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Ehlers Danlos Sendromu Tip 6’lı Bir 
Hastada Minör Travma ile Kornea 

Perforasyonu: Ayırıcı Tanı ve Tedavi  

C. Banu COŞAR*, Nuri CEYHAN**, Sahin SEVİM*, Naci SAKAOĞLU*,                                          
Serap ŞİRVANCI**, Tangül ŞAN***, Özlem KURTKAYA****, Suphi ACAR***** 

ÖZET 

On altı yaşındaki kadın hasta, sol gözünde minör travma sonucu gelişen korneal perforasyon ile 
kliniğimize başvurdu. Hastaya genel anestezi altında korneal perforasyon onarımı yapıldı. On gün 
sonra, yara yerinden aköz hümör sızması ve iris prolapsusu gelişmesi yüzünden, 2. bir operasyonda 
yara yerinin alt kısmı konjunktiva ile örtüldü. Hastanın sağ gözünde de minör travma ile perforasyon 
onarımı hikayesi, ağır bant keratopati, 360° korneal neovaskülerizasyon ve ön sineşiler mevcuttu. 
Hastada Ehlers-Danlos Sendromu (EDS) tip 6 (oküler-skolyotik tip) ön tanısı sistemik araştırmalarla 
doğrulandı. Bu olgu sunumunda, EDS tip 6 ve minör travma ile göz perforasyonu yapabilecek diğer 
sistemik hastalıklar tartışılmaktadır. 
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Corneal Perforation with Minor Trauma in Ehlers Danlos Syndrome Type 6:                   
Differential Diagnosis and Treatment 

SUMMARY 

Sixteen year-old female patient applied to our clinic with corneal perforation due to a minor trauma 
in the left eye. The patient underwent corneal perforation repair under general anesthesia. Then, the 
corneal wound was covered with conjunctiva at a second operation as there was aqueous leakage and 
iris prolapsus at the wound site. The patient also had severe band keratopathy, 360° corneal 
neovascularization and multiple anterior synechia in the right eye with a past history of corneal 
perforation. The diagnosis of Ehlers Danlos Syndrome (EDS) type 6 (ocular-scoliotic type) was 
confirmed with systemic work-up. In this case report, Ehlers Danlos syndrome type 6 as well as other 
connective tissue disorders which may lead to ocular perforations are discussed. 
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Giriş 

Korneal perforasyonların en sık nedeni infeksiyöz keratitlerdir. 
Korneal perforasyona yolaçan diğer nedenler arasında inflamatuar 
hastalıklar, travma, kuru göz, açıkta kalma (exposure), nörotrofik 
kornea, kornea dejenerasyon ve ektazileri (özellikle keratoglobus) 
yer almaktadır.1 

Korneal hücrelerarası matriks, esas olarak kollajen ve proteogli-
kan yapılıdır. Bazal membran kollajen tip 7, Bowman kollajen tip 
7-1, stroma kollajen tip 1-5-12-3, Descemet zarı ise kollajen tip 8 
ve 4 içerir. Bu kollajen tiplerini tutan iskelet ve bağ doku hastalıkla-
rı oküler bulguları ile göz hekimlerini ilgilendirmektedir.1  

Bu olgu sunumunda, bağ doku hastalıklarından Ehlers Danlos 
Sendromu (EDS) tip 6’lı (oküler-skolyotik tip) bir hastada göz tutu-
lumu, ayırıcı tanı ve tedavi seçenekleri tartışılmaktadır.  

Olgu Sunumu 

Onaltı yaşında kadın hasta, sol gözüne top çarpmasını takiben 
ağrı ve görme azlığı şikayeti ile Haydarpaşa Numune  Hastanesi  II.  

