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Kolobomlu Olgularda Okiiler Bulgular
ve Sistemik Sorunlar

Ocular Findings and Systemic Problems in Patients with Coloboma

Leyla NIYAZ', Cigdem DENIZ GENC”
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Amag: Okiiler kolobom iris, silier cisim, koroid, retina ve optik siniri tutan nadir bir malformasyondur. Embriyogenez sirasinda optik fissiir
kapanma defekti sonucunda gelisir. Bu ¢alismada klinigimize basvuran herhangi bir okiiler kolobomu olan olgularin klinik 6zellikleri, eslik
eden okiiler bulgular1 ve sistemik hastaliklarinin sunulmasi planlandi.

Gerec ve yontemler: Calismaya klinigimize bagvuran ve okiiler kolobomu olan 19 olgunun 27 gézii dahil edildi. Hastalarin yasi, cinsiyeti,
tutulan taraf, gérme keskinlikleri, sikloplejik refraksiyon degerleri, 6n ve arka segment bulgulari, kayma tipi ve sistemik sorunlar1 kaydedildi.

Bulgular: Olgularin 12°si kiz, 7’si erkekti. Hastalarin yas ortalamasi 4.8 (0.3-9 ) y1l idi. Tutulum 8 olguda iki tarafli (%42), 5 olguda sag, 6
olguda sol tarafta idi. Ug gozde sadece iris kolobomu mevcuttu. Koryoretinal kolobomu olan 22 goziin 15 inde OD tutulumu meveuttu. Toplam
13 (%66.7) olguda sasilik izlendi, ¢ogu ezotropya (%76.9) idi. Kolobomu olan gozlerde sferik refraksiyon degerleri ve gérme keskinligi
ortalamasi sirastyla +2.40 ve 3/10, kolobomu olmayan gozlerde ise +1.88 ve 8/10 idi. Sekiz olguda (%42) g6z dis1 patolojiler eslik etmekteydi.
Bunlar geligim geriligi, Noonan sendromu, Tip 1 Chiari malformasyonu, konjenital kalp damar anomalisi, multikistik bobrek, vajinal striktiir,
puberte prekoks ve inguinal herniyi icermekteydi.

Sonug: Kolobomlar bir¢ok okiiler dokuyu tutan nadir malformasyonlardir. Okiiler ve sistemik hastaliklarla birlikteligi sik olmasi nedeniyle
ayrintili g6z muayenesi yapilmali, refraksiyon kusurlari diizeltilmeli ve olast komplikasyonlar igin siirekli takip edilmelidir.

Anahtar kelimeler: Kolobom, okiiler anomaliler, sistemik anomaliler.

ABSTRACT

Purpose: Ocular coloboma is a rare malformation involving the iris, ciliary body, choroid, retina and the optic nerve. It develops as a result of
the optical fissure closure defect during embryogenesis. In this study, we aimed to present the clinical features, accompanying ocular findings
and systemic diseases of patients with any ocular coloboma presenting to our clinic.

Materials and methods: Twenty seven eyes of 19 patients with ocular coloboma admitted to our clinic were included in this study. Age, gender,
involved eye, visual acuity, cycloplegic refraction values, anterior and posterior segment findings, strabismus type and systemic problems were
recorded.

Results: Of all patients 12 were female and 7 were male. The mean age of the patients was 4.8 (0.3-9) years. Involvement was bilateral in 8
cases (42%), on the right in 5 cases, and on the left in 6 cases. Three eyes had iris coloboma only. Of the 22 eyes with chorioretinal coloboma,
15 involved the OD. Strabismus was observed in 13 (66.7%) patients, most of them (76.9%) were esotropic. The mean values of spheric
refraction and visual acuity in eyes with coloboma were +2.40 and 3/10, and in eyes without coloboma +1.88 and 8/10 respectively. Eight
patients (42%) had extraocular problems. These included growth retardation, Noonan syndrome, Type 1 Chiari malformation, congenital heart
vessel anomaly, multycystic kidney, vaginal stricture, precocious puberty and inguinal hernia.

