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Goldmann-Favre Sendromu

Figen BATIOGLU!

OZET

Goldmann-Favre sendromu, gece korliigii ve ilerleyici gorme kaybina neden olan, retina ve vit-
reusta dejeneratif degisiklikler, retinoskizis, katarakt ve ERG bozukluklar ile karakterize herediter
vitreoretina dejenerasyonudur. Bu ¢aligmada, tipik klinik bulgulari olan bir Goldmann-Favre ol-
gusu, nadir gériilen bir hastalik olmasi nedeniyle sunulmustur.

ANAHTAR KELIMELER : Goldmann-Favre sendromu, Vitreoretinal dejenerasyon, Fliresein anjiografi, Optik ko-
herens tomografi

SUMMARY

Goldmann-Favre syndrome is a hereditary vitreoretinal degeneration characterized by night blind-
ness and progressive visual loss with the clinical findings of vitreous and pigment epithelial de-
generation, retinoschisis, cataract and ERG abnormalities. This paper reports a case with typical cli-
nical features of Goldmann-Favre syndrome which is a rare entity. Ret-vit 2001; Ozel Say : 15 - 19.
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mography

Goldmann-Favre sendromu, nadir goriilen
ve otozomal resesif gecis gosteren, herediter
vitreoretina  dejenerasyonudur!. Makula ve
gevre retinada retinoskizis, pigment epitel de-
jenerasyonu, arka subkapsiiler katarakt ve de-
jeneratif degisiklikleri ile ka-
rakterizedir?. Azalmis veya kaydedilemeyen
ERG cevaplari, anormal karanlik adaptasyonu
ve ilerleyici periferik gorme alami kayiplar
eslik eden bulgulardir.

vitreus

Bu galigmada, tipik bulgulari olan bir Gold-
mann-Favre olgusu sunulmus ve farkli tami

yontemleri ile elde edilen veriler tartigilmigtir.
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OLGU

47 yaginda, saglikli bayan olgu, 10 yildir
ilerleyici gérme kaybr ve ¢ocuklugundan bu
yana gece korligii yakinmalan ile bagvurdu.
Anne ve babasinin 1. dereceden akraba oldugu
ve sag goziinden 1999 yilinda katarakt ame-
liyat1 gegirdigi 6grenildi.

Tam gbz muayenesinde; gorme keskinligi
sag gbzde 2 mps, sol gozde + 1.50 dioptri ile
0.2 , renkli gormeler ise sagda 0/16, solda 6/16
olup, gozigi basinglari 16 mmHg idi. On seg-
ment muayenesinde, sag gozde pseudofaki-
arka kamara lensi saptanirken, solda baglangi¢
arka subkapsiiler lens kesafeti izlendi. Fundus
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muayenesinde, her iki gozde simetrik go-
riiniimde, temporal damar arkadlarindan bag-
layarak cevreye dogru genigleyen, pigment kii-
melenmeleri ve sari-beyaz noktalarla karakte-
rize pigment epitel dejeneresans tesbit edildi.
Sol gozde daha belirgin olmak lizere, her iki
gozde makulada kistoid goriinim mevcuttu
(Resim 1). Cevre retinanin muayenesinde, sag
gozde alt temporal kadranda retinoskizis ve
biiyiik bir retina deligi izlendi (Resim 2).
Optik diskler hafif soluk, retina damarlan ince,
ve ozellikle sol gozde cevre retinada igi bog

damarlar saptandi (Resim 3).

Resim 1.
Sol gozde kistoid makula 6demi ve temporal damar
arkadlaradan itibaren halka seklinde pigment

dejenerasyonu

Resim 2.
Sag gizde alt temporal kadranda retinoskizis ve geni
retina deligi

Resim 3.
Sol gézde alt yanidaki gevre retina damarlarinda
dendritik goriinim

Resim 4.
Sol goz floresein anjiografisinde pigment
dcjenerasyonuna bagli yaygin hipo ve hiperfloresans,
makulada hafif boyanma

- Floresein anjiografide her iki gz ma-
kulasinda, foveayi ¢evreleyen, hafif boyanma
ve temporal damar arkadlarindan itibaren yay-
gin pigment epitel dejenerasyonuna bagh hipo
ve hiperfloresans izlendi (Resim 5).

Olguya optik koherens tomografi uygulan-
di, makula ve ¢evre retinadan alinan yatay ve
dikey kesitlerde retinadaki degisiklikler de-
gerlendirildi. Makulada gecen kesitlerde, solda

~ daha belirgin olan kistoid 6dem saptand: (Re-

sim 6). Sag gozde alt temporal kadrandaki re-
tinoskizis alanindan elde edilen kesitlerde ise,
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Resim 5.
Sol gbz makulasindan gegen yatay OCT kesitinde
kistoid makula 6demi

Resim 6.
Sag gozde retinoskizis alanindan gegen yatay OCT
kesitinde duyu retinada ayrilma

duyu retinada ayrilma goriintiilendi (Resim 6).
Pigment epitel dejenerasyonu olan alanlardan
alinan dikey kesitte diizensiz retina pigment
epitel tabakasi iizerinde normal duyu retina ta-
bakasi izlenirken (Resim 7a), retinoskizis bol-
gesinin periferinde yirtik tabanindan alinan ke-
sitlerde  diizensiz pigment epitel tabakas:
izerinde duyu retina tabakasinin olmadig1 go-
rildi (Resim 7b). Elektroretinografik test-
lerde, rod ve kon cevaplarinda belirgin azalma
saptandi. Humphrey gérme alani santral 30-2
esik testinde, sol gozde halka bigiminde sko-
tom saptanirken, sag gozde giivenilir cevaplar
alinamadi.

