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Amag: Dokuz yasinda jivenil glokomlu bir olgunun aile adaci gozden
gecirilmistir.

Yontem: Jivenil glokomlu olgunun birinci derece yakinlarini iceren (g
jenerasyona ait yedi kisi ile ilgili aile Oykdsd alinmis ve tim olgulara
ayrintill bir oftalmolojik muayene yapimistir. Bu olgulardan periferik kan
alinarak kromozom incelemesr yapilmistir.

Bulgular: Jivenil glokomlu olgunun kendisi (proband), bir dayi ve
teyzesinde jivenil glokom, anne ve blyikbabasinda primer acik acili
glokom (PAAG), bir dayi ve teyzesinde ise stpheli jivenil glokom
saptanmistir. Kromozom incelemesinde bir patoloji belirlenememistir.
Sonug: Jijvenil glokom olgusuna ait aile adacinda, aile bireylerinin bir
kisminda jiivenil glokom, bir kisminda PAAG birlikteligi ve bir kisminda
goz i¢i basinci normal olan gonyodisgenezis olgulari saptanmistir. Ayni
aile agacinda ortak genetik defekte badl oldugu distiniilen, ancak farki
fenotipik ézellikler gosteren bireylerin variidi dikkat cekmektedir.

Anahtar kelimeler: Jivenil glokom, gonyodisgenezis, primer agik agil
glokom

The pedigree of a patient with juvenile glaucoma

Purpose: The pedigree of nine year old patient diagnosed with
juvenile glaucoma has been evaluated.

Materials and Methods: The pedigree of seven members (close
relatives of proband’s from three generations) was investigated and
then clinical examinations were performed. Their blood samples were
analysed for chromosomes.

Results: From this pedigree, it was found that, two cases had juvenile
glaucoma, two cases had primary open angle glaucoma and two cases
were suspected to have juvenile glaucoma. There was no significant
abnormality in investigated chromosomes.

Conclusions: In conclusion, members of the family were thouht to
have the same genotypic defect were exposed to various phenotypic
characters.

Key words: Juvenile glaucoma, goniodysgenesis, primary open angle
glaucoma
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Jivenil glokom nadir gériilen bir hastalik olup, pri-
mer konjenital glokomun bir alt grubunu olustur-
makta ve genellikle otozomal dominant gegis gos-
termektedir.’™ Jiivenil glokom tipik olarak 3 yas ile
20 yas arasinda baslamakta olup, konjenital glo-
kom bulgulari olan buftalmus, korneal opasifikas-
yon ve agl anomalileri gériilmemekte ve herhangi
bir okiiler veya sistemik hastalik ile birliktelik gds-
termemektedir.'

Juvenil glokomun iki tipi tanimlanmistir; bunlardan
ilki iridogonyodisgenesis olup, 6n kamaranin olu-
sumu esnasinda noral krest hicrelerinin aberan
migrasyonu ile gelistigi dustiniilmekte ve iridokor-
neal aci anomalileri ile birliktelik géstermektedir.>
Ikinci grubu izole tip olusturmakta olup, burada
iridokorneal agida anomaliler goriilmemektedir.'™
Klinikteki bu farkhliktan dolayi, hastalik (zerinde
son yillarda arastirmalar artmis ve her ikisi de oto-
zomal dominant gegis gdsteren iridogonyodisge-
nesis ve izole tipin genleri farkli kromozomlarda
bulunmustur.®” Genetik ¢alismalarda, iridogonyo-
disgenesis lokusu 6p25 bandinda gdzlenirken, izo-
le tipin genetik lokalizasyonu 1 numarali kromozo-
mun uzun kolunda (1g21-q31) saptanmis, burada
yer alan myocillin/TIGR (trabecular meshwork
inducible glucocorticoid response protein) genin-
deki mutasyonlar bu tablodan sorumlu tutulmus
olmakla birlikte, son yillarda farkli genetik lokuslar
da (1g23-q35) belirlenmistir,*5813

Bu calismada (i kusakta jlivenil glokom gérilen
bir aile agaci gézden gegirilmistir.

