Okiilokutan6z Albinizmde Fovea Hipoplazisinin Spektral
Domain Optik Koherens Tomografi ile Gosterilmesi
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ABSTRACT

Okulokitandz albinizmi olan 15 yagindaki kiz cocugunun
spekiral domain optik koherens tomografi (SD-OKT) ile fo-
vea bdlgesinde cok sayida retina kesitleri alindi. SD-OKT
kesitlerinde fovea ¢ukurlugunun saptanamadigi gérildu.
Foveay icine alan tom retina kesitlerinde retina kalinhiginin
foveada hig degismeden devam ettigi ve etrafindaki maki-
la ile ayni oldugu gézlendi. Bu gézdeki fovea kalinhg 330
u idi. Okulokitanéz albinizm olanlarda fovea hipolazisi
SD-OKT ile géruntilenebilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Albinizm, optik koherens tomografi, fo-
veal hipoplazi.

In a 15 year-old female with oculocutaneous albinism,
multiple cross-sectional scans of fovea was performed us-
ing specral domain optical coherence tomography (SD-
OCT). SD-OCT scans were unable to detect the foveal pit.
A widespread thickening of the retina occured throughout
the entire fovea with no difference from the surrounding
macula. Foveal thickness was 330 u in this eye. Foveal
hypoplasia is demostrated with SD-OCT in patients with
oculocutaneous albinism.
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GiRiS

Okulokutanéz albinizm otozomal resesif gegis gos-
teren konjenital bir hastaliktir. Melanin sentezinin bozuk
oldugu bu tabloda nistagmus, fotofobi, iris transilimi-
nasyon defekti, optik kiaczmada caprazlagma yapan ak-
sonlardaki dizensizlik ve fovea hipoplazisi cok iyi tanim-
lanmig oftalmik patolojilerdir.! Gerek klinik muayene
bulgulari ve gerekse histopatolojik caligmalar bu tip has-
talarda normal foveal diferansiyasyonun bozuk oldugu-
nu géstermistir. Foveanin detayli kesitlerini incelememize
yardimci olan ve bir nevi in-vivo optik biopsi olanagi sag-
layan optik koherens tomografi (OKT) cihazlar oktloku-
tanéz albinizm olgularinda foveadaki yapisal degisiklik-
leri gésterebilir.2? Bizim bu calismamizda okilokitandz
albinizmli bir olguda spektral-domain OKT (SD-OKT) ile
elde edilen foveal kesitlerdeki bulgular tanimlanmigtr.
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OLGU SUNUMU

Bilinen bir sistemik hastaligi olmayan 15 yasinda-
ki kiz cocugunun dogustan beri az gérme ve igiktan ra-
hatsiz olma sikayetleri vardi. Horizontal nistagmusu ve
hafif sola dogru egik bas pozisyonu olan hastanin her
iki gézde belirgin iris transiliminasyon defekti izlenmek-
teydi. Hastanin saglari beyaz, derisi sUt beyaz renkliydi
ve herhangi bir pigmente nevisi ve bronzlagma bulgusu
yoktu (Resim 1a). Aile anamnezinde &ézellik bulunma-
yan ve daha énceki yillarda yapilan kapsamlh dahiliye
konsultasyonlarinda ve hematolojik degerlendirmelerde
herhangi bir patolojiye rastlanmayan hasta Ishihara renk
gdérme testinde her iki gézde tim levhalari okuyabiliyor-
du. Gérme keskinligi her iki gézde 1/10 duzeyindeydi.
On segment muayenesinde her iki gézdeki iris transili-
minasyon defekti disinda bulguya rastlanmadi. Hastanin
her iki gézinde goéz ici basinglari 16 mmHg idi.

G6z dibi muayenesinde her iki gdzde koroid damar-
lar belirgin olacak sekilde pigment yoklugu ve fovea-
da refle silikligi tespit edildi (Resim 1b). Hastanin yiksek
¢6zunurlokte OKT incelemesinde (Spectralis, Heidelberg
Engineering, Heidelberg, Germany) her iki gézde fovea-
dan gecen yatay kesitlerde fovea cukurlugu tespit edile-
medi. Ektopik fovea yerlesimi agisindan ¢ekim sirasinda
taramanin manuel olarak yer ve pozisyon degistirilmesi-

ne ragmen, hicbir lokasyonda fovea cukurluguna rast-
lanmadi. Hastanin her iki gézindeki nistagmus nede-
niyle OKT cekimleri sadece “scan” modunda yapilabildi.
Otomatik tarama programlari ile gérinty elde edileme-
di. Retina ici hiicre tabaka siralarinin izlenmesi sonucun-
da elde edilen olasi fovea bdlgesinde foveaya ait tipik
histolojik katmanlarin olmadigi, adeta foveanin diger
retina bdlgelerinden (ekstrafoveal histoloji) farksiz oldu-
gu godzlendi. Fovea varligi tespit edilemedigi icin dogru
sekilde fovea kalinlik 8lcOmU yapilamadi. Hastanin fikse
edebildigi bélgeden gecen kesitlerdeki retina kalinliginin
330 u oldugu géruldu. Olasi fovea yizeyindeki yiksek
yansiticihk gésteren band bu bélgede sinir lifi tabaka-
sinin devam ettigine isaret ediyordu. Foveada Henle lifi
tabakasi, eksternal limitan membran ve fotoreseptér ig-
dis segment cizgisi gibi retinanin derin tabakalarina ait
yapilarin normal oldugu seciliyordu (Resim 1c¢).

