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X'e Bagh Resesif Ge¢is Gosteren Inkomplet
Tip Dogumsal Duragan Gece Korliigii

Huban ATILLA!| Figen BATIOGLU2

OZET

Gorme azlifi, nistagmus ve gece gormede zorlanma sikayetleri ile bagvuran iki kardeste of-
talmolojik muayene ve elektrofizyolojik incelemeler sonrasinda dogumsal duragan gece korliigi ta-
nist kondu. Aile incelemesi sonucunda annenin babasinda da benzer sikayetler tesbit edilerek mu-
ayenesi yapildi. Bu olgu sunumunda, farkli klinik, elektrofizyolojik ve patofizyolojik tzelliklerine
gore siniflandirilan dogumsal duragan gece korliigiiniin X'e bagh resesif tipi diigiiniilerek retinitis
pigmentoza gibi ilerleyici hastaliklarla ve diger dogumsal ve edinsel gece korliikleri ile ayirici tan
ozellikleri ve takip bulgulan bildirildi.

ANAHTAR KELIMELER : Dogumsal Duragan Gece Korliigii, Gece Korliigii, Retinitis Pigmentoza

INCOMPLETE FORM OF X-LINKED CONGENITAL STATIONARY NIGHT
BLINDNESS

SUMMARY

Two brothers that were seen with the complaints of decreased vision, nystagmus and difficulty in
night vision, were diagnosed as congenital stationary night blindness after ophthalmological exa-
mination and electrophysiological tests. The grandfather had same kind of visual problems and he
was examined also. In this case report, differential diagnosis with progressive diseases such as re-
tinitis pigmentosa and other congenital and acquired night blindness and follow-up findings were
reported with the diagnosis of incomplete form of X-linked congenital stationary night blindness ac-

cording to the different clinical, electrophysiological and pathophysiological properties. Ret-vit
2001; 10 : 83 - 89.

KEY WORDS : Congenital Stationary Night Blindness, Night Blindness, Retinitis Pigmentosa.

Gece gorme azligi yakinmas: ile bagvuran
olgu sayisi, giiniimiizde giderek fazlalagan ay-
dinlatmalar nedeniyle azalmistir. Gérme azls g1

da yoksa hastalar bu durumdan sikayetci ol-
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mazlar, ciinkii yeterli aydinlatma oldugunda
kon fotoreseptorlerinin kullamilmasi ile gece
veya karanlikta gérme saglanabilir. Géz dok-
torlar1 da &zellikle standard testler ile gormesi
iyi olan olgularda, gece az gérme yakinmasim

simulasyon  veya  histeri  olarak yo-
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rumlayabilirler. Rodlara yonelik  testler
(ERG'de skotopik ERG veya karanlik adap-
tasyonu) yapilmadigi takdirde tani kolaylikla
gozden kagar veya ilerleyici ozellik gosteren
retinitis pigmentoza tanis1 konarak hasta yanlig
yonlendirilebilir!.

Gece gormede giiclilk, dogumsal/edinsel
veya lokalize/yaygin retina patolojilerine bagh
olabilir. Retinitis pigmentoza ve kon-rod de-
jenerasyonlar1 gece gormede azalmaya yo-
lagan en ©Onemli, ilerleyici fotoreseptor dist-
rofileridir. Kon-rod distrofilerde  gérme
keskinligi ile karsilagtinildiginda renkli gorme
olduk¢a fazla etkilenmistir ve fotofobi siktir.
Erken donemde, retinitis pigmentoza ve do-
gumsal duragan gece korliginiin (DDGK)
ayirici tanis1 gii¢ olabilir fakat iyi hikaye alin-
mas1 ve uzun siireli takip ile hastalifin seyri
belirlenebilir!2. Koroideremi veya koroid
sklerozu gibi bazi kalitimsal hastaliklarda da
ikincil fotoreseptor distrofisine bagli gece
gorme azalabilir. Edinsel olgularda avi-
taminoz, tek bagina goriilmesi nadir bir du-
rumdur ve siklikla malabzorbsiyon send-
romlarina eslik eder. Alkolizm, karaciger ve
bagiksak hastaliklari, akut pankreatit ve pa-
raneoplastik sendromlarda da gece gorme
problemleri olabilir!.