MATERYAL VE METOT

Proband (III-1)) 9 yasinda erkek hasta olup, birin-
ci derece yakinlarinda glokom 6ykusd, her iki goz-
de sulanma ve capaklanma yakinmasiyla basvur-
dugu poliklinikte yapilan muayenesinde, her iki
gbzde gorme keskinligi tam ve c/d orani 0.5, goz
ici basinci sagda 29 mmHg ve solda 26 mmHg ola-
rak Olgllmdistiir. Gonyoskopik muayenede, her iki
gdz 6n kamara agisinin genis, hafif pigmente doku
birikimi ve skleral mahmuza dogru uzanan sari-gri
bantlar icerdigi gozlenmistir. Hasta yakin takibe
alinmig, tekrarlanan 6lglimlerde g6z ici basinci 27
mmHg civarinda seyretmis ve hasta gérme alanina
koopere olamamistir. Antiglokomatdz medikal te-
davi baslanan hastanin goz igi basinglari 7 aylk
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takip déneminde normal sinirlar igerisinde seyret-
migtir.

Bu olguya jlivenil glokom tanisi konulmus, pozitif
aile dykist olmasi nedeniyle aile agac sorgulan-
mig ve birinci derece yakinlarinin oftalmoskopik ve
gonyoskopik muayeneleri yapilmig, alinan periferik
kan 6rneklerinden sitogenetik kromozom incele-
mesi yapilmigtir.

BULGULAR

Aileye ait aile agaci Sekil 1'de, olgularin 6zellikleri
ve muayene bulgulari Tablo 1'de gdsterilmistir.

Proband’in 30 yasinda olan birinci dayisi (II-1), 13
yil 6nce jlvenil glokom tanisi almig, 2 yil ilag
kullandiktan sonra, her iki gbze trabekiilektomi
ameliyati yapilmis ve g6z i¢i basinc normal
degerlere diismis, c/d orani sag gdzde 0.7 ve sol
gbzde 0.6 olarak saptanmistir.

Proband’in annesi (II-2), 3 yil dnce PAAG tanisi
almis ve iki aylik bir medikal tedavi ile yeterli g6z
ici basinci kontroli saglanamadigindan, her iki go-
ze trabekilektomi ameliyati yapilmis ve goz igi ba-
sincl takiplerde 12-14 mmHg civarinda seyretmis-
tir. Olgunun 6n kamara agisi genis olup, skleral
mahmuza uzanan iris bantlari mevcut, ¢/d orani
sag gozde 0.6 ve sol gbzde 0.4 olarak saptanmis-
tir.

Proband’in 25 yasinda olan birinci teyzesine (II-3),
bir yil 6nce supheli glokom tanisi konmustur.
Hasta halen takip edilmektedir.

Proband’in 20 yasinda olan ikinci teyzesine (II-4) ,
bes yil 6nce jlivenil glokom tanisi konulmus ve 2
yll 6nce her iki gézden trabekiilektomi ameliyat
gegirmistir.

Proband’in 18 yasinda olan ikinci dayisinda (II-5),
normal goz ici basinci, anormal agl goriinimdi, sag
gbzde 0.5 ve sol gbzde 0.3 ¢/d orani saptanmis ve
bu olguya kuskulu jivenil glokom tanisi konulmus-
tur.

Proband’in 49 yasinda olan blyilkbabasina (I-1),

24 yasinda bilateral glokom tanisi konmus ve sag
gozden glokom ameliyati olmus, ameliyat edilme-
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Jiivenil Glokomlu Bir Hastanin Aile Agacinin incelenmesi
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Sekil 1. Juvenil glokomlu olgunun aile agaci.
Tablo 1. Juvenil glokomlu olgunun aile bireylerinin demografik ve klinik 6zellikleri.
Hasta (no) Yas Tani  Juvenil Glokom Goérme GIB 1 Acl Korneal c/d
(yi)  vyasi glokom ameliyati  (sad/sol) anomalisi cap (sag/sol)
(yi) (mm)
Buyukbaba (I-1) 49 20 var + tam/p- yok yok 12 0.8
1. dayi (II-1) 30 17 var + 0.6/0.4 yok yok 12 0.7/0.6
Anne (II-2) 29 26 var + tam/tam yok var 11 0.6/0.4
1. teyze (II-3) 25 25 supheli - tam/tam yok var 11.5 0.3/0.3
2. teyze (1I-4) 20 18 var + tam/tam yok yok 11 0.5/0.5
2. dayi (II-5) 18 18 stpheli - tam/tam yok var 12 0.5/0.3
Proband (III-1) 9 9 var - tam/tam var var 14 0.5/0.5

