OLGU SUNUMU/CASE REPORT

X’e Bagh Juvenil Retinoskizisli Iki Kardes Olgu*

Two Siblings with Juvenile X-Linked Retinoschisis
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0z

X’e bagh juvenil retinoskizis, hayatin erken doneminde ortaya c¢ikan, bilateral tutulum gosteren bir konjenital okuler
bir hastaliktir. X-bagiml herediter gecis sekli nedeniyle hastalik esas olarak erkeklerde goriiliir. Tipik oftalmoskopik ve
elektrofizyolojik bulgular1 vardir. Esas bulgular1 makiilopati ve periferal retinoskizistir. Bu ¢calismada aile soy agacina
bakildiginda X’e bagh gecis gosterdigi goriilen Juvenil Retinoskizisi (XLRS) olan iki kardes olgu ve hastalikla ilgili giincel
gelismeler sunulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: X’e bagl juvenil retinoskisis, foveal skizis, periferik retinoskizis.

ABSTRACT

X-linked juvenile retinoschisis (XLRS) is a congenital ocular disease that occurs early in life and shows bilateral behavior.
The disease mostly affects men because of X-linked hereditary transition. It has typical ophthalmoscopic and electrophysio-
logical findings and the main findings are maculopathy and peripheral retinoschisis. In this study, two brothers with XLRS

and the current developments related to management of the disease are presented.

Key Words: X-linked juvenile retinoschisis, foveal schisis, peripheral retinoschisis.

GIRIS

X’e baglh Jivenil Retinoskizis (XLJR), 1898’de Haas ve Stabsarzt tarafindan tanimlanmig olup, X’e bagh gecis
ilk kez 1913’te Pagenstecher tarafindan bildirilmistir. Erkeklerdeki goriilme sikligi 1/5000 ile 1/25000 olup,
erkek ¢ocuklar ve ergenlerdeki en sik makiila dejenerasyonudur. Hastalik X’e bagh resesif gecis gosterdigi icin
kadinlar ise tasiyici olmaktadir. Ancak bazi tasiyicilarin periferik retinalarinda beyaz beneklenmeler veya siki-
zis alanlar1 gorilebilmektedir. Hastalik ¢ok degisik klinik bulgularla ortaya ¢ikabilmektedir. Gérme diizeyleri
siklikla 5-10 yaslarinda 0.2-0.4 seviyesine, 6. veya 7. dekadda ise legal korliik (<20/200) seviyesine diiger.!?

Makiila lezyonlarina %100 oraninda rastlanir ve tani icin sarttir. Periferal retinoskizis ise %50 vakada bulu-
nur. Diger oftalmoskopik bulgular arasinda giimiis-gri renkte parlayan noktasal alanlar, grimsi beyaz renkte
agac dali benzeri dendritik yapilar, perivaskuler giimiis gri renkte kiliflanmalar, retinanin periferinde 6zellikle
de alt temporal kadranda, gercek retinoskizis, vitreusta tiiller, psodo papillit gérunimi, korioretinit skarlarini
andiran gri-beyaz spotlar, arka-6n vitreus dekolmani ve sinerezis bulunabilir. Yapilan histopatolojik c¢alis-
malarda, anormal bipolar hiicreleri ve fotoreseptorler tarafindan salgilanan anormal retinosikizisin, miiller
hiicrelerinde fonksiyon bozukluguna neden olarak, sinir lifi tabakasinda ayrismalara yol actig1 gosterilmistir.>*

* Bu calisma TOD 45. Ulusal Oftalmoloji Kongresi’nde sunulmustur.
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Resim 1: Olgu 1, sag goz renkli fundus fotografi.

Resim 2: Olgu 1, Sol goz renkli fundus fotografi.

Resim 3: Olgu 1, sag goz OKT goriintiisiinde foveal skizis
goriilmekte.

OLGU SUNUMU

Olgu 1

On bir yasinda erkek olgu, her iki gozde gérme azlig1
sikayetiyle klinigimize basvurdu. En iyi dizeltilmis
gorme keskinligi sagda 10/200, solda 4 metreden par-
mak sayma seviyesindeydi.

Resim 5: Olgu 2, sag goz on segment fotografinda retrolen-
tal opasite goriilmekte.

Resim 4: Olgu 1, sol goz OKT goriintiisiinde foveal skizise
eslik eden vitreus tiilii goriilmekte.

Refraksiyonu bilateral +1.25 idi. Biomikroskopik mu-
ayenede 6n segment anomalisi izlenmedi. Dilate fun-
dus muayenesinde, hastanin her iki géziinde vitreus
sinerezisi ve makiilopati gorialdi (Resim 1,2). Optik
koherens tomografisinde (OKT) her iki goz fovea mer-
kezinde norosensorial retinay: katlara ayiran kicik
kistik bogluklar goriildi sol gozde makiila {izerinde
vitreus tiilleri izlendi (Resim 3,4).

