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ABSTRACT

Bu calisma X'e bagl juvenil retinoskisis’i (XLRS) bulunan
ayni aileden U¢ olguda gérilen farkli optik koherens to-
mografi (OCT) bulgularini rapor etmek igin yapildi.

Gérmesinde azalma ve sasilik sikayetiyle bagvuran 16 ya-
sindaki hastaya fundus muayenesini takiben OCT, FFA ve
elekirofizyoloji yapilarak XLRS &n tanisi konulduktan sonra
ayni aileye mensup gérme azligi olan bireyler muayene
edildi. Hastanin birinci derece (kardes) ve ikinci derece
akrabaligi olan (teyze cocugu) iki erkek akrabasinda da
benzer bulgular saptand..

OCT'de olgularda sirasiyla foveanin merkezinde nérosen-
sorial retinayr ayiran hiporeflektif kistoid alanlar ile peri-
foveal bélgede i¢ ve dis retina katlar arasinda képrilerle
ayrilan kigik kistler; pigment epitel katinda reflektivite ar-
tigina neden olan atrofik retinal degisiklikler; atrofik degi-
sikliklerle beraber perifoveal alanda i¢ ve dig retina katlar
arasinda képrilerle ayrilan kicik kistik bogluklar saptandi.
Bu bulgular OCT'nin  &zellikle erken ve sopheli XLRS'li ol-
gularin tanisinda degerli bilgiler verdigini géstermektedir.

Anahtar Kelimeler: X'e bagh juvenil retinoskisis, XLRS'de

OCT.

The aim of this study is to report the different findings in
optical coherence tomography (OCT) of three patients
from the same family diagnosed with X-linked juvenile
retinoschisis (XLRS). A T16-year-old boy complaining of
visual deterioration and strabismus was diagnosed with
XLRS on the basis of a fundus examination followed by OCT,
FFA, and electrophysiology studies. Two other patients in
the same family suffering from diminished vision were also
invited for evaluation. One first degree relative (brother)
and one second degree relative (cousin) of the patient also
had similar findings.

OCT revealed consecutively wide hyporeflective cystoid
spaces that split the neurosensory retina at the center of the
fovea and small cystic spaces that formed bridges between
the outer and inner retinal layers in the perifoveal area,
atrophic retinal changes with increased reflectivity of the
pigment epithelial layer and accompanying small cystic
spaces that formed bridges between the outer and inner
retinal layers perifoveally. These findings demonstrated
that OCT is useful in the diagnosis of XLRS, especially in
early and suspected cases.
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GiRig

X'e bagli juvenil retinoskisis, XLRS1 geniyle baglantili
olarak makulada yildiz bicimli ¢izgilenmeye, retina icinde
katlar arasinda ayrilmaya ve vitreusta degisikliklere ne-
den olan, resesif kalitimla gecis gésteren bir vitreoretinal
dejenerasyondur.! Bazi olgularda, erigkin ¢agda kistik
degisikliklerin kaybi ve alttaki retina pigment epitelinde
degisiklikler ve daha ge¢ safhalarda makulada atrofik
degisiklikler gérilebilmektedir. Olgularin %50 ‘sinde pe-
riferik retinada da retinoskizis saptanabilmektedir.??

Histopatolojik ¢alismalar, anormal bipolar hicreleri
ve fotoreseptérler tarafindan salgilanan anormal retino-
sizinin muller hicrelerinde fonksiyon bozukluguna neden
olarak sinir lifi tabakasinda ayrismalara neden oldugu
gosterilmigtir.*®

Tasman ve ark. belirttigi gibi, makulanin tipik tag
yapragi gérinimi kayboldugunda, OCT klinik olarak
gorilemeyen kistik degisiklikleri géstermeye yardimci
olmaktadir.® Néral retinadaki ayrilma planinin nikleer
tabakalar arasinda bulunan dig pleksiform tabakada ol-
dugu Ozdemir ve ark tarafindan ilk defa 5 yasinda bir
erkek cocukta OCT ile gésterilmigtir.”

