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Olgu Sunumu

Konjenital herediter retinoskizis tanisinda yiiksek
cozuniirliiklii optik koherans tomografi

High-resolution optical coherence tomography in the diagnosis

of congenital hereditary retinoschisis
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On ii¢ yaginda erkek hasta ilerleyici gorme azhg yakinmasiyla bagvardu. Semptomlar:
3 yil 6nce basglamg ve son 2 yildir kétiilesmisti. Aile oykiisiinde benzer yakinmaya
sahip birey yoktu. Travma, inflamatuvar veya infeksiyoz okiiler hastabk oykiisii
yoktu. Diizeltilmis en iyi gorme keskinligi her iki goziinde 0.3 idi. Refraksiyon her iki
gozde +2.50 diyoptri idi. Yiiksek ¢oziiniirliiklii optik koherens tomografi (OKT) ince-
lemesinde bilateral foveal kesitlerde foveanin merkezinde nérosensoriyel retinanin
genis hiporeflektif kistoid bosluklar ile béliindiigii ve perifoveal alanda i¢ ve dis reti-
nal tabakalarn arasinda kiigiik kistik bogluklarin oldugu képrii formu vardi.
(Calismamizda, konjenital retinoskizis tanis1 alan olgunun yiiksek ¢oziiniirliiklic OKT
bulgular: incelendi. Ayrica hastahgm yonetimiyle ilgili giincel gelismeler sunuldu.

Anahtar kelimeler: Konjenital retinoskizis, makiila, yiiksek ¢oziiniirliiklii 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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GIRIS

Konjenital herediter retinoskizis veya X’e baglh
juvenil retinoskizis bilateral vitreoretinal dejeneras-
yonla seyreden hastaliktir 9. X’e bagl resesif gecis
gosterdigi i¢in hastalik yalnizca erkeklerde goriiliir.
Kadinlar asemptomatik olup, tasiyici olmaktadir.

Ancak bazi tagtyicilarin periferik retinalarinda beyaz
beneklenmeler veya retinoskizis alanlar1 goriilebil-
mektedir U9, Hastaligin en tipik klasik bulgusu olgu-
larin tamaminda goriilen foveal skizis ve etkilenen
olgularin yarisinda goriilen periferik retinal skizistir
©7_ Perivaskiiler giimiig gri renkte kiliflanmalar, vit-
reusta tiiller, korioretinit skarlarini diisiindiiren gri-
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beyaz spotlar, psodopapillit goriintimii, vitreus dekol-
mani ve sineresiz goriilebilen diger oftalmoskopik
fundus bulgularidir ®. Hastalik dogumdan itibaren
vardir. Yakinmalar genellikle okul caginda gérme
azlig1 ile ortaya ¢ikar. Ender olarak bazi hastalar daha
gec yaslara kadar yakinmasiz kalabilirler ©7.
Hastaligin erken donemlerinde tanida fundus bakist
ve yiiksek coziiniirlikli optik koherans tomografi
(OKT) tartigsmasiz biiyiik onem tagimakta ve karakte-
ristik bulgular gostermektedir !V, Fundus floresein
anjiyografi (FFA), fundus otofloresans ve elektrofiz-
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yolojik testler hastaligin tan1 ve ayirict tanisinda
kullanilan diger yardimei testlerdir ©71%19),

Bu caligmada, bilateral foveal retinoskizisi olan
bir hastadaki yiiksek c¢oziiniirliiklii OKT bulgularmin
sunulmasi amaclanmuigtir.

OLGU SUNUMU

On {i¢ yasindaki olgu her iki goziinde ilerleyici
gorme azalmasi yakinmasiyla klinigimize bagvurdu.
Gorme diizeyinin son iki yildir daha belirgin olarak

