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ABSTRACT

Central retinal artery occlusion (CRAO), a rare condition, is an important cause of acute vision loss. It always seen in
elderly. CRAO is observed in youngs , if the patient has hypercoagulability. Here we presented a case who developed
neurological findings due to CRAO with the mutation of MTHFR A1298C.
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OzZET

Santral retinal arter tikanikliklari (SRAT) ender goriilen 6nemli akut gérme kaybi nedenlerinden biridir. Etyopatogenezde
ozellikle geng hastalarda rol oynayan faktorler biri hiperkoagtilabilitedir. Bu makalede santral retinal arter tikanikligina
bagh nérolojik bulgular ile klinige kabul edilen ve metilentetrahidrofolat rediktaz (MTHFR) A1298C mutasyonu saptanan
bir olgu sunulmustur.
Anahtar kelimeler: Santral retinal arter tikanikhigi, MTHFR mutasonu, hiperkoagulabilite
GiRIiS : .
Santral retinal arter tikanikhgi ani, agrisiz
Retinal  vaskiler  olaylar,  diyabetk  gsrme kaybinin sebeplerinden biridir. Tikanikligin
retinopatiden sonra en sik gorilen retinal vaskiler
hastalik olup, multifaktéryel nedenlere bagh olarak

etkiledigi damara goére; santral retinal arter
tikanikhgi, santral retinal arter dal tikanikhgi,

ortaya gikar. Bu nedenlerden biri  sjlyoretinal arter tikanikiigi ve oftalmik arter
metilentetrahidrofolat rediiktaz (MTHFR)  tikanikiigi olmak tizere dért farkli Klinik tablo ortaya
mutasyonudur. cikabilir. Ancak olgularin gogunlugunda santral

MTHFR folat metabolizmasinda gorev alan  reting| arter tikanikligi vardir2. Santral retinal arter
gok onemli bir enzimdir, bu enzimin kodlandigl  {kanikiigi en sik yedinci dekatda ortaya cikar ve
gende ortaya c¢lkan mutasyon iligkili enzim erkek/kadin orani yaklasik 2dirs.

aktivitesini  azaltmaktadir.  Baslica  gorilen Bu calismada MTHFR A1298C mutasyonuna
mutasyonlar C677T ve A1298C polimorfizmidir.

Mutasyon durumunda hiperhomosisteinemi veya
homosistinlri gelismekte ve bu durum ise arteryel
ve venoz tromboza egilimi arttirmaktadir.

bagh ani géorme kaybi yakinmasi ile klinige kabul
edilen kadin hasta klinik ve laboratuvar ¢zellikleri
ile irdelenmistir.
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Otuzsekiz yasinda kadin hasta, sol gézde ani
gelisen agrisiz gérme kaybi yakinmasi ile klinige
kabul edildi. Ozgegmisinde 3 yil énce taninmig
astim bronsit Oyklsl disinda bir 6zellik yoktu.
Norolojik sistem muayenesi; solda gérme keskinligi
1Isik persepsiyonu dizeyinde ve afferent pupil
defekti (APD); fundoskopi: solda papil sinirlar silik,
vendz pulsasyon alinamiyor, makula kabarik
gorinimde (Resim 1), sag g6z goérme keskinligi,
fundoskopik muayene dogal. Norolojik muayenede
sol gozdeki oftalmolojik bulgular disinda ek bulgu
yok. Laboratuvar; Serebral ve orbital Magnetik
Rezonans Gorintileme (MRG), servikal spinal
MRG normal. Serebral-servikal anjiografi; sol
vertebral arter proksimal kesiminde % 60 stenoz
mevcut. EKOkardiyografi normal. Vaskiilitik testler

Resim 1. Santral retinal arter tikaniklig

TARTISMA

Retinal arter tikanikhgr (RAT) genellikle ileri
yasta sik gorulen acil oftalmolojik bir tablodur. RAT
tikanmanin yerlestigi vaskuler lokalizasyona goére
santral veya dal olmak Uzere ikiye ayrilir. Tikaniklik
optik sinir yapisinin igcinde ise santral; eger
tikaniklik lamina cribrosa distalinde ise dal
tikanikhigi olarak ifade edilir.

