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RETINA VE KOROIDIN

HEREDITER DISTROFILERI
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Retinitis pigmentosa

Pigmente paravenoz koriyoretinal atrofi
Fundus albipunktatus

Leber’in konjenital amorozisi

Oguchi hastaligi

Kolobom

Depo hastaliklari

Benign konsantrik anuler makduler distrofi
Morning glory sendromu

. Miyelinli sinir lifleri

. Peripapiller stafilom
. Koroideremi

. Diffuz koroid atrofisi

Herediter retinal arter kivrimlanmasi

. Retinal rasemoz hemanjiyom

. Prepapiller vaskiler lup

. Hyaloid arter kalintisi

. Makrodamar

. Siliyoretinal arter

. Gyrate atrofi

. Goldman-favre sendromu

. Alport sendromu

. Santral areolar koroidal distrofi

. Posterior polar anuler koroidal distrofi
. Bietti’'nin kristalin korneoretinal distrofisi
. Kon ve kon-rod distrofisi

. Albinizim

. Waardenburg sendromu

. Familyal eksudatif vitreoretinopati
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Retinitis pigmentosa (RP), fotoreseptor-retina pig-
ment epiteli (RPE) kompleksinin ilerleyici kaybi ile
seyreden, genetik defektin apopitoz ile hiicre 6li-
miine neden oldugu, sik goérilen, genis bir grup
herediter retinal distrofinin genel adidir. RP tipik
bir rod-kon distrofisidir. RP’de 6nce rod fotoresep-
torleri dejenere olur, daha sonra sekonder olarak
kon fotoreseptorlerinde dejenerasyon devam
eder.

RP terimi inflamasyonun patofizyolojide belirgin
faktor oldugunu vurgulasa da inflamasyonun has-
taliktaki etkisi hala tartismalidir. RP izole olarak
(tipik RP) veya sistemik hastaliklarla (sendromik
RP) birlikte gériilebilir. izole tip yaklasik 1/5000
oraninda gorulir iken, sendromik RP sikligi tam
olarak dokiimante edilmemis olup, Usher sendro-
munun sikliginin 1/6000 oldugu varsayilmaktadir.
Hastaligin iki temel bulgusu gece korligu ve peri-
ferik gérme alanin ilerleyici kaybidir.

RP'de temel sorun rod fotoreseptorlerinin kaybi
olup bu hiicreler midperiferde yogun olduklarin-
dan baslangicta periferik géorme ve gece gorisi
azalmaya baslar ve kon fotoreseptorleri ve RPE'de
sekonder etkilenmeler olusur. Genetik gegis sekli
RP'nin seyrini belirleyen en énemli parametredir.
Otozomal dominant (%15-20), otozomal rese-
sif (%20-25) veya X'e bagli resesif (%10-15) gecis
gosterebilir. %50'sini ise aile hikayesinin olmadigi
izole grup olusturur. Hastaligin seyrinin X'e bagl
tipte en hizl, otozomal dominant tipte en yavas,
otozomal resesif tipte ise orta derecede oldugu
belirtilmistir. Hastahdgin baglangicinda bas agri-
si ve fotopsi sikayetleri siklikla vardir. Hastalarin
sikayeti; karanlhkta goérmenin azalmasi, karanlik
adaptasyonunun bozulmasi ve ileri evrelerde ise
gorme alaninin daralmasidir. Siklikla midperifer-
den baslayan ve perifere dogru yayilan gérme
alani kaybi hastaligin sonunda tiinel tipi gérme
alanina neden olur.

RETINITIS PIGMENTOSA
(ROD-KON DIiSTROFiSi)

Retina midperiferinde, 6zellikle venlerin ¢evre-
sinde kemik korpskulleri seklinde pigmentasyon,
arterlerde incelme, balmumu goériinimiinde op-
tik atrofi klasik bulgulardir. Kistoid makuler 6dem
(%10-15), epiretinal membran, Coats hastalig
benzeri damarsal degisiklikler, optik diskte dru-
sen, retinal astrositom, RPE dedisiklikleri, vitreusta
pigmente hiicre, arka vitreus dekolmani, arka sup-
kapstler katarakt, vitre icinde daginik veya toplu
halde pigmente hiicrelerin olmasi izlenebilen di-
ger bulgulardir. Elektroretinografi (ERG) hastaligin
erken donemlerinden itibaren bozulur. Primer ola-
rak fotoreseptorler etkilendigi icin a ve b dalgala-
rinin amplitiidii azalir. ileri dénemlerde ERG kayit
alinamayacak kadar bozulur.

