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Olgu Sunumu / Case Report

ELE

Bietti Kristallin Distrofisinde Retinal Fonksiyonun
Objektif Tayini

Objective Determination of Retinal Function in Bietti Crystalline
Retinopathy
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Oz

Bilinen oftalmolojik veya sistemik bir rahatsizl11 olmayan 44 yaginda kadin hasta her iki gozde ilerleyici gérme kaybi1 ve gece gorememe
sikayeti ile bagvurdu. Gérme keskinligi sag gozde 0,6, sol gozde 0,2 idi. Fundus muayenesinde her iki gozde fundusta sar1 renkli
parlak kristaller goriildii. Bunun yani sira yer yer retina pigment epiteli ve koryokapillaris atrofi alanlari mevcut idi. Tam-alan flag
elektroretinogram testinde rod ve kon yanitlari baskilanmig idi. Multifokal elektroretinogram testinde foveada daha siddetli olmak
iizere perifere dogru gidildik¢e diizelen ancak normal degerlerle kargilagtirildiginda diigiik olan amplitiitler saptandi. Optik koherens
tomografide retinada ¢ok sayida hiperreflektan lezyonlar izlendi. Olgunun bulgu ve semptomlari, klinik okiiler elektrofizyoloji
sonuclariyla iliskilendirilerek Bietti’nin kristallin distrofisinde tan: ve takipte okiiler elektrofizyolojinin roliinii tartigmak amacland:.
Anahtar Kelimeler: Bietti kristallin distrofi, elektroretinografi, multifokal elektroretinografi

Summary

A 44-year-old female patient without any known systemic or ocular disease presented with progressive visual loss and night vision
disturbance. Visual acuity was 0.6 in the right eye and 0.2 in the left eye. Tiny, yellow crystalline deposits were seen on fundus
examination. In addition, areas of retinal pigment epithelium and choriocapillaris atrophy were detected. Rod and cone responses were
depressed in full-field flash electroretinogram. Multifocal electroretinogram testing showed severe foveal function disturbance with less
severe but still depressed responses toward the periphery. Multiple hyperreflective lesions were detected in the retina in optical coherence
tomography. We aimed to present the role of ocular electrophysiology by comparing the patient’s signs and symptoms with her ocular

electrophysiological test results.
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Giris

Bietti'nin korneoretinal kristallin distrofisi (BKD) retinada
sar1 goriiniimlii birikimlerle birlikte retina pigment epiteli
(RPE) ve koryokapillarisin ilerleyici atrofisiyle karakterize
nadir bir hastalikeir. Ilk olarak 1937 yilinda Bietti tarafindan
korneal kristaller, retinada parlak sar1 goriintimlii birikimler ve
RPE atrofisinin beraber goriildiigii ii¢ olgu ile tanimlanmustir.
Kiristal birikimler anormal lipid metabolizmasina bagli biriken
lipidlerden olugmakta olup birikimler konjonktiva, fibroblast ve
lenfositlerde de goriilebilmektedir.!-2 Bazi olgularda paralimbal
ylizeyel kornea stromasinda kristaller bulunsa da ¢ogu olguda
korneada birikimler olmadigi icin tani kriterleri arasinda
kornea tutulumunun yeri yoktur3 Etkilenen olgularda 3.-4.

dekatta gorme keskinliginde azalma, gece korliigii ve periferik
gorme alaninin bozulmas: gibi sikayetler ortaya ¢ikmaktadir.l
Son yapilan caligmalarda hastaligin 4935 kromozomunda
CYP4V2 geninde ortaya ¢ikan mutasyon ile iliskili oldugu
gosterilmistir.4.3.6 CYP4V?2 sitokrom P450 enzim grubundan
olup buradaki mutasyon sonucunda hiicresel diizeyde lipid
metabolizmasinda bozulma goriilmektedir.” Histopatolojik
caligmalar koroidal fibroblastlarda kompleks lipid inkliizyonlar1
ve kristallarle birlikte yaygin koroid atrofisinin varligin:
gostermigtir.?

