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Multimodal Goriintiileme Tekniklerinin Izole Foveal
Hipoplazi Tanisindaki Rolii

The Diagnostic Role of Multimodal Imaging Techniques in Isolated
Foveal Hypoplasia
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Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Goz Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara, Tiirkiye

Oz

Taninin dogrulanmasinda multimodal goriintiileme tekniklerinin kullanildig: bir bilateral izole fovea hipoplazisi olgusunu bildirmeketir.
Fundus otofléresans goriintiileme, optik koherens tomografi (OKT) ve fundus floresein anjiyografi, izole foveal hipoplazi olgusunun
tipik bulgularini tanimlamada kullanildi. Spektral domain OKT, foveada fovea ¢okiintiistiniin kaybini ve i¢ retina tabakalarinin
persistansini gosterdi. Fundus otofldresans goriintiilemede, fovea olmasi gerektigi diisiiniilen bolgede foveal hipootofléresans izlenmedi.
Fovea hipoplazisi olgularinda, klinik tani, fundus bulgularinin gizli yapist nedeniyle zor olabilir. Fundus otofléresans goriintiileme bu
hastalarda taniya yardimci olabilir. Fovea hipootofléresansinin kaybinda, ayirict tanida foveal hipoplazi de diistiniilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Fovea hipoplazisi, fundus otofléresans, optik koherens tomografi

Abstract

To report a case of bilateral isolated foveal hypoplasia in which multimodal imaging was used to confirm the diagnosis. Fundus
autofluorescence imaging, optical coherence tomography (OCT), and fundus fluorescein angiography were used to describe the typical
findings of a patient with isolated foveal hypoplasia. Spectral domain OCT showed absence of foveal depression and persistent inner
retinal layers in the fovea. Fundus autofluorescence did not reveal foveal hypoautofluorescence in the presumed foveal area. Clinical
diagnosis of foveal hypoplasia may be difficult due to the subtle nature of fundus findings. Fundus autofluorescence imaging may help
to diagnose these patients. Foveal hypoplasia should be considered in the differential diagnosis of absence of foveal hypoautofluorescence.
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Giris Cogu olguda, nistagmus ile birlikte gorme keskinliginde

zole foveal hipoplazi; foveada foveal cokiintii, pigmentasyon azalma goriilmektedir ve fundus bulgularinin belirgin olmamast
ve foveal avaskiller zonun bulunmayigt ile karakeerize bir dikkate alindiginda klinik tanisi giiglesebilmektedir. Optik
durumudur.'®*  Albinizm, aniridi, prematiir retinopatisi, koherens tomografi (OKT); IFH tanisinin dogrulanmasinda
akromatopsi, mikrofcalmi, miyopi ve inkontinentia hizls ve kullanigls bir aragtir ve OKT’ye uygun evreleme sistemi
. R .’ . . elistirilmistir.®” Bu ¢aligmada, tanis1 multimodal gériintiileme
pigmenti ile birlikte veya izole olarak foveal hipoplazi ortaya el $ sa ’ &

cikabilmekeedir. "> [EH'ye neden olan tek bir kalitsal patern yontemleri ile dogrulanan bilateral IFH olgusu bildirilmekte

- R . . ve izlenen fundus otofléresans (FOF) paterni tanimlanmaktadir.
bilinmemektedir. Literatiirde otozomal dominant ve otozomal

resesif kalitim gosteren hastalarin yani sira sporadik olgular da Oleu S
mevcuttur."® Bazi yazarlar okiiler albinizm ile iligkili PAXG, gu Suftmu

OCA2 ve GPR143 gibi genlerin eksikliginin IFH ile iligkili
oldugunu belirtmektedir.’
Hastaligin klinik belirtileri ¢ok cesitlilik gostermektedir.

On dort yaginda kiz olgu, klinigimize ¢ocukluk déneminden
bu zamana progresif olmayan az giorme sikayetiyle bagvurdu.
Hastanin aile dykiisii ve tibbi ge¢misi olagand: ve dogumda term
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bebekti. Diizeltilmis en yiiksek gorme keskinligi, sag gozde 0,3
ve sol gizde 0,4 olarak ol¢iildii. Hastanin iki goziinde de okiiler
albinizmi diisiindiirecek nistagmus veya iris transiliiminasyonu
yokru. Iris ve 6n kamara acisi normaldi ve aniridi yoktu. Fundus
muayenesinde, optik sinir bast normal gériiniimdeydi, foveal
refleks ve makiiler pigmentasyon yoktu. Floresin anjiyografide
(FA) kapillersiz zon izlenmedi ve makiiler alanin koroidal
floresans yogunlugu retinanin diZer bolgeleriyle benzerdi.
Bununla beraber, perifoveal kapillerler fovea oldugu 6ngoriilen
alana anormal derecede yakindi ve bazilarinin horizontal
meridyeni gectigi izlendi (Sekil 1). Spektral domain OKT
(Cirrus High Definition OCT, Carl-Zeiss Meditec) foveada fovea
¢okiintiisiiniin kaybini ve i¢ retina tabakalarinin devamliligini
gosterdi (Sekil 2). Spektral domain OKT ayrica pleksiform
tabakalarda ekstriizyon ve dig segment uzaniminin bulunmayigini
ve dig niikleer tabakanin Thomas ve ark.” tarafindan tanimlanan
evre 3 foveal hipoplaziye karsilik gelecek sekilde genisledigini
gosterdi. FOF goriintiilemede, fovea olmasi gerektigi diistintilen
bolgede foveal hipootofléresans izlenmedi (Sekil 3).

