
GİRİŞ

Akromatopsi, görme keskinliğinde azalma, pendular nistagmus, ışık hassasiyetinde artış, küçük merkezi sko-
tom ve renkli görmede tamamen kayıp ya da azalma ile karakterize nadir görülen herediter bir hastalıktır. Ti-
pik tam akromatopsi otozomal resesif geçiş gösteren konjenital retinal bir hastalıktır.1-4 Sıklığının 1/30.000 ile 
1/50.000 civarında olduğu tahmin edilmektedir.5-8 Elektroretinografi (ERG) bulguları ve psikofiziksel testlerde 
tipik olarak koni fonksiyonlarında tamamen kayıp gösterilmektedir7. Hastaların çoğunluğu üç koni tipinin de 
etkilendiği tam akromatopsi grubundadır. Nadiren hastalar kısmi akromatopsi gurubundan olabilir. Bu hasta-
larda bir veya daha fazla koni tipinde kısmi etkilenme söz konusudur ve bulgular tam tipe göre benzer olmakla 
birlikte daha hafif seyreder. Hipermetropi bulgulara sıklıkla eşlik eder. Nistagmus doğumdan sonra ilk birkaç 
hafta içinde ortaya çıkar. Görme keskinliği 20/200 ve daha az düzeydedir. Genellikle ilerleyici seyir göstermez. 

Çocukluk döneminden sonra hastalık kendini sınırlar. Nadir görülmesi ve tipik olmayan bulguları nedeniyle 
göreceli olarak daha sık rastlanılan bazı hastalıklarla karışabilir ve yanlış teşhis konabilir. Leber’in konjenital 
körlüğü, Stargardt makülar distrofi, optik sinir atrofisi, erken başlayan nistagmus gibi hastalıklarla karışabi-
lir. Bu hastalıklar akromatopsinin aksine ilerleyici seyir gösterirler. Klinik tanıda fotofobi, nistagmus, görme 
azlığı gibi başlangıç bulguları, renk görme testlerinde bozukluk, normal veya hafif fundus değişiklikleri ve 
elektroretinografi faydalıdır. Son yıllarda moleküler genetik testler ön plana çıkmaya başlamıştır. CNGA3 ve 
CNGB3 gen mutasyonları %25-50 oranında akromatopsi ile ilişkili bulunmuştur.9-12 ERG’de fotopik cevaplar 
tamamen kaybolmuş veya belirgin azalmıştır. Skotopik cevaplar normaldir;  veya çok az etkilenmiştir.13,14 Fun-
dus çoğu hastada normal görünmekle birlikte bazı olgularda perifoveal bölgede grimsi renk değişimi, sarı foveal 
refle ve fovea reflesinde kayıp görüldüğü rapor edilmiştir.7,15 Çalışmamızda geç dönemde tanı alan iki hastanın 
klinik özelliklerini tartışmayı amaçladık.

OLGU SUNUMU/CASE REPORT

ÖZ

Akromatopsi, görme keskinliğinde azalma, fotofobi, küçük merkezi skotom ve renkli görmede tamamen kayıp ya da azalma 
ile karakterize nadir görülen herediter bir hastalıktır. Elektroretinografi (ERG) testlerinde koni hücre fonksiyonlarında 
tamamen kayıp izlenir. Çalışmamızda görme azlığı ve fotofobi şikayetleri ile kliniğimize başvuran 32 yaşındaki kadın hasta 
ve onun yedi yaşındaki kızı sunulmuştur. Akromatopsi gibi tipik klinik özellikler taşıyan hastalıkların erken tanınması 
aileye genetik danışmanlık verebilmek açısından önemlidir.
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ABSTRACT

Achromatopsia is a rare, inherited condition characterized by reduced visual acuity, photophobia, small central scotoma and 
total or partial loss of color vision. Electroretinograghy (ERG) recordings and psychophysical tests typically show a complete 
absence of cone function. In this study we described two cases, a 32-years-old woman and her seven-years-old daughter, who 
presented  with visual impairment and photophobia. Early diagnosis of diseases that have characteristic clinical findings 
like Achromatopsia is important for  genetic counselling.
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OLGU SUNUMU

Başka bir merkezde ambliyopi tanısı alan 32 yaşında 
kadın hasta (Olgu 1) ve yedi yaşındaki kızı (Olgu 2) gör-
me azlığı ve fotofobi yakınmaları ile kliniğimize başvur-
du. Olgulara detaylı oftalmolojik muayenenin yanı sıra 
görsel uyarılmış potansiyel ölçümleri (visually evoked 
potentials, VEP) ve ERG testleri uygulandı.

Olgu 1

Erken çocukluk döneminden itibaren görme azlığı 
ve fotofobi şikayeti olduğu öğrenilen hastanın en iyi 
görme keskinlikleri sağ gözde 3 metreden parmak 
sayma (mps), sol gözde 4 mps düzeyindeydi. Ishihara 
renkli görme testinde renk görme düzeyi 0/20 olarak 
ölçüldü. Ön segment muayene bulguları olağandı. 
Göz içi basınçları normal sınırlarda idi. Fundus mua-
yenesinde her iki gözde anüler tarzda hafif peripapil-
ler korioretinal atrofi, foveal refle kaybı ve makülada 
hafif beneklenme izlendi (Resim 1). VEP testi genlik 
ve latans ölçümleri normaldi. ERG rod yanıtı ve en 

yüksek birleşik yanıt normal altı, kon yanıtı ise silik 
olarak değerlendirildi. 30 Hz flicker kon yanıtı nor-
mal altı düzeyde kaydedildi (Resim 2). 

