OLGU SUNUMU/CASE REPORT

Koroideremi Olgusunda Gorintiileme
Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Evaluation of Imaging Properties of a Patient with
Choroideremia

Dilek GUVENY, Erhan OZDAL?, Mehmet DEMIR?
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Gorme azlhig: ve gece korligi nedeniyle bagvuran 23 yasindaki erkek hastanin gormeleri bilateral diizeltme ile 10/10 idi.
On segment muayenesi dogaldi. Fundus muayenesinde bilateral makulada bulunan merkezi dogal goriiniim disinda tim
ekvatoryal ve perifer bolgede yaygin koroid ve retina pigment epitel atrofisi mevcuttu. Klinik koroideremi ile uyumlu
bulundu. Hastaligin gériintilleme 6zellikleri fundus floresein anjiografi ve spektral domain optik koherans tomografi ile
degerlendirildi.

Anahtar Kelimeler: Koroideremi, floresein anjiografi, optik koherans tomografi.

ABSTRACT

Twenty-three years old male patient applied because of night blindness and decreased vision. Corrected visual acuity was
10/10 bilaterally. Anterior segment examination was normal. Fundus examination revealed bilateral equatorial and periph-
eral widespread choroidal and retinal pigment epithelial atrophy with preserved central macular area. Diagnosis was com-
patible with choroideremia clinically. Imaging properties of the disease was evaluated using fundus fluorescein angiography
and spectral domain optical coherence tomography.
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GIRIS
Koroideremi X’e bagl resesif kalitim gésteren, koroid, retina pigment epiteli (RPE) ve retinay1 iceren progresif, dif-
fliz bir dejenerasyondur. Birincil olarak erkekleri etkiler ve prevalans: 1/50,000°dir.! Hastaligin etkilenme siddetinde

farklhiliklar goriiliir, mental retardasyon ve sagirlik duruma eslik edebilir. Koroideremi ile ilgili gen olan CHM geni
intraseliiler membranda melanosom hareketi ve fagosom islenmesi gibi yolaklarda defektlere yol acar.?
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Hastalar ilk dekatta gece korlugi tariflerler, 2. ve 3.
dekatta periferik gérmenin azaldiginin farkina varir-
lar, 4. dekatta son derece kisitlanmig bir perifer gor-
meye sahiptirler. Baglangicta fundusta RPE’de giive
yenigi tarzi depigmentasyon goriilir, daha sonra
midperiferden baslayip anterior ve posteriora dogru
genisgleyen biiyiik RPE ve koroid atrofi yamalar: olu-
sur. Hastanin makula bélgesinde kismen dogal gorii-
nen koroid ve RPE adasi kalir. Ilerleyen sathalarda
retina damarlarinda daralma ve optik atrofi geligir.?

Bu olgu sunusunda koroideremi tanisi konulmus bir
hastada goriintiileme 6zelliklerinin degerlendirilmesi
amaclanmigtir.

OLGU SUNUMU

Gorme azlig1 nedeniyle bagvuran 23 yasindaki erkek
hastanin ¢ykiisiinde anne-baba ve kardeglerinde gor-
me ile ilgili problem olmadigi, ancak dedesinde kor-
lik oldugu 6grenildi. Hastada her hangi bir sistemik
hastalik veya ila¢g kullanim &ykiisii yoktu. Askerlige
elverigli olmadigina dair rapor aldiginm ifade etti.

Gorme keskinligi sagda -3.00 ile 10/10 (Snellen eseli),
solda -1.75, -0.75 aks 45 ile 10/10 idi. Biyomikroskopide
on segment bulgular1 dogaldi. Fundus muayenesinde

her iki gozde sadece makulada merkezi adacik ka-
lacak sekilde yaygin koroid ve retina pigment epitel
atrofisi izlendi (Resim 1). Bulgular koroideremi ile
uyumlu bulundu.

Fundus floresein anjiografi'de (FFA) (KOWA VX-10i
fundus camera) sag ve solda optik disk temporalin-
de hilal seklinde peripapiller koryoretinal atrofi bol-
gesinde hiperfloresans boyanma, makula bolgesinde
gec fazda solmaya baglayan geometrik sekilli hiperf-
loresans, foveal avaskiiler zonda hipofloresans mev-
cuttu (Resim 1). Diger bolgelerde erken fazda belirgin
hiperfloresans gosteren, gec fazda solan koroidal bii-
yik damarlar izlendi. Bu bolgelerde erken sathadan
itibaren koroidal hiperfloresans goriillmedi.

