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- OZET

Literatiirde Usher Sendromu, yetigkinlerde birlikte bulunan korliik ve sagirligin en sik sebebi olarak gosterilmek-
te ve bu hastalarda psikiyatrik bozukluklara yiiksek oranda rastlandig1 bildirilmektedir. Usher Sendromlu hasta-
larda en sik rastlanan psikiyatrik bozuklugun "sizofreni benzeri olarak tammlanan bir psikotik bozukluk" oldugu
ve bu hastalarin % 24'iniin hayatlari boyunca en az bir psikotik atak gegirdikleri belirtilmistir.
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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 lifetime.
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GIRIS

Usher Sendromu ilk kez Von Graefe (1) tarafindan
1858°de tanimlanmus olup, hastaliga, otozomal rese-
sif tarzdaki genetik gegisini gosteren Ingiliz oftalmo-
log Charles Usher’in @ ismi verilmistir. Degisik ge-
notipik dzellikler gosterebilen bu sendromun fenoti-
pik goriiniimil; konjenital bilateral sensorinoral tipte
isitme kaybi ve herediter retinitis pigmentoza'nin yol
actif1 progresif gérme kaybr ile karakterizedir (3.
Usher Sendromu herediter retinitis pigmentoza ile
iligkilendirilen tek genetik bozukluktur. En az ii¢
farkl: alt tipi oldugu diisiiniilen bu sendromda, vesti-
biiler fonksiyonun yokluguna baglh ataksi (3, anoz-

mi/hipozmi 4 nazal silia anormallikleri © ile azal-
mis sperm hiz1 ve motilitesi de () ek olarak buluna-
bilen O6zelliklerdir. Uluslararas1 Usher Sendromu
Konsorsiyumu halen vestibiiler fonksiyonun gelisip
gelismemis olmasim temel kriter olarak alarak sira-
siyla % 90, % 10 ve < % 1 oraninda goriilen iig alt ti-
pi (USHT1, USHT2, USHT?3) resmi olarak kabul et-
mekte ve ister fundoskopi ister ERG yoluyla elde
edilsin retinal distrofinin tipik bulgularinin varligint
temel tan1 kriteri olarak ortaya koymaktadir (7).

Usher Sendromunun sikligi Iskandinavya’da
3/100000 8.9 ABD’de 4.4/100000 (10) olarak hesap-
lanmaktadir. ABD’deki 16.000 kor ve sagir Kisinin
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yanisindan fazlasmn Usher Sendromu oldugu diigii-
niilmekte; bu sendrom yetiskinlerde beraber bulunan
korliik ve sagirligin en sik sebebi olarak gorillmekte-
dir.

Usher Sendromlu hasta populasyonlart ile yapilan ilk
aragtirmalardan itibaren bu hastalarda psikiyatrik
problemlere yiiksek oranda rastlanildig: dikkati ¢ek-
migtir ®). Kérliik ve sagithgin ¢ok yaygin sebeble-
rinden olan Usher Sendromu psikiyatrik rahatsizlik-
larla 6zellikle de psikozla ilikilidir 21, Bu popiilas-
yonda en sik rastlanan psikiyatrik rahatsizlik “gizof-
reni benzeri olarak tamimlanan” tiirdeki psikozdur
(13). Takip eden yillarda yapilan galigmalarda Usher
Sendromlu hastalarin % 24’tiniin hayatlari boyunca
en az bir psikotik atak gecirdikleri (11,12) saptanms-
tir. Bu oranlar normal popiilasyonla kargilagtirildi-
ginda psikotik rahatsizliklar yoniinden oldukga yiik-
sek bir riski ifade etmektedir.

Usher Sendromlu hastalardaki yiiksek atipik psikoz
komorbiditesinin olas: sebepleri konusundaki aragtir-
malar; kromozomal yakinlik (14:15), PUFA (poli an-
satiire yag asitleri) (15-13), spesifik beyin bolgelerinin
dejenerasyonu (19), viziiel/audituar deprivasyon
(IL12) gibj gesitli muhtemel nedenler ortaya koymus-
sa da bunlarm higbiri fazla taraftar bulamamstir.

OLGU

28 yaginda, ilkokul mezunu, bekér, 4 yildir ¢alisma-
yan, ailesi ile bir gecekonduda yagayan erkek hasta,
son bir yilda giderek artan ice kapanma, hi¢ kimsey-
le konugmama, odasindan digart ¢rtkmama, ¢abuk 6f-
kelenme ve son giinlerde yakinlarina kars: bigakla fi-
ziksel saldirganlik sonucu ailesi tarafindan getirile-
rek homisid riski ve tedavi reddi nedeniyle kendi is-
tegi disinda hospitalize edilmistir. Psikiyatrik hasta-
i1 5 yil 6nce insanlardan uzaklagma, az konugma,
sosyal ¢ekilme ve yalmz kalma istegi ile baglamms, 1
yil evden disan ¢ikmayip odasina kapanmig ve ye-
megini odasinda yedigi bir donemin ardindan moral
bozuklugu, 6lim diisiinceleri, kendi kendine adeta
kargisinda biri varmug gibi konugma "Beni bagliyor-
lar, cinler beni rahat birakmiyor" seklinde ifadeler ve
birka¢ kez camlar kirma geklinde belirtilerle hasta-
nemize yatirilmig Psikotik Ozellikli Major Depres-
yon tanist ile izlenmis ve antipsikotiklerle tedavi
edilmig, hastaneden ¢ikarildiktan sonra kisa siireli
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diizelme gostermis, ancak tedaviyi birakmugtir.

