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ABSTRACT

Otuz bir yasindaki erkek hasta, her iki gézde 1siktan rahat-
siz olma ve gérme azh@ sikayeti ile klinigimize bagvurdu.
Gorme keskinlikleri her iki gézde 151k persepsiyonu dize-
yindeydi. On segment muayenesi normal sinirlardaydi.
Horizontal pandiler nistagmusu bulunan hastanin fundus
muayenesinde bilateral pigmente makula kolobomu ve
perifer retinada kemik spekélleri seklinde pigmentasyon,
balmumu optik atrofi ve arteriyel incelme ile karakterize
retinitis pigmentoza saptandi. Cekilen fundus floresein an-
jiografisinde (FFA) kemik spekélleri seklindeki pigmentas-
yon ve kolobom sinirlarina uyan bélgelerde hipofloresans
oldugu gérildi. Herediter makula kolobomlari retinitis
pigmentosanin da iginde yer aldigi herediter retina has-
taliklari ile birlikte gérilebilir. Burada nadir olarak rapor
edilen retinitis pigmentosa ve makula kolobomu beraberli-
i olan bir olgu sunulmustur.
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GiRiS

Makula kolobomu, cevresi normal retina ile cevri-
li cukurlagmis beyaz veya pigmente lezyonlar seklinde
gorulmektedir.! Makula kolobomlari genellikle lokalize
néroektodermal veya mezodermal gelisim bozuklugun-
dan kaynaklanmaktadir. Edinsel olarak da gérulebilen
makula kolobomlari enfeksiyéz kaynakli (intrauterin To-
xoplazma enfeksiyonu) olarak ortaya ¢ikmaktadir. Reti-
nitis pigmentoza log 1gikia az gérme, konsantrik gérme
alani daralmasi, fundusta kemik spekidld tarzinda pig-

A 31-year-old man presented with photophobia and
markedly reduced visual acuity. In his ophthalmological
examination, visual acuity was light perception in both eyes
and pendular nystagmus was detected. Anterior segments
were normal. In both eyes, fundus examination showed
large pigmented macular colobomatous atrophy, and signs
of retinitis pigmentosa like bone spicules, waxy pallor of the
optic disc, and attenuated retinal vessels. FFA revealed, in
both eyes, hypofluorescent areas in macular colobomatous
atrophy and pigmentation like bone spicules. Hereditary
macular coloboma may be associated with hereditary
retinal disease like retinitis pigmentosa. Herein, a patient
with bilateral macular coloboma and retinitis pigmentosa
is presented.
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mentasyon, bal mumu optik atrofi, arteriyel incelme,
elektroretinografide fotoreseptér hicre disfonksiyonu
ile karakterize herediter bir hastalik grubunun genel adi
olarak tanimlanabilir. Otozomal dominant, otozomal
resesif, X'e bagh olarak gecis gosterebilecegi gibi izole
vakalar da gérulebilir. Makuler kolobom ve retinal de-
jenerasyonlarin birlikteligi nadiren rapor edilmistir. Biz
de bir olgu ile makula kolobomu ile retinitis pigmentoza
birlikteligini vurgulamayi amacladik.
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Bilateral Makula Kolobomu ve Retinitis Pigmentoza Birlikteligi

OLGU SUNUMU

Otuz bir yasindaki erkek hasta, her iki gézde gérme
azligi ve 1giktan rahatsiz olma sikayeti ile klinigimize bas-
vurdu. Hepatit B tagiyicihgr disinda bilinen sistemik hasta-
hgr yoktu. Hikayesinden hastanin gérme azhiginin yakla-
sik on yasinda basladig, giderek ilerledigi ve son 7 yildir
da ileri derecede az gérdigi dgrenildi. Aile hikayesinde
akraba evliligi olmadigi ve benzer bulgulara sahip bagka
bir akraba bulunmadigr 8grenildi. Yapilan géz muaye-
nesinde, gérme keskinligi her iki gézde 151k persepsiyonu
dizeyindeydi. Biyomikroskobik muayenesinde én seg-
mentin dogal oldugu gérildu. Géz ici basinal (GIB) sag
godzde 13 mmHg, sol gézde 12 mmHg olarak &lcildo.
Horizontal pandiler nistagmusu mevcuttu. Fundus mua-
yenesinde bilateral etrafi pigmente makula kolobomu ol-
dugu saptandi. Ayrica retinada kemik spekalleri seklinde
pigmentasyon, balmumu optik atrofi ve arteriyel incelme
olmasi sebebiyle hastada eslik eden retinitis pigmentoza
teshis edildi (Resim 1a-b). Hastanin fundus floresein anii-
ografisinde, kemik spekilleri seklindeki pigmentasyon ve
kolobom sinirlarina uyan bélgelerde hipofloresans izlen-
mekteydi (Resim 2a-b). Yapilan ERG’sinde skotopik faz-
da silinme ve fotopik fazda belirgin amplitod dustklogo
mevcuttu ve ileri evrede retinitis pigmentoza ile uyumlu
oldugu tespit edildi.