Conclusion: Colobomas are rare malformations involving many ocular tissues. Because of its frequent association with ocular and systemic
diseases, detailed eye examination, refractive error correction and monitorisation for possible complications should be performed continiously.
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GIRIS

Kolobom, iris, lens, koroid, retina ve optik siniri etkileyen
dogumsal bir hastaliktir. Insidansi 0.7/10000-0.26/1000
arasinda degismektedir. Intrauterin dénemin 5 ila 7.
haftasi arasinda optik fissiiriin tam kapanamamasi sonucu
gelismektedir. Inferonazal yerlesim gosteren kolobomlar
‘tipik’ olarak adlandirilirken, diger kadranlarda yerlesen
kolobomlar ‘atipik’ olarak tanimlanir. Atipik kolobomlarin
optik fisslir rotasyonuna veya intraiiterin enflamatuar
olaylara bagl geligebilecegi diisliniilmektedir. Gorme
keskinligi kolobomun boyutuna gore tam gdérmeden hig
gormemeye kadar genis bir yelpazeye sahiptir. Kolobom
gen defektinden kaynaklanabilecegi gibi sporadik de
olabilmektedir. Globtutulumukistolusumuveyamikroftalmi
seklinde goriilebilir. Kistin olusum mekanizmasi tam olarak
bilinmemekle birlikte, kolobomatdz gozde ektazi nedeniyle
olabilecegi diisiiniilmektedir.! Kolobomlara mikroftalmi,
makiiler hol, retina dekolmani ve neovaskiiler membranlar
eslik edebilmektedir. Kolobom, Treacher Collins, Patau,
Kedi gozii, Franceschetti, CHARGE ve Noonan sendomu
gibi multisistemik hastaliklarla birlikte goriilebilmektedir.
Kolobomlar esit oranda tek veya iki tarafli goriilmektedir.
Iki tarafli kolobomlarin orta hat beyin defektleriyle sik
birlikteligi nedeniyle iki tarafli kolobomlarda beyin
goriintiilemesi  Onerilmektedir. Kolobomlar, Morning
Glory anomalisi, optik pit, optik sinir hipoplazisinden ayirt
edilmelidir.?

METOD

Calisma Universite Etik Kurulu tarafindan onaylandi.
Calismaya klinigimize basvuran ve goziinde kolobomu
olan olgular dahil edildi. Olgularin verileri dosyalardan
retrospektif olarak incelendi. Yas, cinsiyet, aile hikayesi
gibi  demografik  o6zellikler, taraf, gorme
keskinlikleri, sikloplejik refraksiyon degerleri, on ve
arka segment bulgulari, sistemik sorunlar ayrintili olarak
kaydedildi. Tiim olgularda sasilik testleri yapilmis olup
kayma olan olgularin kayma tipi not edildi. Olgularin géz
dist sistemik sorunlarina hastanenin tibbi veritabanindan
ulasildi. Tiim hastaliklar ve sendromlar kaydedildi. Iris
kolobomu, pupilin oval bir gekilde asagi dogru ¢ekilmesine
neden olan iris alt nazalinde bulunan doku defekti olarak
tanimlandi. Lens kolobomu, iris kolobomuna uyan bolgede
lenste ve zoniillerde deformite yaratan doku defekti olarak
tanimlandi. Koryoretinal kolobom ise retina ve koroid
dokusunun gelismedigi ve skleranin disa dogru ¢ukurlastigi
bolgeler olarak belirlendi. Optik disk kolobomunda ise disk
kismi veya total olarak genislemis ve beyazlasmis gukur
olarak tanimlanmustir.

tutulan

BULGULAR

Caligmaya 19 olgunun 27 gozii dahil edildi. Tutulum 8
olguda iki tarafli (%42), 6 olguda sol ve 5 olguda sag tarafta
idi. Olgularin 12’si kiz, 7’s1 erkekti, yas ortalamasi 4.8
yil (0.3-9) idi. Kolobom tipi ve ek hastaliklar Tablo 1’de
verilmistir. Dort gozde iris tutulumu yoktu. Ug gdzde (iki
hastada) ise sadece iris kolobomu mevcuttu (Resim 1). Bir
olguda lens kolobomu mevcuttu. Retinokoroidal kolobomu
olan 22 goziin 15’inde OD tutulumu mevcut, 7’sinde ise OD
tutulumu yoktu. iki gdzde ise izole OD kolobomu mevcuttu.
Onu ezotropya ve {i¢ii ekzotropya olmak tizere toplam 13
(%66.7) olguda sasilik izlendi. Ug olguda prematiir dogum
hikayesi, iki olguda nazolakrimal kanal tikanikligi, {i¢
olguda gelisim geriligi, bir olguda Noonan sendromu,
bir olguda Tip 1 Chiari malformasyonu, bir olguda
konjenital kalp damar anomalisi, bir olguda multikistik
bobrek ve vajinal striktiir, bir olguda puberte prekoks ve
inguinal herni eslik etmekteydi. Gérme keskinlikleri ve
sikloplejik refraksiyon degerleri Tablo 2°de 6zetlenmistir.
Kolobomu olan gozlerde sferik refraksiyon degerleri ve
gorme keskinligi ortalamasi sirasiyla +2,40 (-13,25 +7,75)
D ve 3/10 olup, kolobomu olmayan gozlerde ise bu degerler
+1,88 (+0,25 +5,25)D ve 8/10 idi. iris, OD ve koryoretinal
kolobomu olan bir olgunun takiplerinde retina dekolmani
gelismis olup hasta opere edilmistir.