Psikiyatri dig1 hastalik dykiisiinde, 8 yaginda bagla-
yan progressif gorme kaybinin 20 yag civarinda tam
gorme kaybiyla sonuglandig: ve "Retinitis Pigmento-
sa" tanist kondugu, 6 yil dnce bir darbe sonucu biling
kaybi olmayan ve tedavi gerektirmeyen bir kafa trav-
sayida doktora bagvurulmug, sorunun goz damarla-
nyla ilgili oldugu ve etkili bir tedavinin bulunmadig
s0ylenmigtir. Hasta, ilkokuldan sonra babasinin ma-
rangoz atdlyesinde makine dis1 iglerde ¢aligmig, gor-
me kaybr nedeniyle 7 yil 6nce iglevselligini kaybet-
mis ve askerlige de bu nedenle elverigsiz bulunmusg-
tur. Ailede en biiyiik erkek kardeste "Retinitis Pig-
mentosa" ve annede ayrintili tamimlanamayan gegi-
rilmig bir psikiyatrik bozukluk bulundugu belirtil-
migtir. Psikiyatrik muayenesinde, bilinci agik, istek-
sizligi ve negativist tutumu nedeniyle yeterli koope-
rasyona girilemeyen, gérme kaybt nedeniyle tek ba-
sina rahat yiirllyemeyen -ataksi gozlenen-, orta boy-
lu, kalin camh gozliiklii, kisa sagl hastanin psikomo-
tor aktivitesi hafif artmigti, fletisime isteksiz ve go-
riigmeciye saygisiz bir tutum i¢indeydi. Normal ses
tonuyla sdylenenleri duymadigi gozleniyordu. Duy-
gudurumu ile ilgili sorulara "Ne manyak manyak so-
rular bunlar! Bana doktorlugunu goster!" seklinde
yanit alindi; duygulanimu irritabl ve ofkeliydi. Ko-
nusmast yiiksek sesle, az miktarda ve yer yer perse-
veratif olup, akicili1 yoktu. Cagrigimlari azalmig ve
diizgiindii. Spontan dikkati ve uzak bellegi yeterli iz-
lenimi veriyordu; yer ve kisi yonelimi tam, yan:t alz-
nabilen sorularla sinirh olarak bilgi dagarcig ve ba-
sit kavramlarda soyutlamas: yeterliydi. Negativist tu-
tumu nedeniyle yapip-catma yetenegi, diislince iceri-
8i ve diger biligsel islevleri degerlendirilemedi. Ya-
pilan rutin laboratuvar tetkiklerinde ve tiroid fonksi-
yonlarinda patoloji saptanmamugtir. EEG'sinde sag
fronto-temporal bolgede siipheli yaygin disorgani-
zasyon, uyku deprivasyonlu EEG'sinde hafif yaygin
biyoelektrik aksama saptanmugtir. BT'sinde fundus
atrofisi disinda patoloji saptanmamigtir. Noropsiko-
lojik incelemede saptanan frontal tipte bellek bozuk-
lugu organisite agisindan anlamli bulunmamugtir.
Ataksik yiirllylis nedeniyle yapilan néroloji konsiil-
tasyonunda patoloji- saptanmamis goz konstiltasyo-
nuyla- "Retinitis. Pigmentosa"nin dogrulanmast ve
odiometrik incelemede saptanan % 60 oraninda igit-
me kaybt ile, hastada Usher Sendromu tanisina varil-
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mustir. Bu bulgularla "Atipik Psikoz" 6n tams1 diisii-
nitllerek Haloperidol 20 mg/giin, Biperiden 10
mg/giin ve Diazepam 10 mg/giin seklinde baslanan
tedaviye, anlamli yanit alinamamasi, yemek reddi ve
eksitasyonlar nedeniyle -Diazepam kesilerek- 11 se-
ans ECT uygulanmugtir. Serviste kaldig: siirede ge-
nellikle yataginda bulundugu, kimseyle iletisime gir-
medigi, onceleri yemek yemeyip, sonra da personel
yardimu ile zorla odasinda yemeyi tercih ettigi goz-
lenmisg ve sik sik ofkelenme, camlart kirma ve eksi-
tasyon nedeniyle tespite alinmas1 gerekmigtir. 2 ay
sonra eksitasyonlar1 ve yemek reddi kaybolarak teda-
vi uyumu saglanan hasta, yatiginin 87. giiniinde Ha-
loperidol 30 mg/giin, Biperiden 4 mg/giin, Carbama-
zepin 400 mg/giin seklindeki siirdiiriim tedavisi ile
ve "Atipik Psikoz" tamsiyla 27.04.2003 tarihinde
servisimizden taburcu edilmistir. Poliklinik takipleri-
ne gelmeyen hastanin taburculugundan bes ay sonra
ailesiyle yapilan telefon goériismesinde ilag tedavisi-
ne devam ettigi ve hospitalizasyon donemindeki si-
kayetlerinin olmadig1 6grenilmistir.

