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Okiiz Gozii Makiilopatisi

Ahmet SENGUN!, Meral OR?, H. Haluk AKBATUR?,
Fikret AKATA2, Berati HASANREISOGLU3,
Kivileem GUCUYENERS

OZET:

Makiiler distrofilerde okiiz gozii makiilopatisi nadir rastlanan ve dzgiin olmayan bir
bulgu olarak kargimiza ¢ikmaktadir. Bu calismada klinigimizde takibi yapilan
makiila distrofileri arasinda okiiz gozii makiilopatisi tespit edilen 15 hasta yeniden
degerlendirilmeye alinmugtir. Bu degerlendirme sonucunda okiiz gozii makiilopatisine
yol agan hastaliklarin ¢ok degisik klinik gériiniimler gdsterebildigi ve bu hastalarda
dogru tani konulabilmesi igin klinik gortiniimiin yanisira sistemik arastirmalar,
clektrofizyolojik testler ve renk testlerinin de goz oniinde bulundurulmast ve hastanin
tiim bulgularinin bir biitiin olarak degerlendirilmesi gerektigi sonucuna variimistir.
Anahtar kelimeler: Elektroretinografi, florosein anjiografi, 6kiiz gbzii makiilopatisi,

P

SUMMARY

BULL'S EYE MACULOPATHY
Bull's eye maculopathy is observed as a rare and nonspesific sign in macular
dystrophies. In this study, 15 patients with bull's eye maculopathy among macular
dystrophy group seen in our clinic are reevaluated. As a conclusion the diseases
causing bull's eye maculopathy are found to show great variety of clinical
manifestations and in order to make differential diagnosis, in addition to clinical
appearance, systemic examination, electrophysological tests and colour tests must be
performed.Ret-vit 1993; 1: 156-62
Key words: Bull's eye maculopathy, electroretinography, fluoroscein angiography,

Makiila distrofileri ¢cok degisik klinik gorii-
niimlerle kendini gdstermekte ve bu grupta yer
alan hastaliklar kimi zaman kendilerine 6zgii
tipik bulgularla kargimiza c¢ikarken, kimi
zaman da birbirine ¢ok benzer klinik tablolarla
kendini gosterebilmekte ve ayrintili laboratuar
incelemelerine ragmen ayirict tanisinin yapi-
labilmesi oldukga gii¢ olabilmektedir.
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B Lo —

Arka kutupta, makiilada halka seklinde re-
tina pigment epitel atrofisi olmasi dkiiz gézii
makiilopatisi olarak adlandirilmaktadir. Bu ilk
defa klorokine bagh toksik retinopatisi olan
hastalarda tespit edilmigtir.! Fakat daha sonra-
lar1 bu bulgunun klorokin toksitesine 6zgii bir
bulgu olmadig: ve bagka hastaliklarda da olu-
sabildigi gosterilmistir.

Her ¢ kadar bu klinik bulgu eglik eden
diger obulgularla birlikte degerlendirildigi
zaman hastanin tanismin  konulabilmesinde
onemli kolayliklar saglamaktaysa da bu grupta”
yer alan hastaliklarin kendi iglerinde ayirici
tanilarinin yapilabilmesi amaciyla ayrintili la-
boratuar incelemeleri yapilmas: zorunlu ol-
maktadir,
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YONTEM VE BULGULAR:

Bu calismada 1990-1992 yillart arasinda
klinigimize bagvuran ve ¢kiiz gozii makiilopa-
tisi tespit edilen 15 olgu yeniden degerlendiril-
meye alinmustir. Bu hastalara ilk bagvurularin
da tam1 koymak amaci ile yapilmis olan siste-
mik ve oftalmolojik muayene, fundus florosein
angtografi, renk testleri, gorme alam ve elekt-
roretinografik inceleme sonuglart yeniden de-
gerlendirilmeye abmmistir. Olgularm  tiimii
gozoniinde bulunduruldugu zaman bu dénem
icinde okiiz gozi makiilopatisi tespit edilen
hastalarin icinde Stargardt tanis1 konulan has-
talarin gogunlugu (%40) olusturdugu gézlen-
migtir, Fakat Stargardt hastaligi ve kon distro-
filerinin yanisira ¢ok cesitli hastaliklarin da
bu klinik goriiniime yol acgabildikleri de tespit
edilmistir. Bu donem icinde klinigimizede
fundus muayenelerinde okiiz gozii makiilopa-
tisi tespit edilen hastalarda konulan tamilarin
dagilimi Tablo] de gosterilmistir.

