OLGU SUNUMU/CASE REPORT

Stargardt Hastaligi Bulunan Bir Olguda Spektral
Domain-Optik Koherens Tomografi Bulgular*

Spectral Domain-Optical Coherence Tomography Findings in a
Case with Stargardt’s Disease
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On yagindan bu yana, her iki gozde gorme azalmasi tarifleyen 26 yagindaki bayan hastanin fundus muayenesinde, foveada
Stargardt hastalig: ile uyumlu degisiklikler izlendi. Stargardt hastaligi, BRCA4 geninde mutasyon nedeniyle fotoreseptor
hasarinin gorildigi otozomal resesif gecigli bir hastaliktir. Fotoreseptor hasarindan, retina pigment epitelinde biriken
lipofuscin pigmenti sorumlu tutulmustur. Spektral domain-optik koherens tomografi (SD-OKT) retinanin katmanlarinin
degerlendirildigi, yiiksek ¢ozuntrlikteki gorintilleme yontemidir. SD-OKT’nin, Stargardt hastalig1 gibi makiila distrofile-
rinde fotoreseptor hasarini ortaya koyabilecek faydali bir goriintiilleme yontemi oldugu distnulmustir.

Anahtar Kelimeler: Spektral domain-optik koherens tomografi, Stargardt hastaligi, fotoreseptor hasari.

ABSTRACT

A twenty six years old female patient, complaining from bilateral vision loss till 10 years old was examined and foveal
changes have seen compatible with Stargardt disease. Stargardt disease is an autosomal recessive disorder that photore-
ceptor damage seen duo to the BRCA4 gene mutations. Lipofuscin that accumulates in retinal pigment epithelium have
been implicated in photoreceptor damage. Spectral domain- optical coherence tomography (SD- OCT) is a high- resolution
imaging modality for evaluation of the layers of the retina. SD-OCT is a useful imaging modality to show the photoreceptor
damage in macular dystrophies like Stargardt disease.
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GIRIS

Stargardt hastaligi en sik gorilen herediter makii-
la distrofisidir ve 50 yas alt1 erigkinlerde en yaygin
santral gorme kayb1 nedenidir.! Hastalik nadiren oto-
zomal dominant gecis gosterse de sikilikla otozomal
ressesif gecislidir ve ABCA4 geninde mutasyonla ilis-
kilidir. ABCA4 geni rod dis segmentlerindeki ATP-
baglayan kaset (ABC) transport sistemini kodlar.? Bu
sistem vitamin A’nin, fotoreseptorlerden retina pig-
ment epiteli (RPE)ne tasinmasimi saglar.

Gen mutasyonu nedeniyle, RPE’de lipofuscin birikimi
sonucu fotoreseptor tabaka ve IS-OS (inner segment-
outher segment) bandinda hasar olustugu saptan-
migtir.Hastaligin makiilaya sinirli formu (Stargardt
hastalig1) ve retinada daginik (fundus flavimakiila-
tus) sekilde olmak tizere 2 tipi vardir. Belirtiler, ha-
yatin ilk 2 dekadinda santral gormede azalma ile or-
taya cikar. Erken donemde, fundus normal gériiniime
sahipken, zamanla fovea reflesi kaybolur ve foveada
graniiler bir gorunim geligir.

Fovea c¢evresinde RPE’de lipofuscin birikimine baglh
soluk sar1 halka olusur. Zamanla RPE’de dejeneras-
yon ve atrofi gelisir. Sonugta hastaligin tani koyduru-
cu, koyu halka ile gevrili ‘d6viilmiis bronz’ goriintimiu
ortaya ¢ikar (Resim 1,2). Sar1 beneklerin oldugu alan-
larda, lipofuscine baglh otofloresans artig1 goriilir.

