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ÖZET

Amaç: Familial dominant druzen (FDD) otozomal dominant
genetik geçiþ gösteren ve retina pigment epiteli
metabolizmasýnda bozuklukla seyreden bir klinik tablodur.
Hastalýk, sýklýkla hayatýn ikinci ve üçüncü dekadlarý
arasýnda asemptomatik olarak ortaya çýkmaktadýr. 

Yöntem: Bu çalýþmada, FDD tanýsý alan bir olgunun klinik
bulgularý, karakteristik özellikleri ve taný kriterleri incelendi.

Anahatar KKelimeler: Druzen, familial dominant druzen.

SUMMARY

Purpase: Familial dominant drusen (FDD) is an autosomal
dominant inherited disorder, which is related to metabolic
disorder in retinal pigment epithelium. It usually onset
asymptomatic during the second to third decades. 

Methods: In this report, we discussed clinical features,
diagnosis and characteristic findings in a cases of familial
dominant drusen.

Key WWords: Drusen, familial dominant drusen.

Ret - VVit 22005: 113 :: 661 - 664



62 Familial DDominant DDruzenli Bir OOlgu Sunumu

GÝRÝÞ
Familial dominant druzen (FDD) deðiþken

penetrasyonlarla otozomal dominant geçiþ göstermekte ve
genellikle hayatýn ikinci ve üçüncü dekadlarý arasýnda
asemptomatik olarak ortaya çýkmaktadýr1. Hastalýðýn
deðiþik fenotipik özelliklerinden dolayý literatürde;
Doyne'nin bal peteði distrofisi, malattia leventinese ve
guttate choroiditis gibi deðiþik isimlerle adlandýrýlmýþtýr2.
Hastalarda retina pigment epitelinde (RPE) doðuþtan
metabolik hasar bulunduðu ve bunun sonucunda
metabolik yýkým ürünlerinin RPE basal membraný ile Bruch
membraný iç kollajenöz tabakasý arasýnda birikmesiyle
hastalýðýn ortaya çýktýðý düþünülmektedir3. Hastalarýn
küçük bir bölümünde maküler dejenerasyon geliþse de
prognoz genellikle iyi seyretmektedir4.

Bu makalede FDD saptanan bir olgunun klinik
özellikleri ve ayýrýcý tanýsý literatür bilgileri ýþýðýnda
irdelenmiþtir.

OLGU
Yirmi yedi yaþýndaki bayan hasta, yakalaþýk bir

yýldan beri her iki gözde yanma, kaþýntý ve sulanma
þikayeti ile polikliniðimize baþvurdu. Hastanýn
anamnezinden herhangi bir sistemik hastalýðýnýn
olmadýðý öðrenildi. Görme keskinlikleri her iki gözde -
0.75 myop refraksiyon tashihi ile 10/10 seviyesinde
ölçüldü. Hastanýn biyomikroskopik muayenesinde,
konjonktival damarlarda dilatasyon ve üst tarsal
konjonktivada yaygýn papillalar saptandý. Göz içi

basýnçlarý ve oküler motilite muayenesi normal olarak
deðerlendirildi. Oftalmoskopik muayenede; her iki gözde,
derin retina katlarýnda veya RPE'de, maküla ve
paramaküler bölgede daha yoðun olan, deðiþik
büyüklükte, çok sayýda, yuvarlak, gri-sarý renkte lezyonlar
saptandý (Resim1a-2a). Bu lezyonlarýn maküla
temporalinde biraraya gelerek bal peteði görünümüne
büründükleri (Resim1a-2a) ve optik disk nasalinde de yer
aldýklarý gözlendi (Resim 3a). Vitreus, retina damarlarý ve
optik sinir normal olarak izlendi. Ishihara testi ile yapýlan
renk görme muayenesi, görme alaný (Octopus) ve
elektroretinografi (ERG) testi normal olarak deðerlendirildi.
Flöresein anjiografide (FA); her iki gözde, erken arteriyal
evreden itibaren baþlayan, maküla ve maküla
temporalinde daha yoðun olmak üzere, tüm retinada RPE
seviyesinde, yuvarlak, hiperflöresans alanlar gözlendi
(Resim 1b-2b-3b).  

Hastanýn ulaþýlabilen aile bireylerinin yapýlan göz
muayenesinde; annesi ve 12 yaþýndaki erkek kardeþinin
klinik özellikleri ve muayene bulgularý normal olarak
saptanýrken, 59 yaþýndaki babanýn görme keskinliði sað
gözde 0.8 ve sol gözde 0.9 seviyesinde saptandý. Olgunun
babasýnýn fundus muayenesinde; her iki gözde, maküla
üst yarýsýnda daha yaygýn yerleþen ve optik disk nasaline
kadar uzanan druzen saptandý (Resim 4-5). Olgumuzun
aile hikayesi, klinik ve muayene bulgularý deðerlendirilerek
familial dominant druzen teþhisi konularak herhangi bir
tedavi uygulanmadý. Yaklaþýk iki yýl takip sonucunda,
hastanýn klinik ve muayene bulgularýnda herhangi bir
deðiþiklik saptanmadý.

TARTIÞMA

Druzen ve maküler dejenerasyonlarýn kalýtýmsal
geçiþi 1875 yýlýnda Hutchison ve ark. tarafýndan
tanýmlanmýþtýr5. FDD ilk kez 1899 yýlýnda Doyne
tarafýndan "honeycomb choroiditis" (bal peteði koroiditi)
adý altýnda yayýnlanmýþtýr5. Hastalýðýn otozomal
dominant geçiþ gösterdiði ve 2. kromozomun kýsa kolu
üzerinde yer alan genetik bir bozukluktan kaynaklandýðý
bildirilmiþtir6.

