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Sekiz yasinda erkek hasta klinigimize az gérme gikayeti ile bagvurdu. Oftalmolojik muayenesinde yiiksek hipermetropi
saptanan olgunun 6n segment ve gonyoskopik muayenesinde patolojik bulgu yoktu. A ve B mod ultrasonografi ile her iki
gozde toplam aksiyel uzunlukta azalma ile beraber yaygin koroid kalinlagsmasi tespit edildi. Dilate fundus muayenesinde
sag ve sol gozde kalabalik optik disk goruntimii, papillomakular retina katlantilar: ve retinanin vaskiiler sisteminde kiv-
rimlanma artigi oldugu gozlendi. Kornea topografisi incelemesinde merkezi kornea kalinliklarinin yiiksek ve keratometrik
degerlerin hafifce artmis oldugu saptandi. On segment optik koherens tomografi (OKT) ile elde edilen ac1 acikligi mesafesi
ve trabekulo-iris ylizey alani 6l¢iimleri normaldi. Optik sinir basi OKT analizinde, peripapiller sinir lifi tabakas: kalinh-
ginda artis mevcuttu. Makula OKT’de belirgin olarak goriilen noral retina katlantilarinin fundus otofloresans incelemede
hipootofloresan oldugu gézlendi.

Anahtar Kelimeler: Posterior mikroftalmi, papillomakular retina katlantilari, 6n segment optik koherens tomografi.

ABSTRACT

An 8-year-old boy was admitted to our clinic with a complaint of low vision. Anterior segment and gonioscopic examinations
of the patient who had high hyperopia were normal. Shortening of the total axial length and diffuse thickening of the choroid
in both eyes were detected with A and B mode ultrasonography. Bilateral crowded optic disc appearence, papillomacular
retinal folds and increased retinal vascular tortuosity were observed on dilated fundus examination. Corneal topographic
evaluation revealed thickened central corneas and slightly increased keratometric values. Measurements of the angle open-
ing distance and trabeculo-iris surface area with anterior segment optic coherence tomography (OCT) were normal. In-
creased peripapillary nerve fiber layer thickness was noted with optic nerve head OCT analysis. There were marked neural
retinal folds on macula OCT and these showed hypoautofluorescence on fundus autofluorescence imaging.
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GIRIS

Mikroftalmi, goz kiiresinin aksiyel uzunlugunun normalden kisa olmasi ile karakterize gelisimsel bir bozukluk-
tur. Ayn1 yas grubundakilerle kiyaslandiginda goziin toplam aksiyel uzunlugunda 2 mm’den daha fazla kisalik
bulunmasi ya da yetigkinlerde 6n-arka ¢apin 20 mm’nin altinda olmas ile karakterizedir.! Birlikte goriilebilen
okiiler malformasyonlarin varligina ya da on veya arka segmentin etkilenme diizeyine gore siniflandirilmak-
tadir. Goreceli olarak normal ya da normale yakin 6n segment gelisimi ile beraber daha ¢ok arka segment
etkilendiginde nadir goriilen bir formu olan posterior mikroftalmi olarak adlandirilir. Yiikksek hipermetropi, pa-

pillomakiilar retina katlantilar: ve yalanci papilédem posterior mikroftalminin baslica 6zellikleridir. Olgularin
cogu sporadik olmakla beraber bazi ailesel olgular da rapor edilmistir.?

Bu calismada nadir goriilen bir klinik durum olan posterior mikroftalmili bir olgunun arka segment ve 6n seg-
ment optik koherens tomografi (OKT) analizlerini de igeren bulgularini sunmay1 amacladik.
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Resim 1a,b: Sag (a) ve sol (b) goziin normal biyomikroskopik goriintiisii.

OLGU SUNUMU

Sekiz yasinda erkek hasta klinigimize az gorme sika-
yeti ile bagvurdu. Olgunun herhangi bir sistemik has-
talik hikayesi yoktu. Anne ile baba arasinda akraba
evliligi (kardes ¢ocuklari) oldugu 6grenilen olgunun
babas1 disindaki aile bireylerinde herhangi bir goz
hastalig1 tespit edilmedi.