Usher sendromu (retinitis pigmentosa ve co-
gunlukla konjenital sagirlik), Hallgren sendromu
(vestibuloserebral ataksi, pigmenter retinopati),
Lawrence-Moon sendromu (retinitis pigmentosa,
mental retardasyon, hipogenitalizim), Bardet-Bied|
sendromu (retinitis pigmentosa, obezite, polidak-
tili, mental retardasyon), Refsum hastaligi (fitanik
asit depo hastaligi), Batten hastaligi (néronal ce-
roid lipofuksinosis), Kearne-Sayre sendromu, re-
tinitis pigmentosanin diger patolojilerle birlikte
gorildigi sendromlardandir.

Retinitis punktata albesens, sektoryel retinitis
pigmentosa, perisantral retinitis pigmentosa ve
pigmente paravenoz koriyoretinal atrofi, atipik
retinitis pigmentosa cesitlerinden bazilandir. Geg
baslayan RP benzer bulgulara sahip olup daha iyi
seyirlidir ve siklikla otozomal resesif gecer.

Sifiliz, kizamikgik, sempatik oftalmi, ilag toksisite-
si, travma, koriyoretinit, Vogt-Koyanagi-Harada
(VKH), son donem Behcet hastaligi, retina dekol-
mani vb. patolojiler sonucu psodoretinitis pig-
mentosa gorinimu olusabilir.
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Her iki gozii tam goren 11 yasindaki kiz cocugunun birlestirilmis RFF’sinde sag ve sol goz retina arteriollerinde
incelme, balmumu goriiniimiinde optik atrofi, kemik korpiiskiilii seklinde tiim retina periferini kaplayan yaygin RPE
degisiklikleri ile klasik retinitis pigmentosa bulgular: goriilmektedir (1-2).



@
L
o
o
[
o
)]
=z
o
<
m)]
o
=
<<
%9}
o
=
=z
L
=
=
o
-2
=
=
=
L
2

Tipik RP bulgularmin (arteriollerde incelme, balmumu gériiniimiinde optik atrofi, kemik korpiiskiilii seklinde tim
periferi kaplayan yaygin RPE degisiklikleri) gelistigi 48 yasindaki RP’li erkek hastanin sag goziiniin birlestirilmis
RFF’sinde sadece makuler alanin saglam kaldig: izlenmektedir (3).
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On yedi yasindaki erkek hastanin sag goziiniin gormesi 0.5, sol goziiniin gérmesi 0.2dir. Her iki goziin genis ac1
FAF goruntiisiinde parafovealar hiperotofloresan ring (double ring bulgusu) net olarak segilmektedir. Bu alanin
fonksiyonel ve disfonksiyonel retina alanlar1 arasinda bir gegis bolgesi oldugu, RPEnin bu alanda metabolik olarak
aktif oldugu bilinmektedir. Her iki gozde de kistoid makuler 6dem goriilmektedir (4-5).
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Her iki goz dikey makuler OKT’sinde retina ici kistik degisiklikler goriilmektedir (6-7).



4 PiGMENTE PARAVEN®Z

_ KORIYORETINAL ATROFI
(PPKA)

Pigmente paravendz koriyoretinal atrofi otozomal
dominant, X'e bagli kalitim veya daha siklikla spo-
radik olarak gecen, nedeni tam bilinmeyen, iki ta-
rafli simetrik tutulum gdsteren bir distrofidir. Has-
talar siklikla semptomsuz olup, uzun siire hastalk

Sag gozii tam, sol gozii 0.7 goren 52
yasindaki kadin hastanin birlestirilmis
RFF’sinde sag gozde venler boyunca
yayilmis kemik korpiiskiili seklinde
pigmentasyon izlenmektedir (113). Sol
goz birlestirilmis RFF’sinde biraz flu
olmakla birlikte (katarakt nedeni ile)
tam simetrik olmayan ve venler boyunca
uzanan pigmentasyonlar goriilmektedir
(114).