Fundus floresein anjiografide bu alanlar koroidal flo-
resansin baskilanmasina bagl olarak hipofloresans
(koyu koroid), RPE atrofisinin oldugu alanlar ise hi-
perfloresans (pencere defekti) sergiler. Optik koherens
tomografi (OKT), retinanin katmanlarinin incelene-
bildigi non-invazif bir goriintiilleme yontemidir. Time-
domain OKT cihazinda 10 mikron olan aksiyel ¢ozii-
niirliik spektral-domain OKT ile 5 mikrona kadar diis-
miustiir. Bu da retinanin yapisal elemanlarini incele-
me firsat1 vermigtir. Bu calismada Stargardt hastalig:
bulunan bir olgunun spektral domain-optik koherens
tomografi (SD-OKT) bulgular:1 sunulmaktadir.

OLGU SUNUMU

Yirmi alti yasindaki kadin hasta, 10 yasindan bu
yana her iki gozde gorme azalmasi ile klinigimize
bagvurdu. Hastanin, en iyi diizeltilmis gérme keskin-
ligi ETDRS (Early Treatment Diabetic Retinopathy
Study Group) eseli ile degerlendirildi.

Biyomikroskopi ile 6n segment ve indirekt oftalmos-
kopi ile fundus muayenesi, SD-OKT incelemesi ya-
pildi. Olgunun gorme keskinligi, sag gozde 38 harf
(20/200), sol gozde 40 harf (20/160) idi. Biyomikros-
kopik fundus muayenesinde, her iki gozde, foveada
koyu sar1 halka ile gevrili “doviilmiis bronz” gorini-
mii mevcuttu (Resim 1,2).

Resim 3,4: Spektral domain-optik koherens tomografi incelemesinde fotoreseptor tabaka ve IS-OS bandinda hasar ile ma-
kiila atrofisi izlenmektedir.
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SD-OKT’de fotoreseptor tabaka ve IS-OS (inner seg-
ment-outer segment) bandinda hasar ve makiilada
atrofi oldugu goézlendi (Resim 3,4).

TARTISMA

Stargardt hastaligi, ABCA4 gen mutasyonu nedeniy-
le, retina pigment epitelinde (RPE) lipofuscin biri-
kimi sonucu fotoreseptor tabaka ve IS-OS bandinda
hasara neden olan otozomal ressesif gecisli makiilar
distrofidir. Son yillarda yiiksek coziintirlilkte spekt-
ral domain- OKT (SD-OKT) ile retinanin yapisal
elemanlar1 ¢cok daha ayrintili olarak incelenebilmek-
tedir. Boylece Stargardt hastaliginda oldugu gibi,
bircok makiila hastaliginda, retinanin derin katman-
larinda bulunan fotoseptor tabakasinin incelenmesi
mimkiin olmustur.

Yapilan calismalarda retinanin derin katmanlarinda
hiperreflektifince bir ¢izgi olarak goriilen fotoreseptor
ic segment-dis segment (IS-OS) fotoreseptor bandinin
saglikli oldugunu gosteren bir OKT bulgusu oldugu
bildirilmistir.>* Yine bu calismalarda farkli makiila
hastaliklarinda gorme keskinligi ile IS-OS bandi ara-
sinda dogrudan bir iligki oldugu belirtilmistir.

Ergun ve ark., calismalarinda Stargardt hastaligi
nedeniyle izlenen 14 hastada goérme keskinliginde
azalma ile SD-OKT’de santral foveal kalinlikta azal-
ma ve fotoreseptor kayb1 arasinda anlamls iligki oldu-
gunu bildirmiglerdir. Zhang ve ark.,® Stargardt has-
talig: tanis1 alan 10 hastanin 20 goziinde, SD-OKT’de
IS-OS bandinda hasar, makiila kalinlik ve hacminde
azalma tespit etmislerdir. Hastalardaki gérme azal-
masi IS-OS bandindaki hasar ile orantili bulunmus-
tur. Bizim olgumuzda da gérme keskinligindeki azal-
ma SD-OKT’de saptanan foveal atrofi, fotoreseptor ve
IS-OS bandi hasar ile iligiklendirilmigtir.

Sonuc olarak, SD-OKT’nin, RPE, fotoreseptor tabaka
ve IS-OS bandindaki hasar1 gostermek icin yararh
bir yontem oldugu diistuntlmustir.
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