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Konjenital Retinoskizis Olgusunda Optik
Koherens Tomografi Bulgularinin
Degerlendirilmesi

Optical Coherence Tomography Findings in a Case with
Congenital Retinoschisis
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Konjenital retinoskizis (KR), retina katmanlarinda ayrisma ile karakterize olan ve X’e bagh resesif gecis gosteren genetik
bir hastaliktir. Adolesan ¢agda ve geng erigkin yastaki erkeklerde goriillen en sik makiiler distrofi olan hastalikta hasta-
lar en sik gorme kaybi yakinmasi ile bagvurmaktadirlar. Oftalmolojik muayenede hastaligin 6zgiin bulgusu, retinanin
tum tabakalarinda gelisebilen mikrokistlerin sebep oldugu iki tarafli foveomakiiler skizistir. Olgularin yaklasik yarisinda,
tabloya periferal retinoskizis de eglik etmektedir. Optik Koherens Tomografi (OKT) incelemeleri KR’li hastalarda retinal
mikroyapilarin ve laminasyonun girisimsel olmayan bir yontemle detayl olarak incelenebilmesine imkan vermektedir. Bu
calismada KR tanisi olan bir olgunun OKT bulgular: tartigilmistir.
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ABSTRACT

Congenital retinoschisis (CR) is a genetic disorder inherited as X linked recessive trait and characterized by splitting of the
retinal layers. The disease is the most common macular degeneration in adolescent and young males and visual loss is the
most common symptom. The ophthalmoscopic hallmark of the disease is bilateral foveomacular schisis caused by microcys-
tic formations that may occur in all retinal layers. In approximately half of the cases, peripheral retinoschisis is also evident.
Optical Coherence Tomography (OCT) allows detailed non-invasive analysis of retinal microstructure and lamination in
patients affected with CR. Here we present a patient with CR and discuss OCT findings.
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GIRIS
Konjenital retinoskizis (KR), retina katmanlarinda ayrisma ile karakterize olan ve X’e bagh resesif gecis gos-
teren genetik bir hastaliktir.! Optik Koherens Tomografi (OKT) incelemeleri KR'li hastalarda retinal mikroya-

pilarin ve laminasyonun girisimsel olmayan bir yontemle detayli olarak incelenebilmesine imkan vermektedir.
Bu calismada KR tanisi olan bir olgunun OKT bulgular: tartigilmigtir.

1- M.D. Etimesgut State Hospital, Eye Clinic, Ankara/TURKEY Gelis Tarihi - Received: 02.07.2012
ALTAY Y., altayye@yahoo.com Kabul Tarihi - Accepted: 26.09.2012
2-  M.D. Atatirk Training and Research Hospital, Eye Clinic, Ret-Vit 2013;21:131-134
Ankara/TURKEY
UGURLU N., drnagihanu@gmail.com Yazisma Adresi / Correspondence Adress: : M.D. Yesim ALTAY
3-  M.D. Professor, Ufuk University Medical Faculty, Department of Oph- Etimesgut State Hospital, Eye Clinic, Etimesgut
thalmology, Ankara/TURKEY Ankara/TURKEY

SENGUN A., sengunahmet@hotmail.com
Phone: +90 532 490 22 98
E-Mail: altayye@yahoo.com



132

Konjenital Retinoskizis Olgusunda Optik Koherens ...

Resim 1 a-d: Sag goz arka kutup makiilada foveal retinoskizis goriiniimii (a) Sol goz makiilada foveal retinoskizis goriimii-
mii (b), sag goz (c), sol goz alt yarida biiyiik i¢ kat retina yirtigi ve lazer barajlart (d).

Resim 2a-d: Sag goz fovea santralinden perifere dogru OKT kesitleri, fovea santralinde biiyiik kistler yer almakta perifere
dogru gittikee kiiciik kistik yapilarin retinanin hemen tiim katlarinda yer aldigi lezyon alaninda IS/OS bandinin izlenme-
digi ve eksternal limitan membranin da yer yer kesintiye ugradigi goriilmektedir.

OLGU SUNUMU

Otuz yasinda erkek hasta goz hastaliklar: poliklinigi-
ne, her iki gozde cocuklugundan beri var olan gérme
azlig1 sikayeti ile bagvurdu. Oftalmolojik muayenede
her iki gozde diizeltilmis uzak gorme keskinligi snel-
len eseli ile 0.1/0.1 olarak 6l¢iildi. Goz i¢i basiner 6l1-
¢iimii normaldi. On segment muayenesinde herhangi
bir patoloji izlenmedi.

Fundus muayenesinde her iki gézde makiilada klasik
araba tekerlegi goriiniimiinde, foveadan digsar1 dogru
uzanan foldlarin olusturdugu foveomakiiler retinos-
kizis izlendi (Resim 1a,b).

Resim 3: Sol goz OKT incelemesi; ozellikle fovea altinda
belirgin olmak tizere dis niikleer tabakada biiyiik kistik
bosluklar izlenmekte gene fovea bolgesinde is/os bandinin
kesintili oldugu, dis limitan membranin bu bolgede kaybol-
dugu gozlenmektedir.

