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ÖZET 

Literatürde Usher Sendromu, yeti şkinlerde birlikte bulunan körlük ve sağı rlığı n en s ı k sebebi olarak gösterilmek-
te ve bu hastalarda psikiyatrik bozukluklara yüksek oranda rastland ığı  bildirilmektedir. Usher Sendromlu hasta-
larda eli sık rastlanan psikiyatrik bozukluğ un "ş izofreni benzeri olarak tan ı mlanan bir psikotik bozukluk" oldu ğ u 
ve bu hastaları n % 24'ünün hayatları  boyunca en az bir psikotik atak geçirdikleri belirtilmi ş tir. 
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ABSTRACT 

A Case Report: Usher Syndrome and Psychosis Comorbidity 

In literature, Usher Syndrome is indicated as the most frequent cause of combined blindness and deafness in 
adults and it is stated that these patients face psychiatric disorders quite frequently. It has been suggested that 
the most frequently encountered psychiatric disturbance in patients with Usher syndrome is "a psychiatric disor-
der which is described as similar to schizophrenia" and it is also noted that 24 % of these persons have at least 
one psychotic episode throughout their lıfetime. 
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GİRİŞ  

Usher Sendromu ilk kez Von Graefe (1)  tarafından 
1858'de tan ımlanmış  olup, hastal ığ a, otozomal rese-
sif tarzdaki genetik geçi ş ini gösteren İngiliz oftalmo-
log Charles Usher' in (2) ismi verilmiş tir. Değ iş ik ge-
notipik özellikler gösterebilen bu sendromun fenoti-
pik görünümü; konjenital bilateral sensorinöral tipte 
i ş itme kayb ı  ve herediter retinitis pigmentoza'n ın yol 
açt ığı  progresif görme kayb ı  ile karakterizedir (3). 

Usher Sendromu herediter retinitis pigmentoza ile 
ilişkilendirilen tek genetik bozukluktur. En az üç 
farkl ı  alt tipi olduğ u dü şünülen bu sendromda, vesti-
büler fonksiyonun yokluğuna bağ l ı  ataksi (3), anoz- 

mi/hipozmi (4) nazal silia anormallikleri (5) ile azal-
m ış  sperm h ız ı  ve motilitesi de (6) ek olarak buluna-
bilen özelliklerdir. Uluslararas ı  Usher Sendromu 
Konsorsiyumu halen vestibüler fonksiyonun geli ş ip 
gelişmemiş  olmas ını  temel kriter olarak alarak s ı ra-
s ı yla % 90, % 10 ve < % 1 oran ında görülen üç alt ti-
pi (USHT1, USHT2, USHT3) resmi olarak kabul et-
mekte ve ister fundoskopi ister ERG yoluyla elde 
edilsin retinal distrofinin tipik bulgular ın ın varlığı n ı  
temel tan ı  kriteri olarak ortaya koymaktad ır (7). 

Usher Sendromunun s ıklığı  İ skandinavya'da 
3/100000 (8,9) ABD'de 4.4/100000 ( 10) olarak hesap- 
lanmaktadır. ABD'deki 16.000 kör ve sağı r kiş inin 
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yarı s ından fazlas ı n ın Usher Sendromu oldu ğu dü ş ü-
nülmekte; bu sendrom yeti ş kinlerde beraber bulunan 
körlük ve sa ğı rl ığı n en s ık sebebi olarak görülmekte-
dir. 

Usher Sendromlu hasta populasyonlar ı  ile yap ılan ilk 
araş t ırmalardan itibaren bu hastalarda psikiyatrik 
problemlere yüksek oranda rastlan ı ldığı  dikkati çek-
miş tir ( 8). Körlük ve sa ğı rl ığı n çok yayg ın sebeble-
rinden olan Usher Sendromu psikiyatrik rahats ı zlık-
larla özellikle de psikozla ilikilidir (21 ). Bu popülas-
yonda en s ık rastlanan psikiyatrik rahats ızl ık "ş izof-
reni benzeri olarak tan ımlanan" türdeki psikozdur 
( 13). Takip eden y ı llarda yap ı lan çal ış malarda Usher 
Sendromlu hastalar ı n % 24'ünün hayatlar ı  boyunca 
en az bir psikotik atak geçirdikleri (11,12) saptanm ış -
t ır. Bu oranlar normal popülasyonla karşı laş tırı ld ı -
ğı nda psikotik rahats ı zl ıklar yönünden oldukça yük-
sek bir riski ifade etmektedir. 