Bu olgu sunumunda, izoametropik amb-
liyopiye neden olan yiiksek hipermetropi ile
birlikte gece gérme giigliigii olan 2 erkek kar-
des ve dedelerinin klinik ve laboratuar bul-
gularn tartigilmasgtir,

OLGULAR

Olgu 1 : Tk kez 7 yasinda gozlerinde
zaman zaman olan titreme, gorme problemi ve
gece gdrmede zorlanma sikayetleri ile ba§;
vuran hastanin yapilan muayenesinde gfjrmé
keskinligi sag gozde 0.2, sol gdzde 0.3 olarak

olgiildii, uzakta ve yakin@a 18 PD ezoforya tes-
bit edildi. Goz hareketleri her yone serbest
olan hastanin oldukga diisiik genlik ve fre-
kansa sahip olan sigrayici tarzda, latent bi-
leskesi olmayan nistagmusu mevcuttu. Nis-
tagmus siddeti ve hizi bakig yonlerine gore
farklihlk gostermiyordu ancak yakina bak-
tiginda ¢ok daha az farkediliyordu. Worth 4
nokta testi ile uzak ve yakinda fiizyonu olan
hastanin stereopsis degeri 800 san arc idi. Sik-
loplejili retinoskopisi sagda +7.50 (+1.25 aks
80), solda +7.50 (1.25 aks 100) olarak be-
lirlendi ve gozlik verildi. Fundus mu-
ayenesinde, her iki gozde papilla ve makula
normal olup, retinanin orta periferinde pigment
dejenerasans1 goriiniimii mevcuttu, bu bul-
gularla hastada retinitis pigmentoza sine pig-
mento diigiiniilerek takibe alindi. Daha once
bagka bir merkezde de goriilen hastaya muh-
temelen ayni tam ile zaman iginde gérmesini
tiimi ile kaybedecegi sdylenmisti. Fakat alti
aylik araliklarla takip edilen olgunun zaman
iginde gormesinin artmasi, nistagmusta be-
lirgin azalma olmast ve tekrarlayan mu-
ayenelerde elde edilen bulgular nedeniyle re-
tinitis pigmentoza tanisindan uzaklagild.
Tekrarlanan fundus muayenesinde her iki goz
retinasinda, orta periferide gri-sar1 renkli refle
dikkati cekti (Resim 1). Bu goriiniimiin 2 sa-
atlik karanlikta bekleme sonrasinda normal
fundus rengine donmesi (Resim 2) iizerine do-
gumsal duraan gece korliigii, Oguchi Has-
talig1 diigtiniilerek tetkikler yapildi. ERG'de 1
saatlik karanlik adaptasyonu sonrasinda sko-
topik ERG'de rod cevab: genlik olarak azalma
(197 uV N: 200 — 400 uV) bulundu. ilk ce-
vapta latans normal olmasina kargin, tek-
rarlayan uyaranlarla implisit zamaninda hafif
uzama (68 msec N: 40-55 msec) tesbit edildi.
Kon cevabinda ise genlikte azalma (34.9 uV
N: 50-100 pV) ve latansda uzama (40 msec,
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Resim 1.
Ust gevre retinada gri-san renkte refle

Resim 2.
Karanlik adaptasyonu sonrasinda normal fundus
renginin olugmasi

N: 32 msec) mevcuttu. Cekilen FFA normal
olarak degerlendirildi (Resim 3). Goldmann
gorme alaninda konsantrik daralma tesbit edil-
di. Son olarak 11 yaginda yapilan mu-
ayenesinde, gérme diizeyi tashih ile sag ve sol
gozde 0.6 (binokiiler olarak 0.8), uzak ve ya-
kinda ortoforikti, stereopsis degeri 200 san arc
idi. Renkli gérme her iki gozde tamdi. Dirt
yudir takip edilen hastanin muayene bul-
gularinda ilerleme izlenmedi.

Olgu 2 : Birinci olgunun erkek kardesi olan
bu olguda 5 yaginda iken kardesi ile benzer sa-
kiyetler ile bagvurmustu. Yapilan mu-
ayenesinde gormeler sag ve sol gozde 0.1 se-
viyesinde olup, uzak ve yakinda ortoforik idi.

