
69

Konjenital herediter retinoskizis tanısında yüksek 
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ÖZ

On üç yaşında erkek hasta ilerleyici görme azlığı yakınmasıyla başvurdu. Semptomları 
3 yıl önce başlamış ve son 2 yıldır kötüleşmişti. Aile öyküsünde benzer yakınmaya 
sahip birey yoktu. Travma, inflamatuvar veya infeksiyöz oküler hastalık öyküsü 
yoktu. Düzeltilmiş en iyi görme keskinliği her iki gözünde 0.3 idi. Refraksiyon her iki 
gözde +2.50 diyoptri idi. Yüksek çözünürlüklü optik koherens tomografi (OKT) ince-
lemesinde bilateral foveal kesitlerde foveanın merkezinde nörosensöriyel retinanın 
geniş hiporeflektif kistoid boşluklar ile bölündüğü ve perifoveal alanda iç ve dış reti-
nal tabakaların arasında küçük kistik boşlukların olduğu köprü formu vardı. 
Çalışmamızda, konjenital retinoskizis tanısı alan olgunun yüksek çözünürlüklü OKT 
bulguları incelendi. Ayrıca hastalığın yönetimiyle ilgili güncel gelişmeler sunuldu.

Anahtar kelimeler: Konjenital retinoskizis, maküla, yüksek çözünürlüklü optik 
koherans tomografi

ABSTRACT

A 13-year-old-male patient presented with a complaint of progressive visual. His 
symptoms started 3 years ago and worsened within the past 2 years. There was no one 
with a family history of similar complaints. He had no previous history of trauma, 
inflammatory or infectious ocular disease. He had a best-corrected visual acuity of 0.3 
in both eyes. Refraction was +2.50 diopters in both eyes. The foveal sections examined 
with high-resolution optical coherence tomography (OCT) demonstrated wide hypo-
reflective cystoid spaces that split the neurosensory retina at the center of the fovea 
and small cystic space that formed bridges between the outer and inner retinal layers 
in perifoveal area bilaterally. In our study high-resolution OCT findings in patient 
diagnosed with congenital retinoschisis were analyzed. Also, the current developments 
related to management of the disease were presented.
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 gİRİŞ 

 Konjenital herediter retinoskizis veya X’e bağlı 
juvenil retinoskizis bilateral vitreoretinal dejeneras-
yonla seyreden hastalıktır (1-3). X’e bağlı resesif geçiş 
gösterdiği için hastalık yalnızca erkeklerde görülür. 
Kadınlar asemptomatik olup, taşıyıcı olmaktadır. 

Ancak bazı taşıyıcıların periferik retinalarında beyaz 
beneklenmeler veya retinoskizis alanları görülebil-
mektedir (1-5). Hastalığın en tipik klasik bulgusu olgu-
ların tamamında görülen foveal skizis ve etkilenen 
olguların yarısında görülen periferik retinal skizistir 
(6,7). Perivasküler gümüş gri renkte kılıflanmalar, vit-
reusta tüller, korioretinit skarlarını düşündüren gri-
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beyaz spotlar, psödopapillit görünümü, vitreus dekol-
manı ve sineresiz görülebilen diğer oftalmoskopik 
fundus bulgularıdır (8,9). Hastalık doğumdan itibaren 
vardır. Yakınmalar genellikle okul çağında görme 
azlığı ile ortaya çıkar. Ender olarak bazı hastalar daha 
geç yaşlara kadar yakınmasız kalabilirler (6,7). 
Hastalığın erken dönemlerinde tanıda fundus bakısı 
ve yüksek çözünürlüklü optik koherans tomografi 
(OKT) tartışmasız büyük önem taşımakta ve karakte-
ristik bulgular göstermektedir (10,11). Fundus floresein 
anjiyografi (FFA), fundus otofloresans ve elektrofiz-

yolojik testler hastalığın tanı ve ayırıcı tanısında 
kullanılan diğer yardımcı testlerdir (6,7,12-15).
 Bu çalışmada, bilateral foveal retinoskizisi olan 
bir hastadaki yüksek çözünürlüklü OKT bulgularının 
sunulması amaçlanmıştır. 

 oLGU SUnUmU

 On üç yaşındaki olgu her iki gözünde ilerleyici 
görme azalması yakınmasıyla kliniğimize başvurdu. 
Görme düzeyinin son iki yıldır daha belirgin olarak 

