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Oftalmolojik Muayene ile Tan1 Alan Familyal
Adenomatozis Polipozis

Familial Adenomatosis Polyposis Diagnose by Ophtalmologic
Examination
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Aralik 2012 tarihinde, klinigimize her iki gozde gérme azlig1 sikayetiyle basvuran 36 yasinda kadin hastanin oftalmolojik muaye-
nesinde gorme keskinligi tashihsiz 1.0 olarak tespit edildi. Biomikroskopik muayenede 6n segmenti bilateral dogal idi. Arka seg-
ment muayenesinde sol goz dogal iken sag gozde keskin sinirly, oval sekilli konjenital retina pigment epitel hiperplazisi(KRPEH)
ile uyumlu lezyonlar tespit edildi. Bu lezyonlarin sistemik bir hastalikla iligkili olabilecegi diistiniilerek aile 6ykiisii sorgulandi ve
hastanin annesinin, dayisinin, teyzesinin ve 3 kuzeninin kolon kanseri 6ykiisiiniin oldugu 6grenildi. Hasta, familial adenomatoz
polipozis (FAP) 6n tanisi ile Genel Cerrahi Klinigi'ne yonlendirildi. Kolonoskopide anal kanal, rektum ve kolonu igeren bolgede
multiple polip saptandi. Kolonoskopi ile eszamanli alinan biopsi sonucu FAP tanisi dogrulandi. Poliplerin kolon kanseri gelisimi
icin yiliksek risk arzetmesi dolayisiyla ‘total kolektomi, ileoanal anastomoz ve saptiric1 ileostomi’ uygulandi. Hastamizin biri 4
yasinda kiz digeri 14 yasinda erkek olmak tizere iki ¢ocugu oldugu 6grenildi. Rutin muayenede kiz ¢ocukta herhangi bulgu sap-
tanmazken erkek cocukta bilateral KRPEH saptandi ve ¢ocuklar Genel Cerrahi Klinigi'ne yonlendirildi. Yapilan sigmoidoskopi
sonucu erkek cocukta birkag adet polip saptandi. Ender gériilmesi ve tespiti durumunda mortal bir tabloyu 6nleyebilmesi sebebiyle
bu olguyu sunmay1 amacladik.

Anahtar Kelimeler: Familyal adenomatozis polipozis, konjenital retinal pigment epitel hiperplazisi, kolon kanseri.

ABSTRACT

A 36 years old woman, who suffered from blurred vision in both eyes, referred to our clinic at December 2012. Uncorrected visual
acuity was 1.0 in both eyes. The routine biomicroscopic evaluation revealed. Bilateral anterior segments were normal. The fundus
examination pointed out, left eye was normal, the right eye had pigmented, well demarcated, oval shaped lesions in the periphery
of the retina. The lesions were compatible with congenital hypertrophy of retinal pigment epithelium(CHRPE). These lesions are
known to associate with some sistemic disorders. When the patient was interrogated, It was learned that her mother, uncle, aunt
and three cousins had colon cancer history. The patient was referred to General Surgery Clinic with the preliminary diagnosis of
familial adenomatous polyposis (FAP). When colonoscopy was performed, multiple polyps were demonstrated at the anal canal,
rectum and colon and diagnosis of FAP was confirmed with the simultaneous biopsy. Due to the high risk of colon cancer develop-
ment, ‘total colektomy, ileoanal anastomosis and deflector ileostomy’ was applied. She had two children; a 4 years old girl and a 14
years old boy. The boy had CRPEH bilaterally while the girl’s ophthalmic examination was normal. The children were referred to
the General Surgery Clinic. Sigmoidoscopy was performed for both children and the boy was diagnosed to have a few polyps. We
aimed to present this case because of it’s rare insidans and mortal results when diagnosed late.
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GIRIS