Olgu 2

Birinci olgunun kardesleri (3 kiz, 1 erkek) muayene
edildiginde, on dort yasindaki erkek kardesinin her
iki goziinde gorme azlig1 oldugu gorildi. En iyi di-
zeltilmis gérme keskinligi sagda 10/200, solda 20/200
seviyesindeydi. Refraksiyonu sagda +4,25 solda +3.25
(-1.25 &180) idi. Biomikroskopik muayenede sagda
retrolental opasite izlendi (Resim 5), sol g6z ise nor-
maldi. Dilate fundus muayenesinde, hastanin her iki
goziinde vitreus sinerezisi ve makiulada dekolman
hatt1 ve hiperpigmente alanlar izlendi (Resim 6,7).
OKT’de fovea merkezinde norosensorial retinay: kat-
lara ayiran kiiciik kistik bogluklar ve dekolman hatt1
gosterildi (Resim 8,9).
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Resim 6: Olgu 2, sag goz renkli fundus fotografinda lokalize
dekolman hatti ve kronik demarkasyon hatt izlenmektedir.

Resim 8: Olgu 2, sag goz OKT goriintiistindeki lokalize de-
kolman hattt ve skizis bulgusu.

TARTISMA

Hastaliginin klinik tablosu ayni ailedeki kigiler ara-
sinda bile degisiklik gosterebilmektedir. Olgularimi-
zin aile soy agacini inceledigimizde, hastalarin anne-
sinin dayisinda da benzer bir az gorme hikayesi ifa-
de edildi, fakat sehir disinda yasadig: i¢in muayene
sansimiz olmadi. Buradaki ilk olguda sadece foveal
retinoskizis, ikinci olguda ise retinoskizis, retinal de-
kolman alanm1 ve retrolental opasite goriilmekteydi.
Ikinci olgu foveal fiksasyon yapamadig: icin foveal
OKT goriintillemesi yapilamadi. Retina dekolman
hatt1 kronik lokalize ve demarkasyon hatti icermek-
teydi. Bu nedenle dekolman cerrahisi digtiiniilmedi.

Hastalik erken yaslarda baslar, foveal skizis patog-
nomik olup karakteristik bulgusu, fovea cevresinde
yildiz gseklinde yerlesmis olan kiigiik kistoid bogluk-
lardir. Ileri yaslarda bu goriintii kaybolabilir, kist
duvarlar1 birleserek biiyiik bir kavite olusturabilir.
Fundus floresein anjiografi (FA) incelemesinde, geg
fazlarda sizint1 olmamas ile kistoid makiila 6demin-
den ayrilir.

Resim 7: Olgu 2, sol goz renkli fundus fotografinda lokalize
dekolman hatti ve kronik demarkasyon hatti izlenmektedir.

Resim 9: Olgu 2, sol goz okt goriintiisiinde, dekolman hatti
ve cevresindeki skizis kaviteleri izlenmektedir.

Diger bulgular arasinda, damar ceperlerinde kiliflan-
ma, retina i¢ katlarinda dendritik dejenerasyon ve
parsiyel optik atrofi bulunmaktadir. 5¢

Periferal retinoskizis, retina dekolmanindan sorum-
ludur. Senil retinoskiziste ayrilma dis pleksiform ve
niikleer tabakadan olurken, konjenital retinoskiziste
sinir lifi ve ganglion hiicre tabakasindan olmaktadir.
Vitreus degisimleri non-spesifik sinerezisten, ski-
zis kavitesinin i¢ tabakasinda ve optik sinir baginda
cekintiye yol acan intravitreal membranlara kadar
degisebilmektedir. Hastaligin en 6nemli komplikas-
yonlar1 vitreus hemorajisi (%4) ve (%11) retina dekol-
manidir.>$

Elektroretinografi teshisde c¢ok onemlidir. Ancak,
OKT ozellikle hastaligin erken evrelerinde norosen-
sorial retinadaki ayrilma planini ve retinal eleman-
lar arasindaki kopriilesmeyi gostermesi bakimin-
dan, teshis koymada olduk¢a faydali goriilmektedir.
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OKTnin 6zellikle erken ve giipheli olgularin teshi-
sinde ve hastaligin patogenezini anlama konusunda
son derece faydali olabilecegi s6ylenmektedir. Ancak
yasla birlikte kistik yapilarda diizlesme olacagi icin,
ergenlikten sonrasi OKT incelemelerinin tanisal de-
gerinin disiik oldugu bildirilmektedir.25711

Bu calismada farkh retina bulgulari olan jiivenil re-
tinosikizisli iki erkek kardes rapor edildi. Erkek kar-
deslerin hasta, kiz kardeglerinin ise normal olmasi,
hastaligin cikis yas1 ve makiila goriintimleri dikkate
alindiginda X’e bagli bir genetik gecisin muhtemel
oldugu distinilmustir. Hastaliga sebep olan reti-
noschisis 1 (RS1) geninin sentezledigi discoidin adli
adhezyon proteinin, retinanin yapisal ve fonksiyonel
butinltguni sagladig tespit edilmistir.2!? Hastali-
gin tam olarak tedavisi bulunmamakla birlikte, bazi
calismalarda pars plana vitrektomi, internal limitan
membran soyulmasi ve gaz tamponadi seklinde kom-
bine girisimlerin, hastaligin cerrahi tedavisinde uy-
gulanabildigi gosterilmistir.'® Son yillarda hastaligin
medikal tedavisinde, 6zellikle topikal veya oral kar-
bonik anhidraz inhibitérleri denenmektedir.'%4

Sonug olarak, ilerleyici makiilopati ve komplikasyon-
lar1 nedeniyle, gorsel prognoz kotii seyrettigi icin bu
hastalarin uzun déonem takibi gerekmektedir.
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