Tablo 1
Tanilarmn dagilinm

Tam Olgu Sayisi
Kon distrofisi 2
Kon-rod distrofisi

2
Stargardt hastalig1 6
Spielmeyer Vogt hastahig 2
Bardet-Biedl sendromu I
Benign konsantrik makiila dej 1
Progresif atrofik makiila dej |

Hastalarin 7' si kadin, 8'1 erkek, yaslart 9-
60 arasinda degismekte olup ortalamasi 26.6
'dir. Hastalarin ozellikleri Tablo 2 de gosteril-
mistir. Bunlardan ilk 7 olguda makiilada kiiz
gazii makiilopatisinin yalniz basina bir bulgu
olarak ortaya ¢iktig1 belirlenmis ve periferik
retinada bu bulguya eslik eden herhangi bir
pigmentasyon anomalisi tespit edilmemistir
{Res 1).

Son 8 hastada ise klinik olarak ¢kiiz makii-
lopatisine ek olarak periferik retinada pigmen-
tasyon anomalileri  tespit-  edilmistir.

Spielmeyer-Vogt hastaligi tanist konulan
15 no'lu hastada, 6kiiz gdzii makiilopatisi ile
birlikte optik atrofi ve periferik retinada
granliler tarzda pigment birikimler:i ve

bunlarin arasinda da depigmente alanlar
izlenmistir.

Stargardt hastali1 tanis1 konulmus olan 8,
9, 10 ve 11 no'lu hastalarin fundus muayenele-
rinde belirgin 6kiiz gézii makiilopatisinin yani-
sira makiila etrafinda ve periferik retinada
sari-beyaz renkli birikintiler izlenmistir.

12. hastada ise tipik okiiz gozii makiilopati-
sine ek olarak periferik retinada yaygin pig-
ment birikimleri ve yer yer depigmente alan-
lar, her iki optik diskte de belirgin solukluk iz-
lenmistir. 13. hastada makiilada ddviilmiis
bakir goriiniimii, periferik retinada kiimelenme
tarzi pigment birikimleri izlenmistir.

Bardet-Biedl sendromu tanis1 konulan 14,
hastada ise horizontal nistagmusun yanisira
fundus muayenesinde 6kiiz gozii makiilopatisi
ile birlikte midperiferal bolgede daha vogun
olmak iizere retinitis pigmentosa benzeri pig-
ment biritkimleri izlenmistir (Res 1a).

Hastalarin hepsinin sistemik muayeneleri
ve laboratuar incelemeleri yapilmus ve
7,14,15 no'lu hasta disinda higbirinde patolo-
jik bulgu saptanmamustir.

Spielmeyer-Vogt hastalign tamist konulan
iki hasta kardestir ve aile oykiistinden 35 ya-
sinda ki dayilarinin da, norolojik hastaligi ol-
dugu dgrenilmistir. 15. hastanin dykisiin-den,
daha dnceden hicgbir sikayeti yokken itk defa 8
yaginda gorme azalmasi yakinmast ile dokto-
ra bagvurdugu ve Stargardt tanisi ile bir siire
izlendigi fakat daha sonra 11 yagsma geldigi
zaman konviilsyonlarinin ortaya ¢ikmasi iize-
rine ayrintili nérolojik incelemelerinin yapil-
digi  &grenilmistir. Hasta  klini§imize