Resim 3.
FFA'nin arter-ven evresinde normal gériiniim

Goz hareketleri her yone serbest olan hastanin
nistagmusu kardegine gore daha az idi. Uzak
ve.yakinda Worth 4 nokta testi ile uzak ve ya-
kinda fiizyonu vardi ve Titmus testinde 800
san arch stereopsis degeri belirlendi. Sik-
loplejili retinoskopi degeri sag ve sol gozde
+9.50 (+1.5 aks 90) olarak 6l¢iildi. Fundus
muayenesinde, kardesindekine benzer go-
rinim mevcuttu. Bu olguda da retinitis pig-
mentoza sine pigmento diisiiniilerek takibe
alindi. Agabeyine benzer gekilde gormenin dii-
zelmesi, fundusta orta perifer retinada dikkati
¢eken gri-san renkli reflenin karanlik adap-
tasyonu sonrasinda diizelme godstermesi ne-
deniyle bu olguda da dogumsal duragan gece
korliigii, Oguchi hastalig diisiiniilerek takibe
alindi. Dort yildir takibi yapilan hastanin son
kontroliinde (9 yasinda) tashihli gérme kes-
kinligi her iki gozde 0.5, binokiiler 0.6, uzak
ve yakinda tashih ile ortoforik idi. Stereopsis
400 san arc olarak 6lciildii. ERG'sinde aga-
beyine benzer sekilde rod cevabinda azalma
(198.6uV, 65 msec) vardi ve kan cevabinda
genlik azalmi§, implisit zamam normaldi
(63uV, 28.3 msec). Renkli gormesi her iki
gozde tamd: ve gérme alani incelemesinde da-
ralma agabeyine oranla daha azd.

Aile hikayesinde; anne baba arasinda 1. de-
receden (teyze cocuklari) akraba evliligi ol-
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dugu ve annenin babasinda da benzer sekilde
gece gérme problemi oldugu 6grenildi. Ogucci
hastalig1 tanist diigiiniilmesinin ardindan de-
denin de muayenesi yapildi.

Olgu 3: Annenin babasinda da (61 yasinda)
kiiciik yaglardan beri gece gérmede zorlanma
oldugu ve bu nedenle i degisikligi yaptig1 63-
renildi. Yapilan goéz muayenesinde, gdrme
keskinligi tashih ile [-3.0 (+4.0 10)/-2.5 (+3.5
170)] her iki gézde tam/tam olarak belirlendi.

On segment bulgular1 normal olan hastanin,
TO sagda 24, solda 23 mmHg idi. Fundus mu-
ayenesinde C/D orani her iki gozde 0.5-0.6
olup makulada pigment epitel bozuklugu iz-
lenmekteydi, ¢evre retina normal renk ve go-
riniimdeydi (Resim 4). Bilgisayarlh gorme
alam tetkikinde genel retina hassasiyetinde
azalmayla birlikte konsantrik daralma ve sol
gozde de alt temporal kadran defekti mev-
cuttu. ERG'de rod cevabi torunlarininkine
oranla daha diisiik genlik ancak normal imp-
lisit zamana sahipti (36.0 4V ve 48 msec) kon
cevabinda ise genlik diigiik, implisit zamani
hafif uzamigt1 (25 ¢V, 41 msec). Glokom ol-
dugu soylenerek yaklagik 20 yil dnce damla
baglanmasina kargin kullanmayan hastaya beta
blokér verildi.

Resim 4.
Sol goz papillada C/D oraninda artma, makulada
pigment epitel degisiklikleri

Annenin muayenesi normal sinirlarda idi.
Tagiyicilarda miyop olabilecegi bildirilmesine
kargin annede +0.75 hipermetropi mevcuttu.
Yapilan ERG'si normal idi.

TARTISMA

Dogumsal duragan gece korliigiiniin si-
miflandinlmasinda farkli 6zellikler g&zoniine
alinabilir; kaliimpaterni (otozomal dominant,
otozomal resesif veya X'e bagli), tanimlanan
enzim mutasyonu, ERG bulgulari (rod ce-
vabim gosteren a-dalgasinin olup olmamasi),
kirma kusuru (miyop varhigi) ve fundus go-
riiniimii (Oguchi hastaliinda Mizuo-Nakamu-
ra fenomeni veya fundus albipunktatusda
beyaz noktalar). Ancak ¢ogunlukla klinik 6zel-
likler gozoniine alinarak simiflama yapildi-
gindan ve hastaliga neden olan genler tam ola-
rak kesinlestirilmediginden farkli simflamalar
mevcuttur. Ancak tiim hastalarda karanhk
adaptasyonu ve ERG bozukluk gésterir (1-4).