Usher Sendromlu hastalardaki yüksek atipik psikoz 
komorbiditesinin olas ı  sebepleri konusundaki ara ş t ı r- 

(14,15) , malar; kromozomal yak ı nl ık 	PUFA (poli an- 
satüre yağ  asitleri) ( 15-18), spesifik beyin bölgelerinin 
dejenerasyonu ( 19), vizüel/audituar deprivasyon 
(11,12) gibi çe ş itli muhtemel nedenler ortaya koymu ş -
sa da bunlar ın hiçbiri fazla taraftar bulamam ış tır. 

OLGU 

28 yaşı nda, ilkokul mezunu, bekâr, 4 y ıld ır çal ış ma-
yan, ailesi ile bir gecekonduda ya ş ayan erkek hasta, 
son bir y ı lda giderek artan içe kapanma, hiç kimsey-
le konu ş mama, odas ından dış arı  ç ıkmama, çabuk öf-
kelenme ve son günlerde yak ınlarına karşı  bıçakla fi-
ziksel sald ırganl ık sonucu ailesi taraf ı ndan getirile-
rek homisid riski ve tedavi reddi nedeniyle kendi is-
teğ i dışı nda hospitalize edilmi ş tir. Psikiyatrik hasta-
lığı  5 yı l önce insanlardan uzaklaşma, az konu ş ma, 
sosyal çekilme ve yaln ız kalma isteğ i ile baş lamış , 1 
yıl evden d ış arı  ç ıkmay ıp odas ına kapanm ış  ve ye-
meğ ini odas ında yediğ i bir dönemin ard ından moral 
bozukluğu, ölüm dü ş ünceleri, kendi kendine adeta 
karşı s ında biri varm ış  gibi konuş ma "Beni bağ l ı yor-
lar, cipler beni rahat b ırakm ıyor" şeklinde ifadeler ve 
birkaç kez camlar ı  kırma şeklinde belirtilerle hasta-
nemize yat ırı lmış  Psikotik Özellikli Majör Depres-
yon tan ı s ı  ile izlenmi ş  ve antipsikotiklerle tedavi 
edilmiş , hastaneden ç ıkarı ld ıktan sonra k ı sa süreli 

düzelme göstermi ş , ancak tedaviyi b ırakmış t ır. 