stabil seyreder veya cok nadir ilerleme gosterir.
Kemik korpuskill seklindeki pigmentasyon ven-
ler boyunca yayilim gosterir. RP'den fakli olarak
optik disk, retina damarlari ve makula normaldir.
ERG hafif etkilenmistir.
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Her iki gozde vaskiiler yapilarin, optik diskin ve makulanin normal olduguna dikkat ediniz. FAsinde ge¢ fazda RPE
hipertrofi alanlari hipo, atrofi alanlar hiperfloresan olarak izlenmektedir (115-116).
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Birlestirilmis FAsinde ayni bulgular gortilmektedir (117-118).

---38---



Kolobom, bir dokunun kismi veya tam olarak
yoklugu ile karakterize konjenital bir patolojidir.
Embriyonik fissiir normalde besinci embriyonal
haftada kapanmaya baslar. Kapanmanin herhangi
bir yerde tam veya kismi olarak gerceklesmemesi
durumunda kolobom olusur. Kolobomlarin yari-
dan fazlasi iki taraflidir, fakat goézdeki tutulumlari
simetrik olmayabilir. Optik diskten irise kadar tim
hat boyunca tam olarak gelisebilecegi gibi, bir-iki

KOLOBOM

alanda ve nadiren tek bir yerde de olusabilir. Emb-
riyonal fisstiriin gozlin alt yarisinda olmasi nedeni
ile kolobomlarin yerlesimleri de buna uyumlu geli-
sir. Retinada, kolobom alaninda RPE'nin olmamasi
ve koroid ve skleradaki hipoplazi nedeni ile ektazi
veya stafilom gelisebilir. Optik disk ve retinokoro-
idal kolobomlar retina dekolmani ve koroid neo-
vaskiler membrani (KNM) ile birlikte olabilir.

Yirmi dokuz yasindaki kadin hastanin sag goziinde
optik disk kolobomu goriilmektedir (156). Optik diskin
sol goz diskine gore daha genis oldugu, diskin altinda
koriyoretinal degisikliklerin olustugu (koriyoretinal
kolobom) izlenmektedir. Sag goziin gormesi 0.4
diizeyinde, saglam olan sol goz gérmesi ise tamdir (157).

On iki yasindaki erkek hastanin birlestirilmis sol goz
RFF’sinde optik disk kolobomu ve kolobom altinda
embriyonik fissiir kapanma ¢izgisine uygun, yaygin RPE
atrofisi izlenmektedir (158). Hastanin gormesi tamdir.

---53---
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On yedi yasindaki kadin hastada sol gozde iris ve lens kolobomu goriilmektedir (159). Hastanin sag goziiniin géormesi
2 mps diizeyinde olup, renkli fundus fotografinda diskin alt tarafinda koriyoretinal kolobom ve retina dekolmani
gorilmektedir (160). Sol goziiniin gérmesi 0.6 diizeyinde olup, renkli fundus fotografinda diskin alt nazal tarafinda
genis bir koryoretinal kolobom oldugu, ¢iplak skleranin goriilebildigi, kolobom alaninin kenarlarinda pigmentasyon
artigt oldugu izlenmektedir (161). Ayn1 gozde bir yil sonra gelisen KNM (ok) goriilmektedir (162).
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Retinanin i¢ katlarinda veya optik disk basinda
yerlesim gosteren retinal kavernéz hemajiyom
(RKH) nadir goriilen ve cogunlukla tek tarafli (%10
bilateral) konjenital vaskiler hamartom olup ¢ok
sayida anevrizmadan olusur. RKH izole ya da oku-
lokutan6z sendromlarla birlikte olabilen konje-
nital vaskiler bir hamartomdur. RKH olusumuna
sebep olan gen 7q lokolizasyonundaki CCRA ge-
nidir (KRIT 1). Genelde semptomsuz olan lezyon-
lar nadiren eksudasyon ve vitreus i¢i kanamaya

RETINA KAVERNOZ

HEMANJiYOM

neden olabilir. RKH santral sinir sistemi ve cilt he-
manjiyomlari ile birliktelik gosterebilir. Anevrizma
icindeki kanin gollenmesi sonucu plazma, eritro-
sitlerden ayrilarak meniskiis gérinimiine neden
olur. Bu durum lezyonun FA'sinde erken donemde
hipofloresan, ge¢ dénemde hiperfloresan goriin-
mesine neden olur. Lezyonlar tedavi gerektirmez.
Tekrarlayan vitreus ici kanamalarda vitrektomi ile
birlikte lezyona laser fotokoagtilasyon uygulana-
bilir.