Resim 1a-b. Olgunun sag ve sol goz fundus fotografinda makiilada patognomonik bulgu sayilan bisiklet teker-
legi paterninde tipik makiilopati goriilmektedir. c,d. Hastanin sag ve sol goziiniin foveadan gecen yiiksek
coziiniirliiklii OKT Kesitleri incelendiginde ayrismanin dis pleksiform tabakann iistiinde oldugu goriilmekte-
dir. Fovea merkezindeki kistik yapilarm fusiform, genis ve birlesme egiliminde oldugu daha periferik kesitler-
de ise kistlerin kiiciik ve izole oldugu goriilmektedir. Ayrica fovea merkezinde IS/OS bandmnin biitiinliigiinii
kaybettigi ve sekonder RPE degisiklikleri izlenmektedir. g,h. Olgunun sag ve sol goziiniin FFA goriintiisiinde
herhangi bir boya s1zintisi ve kistiod makiila 6demi saptanmadi.
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azaldigimi belirten hastanin diizeltilmis en iyi gérme
diizeyi her iki goziinde 3/10 diizeyindeydi.
Refraksiyonu bilateral +2.50 diyoptri idi. On seg-
ment bakisinda patolojik bulguya rastlanmayan has-
tanin goz i¢i basinglari her iki goziinde 13 mm Hg
olarak ol¢iildii. Fundus bakisinda her iki goézde
makiilada karakteristik bisiklet tekerlegi goriintimii
mevcuttu (Resimla-d). Periferik retinada atrofik
degisiklikler mevcut olup, skizis bulunmamaktaydi.
Yapilan yiiksek coziiniirlikli OKT’de (Spectralis;
Heildelberg Engineering, Heildelberg, Germany) her
iki gbzde i¢ ve dig retina katlari arasinda genis hipo-
reflektif bosluk ile bu boslugu ayiran vertikal koprii
seklinde baglantilar mevcuttu. Norosensoriyel ayris-
manin dig pleksiform tabakanin iistiinde oldugu
goriildii. Fovea merkezindeki kistik yapilarin fusi-
form, genig ve birlesme egiliminde oldugu daha peri-
ferdeki kesitlerde ise kistlerin kiiciik ve izole oldugu
goriildii. Fovea merkezinde fotoreseptor i¢ segment-
dis segment ¢izgisinin (IS/OS bandi) biitiinligiini
kaybettigi ve sekonder retina pigment epitel (RPE)
degisiklikleri saptandi (Resim le-f). Fundus floresein
anjiyografide boya sizintis1 goriilmedi (Resim 1g-h).

TARTISMA

X’e bagli retinoskizisin klinik tablosu aileler ara-
sinda degisebilmekte bazen aile icindeki bireyler
arasinda bile klinik goriiniim degisken olabilmekte-
dir. Hastalik hastalarin iki gozii arasinda genellikle
simetrik olmakta, bazen tutulum asimetrik olabil-
mektedir.

X’e bagli resesif kalitim gosteren bu hastalikta
erkekler patolojik geni erkek cocuklarina aktaramaz-
ken, kiz cocuklarina %50 olasilikla aktarirlar ve tagi-
yict olan kiz ¢ocuklarinda hastalik olugsmaz. Ancak
tastyici olan kizlar mutant geni %50 olasilikla erkek
cocuklarma aktararak bunlarda hastalik olusturlar.
Kizlarina ise bu geni %50 olasilikla aktararak kendi-
leri gibi tastyici yapabilirler . Bu nedenle retinoski-
zis saptanan tiim olgulara genetik danigma gereklidir.
Olgularin soyagaci c¢ikarilip ailedeki diger erkek
bireylerinde g6z muayenesi yapilmalidir.

Hastalik konjenital oldugundan bulgular dogum-
dan itibaren vardir. Fakat erken ¢cocukluk doneminde
gorme azlig1 yakinmasiyla goz kliniklerine bagvur-
duklarinda tespit edilirler. Nistagmus ve sasilik da
tabloya eslik edebilir. Gorme diizeyleri siklikla 5-10
yaglarinda snellen eseliyle 0.2-0.4 seviyesine, 6-7.
dekadda ise legal korliik (<0.1) seviyesine diiger 4.
Hastaligin erken déneminin tipik patognomonik bul-
gusu fundus bakisinda olgumuzda da saptadigimiz
bisiklet tekerlegi goriinlimiinde makiilopatiye neden
olan foveal skizistir !7'®. Hastalarin tamaminda
goriiliir. Retina katlari ikiye ayrilmig olup, i¢ tabaka
ince ve bisiklet tekerlegi gibi 1s1nsal bir patern goste-
rir. Perifoveal bolge kiigiik kistlerle cevrildir. Yas
ilerledikge tipik 1sinsal pliler kaybolup nonspesifik
atrofik bir fovea kalir. Hastalarin yarisinda her iki
gozde alt temporal kadranda periferik retinoskizis de
goriilebilir. Retinoskizisin i¢ kati ¢ok incedir ve
yuvarlak delikler igerir. Hastaligin en 6nemli kompli-
kasyonlar1 vitreus hemorajisi (%4) ve retina dekol-
manidir (%11). Hem i¢ hem de dis retina katlarinda
delik olmasiyla olugur 7', Bu nedenle belirli aralik-
larla bu olgularin g6z dibi bakis1 yapilmalidir.