Spektral domain-Optik koherans tomografide (OKT)
(RTVue -Optovue Model RT100 version 2.0 Fremont,
CA) MM6 programi ile yapilan merkezi makula ka-
linlik 6l¢imiinde; fovea kalinlig1 sag gozde 257 um,
sol gozde 270 um, parafovea kalinlig: sag gozde 320
um sol gozde 328 um ve perifovea kalinlig1 sag gozde
279 um sol gozde 275 um idi. Her iki gozde foveadan
gecen OKT kesitlerinde retina katlar1 ve retina pig-
ment epitel-koroid band1 dogal izlendi (Resim 2).

250 prn

Resim 1: Ustte sag ve sol goziin renkli fundus fotografinda
merkezi makulada dogal goriinitim varken, cevresinden pe-
rifere dogru izlenen ciddi koryoretinal atrofi dikkat cekiyor.
Yer yer pigment kiimelenmeleri izleniyor. Optik diskler ve
retina damarlart dogal goriiniiyor. Orta ve altta sag ve sol
fundus floresein anjiografisi. Dejenerasyona ugramis maku-
la dist bolgelerde koroidal damarlarin belirgin hiperflore-
sanst ge¢ fazda solwyor, koryokapiller dolasim kaybr mevcut.

Resim 2: Ust resimde sag yatay optik koherens tomografi kesi-
tinde fovea ve gevresinde normal goriiniim izlenmektedir. Tem-
poraldeki keskin gecis bolgesinde ok ile dis retina tiibiilasyon
gosterilmektedir. Orta ve altta sol goziin yatay OKT kesitlerinde
kalin oklar keskin gecis bolgesini, ani olarak dis retina katla-
rimin kaybolusunu gostermektedir. Bu noktalardan perifere
dogru dis retina katlar: (IS/OS c¢izgisi, ELM) izlenemiyor.Ince
oklar ise daha belirginlesmis biiyiik koroid damar kesitlerini
gostermektedir. Atrofik retina altinda koryokapillaris ve medi-
um koroid damart kalinliginin tyice azaldig fark ediliyor.
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Resim 3a,b: Gorme alant. Sag ve sol gézde ciddi konsantrik gorme alant daralmast izlenmektedir.

Horizontal kesitten manuel olarak ol¢iilen subfove-
al koroid kalinliklar1 sagda 347 um, solda 355 um
idi. Makula temporalinden gecen kesitlerde dejene-
re olan bolgede retina kalinliginin azaldigi, dis reti-
na katinda fotoreseptor katinin olmadigi, eksternal
limitan membran (ELM) ve i¢ segment/dis segment
(IS/0S) bandinin takip edilemedigi, RPE-koroid ban-
dinin inceldigi veya silindigi izlendi (Resim 2). Gegcis
boélgesinde dig retina katinda tibiilasyon ve kavisli
hiperreflektif diizensizlikler gozlendi. Retina katla-
rinda kist olusumu izlenmedi. Koryoretinal atrofi bol-
gelerinde biiyiik koroid damarlar daha net gorinti-
lendiler. Bu bolgelerde orta boy koroidal damar kati
ve koryokapiller kat kalinhiginin saglam boélgelere
kiyasla azalmig oldugu gorildii.

Retina sinir lifi tabakas1 6l¢timiinde superior yary/
inferior yar1 kalinlik 6l¢imi sag 90/105 um, solda
97/104 um, normal simirlardayda.

Humphrey 30-2 gorme alan1 muayenesinde ciddi fiksas-
yon kayh ile birlikte bilateral konsantrik ileri diizeyde
gorme alam daralmasi tespit edildi (Resim 3). Elektro-
fizyolojik test hasta baska kuruma gitmek istemedigi
icin yaptirilamadi. Ailenin diger bireyleri muayeneye
gelemedigi icin klinik olarak degerlendirilemedi.