Tartigma

IFH, bagka okiiler belirti vermeyen nadir bir durumdur.
In wvitro histolojik incelemeler, foveal hipoplazide retinanin
arka kutbu gelisiminin, normal kosullarda intrauterin altinci
ayda goriilen gelisim evresinde oldugunu gostermekeedir.’
Thomas ve ark.” fovea ¢ukurunun olup olmadigina, dis niikleer
tabakanin genislemesine ve foveadaki dis segmentin uzanimina
dayanan bir derecelendirme sistemi gelistirmiglerdir. Bu
derecelendirme sistemi ayrica, foveal gelisimin hangi evrede
durdugunu da gosterebilmektedir Olgumuz, bu sisteme gore
evre 3 foveal hipoplazi 6zelliklerini gostermekteydi. Hastamizda,

Sekil 1. Perifoveal kapillerler fovea oldugu 6ngoriilen alana anormal derecede
yakindi ve bazilarinin horizontal meridyeni gegtigi izlendi

FA gortintillemede kapiller damarlar yatay meridyenden
gecmekteydi ve kapiller avaskiiler zon yoktu. Bu bulgular
literatiir ile uyumludur.'”®? Ancak bildirilmis diZer olgularin
aksine, hastamizda nistagmus gozlenmemistir. Hastamizin 7n

vivo foveal hipoplazi tanisi multimodal retinal goriintiileme

sistemi kullanilarak dogrulanmistir.

Sekil 2. Spekeral domain optik koherens tomografi foveada fovea ¢okiintiisiiniin
kaybini ve ig retina tabakalarinin devamliligini gosterdi

Sekil 3. Fundus otofléresans goriintiilemede fovea olmast gerekeigi diisiiniilen
bolgede foveal hipootofléresans izlenmedi
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Literatiire bakildiginda, foveal hipoplazide bir FOF paterni
tanimlanmistir.”? Ancak hastamizda, FOF goriintiilemede
makiiler pigment yoklugu nedeniyle tipik koyu foveal
goriintii mevcut degildi. Ayrica, makiiler bolgede otoflgresans
diizeyinin fundusun periferik boliimleri ile benzer oldugu
goriildii. Bu durumun, foveadaki makiiler pigment miktari
ile iligkili olabilecegi diistiniildii. Charbel Charbel Issa ve
ark.’, bu hastalarda FOF goriintiilerindeki tipik koyu fovea
goriiniimiindeki azalmanin nedeninin makiiler pigmentin
azalmasina bagli oldugunu bildirmistir. Bu sonug, varsayimimizt
desteklemektedir. Benzer sekilde Mota ve ark." bir hastada foveal
koyulagmanin olmadigini; diger foveal hipoplazi hastalarinda ise
foveada otofloresansin az miktarda zayifladigini bildirmiglerdir.
Bununla birlikte, FOF goriintiilemede foveada koyulagma ve
normal fovea ¢okiintiisii bulunmamasina ragmen, ilk hastada
gorme keskinliginin daha iyi oldugu bildirmiglerdir. Bunun
aksine Charbel Issa ve ark.,” gorme keskinligi daha kétii olan
ikinci olgularinda foveadaki koyu FOF goriiniimiiniin belirgin
derecede azaldigint bildirmis ve foveal hipoplazi hastalarinda
makiiler pigment yogunlufunun foveanin anatomik ve
fonksiyonel biitiinliigiiyle korele olabileceZini 6ne siirmiiglerdir.
Bizim olgumuzda gorme keskinligi diisiik ve makiila anatomisi
ileri diizeyde dezorganizeydi ve Charbel Issa ve ark.” bildirdigi
olguya benzer sekilde, foveadaki koyu FOF goriiniimii belirgin
derecede azalmisti.

Hizli ve non-invaziv bir yontem olan spektral domain -
OKT foveal hipoplazi tamisinda ozellikle gorme keskinligi
duigiik olan hastalarda yardimct olsa da, fundus bulgularinin
gizli yapist nedeniyle klinik tani koymak zor olabilir. FOF
goriintiileme, bu hastalarda taniya yardimci olabilir. Fovea
hipootofloresansinin  kaybinda foveal hipoplazi ayirict tanida
akilda bulundurulmalidir.
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