TARTISMA

Okulokutanéz albinizm sag, deri ve gézlerin birlikte
tutuldugu ve farkli alt gruplarn olan bir tablodur. Oki-
lokutanéz albinizm tip 1'de tirozinaz gen mutasyonu
vardir. Eger bu genin aktivitesi tamamen bozulmussa tip
1-A, residUel enzim aktivitesi devam ediyorsa tip 1-B ola-
rak siniflandirilir.

Resim: Bilinen bir sistemik hastaliyi olmayan 15 yasindaki kiz cocugunun saglar beyaz, derisi sit beyaz renkliydi ve herhangi bir
pigmente nevist ve bronzlagsma bulgusu yoktu (a). Géz dibi muayenesinde her iki gézde koroid damarlari belirgin olacak se-
kilde pigment yoklugu ve her iki foveada refle silikligi tespit edildi. Hastaya ait sag géz renkli fundus gériintisi izlenmekte (b).
Hastanin sag géz SD- OKT incelemesinde foveadan gecen yatay kesit izlenmekte (c).
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Ayrica okilokutanéz albinizmin tip 2, tip 3 ve tip 4
olarak adlandirilan alt gruplari vardir ve bunlarda kro-
mozom 15q’da P-geni ya da membran transport geni
mutasyonu saptanmaktadir. Bunun diginda Hermansky-
Pudlak sendromu ve Chediak-Higashi sendromu ise farkli
organ tutulumu olan ve okulokutandz albinizmin eglik et-
tigi diger genetik hastaliklardan sayilmaktadir. TipTA'da
hi¢ pigment yoktur. Yukarida sayilan diger okilokutandz
albinizm tiplerinde ise sag, deri ve iriste farkl dizeylerde
pigmentasyon olabilmektedir.*

GUnumizde makila hastaliklarinin tani ve takibinde
dnemli bir yere sahip olan OKT teknolojileri son yillarda
hizli bir gelisme géstermistir. Son nesil spektral domain
OKT cihazlari cok hizli ve yUksek cézinirlikte gérinti-
ler elde edilmesini saglar. Bu sayede albinizm gibi nis-
tagmusu olan hastalarda bile fovea incelemesi yapila-
bilmektedir.z3 Ayrica bizim calismamizda da kullanilan
ve SD-OKT cihazlari icinde tek géz hareketi izleme (eye-
tracking) fonksiyonu bulunan Spectralis nistagmusu olan
ve gézinU sabit tutmayr bagaramayan hastalarda daha
kolay goérints elde edilmesini saglar.

Okulokutanéz albinizm olgularinda tipki farkl dere-
celerde pigmentasyon seviyelerine rastlandigi gibi, fovea
morfolojisinin de farkliliklar gésterdigi bilinmektedir. Bu
tip olgularda yapilan sinirli sayidaki histopatolojik ¢a-
lismalar fovea cukurlugunun kayboldugunu ve bu bél-
gede kapiller damar aglari ile 6-8 kat ganglion hicre
tabakasi bulundugunu géstermistir.®> Ayrica time-domain
OKT cihazlan ile fovea gukurlugunun bulunamadiginin
bildirildigi calismalar vardir. Fovea kalinligi Meyer ve
ark. calismasindaki olguda time-domain OKT ile 300 u
olarak bildirilmistir ve birden fazla sinir lifi tabakasinin
devami nedeniyle kalinlik artigi saptandigi vurgulanmig-
tir.® Chong ve ark. SD-OKT ile yaptgi ¢calismada da fo-
vea ¢ukurlugunun olmadigi ve fovea olarak kabul edilen
bélgenin normalden kalin oldugu saptanmig ve bunun
retina katmanlarinin foveada devam etmesine bagli ol-
dugu séylenmistir.?

Bizim olgumuzda da SD-OKT fovea kesitlerinde fo-
vea cukurlugu tespit edilemedi; normalde foveada géri-
len tipik i¢ retina katmanlarinin merkezden etrafa dogru
cekilip sadece Henle lifi tabakasinin yer aldigr anatomik
gérinum yoktu. Retinanin hicresel tabakalari ve sinir lifi
tabakalarn da dahil olmak Gzere tim retina katmanlarn
foveada da cevre dokulara gére kalinliklarinda énemli
degisiklik olmaksizin devam etmekteydi. Ayrica bizim ol-
gumuzda fovea bdlgesinde eksternal limitan membran,
Henle lifi tabakasi ve fotoreseptdr tabakasi gibi retinanin
derin katmanlarinin normal foveada géroldugi sekilde
oldugu gézlendi. Bu bulgu okilokutanéz albinizmde
foveadaki asil patolojik degisikliklerin retinanin yizeyel
katmanlarina ait oldugunu géstermektedir.
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