TARTISMA

Calismamizda okiiler kolobomu olan olgularin demografik
ve klinik 6zellikleri incelendi. Kolobom kizlarda daha fazla
gozlendi. Tek tarafli tutulum daha sikt1. Olgularin ¢ogunda
retinokoroidal tutulum mevcuttu. Kolobomlu olgularda
sasilik siklig1 ve refraksiyon kusuru daha yiiksek, gérme
keskinligi ise daha diistiktil.

Konjenital kolobom embriyogenez siirecindeki bir
aksama sonucu gelisen nadir bir hastaliktir. Sadece OD
kolobomunun arastirildig1 popiilasyon bazli bir ¢aligmada
prevalans 1/100000 bulunmus.* Tim okiiler kolobomlari
iceren baska bir popililasyon bazli bir calismada ise
prevalans 1/2077 saptanmistir. Kolobom her iki cinste
hemen hemen esit oranda goriilmiis ve tek tarafl1 tutulum
daha sik bulunmustur.* Calismamizda farkli olarak kizlarin
sayist daha yiiksekti. Serimizde iki tarafli tutulum orani
%42 olup, bu oran Iskogya ve Macaristan’da yapilmis olan
poplilasyon c¢aligmalarindaki ile benzerdi (sirasiyla %42
ve %47.5).5¢ Literatiirde tek ve ¢ift tarafli tutulum oranlari
degismekle birlikte bizim serimizde tek tarafli tutulum
daha fazla idi.

Hastalarda gérme keskinligi tutulan dokularin yayginligina
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Tablo 1. Olgularda okiiler bulgular ve sistemik sorunlar.

ve makula dogal

Sira |Yas |Cinsiyet |On segment bulgulari Fundus bulgulari Ek hastaliklar
1 2 ) Sag iris kolobomu, Sag OD ve makulay1 igine alan Yok
mikroftalmi koryoretinal kolobom
2 4.5 K Sag iris kolobomu Sag alt retinokoroidal kolobom. Yok
OD ve makula dogal
3 8 E Sol iris kolobomu, Sol OD ve makulay1 i¢ine alan Ezotropya
mikroftalmi koryoretinal kolobom Prematiirite
Gelisim geriligi
Noonan Sendromu
4 6 K Sol iris kolobomu Sol alt retinokoroidal kolobom. OD | Ezotropya
ve makula dogal
5 4 E Bilateral iris kolobomu Bilateral OD ve makulay1 igine Ekzotropya
alan koryoretinal kolobom
6 9 K Sag alt iris kolobomu Dogal Gelisim geriligi
7 3 K Dogal Sol OD kolobomu, makula dogal | Ezotropya
8 3 K Bilateral iris kolobomu, Bilateral OD ve makulay1 igine Ezotropya
polikori alan koryoretinal kolobom Tip 1 Chiari malformasyonu
Gelisim geriligi
9 4 E Sag iris kolobomu Sag alt retinokoroidal kolobom. Ekzotropya
Sol iristlens kolobomu, [ OD ve makula dogal Sol NLK tikaniklig:
persistan pupiller Sol OD ve makulay1 i¢ine alan
membran, mikroftalmi koryoretinal kolobom
10 0.3 K Bilateral iris kolobomu Bilateral OD ve makulay1 igine Ezotropya
alan koryoretinal kolobom Nistagmus
11 4 K Dogal Sol alt retinokoroidal kolobom. OD | Prematiirite

Intermittan ekzotropya

12 6 K Bilateral iris kolobomu Bilateral OD ve makulay1 igine Ezotropya
alan koryoretinal kolobom Sag retina dekolmani
13 2.5 E Sag iris kolobomu Sag alt retinokoroidal kolobom. VSD

