Herediter Retina Dekolmanlar*

Hereditary Retinal Detachments
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GiRig

Herediter retina dekolmanlari, tim retina
dekolmanlarinin kiguk bir b&limini kapsasa da
dzellikleri nedeniyle daima dikkat ceken antiteler
arasinda anilmiglardir. Herediter retina dekolmanina yol
acan hastaliklar asagida gérilmektedir:

1-  OTOZOMAL DOMINANT HEREDITER
VITREORETINAL DEJENERASYONLAR
a. Wagner Sendromu
b. Stickler Sendromu
c. Kartanesi (Snowflake) Dejenerasyonu

2- JUVENIL_ RETINOSKIZIS VE GOLDMANN-FAVRE
HASTALIGI

3-  FAMILYAL EKSUDATIF VITREORETINOPATI (FEVR)
4-  MARFAN SENDROMU

WAGNER SENDROMU

llk kez 1938'de Hans Wagner'in Isvigre'li bir ailede
tanimladigr otozomal dominant gecis gdsteren bir
hastalikhir. Hastaliga yol acan gen 5 nolu kromozomda
lokalizedir. En 6nemli &zelliklerinden birisi eglik eden
sistemik birlikteliginin olmamasidir.

Vitreoretinal bulgular sunlardir:?

Optik olarak bos vitreus kavitesi,

AvaskUler membranlar ve pege olusumu,

Retina periferinde koryoretinal atrofi,

Pigmenter degisiklikler.

Graemiger ve ark.® Wagner'in orjinal ailesini
yeniden gézden gecirmis ve 75 aile Uyesinin 60'ini
yeniden muayene etmigtir. Bu olgularin 28'inde hastalik
bulgusu saptanmig, geri kalan 32 kisi ise tamamen
normal olarak degerlendirilmistir. Retina dekolmani,
olgularin %14'Gnde saptanmig olup ortalama saptanma
yasi 20'dir. Dekolman basit dekolman niteliginde olup,
skleral ¢okertme yeterli olmaktadir. Ayrica 2 gézde
retinal yirtik tespit edilmigtir. 10 hastanin 12 gézinde
traksiyonel retina dekolmani gérilmuistir. Bu olgularin
ortalama yagi ise 49'dur. Bu gézlerin bir tanesine

traksiyonel makula dekolmani nedeniyle silikon yag:
cerrahisi uygulanmistir. lleri yaslarda retina dekolmani
gdrilmemesi, retina atrofisinin giderek geniglemesi ve
skar formasyonuna baglanmigtir. Koryoretinal atrofi bazi
olgularda koryoideremi benzeri bir klinik gérinime bile
yol acabilmektedir. %87 olguda ERG'de b dalgasi
subnormaldir. Hastalik bulgusu saptanan gézlerin
%43'0nde katarakt da saptanmigtr.

STICKLER SENDROMU

llk kez 1960'da Gunnar Stickler* tarafindan
tanimlanan herediter vitreoretinal dejenerasyondur.
Otozomal dominant gecis gosterir. Penetrans yUksek
olmakla birlikte ekspresibilite degiskendir.

%75 ailede COL2A, geninin (12 no'lu kromozom)
hastaliktan sorumlu oldugu, %25 ailede COL11A, geni
(1 no'lu kromozom) veya COL11A, geninin (6 no'lu
kromozom) hastaliktan sorumlu oldugu
diustintlmektedir®.

Goéz bulgular sunlardir:23

Yiksek myopi (%83 olguda myopi -6.0 D'nin
Uzerindedir),

Presenil katarakt,
Bos vitreus,
Vitreusta bantlar,

Posterior perivaskiler pigmentasyon (3-4 yaslarinda
baslar, 21 yasinda tim hastalarda izlenir),

Periferik damarlarda kiliflanma,
Retina yirtiklari ve retina dekolmani (%57-91).

Dekolman yasi 21 yasin altinda olup, yirtiklar arka
yerlesimli ve birden coktur. PVR orani ¢ok yiksek olup
cerrahi bagarisizlik orani %36'lar bulur.