Bu olgu sunumunda amacimiz BKD’de multifokal
elektroretinogram (mfERG) ve elektroretinogram (ERG)
bulgularinin tartigilmasidir.
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Olgu Sunumu

Kirk dort yaginda kadin hasta son 6 yildir gorme
keskinliginde ilerleyici azalma sikayeti ile bagvurdu. Oykiisiinde
herhangi bir kronik rahatsizli31 veya ila¢ kullanimi yok idi.
Gorme keskinligi tashihli olarak 0,6/0,2 (OD/OS) diizeyinde,
g6z ici basinglart 13/11 (OD/OS) mmHg idi. Biyomikroskobik
muayenesi normal sinirlarda idi. Fundus muayenesinde her iki
gozde arka polii ve midperifer retinayr tutan intraretinal sari
renkli parlak noktasal tarzda kiigiik birikimler izlendi. Fundus
muayenesinde her iki gozde lokal RPE ve koryokapillaris atrofi
alanlari ile pigment kiimeleri mevcut idi (Resim 1).

Optik koherens tomografide (OKT), dis ve ig retina katlarinda
¢ok sayida hiperreflektans gosteren noktasal lezyonlarla birlikte
dis retina katlarinda ¢ok sayida kistik degisiklikler saptandi
(Resim 2). Bu degisikliklerin kristallin birikimi alanlart ile
tamamiyla uyumlu olmadig: ve retinadaki kistik lezyonlarla
yer yer uyumlu olmayan alanlarda koroid katmaninda da kistik
degisikliklerin oldugu izlendi. Fibrozisin gelistigi alanlarda
ise bu lezyonlarin olmadigi goriildii. Hiperreflektif retinal

Resim 1. Olgunun fundus goriiniimleri

Resim 2. Olgunun her iki giziine ait optik koherens tomografi griintiileri
ERG: Elektroretinografi

birikimler OKT kesitlerinde retinanin i¢ katmanlarinda daha
az olmak iizere genelde RPE-koryokapillaris birlesiminde ve
koroidde goriilmektedir.8,

Klinik normal tam-alan elektroretinografi degerlerimiz10
dikkate alindiginda sag gozde karanlik adapte 0,01 rod yanitinda
b pik amplitiitiiniin normal alt sinirin (normal: 47-124 pV)
altinda oldugu (33,4 pV), ancak sol gzde normal oldugu
goriildii (100 pV). Karanlik adapte 3,0 ERG yanitinda ise her iki
gozde hem a hem b yanitlarinin gecikme zamanlarinda uzama
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Resim 3. Olgunun tam-alan elektroretinografi kayd:
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oldugu, a yanit amplitiitiiniin sag gozde daha belirgin olmak
tizere her iki gozde diisiik oldugu, b pik amplitiitiiniin ise sag
gozde diisiik oldugu goriildii. Aydinlik adapte 3,0 kon yanitinda
a ve b pik gecikme zamanlarinin normal oldugu fakat hem a
hem de p bik amplitiitlerinin normal alt sinirin altinda oldugu
goriildii. Aydinlik adapte 3,0 30-Hz fliker yanitinda ise P1 pik
gecikme zamaninin uzamig oldugu ve 30-Hz amplitiitlerinin
diisiik oldugu goriildii (Resim 3).

Multifokal ERG testinde her iki gozde foveal yanitlarin
deprese oldugu, perifer retinaya dogru gidildik¢e retinal
fonksiyonda santrale kiyasla diizelme goriildiigii ve fakat
amplitiit degerlerinin bir grup saglikli bireyden elde ettigimiz
normal verilerle!! kiyaslandiginda belirgin olarak diisiik oldugu
saptanmugtir (Resim 4).

Tartisma

Olgumuzun sikayeti her iki goziinde giderek ilerleyen bir
goriis bulanikligr ve yine son zamanlarda farkettigi karanlik
ortamlarda cisimleri se¢mekte zorlanmasi idi. Literatiirde
BKD’de ERG ile kaydedilemez seviyede patolojik yanitlarl,12,13
skotopik kuvvetli flag ERG’de a- ve b-pik amplitiitlerinde
azalmalar,14 rod b-pik amplitiit azalmas1,1,15 fotopik ERG’de
a ve b-pik amplitiitlerinin azalmas1,15.16 30-Hz fliker amplitiit
azalmasi1,16 ve anormal S-kon ERG bulgulari!5 bildirilmistir.
Normal ERG bulgular: varlifina ragmen fokal ve mfERG ile
retinal fonksiyonun bozuk oldugunu gosteren caligmalar da
mevcuttur.16,17

Olgumuzda sag gézde rod b pik amplitiitii normalin altinda
sol gbzde ise normal sinirlarda saptanmigtir. Kombine rod-kon
yanitlarinda ise hem a hem de b pik amplitiit ve latanslarinda
azalmalar/uzamalar saptanmustir. Fotopik yanitlarda ise her iki
gozde hem tek kon yanitinda hem de 30-Hz fliker yanitlarinda
amplitiit ve gecikme zamanlarinda azalmalar/uzamalar
saptanmuistir. Bu elektrofizyolojik bulgular olgumuzda dig retina
islevlerinin yaygin sekilde bozuldugunun géstergesidir.