OLGU SUNUMU

Olgu 1:

On alti yagindaki olgu sag gézinde sasilik ve gor-
me azh@ sikayetiyle klinigimize bagvurdu. Olgunun sag
gbzinde ezotropya tespit edildi (Hirschberg 30°). En iyi
dizeltilmis gérme keskinligi sag gézde el hareketi, sol

Resim 1: Birinci olgunun fundus fotografinda makulada yildiz bigimli gizgilenme (1a, 1e), FFA'da sagda patoloji yok, solda geg
evrede optik diskte skleral boyanma (1b, 1), OCT'de perifoveal bélgede i¢ ve dig retina katlar arasinda képrilesmelere neden
olan kicik kistik bogluklar(1c-parasantral, 1d-santral) ve fovea merkezinde nérosenséryal retinayr katlara ayiran genis hiporef-
lektif kistoid alanlar (1g, Th) saptanmghir.(Santral makdler kalinlik sagda 250, solda 64 1mikron).
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gdzde ise 20/100 olarak saptandi. Biomikroskopik mu-
ayenede her iki gézde alt temporalde lokalize kortikal
katarakt mevcuttu. Dilate fundus muayenesinde, hasta-
nin her iki gézinde vitreusta opasite ve makilada kistoid
bosluklara bagl olarak yildiz bicimli izgilenme géruldo.
Ayrica sol gézde saat 5 ve 7 hizasinda Gzerinden damar
gecen iki retinal yirhgin etrafi profilaktik olarak argon
lazer ile cevrelendi. Her iki gézde alt temporal ekvator
bélgesinde retinada sar parlak refle saptandi. Fundus
floresein anjiografide hem erken hem de gec fazlarda
boya géllenmesi veya sizintiya rastlanmadi. Fakat sol
gdzde optik diskte geg fazlarda az miktarda boyanma
goroldu. OCT'de (Carl Zeiss Ophthalmic System Inc.,
Humprey Division, Dublin, Calfornia, USA) fovea mer-
kezinde nérosensorial retinay katlara ayiran genis hipo-
reflektif kistoid alanla perifoveal balgede i¢ ve dig retina
katlar arasinda képrilegsmelere neden olan kiguk kistik

bogluklar oldugu gésterildi (Resim 1). Flag ERG'de ise a
dalgasi genliginin normalin altinda oldugu, fakat b dal-
gasinin genliginin belirgin olarak distigu ve buna bagh
b/a oraninin da azaldigi gézlendi.

Olgunun 6n tanisi XLRS olarak disinilerek gérme
azhigr sikayeti olan erkek kardesi ve bir kuzeni de mua-
yeneye cagrildi.

Olgu 2:

Yirmi sekiz yasindaki olgu &zellikle son on yilda git-
tikge artan gérme kaybindan sikayetciydi. En iyi dozeltil-
mis gérme keskinligi her iki gézde 20/200 seviyesindey-
di. Biomikroskopik muayenesinde patolojik bir bulguya
rastlanmadi. Dilate fundus muayenesinde, olgunun her
iki gézinde pigment epitel degisiklikleri ile beraber at-
rofik makula lezyonlari ve radial ¢izgilenmeler, vitreusta
t0l seklinde opasite ve Ust temporal ekvator bélgesinde

Resim 2: ikinci olgu’nun fundus fotografinda pigment epitel degisiklikleri ile beraber atrofik makular lezyonlar (2a, 2e), FFA'da
makulada atrofiye bagl pencere defekti (2b, 2f), OCT’de atrofik retinal degisikliklere bagl olarak pigment epitel tabakasinda
artmig reflektivite ve perifoveal bélgede ig ve dig retina katlari arasinda képrilesmelere neden olan kiiguk kistik bosluklar (2c,
2d, 2g, 2h) saptanmigtir (Santral makiler kalinlik sagda 147, solda 124 mikron).
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Resim 3: Ucinci olgu’nun fundus fotografinda perifoveal kistoid bosluklarla cevrili atrofik makular lezyonlan (3a, 3e), FFA'da
makulada pencere defekti (3b, 3f), OCT'de foveadaki atrofik degisikliklere bagl pigment epitel tabakasinin artmig reflektivitesi
ve perifoveal alanda i ile dig retina katlar arasinda kdprilesme olusturan kicik kistik bosluklar ve ic retina katlarinda artmig
reflektivite (3¢, 3d, 3g, 3h) saptanmighr (Santral makiler kalinlik sagda 142, solda 162 mikron).

retinada sar parlak refle saptandi. B- mod ultrasonogra-
fisinde arka vitre dekolmani ve vitreusta opasite géroldo.
FFA bulgusu olarak makulada atrofiye bagli pencere de-
fekti disinda patolojiye rastlanmadi. Olgunun OCT tetki-
kinde atrofik retinal degisikliklere bagli olarak pigment
epitel tabakasinda artmig reflektivite gérildi (Resim?2).
Flag ERG’de birinci olguya benzer bulgular saptandi.