Ekstraokiler géz bulgulart sunlardir:
Gevsek eklemler ve eklemlerde agri (%90),
Isitme kaybi (%70),

YUz anomalileri (%84) (Orta hat hipoplazisi, yarik
damak, uvula bifida ve mikrognati)

Mitral valv prolapsusu.
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KARTANESI (SNOWFLAKE) VITREORETINAL
DEJENERASYON

1974'de ilk kez Hirose ve ark.® tarafindan
tanimlanmigtir. Otozomal dominant gecis gésteren bir
antite olmakla birlikte geni belirlenememistir.

Hirose'nin tanimladig aile, Lee ve ark.” tarafindan
yeniden incelenmigtir. Eglik eden sistemik birliktelik
yoktur. Saptanan géz bulgular sunlardir:

Kornea guttata (%80),

Katarakt (%83) ve Fibriler vitreus dejenerasyonu
(%100)

Periferik retina  anomalileri (Basmadan beyaz
gérinim, 100-200u buytkligiunde kristal benzeri
kartanesi  diye adlandirilan  depozitler, retina
damarlarinda kiliflanma, ve periferik damarlarda
kaybolma).

Yirtikli retina dekolmani gérilme orani %21 ve
ortalama dekolman gérilme yasi 60 yastir. Traksiyonel
retina dekolmani ise gérilmemektedir.

XE BAGLI RETINOSKIZiS?#

1898' de ilk kez Haas tarafindan tanimlanan, erken
goérme kaybi ve foveal skizis ile karakterize bir hastalktr.
Prevalans 1:5000-1:25000'dir. Hastaliga yol acan gen
XLRS 1'dir. Bu gen, retinoskizin isimli, fotoreseptér ve
bipolar hicre adezyonunda azalmaya yol acan proteini
kodlamaktadir. Okuler bulgular sunlardir:

Aksiyal hipermetropi, strabismus, bilateral foveal
skizis (%100), periferik skizis (%50),

Vitreus tUlleri(Resim 1)

Diger retina bulgulari (diffiz benekler, Coats
benzeri eksudatif makulopati ve perivaskiler kiliflanma)

ilk dekadda gérme azhgi saptanir. Gérme 1/10-
3/10 arasindadir. Gérme azalmasinin en temel nedeni
makuler skizisdir.

Okauler
keskinligi

komplikasyonlari

daha ciddi

nedeniyle gérme
boyutta da etkilenebilir.

Komplikasyonlar sunlardir:

Resim 1: Vitreus t0l0

Vitreus igi kanama (%4-40),

Retina dekolmani (%2-22) (i¢ ve dis retina katinda
yirhik vardir),

Makiler striklenme,
Sekonder optik atrofi ve Neovaskiler glokom.

Regillo ve ark.? vitreoretinal degisik cerrahiler
uygulanan 4 hastanin 6 gézin0 iceren bir seri
yayinlamigtir. 3 gézde regmatojen retina dekolmani, 1
gozde eksudatif retina dekolmani ve 2 gézde vitreus igi
kanama mevcuttur. llk cerrahi midahale yasi ortalama
5 yastir (yas araligi 18 ay - 9 yas). Ortalama mudahale
sayisi  1.8'dir. 6 gdézin 5'inde anatomik basar
saglanmugtir.

Ferrone ve ark.'® yaslari 1-14 arasinda degisen 7
hastanin 9 gézinU incelemistir. Bu hastalara uygulanan
cerrahi iglem vitrektomi+ i¢ skizis kavitesine
retinektomi+ endolazer+ C3F8 verilmesidir. Cerrahi
endikasyonlar sunlardir:

Vitreus kavitesine ve skizis kavitesine hemoraii,

Makulayi tehdit eden ilerleyici periferik retinoskizis,

Makilanin 6ninde sallanan skizis kavitesi,

Traksiyonel dekolman + skizis ve regmatojen retina
dekolmani + skizis. 9 gézin 8'inde anatomik basar
saglanmustir.

MARFAN SENDROMU

Otozomal dominant gecisli, kardiyovaskuler, iskelet
ve oftalmik sistemi etkileyen bir hastaliktir. 1:10000
oraninda gérilir. % 15-30 olgu, yeni mutasyondur. 15
no'lu kromozomda fibrilin geninde defekt mevcuttur.

Sistemik birliktelikleri sunlardir:"!

Uzun boy,

Opynak eklemler,

Skolyoz-kifoskolyoz,

Goégus deformiteleri,

Aort dilatasyonu-aort anevrizmasi,

Mitral valv prolapsusu.