Res. 1:Okiiz goii makiilopatisi,Spielmeyer Vogt hastali.
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TABLO 2
Hastalarin ézellikleri
Hasta Baglama Gorme
No Cins Yas Yasi Sag  Sol Tani
1 K 22 20 04 04 Kon-rod distrofisi
2 K 18 18 04 04 Stargardt hastalifi
3 E 28 15 0.1 0.1 Kon distrofisi
4 E 18 16 01 1.0 Stargardt hastaligi
5 E 43 42 0.7 09 Progresif atrofik makiila de;j.
6 K 43 30 1.0 05 Benign konsantrik makiila dej.
7 E 9 2 0.2 S5mps Spielmeyer-Vogt hastalig
8 E 44 20 0.1 0.1 Stargardt hastalig1
9 K 15 14 0.1 0.1 Stargardt hastaligt
10 K 18 8 0.1 0.1 Stargardt hastaligi
11 K 9 8 Smps Smps  Stargardt hastalif
12 E 60 10 0.1 0.1 Kon-rod distrofisi
13 E 45 437 Imps Imps Kon distrofisi
14 K 15 92 3mps 3mps Bardet-Biedl sendromu
15 B 12 8 EH EH Spielmeyer-Vogt hastalifi

bagvurdugu zaman yapilan incelemelerinde
karaciger fonksiyon testlerinde bozukluk oldu-
gu ve EEG'sinde serebral bioelektrik aktivite-
nin orta giddette ve yaygin olarak diizensiz
bulundugu tespit edilmigtir. MRI da belirgin
serebral ve serebellar atrofinin oldufu tespit
edilmigtir. Bu hastanin elektroretinografisinde
kon ve rod yanitlarinda belirgin azalma sap-
tanmigtir. Yapilan VEP incelemesinde P1 dal-
galarinin latansinda belirgin uzamaya karsilik
ampliitlerin normale yakin oldugu saptanmis-
tir. Biitlin bu laboratuar inceleme bulgularinin
hastanin klinik bulgular: ile birlikte degerlen-
dirilmesi, aile oykiisiiniin varlig: ile bu hasta-
da Spielmeyer-Vogt hastaligt  tamsi

Resla:Okiiz gozii makiilopatisi Bardet-Bicld sendromu

konulmugtur. 7 no'lu hastanin ise gorme
azalmasi diginda hi¢ bir yakinmasi yokken bu
hastanin kardesinde norolojik sistem bozuk-
luklar1 tespit edilmesi iizerine derinlestirilen
sistemik aragtirmalarinda karaciger fonksiyon
testlerinde bozulma, EEG de serebral aktivite-
nin orta derecede ve yaygin olarak bozuk ol-
dugu, VEPte P1 latanslarinda uzama oldugu
tespit edilmistir. Hastanin MRI incelemesinde
ise serebellar atrofi saptanmustir.

Bardet-Biedl Sendromu tanmisi konulan 14
nolu hastada goz bulgularinin yanisura gelig-
me geriligi, obesite, mental retardasyon, bila-
teral minimal hidronefroz, sindaktili, orta dere-
cede isitme kaybi ve diabetes insipitus tespit

V]

Res 2:0kiiz gozii makiilopatisi angiografik gortiniim
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edilmistir.

Sistemik aragtirmalarin tamamlanmasindan
sonra bu hastalarin hepsine fundus florosein
angiografi uygulanmistir.

1k 7 hastadan kon distrofisi ve progresif at-
rofik makila distrofisi tanist alan hastalarla
Spielmeyer-Vogt hastalig1 tanis1 konulan has-
tamin angiografik incelemelerinde, makiilada
okiiz gozii makiilopatisi icin tipik bir bulgu

.olan, santralde hipoflorosan bir bdlge etrafinda

halka seklinde yerlesmis hiperfloresan bir
bolge izlenmis, bunun diginda patolojik bir
bulgu saptanmamustir (Res 2). Stargardt has-
taliZ tanist konulan 2 ve 4 no'lu hastalarda ise
bu bulguya ek olarak belirgin zemin florosans
yvoklugu tespit edilmistir .

Bu hastalarin elektroretinografik inceleme-
lerinde ise kon distrofisi tanis1 konulan 3 no'lu
hastada rod yanitlarinin normal olmasina rag-
men kon yanitlarinda belirgin diisiis saptan-
mig, buna kargilhik 1 no'lu hastada ise elektro-
retinografide kon yanitt alinamazken rod
yanitlarinda da azalma saptanmistir. Progresif
atrofik makiila distrofisi tanis1 konulan hasta-
da ise belirgin 6kiiz gzii makiilopa-tisi gorii-
niimiine ragmen elektroretinografik inceleme-
de patolojik bulgu saptanmamustir.