Babanin muayenesinde her iki gozde +8.50 D’lik
kirma kusuru disinda o6zellik saptanmadi. Olgunun
oftalmolojik muayenesinde sag ve sol goz siklople-
jik refraksiyon degerleri ile en iyi diizeltilmis gorme

keskinlikleri sirasiyla +15.50 -1.50 a30 ile 20/100 ve
+15.25 -1.00 a80 ile her iki gozde 20/63 idi. Biyomik-
roskopik 6n segment muayenesinde patolojik bir bul-
gu yoktu (Resim 1a,b). G6z i¢i basinglar: her iki gozde
14 mm Hg olan olgunun gonyoskopik muayenesinde
acilar1 acikti. Dilate fundus muayenesinde, her iki
gozde kalabalik optik disk, papillomakular bélgede
yuzeyden kabarik horizontal retina katlantilari ve
tim retina vaskiler sisteminde kivrimlanma artisi
gozlendi (Resim 2a,b). Toplam aksiyel uzunluklar:
A-mod ultrasonografi (USG) ile sag ve sol gozde sira-
siyla 19.22 ve 19.46 mm olarak olcildi.

Resim 2a,b: Fundus resimlerinde sag (a) ve sol gozdeki (b) kalabalik optik disk goriiniimii, papillomakiilar retina katlanti-

lart ve damarlarda kivrimlanma artist.

Resim 3a,b: Sag (a) ve sol (b) goziin B mod USG goriintiilerinde yaygin koroid kalinlagmast.
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Resim 4a,b: Sag (a) ve sol (b) goziin fundus otofloresans goriintiilemesinde foveada papillomakiilar katlantiya wyan hipoo-

tofloresans (ok bast ile isaretli).

Resim 6a,b: On segment OKT'de sag (a) ve sol (b) goziin normal én segment goriniimii.

B-mod USG’de her iki gozde azalmig toplam aksiyel
uzunluk ile birlikte yaygin koroid kalinlagsmas tes-
pit edildi (Resim 3a,b). Sirius topografisi ile sag/sol
goz icin elde edilen ortalama keratometri degerleri
sirasiyla 47.26 D/47.04 Diyoptri (D), merkezi kornea
kalinliklar1 568 pm/586 um ve 6n kamara derinlikleri
2.98 mm/2.97 mm idi.

Olgunun HRA ile fundus otofloresans goriintiileme-
sinde papillomakular katlantilara uyan alanlarda
hipootofloresans saptandi (Resim 4a,b). Makiila OKT
incelemesinde, retina pigment epiteli (RPE) ve koroid
bandinin eslik etmedigi noral retina katlantilar: ve
bu katlantilarin arkasinda optik golgelenme izlendi
(Resim 5a,b).

Sag ve sol gozde merkezi fovea kalinliklar1 sirasiyla
558 ym ve 473 pm olarak 6l¢iildii. Optik sinir bag:
OKT analizinde, peripapiller retina sinir lifi tabaka-
s1 kalinliklarinin, kalabalik optik disk gorintimi ile
uyumlu olarak, oldukca artmis oldugu tespit edildi.
Ortalama sinir lifi tabakas1 kalinliklar1 sag/sol gézde
149 pm/156 pm idi.

Her iki goziin Visante OKT ile yapilan 6n segment
OKT analizlerinde ag1 ve 6n segment yapilarinda her-
hangi bir patolojik bulgu saptanmad: (Resim 6a,b).
Nazal/temporal kadranlar i¢in sirasiyla sag gozde aci
aciklig1 mesafesi (AAM) 500: 0.467/0.495 mm, trabe-
kiilo-iris yiizeyi alani (TTYA) 500: 0.152/0.204 mm?2
idi. Sol gozde AAM 500: 0.356/0.577 mm, TIYA 500:
0.177/0.193 mm? idi.

TARTISMA

Yiiksek hipermetropi ve normal 6n segment gorinii-
mi ile posterior mikroftalmi arasindaki iligki ilk kez
1965 yilinda Franceschetti ve Gernet? tarafindan ele
alinmigtir.

Bu tarihten giinimize kadar posterior mikroftalmi
ile birlikte papillomakular retina katlantilari, foveos-
kizis, makiila deligi, pigmenter retinopati, periferik
retinoskizis, periferik avaskiiler zon, optik sinir basi
druzeni, kalabalik optik disk ve uveal eflizyon send-
romu gibi bircok patoloji rapor edilmistir.2*
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Bu ¢alismada sundugumuz olgu yiiksek hipermetro-
pi, normal 6n segment bulgulari, kalabalik optik disk
goriinumi, horizontal papillomakular retina katlan-
tilari, ultrasonografide kisa aksiyel uzunluk ve koro-
id kalinlagmas: ile tipik posterior mikroftalmi olarak
degerlendirildi. Khairallah ve ark.,® tarafindan 18
posterior mikroftalmi hastasinin tiimiinde kalabalik
optik disk ve ultrasonografide koroid kalinlasmasi,
13’inde ise yuzeyden kabarik papillomakular reti-
na katlantilar1 bildirilmistir. Yiiksek hipermetropi
ve papillomakular katlantilar gérme azalmasinin en
onemli sebepleri olarak kabul edilmigtir.

