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Akromatopsili Iki Olgunun Irdelenmesi

Examining of Two Cases with Achromatopsia

Mehmet Ozgiir ZENGIN?, Beysim DOGAN?, Neslihan ZENGIN3, Gamze MEN*
oz

Akromatopsi, gorme keskinliginde azalma, fotofobi, kiiciik merkezi skotom ve renkli gormede tamamen kayip ya da azalma
ile karakterize nadir goriillen herediter bir hastaliktir. Elektroretinografi (ERG) testlerinde koni hiicre fonksiyonlarinda
tamamen kayip izlenir. Caligmamizda gorme azlig1 ve fotofobi sikayetleri ile klinigimize bagvuran 32 yasindaki kadin hasta
ve onun yedi yasindaki kizi sunulmustur. Akromatopsi gibi tipik klinik 6zellikler tasiyan hastaliklarin erken taninmasi
aileye genetik danigmanlik verebilmek acisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Akromatopsi, fotofobi, gérme azlig:.

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.

Key Words: Achromatopsia, reduced visual acuity, photophobia.

GIRIS

Akromatopsi, gorme keskinliginde azalma, pendular nistagmus, 151k hassasiyetinde artis, kiiciik merkezi sko-
tom ve renkli gormede tamamen kayip ya da azalma ile karakterize nadir goriilen herediter bir hastaliktir. Ti-
pik tam akromatopsi otozomal resesif gecis gosteren konjenital retinal bir hastaliktir.’# Sikliginin 1/30.000 ile
1/50.000 civarinda oldugu tahmin edilmektedir.>® Elektroretinografi (ERG) bulgular: ve psikofiziksel testlerde
tipik olarak koni fonksiyonlarinda tamamen kayip gosterilmektedir7. Hastalarin ¢ogunlugu ti¢ koni tipinin de
etkilendigi tam akromatopsi grubundadir. Nadiren hastalar kismi akromatopsi gurubundan olabilir. Bu hasta-
larda bir veya daha fazla koni tipinde kismi etkilenme s6z konusudur ve bulgular tam tipe gére benzer olmakla

birlikte daha hafif seyreder. Hipermetropi bulgulara siklikla eglik eder. Nistagmus dogumdan sonra ilk birkag
hafta icinde ortaya ¢ikar. Gorme keskinligi 20/200 ve daha az diizeydedir. Genellikle ilerleyici seyir gostermez.

Cocukluk doneminden sonra hastalik kendini sinirlar. Nadir goriilmesi ve tipik olmayan bulgular: nedeniyle
goreceli olarak daha sik rastlanilan bazi hastaliklarla karigabilir ve yanlig teshis konabilir. Leber’in konjenital
korligi, Stargardt makiilar distrofi, optik sinir atrofisi, erken baglayan nistagmus gibi hastaliklarla karigabi-
lir. Bu hastaliklar akromatopsinin aksine ilerleyici seyir gosterirler. Klinik tanida fotofobi, nistagmus, gérme
azlig1 gibi baslangi¢ bulgulari, renk gorme testlerinde bozukluk, normal veya hafif fundus degisiklikleri ve
elektroretinografi faydalidir. Son yillarda molekiiler genetik testler 6n plana ¢ikmaya baslamistir. CNGAS3 ve
CNGB3 gen mutasyonlar1 %25-50 oraninda akromatopsi ile iligkili bulunmustur.®!? ERG’de fotopik cevaplar
tamamen kaybolmus veya belirgin azalmistir. Skotopik cevaplar normaldir; veya ¢ok az etkilenmistir.!®* Fun-
dus ¢ogu hastada normal gériinmekle birlikte baz1 olgularda perifoveal bolgede grimsi renk degisimi, sar1 foveal
refle ve fovea reflesinde kayip gorildigu rapor edilmistir.”!* Calismamizda ge¢c donemde tani alan iki hastanin
klinik 6zelliklerini tartismay:1 amacladik.

* Bu calisma TOD 40. Ulusal Oftalmoloji Kongresi’nde sunulmustur.
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Resim 1: 1k olguda her iki gozde aniiler tarzda hafif peripapiller korioretinal atrofi, foveal refle kaybi ve makiilada hafif

beneklenme izlenmekte.
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Resim 2: Ik olguda ERG rod yaniti ve maksimal kombine
yanit subnormal, kon yaniti ise silik olarak izlenmekte.

OLGU SUNUMU

Bagka bir merkezde ambliyopi tanis1 alan 32 yasinda
kadin hasta (Olgu 1) ve yedi yasindaki kizi (Olgu 2) gor-
me azlig1 ve fotofobi yakinmalari ile klinigimize bagvur-
du. Olgulara detayl oftalmolojik muayenenin yani sira
gorsel uyarilmis potansiyel 6lgtimleri (visually evoked
potentials, VEP) ve ERG testleri uyguland.