TARTISMA

Yiiksek c¢ozunilirlige sahip OKT in vivo goruntii-
leme koroidereminin erken safhasinda fundusda
yaygin bir sekilde RPE’nin hipopigmentasyonunu,

progresifretina degisikliklerini ve incelmeyi gosterir.?
Zamanla normal lamina ile retina kalinlasmasi olur,
bunun nedeni Miiller hiicre aktivasyonu ve hipert-
rofinin neden oldugu interlaminar kopriiler olabilir.
Geg safthalar, i¢ ve dis segmentlerin tipik kisalmasini,
azalmig dig niikleer kati1 ve RPEnin depigmentasyo-
nunu gosterir. Makula diginda koryokapiller kaybs,
koroidal damarlarin gorinmesi, RPE kayb: ile kor-
yoretinal kayip asikdr olur. Korunmus olan kicik
koroid, RPE ve fotoreseptor elemanlar1 gorilebilir,
bunlarin komsulugunda retinal tiibiillasyon olabilir.

Herediter hastaliklarin multimodal gorintiileme ile
degerlendirildigi bir calismada koroideremili 9 er-
kek hasta ele alinmistir.* Hepsinde bilateral simet-
rik tutulum olan olgularin 3’tinde midperiferal RPE
anormallikleri, 5’inde koroid ve RPE’yi iceren yaygin
anormallikler ve belirgin koroidal damarlar, bir ol-
guda vaskiiler atentiasyon ve optik atrofi gérillmiis-
tiir. Hepsinde fovea korunmustur. FFA’da, retina ve
koroid damarlarinda dolum varken koryokapillariste
dolum yoktur. Arka kutupta saglam foveada hipof-
loresans, cevresinde ise ekstansif pencere defektine
bagli hiperfloresans izlenmistir.

Bagka bir calismada koroideremili 5 erkek hastanin
SD-OKT gorintillemesinde dis retina kat1 kaybu,
dis retina kaybinin sinirinda dig retina tiibiilasyo-
nu ve i¢ retinada mikrokistler goralmistir.® “HD-
adaptive optics” goriintiilemede, 2 erkek hastada kon
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mozaiklerinin bozuldugu, hem RPE hem de fotore-
septor hicrelerinin etkilendigi gosterilmistir. Gor-
me keskinlikleri 20/25 ile 20/250 arasinda degisen
olgularin 3’inde kot goren gozde foveal atrofi tespit
edilmis, 3 olguda dis retinada yuvarlak hiperreflek-
tif yapilar olan dig retinal tiibiilasyonlar izlenmistir.
Gorme alan1 muayenesinde genelde santral adacik ve
ciddi konsantrik daralma goérilmustir.

Nadir de olsa koroideremiye sekonder koroid neovas-
kiler membran (KNVM) gelisimi olabilir,®® spontan
olarak submakiiler fibrozis ile iyilesir. Bir olgu su-
numunda ileri yastaki koroideremili hastada gelisen
KNVM 2 seans fotodinamik tedaviye olumlu cevap
vermis, skarlagma ile iyilesmistir.

Koroidereminin ayirict tanisinda distinilmesi ge-
reken difiiz koryokapiller atrofi ve “gyrate” atrofiyi
ekarte etmek icin hastanin yagi, hastaligin kalitim
paterni ve klinik bulgular goézetilir.

Koroideremili 30 yasindaki bir erkek hastanin post-
mortem histopatolojik incelenmesinde;” koryokapil-
laris, retina ve retina pigment epitel dejenerasyonu,
belirgin RPE duplikasyon alanlar1 ve nadiren anor-
mal fotoreseptorlerin olusturdugu rozet formasyo-
nu gorilmistiir. Retinal atrofi ile korunmus retina
arasindaki keskin gecis bolgesinin altindaki koroidte
hafif enflamatuar hiicresel infiltrasyon izlenmigtir.
Olgumuzda, in vivo doku kesiti nitelendirilmesine
uygun olarak OKT goriintiilleme, histopatolojik 6zel-
liklerin birer yansimasini géstermistir.

Koroideremili olgumuzda yasi ile uyumlu karakte-
ristik klinik, anjiografik ve optik koherans bulgular:
izlenmistir. Makulada korunmus bélge ile ciddi etki-
lenmis bolge arasindaki keskin degisim hatti OKT’de
de gorintilenmistir ayrica bir OKT kesitinde dig re-
tina katinda tiibiilasyon gorilmustiir.

Subfoveal koroid kalinligin RTVue SD-OKT cihaz: ile
olcimiinde yas ortalamasi 35.2 yil olan normal popii-
lasyonda 337.67+89.01um bulunmustur.® Olgumuz-
daki o6l¢iim normal olarak degerlendirilmistir.
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