TARTISMA

Usher Sendromlu bir hastanin psikiyatrik olarak tam
ve dogru bigcimde degerlendirilmesi giicliikler tagi-
makta ve audituar/viziiel kaybin az rastlanir nitelikle
olmasi benzer aragtirmalar yetersiz kilmaktadir.

Literatiirde bildirilen diger bazi olgularda oldugu gi-
bi, bu olguda da ilk tamnin "Major Depresyon” olma-
s1 ilgi gekicidir (11.20,22), By durum, Usher Sendrom-
lu hastalarda geligen psikopatolojilerin temel meka-
nizmasin audituar/viziiel deprivasyon oldugu yo-
niindeki goriiglerle uyumludur (1), Sonug olarak, ai-
leden alinan anamnezde, baslangicta 6n planda olan
depresif yakinmalarin fiziksel yetersizlige duyulan
iiziintiilden kaynaklanmis olabilecegi diisiiniilebilir.
Ancak, ilk psikiyatrik bagvurudan 1 yil once bagla-
yan sosyal cekilmenin depresif yakinmalar kaybol-
masina karsin devam etmesi, “Major Depresyon” ta-
ms1 kondugu donemde vejetatif semptomlar gozlen-
memesine karsin, saldirganlik doneminde ortaya ¢1-
kan yemek yemeyi reddetme davramsi ve buna dep-
resif yakinmalarin eglik etmemesi, hastanin bagka di-
leklerini iletmesine kargin eksitasyonlar ve homisidal
girisimlerle ilgili diisiince icerigini gizlemesi ve ne-
gativist tutumunun yani sira daha sonrasinda geligen
gorsel/isitsel varsamlar, persekiisyon fikirleri ve sal-
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dirgan davraniglar tabloya hakim olmuglardir. Hasta-
muz baslangigtaki kisa siiren antidepresan tedavi (150
mgr/giin Imipramin) ile e zamanli baglanan antipsi-
kotik tedaviden fayda gormiis, zaman zaman septom-
larda alevlenmeler, ilag/hastalik reddi gelismesine
ragmen yaklagik bir y1l suren antipsikotik tedavi ile
psikotik semptomlar bilyitk oranda kaybolmustur.
Hastamizin bir onceki yatiginda da antipsikotik teda-
vi ile tam diizelme gdstermesi, psikotik bir bozuklu-
8u destekler niteliktedir.

Usher Sendromunun psikotik bozukluklarla olan ilis-
kisini arastiran ¢aligmalar ii¢ teori ortaya koymakta-
dir:

1. Genetik lokalizasyonlarin ¢ok yakin olmasi nede-
niyle bu iki hastalik beraber kalitilirlar. Yapilan ¢a-
lismalarda sizofreni genleri (I4) ve Usher Sendromu
genleri (!5 aym kromozom iizerinde tespit edilme-
migse de, mayoz boliinme ve genetik aktarimin ken-
dine has ozellikleri nedeniyle bu olasiik tamamen
dislanamaz.

2. Kromozomal lokalizasyon farkli olsa da, genetik
defektin yol agud1 protein anormalligi ortaktir. Sizof-
renide viicuttaki fosfolipid membranlardan poliansa-
tiire yag asitlerinin (PUFA) kaybimin artmasi (16),

Usher Sendromlu hastalarda da s6z konusudur
(17,18),

3. Audituar/viziiel deprivasyon psikotik bozuklukla-
ra predispozisyon yaratmaktadir 2. Bu goriis, Us-
her Sendromu diginda bagka sebeplerle (in utero en-
feksiyonlar vb.) benzer dual sensoriel kayiplara ugra-
yan hastalarla yapilan karsilastirmali c¢aligmalaria
desteklenememigtir.

Sonug olarak, bu olgu Usher Sendromuyla psikoz
birlikteligini desteklemekte, ancak genetik gegis te-
orilerinin dogrulanmas: i¢in, bagka nedenlerle gorsel
ve isitsel duyu kaybr olan kisilerle yapilan aragtirma-
lara da gereksinim oldugunu diisiindiirmektedir.
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