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Olgu Sunumu / Case Report

Ge¢ Donem Familial Foveal Retinoskizis’de Yiiksek
Cozunurliikli Optik Koherens Tomografi
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Ozet

Cocuklukdan beri her iki goziinde gérme bulanikligs olan 35 yagindaki erkek hastaya 14 yaginda iken foveaskizis teshisi konulmustu.
Hastanin 5 erkek kardesi vardi ve bunlarin hepsinde benzer bir retina problemi tespit edildigi sdylenmisti. Her iki gézde tashihle gorme
keskinligi 4/10 seviyesindeydi. Fundus muayenesinde her iki gozde alt temporal kadranlarda retinoskizis, sag gozde ayni bolgede
pigmente laser skarlari ve her iki gdzde silik fovea reflesi izlendi. Yiiksek ¢oziiniirliiklii optik koherens tomografi (OCT) incelemesinde
foveal kesitlerde her iki gozde foveanin atrofik oldugu goriildii. OCT kesitlerinde intraretinal ya da subretinal sivi birikimi ya da kistik
bosluklar gozlenmezken, retina incelmesinin 6zellikle yiizeyel tabakalarda goriildiigii tespit edildi. Dig pleksiform tabakanin altindaki
yapilar normal goriiniimdeydi. OCT bulgular: familial foveal retinoskizisin erken dénemlerindeki gibi tani koydurucu olmasa da,
hastaligin ge¢ donemlerinde teghise yardimer olacagina siiphe yoktur. (Turk J Ophthalmol 2012; 42: 81-3)
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Summary

A 35-year-old male patient with blurred vision in both eyes since childhood has been diagnosed with foveaschisis at the age of 14. The
patient had 5 brothers, all reported to have similar retinal problems. His best-corrected visual acuity was 4/10 in both eyes. Fundus
examination showed retinoschisis in the lower temporal quadrants in both eyes, pigmented laser scars in the same area in the right eye,
and a dull foveal reflex was observed in both eyes. The foveal sections examined with high-resolution optical coherence tomography (OCT)
demonstrated atrophy in the fovea bilaterally. OCT sections did not show any accumulation of intraretinal or subretinal fluid or any cystic
cavities; yet, thinning was observed especially on the superficial retinal layers. Structures under the outer plexiform layer were observed as
normal. Even though these OCT findings are not merely diagnostic as in early-stage familial foveal retinoschisis, there is no doubt that
they still facilitate the diagnosis. (Turk J Ophthalmol 2012; 42: 81-3)
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Giris

Familial foveal retinoskizis hastalifin erken doneminde
fundus muayenesi ve tipik optik koherens tomografi (OCT)
bulgular: sayesinde kolayca tani konulan X'e bagli genetik gecis
gosteren bir tablodur.l Ancak ilerleyen yillarda makuladaki
kistik degisiklikler spontan olarak gerilemektedir. Bu nedenle
hastaligin eriskin doneminde retinadaki kistik bogluklarin
kaybolmasiyla birlikte tani koymak zordur2 Bu caligmada
makuladaki hastalia ait tipik degisikliklerin olmadig: eriskin
bir familial foveal retinoskizis olgusundaki yiiksek ¢oziiniirliiklii
OCT bulgulari incelenmistir.

Olgu Sunumu

Her iki
bulaniklig: oldugunu ifade eden 35 yagindaki erkek hastanin

gozde cocukluk yillarindan beri goérme
hikayesinde 14 yaginda iken foveaskizis tanisi aldig:
6grenildi. On yil dnce de sag goz retinasindaki yirtiga laser
yapildig: anlatan hastanin 5 erkek kardesi vardi ve onlarin
tiimiinde de kendi retina hastaligina benzer bir problemin
oldugu sdylenmigti. Ayrica hastanin annesinin babasinda da
gorme azlifinin nedeninin retina problemi oldugu tespit
edilmigti. Bilinen herhangi bir sistemik hastalif1 ve ilag
kullanma hikayesi bulunmayan hastanin tashihli gérme
keskinligi her iki gozde 4/10 diizeyindeydi. On segment
muayenesinde patolojik bulguya rastlanmayan hastanin goz
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i¢i basinglar1 her iki gézde 15 mmHg olarak 6l¢iildii. Fundus
muayenesinde her iki goézde alt temporal kadranlarda
retinoskizis alanlari, sag gozde ayni bolgede pigmentli laser
skarlar1 ve yine her iki gozde silik fovea reflesi izlenmekteydi
(Resim 1). Ayn: giin yapilan yiksek ¢oziniirliikkli OCT
incelemesinde (Spectralis; Heildelberg Engineering,
Heildelberg, Germany) foveal kesitlerde sag gozde daha
belirgin olmak iizere her iki gozde foveanin atrofik oldugu
gozlendi. Fovea kalinliklari sag gozde 132, sol gozde 160
mikrondu. OCT kesitlerinde retina i¢i ya da retina altt stvi