Olgu 3:

Yirmi bes yasinda erkek olgunun klinigimize bas-
vurdugunda son bes yilda gittikce artan gérme kaybi
mevcuttu. En iyi dUzeltilmis gérme keskinligi sag gézde
20/200 ve sol gézde 20/100 idi. On segment muayene-
sinde patolojik bulguya saptanmadi. Olgunun dilate fun-
dus muayenesinde bilateral perifoveal kistoid bogluklarla
cevrili atrofik makula lezyonlari mevcuttu. FFA tetkikinde
makulada pencere defekti saptandi. OCT'de foveada-

ki atrofik degisikliklere bagl pigment epitel tabakasinin
artmig reflektivitesi ve perifoveal alanda i¢ ve disg retina
katlart arasinda képrilegsme olusturan kicuk kistik bog-
luklar gérilmekteydi (Resim3). Flag ERG ‘de iki olguya
benzer bulgular saptandi.

TARTISMA

X'e bagli juvenil retinoskizis hastaliginin klinik tab-
losu aileden aileye degismekle beraber ayni aile iginde-
ki fertler arasinda da degismektedir. Olgularda her iki
g6z etkilenmektedir, bunun yaninda hastaligin ilerleyisi
etkilenen olgularin gézleri arasinda da farkhlik géstere-
bilir. Hastaligin ilerleyisi ilk bes yilda genellikle hizli olup
sonra yavaglar, siklikla ikinci dekatta ise duragan halini
alir.® FFA paterni gec fazlarda sizinti olmamasi ile kisto-
id makula 6deminden ayrilir. Hastah@in diger bulgular
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arasinda kan damarlarinin etrafinda kiliflanma, retina
i¢ katlarinda dendritik dejenerasyon ve parsiyel optik
atrofi bulunmaktadir.® ilk olguda anjiografinin  hicbir
fazinda makulada sizinti saptanmazken sol gézde geg
fazda muhtemel optik atrofiye bagl optik sinir baginda
boyanma saptandi. ikinci ve Gciinct olgularda atrofi ve
pigment epitel hasari nedeniyle her iki gdézde pencere
defekti géroldu.

OCT 6zellikle hastaligin erken evrelerinde nérosen-
sorial retinadaki ayrilma planini ve retinal elemanlar ar-
sindaki képriulesmeyi géstermesi bakimindan teshis koy-
mada biyomikroskopik muayeneye Ustindir.2 OCT'de
merkezdeki kistler daha fusiform haldeyken, kicik kist-
ler daha periferde saptanmaktadir. ilk olguda gérildiogo
gibi kist duvarlari birlesip genis bir kist olusturabilir. Kistik
degisikliklerin kaybolmasi ve alttaki pigment epitelindeki
degisimler ikinci ve Gginci olguda oldugu gibi atrofik
makular lezyonlara yol acabilmektedir.

Shanmugam ve ark. retina dekolmanina sebep olan
vitreomakuler traksiyona bagli makuler delik geligsen bir
olgu bildirmiglerdir.? Bizim ikinci olgumuzda arka vitre
dekolmani ve vitrede til seklinde bulaniklik saptanmasi-
na ragmen higbir olgumuzda lamellar veya tam kat ma-
kula delik saptanmamusgtir.

Elektroretinografide XLRS teshisinde faydalidir. Bu
hastalikta a dalga genligi normal veya normale yakin
iken b dalga genligi belirgin olarak dusukttr.® Hastaligin
ilerleyen evrelerinde fotoreseptérler etkilendiginde, hem
a dalgasi hem de b dalgasi etkilenerek agiri bir dogme
gorultr. Muller hucrelerinin b dalgasinin baglamasinda
dnemli rol oynadigr dusinilmesi bu hastaligin primer
miller hicre fonksiyon bozukluguna bagl oldugu yé-
nunde bir kanit olarak gérilmistir.® Bizim olgularimizin
tanisi ileri yaslarda konuldugundan hem a hem de b dal-
ga genlikleri cok dustk olarak saptanmisgtir.

Bu ¢alismada farkh retina bulgular olan iki kardes
ve bir kuzen rapor edildi. Hastaligin kesin tanisi genetik
incelemeyle konulmakla ve bu inceleme ¢ok az merkez-
de yapilmakla birlikte, OCT’'nin ézellikle erken ve sipheli
olgularda teshiste son derece faydali bilgiler veren bir
tani araci oldugunu duginmekteyiz.
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