GIB: Gbz ici basinc

yen sol gozde ise glokomatdz total optik atrofi ge-
lismistir.

Aile bireylerinden alinan periferik kan érneklerinin
mikroskop altinda yapilan sitogenetik incelemesin-
de, higbir olguda kromozom anomalisi saptanma-
mis olmakla birlikte, gen arastirmalari yapilama-
migtir.

TARTISMA

Juvenil glokomda aile Oykiisii sik gorlilmekte ve
son yillarda kromozomal baglanti 6zellikleri ile ilgili
yodun calismalar yapilmaktadir.®'"** Juvenil glo-
komda erken yasta baslayan goz ici basing artisi
yiksek dederlerde seyretmekte ve gerekli tedavi-
nin yapiimadidi durumlarda kalici gérme kaybina
yol acmaktadir.'>” Go6z ici basing artisinin meka-
nizmasl tam acikhida kavusmamis olup, iridogon-
yo-disgenezisde iridokorneal aginin immatir geligi-
minin akdz akimina karsi rezistansa neden oldugu
disiiniliirken, iridokorneal acinin normal oldugu
bireylerde ise mekanizma tam olarak bilinmemek-
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tedir.>®*1> Calismamizda, incelenen bireylerde
yiiksek goz igi basincina hem agi anomalisi olan-
larda hem de olmayanlarda rastlanmustir.

Inceledigimiz aile agacinda, jiivenil glokomlu olgu-
larin yanisira, Gglinci dekatta primer agik agil glo-
kom (PAAG) tanisi konan (I-1 ve II-2) bireyler
mevcuttur. Uclincli dekatta PAAG tanisi alan bu
olgular, ya tani konulmasi gecikmis juvenil glokom
ya da jlivenil baslangigh PAAG olabilir ve literatir-
de bu cesit olgular da bildirilmistir.>® Jiivenil
glokom 6ykiisti bulunan ailelerde PAAG olabilecegi
gibi, PAAG tanisi alan ve pozitif jlivenil glokom aile
Oykist olan olgularda, gergek tani blyik olasilikla
javenil glokom olup, bu tiir olgularda erken tani
ve tedavi ile gérmenin korunmasi énemini surduir-
mektedir, 81

Javenil baslangigli PAAG'U olan sekiz jenerasyonlu
957 kisilik bir ailede, birinci kromozomun uzun ko-
lu (1q) lzerinde TIGR mutasyonu yodniinden yapi-
lan bir calismada, 78 kiside bu mutasyon saptan-
misg ve TIGR mutasyonunun glokomun sik bir ne-
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deni olmadi§i vurgulanmistir.® Jiivenil glokomlu
olgularda yapilan cesitli genetik calismalara gore,
1, 2, 4 ve 6. kromozomun uzun ya da kisa kolun-
da dedisik lokuslarda mutasyonlar gosterilmekle
birlikte, bu hastaliktan tek basina sorumlu bir gen
mutasyonu saptanamamistir,t>>811:13.16-18  Bizjm
olgularimizin sitogenetik incelemesinde kromozo-
mal anomali saptanmamis olmakla birlikte, daha
ileri bir inceleme bicimi olan gen arastirmalari ya-
pilamamistir.

Erken tani ve tedavi ile jiivenil glokomlu olgularda
gérme korunabilmektedir. Bu nedenle kugkulanilan
ya da pozitif aile dykusi olan olgularda, rutin glo-
kom muayenelerinin yani sira eger miimkiinse
molekiiler genetik yontemler de erken tanida kulla-
nilmahdir.
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