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Examining of Two Cases with Congenital Retinoschisis
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OZET

SUMMARY

Amag: Konjenital herediter retinoskizis veya bir baska isimle
jovenil Xe bagli retinoskizis, hayatin erken déneminde
ortaya ¢ikan, bilateral tutulum gésteren bir vitreoretinal
distrofidir. Olduk¢a nadir gérilen bir hastaliktir. Hastalik
siklikla 5-10 yas arasinda ve erkeklerde gézlenmektedir. Bu
calismada konjenital retinoskizis tanisi alan iki olgunun
klinik bulgulari ve karakteristik 6zellikleri incelendi.

Anahatar Kelimeler: Konjenital retinoskizis, foveal skizis,
periferik retinoskizis.

Purpose: Congenital hereditary retinoschisis, or juvenile X-
linked retinoschisis, is a bilateral vitreoretinal dystrophy
that devolops early in life. It is a relatively rare disease. It
is seen between the ages of 5-10, predominantly in males.
In this report, we examined the clinical features and the
characteristical findings in two cases of congenital
retinoschisis.
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GIRig

Konijenital retinoskizis (RS) veya juvenil RS; ilk defa
1932 yilinda Andersson ve Thomson tarafindan
tanimlanan, bilateral vitreoretinal dejenerasyonla
seyreden ve sadece erkeklerde goérilen bir hastaliktir!.
Haostalik X'e bagli resesif gecis gdstermekte ve degisik
klinik bulgularla ortaya ¢ikmaktadir. En tipik klinik
bulgusu, genellikle 5-10 yas arasinda kendini gosteren
ve etkilenen vakalarin timinde gézlenen foveal skizis ve
etkilenen vakalarin yaklagik yarisinda gézlenen periferik
retinal lezyonlardir?.

Makilopatinin tipik gérintising, bisiklet tekerlegi
paterninde radial strialar seklinde dizilmis kicuk kistoid
bosluklar olusturmaktadir®. Hastalikta, optik disk
basinda c¢ekilmis damarlar ve vitreus tilleri de
gérilebilmektedir?.  ilerleyici  makilopati  ve RS
komplikasyonlari nedeniyle gérsel prognoz kot
seyretmektedir.

Bu makalede nadir olarak gézlenen konjenital RS'li
iki olgunun klinik &zellikleri literatir bilgileri 1s1ginda
irdelenmistir.

Resim 1a-b: Olgu 1'in sag ve sol géz retinasinda bisiklet tekerlegi
paterninde tipik makilopati gérulmektedir.

OLGU SUNUMU
Olgu 1

10 yasinda erkek hasta her iki gézde gérme azhg:
sikayeti ile poliklinigimize bagvurdu. Hastanin yapilan
muayenesinde gérme keskinligi sag ve sol gézde 0.2
olarak &lcildu. Hastanin sikloplejik muayenesi sonucu
yapilan tashihle gérmelerinin sag gézde 0.4'e, sol gézde
ise 0.5'e kadar arthgi gézlendi. Gézlerde herhangi bir
kayma tesbit edilmedi. Renkli gérme muayenesi
normaldi. Biyomikroskopik muayenede her iki gézde
vitreus kondansasyonu tesbit edildi. Oftalmoskopik
muayenede, her iki gézde makilada bisiklet tekerlegi
paterninde radial strialar seklinde dizilmis kicuk kistoid
bogluklar (Resim 1a, 1b), periferik retinada pigment
degisiklikleri, sag g6z temporal perifer retinada
retinoskizis (Resim 1c) ve sol gdézde periferde vitreus
tolleri saptandi. Hasta uyumlu olamadigindan  fundus
fléresein anjiografisi (FFA) cekilemedi.

Resim 1c: Olgu 1'in sag géz temporal perifer retinasindaki retinoskizis
gorilmektedir.