birikimine ve kistik bogluklara rastlanmazken incelmenin

ozellikle dis pleksiform tabakasinin iistiinde, yani yiizeyel

Resim 1. Hastanin fundus muayenesinde her iki gézde alt temporal kadranlar-
da retinoskizis alanlar1 (A ve B), sag gozde (A) ayn1 bolgede pigmentli laser skar-
lari ve yine her iki gézde (A ve B) silik fovea reflesi izlenmekte
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retina tabakalarinda oldugu gozlendi. Dis pleksiform tabaka
altinda kalan yapilar normal olarak goriilmekteydi. Dis
limitan membran ve fotoreseptdr i¢ segment - dig segment
¢izgisi de normal goriiniimdeydi (Resim 2). Hastanin
teghisinin familial foveal retinoskizis oldugunu gii¢lendirmek
igin 17 yagindaki en kiigiikk erkek kardesine OCT ¢ekimi
yapildi ve hastalik i¢in tipik OCT bulgularina (makulada
yiizeyel yerlesimli yaygin retinoskizis bulgular:) rastland:.

Tartisma

Familial foveal retinoskizis, X’e bagli gegisi olan ve ¢ocukluk
yillarinda her iki gozde makulada kistik degisiklikler ve grme
azalmasi ile kendini gosteren bir tablodur. Bazi olgularda
periferik retinada retinoskizis alanlart olabilmektedir.! Tlk olarak
2004 yilinda tanimlanmis olan OCT degigiklikleri 6zellikle
hastaligin erken dénemlerinde ¢ok tipik bulgular vermektedir ve
tan1 bu bulgular sayesinde kolayca konulabilmektedir.2 Ancak
zaman i¢inde hastalar eriskin caglarina geldik¢e foveal skizis
alanlar1 yerini atrofik bir retina dokusuna birakmaktadir ve tani
koymak zorlagir. Hastanin aile hikayesinde benzer patolojilerin
varligi ya da periferik retinoskizis tespit edilmesi taniy:
desteklemektedir. Ayrica elektroretinografi incelemesindeki b/a
oranindaki azalma da yine tan: koymay1 kolaylagtirir. Familial
foveal retinoskizisde retina ici kistik bogluklar 6zellikle retinanin

A

Resim 2. OCT incelemesinde foveal kesitlerde sag gizde (A) daha belirgin
olmak iizere her iki gozde foveanin atrofik oldugu gozleniyor. Fovea kalinliklar:
sag gozde (A) 132, sol gozde (B) 160 mikron. OCT kesitlerinde incelmenin
ozellikle dis pleksiform tabakasinin tistiinde yani yiizeyel retina tabakalarinda
oldugu goriiliiyor. Dig pleksiform tabaka altinda kalan yapilar normal olarak
goriilmekteydi. Dig limitan membran ve fotoreseptdr i¢ segment dig segment
¢izgisi de normal goriintimde
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olugmaktadir.3 Hatta retina i¢i ayrigmanin sinir lifi tabakasi ve
ganglion hiicre tabakasinda bagladigini gosteren histopatolojik
veriler mevcuttur. Zaten b/a oranindaki degisiklikler de 6zellikle
retina ylizeyine ait dokularin etkilendigini gosterir. Kistik
bogluklar zamanla kaybolduktan sonra da retinanin ozellikle
ylizey tabakalarinda incelme ve bozulma olmasi beklenmektedir.
Bizim bu olgudaki yiiksek ¢oziiniirliiklit OCT bulgularimiz bu
beklentiyi kargilamaktadir. Bu olgunun her iki goziinde
incelmenin daha ¢ok retina i¢ katmanlarinda oldugu
goriilmektedir. Yine dig pleksiform tabakanin istiinde kalan
bélgede doku dizilisinde bozulma izlenmigtir. Oysa ki retinanin
derin katmanlarina ait ¢nemli iki OCT gostergesi olan dig

limitan membran ve fotoreseptor i¢ segment-dis segment ¢izgisi
normal olarak goriilmektedir. Her ne kadar bu OCT bulgular:
erken donem familial foveal retinoskizisdeki gibi tani koydurucu
olmasa da, tan1 koymay1 kolaylagtirdigina siiphe yoktur.
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