Spielmeyer-Vogt hastaligi tanist konulan 7.
hastada ise VEP bulgularinin tipik oldugu
gozlenmis ve P1 latanslarinin uzamig oldugu
buna karsin amplitiitlerin normal diizeyde ol-
dugu saptanmistir. Bu hastada ayrica FM-

Res3:Okiiz gozii makiilopatisi ve benekler, stargardt
hastaligi

100-Hue testinde tiim tonlarda diffiiz olarak
renk diskriminasyonunda azalma saptanmig-
tir.

Okiiz gozii makiilopatisi ile birlikte perife-
rik retinal pigmentasyon anomalilerinin de tes-
pit edildigi hastalardan Stargardt hastalii ta-
nist konulan hastalarin hepsinde, santralde
Okiiz gozii makiilopatisi icin tipik olan hipoflo-
resan bir bolgeyi ¢cevreleyen hiperfloresan bol-
genin yanisira bu lezyonun ¢evresinde hiperf-
loresan benekler izlenmigtir (Res 3). Bu
hiperfloresan beneklerin papillanin nazal tara-
finda da yer almak tizere yalnizca arka kutba
lokalize oldugu gozlenmistir, Bunlarin higbi-
rinden florosein sizintis1 gdzlenmemisgtir. Ay-
rica hepsinde "dark koroidal sign " ad1 verilen
zemin florosans yoklugu tespit edilmistir.
(Res 4)

Stargardt tanist konulan hastalarin elektro-
retinografik incelemelerinde kon ve rod yamt-
larmda hafif bir azalma saptanirken 13. hasta-
da normal rod yanttina karsilik hi¢ kon yaniti
alinamanustir. 12. hastada ise ERG de hig
kon yaniti ahnamamisg latansda uzama ile bir-
likte diisiik bir rod yamti alimmuistir. Hem 14,
hem de 15. hastanin ERG lerinde rod ve kon
yanitlarinda belirgin azalma saptanmustir.

TARTISMA:

Okiiz gbzii makiilopatisinin pek ¢ok hasta-
likta karsimiza ¢ikabilen bir bulgu oldugu bi-
linmektedir. Fundus gériinimiintin  yanisira

Res.4:0kiiz gozii makiitopatisi ve zemin florosans yok-
lugu-
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ERG, EOG, renk testleri, karanhk adaptasyon,
gorme alam ve fundus florosein angiografi
gibi tetkiklerden yararlanilarak bu hastalikla-
r1n ayiricl tanisi yapilabilmektedir.

Makiilay1 iceren bir atrofinin sdzkonusu ol-
mas1 nedeni ile, bir hastada okiiz g6zii makii-
lopatisinin gézlenmesi hastada santral bir kon
hastaligini akla getirmektedir. Okiiz gozii ma-
kuiopatzsmm siklikla kon dejenerasyonlarinda
goriildigli de bilinmektedir, fakat bunun her
zaman gegerli bir kural olmadig da hem bu
¢alisimada hem de bundan 6nce yapilmis olan
benzer ¢aligmalarla gésteril-mistir. Bu grupta
yer alan hastaliklarin birbiri ile cok yakin ilis-
kiler icinde olan ve ¢odu zaman birbirlerinde
ayrilmasi1 ¢ok gii¢ olan hastaliklar oldugu da
bir ger¢ektir. Kimi zaman ayni hastaliga farklh
arastirmacilar farkli bakis acilan ile yaklas-
makta ve degisik yorumlar getirerek farkl
isimlerle adlandlrabﬂmcktedlrler Ornegin
1974 de Deutman? tarafindan tanlmldnm1§
olan benign konsantrik annuler makiiler distro-
f1 olgulan baska arastirmacilar tarafindan ye-
niden incelendigi zaman bunlarin otozomal
dominant kon distrofilerinin atipik formlar
olabilecegi seklinde yorumlanabilmektedir3.
Biitiin bunlarin diginda bu hastaliklarin sinif-
lamasinda da oldukca 6nemli giigliikler yagan-
dig1 da bir gercektir. Bu giine kadar makiila
hastaliklar farkli yaklagimlarla degisik ola-
rak simiflandi-rilmigtir 4.