Olgu 1

Erken c¢ocukluk doneminden itibaren gérme azlig:
ve fotofobi sikayeti oldugu 6grenilen hastanin en iyi
gorme keskinlikleri sag gozde 3 metreden parmak
sayma (mps), sol gbzde 4 mps diizeyindeydi. Ishihara
renkli gorme testinde renk gorme diizeyi 0/20 olarak
olciildii. On segment muayene bulgular: olagandi.
G0z i¢i basinglar: normal sinirlarda idi. Fundus mua-
yenesinde her iki gozde aniiler tarzda hafif peripapil-
ler korioretinal atrofi, foveal refle kaybi ve makiilada
hafif beneklenme izlendi (Resim 1). VEP testi genlik
ve latans o6l¢iimleri normaldi. ERG rod yaniti ve en

yiiksek birlesik yanit normal alt1, kon yaniti ise silik
olarak degerlendirildi. 30 Hz flicker kon yaniti nor-
mal alt1 diizeyde kaydedildi (Resim 2).

Olgu 2

Bebeklik doneminden itibaren gorme azlig ve fotofobi
sikayeti oldugu 6grenilen hastanin en iyi gérme kes-
kinlikleri sag gozde 4 mps, sol gozde 5mps diizeyindey-
di. Ishihara renkli gérme testinde renk gorme diizeyi
0/20 olarak olciildii. On segment muayene bulgular
olagandi. Fundus muayenesinde her iki foveada ufak
hipopigmente nokta ve makiilada hafif beneklenme
izlendi, foveal refle korunmustu (Resim 3). VEP testi
genlik ve latans 6l¢cimleri normaldi. ERG rod yaniti
ve en yuksek birlegik yanit normal alti, kon yanit1 ise
silik olarak degerlendirildi. 30 Hz flicker kon yaniti
normal alt1 diizeyde kaydedildi (Resim 4).

TARTISMA

Konjenital nistagmus ¢ocukluk caginda az goren co-
cuklarda sik kargilagilan bir durumdur ve ayiric1 ta-
nisinin iyi yapilmasi gerekir. Iyi bir aile hikayesi, siit
cocugu doneminde ERG ayiric1 tanida 6nemlidir. Geg
cocukluk doneminde psikofizik testler ozelikle renk
gorme testi onem kazanir.” Akromatopsi olgularinda
151k hassasiyeti, nistagmus, gorme azlig1 gibi baglan-
gic semptomlari, renk gorme testlerinde bozukluk,
normal veya kismi fundus degisiklikleri ve elektrore-
tinografi tanm1 koymay1 saglar. Son yillarda molekiiler
genetik testler on plana ¢ikmaya baglamistir. X kro-
mozomuna bagh koni opsin gen mutasyonlar: anali-
zinde ozellikle CNGA3 ve CNGB3 %25-50 oraninda
akromatopsi ile iligkili bulunmugtur.®12

Rosenberg ve ark., inkomplet akromatopside GNAT2
gen mutasyonunu saptamiglardir.” Genetik danis-
manlik bu hastalikta énem kazanmaktadir. Isik has-
sasiyeti, fiksasyon bozuklugu ve nistagmus gibi non-
spesifik semptomlarin erken donemde ortaya ¢ikmasi
ve hastaligin nadir goriilmesi akromatopsinin bagka
hastaliklar ile karismasina neden olabilir.
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Resim 3: Ikinci olguda her iki foveada ufak hipopigmente nokta ve makiilada hafif beneklenme goriilmekte, foveal refle ko-

runmus olarak izlenmekte.
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Resim 4: Ikinci olguda ERG rod yaniti ve maksimal kom-
bine yanit subnormal, kon yaniti ise silik olarak izlenmekte.

Akromatopsi olgulari, bu nedenlerle, yanlhislikla, kon-
jenital motor nistagmus, konjenital katarakt, Leber’in
konjenital korligi, optik atrofi ve Stargardt makiila
distrofisi tanis1 alabilir. Olgularimizda fundus mua-
yene bulgular: normale yakin olarak degerlendirildi.
Akromatopside siklikla kargilagilan bu durum diger
fundus distrofilerinin ayrilmasinda 6nemlidir.!* Has-
talarimizda ERG’de basil yanit1 ve en yiiksek birlegik
yanmit normale yakin iken, koni yaniti alinamamasi
akromatopsi tanisini desteklemistir. ERG en yiiksek
birlesik yanitinda gozlenen dalga sekli basil yanit1
ozelliklerini tagimaktadir; bu durum akromatopsi
icin tipiktir.’ Her iki olguda sasirtici bir benzerlikle
30 Hz flicker kon yanit1 normale yakin diizeyde kay-
dedilebilmistir. Bu diisiik de olsa her iki hastada koni
aktivitesinin oldugunu gosterir.”'** Olgularimiz bu
nedenle “kismi akromatopsi” tanisi almigtir. Sonucg
olarak, olgularimizda gozlenen 1sik hassasiyeti ve
nistagmus gibi tipik semptomlar, renk gérme bozuk-
lugu ve ERG’de koni yanit1 alinamamas1 akromatopsi
tanisini kolaylastirmistir. Akromatopsi gibi 6ykii, ya-

kinma ve renk gorme o6zellikleri agisindan tipik olan
hastaliklarin erken dénemde taninmasi aileye gene-
tik danigmanlik verebilmek agisindan 6nemlidir.
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