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ÖZ

Oküler komplikasyonlar myotonik distrofi li olgularda sık olarak izlenir ve ilk klinik bulgu olabilir. Bu olgularda katarakt, oküler moti-
lite bozuklukları, hipotoni, retinada pigmenter değişiklikler ve kelebek desenli maküler distrofi  görülebilmektedir. Bu makalenin amacı 
myotonik distrofi li bir olguda saptanan kelebek desenli maküler distrofi  birlikteliğini sunmak ve tartışmaktır.
Anahtar kelimeler: Myotonik distrofi , kelebek desenli maküler distrofi 

ABSTRACT

Ocular complications frequently present in patients with myotonic dystrophy and may be the fi rst clinical sign. Cataract, ocular motility 
changes, hypotony, retinal pigmentary changes and butterfl y-shaped macular dystrophy can be noted in these patients. The aim of this 
study is to present and discuss butterfl y-shaped macular dystrophy in a case with myotonic dystrophy.
Keywords: Myotonic dystrophy, butterfl y-shaped macular dystrophy
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GİRİŞ

Myotonik distrofi  multisistemik, otozomal dominant geçiş 
gösteren progresif kas yorgunluğu ve myotoni ile karakteri-
ze nöromusküler bir hastalıktır1.Erişkin yaşta görülen mus-
küler distrofi lerin en sık tipi olup prevalansı 1/8.000’dir2. 
Olgularda kas hastalığı ile birlikte kardiyak, endokrin, 
solunum ve gastrointestinal sistem tutulumu görülebilir3. 
Myotonik distrofi  olgularında en sık görülen oküler bulgu 
katarakt olup ptozis, oküler motilite bozuklukları, oküler hi-
potoni, epiretinal membran, retina pigment değişiklikleri ve 
patern distrofi  tanımlanmıştır4-21.

Retinanın pigment epitelinin (RPE) patern distrofi lerinden 
kelebek desenli maküler distrofi  ilk kez 1970 yılında Deut-
man ve ark.22 tarafından bildirilmiştir. Tipik olarak maküla 
altında RPE katına lokalize, bilateral simetrik kelebek şek-
linde pigmente lezyonların varlığı söz konusudur22,23. Pig-

menter lezyonlar zaman içerisinde solmakta ve atrofi k deği-
şiklikler izlenmektedir2.

Bu makalenin amacı myotonik distrofi li bir olguda kelebek 
desenli maküler distrofi  birlikteliğini sunmak ve tartışmak-
tır.

OLGU SUNUMU

Elli beş yaşında kadın hasta her iki gözde uzun süreden beri 
mevcut olan az görme şikayeti ile kliniğimize başvurdu. 
Olguya 8 yıl önce hastanemiz nöroloji kliniğinde myotonik 
distrofi  tanısı konmuş idi.

En iyi düzeltilmiş görme keskinliği düzeyleri sağ gözde 0.5, 
sol gözde 0.7 olarak ölçüldü. Göz hareketleri serbest, gözler 
primer pozisyonda ortoforik idi. Göz içi basıncı bilateral 11 
mmHg idi. Her iki gözde hafi f pitozis mevcut olup lakrimal 
sistem muayenesi normaldi. Ön segment bakısında bilateral 



lenste kortikal kesafet artışı dışında ek patoloji yoktu. Fun-
dus bakısında bilateral makulada hipopigmenter değişiklik-
ler görüldü (Resim 1a, 1b). Fundus fl oresein anjiyografi de 
makülada çizgisel uzanım gösteren hipofl oresan ve hiperf-
loresan alanlar saptandı (Resim 2a ve 2b). Optik koherans 
tomografi de sağ gözde daha belirgin hiperrefl ektif subreti-
nal birikimler görüldü (Resim 3a ve 3b). Hastaya kelebek 
desenli maküler distrofi  tanısı kondu. Elektoretinografi  ve 
elektrookülografi  randevusuna hasta genel durum bozuk-
luğu nedeniyle gelemedi. Aile taraması önerildi ancak aile 
bireyleri kliniğimize başvurmadı.