Hastaligin ve klinik bulgularin ortaya ¢ikis nedeni
X kromozomunun kisa kolundaki RS1 olarak adlan-
dirilan gendeki mutasyondan kaynaklanmaktadir. Bu
genin lirettigi discoidin proteini hiicre-hiicre adhez-
yonu ve fosfolipid baglama goérevini tstlenir “”. Bu
da olgumuzda ve literatiirlerde gosterilen diger olgu-
larin OKT goriintiilerindeki sensoriyel retinadaki
ayrilmalart aciklamaktadir.

FFA’da makulada anjiografik 6zellik bulunmamak-
tadir. Genel olarak boya sizintis1 goriilmez. Periferde
yavag dolan opak dentritik retinal damarlar goriilebilir.
Ilerlemis olgularda makiilada retina pigment epiteli
pencere defektine ait hiperfloresans goriiliir 1'%,
Olgumuzda da FFA incelemesinde ge¢ donem boya
s1izintis1 goriilmedi (Resim 2a-b). Elektroretinografide
a dalgas1 genellikle normal olup, b dalgas: bozulmusg-
tur. Bu durum miiller hiicre hasarindan kaynaklanmak-
tadir. Elektrookiilografi yalnizca makiila tutulumu
olan olgularda genellikle normaldir. ilerlemis olgular-
da elektrookiilografi subnormaldir ¥,
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Gilinlimiizde non-invaziv bir tetkik olan yiiksek
coziiniirlikli OKT’nin juvenil retinoskizisin erken
donemlerinde norosensoriyel retinadaki ayrilma pla-
nint ve retinal elemanlar arasindaki kopriilesmeyi
gostermesi bakimindan tanida biiyiik 6nemi vardir.
Yiiksek ¢oziintirliikliit OKT de 5 mikronluk ¢oziiniir-
liik ile retinal tabakalar daha ayrintili olarak deger-
lendirilebilir. Yapilan caligmalarda, retinal ayrigmala-
rin dig pleksiform tabakanin iistiinde oldugu goriil-
miistiir "'V, Benzer sonug olgumuz i¢in de gegerliy-
di. I¢ ve dis retina katlar1 arasinda genis hiporeflektif
kistik boglugu ayiran vertikal koprii seklinde baglan-
tilar izlendi. Olusan kistik bosluklar fovea merkezin-
de birlesme egiliminde, fusiform ve genis yapili ola-
rak izlenirken, periferdeki kistler daha kii¢iik boyut-
taydi. Dig limitan membran, fotoreseptor i¢ segment-
dig segment cizgisinin (IS/OS bandi) biitiinltiglini
kaybetmis oldugu ve sekonder retina pigment epiteli
degisiklikleri oldugu izlendi (Resim 3a-f). Zaten
yagla birlikte hastaligin ilerleyen evrelerinde kistik
degisiklilerin kaybolmasi ve alttaki pigment epitel
degisikliklerine sekonder atrofik makiilar lezyonlar
olustugu bilinmektedir V. Bu asamada yani makiila-
da atrofi gelisince OKT’nin tan1 degerinin daha
diisiik oldugu ancak yine de tan1 koymayi kolaylastir-
dig1 bildirilmigtir G-V,

Sonug olarak, erken c¢ocukluk ve puberte done-
minde gérme kaybiyla bagvuran hastalarda ayrintilt
bir dykii ile aile dykiisii alinmali, santral ve periferik
fundus bakisi dikkatli yapilarak juvenil retinoskizis
icin karakteristik bulgular olan foveal ve periferal
retinoskizis arastirilmalidir. Yiiksek ¢oziintirliikli
OKT hastaligin tanisinda ve diger makiilopati neden-
lerinin ayirici tanisinda biiyiik 6nem tagimakta ve
hastalia spesifik goriiniimlerle tan1 koymay1 kolay-
lagtirmaktadir. Retinoskizis tanis1 konuldugunda aile-
nin genetik danigmana yonlendirilmesi ve soyagaci-
nin ¢ikarilarak ailedeki diger erkek bireylerin deger-
lendirilmesi gerekmektedir.
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