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Goldmann-Favre Sendromlu Bir Olguda Optik
Koherens Tomografi Bulgular:*

Optical Coherence Tomography Findings in a Patient with
Goldmann-Favre Syndrome
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Calismamizda Goldmann-Favre sendromu tanisi alan bir olguda gozlenen optik koherens tomografi (OKT) bulgularini bil-
dirmeyi amacladik. Otuzbes yasinda erkek hasta gece gérme bozuklugu ve gorme azlig1 yakinmasi ile klinigimize bagvurdu.
Diizeltilmig gérme keskinligi sag ve sol gozde 0.2 seviyesindeydi. Fundus muayenesinde makiilada y1ldiz goriintiisii veren
mikrokistler ile birlikte retina pigment epitelinde hafif bir atrofi izlendi. Elektroretinografide agirlikli olarak skotopik ya-
nitta bozukluk ve elektroretinografinin tiim evrelerinde genlik azalmasi ortaya ¢ikti. Fundus floresein anjiografide sizint:
gozlenmedi. OKT’de her iki foveanin i¢ ve dis retina katlarini ince doku bantlar: ile birbirinden ayiran ufak kistik alanlar
gorildi. Bu alanlar biitin retina katmanlarinda yerlesmisti. Beg yillik takip stiresinin sonunda kistik yaplarin kollabe
oldugu gorildi. OKT, Goldmann-Favre sendromunda retinada ortaya c¢ikan bu yapisal degisiklikleri gostermede faydali
bir tetkiktir.

Anahtar Kelimeler: Goldmann-Favre sendromu, kistik yapilarin kollapsi, optik koherens tomografi.

ABSTRACT

The aim of this study is to report the optical coherence tomography (OCT) findings in a patient diagnosed with Goldmann-
Favre syndrome. A 35-year-old man complaining of visual deterioration and night blindness was evaluated. Ophthalmologi-
cal examination revealed a best corrected visual acuity of 20/100 on both eyes. Fundus evaluation showed foveal microcysts
(arranged like a star) along with mild atrophy of the retinal pigment epithelium. Scotopic electroretinogram (ERG) was
almost non-recordable. Photopic electroretinograms showed marked reduction of the amplitudes. No leakage was observed
on the fluorescein angiography. OCT revealed small cystic spaces that formed bridges between the outer and inner retinal
layers in the fovea. These cystic spaces were located in all retinal layers. Collaps of the cystic spaces was observed after
five-years follow-up. These findings demonstrated that OCT is a useful test to evaluate the structural findings observed in
Goldmann-Favre syndrome.
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GIRIS

Goldmann-Favre sendromu bilateral, otozomal rese-
sif gecis gosteren ve nadir goriilen bir vitreoretinal
dejenerasyondur. Gece korligii, gorme azligi, dejene-
ratif vitreus degisiklikleri, atipik periferik pigmenter
distrofi ve periferal ve makiilar retinoskizis ile ka-
rakterizedir.? Arka subkapsiler katarakt, azalmis
Elektroretinografi (ERG) cevaplari, progresif perife-
rik gorme alaninda bozulmalar ve karanliga uyum
bozuklugu eglik eden bulgulardir. Makiilar retinos-
kizis oftalmoskopik olarak karakteristik mikrokistik
goriunim gosterir. Bu lezyonlar floresein anjiyografi-
de boyanmaz. Arka kutupta intraretinal ayrilmadaki
ilerleme sonucunda i¢ tabakalarda retinoskizis geli-
sir ve bu da gérme keskinliginde azalmaya yol acar.®*
Ozellikle son yillarda yaygin olarak kullanima giren
optik koherens tomografi (OKT) yapisal degisiklikle-
ri histolojik kesitlere benzer sekilde gosterebilen ve
non-invazif 6zelligi sayesinde kolaylikla uygulanabi-
len bir tanisal goruntiileme yontemidir.

Calismamizda klinik ve elektroretinografik bulgular
ile Goldmann-Favre sendromu tanisi distiniilen bir
olguda gozlenen foveal degisiklikleri OKT yardim ile
incelemeyi amacladik.

OLGU SUNUMU

Otuzbes yasinda erkek hasta gece gorme bozuklugu
ve gorme azlig1 yakinmasi ile klinigimize bagvurdu.
Her iki gozde 20/200 olan gorme keskinligi, sag ve sol
gozde diizeltme ile 20/100 seviyesine ¢ikiyordu. Her-
hangi bir sistemik hastalig: ve ila¢ kullanma hikaye-
si bulunmayan hastanin aile anamnezinde de 6zellik
yoktu. Biyomikroskopik muayenede vitreus kavitesi-
nin yer yer gozlenen fibriller diginda bos oldugu go-
rildi. Fundus muayenesinde makiilada kistik degi-
siklikler, periferde ise diffiiz korioretinal atrofiye ek
olarak yer yer ufak pigmentasyonlar belirlendi. Her
iki gozde periferik retina muayenesinde retinoskizis
saptanda.