Olgu 2

Erken gocukluk déneminden beri gérmeleri digik
olan 18 yasindaki erkek hasta gézlik kontroly icin
poliklinigimize basvurdu. Hastanin sikloplejik muayenesi
sonucu yapilan tashihle gérmeleri sag gézde 0.2 sol
gdzde ise 0.6 olarak saptandi. Renkli gérme muayenesi
normaldi. Géz ici basinglari normal sinirlarda 8l¢uldu.
Biyomikroskopik muayenede her iki gdzde vitreus
kondansasyonu tesbit edildi. Oftalmoskopik muayenede
her iki gdzde periferik retinada pigment degisikligi ve
konjenital RS icin karakteristik olan bisiklet tekerlegi
seklinde makilopati (foveal skizis) (Resim 2a, 2b)
gozlendi. Sag géz temporal perifer retina Gzerinde ve sol
g6z alt temporal ve nasal retina Uzerinde yogun vitreus
kondansasyonu ve pre-retinal band  (Resim 2a)
mevcuttu. Gérme alaninda her iki gézde santral
skotomu mevcuttu (Resim 3). FFA'da erken ve geg
dénemde herhangi bir boya sizintisi ve kistik makila
ddemi (KMO) saptanmadi (Resim 2c, 2d). Hastanin 8 ve
12 yasindaki kiz kardeglerinde herhangi bir géz
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Resim 2a-b: Olgu 2'nin sag ve sol géz retinasinda foveal skizis ile seyreden tipik makilopati gérilmektedir.

Resim 2¢-d: Olgu 2'nin sag ve sol géz FFA'sinda herhangi bir boya sizintisi ve kistik makila 6demi saptanmadi.
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Resim 3: Olgu 2'in her iki g6z gérme alaninda santral skotom gérilmektedir.
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problemi tespit edilemedi. Ancak dayisinda gérme azhig
yakinmalarinin oldugu bildirdi (aileyi tam taramak
mUmkin olmad).

TARTISMA

X'e bagli konjenital RS literatirde konjenital vaskiler
toller, retinanin kistik hastahgi, genclerin én diyalizi,
kalitsal retina dekolmani ve juvenil RS gibi farkli isimlerle
de adlandinimaktadirt. Vakalarin cogunlugu beyazlarda
gdrulmekle birlikte diger irklarda ve zencilerde de ortaya
cikabilmektedir.

Bu hastalarda makilopati ve foveal skizis en énemli
bulgulari olusturmaktadir. Foveal skizis patognomik
olup, vakalarin hemen tamaminda gérilur. Sinir lifleri
katinda perifoveal ve 1sinsal olarak yerlegen mikrokistler
Uzerinde yer alan i¢ limitan membranin ince ve kiguk
katlantilarinin olusturdugu cizgilenmeler karakteristiktir.
Bu cizgilenmeler bir bisiklet tekerlegini animsatacak
sekilde radial olarak yerlegsmistir. Mikrokistik degisiklikler
zamanla ilerleyerek makaler kist veya hole dénusebilir?.
Haostaligin bu déneminde pigment bozukluklari da
goézlenebilir. Bizim her iki olgumuzun her iki gézinde de
tipik makUlopati mevcuttu. Konjenital RS'li hastalarin
yaklagik yarisinda ise &zellikle alt temporal kadranda
periferi tutan skizis hatt gézlenmektediré. Calismamizda
sadece Olgu T'de retinoskizis saptanmighr. Hastaligin
klinigi degisik tablolar gdsterebilir. Retina damarlar
iceren vitre tilleri ve bunlardan kanamalar olabilir.
Retina  damarlart  kiliflanma  gdsterebilir.  Skizis
kavitesinin i¢ duvarlari glial proliferasyon icin bir odak
tegkil ederse |8kokori seklinde izlenen bir retrolental
membran tarzinda vitreus kondensasyonu olusabilir®.

Konjenital RS'de gérme dizeyi degiskendir.
Olgularimizda da gézlendigi gibi, genellikle 5-10 yas
arasinda makulopati neticesinde gérme keskinliginde
azalma ortaya ¢ikmaktadir. Bazen foveal skizis
mevcudiyetinde bile gérme dizeyi degismeden
kalabilmektedir. Hastaligin ilerleyen dénemlerinde
gérme dizeyi azalir ve 60-70 yaslarinda legal kérlok
seviyesine iner’.