Olgularimizda klinik muayene ve ERG bul-
gulan ile X'e bagh gecis gosteren DDGK ta-
nis1 konmustur. Hastaligin hem otozomal re-
sesif, hem de X'e bagh formlarinda nistagmus
bebeklik ve erken gocukluk déneminde ortaya
¢ikarak esas gikayeti olugtururken, ¢ocukluk
Iéneminde azalmig gorme keskinligi esas gi-
cayettir ve sagilik goriilebilir!®. Gorme kes-
kinligi zaman i¢inde degisiklik gostermez ve
kirma kusuru diizeltildiginde artig goriilebilir.

Bizim olgularimizda da ilk muayenede daha
diigiik olan gorme keskinligi, kirma kusuru dii-
zeltildiginde artmigtir. Fundus muayenesi nor-
mal olabilecegi gibi baz olgularda hafif tem-
poral solukluk olabilir ve fundus bulgulan
normal olmasina kargin gérme keskinligi orta
derecede azalmig olabilir (0.1-0.8). Bizim ol-
gularimizda da gorme keskinliginin tam ol-
mamas1, DDGK ve yiiksek hipermetropik kir-
ma kusuruna baglandi.
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X'e bagh gecis gosteren DDGK, ERG bul-
gularina (rod fonksiyonlarina) gore komplet ve
inkomplet olarak ikiye ayrnlabilir. Bu iki tip
birbirinin alt grubu degil ayri klinik tiplerdir.
komplet olan tipinde rod fonksiyonu mevcut
degildir, inkomplet tipte ise bir miktar rod
fonksiyonlar1 normal veya anormal olabilir.
ERG bulgularina gére baktigimizda ise; her
ikisinde de 'a' dalgas1 vardir, inkomplet tipte
skotopik ERG yani 'b' dalgas1 subnormaldir,
komplet tipte ise tiim test kosullarinda sko-
topik ERG kaydedilemez yani 'b' dalgas: yok-
tur' %7 inkomplet DDGK'de osilatuar po-
tansiyeller, komplet tip DDGK'e gore daha
siklikla kaydedilebilir, bizim olgularimizda da
skotopik osilatuar potansiyeller genliklerinde
azalma olmasina karsin (1. olguda 25uV, 2. ol-
guda 29uV) mevcuttu. Kon ve 30 Hz flicker
ERG cevaplar, inkomplet tipde ¢ok kiigiik
iken, komplet tipde normal veya subnormaldir.
Bizim olgularimizda, 30 Hz flicker cevapta
genlik azalmig ve implisit zamani kiigiik kar-
deste normal (28.3 msec), agabeyde ve dedede
uzamig (40 ve 41 msec) olarak bulundu. Bu
durum hastaligin klinik olarak duragan ol-
masina karsilik zamanla elektrofizyolojik test-
lerde bozulma gosterdigini diisiindiirmektedir.

Inkomplet tip DDGK olgularinda, Oguchi
hastaligina benzer tarzda, retina orta periferde
altin renkli metalik refle ve pigment degisimi
izlenebilir®®. Bizim olgularimizda da izlenen,
orta retina periferindeki sari renkli refle, ka-
ranlk adaptasyonu sonrasinda Oguchi has-
tahgindakini benzer sekilde diizelme gos-
termekteydi. Bu durumun retina ekstraseliiler
aralikta artan potasyum seviyesi ile ilgili ol-
dugu ileri siiriilmesine karsin tam olarak bi-
yokimyasal temeli bilinmemektedir!. Makula
normaldir ve foveal refle belirgin olarak go-
rilir. FFA bulgulan ilerlemis yaslarda bile
normaldir. Bizim olgularimizdan da biiyiik

kardeste yapilan FFA normal idi. Oguchi has-
talif1 olan bir olguda, fundus muayenesinde
tipik refle veren sahalara uyan bolgede yama
tarzinda hipofloresans bildirilmi§tir9. Dedede
ise, artmig C/D oran1 ve makuladaki pigment
epitel degisiklikleri diginda fundus bulgulari,
normaldi. Periferde pigment degisimi iz-
lenmemesi, DDGK'niin bir alt tipi olan fundus
alipunktat(jsta goriilebilen artan yasla birlikte
lezyonlarin solmasi ile ilgili olabilecegi dii-
siiniildi!.

