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OZET

Anne baba yakin akraba olan bir azlede ressesif gect,v gdsteren
* retinitis jngmentosa ile birlikte mstagmm ve glokomlu Zkl karde,v

: 'takdzm edtlmz;tzr .

Retlmtls jol gmentosa retina plgment
- epitelinin dejenerasyonundan ibaret olup,
- etyolojisi meghuldur. Otozomal ressessif,
otozomal - dominant .ve sekse baglh
gecisler bildirilmistir(1). Genellikle 6 ile
12 yaglart arasinda gece korliigii ile
dikkati ¢eker (2,3,4) Fundus muaye-
nesinde biletaral retinada pigment top-
,lanmasa damarlarda t1kay1c1 skleroz ve
optik atrofl gorulur(S) Hastaligin erken
devirlerinde retinada ekvator bolgesm-
‘den” ba.slayan yavag yava§ yayllarak
‘”‘perxfenk ve santral bolgeye dogru 11er-
ileyen ve damarlan orten kuru agag
dallarr manzarasmda siyah atrofik plak-
lar sahneye hakim olur. Ilen devrelerde
“makiiler dejenarasyon goruleblhr za-
manla gérme alaninda konsantrik da-

ralma ve bazi vak’alarda tam korliik

: tesekkul eder.

‘Retinitis plgmentosaya arka kapsul
katarakti, mikroftalmi, keratokonus,
lens ektop1s1 ve glokom refakat edebi-
lir- (1), =

 Klinigimizde teshis ettigimiz reti-
nitis pigmentosali ailenin 8 gocugu mev-
cut olup bunlarin iigii erkek, biri kiz,
toplam 4 ¢ocugu hasta bulunmakta idi.
Biz bunlardan ancak iki erkek kardesi
inceleme firsat1 bulabildik. . -

Vak’a 1:- S

- Prot, No:. 86185, H.C. 9 yaginda
erkek ¢ocuk gozlerinin-az gbérmesi: gi-
kayeti ile yatirildi, Oz gegmisinde kayda
deger bir bulgu yok axlemn 1k1ncx Go-
cugu.
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Soy gecmisinde : Anne ve baba
yakin akraba (amca ¢ocuklar:) Kendi-
sinden biiyiik 28 yasinda erkek kardesi
yiiriiyemiyor, konusamiyor ve gore-
miyormus. Ailenin 4. tincii ¢ocufu 12
yaginda kiz olup yalniz gorememe sika-
yetleri varmig. 7 inci gocuk 5 yaginda

erkeki olup iyi gorememe §1kayeu (1k1nc1 o o
S C g 244 mm Hg Schioetz

vak’amiz) var.

Goz Muayeneleri ;.-

Kaslat, kapaklar ve kll‘plklet nor-
mal, homzontal ‘nistagmus meveut.
Konjonktlva, ‘kornea,’ 6n kamera, iris
normal goriiniimde, pupilla muntazam
yuvarlak, direkt ve endirekt 11k reak-

siyonlar1 ; miisbet, lens saydam, fundusta . ..
sag. pap:lla aslkar atrofik, sol paplllada .

‘temporal solukluk meveut, makiild da

dahilolmak tiizere biitiin retinada yaygin -

pigmentasyon dikkati geklyor ariles

Gorme sag: 30 cm parmak. saylyor (-7)
' m1yop1 mevcut ‘

sol 30 cm parmale say1yor (10)
m1yop1 meveut. tashihle gormeler

., . artmiyor. .
~T-.0 sag: 206 mmHg Schloetz
7 sol: 14:-mmHg Schioetz:::"

Slstemlk ‘muayenelerl normal

Vak’a 2

Prot No: 86186 M.C. 5 yasinda
erkek gocuk gozlermm az gormesi §1k;a-
yetl ile: yatirildz.: - ' H L

A11en1n 7 gocugu
' Soy geemisi: Aymi
Go6z Muayeneleri :

Kaslar, kapaklar, kirpikler normal, -
horizontal nistagmus mevcut:"Konjonk- =~~~
tiva, kornea 6n kamera, iris ve lens nor--"

mal goriiniimde, pupilla- muntazam -
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yuvarlak, direkt ve endirekt 151k reak-
siyonlar1 miisbet.

Oftalmoskopik muayenede her iki
papilla atrofik ve biitiin periferik reti-
nada yer yer virgiil tarzinda ve makiilada
siyah pigmentasyon mevcut.

Gorme: Kooperasyon kurulup 6l-
gulemedl

T.0 sol: 43,4 mm Hg Schioetz
Sistem muayeneleri normal.
Tartisma

Retinitis pigmentosa ile birlikte
goriillen bir c¢ok hastalik mevcuttur.
Vakalarimizda vestibiiler sagulk ve
sinirlerde hipoestezi olmamasi1 nedeniyle

«,\;Usher sendromuna uymamaktadir. Ay-
., TIca, Laurence-Moon—B1edl sendromun-
dan pohdaktlh sismanlik, mental bozuk-

Iuk ve h1pogonad1sm gostermemesxyle
uzakla§m1§t1r fer st
Fnendrelch’s ataxia dan: serebellar

v:degenerasyon, ‘ataksi, -iskelet degisik-
‘lhklennm olmay1§1 ile" ayrﬂmaktadn‘

Leberm kongemtal amorozisine re-

“tinitis plgmentosa. damarlaxda 1nce1me
Ve paplllada atroflk deglglkhkler yo-
“piinden ' uymakta ' ise ‘de kataraktin,

okulod1g1ta1 refleksin olmayist nedemyle

: bu hastahktan aynlmaktadu

, 'akalanmmm ozelhgt glokom,
myop1 ve nlstagmusla blrhkte olu§u ve
ailenin hasta biri kiz, d1ger1 erke ki

fgocugunda da konu;amama Ve yirii-

yememe gibi. anomalilerle blrhkte olu-
sudur.. Hastalara elektroretlngram yap-
ma 1mkan1mlz olmam1§t1r .

Gormelenn ¢ok du§uk olusunda

. glokomun etkisi  oldugu agikérdur.

" ‘Vakalarmiz' retinitis  pigmentosa

‘olup, glokom - ve nistagmusla birlikte
- oldugu igin negrini uygun bulduk. -



Summary

TWO BROTHERS WITH RETINITIS PIGMENTOSA

The authors have presented two
cases of retinitis pigmentosa with
nystagmus and glaucoma. Parents of
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