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Hamartom, bir bölgedeki normal dokunun anor-
mal çoğalmasıdır. Retinanın hamartomatöz lezyonları 
arasında retina ve retina pigment epitelinin kombine 
hamartomu (RRPEKH), retina ve optik diskin astrositik 
hamartomu, retina pigment epitelinin basit hamartomu 
yer alırlar. 

Özel sayımızın, bu bölümünde iki olgu sunumu ça-
lışmasında daha detaylı tartışılacak olan retina ve retina 
pigment epitelinin kombine hamartomları nadir intrao-
kuler tümörlerdendir. İlk tanımlanmadıkları yıllarda, bu 
hafif kabarık, az pigmentli lezyonların koroidal mela-
nomlarla ayırıcı tanısında zorluklar mevcuttu. O yıllar-
da bazı olguların gözleri muhtemel melanom şüphesi 
sebebi ile enukleasyona gitmiş ve bunun sonucunda bu 
lezyonların histopatolojisi açıklığa kavuşmuştur. 

Bu histopatolojjik bulgular; retina ve optik sinir 
kalınlaşması, RPE kordları, bantları ve tabakaları ile 
infiltre displastik glial vasküler dokular, lezyon altında 
RPE tabakasının reduplikasyonu, ve lezyonu ön yüzün-
de köprülenmeler yapan fibröz doku proliferasyonu 
olarak tanımlanmışlardır.1,2 Klinik özellikleri ise ilk ola-
rak Gass tarafından 7 olguda tanımlandıktan sonra3, 
1984’te “Macula Society Research Committee” 60 göz-
de RRPEKH’ nin klinik bulgularını daha detaylı biçim-
de ortaya koymuştur.4 RRPEKH‘ lar başlarda sistemik 
hastalıklarla ilişkisi bulunmayan izole bir durum olarak 
düşünülselerde, artık nörofibromatöz tip 2’li olgularda 
artmış oranda birlikteliği bilinmektedir.5 Ayrıca nörofib-
romatöz tip 16, Gorlin Goltz sendromu7, Poland ano-
malisi8, brakiyo-okülosefalik sendrom9, juvenil nazofa-
ringeal anjiofibrom10 ile birliktelikleri bildirilmiştir. 

Genellikle unilateraldirler. Schachat ve ark.4 tanı 
yaşını 15 olarak bulmuşlardır, fakat değişik merkezler-
de yapılan değişik çalışmalarda bu oran farklılıklar arz 
etmekte ve 2 haftalık bebekler dahi tanı alabilmektedir-
ler. RRPEKH’ lu olgularda görme kaybı optik disk, papil-
lomakuler demet ve fovea tutulumuna bağlıdır. 

Epiretinal membran formasyonuna bağlı olarak 
maküler distorsiyon gelişmektedir. RRPEKH’ları koroidal 
neovaskularizasyonu, vitreus hemorajisi, retinoskisiz ve 
makuler delik oluşumuna sebep olabilmektedirler. 

RRPEKH tedavisinde periyodik izlem önemlidir. 
Amblyopi tedavisi mutlaka yapılmalıdır. Gass tarafın-
dan tanımlandığından bu yana RRPEKH’ların cerrahi 
tedavi sonuçları çelişkiler içermektedir. Yapılan muh-
telif çalışmalarda, pars plana vitrektomi ile epiretinal 
membran soyulması cerrahisinin tedavide sınırlı rolü-
nün olduğu bildirilmiştir. Diğer bazı çalışmalarda uzun 
süren az görme ve ambliyopinin cerrahi sonrası görme-
ye olumsuz etkileri üzerinde durulmuştur.11 

Schachat ve ark.’nın4 çalışmasında 60 olgudan 
3’üne cerrahi tedavi uygulanmış ve sadece bir olguda 
görme artışı saptanmıştır. Fakat daha yeni çalışmalar-
da erişkinlerde12 ve pediatrik13 grupta daha iyi cerrahi 
sonuçlar bildirilmektedir. Bu olgularda yapılacak cerra-
hide, özellikle daha küçük çocuklarda, plazmin yardımı 
ile yapılan membran soyulmasının da önemi üzerinde 
duran çalışmalar mevcuttur.14 

Retinanın belli başlı vasküler tümörleri reti-
nal kapiler hemanjiyomları (RKH), retinal kavernöz 
hemanjiyomları, retinal arteriyovenöz bağlantıları 
(Wyburn-Mason sendromu) ve retinal vazoproliferatif 
tümörlerini içerir. 

Özel sayımızın bu bölümünde Von Hippei Lindau 
hastalığına bağlı retinal kapiller hemanjiomlar 3 adet 
olgu sunumu ile tartışılmaktır.