Familyal adenomatoz polipozis (FAP), gastrointestinal sistemin herhangi bir yerinde gelisebilen, ancak 6zel-
likle kolon ve rektumda ¢ok sayida adenomatoz poliplerin bulunmasi ile karakterize, otozomal dominant gecis
gosteren bir sendromdur.* Hiicre biiyiime hizini1 kontrol eden énemli bir gen olan ve 5. kromozomun uzun
kolunda yer alan adenomato6z polipozis kolinin (APC) normal fonksiyonunun engellendigi bir genetik mutasyon
sonucunda olusur.®® Cinsiyet ayrimi gostermeksizin yaklasik 1:8000 oraninda izlenir. Kolon polipleri genc yas-
larda kanserlesebilirse de bu durum genellikle 20’li ve 30’1u yaslarda ortaya cikar. Kirk yasindan 6nce, hemen
tum tedavi edilmemis hastalarda kolon kanseri gelisir. Hastalar sindirim sistemi kanamasi, ishal, karin agrisi,
kilo kayb1 sikayetleri ile basvurabildikleri gibi retinada goriilen konjenital retinal pigment epitel hipertrofisi
(KRPEH) ile taninabilirler. Bu tipik retinal lezyon siklikla dogumdan sonra erken dénemde tespit edilebilir ve
FAP bulunan asemptomatik tasiyicilarin tespitinde 6nemli bir bulgudur.b
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OLGU SUNUMU

Aralik 2012 tarihinde klinigimize her iki gézde gor-
me azhig sikayetiyle basvuran 36 yasinda kadin
hastanin oftalmolojik muayenesinde gorme keskin-
ligi tashihsiz 1.0 olarak tespit edildi. Biomikrosko-
pik muayenede 6n segmenti bilateral dogal idi. Arka
segment muayenesinde sol g6z dogal iken sag gozde
vaskiiler arkin superior ve inferiorunda yaklasik 0.5
optik disk capinda iki adet ve optik disk nazalinde
0.25 optik disk capinda bir adet keskin sinirli, oval
sekilli KRPEH ile uyumlu hiperpigmente lezyon tes-
pit edildi.(Resim 1, 2) Bu lezyonlarin sistemik bir
hastalikla iligkili olabilecegi diisiiniilerek aile 6ykiisi
sorgulandi ve hastanin annesinin, dayisinin ,teyze-
sinin ve 3 kuzeninin kolon kanseri éykiistiniin oldu-
gu ogrenildi. Hasta FAP 6n tanisi ile Genel Cerrahi
Klinigime yonlendirildi. Kolonoskopide anal kanal,
rektum, sigmoid kolon ,inen kolon, transvers kolon,
cikan kolon ve cekumu igeren bolgede multiple polip
saptandi. Kolonoskopi ile eszamanli alinan biopsi so-
nucu FAP tanisi dogrulandi. Poliplerin kolon kanseri
gelisimi i¢in yiiksek risk arzetmesi dolayisiyla ‘total
kolektomi, ileoanal anastomoz ve saptirici ileostomi’
ameliyat proseduru uyguland.

Resim 1: Kadin hastanin sag goz damar arkinin inferio-
runda ve optik disk nazalinde bulunan lezyonlart.

a

Resim 3: Erkek cocuk hastanin sol goziinde bulunan
lezyonlart.

Ardindan hastamizin biri 4 yaginda kiz digeri 14 ya-
sinda erkek olmak tizere iki ¢ocugu oldugu 6grenildi.
Rutin gbz muayenesinde kiz ¢cocukta herhangi bir pato-
loji saptanmazken erkek ¢ocukta bilateral KRPEH ile
uyumlu keskin siirli, oval gekilli, hipo-hiperpigmente
lezyonlar saptandi. Lezyonlar sagda superior damar
arki hizasinda, yaklagik 1’er optik disk capinda ve iki
adet iken; solda yine superior damar arki hizasinda biri
1 optik disk, digeri 0.5 optik disk ¢capindaydi (Resim 3,
4) . Bunun uzerine kontrol amaciyla ¢ocuklar da Genel
Cerrahi Klinigi'ne yonlendirildi. Yapilan sigmoidosko-
pide kiz cocukta patoloji saptanmazken erkek cocukta
birkac adet polip saptand ve takibe alinds.

TARTISMA

Familiyal adenomatoéz polipozis sendromu otozomal
dominant gecis gosteren bir hastaliktir.” Otozomal
dominant hastaliga yakalanmig bir bireyin cocukla-
rinda, cinsiyete bakilmaksizin aym1 hastaliga yaka-
lanma sansi1 %50°dir. Etkilenen bireylerin cocuklar:
10-12 yaslarda baslanarak 35-40 yasina kadar her yil
ya da iki yilda bir fleksibl proktosigmoidoskopi ile po-
lip gelisimi agisindan taranmalidir.