Klinik bulgulara gore, elektroretinografik
bulgulara gore (kon-rod, rod-kon, kon dejene-
rasyonlar1 vb. gibi), histopatolojik bulgulara
gore smuflamalar yapilabildigi gibi, Pinc-
kers'n® yapug fonksiyonel siiflama gibi
yeni siniflama metodlan da denenmektedir.

Bu ¢aligmada okiiz gozii makiilopatisine
yol acan hastaliklarin tek tek tanitilmasi ve
ayiriel tanisinin yaptlmasindan ¢ok bu klinik
goriiniimiin yalmz bagina bir bulgu olarak ve-
ya diger bulgularla birlikte ortaya cikmasi du-
rumunda bu durumun ayiricr tamda saglaya-
cagl yararlar aragstirilmaya ¢alisilmugtir.
Okliz gozii makiilopatisinin ayirict tanisi ara-
sinda yer alan hastaliklar arasinda:
1-Tlag  tokisisiteleri (Klorokin
Clofazimine toksitesi)®
2-kon distrofisi/kon-rod distrofisi,
3-Stargardt hastalifinin bir tiirii,
4-Travma,
5-Dominant benign bull's eye makiiler distrofi,

retinopatisi-

6-Inverse retinitis pigmentosa,

7-Cesith sistemik hastaliklarla birlikte gorii-
lenler; Noronal ceroid lipofiiksinosis'in bazi
tiirleri (Spielmeyer-Vogt hastaligr), OPCA 1I
(Olivopontoserebellar atrofi+retinal distrofi),
Halloverden Spatz sendromu, Bardet-Biedl
sendromu, fukosidosis, metil malonik asidiiri,
herediter ataksi gibi hastaliklar sayilabilir ve
her gecen giin bunlara yeni hastaliklar eklen-
mektedir? 1!

Kon distrofilerinin bu giin degisik semp-
tomlar, klinik bulgular ve laboratuar bulgular
gosteren pek cok tiiril oldugu bilinmektedir.
Fakat bunlarin igcinde en sik rastlanan klinik
gorliniim  ©kilz  gbzii  makiilopatisidir3-10.12,
Oktiz gozii makiilopatisinin yamsira siklikla
makiila etrafinda yer alan pigment birikimleri
de 1zlenmektedir. Kimi zaman bu goriiniim bu
kadar tipik olmayip pigmentasyon anomalileri
periferik retinaya kadar da uzanabilmektedir.
Iste bu kadar degisken fundus bulgulart hasta-
ligin diger retina distrofilerinden ayirici tani-
sinin - yapilabilmesini giiglestirebilmekte-dir.
Periterik retinanin da etkilenmesi ile elektrore-
tinografide kon yanitlarimin yanisira rod ya-
nmitlarinin da etkilenmesine yol acmakta ve bu
da ayiricr tamyr daha da giliclestirmektedir.
Bu durumda genellikle hastalifin elektroreti-
nografik bulgularina gére adlandiriimas: belir-
gin bir kolayhk saglamakta ve bu durum kon-
rod distrofisi clarak adlandiriimaktadir. Elekt-
roretinografik bulgularma gore rod yanitlarin-
da azalmanin baskin oldugu durumlar ise rod-
kon distrofisi olarak adlandirilmaktadir. Fakat
bu arada clektroretinografik bulgularin da
kimi zaman ¢ok dnemli degiskenlikler goste-
rebildigi de gdzoniinde buludurulmalidir. Or-
negin nega‘uf fotopik yamtlar aliman kon dist-
rofileri de tanimlanmugtir 13,

Her ne kadar inverse (santral veya perisant-
ral) retinitis pigmentosanin 6kiiz gdzii makii-
lopatisine yol agmasi beklenirse de klasik reti-
nitis pigmentosada da hastaliin ileri asamala-
rinda ileri yaglarda 6kiiz gbzii makiilopatisine
rastlanmaktadir 7.