ERG testinde rod yanit1 silik oldugu icin kaydedile-
medi. Maksimal kombine yanit genligi her iki gézde
normalden diisiikti. Bu agamada b dalgasinin gen-
ligi a dalgasinin genligine gore daha fazla etkilendi-
gi icin negatif agirlikli dalga seklinin ortaya ciktig:
gorildi. Skotopik osilatuar potansiyel genlikleri
her iki gozde normalden dusiiktii; dalga ortaya ci-
kis1 gecikmisti. 30 Hz flicker yanit1 genligi ise her
iki gozde yine dusiktiu. Her iki gozde foveada be-
lirlenen kistik alanlar (Resim la-b) fundus floresein
anjiografide (FA) gosterilemedi, bu bolgelerde flore-
sein gollenmesi veya sizintisi ortaya ¢ikmadi. FA’da
gozlenen tek degisiklik makiilada pigment epitel
diizensizliginden kaynaklanan pencere defekti tar-
zinda hiperfloresansd: (Resim 2a-d).

Hastanin makiilasinda gozlenen yapisal degisiklikler
OKT (Stratus OCT scanner, Zeiss Medikal Sistemleri
ve Spectralis OCT, Heidelberg Engineering, Heidel-
berg, Germany) yardimi ile incelendi.

OKT kesitleri her iki makiilada kistik yapilarin var-
ligin1 gosterdi (Resim 3a-b). Ince doku bantlar ile
birbirinden ayrilan bu kistik yapilar retinanin biitiin
tabakalarinda izlendi.

Bazi kesitlerde kist boyutlarinin genigleyerek tiim fo-
vea kalinligini icerdigi goriuldi. Hasta bes y1l boyun-
ca herhangi bir tedavi verilmeden izlendi. Hastanin
ilk bagvurusundan beg yil sonra yapilan son muaye-
nesinde (Resim 4a-b) gorme keskinligi her iki gozde
20/100 olarak saptandi ve OKT’de makiiladaki kistik
yapilarida bosluklarinda azalma yaninda perifoveal
bolgede retina icinde kiigiik kistik olugsumlar gézlen-
di. Fovea kontiirii bozuk olan hastanin retina ytizeyi
normal gorintimde izlenmekteydi. Fovea altinda ka-
lan retina pigment epiteline ait hiperreflektans yan-
simanin sinirlarinin bozuldugu ve yer yer retina pig-
ment epitelinin inceldigi gorildi (Resim 5a-b). FA’da
makiilada pigment epitel diizensizliginden kaynakla-
nan pencere defekti tarzinda hiperfloresans gorinim
izlendi (Resim 6a-b).

Resim 1a,b: Olgunun ilk muayenesine ait renkli fundus fotograf goriintiisiinde yildiz seklinde dizilim gosteren kistik yapi-

larin makiilada yerlegtigi goriilmekte.
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Resim 2a-d: Olgunun ilk muayenesine ait fundus floresein anjiografide makiila bolgesinde pencere defekti tarzinda hiperf-

loresans izlenmekte.

TARTISMA

Goldmann-Favre sendromu 1957°de Goldmann ve
1958’de Favre tarafindan ilk kez bildirilmistir. Klinik
ve ERG bulgular agisindan X’e bagh retinoskizis ve
Enhanced S-cone sendromu Goldmann-Favre send-
romuna benzerlik gosterir.’ Gece korluginiin varlig:
hastaligin erken dénemlerinde bu olgularin X’e bagh
retinoskizisden ayrilmasina katkida bulunur.

Son yillarda daha hafif klinik bulgularin gozlendigi
ve kisa dalga boyundaki 1s18a karst ERG yanitinin
korundugu “Enhanced S-cone sendromu” ve Gold-
mann-Favre sendromunun ayni hastaligin farkl kli-
nik fenotipleri olduguna iligkin arastirma sonuclari
yaymlanmigtir.® Sohn ve ark.,” ikisini ayn1 tablo ola-
rak bildirmiglerdir.

Hastaligin klasik belirtileri ilerleyici gérme kaybi ve
cocuklukta baslayan gece korlugiidir. Bizim olgumu-
zun da basvuru sebebi gece gorme bozuklugu ve gor-
me azhigiydi.

Goldmann-Favre sendromunda ERG bulgularinin
tutulumun siddetine gore degisiklik gosterdigi bildi-
rilmistir.> Bu bulgular skotopik ve fotopik kosullarda
kayit edilemeyecek derecede diisik ERG yaniti ile
normale yakin fotopik ERG yaniti arasinda degisik-
lik gosterebilir.® Hastaliktan genellikle en fazla rod
yanit1 etkilenir. Rodlarda islev bozuklugu konlardan
once meydana gelmektedir.