TARTIŞMA

Oküler komplikasyonlar myotonik distrofi li olgularda sık 
olarak izlenir ve ilk klinik bulgu olabilir. Katarakt en sık 
görülen oküler hastalık olup neredeyse hastaların tümün-
de görülmekte olup ve 50 yaş altında subkapsüler katarakt 
gelişimi ile karakterizedir ve bu olguların %33’ünde klinik 
olarak anlamlıdır. Oküler kas tutulumu klinikte eksternal 
oftalmopleji, motilite bozuklukları, orbikülaris okuli ve le-
vator palpebrada güçsüzlük, ptozis şeklinde kendini göstere-
bilmektedir24. Myotonik distrofi li olgularda oküler hipotoni 
saptanabilir, dışa akım artışından kaynaklanabileceği öne 
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Resim 1A: Sağ göz, renkli fundus fotoğrafında makülada hipo-
pigmenter değişiklikler

Resim 2A: Sağ göz, fundus fl oresein anjiyografi de çizgisel uza-
nım gösteren hipofl oresan ve hiperfl oresan alanlar

Resim 3A: Sağ göz, optik koherens tomografi de subretinal hiper-
refl ektif birikintiler

Resim 1B: Sol göz, renkli fundus fotoğrafında makülada hipo-
pigmenter değişiklikler 

Resim 2B: Sol göz, fundus fl oresein anjiyografi de çizgisel uza-
nım gösteren hipofl oresan ve hiperfl oresan alanlar

Resim 3B: Sol göz, optik koherens tomografi de subretinal hiper-
refl ektif birikintiler



sürülmekle birlikte mekanizması net olarak bilinmemekte-
dir25.

Retina pigment epitelinin patern distrofi leri yavaş progres-
yon gösteren; retina pigment epiteli seviyesinde sarı benek, 
granüler veya retiküler pigment depozitlerinin birikimi 
ile seyreden bir hastalık grubudur20. Genellikle derin gör-
me kaybına neden olmamakla birlikte hastalık ilerledikçe 
RPE’de atrofi  başlar ve hastada santral görme kaybı oluşabi-
lir20,26. Literatürde 50 yaşındaki olgularda bildirilmiş olsa da 
görme kaybı tipik olarak 70 yaşından sonra olur ve klinikte 
bu olgulara tanı genellikle tesadüfen konmaktadır9,27,28. Pa-
tern distrofi lerin gruplanmasında pigment dağılım desenleri 
esas alınmıştır ve foveomaküler viteliform distrofi , kelebek 
desenli maküler distrofi , retiküler distrofi , multifokal pat-
tern distrofi  ve fundus pulverulentus olmak üzere beş gruba 
ayrılmaktadır. Altta yatan neden kesin olarak bilinmemek-
le birlikte periferin/RDS gen mutasyonu ile ilişkili olduğu 
gösterilmiştir29. Patern distrofi ler; myotonik distrofi , Crohn 
hastalığı, psödoksantoma elastikum, Mcardle hastalığı ve 
maternal kalıtımlı sağırlık ve diyabet tanılı olgularda da iz-
lenmektedir ve bu nedenle tanı konulan hastalara sistemik 
tarama yapılmalıdır30,31. 

Literatürde myotonik distrofi li olgularda %25’e varan oran-
larda kelebek desenli maküler distrofi  ve retiküler distrofi  
saptandığı bildirilmiştir6,32,33. Kimizuka ve ark.9; 49 myoto-
nik distrofi li olgunun %26.6’sında kelebek desenli maküler 
distrofi , %24.5’inde retiküler pigmenter retina değişiklikleri 
ve %43.9’unda periferal atrofi k poligonal değişiklikler sap-
tamışlardır. Myotonik distrofi  hastalarında prematür yaşlan-
ma mevcut olup patogenezde retina pigment epitel hücrele-
rinde lipofuscin birikimi olduğu öne sürülmüştür34. Retina 
pigment epitelyum kaybı ile birlikte dış retina katlarında 
atrofi  mevcuttur34.

Son yapılan çalışmalarda myotonik distrofi li olgularda okü-
ler hastalık olarak lameller maküla deliği ve foveoskizis ile 
uveal melanom da bildirilmiştir35,36.

Myotonik distrofi  tanısı konmuş olgularda katarakt sık rast-
lanan bir bulgu olup görme keskinliğindeki azalmayı açık-
lasa da fundoskopik muayene büyük önem taşımaktadır. 
Fundoskopik muayenede saptanamayan retina pigment epi-
tel değişiklikleri optik koherens tomografi  yardımı ile tanı-
nabilmektedir20.

Literatürde fundus otofl oresans görüntülemenin de bu ol-
gularda fl oresein anjiyografi ye gerek duyulmadan tanı koy-
mada yardımcı olabileceği vurgulanmıştır15. Patern maküler 
distrofi de fundus fl oresan anjiyografi deki hipofl oresan alan-
ların retina pigment epiteli seviyesinde lipofusin birikimine 
bağlı olduğu ve bu alanların fundus otofl oresans görüntüle-
mede tipik çizgisel hiperotofl oresan alanlar olarak görülece-
ği belirtilmiştir15.

Sonuç olarak myotonik distrofi li olgularda kelebek desenli 
maküler distrofi  görülebilir. Bu olgularda katarakt yanında 

maküler değişiklikler de görme azlığının nedeni olabilir. Ol-
guların bu açıdan dikkatle değerlendirilmesi gerekmektedir.
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