Psikiyatri d ışı  hastal ık öyküsünde, 8 ya şı nda baş la-
yan progressif görme kayb ının 20 yaş  civannda tam 
görme kayb ı yla sonuçland ığı  ve "Retinitis Pigmento-
sa" tan ı sı  konduğ u, 6 y ı l önce bir darbe sonucu bilinç 
kayb ı  olmayan ve tedavi gerektirmeyen bir kafa trav-
mas ı  geçirdiğ i öğ renildi. Görme kayb ı  nedeniyle çok 
say ıda doktora ba ş vurulmuş , sorunun göz damarla-
nyla ilgili olduğu ve etkili bir tedavinin bulunmad ığı  
söylenmi ş tir. Hasta, ilkokuldan sonra babas ı n ın ma-
rangoz atölyesinde makine d ışı  iş lerde çal ış mış , gör-
me kayb ı  nedeniyle 7 y ıl önce i ş levselliğ ini kaybet-
miş  ve askerli ğ e de bu nedenle elveri ş siz bulunmu ş -
tur. Ailede en büyük erkek karde ş te "Retinitis Pig-
mentosa" ve annede ayr ınt ı l ı  tanımlanamayan geçi-
rilmi ş  bir psikiyatrik bozukluk bulundu ğu belirtil-
miş tir. Psikiyatrik muayenesinde, bilinci aç ık, istek-
sizliğ i ve negativist tutumu nedeniyle yeterli koope-
rasyona girilemeyen, görme kayb ı  nedeniyle tek ba-
şı na rahat yürüyemeyen -ataksi gözlenen-, orta boy-
lu, kalın caml ı  gözlüklü, k ı sa saçl ı  hastan ın psikomo-
tor aktivitesi hafif artm ış t ı , iletiş ime isteksiz ve gö-
rüş meciye sayg ı s ız bir tutum içindeydi. Normal ses 
tonuyla söylenenleri duymad ığı  gözleniyordu. Duy-
gudurumu ile ilgili sorulara "Ne manyak manyak so-
rular bunlar! Bana doktorlu ğ unu göster!" şeklinde 
yan ı t al ındı ; duygulanımı  irritabl ve öfkeliydi. Ko-
nuşmas ı  yüksek sesle, az miktarda ve yer yer perse-
veratif olup, ak ı c ı lığı  yoktu. Çağn şı mlan azalm ış  ve 
düzgündü. Spontan dikkati ve uzak belle ğ i yeterli iz-
lenimi veriyordu; yer ve ki ş i yönelimi tam, yan ı t al ı -
nabilen sorularla s ı n ırl ı  olarak bilgi dağ arcığı  ve ba-
sit kavramlarda soyutlamas ı  yeterliydi. Negativist tu-
tumu nedeniyle yap ıp-çatma yetene ğ i, dü şünce içeri-
ğ i ve diğ er bili ş sel iş levleri değ erlendirilemedi. Ya-
p ı lan rutin laboratuvar tetkiklerinde ve tiroid fonksi-
yonlarında patoloji saptanmam ış tır. EEG'sinde sağ  
fronto-temporal bölgede şüpheli yayg ın disorgani-
zasyon, uyku deprivasyonlu EEG'sinde hafif yayg ın 
biyoelektrik aksama saptanm ış tır. BT'sinde fundus 
atrofisi d ışı nda patoloji saptanmam ış tır. Nöropsiko-
lojik incelemede saptanan frontal .tipte bellek bozuk-
luğu organisite aç ı s ından anlaml ı  bulunmamış tır. 
Ataksik yürüyü ş  nedeniyle yapılan nöroloji konsül-
tasyonunda patoloji saptanmam ış  göz konsültasyo-
nuyla "Retinitis. Pigmentosa"n ın doğ rulanmas ı  ve 
odiometrik incelemede saptanan % 60 oran ında iş it-
me kayb ı  ile, hastada Usher Sendromu tan ı s ına varı l- 

235 



Usher Sendromu ile Psikoz Komorbiditesine İlişkin 
	

Alpkan, Eradamlar, Ergen, Üstün, Karagöz, Dalanay 
Bir Olgu Sunumu 

mış t ı r. Bu bulgularla "Atipik Psikoz" ön tan ı s ı  dü ş ü-
nülerek Haloperidol 20 mg/gün, Biperiden 10 
mg/gün ve Diazepam 10 mg/gün şeklinde baş lanan 
tedaviye, anlaml ı  yan ı t al ınamamas ı , yemek reddi ve 
eksitasyonlar nedeniyle -Diazepam kesilerek- 11 se-
ans ECT uygulanmış tır. Serviste kald ığı  sürede ge-
nellikle yatağı nda bulunduğ u, kimseyle ileti ş ime gir-
mediğ i, önceleri yemek yemeyip, sonra da personel 
yard ım ı  ile zorla odas ında yemeyi tercih ettiğ i göz-
lenmi ş  ve s ık s ık öfkelenme, camlar ı  kırma ve eksi-
tasyon nedeniyle tespite al ınmas ı  gerekmiş tir. 2 ay 
sonra eksitasyonlar ı  ve yemek reddi kaybolarak teda-
vi uyumu sağ lanan hasta, yat ışı n ın 87. gününde Ha-
loperidol 30 mg/gün, Biperiden 4 mg/gün, Carbama-
zepin 400 mg/gün şeklindeki sürdürüm tedavisi ile 
ve "Atipik Psikoz" tan ı s ı yla 27.04.2003 tarihinde 
servisimizden taburcu edilmi ş tir. Poliklinik takipleri-
ne gelmeyen hastan ı n taburculuğundan be ş  ay sonra 
ailesiyle yap ı lan telefon görü ş mesinde ilaç tedavisi-
ne devam ettiğ i ve hospitalizasyon dönemindeki ş i-
kâyetlerinin olmad ığı  öğ renilmiş tir. 

TARTIŞ MA 

Usher Sendromlu bir hastan ı n psikiyatrik olarak tam 
ve doğ ru biçimde değ erlendirilmesi güçlükler ta şı -
makta ve audituar/vizüel kayb ın az rastlan ır nitelikle 
olmas ı  benzer ara ş t ırmalar ı  yetersiz k ı lmaktad ır. 