Resim 1a-b. Olgunun sağ ve sol göz fundus fotoğrafında makülada patognomonik bulgu sayılan bisiklet teker-
leği paterninde tipik makülopati görülmektedir. c,d. Hastanın sağ ve sol gözünün foveadan geçen yüksek 
çözünürlüklü OKt kesitleri incelendiğinde ayrışmanın dış pleksiform tabakanın üstünde olduğu görülmekte-
dir. Fovea merkezindeki kistik yapıların fusiform, geniş ve birleşme eğiliminde olduğu daha periferik kesitler-
de ise kistlerin küçük ve izole olduğu görülmektedir. Ayrıca fovea merkezinde Is/Os bandının bütünlüğünü 
kaybettiği ve sekonder RPe değişiklikleri izlenmektedir. g,h. Olgunun sağ ve sol gözünün FFA görüntüsünde 
herhangi bir boya sızıntısı ve kistiod maküla ödemi saptanmadı.
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azaldığını belirten hastanın düzeltilmiş en iyi görme 
düzeyi her iki gözünde 3/10 düzeyindeydi. 
Refraksiyonu bilateral +2.50 diyoptri idi. Ön seg-
ment bakısında patolojik bulguya rastlanmayan has-
tanın göz içi basınçları her iki gözünde 13 mm Hg 
olarak ölçüldü. Fundus bakısında her iki gözde 
makülada karakteristik bisiklet tekerleği görünümü 
mevcuttu (Resim1a-d). Periferik retinada atrofik 
değişiklikler mevcut olup, skizis bulunmamaktaydı. 
Yapılan yüksek çözünürlüklü OKT’de (Spectralis; 
Heildelberg Engineering, Heildelberg, Germany) her 
iki gözde iç ve dış retina katları arasında geniş hipo-
reflektif boşluk ile bu boşluğu ayıran vertikal köprü 
şeklinde bağlantılar mevcuttu. Nörosensoriyel ayrış-
manın dış pleksiform tabakanın üstünde olduğu 
görüldü. Fovea merkezindeki kistik yapıların fusi-
form, geniş ve birleşme eğiliminde olduğu daha peri-
ferdeki kesitlerde ise kistlerin küçük ve izole olduğu 
görüldü. Fovea merkezinde fotoreseptör iç segment-
dış segment çizgisinin (IS/OS bandı) bütünlüğünü 
kaybettiği ve sekonder retina pigment epitel (RPE) 
değişiklikleri saptandı (Resim 1e-f). Fundus floresein 
anjiyografide boya sızıntısı görülmedi (Resim 1g-h).

 tARtIŞMA

 X’e bağlı retinoskizisin klinik tablosu aileler ara-
sında değişebilmekte bazen aile içindeki bireyler 
arasında bile klinik görünüm değişken olabilmekte-
dir. Hastalık hastaların iki gözü arasında genellikle 
simetrik olmakta, bazen tutulum asimetrik olabil-
mektedir.
 X’e bağlı resesif kalıtım gösteren bu hastalıkta 
erkekler patolojik geni erkek çocuklarına aktaramaz-
ken, kız cocuklarına %50 olasılıkla aktarırlar ve taşı-
yıcı olan kız çocuklarında hastalık oluşmaz. Ancak 
taşıyıcı olan kızlar mutant geni %50 olasılıkla erkek 
çocuklarına aktararak bunlarda hastalık oluşturlar. 
Kızlarına ise bu geni %50 olasılıkla aktararak kendi-
leri gibi taşıyıcı yapabilirler (16). Bu nedenle retinoski-
zis saptanan tüm olgulara genetik danışma gereklidir. 
Olguların soyağacı çıkarılıp ailedeki diğer erkek 
bireylerinde göz muayenesi yapılmalıdır.