Hastanin her iki goziinde de alt yarida vaskiiler ar-
kadlara kadar dayanmsg biiytik i¢ kat yirtiklarinin ol-
dugu ve bu bolgelere daha 6nce takip edilmis oldugu
merkezde proflaktik lazer baraji ¢ekildigi tespit edil-
di (Resimlc,d).

OKT incelemesinde, sag gozde, norosensoriyel retina-
nin, ozellikle foveal alanda, diisik yansiticilikh kis-
tik bosluklar tarafindan tabakalara ayrildig: izlendi.
Mikrokistik bosluklar birleserek tam bir tabaka ha-
linde foveadan perifere dogru uzaniyordu.

Makiilada kistlerin birlesip foveal biyiik bir skizis
boslugu olusturdugu ve santral foveanin parafoveal
alana oranla daha kalinlagmig oldugu, foveal dekol-
man gorinimi gelistigi izlendi (Resim 2a-d).

Skizis bosluklarinin, yiizeyel [Gangliyon Hiicre Taba-
kas1 (GHT)], retina sinir lifi tabakas1 (RSLT), orta [I¢
Niikleer Tabaka (INT)] ve dis [Dis Niikleer Tabaka
(DNT)I, dis pleksiform tabaka (DPT) olmak tizere her
uc retina katmanina dagildig saptand.

Sol goziin OKT incelemesinde; 6zellikle fovea altinda
belirgin olmak tizere dis niikleer tabakada biiytik kis-
tik bosluklar izlenmekte gene fovea bolgesinde is/os
bandinin kesintili oldugu, dig limitan membranin bu
bolgede kayboldugu gozlenmektedir (Resim 3).
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TARTISMA

Konjenital Retinoskizis tim diinyada 1/5000 ile
1/25000 arasinda degisen oranlarda gorilen bir re-
tinal distrofidir.! Hastalik X kromozomunun p22 bol-
gesinde yeralan XLRS1 genindeki ytizden fazla farkli
mutasyona bagh olarak gelisir.? RS1 geni, retinanin
tiim katmanlarinda ekprese edilen ve retinanin yapi-
sal ve fonksiyonel bitiinliigiinin korunmasinda rol
alan retinoskizisin proteinini kodlar.

RS1 genindeki mutasyonlar, anormal yapidaki reti-
noskizisin iiretimine sebep olarak, retinal katman-
lardaki hiicresel baglantilar1 harabiyete ugratarak
retinanin yapisal biitinliigiine zarar verir.3* Retinal
tabakalardaki bu harabiyet, hastaligin tanimlayic
bulgusu olan ve tiim retinal tabakalarda gelisebilen
kistlerin olusumuna yol agar.

Hastaligin seyri ve semptomlarin siddeti, etkilenen
bireyler arasinda cok farkliliklar gosterebilir. En yay-
gin klinik bulgusu gorme kaybidir. Hastalik konjeni-
tal olmasina ragmen tan1 alma yasi bimodal bir da-
gilim gosterir. Bebeklerde kayma veya nistagmusla
farkedilebilirken, ¢ogunlukla da okul ¢aginda az gor-
me ile semptom verir.® Bizim olgumuzda gérme azlig1
sikayetleri okul ¢agindan itibaren mevcuttu.

Oftalmoskopik incelemede en sik bulgular foveal
skizis ve periferal billoz retinoskizistir. Makiilada
santralden perifere dogru uzanan ve mikrokistik bos-
luklar igeren foldlarin olusturdugu iki tarafli foveal
skizis, olgularin hemen hemen tamaminda izlenen
bir bulgudur.® Olgularin yaklagik yarisinda periferik
biilloz retinoskizis tabloya eslik eder.”

Bizim olgumuzda da iki tarafli, makiladan perifere
dogru uzanan foldlarin olusturdugu klasik araba te-
kerlegi gorintiminde makiilopati mevcuttu. Ayrica
iki tarafli inferotemporal bolgede periferal biill6z re-
tinoskizis ve her iki g6z alt yar1 retinada biiytik i¢ kat
yirtiklari izlendi. Konjenital retinoskizis tanisi klinik
ve oftalmoskopik muayene ile konmasina ragmen
makiiler bolgenin in vivo olarak yiiksek ¢oziinturlik-
te gorintiilenebilmesine imkan veren bir teknik olan
OKT, hem taninin desteklenmesi hem de hastaligin
patogenezinin agiklanabilmesi konusunda 6nemli bil-
giler vermektedir.