Benzeri bir karigiklikta Stargardt hastaligl—
nin ayirict tanisinda yasanmaktadir. Bu giin
Fundus Flavimakiilatus ile Stargardt hd%tdllgl—
nm ayni hastaligin tiirevleri oldugu diisiiniil-
mektedir #10.12.14, Deutman Stargardt hastali-
g1 beneklerle seyreden atrofik makiila
dejenerasyonu olarak tanimlamaktadir!2. Kimi
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zaman atrofik makiila dejenerasyonunun yani-
sira tipik olarak arka kutupta yerlesimli be-
neklerle karsimiza ¢ikan bu hastalikta kimi
zaman benekler bagta goriilmezken hastalign
seyri sirasinda ortaya ¢itkmakta ve angiografi-
de de Okiiz gozii makiilopatisi ve hiperflorosan
beneklere cogunlukla zemin floresans yoklugu
eslik etmektedir®12.15.16. By hastalikta ERG
degerleri ¢cok degisken olmakla beraber yapi-
lan ¢aligmalarda santral kon fonksiyonlarinin
bozuldugunu gosterir bulgulara rastlanmakta-
dir!4

Fakat bulgularin bu kadar tipik olmadigs
durumlarda ise bir tam karmasasi yasandig:
da bir gergektir. Ozellikle belirgin atrofik ma-
kiila distrofisi olmasina karsin ERG de belir-
gin kon disfonksiyonunun olmadigi ve lez-yon
etrafinda da tipik olarak beneklerin gériil-
medigi durumlardir ki Deutman'a gére bu du-
rumda tani ya gene Stargardt hastaligidir ve
benekler hastanin izleminde ileri bir dénemde
ortaya ¢tkacaktir. Ya da yeni tanimlannusg bir
makiila distrofisi olan "progresif atrofik makii-
la distrofisi" dir. Deutman bu aymrmi temelde
olgularin kalitsal &zelliklerine gore yapmakta
ve boyle bulgulan olup otozomal resesif kali-
trm gdsteren hastalart Stargardt grubunda in-
celemekte, otozomal dominant kaliim goste-
ren hastalart ise progresif atrofik makiila
distrofisi grubuna dahil etmektedir. Fakat ken-
disi de her iki grupta da sporadik olgular gérii-
lebilecegini ve tam ve kesin bir ayirim yapma-
min giic oldugunu belirtmektedir.

Bizim olgularimizin degerlendirilmesi sira-
sinda da benzer giicliikler yagsanmigtir, 2 ve 4
no'lu hastalarin degerlendirilmesi sirasin da at-
rofik makiila distrofist ile birlikte beneklerin
goriilmemesi tamy1 giiglestirmekteydi. Bu
hastalarda genetik gecis gosterilememesi-ne
ragmen her iki hastanmin angiografisinde de be-
lirgin zemin florosans yoklugu (dark koroidal
sign) olmast bu hastalann Stargadt grubunda
incelemesinin  dogru  olacagini  diigiindiir-
miigtiit. 5 no'lu hastada ise zemin floresans
yoklugu olmamasi, ileri yasta (42) baslamug
olmasi, ERG’ nin normal ve hastaligin ilerleyi-
ci nitelikte olmasi (4 yillik izlem sonucu has-
tanin sag goziinde 6 sira, sol goziinde ise 2
sira gorme azalmasi tespit edilmistir) bu has-
tada progresif atrofik makiila distrofisi tanisi-
nin konulmasina neden olmustur fakat bu has-
tada da genetik gecis gdsterilememistir. .

Okiiz gézii makiilopatisinin ilk defa tanim-
landig1 grup olan klorokin toksik retinopatisi-
ne, gerek bu ilacin artik az kullanilmasmna
bagh olarak gerckse gerckse hasta takiplerinin
daha bilingli yapilmasina bagly olarak gtinii-
miizde pek rastlanmamaktadir. Hidroksikloro-
kin tedavisi verilen ve klinigimiz de takibi ya-
pilan hastalarda ise herhangi bir toksik etkiye
rastlanmamugstir. Fakat uzun siireli kullanimda
bu ilagla da toksik retinopati izlendigi son ya-
yinlarda bildirilmektedir!7 .

Bu hastaliklardan baska retina sinir lifi ta-
bakasinda dejenerasyona yol acan depo hasta-
liklarimin seyri sirasinda da Skiiz gozii makii-
lopatisi  olusabilmektedir.  Retina  sinir
liflerinde olusan dejenerasyonun derin tabaka-
lara da etki ederek retina pigment epitel atrofi-
sine yol agmasi nedeni ile bu klinik tablonun
olustugu diigtintilmektedir?.