Resim 7a.
Sag gizde pigment dejeneresanst alanmdan gegen dikey
OCT kesitinde, pigment epitel tabakasmda diizensizlik

Resim 7h.

Aym gozde retinosKizisin periferinden alinan dikey
kesitte. diizensiz pigment epitel tabukast iizerinde duyu
retima tbakusimin yoklugu

TARTISMA

Goldmann-Favre sendromu, ilk kez 1957 de
Goldmann ve 1958’de Favre tarafindan iki kar-
deste bildirilmig vitreoretina dejenerasyonu-
dur!. Ricci, 41 yasinda benzer bir olgu ya-
ymnlamig ve hastalikta otozomal resesif gecisi
gostermistir>. Daha  sonraki yayinlarda, bu
sendromun degisik klinik bulgulart farkli has-

talarda gosterilmigtir'

Hastahgin klasik belirtileri, ilerleyici gérme
kaybr ve cocukluktan itibaren baslayan gece
korliigiidiir®. Olgumuzda 10 yasindan beri
gece korligii ve son 10 yildir da ilerleyici
gorme kaybr mevcuttur. Sag gozden 2.5 yil
once katarakt ameliyati gecirmis ve arka ka-
mara lensi implante edilmistir.

Goldmann-Favre sendromunun klinik bul-
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gulan tipik olarak iki tarafli ve simetriktir. Vit-
reusta likefaksiyon ve fibriler dejeneresans
mevcuttur. Retina bulgulan arasinda en ¢arpici
goriiniim, gevre retinadaki pigment epitel deje-
nerasyonudur. Retinitis pigmentozadaki kemik
spikiilii seklindeki pigmentasyondan tarkli ola-
rak, hiperpigmentasyon kiimeleri ve sari-beyaz
renkte noktalar izlenir. Diger bulgulari, ma-
kula ve cevre retinada retinada retinoskizis,
kistoid makula 8demi ve ge¢ donemde optik
diskte solukluk ile birlikte damar bozukluk-
laridir!.

Foveal retinoskizis, juvenil retinoskizisin
patognomonik bulgusu olarak bildirilmekteyse
de, Goldmann-Favre sendromunda da go-
rillebilmektedir’. Foveal retinoskiziste, yii-
zeyel retina tabakasi incedir ve foveadan igin-
sal olarak uzanan katlantilar gosterir. Bu alam
genellikle yuvarlak kiigiik kistler ¢evreler. Ju-
venil retinoskizisli bir olguda yapilan histopa-
tolojik ¢aligmada retina sinir lifi tabakasinda
ayrilma gt‘)sterilmi§tir8. Bu da floresein an-
jiografide makulanin neden ¢ogunlukla normal
goriindiigiinii ag:1k1amaktad1r7. Ancak baz ¢a-
lismalarda makulada sizinti oldugu da gos-
terilmistir*. Olgumuzun floresein anjiografi-
sinde her iki makulada hafif boyanma izlen-
mistir.

Goldmann-Favre sendromunda c¢evre re-
tinada retinoskizis siklikla alt temporal kad-
randa goriiliir. Skizis boglugunun i¢ duvarinda
genis retina yirtiklar olugabilir. Olgumuzda da
benzer bulgular, gerek fundus muayenesinde
gerekse optik koherens tomografi ile gosteril-
mistir. Theodossiadis ve arkadaglar1 Gold-
mann-Favre sendromlu bir olguda yaptiklar
optik koherens tomografi c¢aligmasinda, ma-
kulada kistoid degisiklikler, lameller delik, ig

ve dig retina delikleri ile birlikte retinoskizisi
gt‘)stermiglerdirg.

Goldmann-Favre sendromunda ¢evre retina
damarlarinda incelme veya tikanikhklar —go-
riilebilir. Damarlarin opak, dendritik goriinti-
mii tipiktir. Caligmalarin cogunda bu damarlar-
dan s1zint1 veya retinada iskemik degisiklikler
gosterilmemigse de, Fishman ve arkadaglari ol-
gularinin floresein anjiografisinde yaygin da-
mar s1zintis1 tesbit etrnig;lerdir“.

Goldmann-Favre sendromunda, ERG, ka-
ranlik adaptasyon, gorme alani ve renkli gérme
de bozuktur. ERG’de rod cevaplar1 azalmigtir
veya kaydedilemez. Rodlarda islev bozuklugu
konlardan daha once gelisir. Karanhk adap-
tasyon her zaman bozuktur. Gérme alaninda
fundus bulgular ile uyumlu santral veya pe-
riferik defektler saptanir. Olgumuzda da ERG,
gorme alani ve renkli gérme bozukluklar: tes-
bit edilmistir.

Sonug olarak, erken yasta baglayan gece
korliigii, atipik pigment dejenerasyonu, mer-
kezi ve gevre retinada retinoskizis, komplike
katarakt, vitreusta dejenerasyon ve anormal
ERG cevaplari olan olgularda Goldmann-
Favre sendromu akla getirilmeli ve fundus bul-
gulari, gorme alami, floresein anjiografi ve
optik koherens tomografi gibi yardimci tani
yontemleri ile desteklenmelidir.
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