Prenatal goz gelisiminde, arka segmentin dis kat-
manlarini olusturan RPE, koroid ve sklerada biiyii-
menin kisith kalmasi, néroretinal i¢c katmanlarda ise
devam etmesinin papillomakular retina katlantilari-
na sebep oldugu 6ne sirilmistir.® Olgumuzun ma-
kula OKT incelemesinde de, daha onceki yayinlarda
gosterildigi gibi,”® bu katlantilarin sadece noral reti-
nay1 icerdigi, RPE ve koroid ile iligskisinin olmadigi
acikca gorilmektedir. Kalabalik optik disk goriini-
mi de posterior mikroftalmi olgularinin birgogunda
bildirilmistir.24° Aksiyel uzunlugu kisa olan gozlerde
optik diski olusturan sinir liflerinin, daralmis skleral
kanaldan gecisi bu goriiniimin nedeni olabilir. Ol-
gumuzun her iki optik disk OKT incelemesinde pe-
ripapiller retina sinir lifi kalinliklarindaki artis, bu
bulguyu desteklemektedir.

Erdol ve ark.,” iki posterior mikroftalmik gozde ult-
rason biyomikroskopisi ile iridokorneal a¢gi anomali-
leri saptamais, silyer cismin pupillaya dogru yer de-
gistirdigini gostermistir. Olgumuzda gonyoskopik
ac1 muayenesi ve 6n kamara derinligi normal olarak
degerlendirildi. On segment OKT analizi ile AAM
ve TIYA o¢lciimlerinin literatiirdeki normal gozlerde
bulunan degerlere yakin oldugu goriuldi.!® Sirius ile
kornea topografi incelemesinde, merkezi kornea ka-
Iinliklar yiiksek ve keratometrik degerlerin hafifce
artmis olmasi dikkat cekiciydi. Kornea kurvatiirin-
deki artig, kisa aksiyel uzunlugu olanlarda emetropi-
zasyonu saglamaya yonelik bir kompansasyon olarak
distiinilebilir.! Artmis kornea kurvatiirii nedeniyle
emetrop bir posterior mikroftalmi vakasi bildirilmis-
tir.?? Olgularin ¢ogu sporadik olmakla birlikte, oto-
zomal resesif ve daha az siklikla otozomal dominant
gecis gosterilmistir.2>12 Son dénemde posterior mik-
roftalmi olgularinda cogunlukla, MFRP genindeki
mutasyonlar sorumlu tutulmaktadir. Retina pigment
epiteli ve silyer epitelde bulunan MFRP proteininin,
retinanin normal gelisiminde, ozellikle fotoreseptor
tabakasinin devamliliginda ve aksiyel uzunlugun
kontroliinde 6nemli oldugu 6ne stirilmistiir.'® Erdol
ve ark.,” 3 kardesin 2’sinde benzer posterior mikrof-
talmi bulgular1 saptamig, diger kardesin oftalmolo-
jik muayenesinin normal oldugunu belirtmistir. Bu
durumu otozomal resesif gecis ile aciklamiglardir.

Ayrica anoftalmi/mikroftalmiden sorumlu tutulan
SOX2 mutasyonlarindaki farkliligin, ayni aile birey-
lerinde hastaligin farkli fenotiplerde ortaya cikma-
sina yol acabilecegi gosterilmistir.!* Olgunun babasi
ile arasindaki fenotipik farkliliklar bu mekanizma ile
aciklanabilir. Burada posterior mikroftalmi olarak
degerlendirilen bir olgunun 6n ve arka segment bul-
gularina ek olarak daha once literatirde yer almayan
on segment OKT incelemesini de sunmay: amacladik.
Arka segmentte kalabalik optik disk gorinimii, pa-
pillomakular retina katlantilari, ultrasonografide
kisa aksiyel uzunluk ve koroid kalinlagmas1 goriilme-
sine kargin; 6n segment OKT’nin de yer aldig: 6n seg-
ment incelemelerinde herhangi bir patolojik bulguya
rastlanmamigtir.
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