Von Hippel-Lindau (VHL) hastalığı benign ve ma-
lign tümörlerin gelişimine yol açabilen, kalıtımsal, 
otozomal dominant bir multi-sistem kanser sendro-
mudur.15 Yol açabildiği tümörler arasında santral sinir 
sistemi hemanjioblastomları (retina, serebellum, spinal 
kord, beyin sapı), renal kistler, ve berrrak hücreli karsi-
nomlar, feokromasitomlar, pankreas kistleri, epididim 
kistadenomları yer almaktadırlar. Retinal kapiller he-
manjioblastomlar (RKH) bir çok olguda en sık ortaya 
çıkan tümörler arasındadırlar.16 

RKH’ lar karakteristik portakal-kırmızı renkli, küre-
sel şekilli, dilate besleyici ve boşaltıcı damarlar içeren 
benign tümörlerdir.17 Genelde yavaş büyüme eğilimin-
de olsalar da bazen eksudatif ve traksiyonal etkileri ile 
gözün normal yapılanmasının bozulmasına ve görme 
kaybına yol açabilmektedirler.18 
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VHL hastalığı tanısı; aile hikayesi (+) olan olgular-
da, ek olarak SSS hemanjioblastomları veya RKH’lar, 
renal hücreli karsinomlar, feokromasitom, pankreatik 
kist veya tümörler, epididimal kistadenomlardan en az 
birinin bulunması ile; aile hikayesi (-) olan olgularda ise 
SSS hemanjioblastomları veya RKH’larına ek olarak bir 
veya daha fazla sayıda tümörün varlığı (renal hücreli 
karsinomlar, feokromasitom, pankreatik kist veya tü-
mörler, epididmal kistadenomlardan herhangi biri veya 
birçoğu) ile konur.19 

Ayrıca bir tümör süpresör gen olan VHL geninin 
mutasyonlarının da genetik olarak saptanması ve ka-
rakterize edilmesi de artık rahatlıkla yapılabilmektedir.20 
Hastalığın yüksek penetrans özelliği göz önüne alındı-
ğında, genetik olarak VHL mutasyonlarına sahip hemen 
her olgu zaman içinde hastalığın klinik bulgularını gös-
termektedirler. Bu nedenle Maher ve ark.21 tarafından 
geliştirilen Cambridge protokolü, asemptomatik VHL 
hastalığı bulunan olgularda veya risk altındaki akraba-
larında uygulanması lüzumlu olan bir protokoldür. Bu 
protokole göre bu hastalıktan etkilenmiş asemptomatik 
bireylere yılda bir fizik muayene, idrar testleri (24 saat-
lik idrarda vanilmandelikasit düzeyleri de dahil olmalı), 
direkt/indirekt oftalmoskopi, fundus floresein anjiografi 
(FFA), renal ultrasonografi yaptırılmalıdır. Ayrıca 50 ya-
şına kadar her 3 yılda bir, 50 yaşından sonra her 5 yılda 
bir olmak kaydıyla, kranial magnetik rezonans görüntü-
lemesi (MRG) veya bilgisayarlı tomografisi (BT), ve her 3 
yılda bir abdominal BT çektirilmesi önerilmektedir.

Risk altındaki akrabalara ise 5 yaşından itibaren 
yıllık indirekt veya direkt oftalmoskopi yapılması ve FFA 
çekilmesi, 15-40 yaşları arasında yine her 3 yılda bir, 40 
yaşında sonra ise 5 yılda bir beyin MRG’si veya BT’si, ay-
rıca 20-65 yaşları arasında abdominal BT yine her 3 yıl-
da bir önerilmektedir.21 RKH’ lu olguların tedavisinin ilk 
basamağını izlem oluşturmaktadır. Görmeyi tehdit eden 
hallerde tedaviye başlanması gerekmektedir. Bunun 
haricinde VHL hastalığında meydana gelen anjiomatöz 
proliferasyonda VHL proteinin major rolünün daha iyi 
anlaşılmasından sonra anti-anjiyogenik tedavilerin RKH 
regresyonunu mümkün kılabileceği düşünülmüştür.22 Fa-
kat literatürdeki farklı yayınlarda anti-VEGF tedavisi ile 
ilgili birbirinden farklı sonuçlar ortaya çıkmıştır. 

Sistemik23 veya intravitreal24 anti-VGEF tedavisinin 
yararlı olabileceğini ortaya koyan yayınlar olduğu gibi, 
bu tedavinin tümör regresyonuna etkisi olmadığını ancak 
sadece retinal eksudasyonu azalttığını iddia eden yayın-
lar da mevcuttur.25-26 Bu nedenle halen RKH’ların ana 
tedavisi lazer fotokoagulasyon ve kriyoterapidir. 

Seçilmiş olgularda transpupiller termote-
rapinin (TTT) sınırlı da olsa terapötik etkinliği 
gösterilmiştir.27Ayrıca fotodinamik terapi de özellikle 
juxtapapiller lezyonların tedavisinde etkinliği göste-
rilmiş tedavi seçeneklerinden birisidir.28 Laser foto-
koagulasyona, krioterapiye dirençli, büyük, agresif 
RKH’larda değişik tedavi seçenekleri üzerinde durul-
maktadır. Bunlar arasında brakiterapi, eksternal rad-
yoterapi ve vitreoretinal cerrahi yer almaktadır.29-31 
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