Bizim olgumuzda da ERG’de rod yanit1 tespit edile-
medi. Goldmann-Favre sendromunda c¢evre retina
damarlarinda incelme veya tikanikliklar gorilebilir.

Resim 3a,b: Olgunun ilk muayenesine ait OKT kesitlerinde ufak kistik yapilar ve bunlart ayiran ince doku bantlart izleni-
yor. Kistlerin retinanin biitiin tabakalarinda yerlestigi goriilmekte.
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Resim 4a,b: Olgunun son muayenesine ait renkli fundus fotograf goriintiisii.

Resim 5a,b: Olgunun son muayenesine ait OKT kesitlerinde kistik yapilarin kayboldugu goriilmekte.

Gozlenen kistik alanlarin sivi birikimi yerine retina
tabakalar1 arasindaki ayrilmalardan kaynakladig:
distinildigia icin floresein anjiografide goriilmesi
beklenmez.

Olgumuzda benzer sekilde floresein anjiografi ile kis-
tik alanlar gosterilememigtir. Makiilada retinosikizis
bu sendromun 6nemli bir 6zelligidir. Hastaligin sey-
rinde ¢ocukluk doéneminden erigkin doneme dogru
retinoskizisin gelistigi ve ileri yaslarda yatistig: bil-
dirilmistir.” Retinoskizis yatigsa da retinal duyarhlik
kayb1 geri donmemektedir.

Periferik retinanin aksine fotoreseptor kaybindan zi-
yade makiilar retinoskizis retinal duyarhilik kaybinin
sebebi olarak goriilmektedir. Sohn ve ark.,” yaptik-
lar1 ¢aligmada periferik retinada otofloresans kayb:
saptarken makiilada otofloresansin korundugunu
bildirmiglerdir. Bu da periferik retinada olusan fo-
toreseptor kaybini gostermektedir. Goldmann-Favre
sendromuna ait makiila degisikliklerini OKT ile de-
gerlendiren calismalarda*™? duyusal retina tabaka-
sinda ayrilma, birbiriyle birlesmis genis kistik alanlar,
makiila deligi ve korioretinal kompleks diizensizligi
OKT yardimiyla gosterilmistir.

Resim 6a,b: Olgunun son muayenesine ait fundus floresein anjiografi goriintiisiinde pigment epitel diizensizliginden kay-
naklanan pencere defekti tarzinda hiperfloresans goriiniim izlenmekte.
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Ozdemir ve ark., ailevi foveal retinosikizisi olan 5 ya-
sinda bir olgu bildirmisler ve OKT'nin hastaligin er-
ken evrelerindeki patolojiyi gostermede etkili oldugu-
nu vurgulamiglardir.!! Miiftiioglu ve ark.,'? da fovea
retinoskizisi olan 16 yasinda kiz olgunun tanisinda
OKT’nin 6nemini belirtmislerdir.

Hastamizda belirledigimiz foveal degisiklikler sozi
edilen calismalarda gozlenen degisiklikler ile uyumlu
degildir bizim olgumuzda retinanin biitiin tabakala-
rini iceren kistik degisiklikler izlenmigtir. Bu durum
olgumuzdaki bulgularin hastaligin daha erken evre-
lerine ait olmasindan kaynaklanmig olabilir.

X’e bagh kalitim gosteren konjenital retinoskizis ol-
gularin1 konu alan baska bir ¢alismada OKT mik-
rokistlere benzer yapilarin varligini gostermistir.!?
Genead ve ark.,!° kistik makiiler lezyonlarin topikal
dorzolomid ile diizeldigini gostermislerdir. Bizim ol-
gumuzun takiplerinde kistlerin tedavi verilmeden za-
manla kollabe oldugu izlenmigtir. Bu bulgular Sohn
ve ark.,” calismasiyla uyum gostermektedir.

Bu gerilemenin nedeni tam bilinmemekle birlikte
retinal dejenarsyonun yol actig1 vitritis tablosunun
arka vitre dekolmanini tetikledigi distiniilmektedir.
Ayn1 zamanda lazer fotokoagulasyonun da vitreore-
tinal ayrilmay:1 hizlandirarak skizisi sakinlestirdigi
Khairallah ve ark.,* tarafindan bildirilmistir.

Calismamizda OKT ile belirlenen yapisal degisiklik-
ler konjenital retinoskizis olgularinda gozlenen degi-
siklikler ile benzerdir. Goldmann-Favre sendromuna
ozgi yapisal degisikliklerin detayl bir sekilde ortaya
konabilmesi i¢cin daha kapsamli klinik ¢aligmalara
gereksinim duyulmaktadir.
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