TARTISMA

Mann makular kolobomlari oftalmoskopik gérini-
mine gére 3 ayr tip olarak siniflamighr ve makuler disp-
lazi adini dnermistir.2 Buna gére makuler kolobomlar;
pigmente, non pigmente ve anormal koroidal damarlarla
birlikte izlenen makuler kolobomlar olarak siniflanabilir.
En sik gérilen tip pigmente makula kolobomlardir. Bu
tip, makulada dairesel bir yama igerir ve bu yama dizen-
siz bir pigment kutlesi ile kaplidir. Bu pigment kitlesinin
altinda koryokapillaris eksiktir ancak belirgin kiigtk sklera
parcalart ve az miktarda koroidal damarlar gérilebilir.

Resim 1a: Sag gézin renkli fundus fotografi, pigmente ma-
kula kolobomu ve retina periferinde kemik spekilleri tarzi
pigment kimelenmesi izlenmekte.

Skleral ektazi yoktur ve normal retinal damarlar pigmente
alanin Gzerinden geger ki bu da asil lezyonun en azindan
daha derin retina katlarina uzandigini gésterir. Nonpig-
mente makula kolobomunda, makulada genellikle ektatik
skleradan olugan beyaz zeminli oval bir yama mevcuttur.
Lezyonun kenarinda bazen pigment gruplagmasi vardir
ve retinal damarlar retinanin da duruma dahil oldugunu
gbsterir tarzda kolobom kenarinda sonlanirlar. Ugtincd
ve nadir tip ise kolobomla birlikte anastomozlagan veya
lezyondan vitreusa uzanan anormal damarlarla birlikte
gorolor. Tom kolobom vakalart bu Gg gruba kolaylikla
dahil edilemez ve ara formlar ortaya ¢ikabilir.

Bu makula lezyonlarinin klinik ézellikleri ve olugumu-
nu aciklayan kesin bir aciklama bulunmamakla birlikte
éngérilen cesitli teoriler meveuttur. Bu teoriler gelisimsel
ve patolojik etiyoloji olmak Uzere iki ana gruba ayrilmak-
tadir. ilk teoriye gére makula kolobomlari, intrauterin
veya dogumdan hemen sonra ortaya cikan, enfeksiyon
gibi patolojik bir strece bagl olarak normal gelisimde
dezorganizasyon sonucu ortaya c¢ikmaktadir. Ozellikle
Mann? intrauterin Toxoplazma enfeksiyonlarinin, codu
makuler lezyonun olusumundan sorumlu oldugu inan-
cindadir. Diger enfektif ajanlar da benzer makula lezyon-
larina sebep olabilmektedir ancak enfektif nedenler aile-
sel makula kolobomu olgularini agiklayamamaktadir.?
Konjenital toksoplazma koryoretiniti diger kardeslerde
gbrilmemekte ve yalnizca nonimmun bir annenin gebe-
likte gecirdigi enfeksiyonu ile ortaya gikmaktadir.

ikinci teoride, géz gelisimindeki bir bozukluk séz
konusudur. Gelisimsel defekti aciklayan Ug¢ ihtimal mev-
cuttur. Optik vezikil gelisimindeki defekiten, néroek-
todermal hucrelerdeki lokalize anomaliden veya optik
vezikilU cevreleyen mezodermin gelisimindeki anormal-
likten kaynaklanabilecegi digintlmektedir. Freedmang)
yayinladigi olgusunda makuler kolobom, keratokonus ve
retinitis pigmentoza birlikteliginin ektodermal bir send-
romun pargasi olabilecegini ileri sGrmustir. 1966 yilin-

Resim 1b: SSol gézin renkli fundus fotografi, pigmente maku-
la kolobomu ve retina periferinde kemik spekilleri tarzinda
pigment kimelenmesi.
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Resim 1a: Sag gézin renkli fundus fotografi, pigmente ma-
kula kolobomu ve retina periferinde kemik spekilleri tarzi
pigment kimelenmesi izlenmekte.

da Mohan 12 olguluk serisinde keratokonus ve retinitis
pigmentozanin, makuler kolobom veya degisik makuler
lezyonlarla beraberligine dikkati cekmis ve ektodermal
bir sendrom olabilecegini belirtmistir.®

Bilateral makuler kolobomlarin yine nadir olmakla
birlikte Leber’in konjenital amarozisi, kon-rod distrofi-
si gibi diger herediter retinal hastaliklarla da birlikteli-
gi yayinlanmighr.81° Ayrica Joubert’s sendromu, idio-
patik kalsitri, renal anomaliler, iskelet anomalileri ile
birlikte de goérilebilmektedir.’™'? Otozomal dominant
ve muhtemel otozomal resesif gecis gésteren olgular
yayinlanmigtir 4-7:11:12

Bizim vakamizda gérme kaybinin etiyolojisinde bila-
teral makuler kolobomlara eslik eden periferik retinada
retinitis pigmentoza ile uyumlu pigment kimelenmele-
rinin oldugunu gézledik. Gérme prognozunun kéti ol-
dugu bu klinik birliktelik akilda tutulmali, ailesel vakalar
agisindan genetik danigma saglanmalidir.

Resim 1b: Sol gézin renkli fundus fotografi, pigmente makula
kolobomu ve retina periferinde kemik spekilleri tarzinda
pigment kimelenmesi.
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