Seroid lipofiiksinosis néronal depo hasta-
liklart arasinda yer almakta ve bulgularin orta-
ya ¢ikis yagina gore 4 ana grupta incelenmek-
tedir. Bu hastaligin infantil tipine Spielmeyer-
Vogt hastaligi adi verilmektedir. Hastalifin
bu tipinde goz bulgulart diger bulgulardan
once ortaya ¢itkmakta ve bundan sonra mental
ve motor fonksiyonlarda bozulma izlenmekte-
dir. Otozomal resesif kalitim izlenen bu hasta-
likta, tanida EEG, VEP incelemelerinde kay-
dedilen  bozukluklar, CT veya MRI
incelemeleri ve hastanin klinik bulgular: ile
birlikte degerlendirildigi zaman énemli yarar-
lar saglamakta fakat hastaligin kesin tanisi,
lenfositlerde vakuollerin gdsterilmesi ve ali-
nan rektal biopside sinir hiicrelerinde inkliiz-
yon cisimciklerinin elektronmikroskopik ola-
rak gosterilmesi ile konulabilmektedir, 12,10

Okiiz gzl makiilopatisine yol acan bu has-
taliklar cok degisik klinik goriiniimler gistere-
bildikleri gibi cok degisik genctik ézellikler
de gosterebilmektedir. Otozomal dominant-
resesit veya X'e bagh kalinmlar gozlenebildi-
gi gibi sporadik olgularin da sik olmayarak
karstmiza ¢ikabildigi gozoniinde bulundurul-
malidir.? Pinckers ve ark. m 1984 yilinda ya-
yinladiklart 16 olguluk 8kiiz gozii makiilopati-
si serisinde 12 olgunun sporadik olarak ortaya
¢iktigr bildirilmistir3.

Bu seride yer alan hastalar arasinda Spiel-
meyer-Vogl hastalii tanis1 konulan iki hasta

~ digindaki hastalarda genetik ozellik gdsterile-

memistir. Bu iki hasta ise kardestir ve alinan
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oykiiden bu hastalarin dayilarinda da adult tip
seroid lipofiiksinosis diistindiiren bir hastalig1
oldufu 6grenilmigtir. Fakat bu hasta muayene-
ye gelmeyi kabul etmemistir. Bu érekte, bu
tip hastaliklarda tani konulmasini giiglestiren
ve ayrntili inceleme ve aragtirmalarm yapil-
masina engel olan ve belki de iilkemize bzgii
bir 6zelligi ortaya cikarmaktadir.

Okiiz gzii makiilopatisi pek ¢ok hastalikta
kargimiza ¢ikabilen 6zgiin olmayan bir bulgu-
dur. Bu ¢alismada da agik sekilde goriildiigii
tizere bu bulgunun yalmz basina veya diger
bulgularla birlikte olmas: ayirict tamida belir-
gin bir yarar saglamamaktadir Okiiz gzii ma-
kiilopatisinin tek bagma bir bulgu olarak veya
diger bulgularla birlikte gbriilmesine gore ya-
pilmig olan incemede her iki grupta da ¢ok ce-
sitli hastaliklarin yer aldigr ve hatta ayni has-
taligin degisik tiplerinin her iki grupta da yer
aldigr gozlenmistir. Aym hastali§t olan iki
kardegin hastaligin degisik evrelerinde olduk-
lart 1¢in ayr1 gruplarda yer almasi da bu duru-
mun en garpict 6rnegidir. Bu nedenle 6kiiz
gozii makiilopatisinde yalnizca klinik goriinii-
me gore yapilan bir ayirimin, ayiric: tanida
bir yarar1 olmayacak ve bundan da énemlisi
bu hastalarda tanrya giderken bu sekilde yal-
mzca klinik goriinime gire yaklasimda bu-
lunmak bir takim yanlis tanilarin konulmasi-
na neden olabilecektir.

Bu hastalarda taniya giderken klinik bulgu-
larin yanisira ERG, EOG, renk testleri, karan-
lik adaptasyon testleri, fundus florosein angi-
ografi sonuclart ve hastanin sistemik bulgular
ite genetik 6zellikleri gozoniinde bulundurul-
masi ve bunlarin hepsinin birlikte degerlendi-
rilmesi dogru taninin konulmas: igin zorunlu-
dur.
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