Göz Kliniği’ne başvurdu. Hastanın gözüne top çarptığı sırada gö-
zünde gözlük (-13.00 diyoptri) olduğu ve gözlük camının kırılmadı-
ğı öğrenildi. Hastanın sol gözünde görme keskinliği 5 metreden 
parmak sayma seviyesindeydi ve artırılamıyordu. Biyomikroskopi 
muayenesinde; mavi sklera, sol gözde limbustan limbusa ince kor-
nea ve kornea santralinde yaklaşık 8 mm’lik dikey bir kesi izlendi. 
Yara yerinden iris prolabe ve ön kamara sığ idi. Hasta aynı gece ge-
nel anestezi altında operasyona alındı, korneal kesisi 11 adet 10/ 0 
naylon sütür ile kapatıldı. Hastaya oral siprofloksasin 500 mgr., 2x1 
(Cipro filmtablet, Biofarma), oral deflazakort 30 mgr., 1x1 (Flanta-
din tablet, Hoechst Marion Roussel) ve topikal siprofloksasin-HCl 
%0.3 saat başı (Ciloxan damla, Alcon) başlandı. Postoperatif 10. 
günde alt korneada, yara dudaklarından aköz hümör sızıntısı ve iris 
prolapsusu olması üzerine lokal anestezi altında hasta tekrar operas-
yona alındı. Yara yerinin alt bölümünde korneal erime görünümü 
olması nedeni ile mevcut korneal sütürlere dokunulmadı. Yüz elli 
derecelik perilimbal insizyonla açılan alt konjunktiva, alt kornea ü-
zerine yaklaşık 4 mm kadar çekilerek örtüldü. İki adet 8/0 naylon 
sütür ile konjunktiva limbusa saat 6 ve 8 hizalarından sütüre edildi 
(Şekil 1A). Hastanın sol gözüne, otolog serum 2 saatte bir olacak 
şekilde, topikal olarak başlandı. Hastanın sağ gözünde de eski kor-
nea perforasyonu onarımı hikayesi, ağır bant keratopati, 360° kor-
neal neovaskülerizasyon ve ön sineşiler mevcuttu (Şekil 1B). 
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Şekil 1A. Sol gözde, dikey yerleşimli kornea kesisinin alt kısımda 
konjonktiva ile örtüldüğü görülmektedir. 

 
Şekil 1B. Sağ gözde, eski kornea perforasyonu onarımına bağlı ciddi bant 
keratopati, 360° korneal neovaskülerizasyon ve ön sineşiler. 

Hastanın sistemik muayenesinde, eklem hipermobilitesi ve cilt 
hiperelastisitesi mevcuttu. Hasta ince, uzun boyluydu. Ehlers Dan-
los sendromu tip 6 (oküler-skolyotik tip) ön tanısı düşünüldü. Ante-
roposterior/lateral ortoradyografik grafide, dorsal kifoz ve servikal 
lordozun düzleştiği, lomber lordozun normal sınırlarda olduğu iz-
lendi. Dorsal vertebralarda açıklığı sola bakan minimal skolyoz iz-
lendi. Anteroposterior el grafilerinde, metakarpların midporsiyonla-
rından ölçülen en-boy oranları normal sınır olan 8 değerinin üzerin-
de olup, araknodaktili ile uyumlu bulundu. Ortopedi konsültasyo-
nunda takip önerildi.  

Hastanın sağ kulağında az duyma şikayeti ile istenen kulak bu-
run boğaz konsültasyonunda, sağ timpanik membranda perforasyon 
saptandı.  

Dahiliye ve genetik bölümlerince istenen ekokardiyografi ince-
lemesinde, kalp kapaklarında ileri akımlar normal bulundu. Alınan 
deri biyopsi örnekleri formalin fiksasyonundan sonra rutin doku iş-
lemleri uygulanarak parafine gömüldü. Hematoksilen-eosin boyası 
ile boyanarak ışık mikroskobisinde değerlendirildi. Rutin inceleme-
de belirgin bir patoloji gözlenmedi. Elastik vonGieson boyasında 
dermisteki elastik liflerde artma görüldü (Şekil 2A). İmmünohisto-
kimyasal olarak kollajen tip 3 antikoru ile yapılan çalışmada soluk 
boyanan alanlar saptandı (Şekil 2B). Elektron mikroskobisinde ise, 
dermiste kollajen liflerinin düzenli dağılım gösterdiği izlendi. Kol-
lajen fibrillerinin boyuna kesitlerinde tekrarlayan enine çizgilenme-
lerin (periyodisite) normale yakın uzunlukta (47 nm, normal:52-62 
nm) olduğu görüldü. Kollajen fibrillerinin enine kesitlerinde fibril-
lerin ortalama çapı 82.9±1.5 nm (normal: 20-100 nm) olarak hesap-
landı. Fibroblast endoplazmik retikulumunda genişleme ve endo-
plazmik retikulum ribozomlarında azalma saptandı (Şekil 3A). E-
lastik liflerin yoğun, uzamına dizili amorf fibrillerden oluştuğu ve 
bu fibrillerin düzensiz yapıda olduğu görüldü (Şekil 3B).  