OD ve makula dogal Kalp damar anomalisi Pulmoner stenoz
14 1 E Bilateral iris kolobomu Sag OD i¢ine alan kolobom, Ezotropya
makula dogal Gelisim geriligi
Sol alt retinokoroidal kolobom. OD
ve makula dogal
15 6 K Sol iris kolobomu Sol alt retinokoroidal kolobom. OD | Prematiirite
ve makula dogal Vajinal striktiir
PDA
Multikistik bobrek
Sol NLK tikaniklig:
16 6 K Bilateral iris kolobomu Kolobom yok Ezotropya
Sol OD iistte miyelinli sinir lifi Bilateral fovea plana
17 5 K Sol iris kolobomu Sol OD ve makulay1 i¢ine alan Ezotropya
koryoretinal kolobom Gelisim geriligi

Bilateral mikroftalmi

kolobom, makulada skar
Sol OD ve makulay1 i¢ine alan
koryoretinal kolobom

18 8 K Dogal Sag OD kolobomu Inguinal herni
Puberte prekoks
Boy kisaligi

19 2 E Sol iris kolobomu Sag OD ig¢ine alan koryoretinal Ezotropya

OD: optik disk, NLK: nazolakrimal kanal, VSD: ventrikiiler septal defekt, PDA: patent duktus arteriosus.
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Resim 1. ris kolobm.

ve derinligine gore degisim gosterebilmektedir. Nakamura
ve arkadaglarinin ¢aligmasinda gérme keskinliginin 20/60’in
altinda olan olgu oran1 %27, ambliyopi oran1 %33 ve sasilik
orani %30 bulunmus. En sik sasilik tipi ise ezotropya olarak
saptanmis.* Calismamizda gérmesine bakilabilen olgularin
etkilenen gozlerindeki gorme keskinligi 3/10, saglam
gozlerinde ise 8/10 bulundu. Tek gozde iris kolobomu olan
ve retinanin normal oldugu bir olguda kolobomlu gozde
daha yiiksek refraksiyon ve daha diisiikk gérmenin olmasi
(olgu 6); tek gozde iris ve retinokoroidal kolobomu olup, OD
ve makulanin tutulmadigi olguda (olgu 4) kolobomlu gézde
daha diisiik gormenin olmast makulanin etkilenmesinin tek
basina goérmede bir etken olmadigini, goz biitinliginin
onemli oldugunu gostermektedir. Sasilik orant %66.7
olup, en sik sasilik tipi ezotropya idi. Bu oran normal
popiilasyondaki sasilik sikligindan ¢ok daha yiiksektir.
Kolobomlarin ¢ocukluk ¢aginda saptanmasi nedeniyle
kaymanin daha ¢ok ezotropya seklinde karsimiza ¢gikmasini
aciklayabilecegini
gelisimsel bir sorun olmasi nedeniyle hastalarda ek goz
problemleri sik goriilmektedir. Serimizde 4 olgunun 5
gozinde (%18) mikroftalmi, iki gozde nazolakrimal kanal
tikanikligt mevcuttu. Mikroftalmi sikligi Nakamura ve
arkadaslarinin ¢alismasindakine (%15) benzerdi, fakat
Ertekin ve arkadaslarinin galismasindan (%25) distkti.*®
Embriyonik donemde ikincil globun
normal gelisebilmesi igin optik fissiiriin tam kapanmasi
gerekmektedir. Fissiiriin tam kapanamamasi kolobom ve
mikroftalmi gelisgimine neden olmaktadir. Mikroftalmisi
olan tiim olgularimizda kolobomlar ¢ok genis olup, hem
OD hem makulay:1 etkilemekteydi. Nazolakrimal kanal
tikanikliginin tesadiif bir bulgu olup olmadigi veya
embriyonik donemdeki gelisim defektinden kaynaklanip
kaynaklanmadigi bilinmemektedir. Hasta serimizde bir
olguda retina dekolmani gelismis ve vitreoretinal cerrahi
gereksinimi olmustur. Daufenbach ve arkadaglarinin, 48
olgunun 86 goziinii inceledigi ¢calismada retinal ve koroidal