Resim 2: Kadin hastanin sag goz damar arkinin superio-
runda bulunan lezyonu.

Resim 4: Erkek ¢cocuk hastanin sag goziinde bulunan lez-
yonlart.
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Bizim hastamizin da higbir sikayeti olmayan 14
yasindaki erkek cocugunda KRPEH saptanmig ve
yapilan flexible sigmoidoskopi sonucu FAP tanisi
konmustur.

Sendromunun 3 farkli gortinimi vardir: Klasik
FAP, Gardner sendromu ve Turcot sendromu.®® Bu
uc¢ sendromun genotipik 6zellikleri ayni olup fenoti-
pik ozellikleri farklidir. Bu sendromlarda kolonda ve
rektumda c¢ok sayida polip izlenir. Eger bu polipler
zamaninda saptanip tedavi edilmezse 3. veya 4. de-
katta %100 kolorektal kansere dontstirler. Gardner
sendromunda kolorektal poliplere kemik kistleri, ha-
martomlar ve yumusak doku tiimorleri gibi ekstra-
kolonik bulgular da eslik eder. !* Turcot sendromun-
da ise noroepitelyal santral sinir sistemi tumorleri
izlenir. FAP’de rutin oftalmolojik muayenede tipik
goriinumiiyle kolayca taninabilen KRPEH de goriiliir
ve hastaligin erken tanisinda oldukca faydali bir bul-
gudur. FAP ile KRPEH arasindaki iligki 1980’lerden
beri bilinmektedir.'? FAP’li hastalarda %83 ile %100
arasinda degisen oranda KRPEH saptanmaktadir.
Bunun yanisira farkl ¢aligmalarda farkli oranlarda
saglikli populasyonda da KRPEH izlendigi bildiril-
migtir. FAP’li hastalarda KRPEH genellikle her iki
gozde ve ¢ok sayida goraliir. Biytiklikleri 0.1 ile 14
optik disk cap1 arasinda degismekle birlikte genelde
0.5 optik disk capindan kii¢iiktiir. Lezyonun boyutu
ve sayisi FAP tanisinda ve derecelendirilmesinde biz-
lere degerli bilgiler verir. Boyutu 6nemli olmaksizin 4
adet KRPEH veya iki adet biri 0.5 optik disk ¢capin-
dan biiyik KRPEH varsa biiyiik olasilikla FAP s6z
konusudur. Bu kriterin spesifitesi %100’e yakindur.

Ayrica KRPEH olan vakalarda kolorektal polipler
daha erken yasta ortaya gitkmaktadir, ekstrakolonik
bulgularla korelasyon saptanmamistir. Familiyal
adenomatoz polipozis sendromlu hastalarda kolorek-
tal kanserler disinda pankreas, mide, adrenal bez,
ince bagirsak ve 6zellikle duedenum kanseri riski de
normal populasyona gore artmistir. ' Bunun diginda
retinada tek ya da atipik goriinumli lezyonlar varl-
ginda koroidal neviis, koroidal melanol, toksoplazma
korioretinit skar1 ve sekonder retinal pigment epitel
hipertrofisi akilda tutulmalidir.*'®* FAP tanisi kon-
mus hastalar1 bu kanserler agisindan da degerlendir-
mek gerekir. Bizim olgumuz da bu kanserler acisin-
dan degerlendirilmis ve herhangi bir ekstrakolonik
tutulum izlenmemistir. FAP, erken donemde tami
konmadig: zaman 6liimciil olabilen bir hastaliktir, bu
yiuzden erken tani ¢ok onemlidir. Erken tanida gene-
tik testlerin yanisira rutin oftalmolojik muayenede
kolayca saptanabilen FAP icin yiksek duyarhilig: ve
ozginligi olan KRPEH c¢ok 6nemli bir yer alir.”

Genetik analizle kombine edildiginde %100’e yakin
duyarhlikta tanmi saglar. Bu yiizden hastalarimiza
gorme keskinlikleri tam olsa bile detayl bir fundus
muayenesi yapilmali ve olas1 bir KRPEH gézden ka-
cirllmamalidar.
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