 Hastalık konjenital olduğundan bulgular doğum-
dan itibaren vardır. Fakat erken çocukluk döneminde 
görme azlığı yakınmasıyla göz kliniklerine başvur-
duklarında tespit edilirler. Nistagmus ve şaşılık da 
tabloya eşlik edebilir. Görme düzeyleri sıklıkla 5-10 
yaşlarında snellen eşeliyle 0.2-0.4 seviyesine, 6-7.
dekadda ise legal körlük (<0.1) seviyesine düşer (4,5). 
Hastalığın erken döneminin tipik patognomonik bul-
gusu fundus bakısında olgumuzda da saptadığımız 
bisiklet tekerleği görünümünde makülopatiye neden 
olan foveal skizistir (17,18). Hastaların tamamında 
görülür. Retina katları ikiye ayrılmış olup, iç tabaka 
ince ve bisiklet tekerleği gibi ışınsal bir patern göste-
rir. Perifoveal bölge küçük kistlerle çevrildir. Yaş 
ilerledikçe tipik ışınsal pliler kaybolup nonspesifik 
atrofik bir fovea kalır. Hastaların yarısında her iki 
gözde alt temporal kadranda periferik retinoskizis de 
görülebilir. Retinoskizisin iç katı çok incedir ve 
yuvarlak delikler içerir. Hastalığın en önemli kompli-
kasyonları vitreus hemorajisi (%4) ve retina dekol-
manıdır (%11). Hem iç hem de dış retina katlarında 
delik olmasıyla oluşur (6,7,19). Bu nedenle belirli aralık-
larla bu olguların göz dibi bakısı yapılmalıdır.
 Hastalığın ve klinik bulguların ortaya çıkış nedeni 
X kromozomunun kısa kolundaki RS1 olarak adlan-
dırılan gendeki mutasyondan kaynaklanmaktadır. Bu 
genin ürettiği discoidin proteini hücre-hücre adhez-
yonu ve fosfolipid bağlama görevini üstlenir (20). Bu 
da olgumuzda ve literatürlerde gösterilen diğer olgu-
ların OKT görüntülerindeki sensöriyel retinadaki 
ayrılmaları açıklamaktadır.
 FFA’da makulada anjiografik özellik bulunmamak-
tadır. Genel olarak boya sızıntısı görülmez. Periferde 
yavaş dolan opak dentritik retinal damarlar görülebilir. 
İlerlemiş olgularda makülada retina pigment epiteli 
pencere defektine ait hiperfloresans görülür (12,13). 
Olgumuzda da FFA incelemesinde geç dönem boya 
sızıntısı görülmedi (Resim 2a-b). Elektroretinografide 
a dalgası genellikle normal olup, b dalgası bozulmuş-
tur. Bu durum müller hücre hasarından kaynaklanmak-
tadır. Elektrookülografi yalnızca maküla tutulumu 
olan olgularda genellikle normaldir. İlerlemiş olgular-
da elektrookülografi subnormaldir (14).
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 Günümüzde non-invaziv bir tetkik olan yüksek 
çözünürlüklü OKT’nin juvenil retinoskizisin erken 
dönemlerinde nörosensoriyel retinadaki ayrılma pla-
nını ve retinal elemanlar arasındaki köprüleşmeyi 
göstermesi bakımından tanıda büyük önemi vardır. 
Yüksek çözünürlüklü OKT’de 5 mikronluk çözünür-
lük ile retinal tabakalar daha ayrıntılı olarak değer-
lendirilebilir. Yapılan çalışmalarda, retinal ayrışmala-
rın dış pleksiform tabakanın üstünde olduğu görül-
müştür (10,11). Benzer sonuç olgumuz için de geçerliy-
di. İç ve dış retina katları arasında geniş hiporeflektif 
kistik boşluğu ayıran vertikal köprü şeklinde bağlan-
tılar izlendi. Oluşan kistik boşluklar fovea merkezin-
de birleşme eğiliminde, fusiform ve geniş yapılı ola-
rak izlenirken, periferdeki kistler daha küçük boyut-
taydı. Dış limitan membran, fotoreseptör iç segment-
dış segment çizgisinin (IS/OS bandı) bütünlüğünü 
kaybetmiş olduğu ve sekonder retina pigment epiteli 
değişiklikleri olduğu izlendi (Resim 3a-f). Zaten 
yaşla birlikte hastalığın ilerleyen evrelerinde kistik 
değişiklilerin kaybolması ve alttaki pigment epitel 
değişikliklerine sekonder atrofik makülar lezyonlar 
oluştuğu bilinmektedir (11). Bu aşamada yani maküla-
da atrofi gelişince OKT’nin tanı değerinin daha 
düşük olduğu ancak yine de tanı koymayı kolaylaştır-
dığı bildirilmiştir (5,11).
 Sonuç olarak, erken çocukluk ve puberte döne-
minde görme kaybıyla başvuran hastalarda ayrıntılı 
bir öykü ile aile öyküsü alınmalı, santral ve periferik 
fundus bakısı dikkatli yapılarak juvenil retinoskizis 
için karakteristik bulgular olan foveal ve periferal 
retinoskizis araştırılmalıdır. Yüksek çözünürlüklü 
OKT hastalığın tanısında ve diğer makülopati neden-
lerinin ayırıcı tanısında büyük önem taşımakta ve 
hastalığa spesifik görünümlerle tanı koymayı kolay-
laştırmaktadır. Retinoskizis tanısı konulduğunda aile-
nin genetik danışmana yönlendirilmesi ve soyağacı-
nın çıkarılarak ailedeki diğer erkek bireylerin değer-
lendirilmesi gerekmektedir.
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