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Bir Olgu Nedeniyle
Bietti'nin Kristalin Retina Distrofisi

Dilek GUVEN!, Ahmet AKSUNGER?2, H.Haluk AKBATURS3,

Meral OR3,

OZET:

Klinigimizde, Bietti'nin kristalin retina distrofisi tams1 konulan 30 yasindaki kadin
hastanin &n segment muayenesi dogal olarak degerlendirilmis, fundus muayenesinde
ise tipik refraktil sar1 depozitler izlenmistir. Fundus floresein anjiografik muayenede,
retina pigment epitel kaybi, elektrofizyolojik testlerde fotopik ve skotopik degerlerde
belirgin bozulma ve gorme alan1 muayenesinde bilateral minimal konsantrik daralma
gorilmiistiir.

Anahtar kelimeler: Bietti' nin kristalin distrofisi, kristalin retinopati.

SUMMARY
BIETTI'S CRYSTALLINE RETINAL DYSTROPHY

Examination and analysis results of a 30 year-old woman who is diagnosed in our
clinic as Bietti’ s crystalline dystrophy are represented. Biomicroscopic examination
was considered as normal. Fundoscopic examination revealed typical yellow refractile
deposites. Fundus florescein angiographically, there was loss of retina pigment epithe-
lium. Electrophysiological tests showed disturbance of photopic and scotopic values
and perimetric examination showed minimal concentric constriction bilaterally. Ret-
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1937' de ilk olarak Bietti tarafindan, ikisi
erkek kardes, lic olguda marjinal korneal dis-
trofi ile birlikte bir tapetoretinal dejenerasyon

tanimlanmugti.) Fundus goriintiisii 3. dekatta
baglayan, arka kutupta kii¢iik, parlayan sari-
beyaz kristaller, retina pigment epitel atrofisi
ve koroidal sklerozun oldugu tapetoretinal de-
jeneresansla karakterizedir, bu hastalarda ayni
zamanda siiperfisyal marjinal korneada parlay-
an sar kristaller gosterilmistir.2 Diger yazar-
lar, kornea tutulumu olmaksizin, retinal kris-
talin distrofi izlemisler ve bunlan da Bietti'
nin distrofisi olarak adlandirmiglardir, boyle-
ce bugiine kadar 80 civarinda olgu bildiril-
migtir.3
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Tiirkiye' de, taramalarimizla tespit edebil-
digimiz, 15 Bietti kristalin retina ve kornea

distrofisi olgusu mevcuttur.-8

Bietti' nin kristalin tapetoretinal distrofisi,
genelde erkeklerde goriiliir, gece korligii ile
paralellik gdstermeyen yavas progresyonlu
gorme azalmasi nedeniyle, orta yaglarda tani
konulur. Biyomikroskopik muayenede korneal
kristaller goriilmeyebilir. Arka kutupta, retina-
nin i¢ ve dig katlarinda sar1 refraktil depozit-
ler ve retina pigment epitelin jeografik atrofi
alanlan izlenir. Optik disk ve retina damarlan
ve retinamin ekvatoryal alanlari normaldir.
Periferde, kemik korpuskiilleri geligir. Atrofik
degisiklikler arttikca, fundusun parlakhig:
¢ogaldifr igin, intraretinal kristaller sayica

azalmug gibi goriiniir.” Baz1 hastalarda, prog-
resyonla birlikte optik diskte hafif solukluk ve

retinal damarlarda daralma izlenir.3

Anjiografide, koroidal skleroz izlenir. Elek-
trofizyolojik muayene sonuglari subnormaldir.
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Res 1: Sag goz renkli fundus fotografinda, parlayan sari
renkli kristaller izlenmektedir.

Kalitm paterni, ¢ok ‘agik degildir; X' e bagh
geg:i§,9 multipleks geg:i.g,lo otozomal resesif
kaliim® ve otozomal dominant kaliim? olgu-
lan bildirilmistir.

Olgu sunusu

Daha once gozle ilgili higbir sorunu olmayan,
Kasim 92' de poz agnisi sikayetiyle sevkedilen, 30
yagindaki kadin hastanin, Mayis 93" te klinigimizde
yapilan muayenesinde, grmeler tam, 6n segmentler
dogal, tansiyon okiiler her iki gizde aplanasyon ile 17
mmHg idi. Fundus muayenesinde, her iki arka kutupta,
sant refraktil depozitler dikkat ¢ekiyordu (Res 1-2).
FFA' sinda her iki fundusta, retina pigment epitel
kaybi izlendi (Res 3). Depozitler tloresansi bloke et-
miyor ve yaymiyordu. Ekvatoryal alanlar normal olarak
izlendi. ERG' sinde fotopik ve skotopik degerlerde be-
lirgin bozulma kaydedildi. Biyokimyasal incelemede,
kolesterol ve trigliserit yiiksek bulunarak , lipid ve ko-
lesterolden fakir diyet ve lipid diizeyi kontrolii nerildi.
Lipid elektroforezinde, alfa ve beta lipoprotein diizeyi
normal, pre-beta lipoprotein diizeyi diisiik olarak belir-
lendi. Idrar tahlilinde, idrar yolu enfeksiyonunu
diigiindiiren 16kosit yogunlugu bulunarak, antibiyotik
tedavisi Onerildi. Kasim 93' teki kontroliinde, gérmeler
tam, on segment bulgular dogal ve TO' lar aplanasyon
ile 18 mmHg idi. Gorme alani mua-yenesinde, her iki
gozde minimal konsantrik daralma tespit edildi. Fundus
muayenesi aym idi. Kan tahlilinde kolesterol ve trigli-
serit yiiksek olarak bulundu. Hasta 8 aydir izlemdedir.