 
Şekil 2A. X400, Elastik vanGieson boyası, dermiste elastik liflerde artma 
(oklar). 

 
Şekil 2B. X200, kollajen tip 3 boyaması (Neomarkers), 
immünohistokimyasal ekspresyonda yer yer azalma. 
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Tetkik ve konsültasyonlar sonucu, EDS tip 6 tanısı onaylandı. 
Hastaya kalsiyum askorbat 645 mgr., 1x1 (Ester-Vit tb, Bilim) baş-
landı. Ameliyat sonrası 3. ayda, hastanın korneal sütürleri yerinde, 
yara yeri intakt, pinhole ile görme 0.3 düzeyinde idi.  

Aile hikayesinde, hastanın kız kardeşinde de mavi sklera oldu-
ğu, sol gözünden iki kez kornea perforasyonu onarım operasyonu 
geçirdiği öğrenildi. Biyomikroskopi muayenesinde, kız kardeşin 
korneası çok inceydi, bilgisayarlı topografide yüksek astigmatizma 
(asimetrik papyon görünümü) izlendi. Diğer iki erkek kardeşte ise 
mavi sklera veya ince kornea yoktu. Hastanın amcasının kızında da 
mavi sklera olduğu öğrenildi.    

 
Şekil 3A. X40K, Elektron mikroskopi incelemesi, fibroblast granüllü endo-
plazmik retikulumunda (GER) genişleme ve GER ribozomlarında azalma. 

 
Şekil 3B. X20K, Elektron mikroskopi incelemesi, elastik liflerin yoğun, 
uzamına dizili amorf fibrillerden oluştuğu ve bu fibrillerin düzensiz yapıda 
olduğu izlenmektedir. 

Tartışma 

Kollajen sentezini etkileyen mutasyonlar sonucu oluşan hasta-
lıklar arasında, Ehlers Danlos Sendromu, osteogenezis imperfekta, 
Alport sendromu ve epidermolizis bulloza yer almaktadır.2 EDS, 
eklem hipermobilitesi, cilt hiperekstansibilitesi, ciltte kolay morar-
ma ve sigara kağıdı skarların oluşması ile karakterize heterojen bir 
bağ doku hastalıkları grubudur. Biyokimyasal, genetik ve klinik 
bulgularına göre 11’den fazla tipi vardır. Göz hekimleri için en ö-
nemli tipi EDS tip 6’dır (oküler-skolyotik tip). Otozomal resesif ge-

çişli olan bu tipte, skolyozis, eklem ve cilt tutulumunun yanısıra 
göz tutulumu mevcuttur. EDS tip 6, klinik özellikleri, cilt hidroksi-
lizin içeriği ve lizil hidroksilaz aktivitesine göre 1983 yılında 3 alt 
tipe ayrılmıştır. EDS tip 6A’da, cilt kollajeni hidroksi lizin içermez 
ve cilt fibroblast kültürlerinde lizil hidroksilaz aktivitesi eksiktir. 
EDS tip 6B’de, cilt kollajeni hidroksi lizin içeriği normale yakındır 
ama cilt fibroblast kültürlerinde lizil hidroksilaz aktivitesi eksiktir. 
EDS tip 6C’de ise, cilt kollajeni hidroksi lizin içeriği ve cilt fibro-
blast kültürlerinde lizil hidroksilaz aktivitesi normaldir.3,4  