Gz bulgulart sunlardir:™

Ektopia lentis (%50-80),

Erken katarakt geligimi,

Hipoplastik iris stromasi (kétu dilatasyon),

D0z kornea, derin 6n kamara, glokom,

Aksiyal myopi. [-7D'nin Ust0 (%21)].

Retina dekolmani %8-25 arasinda degismektedir.
Bilateralite orani %40-70'dir. Ortalama gérilme yasi
22'dir. Retina dekolmani gelisiminde en énemli risk
faktorleri ektopia lentis varligi (lens subluksasyonu
varhiginda dekolman orani %8-38 arasinda gérilirken,

lens subluksasyonu yoksa bu oran %5-11 arasindadir.),
aksiyel myopi varligi ve gecirilmis intraokiler cerrahi.

Dotroleva ve ark.'? 13 hastanin 18 gézin0
kapsayan regmatojen retina dekolmanli grupta 9 géze
sadece skleral ¢cékertme, geri kalan 9 géze vitreoretinal
girisim uygulamighir. Skleral ¢ékertme ile %89 yatisma
elde edilirken, vitreoretinal teknik uygulananlarda % 56
oraninda yatigma temin edilmigtir.
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Sharma ve ark.’® 45 dekolmanli hastanin 53
gdz0inl incelemiglerdir. Bu gézlerde ektopik lens
g6rilme orani %72, -2.5 D'nin UstG myopi orani %45,
ayni anda bilateralite orani %18, dev yirtik orani %11 ve
PVR orani ise %49'dur. 24 géze sadece skleral ¢cdkertme,
29 goze ise skleral c¢dkertme ve vitreoretinal cerrahi
ydéntemleri birlikte uygulanmugtir. Her iki grup igin de
anatomik basari orani % 87 olarak belirlenmistir.

FAMILYAL EKSUDATIF VITREORETINOPATI (FEVR)

ik kez 1969'da Criswick ve Schepens' 6 cocukta
prematire  retinopati  benzeri  klinik  tabloyu
tanimlamuglardir. Genelde otozomal dominant gegisli
olup geni kromozom 11q13'te lokalizedir.’ Ancak X'e
bagli resesif formlari da vardir.

Klinik  gérinim  olarak; damarlar  retina
temporalinde erken sonlanir.  Avaskiler sinirda
arteriyovendz anastomozlar ve yeni damarlar gelisir.™
(Resim 2) lleri dénemde fibrovaskdiler kitle siliyer cisim ve
hatta lense kadar uzanir. Klinik evreleme su sekildedir'e.

Vitreus hemoraijisi (%2) ve Retina dekolmani (%21)

Pendergrast ve Trese,'¢ 29 retina dekolmanli gézde
skleral ¢cdkertme ve vitrektomi teknikleri uygulamugtir. 18
gézde (%62) makula yahgik kalmis olup sadece 10
gozde (%35) 20/100'den iyi gérme keskinligi elde
edilmisgtir.

Herediter orijinli retina dekolmanlarinda, diger tip
regmatojen retina dekolmanlarindan ayrilan  ve
klinisyenin dikkat etmesi gereken noktalar séyle
siralanabilir:

Genetik tani ve danigmanin énemi,

Sistemik birlikteliklerin bilinmesi,

Dekolman digi okiler bulgularin bilinmesi,

Dekolman cerrahisi prognozunun bilinmesi.

Ancak  hastalar  tOm  bu  &zelliklerin  iyi
degerlendirilmesi ile dogru yénlendirilebilir ve tedavi

edilebilir.

KAYNAKLAR

Evre 1- Periferik retinada avaskiler zon

Evre 2-Periferik retinada avaskiler zon + Ekstraretinal
neovaskilarizasyon

Evre 3- Fovea yahsik+ Retina dekolmani

Evre 4- Fovea dekole + Retina dekolmani

Evre 5- Total retina dekolmani

Tablo: FEVR'de klinik siniflama

Resim 2: Periferik nonperfizyon gésteren sahalar

Nouhuys'” 16 ailelik (170 géz) bir seride su
bulgularn saptamigtir:

Retinal eksuda (%9),

Retinal neovaskularizasyon (%11),

Periferik retinada kitle (%6),

Makuler ektopi (%49),

Retinal kivrim (%8),
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