X'e bagh gecis gosteren DDGK'de, fo-
toreseptorlerden bipolar hiicrelere olan si-
naptik iletim defektinin sorumlu oldugu dii-
sliniilmekte, ancak bu defektin yapisi bilinme-
mektedir!-10, Histolojik incelemelerde, pig-
ment epitel hiicreleri normal olmasina karsin,
anormal fuscin graniilleri mevcuttur. Kon ve
rod reseptdrlerinin dig kisimlarinda lameller
yerine, mikrovakuoller ve tubuler yapilar ige-
ren sitoplazmalar gosterilmistir ancak tiplerin
aymrimini  saglayacak yapisal degisiklik iz-
lenmemistir!. Fotopik ERG, on ve off ce-
vaplan (farkli siirelerle karesel dalgali uya-
ranlar  kullanilarak)  geklinde  aynlarak
kaydedildiginde ise pozitif 'on' cevabi her iki
tipte de azalirken, hizli 'off' cevabi ise komplet
tipte normal, inkomplet tipte ise subnormal
olarak bildirilmigtirlo. Hizli off cevabin geg
fotoreseptor parcalanmasini yansittiina ina-
nildigindan bu bulgular komplet tip DDGK'de
noroiletim defektinin fotoreseptorlerin prok-
simalinde, inkomplet tipte ise konlarin ara-
sinda oldugunun bir gostergesi olarak kabul
edilebilir!®!!,  Miyake ve  arkadaglan,
DDGK'niin komplet ve inkomplet tiplerinin
ayirimi igin farkll psikofiziksel testlerle yap-
tiklar1 calismalarin sonucunda; 30 dakikalik
karanlik adaptasyonu sonrasinda, 12-15 dakika
siire ile kaydedilen 30 Hz flicker ERG'de ce-
vabin, inkomplet tip DDGK olgularinda abar-
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tili genlik artigina neden oldugunu (ancak yine
de saglikli olgulara gore diisiik seviyede kalan)
ve bu artigin diger retinal distrofi olgularinda ve
normal kigilerde goriilmedigini bildirmiglerdir®.
Yazarlar bu sonucu, inkomplet tip DDGK'de
olan anormal rod-kon interaksiyonuna ve ka-
ranlik adaptasyonu ile konlarin agir1 derecede
baskilanmasina bagiamlglardlrg. EOG'de 151k
yiikselmesi/karanik ¢ukuru orani ¢ogunlukla
normaldir. Kon ERG'de dalga genliginde olan
benzer artig, retinitis pigmentoza ve vitelliform
makiiler distrofi olgularinda da saptanabil-
mesine karsin, bu olgularda EOG'de 151k yiik-
selmesi olmamaktadir. Pigment epitelinden ay-
rilmig izole retinada da benzer ERG kon gen-
lik artigt izlenmektedir ki bu da pigment
epitelinin bu fenomende rolii olmadigini dii-
stindiirmektedirS.

Komplet tip olgularda daha fazla orta ve
yiksek derecede miyopi goriiliirken, in-
komplet tiplerde miyopi gbn‘ilmez7. Miyopi ile
DDGK arasindaki iligki daha onceki ca-
lismalarda bildirilmistir ve muhtemelen bu iki
durum i¢in olan genlerin X-kromozomu {ize-
rindeki yakin baglantisi ile ilgili olabilir. Mi-
yopi geni farkli gegis gosteren dominant dzel-
likte iken, KSGK ile ilgili gen resesif ozellik
gostermektedir. miyopi bayan tagiyicilarda go-
riiliirken, gece korliigi etkilenmis erkeklerde
goriiliir. Khouri ve arkadaslari, yayinladiklari
ailede +1.75 ile +4.25 D arasinda degisen hi-
permetropik kirma kusuru tesbit etmislerdir’.
Weleber ve arkadaglarinin bildikdikleri tek ol-
guda ise kompoze hipertemrop astigmat kirma
kusuru bildirilmistir!?. Bizim olgularimizda da
hipermetropi mevcuttu ve olgulardan birinde
+9.0 (+1.50 90), digerinde +7.50 (+1.0 90)
kompoze hipermetrop astigmat, dedede ise