Yanoff ve Rahn'in retinoskizis ile ilgili yaphklar
histopatolojik ¢alismalarda intraretinal ayrilmanin senil
RS' teki gibi dig pleksiform tabakada olmayip, sinir lifleri
katinda oldugu gésterilmigtirs. Bu iki klinik tablo
konjenital retinoskizis kavitesinde asit mukopolisakkarit
olmamasi ile de ayrilirlar. Bazi yazarlara gére ise
ayrilmanin nedeni Moller hicreleri stoplazmasindaki
kahtsal bir defektten kaynaklanmaktadirs.

Tanisal  olarak elektro-okilografi (EOG) ve
elektroretinografi (ERG) yapilabilmektedir. EOG hafif
vakalarda normal, vaka ilerledikge subnormal olabilir.
ERG 'de ise a dalgasi normal olarak gézlenirken b
dalgasinin amplititinde azalma gézlenmektediré. Bu
bulgu, hastahigin daha i¢ retinal lokalizasyonu ile
uyumludur. 2 nolu olgumuzda da gézlendigi gibi FFA bu
hastalarda  normal olarak izlenmektedir. FFA'da
herhangi bir sizinti gézlenmez ve KMO'den bdylece
ayrilabilir. Fakat ilave olarak periferik skizis mevcutsa
FFA'da vaskiler sizinti ve kapiller non-perfizyon

izlenebilir. Gérme alani  periferal RS'i olmayan
hastalarda normal olarak saptanirken periferal RS'i olan
hastalarda defektler izlenmektedir. Ayni zamanda
hastalarda relatif santral skotom da gézlenebilmektedir.
Renkli gérme hastalarin buytk bir kisminda normalken
bir kisminda kirmiz-yesil diskromatopsi gézlenmektedir?.

Konjenital RS'in ayirici tanisinda edinsel RS, kistik
makila &demi, Goldman-Favre hastaligi, Wagner
hastaligi, Stickler sendromu ve diger periferik
vitreoretinal anomaliler sayilabilir>. Olgularimizda da
oldugu gibi bu hastaliklardan; gérme azhgi, sistemik
hastaliklarla birliktelik géstermemesi, tipik makila
lezyonlari, periferik skizis hatti, FFA bulgulari ve genetik
dzellikleri itibariyle ayrilmaktadir.

Hastaligin en énemli ve korkulan komplikasyonlari
%4 oraninda gérilen vitreus hemorajisi ve %11
oraninda gdérilen retina  dekolmanidir.  Vitreus
hemorajisi genellikle spontan olarak cekilmektedir.
Retina dekolmani ise vitrektomi ve sérklaj ile basarili
tedavi edilebilir. Ancak retina dekolmani  vakalarin
yaklasik olarak %40'nda niks etmektedir?. Konjenital RS
tedavisinde profilaktik laser tedavisinin yeri yoktur.
Bunun sebebi laserin kendisinin retina dekolmani igin
risk faktéri olmasindan kaynaklanmaktadir?. Ancak son
yillarda argon laser tedavisi sonrasi skizis kavitesinin
kollapse oldugunu bildiren yayinlar da mevcuttur'®.

Sonug olarak erken cocukluk déneminde gérme
kaybiyla bagvuran hastalarda iyi bir 8yk ve aile hikayesi
alinmali, santral ve periferik fundus muayenesi dikkatli
bir sekilde yapilarak konjenital RS icin tipik olan
makUlopati ve periferik retinoskizis araghrilmali, diger
vitreoretinal dejenerasyonlardan ayirici tanisi yapilmali
ve ilerleyici makUlopati ve RS komplikasyonlar
nedeniyle gorsel prognoz kéti seyrettiginden hastalarin
uzun dénem takibi gerekmektedir.
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