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Koroid ve Retinanin Gyrate Atrofisi

Gyrate Atrophy of the Choroid and Retina
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Retina ve koroidin gyrate atrofisi otozomal resesif gecigli midperiferal retinada birbirinden ayrisik koryoretinal atrofi alan-
lar1 ile karakterize yavas ilerleyici bir koryoretinal distrofidir. Bu distrofi ornitin aminotransferaz eksikligi sonucu hiperor-
nitemiye neden olur. Ge¢ cocukluk caginda gece goriiste zorluk, yiiksek miyopi ve periferik gorme alani daralmasi seklinde
semptom verir. Tedavide esas amag plazma ornitin diizeylerinin diisiiriilmesidir. Bu yazida vitamin B6 ve proteinden kisith
diyet tedavisi ile serum ornitin diizeyleri diisen gyrate atrofili bir olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Gyrate atrofi, hiperornitemi, koryoretinal distrofi, ornitinaminotransferaz.

ABSTRACT

Gyrate atrophy of the choroid and retina is an autosomal recessive chorioretinal dystrophy associated with separated chorio-
retinal atrophy areas in midperiphery retina and slowly progression. Gyrate atrophy causes hyperornithinemia secondary
to the deficiency of ornithine aminotransferase activity. Low night vision, high myopia and peripheral visual field limitation
are the earliest findings which occur in late childhood. The main aim in the treatment is to reduce plasma ornithine level.
In the current study, we present a case of gyrate atrophy whose serum levels of ornithine decreased by vitamine B6 therapy
and a diet with low protein.
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GIRIS

Gyrate atrofi (GA) retina ve koroidin yavas progresyon gosteren, otozomal resesif gecisli koryoretinal distrofi-
sidir.! Midperiferal retinada birbirinden ayrisik koryoretinal atrofi alanlar ile karakterizedir. Aksiyel miyopi,
katarakt, gorme alan1 daralmasi tabloya eslik eder.? Bu distrofi ornitin aminotransferaz (OAT) eksikligi sonucu
hiperornitemiye neden olur.? Hiperornitemi normalin 10-20 misline ulagabilir. OAT enzimi kofaktori olan pi-
ridoksal fosfat (vitamin B6) ’a baglidir. Burada vitamin B6 ve proteinden kisith diyet tedavisiyle serum ornitin
diizeylerinin yaridan fazla diistiigi gyrate atrofili bir olgu sunulmaktadir.
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Resim 1: Sag goziin fundus fotografi. Optik disk ve makiila
dogal, midperiferden baslayip perifere uzanan keskin ke-
narli koroid ve retinal atrofi alanlart mevcut.

OLGU SUNUMU

Gormede azalma, gece gormede zorluk sikayeti ile
klinigimize basvuran 34 yasindaki erkek hastanin
yapilan muayenesinde gorme keskinligi tashihle sag
gozde 0.4 (-3.00-5.00x5), sol gozde 0.4 (-2.5-3.50x13)
seviyesindeydi. Biyomikroskop muayenesinde hasta-
nin her iki goziinde arka subkapsiiler katarakt vardi.
Go6z ici basinglart normaldi. Fundus muayenesinde
her iki gézde midperiferde baglayip perifere uzanan
keskin kenarl koryoretinal atrofi alanlari oldugu go-
rilldi, optik disk ve makiila dogaldi (Resim 1,2).

Olgunun baska bir hastalign ya da akraba evliligi
oykiisi yoktu. Ailesinde goz hastaligi olan yakini da
bulunmuyordu. Klinik olarak GA tanis1 konulan ol-
gunun kan tetkiklerinde ornitin diizeyinin 802 nmol/
ml (normal deger 48-195 nmol/ml) seviyesinde oldugu
goriildi. Periferik gorme alaninda sagda ileri olmak
uzere bilateral halka geklinde gorme alani defekti
mevcuttu (Resim 3).

Olguya 600 mg B6 vitamini ve proteinden kisith diyet
onerildi. Olgunun 6 aylik tedavi sonrasinda plazma
ornitin diizeyi 346 nmol/ml’e geriledi.

Resim 2: Sol goziin fundus fotografi. Optik disk ve makiila
dogal, midperiferden baslayip perifere uzanan keskin ke-
narli koroid ve retinal atrofi alanlart mevcut.

Fundus lezyonlarinda belirgin bir degisiklik olmaz-
ken hastanin subjektif semptomlarinda iyilesme go-
rildi. Olgunun takipten ¢ikmasi nedeniyle floresein
anjiyografi ve elektrofizyolojik testler yapilamadi.

TARTISMA

Ornitin, tre siklusunda yer alan nonesansiyel bir
aminoasittir. Arjininden sentezlenmekte ve vitamin
B6’ ya bagimli bir enzim olan OAT ile glutamik-semi-
aldehid ve ardindan proline doniigmektedir. OAT ek-
sikliginde plazma, idrar, beyin omurilik sivis1 ve akoz
hiimorde yiikselmis ornitin seviyeleri saptanmigtir.!