mikst astigmat tesbit edilmistir. Miyake ve ar-

kadaglarinin ayni ailede hem komplet hem de
inkomplet tiplerin birarada olamayacagini bil-

dirmesine karsin Khouri ve arkadaglarinin bil-
dirdikleri ailede, 3 olgu inkomplet tip ile
uyumlu iken 4. olgu ise komplet tip ile uyumlu

bulunmugtur5 a4,

Ayirici tanida; X'e bagh gecis gosteren re-
tinoskizis diigtiniilebilir. Her iki hastalikta da
X'e bagl herediter gecis, orta derecede azalmig
gorme keskinligi, hipermetropik kirma kusuru,
negatif ERG, normal EOG, ERG'de orta de-
recede etkilenmis rod ve kon fonksiyonu ortak
ozellikler olmasina kargi inkomplet DDGK'de
fundus ve makula goriiniimiiniin normal ol-
mas1 farklilik gosterir. Ayrica 151k adaptasyonu
sonrast 30 Hz flicker cevapta olan degisiklik
retinoskizisde gﬁrﬁlmcz(’. DDGK tagiyicila-
rinda osilatuar potansiyel genliinde azalma
olabilir!2.

Weleber ve arkadaslari, 6 yasindaki erkek
hastada Aland Island (Forsius-Eriksson send-
romu) goz hastalift ve inkomplet DDGK'nin
yanisira, X koromozomunun kisa kolundaki
band 21 eksikligi ve X'e bagli gegisi olan kon-
jenital adrenal hipoplazi, glycerol kinaz ek-
sikligi ve Duchenne tip muskuler distrofi ol-
dugunu bi[dirmi§lerdir10. Yazarlar, bu olgunun
albinizmin bir alt grubu olarak degilde in-
komplet tip DDGK olarak degerlendirilmesi
gerektigini savunmuslardir'?. DDGK'da Xp!1
lokusu ile iligki bildirilmigtir'3. Albinizmde
olan retina disfonksiyonu ve optik sinir lif-
lerinin ¢apraz organizasyonunun (olmasi ge-
rekenden daha fazla temporal sinir lifinin ¢ap-
DDGK'da da olup
olmadiginin tesbit edilmesi amaciyla yapilan
bir ¢alismada Tremblay ve arkadaglar1 benzer
VEP asimetrisinin DDGK'da da oldugunu gos-
termiglerdir!?.

razlasma  yapmasi)

Bizim olgularimizda gimdiye kadar Ii-
teratiirde simirh sayida tanimlanan X'e bagl
gegig gosteren inkomplet tip DDGK tanis: dii-
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Sekil 1.
Birinci olgunun ERG'sinde karanlik adaptasyonu
sonrasi elde edilen rod cevabi (A) ve kon cevabi (B)

stiniildii. Bu olgularda, sadece gece goérme
giicliigi nedeniyle retinitis pigmentoza gibi
ilerleyici bir hastalik tanis1 konmasi psikolojik
ve fonksiyonel olumsuzluklara neden olabilir.
Ayrica dogru tan1 konmas: ile hastanin meslek
secimi veya aile kurmasi konusunda bil-
gilendirilmesi 6nem tagimaktadir. Ancak re-
tinitis pigmentoza da bu olgularda tam olarak
dislanamadigindan uzun siireli takip sarttir.
Snellen eseli ile degerlendirmede belirlenen
gorme keskinligi ehliyet almasina engel teskil
etmez bu nedenle ehliyeti olsa dahi gece araba
kullanmamas1 yoniinde mutlaka uyarilmalidir.
Giinlilk yasaminda da yasadifi ortamda ala-
cagl tedbirlerle (6rnk; aydinlatma) belli lgiide
de olsa hastalifin neden oldugu olumsuzluk-
lar1 azaltabilir.
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