Anne-babasi teyze ¢ocuklan olan hastanin, bir kiz
bir erkek kardesi vardi ve gorme ile ilgili sikayet tarif-
lemiyorlardi, ancak muayene etme imkanimiz olmadi.

TARTISMA

Hastamizin bulgulan, Bietti' nin kristalin
~tina distrofisi bulgular ile uyum halindedir.

Res 2: Sol gz renkli fundus goriiniimii.

" Res 3: Sag giiz FFA' da erken fazda arka kutupta RPE

kaybu izleniyor.

Ancak, benekli retina sendromuna neden olan
klinik tablolardan ayirict tamsinin yapilmasi

gereklidir.”*10 Retina damarlarinin ve diskle-
rin dogal olmasi, retinitis pigmentosadan ayurt
edilmesini saglamaktadir. Fundus flavimaku-
latus’ ta, genelde makulada atrofik lezyon yer
alir ve FFA' da koyu koroid belirtisinin
goriinmesi tipiktir, benekler ise lipofusin ben-
zeri depozit yiiklii hipertrofik RPE hiicre alan-
larimi gostermektedir. Fundus albipunktatus'
ta, stasyoner konjenital gece korliigii, fundus
muayenesinde Ozellikle ekvator arkasinda
yogun ¢ok sayida kiigiik punktat beyaz nokta-
lar izlenir, FFA' da midperiferde benekli flore-
sans paterni goriiliir, gorme alam normaldir.
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Retinitis punktata albescens' te beyaz renkte
yuvarlak ve opak depozitler ve retina damar-
larinda incelme goriilmektedir. Sistinozis,
aminoasit metabolizmast ile ilgili bir has-
taliktit, erken yaglarda biiyiime geriligi ve
bobrek fonksiyon bozukluguna sebep olur,
kornea, konjunktiva, 6n kamara, silier cisim,
optik sinir, On-arka koroid, sklera ve RPE
hiictelerinde sistin kristalleri birikir.

Hastamizda dahili ve okiiler muayenesi ile
sistinozis ekarte edilmistir. Primer hiperok-
zalUride, gliyoksalat metabolizmasindaki bir
has sonucu sistemik olarak okzalat kristalleri
dokularda birikmektedir, idrarda okzalat ve
glikolat atithmi artrmgtir. Hastamizda tahlil
sonuglarina gore bu tanidan uzaklagilmastir,

Hastamizda, anestezi alma veya ilag kullan-
ma bykiisii olmamasi, ilag toksisitesini ekarte
etmenizi saglamistir.

Hastamizin Oykiisiinde akraba evliligi ol-
masina rafmen, aile muayeneye gelmedikleri
igin herediter gegis agisindan degerlendirile-
memigtir.

Ulkemizde yaymnlanan diger olgulardan
farkli olarak, bizim olgumuzda korneada kris-
taller izlenmemigtir, literatiirde benzer olgular
mevcuttur.

Refraktil depozitlerin kaynag1 ve Bietti has-
talifinda olabilecek herhangi bir metabolik
anormallik bilinmemektedir. Ug¢ hastada serum
kolesterol seviyesi yiiksek bulunmus, serum
lipid ve lipoprotein seviyeleri ise normal bu-
lunmustur.! Bizim olgumuzda, kolesterol ve
trigliferit yiiksek bulunmug, yapilan lipid
elektfoforezinde, alfa, beta lipoproteinler nor-
mal, pre-beta lipoprotein ise diisiik olarak tes-
pit edilmis, hastaya diyet 6nerilmistir.

1989' da Wilson ve ark. 3 hastanin 2' sinde
korneal biyopsi materyalinde, korneal ve kon-
Jjunktival fibroblastlarda kolesterol veya koles-
terol esterine benzeyen kristaller ve kompleks
lipid inkliizyonlar1 gostermislerdir.!l Benzer
kristal ve inkliizyonlar, transmisyon elektron
mikroskobu ile, dolagan lenfositlerde de kay-
dedilmistir.Bu bulgularin Bietti' nin kristalin
distrofisinin, lipid metabolizmasindaki bir
sistemik anormallikten dolay1 olduguna isaret
ettigi diigiiniilmiistiir. Richards ve ark.? nin
¢alismasinda da, buradakine benzeyen kris-
taller ve graniiler ozmofilik materyal izlen-
migtir, ancak yazarlar otozomal dominant

geciy tespit ettikleri olgulaninin, Bietti' nin
kristalin distrofisinden ayn bir antite oldugu
vurgulanmigtir.

Hiperkolesterolemi tespit edilen olgumuz-
da, kolesterol ester depo hastahif1 acisindan
(rigliserit asit lipaz eksikligine bakilmamustir,
ancak test edilmesi yararl olacaktir.

Sundugumuz olgu, kornea tutulumu ol-
maksizin, fundusta retina pigment atrofisi ve
parlayan sari renkte kristallerle karakterize
goriiniimii ve tetkik bulgular1 ile Bietti' nin
kristalin tetina distrofisi olarak diisiiniilmiis-
tiir,
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