Sol gozlintin gérme keskinligi 0.1 olan 10 yasindaki erkek hastanin bityiik biiytitme ile ¢ekilmis RFF’sinde
makuladaki retinal kavernéz hemanjiyom tiztim salkimi seklinde goriilmektedir. Ok, lezyon iizerindeki fibroz

degisiklikleri gostermektedir (52).

---203---
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RETINA VE KOROIDIN HEREDITER DiISTROFILERI

Sag goziiniin gorme keskinligi tam olan 31 yasindaki erkek hastanin RFF’sinde optik diskin iist stnirindan baslayip
iist temporale dogru uzanan yaklagik bir disk ¢apinda tiziim salkimi seklinde kavernéz hemanjiyom goriilmektedir.
Bazi lezyonlar koyu kirmizi, bazilari ise tizerindeki glial doku nedeniyle gri renkte goriinmektedir (53). FAsinde
erken ve ge¢ fazda plazma-eritrosit seviyesi net olarak izlenmektedir (54). FAF goriintiisitnde RFF’sinde koyu kirmizi
izlenen alanlarin hipootofloresan oldugu izlenmektedir (55). Lezyon iizerinden gegen yatay OKT kesitinde diizgiin
smirli olmayan hipo ve hiperreflektif damar kesitleri gorillmektedir (56).

---204---
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Koroid nevusl
Koroid melanomu
Metastatik koroid timorleri
Koroid osteomu

Koroid hemanjiyomu
Sturge weber sendromu
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Koroid nevisleri atipik Uveal melanositlerden
olusan, yetiskinlerde %7-10 oraninda gorilebilen
iyi huylu fakat nadiren malign degisim (olgularin
1/5000'inde) goOsterebilen tlimorlerdir. Buylikluk-
leri 3-6 disk capinda olan, diiz ya da retinada hafif
kabariklik yapabilen, bazen gri ya da koyu gri renk-
li, bazen de amelanotik olabilen ve sinirlar diiz-
glin olmayan lezyonlardir. Muhtemelen dogumsal
olan bu tiimorler ergenlik doneminde belirgin bir
hizla blyliylip sonra duragan hale gelirler. Olgula-

KOROID NEVUSU

rin cogu rutin fundus muayenesi sirasinda tesadl-
fen fark edilir. Makuler bolgeye yerlesmemis veya
ser0z dekolman olusturmayan nevdisler disinda
semptom vermezler. Zamanla timor Gzerindeki
RPE'de atrofi, hiperplazi, fibroz metaplazi ve dru-
sen olusmaya baslar. Cok nadir olarak koroid ne-
ovaskiler membrani ile birlikte olabilir. Timorin
genisliginde ya da yuksekliginde artis, RPE'de yay-
gin degisiklikler, lipofuksin birikimi ve genis seroz
dekolman varligi maligniteyi distindirmelidir.

--273---
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KOROID MELANOMU VE DIGER KOROID TUMORLERI

Sol goziiniin gorme keskinligi 0.6 olan kadin hastanin RFF’sinde foveay1 da igine alan yaklasik bir buguk disk
capinda koroid neviisii izlenmektedir (1). Lezyon tizerinden gegen yatay OKT kesitinde elipsoid zonda bozulma ve
minimal sivi birikimi, koroid neviisiindeki pigmentasyona bagli ince homojen bir hiperreflektif bant ve gerisinde
derin bir gélgelenme izlenmektedir. IR goriintiide koroid neviisii hiperotofloresan olarak izlemektedir (2). Sol
gozliniin gorme keskinligi 0.8 olan hastanin koroid neviisii iizerinden gegen yatay OKT kesitinde lezyon altindaki
koroidde homojen bir reflektivite artis1 ve altindaki golgelenme gorilmektedir (3).
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