SRAT ilk olarak Von Graefe (1869) tarafindan
tanimlanmig olup risk faktorleri hipertansiyon,
diyabetes mellitus, hiperlipidemi, obezite, sigara
kullanimi, bas-boyun travmalar, cerrahi ve
radyolojik islemler, retrobulber enjeksiyon, ani géz
ici basinci artiglari, prepapiller arteriyel lup ve optik

MTHFR Mutasyonu

(antinikleer antikor, antimitokondrial antikor,
Romatoid Faktér, anti ds DNA, anti Sm antikor,
antifosfolipit ve antikardiyolipin antikorlar, diffiiz
sitoplazmik ve perinikleer antinétrofil sitoplazmik
antikor) negatif. Fundus floresein anjiografi (FFA):
santral retinal arter tikanikhidi ile uyumlu (Resim 2).
Gorsel uyarilmis potansiyel galismasi: sol gézde
gec ve deforme yanit (P100 latansi: 163.3 ms)
mevcut. Folik asit ve homosistein dizeyi normal,
B12 dizeyi:172,2 pg/mL ( 200-866), Homozigot
A1298C mutasyonu pozitif. Klinik, muayene ve
laboratuvar bulgular olan olgunun yakinmalari
MTHFR A1298C mutasyonu zeminde gelisen
santral retinal arter tikanikligi ile iliskilendirildi.
Olguya siyanokobalamin, distik molekiler agirlikh
heparin, klopidogrel ve folik asit tedavisi baslandi
ve poliklinik takibine alindi.
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Resim 2. FFA’da Santral Retinal Arter Tikaniklig

disk druzenidir. Gen¢ yas grubundaki olgularda ise
en sik sebep protein C, S, antitrombin 3 eksikligi,
MTHFR ve protrombin mutasyonlar, faktor V
Leiden mutasyonu gibi hiperkoagulabiliteye yol
acgabilen durumlardir.

SRATIn toplumda gérilme sikhidi ise 1-
3/10.000 olup, bu olgularin da % 1-2’sinde klinik
tablo bilateraldir. En sik neden emboli olmakla
birlikte gen¢ olgularda tromboz esas sorumlu
mekanizmadir>®. Klinik ani ve agrisiz gérme kaybi
ile prezente olmaktadir. Olgularin % 90’inda gérme
keskinligi 1s1k persepsiyonu veya parmak hareketi

dijzeyindedir7. APD varhgi erke doénem



Demir ve ark.

bulgularinin en dikkat gekici olanidir ve goz dibi
bulgularinin ¢ok belirgin olmadigi ddnemde APD’in
tespiti erken tani ve tedavi agisindan cok
onemlidir. Olgumuzda fundoskopik muayenede
papil 6dem ile birlikte APD bulgularinin varlig
agrinin olmamasi da g6z 6nune alinarak bize
oncelikli olarak SRAT’1 telkin ettirmistir.

Yas gruplan dikkate alindiginda etyolojide rol
oynayan en sik neden emboli olmakla birlikte geng
olgularda hiperkoagulabiliteye yol acan nedenler
g6z oOnudnde tutulmalidir.  Hiperkoagilabilite
nedenlerinden biri MTHFR mutasyonlaridir. Folat
metabolizmasinda ©nemli bir fonksiyonu olan
MTHFR  enzimi, homosisteinin  metiyonine
dénuslimu, purin-primidin sentezi (DNA ve RNA
biyosentezi ) ve metilasyon
icerisinde gorev alir'®.

MTHFR geninde olusan gesitli mutasyonlar
enzim inaktivasyonu yoluyla hiperhomosisteinemi
ve homosistiniriye yol acarak kardiyovaskiler ve
serebrovaskiler hastaliklar agisindan énemli bir
risk olustururlars. MTHFR folat ve homosistein
metabolizmasinda anahtar rolii olan bir enzimdir.
Yapilan ¢alismalarda MTHFR C677T ve A1298C
polimorfizmleri ile serebrovaskiler hastaliklar ve
ven6z trombozlar arasinda bir iliski oldugu rapor
edilmi§tir9. Olgumuzda MTHFR A1298C
mutasyonu tespit edilmis olup mevcut klinik tablo
bununla iligkilendirilmistir.

Kalitsal ~ trombofili hastalarin
Oykisiinden hareketle tromboza egilimli aile
kanaati olusmus ise (ki bu durum VTE gegiren
hastanin birinci derece yakinlarindan (<40y) en az
ikisinde semptomatik VTE bulunmasini
etmektedir) bu durumda aile taramasi yapmak
gerekirn. Olgumuzunda soygegmisinde VTE'yi
telkin eden bulgulara sahip aile bireyleri olmadigi
icin aile taramasi yapilmamig fakat danismanlik
hizmeti verilmistir.

Sonuc¢ olarak; SRAT siklikla ileri yasin
hastaliyi olmakla birlikte bizim olgumuzda oldugu
gibi geng¢ yasta da ortaya ¢ikabilmektedir. Ancak
geng olgularda altta mutlaka hiperkoagulabilite
yaratan bir durum yatmaktadir. Ani, agrisiz gérme

reaksiyonlarinin

saptanan

ifade
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kaybi ile bagvuran gen¢ olgularda retinal arter

hastaliklari, 6zellikle SRAT akilda tutulmali ve
etyolojide  MTHFR mutasyonlari  gibi  diger
tromboza egdilim vyaratan dider mutasyonlar

arastiriimalidir.
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