Literatürde bildirilen di ğ er baz ı  olgularda oldu ğ u gi-
bi, bu olguda da ilk tan ı nın "Majör Depresyon" olma-
s ı  ilgi çekicidir (11,20,22)  Bu durum, Usher Sendrom-
lu hastalarda geli şen psikopatolojilerin temel meka-
nizmas ı n ı n audituar/vizüel deprivasyon oldu ğu yö-
nündeki görü ş lerle uyumludur ( 11 ). Sonuç olarak, ai-
leden al ınan anamnezde, ba ş lang ıçta ön planda olan 
depresif yak ı nmaların fiziksel yetersizli ğ e duyulan 
üzüntüden kaynaklanm ış  olabileceğ i düşünülebilir. 
Ancak, ilk psikiyatrik ba ş vurudan 1 y ı l önce baş la-
yan sosyal çekilmenin depresif yak ınmalar kaybol-
mas ına karşı n devam etmesi, "Majör Depresyon" ta-
n ı s ı  konduğu dönemde vejetatif semptomlar gözlen-
memesine karşı n, sald ırganl ık döneminde ortaya ç ı -
kan yemek yemeyi reddetme davran ışı  ve buna dep-
resif yak ınmaları n eş lik etmemesi, hastan ın baş ka di-
leklerini iletmesine kar şı n eksitasyonlar ve homisidal 
giri ş imlerle ilgili dü şünce içeriğ ini gizlemesi ve ne-
gativist tutumunun yan ı  sıra daha sonras ında geliş en 
görsel/i ş itsel varsan ı lar, perseküsyon fikirleri ve sal- 

dırgan davran ış lar tabloya hakim olmu ş lardır. Hasta-
mız baş lang ıçtaki k ısa süren antidepresan tedavi (150 
mgr/gün İmipramin) ile e ş  zamanl ı  baş lanan antipsi-
kotik tedaviden fayda görmü ş , zaman zaman septom-
larda alevlenmeler, ilaç/hastal ık reddi geli şmesine 
rağmen yaklaşı k bir y ı l suren antipsikotik tedavi ile 
psikotik semptomlar' büyük oranda kaybolmu ş tur. 
Hastamı zın bir önceki yat ışı nda da antipsikotik teda-
vi ile tam düzelme göstermesi, psikotik bir bozuklu-
ğu destekler niteliktedir. 

Usher Sendromunun psikotik bozukluklarla olan ili ş -
kisini arast ıran çal ış malar üç teori ortaya koymakta-
d ır: 

1. Genetik lokalizasyonlar ın çok yak ın olmas ı  nede-
niyle bu iki hastal ık beraber kal ı t ı lırlar. Yap ılan ça-
l ış malarda ş izofreni genleri ( 14) ve Usher Sendromu 
genleri ( 15) ayn ı  kromozom üzerinde tespit edilme-
miş se de, mayoz bölünme ve genetik aktanm ın ken-
dine has özellikleri nedeniyle bu olas ı lık tamamen 
dış lanamaz. 

2. Kromozomal lokalizasyon farkl ı  olsa da, genetik 
defektin yol açt ığı  protein anormalliğ i ortakt ır. Ş izof-
renide vücuttaki fosfolipid membranlardan poliansa-
türe yağ  asitlerinin (PUFA) kayb ının artmas ı  ( 16), 
Usher Sendromlu hastalarda da söz konusudur 
(17,18) .  

3. Audituar/vizüel deprivasyon psikotik bozuklukla-
ra predispozisyon yaratmaktad ır ( 21 ). Bu görü ş , Us-
her Sendromu dışı nda başka sebeplerle (in utero en-
feksiyonlar vb.) benzer dual sensoriel kay ıplara uğ ra-
yan hastalarla yap ı lan karşı laş tırmal ı  çal ış malarla 
desteklenememi ş tir. 

Sonuç olarak, bu olgu Usher Sendromuyla psikoz 
birlikteliğ ini desteklemekte, ancak genetik geçi ş  te-
orilerinin doğ rulanmas ı  için, baş ka nedenlerle görsel 
ve iş itsel duyu kayb ı  olan kiş ilerle yap ı lan araş t ırma-
lara da gereksinim oldu ğ unu düşündürmektedir. 
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