FDD'li hastalarýn RPE'inde doðuþtan metabolik bir
bozukluk olduðu ve bunun sonucunda RPE metabolik

Resim1a-22a: Olgunun sað ve sol göz retinasýnda, maküla temporalinde daha yoðun yerleþen yaygýn druzen.

Resim 33a: Olgunun optik disk nasalinde de yer alan  yaygýn druzen.



yýkým ürünlerinin, RPE bazal membraný ile Bruch
membraný iç kollajenöz tabakasý arasýnda biriktiði ve
böylece hastalýðýn ortaya çýktýðý düþünülmektedir7.
Baþka bir hipotezde ise, hücreler arasý matrix proteini veya
yapýsal proteinlerde doðuþtan bozukluðun mevcut olduðu
ve bunun sonucunda anormal bazal membran geliþerek
hastalýða neden olduðu öne sürülmüþtür8. Yapýlan
histopatolojik çalýþmalarda, RPE ile Bruch membranýnýn
kollajenöz tabakasý arasýnda eozinofilik materyal birikimi
gösterilmiþtir7. Ayrýca koroid ve nöral retinanýn hastalýðýn
erken dönemlerine kadar normal kaldýðý, geç dönemlerde
ise bu yapýlarda atrofi geliþebileceði bildirilmiþtir7,9. 

Hastalýk hayatýn ikinci ve üçüncü dekadlarý arasýnda
asemptomatik olarak ortaya çýkmaktadýr. Hastalarýn
fundus muayenesinde, olgumuzda da gözlendiði gibi her
iki gözde, sýklýkla simetrik daðýlým gösteren, çok sayýda,
derin yerleþimli, farklý büyüklük ve þekillerde sarý druzen
görülür. FDD'de görülen druzenin daðýlýmý yaþa baðlý
maküla dejenerasyonunda görülen druzenden farklý olarak
maküla ötesine kadar uzanmakta ve optik disk nazaline
yerleþmiþ druzenin görülmesi ile FDD için teþhis koydurucu
özellik taþýmaktadýr4,8. Olgumuzda druzenin daðýlýmý
maküla ötesine ve optik disk nazaline kadar uzanmaktadýr
(Resim 3a-3b). Yaygýn druzenin sýklýkla otozomal
dominant geçiþ gösterdiði tanýmlanmakla beraber anlamlý
bir aile hikayesinin alýnmasý genellikle mümkün
olmamaktadýr8. Çünkü etkilenen bireyler orta yaþa kadar
teþhis edilememekte ve diðer etkilenen aile bireyleri ise çok
yaþlý veya ölmüþ olmaktadýr8. Olgumuzun aile yapýsý da
bu özellikleri göstermekteydi. Ancak olgumuza ve aile
bireylerine genetik analiz yapýlamamasý çalýþmamýzýn
eksik kýsmýný oluþturmaktadýr.

FDD'nin ayýrýcý tanýsýnda düþünülmesi gereken en
önemli hastalýk yaþa baðlý maküla dejenerasyonudur.
FDD'de genetik ve aile hikayesi yanýsýra, druzen erken
yaþta (20-30 yaþ) ortaya çýkmakta, fundusta farklý
daðýlým göstermekte (druzen fundusun nasal yarýsýnda da
yer almakta) ve daha erkan yaþlarda (50-55 yaþ) görme
kaybýna yol açmaktadýr3. Ayýrýcý tanýda düþünülmesi
gereken diðer bir hastalýk da fundus flavimakülatusdur.
FDD'deki retinal lezyonlar, fundus flavimakulatusda
görülenlere göre daha açýk renkte ve daha keskin sýnýrlý
özellik göstermektedir. FDD ile karýþabilecek
hastalýklardan biri olan Sorsby'nin psödo-inflamatuvar
maküler distrofisinde ise arkadlar boyunca ve disk nasaline
yerleþen confluent druzen mevcut olup erken dönemde
koroid neovaskülarizasyonu ve exudatif makülopati
geliþmektedir. FDD'li hastalarýn küçük bir bölümünde
maküler dejenerasyon geliþse de prognoz genellikle iyi
seyretmektedir4,8. 

Hastalarýn FFA'larýnda RPE'de geniþ atrofik alanlar
mevcut olup olgumuzda da gözlendiði gibi (Resim 1a-2a-
3a), klinik olarak gözlenenden daha fazla sayýda ve daha
yaygýn druzen gözlenmektedir8. Ýlerlemiþ vakalarýn görme
alanýnda santral skotom görülebilir. ERG normal olarak
saptanýrken, elektrookülografi (EOG) hastalýðýn baþlan-
gýcýnda normal ilerleyen dönemlerde maküler tutulum
derecesine göre anormal deðiþiklikler göstermektedir3,5.

Sonuç olarak; FDD'de druzen sýklýkla daðýnýk
yerleþim gösterip, foveayý belirgin olarak etkilemediði için
görme prognozu iyi bir seyir göstermektedir. Hastalarýn
küçük bir bölümünde koroid neovasküler membran ve
maküler dejenerasyon geliþebileceðinden bu hastalarýn
düzenli aralýklarla takibi  ve aile fertlerinin de incelenmesi

Resim1b-22b-33b: Olgunun FA'sýnda RPE'de geniþ atrofik alanlar ve klinik olarak gözlenenden daha fazla sayýda ve daha yaygýn druzen.

Resim 44-55: Olgunun babasýnýn sað ve sol göz makülasýnda druzen gösteren renkli fundus fotoðraflarý..
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