distindlirmektedir. Kolobomun

vitreusun ve

Tablo 2. Olgularda gorme keskinligi ve refraksiyon
degerleri.
Sira | Taraf Gorme keskinligi Refraksiyon
1 |SAG 10T +1,25 +1,50x60
I0T +1,25 +0,50x100
2 |SAG 10T -0,50 +2,50x50
IOT 40,50 +0,50x130
3 |soL 0.8 +0,50 +1,0x90
0.1 +1,0x180
4 |SOL 0.8 +2.00+0.50x2
0.4 +2.00
5 | BILATERAL |IOT -5,75 -1,0x40
I0T +1,0 -1,50x150
6 |SAG 0.4 +5,0 +2,0x66
0.8 +5,25
7 |SOL IOT +3,50 -0,25%95
I0T +3,25 -1,0x60
8 | BILATERAL |Binokiiler 0.2 -1,0 -2,0 x40
-0,50 -2,50x100
9 |BILATERAL |0.4 +7,50
0.05 +4,75 +5,75x175
10 |BILATERAL |IOT +2,50 +1,50x100
I0T =
11 |SOL 10T +0,50
IOT +0,50
12 |BILATERAL |0.3 -2,50 -1,0x20
0.15 -3,75 -1,0x164
13 |SAG I0T -0,50 +3,50x90
I0T +1,0 +1,50x90
14 |BILATERAL |ISIK HISSi+, OT YOK |+1,0
ISIK HiSSi+, OT YOK |+1,50
15 |SOL TAM +0,50x60
0.6 +2,25 +1,25x100
16 |BILATERAL 0.8 +3,25 +0,75x20
0.4 +2,75 +1,75x150
17 |SOL 0.6 +0,50 +0,50x156
4MPS -8,0 -1,25x125
18 |SAG 0.9 +0,50 +3,25x75
0.6 +2,50 +2,50x110
19 |BILATERAL [IOT -10,75 -4,25x11
I0T -13,25 -2,75x1
IOT: 151k obje takibi, MPS: metreden parmak sayma

dekolman sikligt %8.1 bulunmustur. Kolobomlu olgularda
retina dekolmani geligebilecegi, erken tani ve tedavinin
onemli oldugu ve gerektiginde profilaktik tedavinin
yapilmasi gerektigi vurgulanmistir.” Mayali ve arkadaglari
pupil ektopisi ve lens kolobomu olan bir olguda gelisen
ve geg tani alan retina dekolmanini sunmuslardir. Klinik
tablo ile uyumlu olmayan gérme azliginda tiim retinanin
dikkatlice muayene edilmesi gerektigini vurgulamiglardir.”®
Her ne kadar kolobomda dekolman nadir goriilse de
hastalarin yasinin kii¢iik olmasi ve uzun yasam siiresine
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sahip olmalar1 nedeniyle erken rehabilitasyon bu olgularda
onem kazanmaktadir.

Kolobomun goéz dis1 patolojilerle yiiksek birlikteligi
birgok ¢alismada gosterilmistir.>* Calismamizda sekiz
olguda (%42) goz dis1 patolojiler eslik etmekteydi. Fakat
kolobomun nadir bir hastalik olmasi nedeniyle herhangi
bir sistemik patolojinin  kolobomdaki
degerlendirmek giigtlir. Daufenbach ve arkadaslari, 48

prevalansini

koryoretinal kolobomlu olgunun %38’inde, Nakamura ve
arkadaglari ise %66’nda g6z dis1 patoloji rapor etmislerdir.*’
Calismalardaki farkliliklar, takip siiresi ve dahil edilme
kriterlerinin farkli olmasina bagli olabilir. Daufenbach ve
arkadaslar1 sadece koryoretinal kolobomlar1 dahil ederken,
bizim ve Nakamura ve arkadaslarinin ¢aligmasinda her
tiirlii géz kolobomu dahil edilmisti.

Calismamizin  bazi kisitlamalart mevcuttur. Calisma
retrospektifolup standartbir takip semasi bulunmamaktadir.
Kigiik kolobomlarin bazilar1 asemptomatik seyredebilir
ve gozden kacabilir. Son olarak, c¢alismamizdaki hasta
sayisinin az olmasi, eslik eden goz ve goz dist sorunlart ile

stk iliski kurmay1 zorlagtirmaktadir.

Sonug olarak kolobomlar, bir¢ok gdz dokusunu tutan ve
gormeyi tehdit eden dogumsal bir hastaliktir. Kolobomlarin
okiiler ve sistemik patolojilerle sik birlikteligi nedeniyle
ayrintili1 g6z muayenesi ve sistemik degerlendirme agisindan
multidisipliner yaklagim dnemlidir.
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