Olgu 2

Bebeklik döneminden itibaren görme azlığı ve fotofobi 
şikayeti olduğu öğrenilen hastanın en iyi görme kes-
kinlikleri sağ gözde 4 mps, sol gözde 5mps düzeyindey-
di. Ishihara renkli görme testinde renk görme düzeyi 
0/20 olarak ölçüldü. Ön segment muayene bulguları 
olağandı. Fundus muayenesinde her iki foveada ufak 
hipopigmente nokta ve makülada hafif beneklenme 
izlendi, foveal refle korunmuştu (Resim 3). VEP testi 
genlik ve latans ölçümleri normaldi. ERG rod yanıtı 
ve en yüksek birleşik yanıt normal altı, kon yanıtı ise 
silik olarak değerlendirildi. 30 Hz flicker kon yanıtı 
normal altı düzeyde kaydedildi (Resim 4). 

TARTIŞMA

Konjenital nistagmus çocukluk çağında az gören ço-
cuklarda sık karşılaşılan bir durumdur ve ayırıcı ta-
nısının iyi yapılması gerekir. İyi bir aile hikayesi, süt 
çocuğu döneminde ERG ayırıcı tanıda önemlidir. Geç 
çocukluk döneminde psikofizik testler özelikle renk 
görme testi önem kazanır.7 Akromatopsi olgularında  
ışık hassasiyeti, nistagmus, görme azlığı gibi başlan-
gıç semptomları, renk görme testlerinde bozukluk, 
normal veya kısmi fundus değişiklikleri ve elektrore-
tinografi tanı koymayı sağlar. Son yıllarda moleküler 
genetik testler ön plana çıkmaya başlamıştır. X kro-
mozomuna bağlı koni opsin gen mutasyonları anali-
zinde özellikle CNGA3 ve CNGB3 %25-50 oranında 
akromatopsi ile ilişkili bulunmuştur.9-12 

Rosenberg ve ark., inkomplet akromatopside GNAT2 
gen mutasyonunu saptamışlardır.7 Genetik danış-
manlık bu hastalıkta önem kazanmaktadır. Işık has-
sasiyeti, fiksasyon bozukluğu ve nistagmus gibi non-
spesifik semptomların erken dönemde ortaya çıkması 
ve hastalığın nadir görülmesi akromatopsinin başka 
hastalıklar ile karışmasına neden olabilir. 

Resim 1: İlk olguda her iki gözde anüler tarzda hafif peripapiller korioretinal atrofi, foveal refle kaybı ve makülada hafif 
beneklenme izlenmekte.

Resim 2: İlk olguda ERG rod yanıtı ve maksimal kombine 
yanıt subnormal, kon yanıtı ise silik olarak izlenmekte.
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Akromatopsi olguları, bu nedenlerle, yanlışlıkla, kon-
jenital motor nistagmus, konjenital katarakt, Leber’in 
konjenital körlüğü, optik atrofi ve Stargardt maküla 
distrofisi tanısı alabilir. Olgularımızda fundus mua-
yene bulguları normale yakın olarak değerlendirildi. 
Akromatopside sıklıkla karşılaşılan bu durum diğer 
fundus distrofilerinin ayrılmasında önemlidir.15 Has-
talarımızda ERG’de basil yanıtı ve en yüksek birleşik 
yanıt normale yakın iken, koni yanıtı alınamaması 
akromatopsi tanısını desteklemiştir. ERG en yüksek 
birleşik yanıtında gözlenen dalga şekli basil yanıtı 
özelliklerini taşımaktadır; bu durum akromatopsi 
için tipiktir.5 Her iki olguda şaşırtıcı bir benzerlikle 
30 Hz flicker kon yanıtı normale yakın düzeyde kay-
dedilebilmiştir. Bu düşük de olsa her iki hastada koni 
aktivitesinin olduğunu gösterir.7,12-14 Olgularımız bu 
nedenle “kısmi akromatopsi” tanısı almıştır. Sonuç 
olarak, olgularımızda gözlenen ışık hassasiyeti ve 
nistagmus gibi tipik semptomlar, renk görme bozuk-
luğu ve ERG’de koni yanıtı alınamaması akromatopsi 
tanısını kolaylaştırmıştır. Akromatopsi gibi öykü, ya-

kınma ve renk görme özellikleri açısından tipik olan 
hastalıkların erken dönemde tanınması aileye gene-
tik danışmanlık verebilmek açısından önemlidir.
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Resim 3: İkinci olguda her iki foveada ufak hipopigmente nokta ve makülada hafif beneklenme görülmekte, foveal refle ko-
runmuş olarak izlenmekte.

Resim 4: İkinci olguda ERG rod yanıtı ve maksimal kom-
bine yanıt subnormal, kon yanıtı ise silik olarak izlenmekte.