GA’lx hastalar hayatlarinin 2. ve 3. dekadlarinda
gece gorus zorlugu ve periferik gorme alan1 daralma-
s1 sikayetleri ile prezente olurlar. Cogu hastada orta
ileri seviyede miyopi bulunur.?

Lens degisiklikleri neredeyse tiim GA’l1 hastalarda
saptanir. Fundusta keskin sinirli, kademeli koryore-
tinal atrofi bolgeleri mevcuttur. Lezyonlar genellik-
le midperiferden baslar, perifer ve arka kutba dogru
progresyon gosterir, relatif olarak makiila korunur.*

Resim 3: Bilateral halka seklinde daralmayt gosteren gérme alant.
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Gorme alami kaybi1 skotomlarla basglar, zamanla bir-
leserek halka seklinde gérme alani defekti olusur.
Elektroretinogram erken donemde subnormal iken
ileri donemde a- ve b- dalga cevabi dusiik veya kay-
dedilemez diizeydedir. Floresan anjiyografide koryo-
retinal atrofi alanlarinda pencere defekti seklinde
hiperfloresan alanlar izlenir.® Bizim olgumuzda bi-
lateral miyopi, arka subkapsiiler katarakt mevcuttu.
Fundus muayenesinde her iki goézde midperiferde
baslayip perifere uzanan keskin kenarl koryoretinal
atrofi alanlar1 oldugu goriildi, optik disk ve makii-
la dogaldi. Gorme alaninda sagda daha fazla olmak
uzere halka geklinde gorme alani defekti mevcuttu.
Olgumuza koryoretinal atrofi alanlarinin olmasi ve
serum ornitin seviyesinin 802 nmol/ml olmas: tizere
GA tanis1 kondu. GA tedavisinde temel hedef plazma
ornitin seviyesinin dusiiriilerek hastaligin progresyo-
nunun 6nlenmesi olmalidir.®

Yiiksek doz vitamin B6 uygulamasi yiikselmis plaz-
ma ornitin seviyelerini sinirhh sayida hastada disu-
rir. Valle ve ark.,” yaptig1 150 olguluk derlemede bu
oran %5’tir. Vitamin B6’ya duyarli GA’l1 olgularda
hastalik daha hafif seyirlidir.® Bu tedavi sekli serum
ornitin seviyelerini diigiirse de, koryoretinal dejene-
rasyonun progresyonunun degismedigi olgularin bil-
dirilmesi nedeniyle tedavi edici degeri tizerinde karar
birligine varilamamistir.®

Ornitin esas olarak arjininden sentezlendigi i¢in ne-
redeyse arjininin total eliminasyonunu iceren esan-
siyel aminoasit destekli diyet tedavi segeneklerin-
dendir. Arjininden kisith diyete hasta uyumunun
az olmasi nedeniyle alternatif olarak bagka tedavi
rejimleri de denenmistir. Dusiik proteinli diyet teda-
visi uygulanan bir olgunun 26 yillik takibinde giinde
0.8 g/kg naturel protein diyetiyle plazma ornitin sevi-
yeleri ciddi oranda diismiis ve beklenen koryoretinal
degisikliklerin geciktigi saptanmigtir.°

Ornitin kreatin sentezinde rol alan L-arjinin-glisin-
aminotransferaz enzimini inhibe eder. Kreatin eksik-
liginin hastaliga yol actigindan yola cikarak kreatin
replasmani yapilan ¢alismada tedavinin iskelet kasi
tutulumuna iyi geldigi ancak koryoretinal progresyo-
nu engellemedigi sonucuna varilmigtir.!* Kreatin te-
davisinin tek basina beklenen olumlu sonucu verme-
mesi nedeniyle kombine tedaviler denenmektedir.!?
Etkinligi kesin olmamakla birlikte lizin!® ve prolin'*
replasmani ile ilgili ¢caligmalar mevcuttur. Bu calis-
mada olguya vitamin B6 tedavisi ve proteinden kisith
diyet tedavisi 6nerildi, 6 ay sonra serum ornitin diize-
yi 346 nmol/ml’e geriledi. Koryoretinal atrofide prog-
resyon saptanmadi ve subjektif olarak semptomlarda
iyilesme mevcuttu.

Koroid ve retinanin yavas ilerleyici distrofisi GA ti-
pik goz dibi lezyonlari, hiperornitemi, otozomal rese-
sif gecis paterni ve kismen tedavisi olmas: yoniyle
diger koryoretinal distrofilerden ayrilir. Hastaliga er-
ken tam1 konularak tedavisinin planlanmasi oldukga
onemlidir. Uzun siireli ve uygulamasi kolay olmayan
diyet tedavilerinin 6nemi hastalara iyi anlatilmali-
dir. Ancak bu sekilde hastaligin dogal seyrinin yavas-
latilmas1 mumkiin olabilecektir.
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