EDS tip 6’nın oküler bulguları arasında mavi sklera, minör 
travma ile veya spontan olarak glob rüptürü/retina dekolmanı yer a-
lır.1 Mavi sklera diğer sistemik hastalıklardan osteogenezis imper-
fekta, Crouzon hastalığı, Hallermann-Steiff sendromu, Turner send-
romu, Albright herediter osteodistrofisi, inkontinenti pigmenti ve 
Marfan sendromunda da görülmektedir.5 Skleranın mavi rengi, nor-
malden ince ve saydam oluşu yüzünden alttaki uveal dokunun iz-
lenmesinden kaynaklanmaktadır. EDS tip 6’nın diğer oküler bulgu-
ları limbustan limbusa ince kornea, keratokonus/keratoglobus, epi-
kantal katlantılar, strabismus, lens sublüksasyonu ve miyopidir.1,6 

EDS en çok osteogenezis imperfekta ile karışmaktadır. Osteo-
genezis imperfektanın 3 ana bulgusu mavi sklera, sağırlık ve kemik 
kırıklarıdır.1 Hastamızda kemik kırığı hikayesi bulunmamaktadır.  

EDS tip 6 tanısı klinik olarak konur. Alt grupları ayırabilmek i-
çin gerekli olan biyokimyasal tetkikler zor ve zaman alıcıdır. Der-
misin aminoasit analizi (tip 1 ve 3 kollajenin lizil rezidülerinin hid-
roksilasyonu), dermal fibroblast kültürlerinde lizil hidroksilaz akti-
vitesi ve fibroblast kültürlerinde aminoasit analizi (jel elektroforezi) 
bu tetkikler arasındadır. Işık mikroskopisi incelemesinde, elastin a-
ğı artmış olarak izlenir. Elektron mikroskopisinde, dermisin tüm ka-
lınlığı boyunca, lif içermeyen 20-60 mikronluk delikler bildirilmiş-
tir.7,8 Biz kendi elektron mikroskopi kesitlerimizde elastik liflerin 
yoğun ve düzensiz yapıda olduğunu, fibroblast granüllü endoplaz-
mik retikulumlarında (GER) genişleme ve GER ribozomlarında a-
zalma saptadık. 

EDS hastalarında, korneal perforasyon onarımının güç olduğu 
ve eviserasyon/enükleasyon veya ışık hissinin kaybı ile sonuçlana-
bildiği bildirilmiştir.9,10 Korneanın limbustan limbusa ince olması 
nedeni ile penetran keratoplasti de teknik olarak zordur.11,12 Came-
ron ve Macsai penetran keratoplasti öncesi epikeratoplasti ile yeterli 
kalınlıkta bir donor yatağı oluşturmuştur. Epikeratoplasti yapılma-
dan, direkt penetran keratoplasti yapılacaksa, alıcı korneada geniş 
sütür geçişleri yapmak gereklidir.13 Nakazawa ve arkadaşları post -
travmatik skleral stafilomada prezerve sklera kullanmıştır.14 Bizim 
vakamızda korneanın primer sütürasyonu sonrasında yara yerinden 
aköz hümör sızıntısı ve iris prolapsusu olması üzerine, alt kornea 
konjunktiva ile örtülmüştür. Çeşitli çalışmalarda askorbik asidin 
EDS tip 6 hastalarında yara iyileşmesini artırdığı gösterilmiştir.15 
Hastamıza EDS tip 6 tanısı koyduktan sonra tedavisine eklediğimiz 
askorbik asit ile klinik iyileşmenin daha iyi olduğunu gözledik.  

EDS tip 6’lı ailelerde lizil hidroksilaz eksikliğinin prenatal tanı-
sı yapılabilmektedir.16 EDS tip 6 hastaları, glob rüptürü riski nedeni 
ile koruyucu gözlük takmalı ve travmalara karşı tedbirli olmaları 
konusunda uyarılmalıdır. Ayrıca bu hastaların rutin C vitamini kul-
lanmalarının da faydalı olacağına inanmaktayız. 
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