OKT ile elde edilen bilgiler KR hakkindaki klasik
bilgilerin bazilarin1 desteklerken, bazilar: ile farkli-
liklar gostermektedir.*!Literatiirde, KR'deki retina
tabakalarinin ayrilmasi konusunda histopatolojik
calismalarin verileri ile OKT caligmalari birbirinden
farklidir. Histopatolojik caligmalarda, KR’deki retina
tabakalarindaki ayrilmanin, daha ¢ok GHT (Gangli-
yon Hiicre Tabakas1), RSLT(Retina sinir lifi tabakas1)
gibi retinanin ylizeyel tabakalarinda gelistigi bildiri-
mekteydi.!*1?

Oysa daha sonra yapilan ve KR’li hastalarin OCT
kesitlerinin degerlendirildigi calismalarda ise retinal
ayrilmanin daha cok INT (I¢ niikleer tabaka), DNT
(D1s niikleer tabaka) ve DPT (dis pleksiform tabaka
gibi dig katlarda oldugu gosterildi.®!! Bizim olgumuz-
da da OCT kesitlerinde retinal ayrilmanin dis retinal
tabakalarda daha fazla olmak tizere tiim retina taba-
kalarinda gelistigi izleniyordu. Bu bulgu onceki OKT
calismalar: ile uyumluydu. OKT goériintiileri ile his-
topatolojik calismalarin sonuglar1 arasindaki farkli-
ligin sebebi heniiz kesin olarak agiklanabilmis degil-
dir. Baz1 yazarlar bu farkli bulgularin, retinal yapila-
rin incelenmesinde kullanilan yontemlerden kaynak-
landigini1 savunmaktadir.®!® Hispatolojik ¢calismalar,
kadavralardan alinan g6z dokularinda yapildig: igin
bu ¢aligsmalarda daha ¢ok ileri yastaki hastalarin goz
dokulari incelenebiliyordu.

Dolayisiyla elde edilen sonuclar hastaligin gec do-
nemlerine ait bulgulardi. Oysa giinimizde, OKT
incelemeleri her yasta hastadan in vivo gorinti
alma imkani verdiginden, hastaligin erken ve orta
evrelerine ait bulgularin da detayli olarak degerlen-
dirilebilmesine imkan vermektedir.® Bu goriisi des-
tekleyen yazarlar, hastaligin gec evrelerinde, yasla
birlikte gelisen atrofiye bagli olarak orta tabakalarin
zamanla kayboldugunu ve daha ileri evrelerde skizis
bosluklarinin birleserek intraretinal kistlerin de kay-
boldugunu savunmaktadir.?

Konjenital Retinoskizis’in genetigi konusunda yapi-
lan calismalar, retinal ayrismalarin retinanin tim
tabakalarinda gorilebilmesinin  patofizyolojisine
151k tutmaktadir. Genetik ¢aligmalarda kanitlandig:
gibi, retinoskizis proteinleri retinanin tim tabaka-
larinda yeralir. XLRS’de, farkli tabakalardaki RS1
genindeki mutasyonlarin sebep oldugu anormal yap1
ve fonksiyona sahip retinoskizisin proteinleri, farkl
tabakalar etkileyerek retinal ayrismaya sebep olur.
XLRS’de genotip-fenotip iligkisini inceleyen pek cok
calisma vardir. Literatiirde aksini savunan yazarlar
olmakla birlikte pek ¢ok yazar da hastalar arasinda-
ki fenotip ve OCT farkliliklarinin genotip farkliligin-
dan kaynaklandigini savunmaktadir.!**® Konjenital
Retinoskizis’de OKT incelemesinde gozlemlenen bir
diger bulgu da skizis kavitesinden bagimsiz olarak
GHT tabakasinda geligsen kiiciik kistik olugumlar-
dir.*!* Bu bulgunun skizisin erken evresi mi yoksa
bagimsiz bir patoloji mi oldugu heniiz tam aciklana-
bilmis degildir. Bizim olgumuzda da sol gozde fovea
temporalinde boyle bir kist mevcuttu.

Retinoskizis genc¢ yastaki erkeklerdeki en yaygin
makiiler distrofidir. Oykii ve oftalmoskopik muaye-
ne tani koymak icin genelde yeterli olmakla birlikte,
OCT incelemeleri hastaligin tanisinin kesinlestirirl-
mesinde, ayirici tanilarin yapilabilmesinde yardimci
olmaktadir.
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Histopatolojik ¢aligmalar, hastaligin ge¢c donemlerine
ait bulgular vermesine karsin foveal skizisin erken
evreleri ile ilgili bulgular ve retinal yapilarin in vivo
yiksek coziinurlikteki goriintilleri ancak OKT ile
miumkiin olabilmigtir. Dolayisiyla OKT incelemeleri
hastaligin patogenezi hakkinda da degerli bilgiler
vermektedir. Bu caligmada orta evre KR’i olan has-
tamizdaki OKT incelemesi sonucunda hastaligin bu
evresinde hemen tim retina katlarinin yaygin olarak
tutulmus oldugu gosterilmistir, hasta sayisinin artti-
rilmasi ile bu yonde yapilacak olan caligmalarla has-
talik patogenezini aydinlatmada onemli ilerlemeler
kaydedilecegini digtiinmekteyiz.
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