MfERG testi genellikle santral 30-40 derecelik retina
bolgesinde kon fotoreseptorlerinin uyarimi sonucunda ortaya
¢ikan ve biiyiik oranda bipolar hiicre aktivitesinden koken alan
bir elektriksel yanittir. MfERG testi ile 61, 103 ya da 241 retina
bolgesine ait lokal retina iglevleri elde edilmektedir. Olgumuzda
ERG'de kon yanitlari her iki gozde patolojik oldugundan
mfERG testinde santrali tutan alanlarda daha belirgin olmak
tizere her iki gozde de amplitiitlerde belirgin diigiis izlenmistir.
BKD progresyon gosteren bir hastalik oldugundan hastaligin
degisik donemlerine ait elektrofizyolojik yanitlarin farkls
olmas: anlagilir bir bulgudur. Ancak hastaligin baglangig
donemlerinde ERG test sonucunun normal oldugu durumlarda
retina fonksiyonunun mfERG testi ile izlenmesi miimkiindiir.
Orzellikle santral tutulum olan olgularda santral retinada daha
yogun bulunan kon hiicrelerinin iglevini gosterdiginden mfERG
testinin bu olgularda progresyon takibinde kullanilmasinin
makul oldugunu diisiiniiyoruz. Dolayisiyla BKD diisiiniilerek
ERG testi yapilan olgularda fototopik ve skotopik yanitlarin
dogal olmas: halinde tanidan hemen uzaklagilmamalidir. Erken
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donemlerde ERG sonuglarinin normal sinirlarda olabilecegi
akilda tutularak bu gibi durumlarda mfERG testi ile lokal
retina fonksiyonlarinin bozuk oldugunun gésterilebilecegi akilda
tutulmalidir.

Olgumuzun OKT tetkikinde hiperreflektif alanlarin
tamaminda retinal kristalin birikimler ile uyumu yoktu fakat
Ayata ve ark.9 bu hiperreflektif alanlarla kristalin birikimlerin
uyustugunu gostermiglerdir. Retinal kristalin birikimlerin
gorme prognozu ile iligkisi net olarak gosterilememis olsa
da sensoriyel retinada yaygin kristalin birikimin oldugu
olgularda gérme keskinligi daha diisiikk olmaktadir.18 Dig
katmanlarda daha yaygin olarak izlenen kistik degisikliklerin
dis retinal tiibiilasyonlar oldugunu diisiinmekteyiz. Zweifel ve
ark.19 tarafindan tanimlanan ve retinal dejeneratif hastaliklarda
fotoreseptor tabakadaki hiicrelerin harabiyeti sonrast gecirdikleri
morfolojik degisikler sonucunda olustugu tanimlanan bu OKT
bulgusunun BKD’de de goriilebilecegi yazarlar tarafindan
belirtilmistir. Pennesi ve Weleber20 ise bu lezyonlarin kristalin
birikimlerin retina pigment epiteli tarafindan enkapsiilasyonu
olarak degerlendirmistir. Bu lezyonlarin klinik anlami ise
B-scan OKT kesitlerinde bu lezyonlarin kistik makiiler 6dem ile
karigabilmesi olup en-face OKT’deki C-scan kesitlerde lezyonun
tiibiiler yapisi daha net olarak izlenmektedir. Koroiddeki
degisiklikleri ise dis retinal katmandaki bu tiibiiler degisiklerin
yol act181 bir optik yanilsama oldugu kanaatindeyiz.

Literatiirdeki olgular ile birlikte degerlendirildiginde
mfERG ve ERG bulgularimiz BKD'de retina dig katlarinda
yaygin islev bozuklugu oldugunu gostermektedir. MfERG testi
santral retina islevini gosterdiginden BKD’de makiila islevinin
takibinde objektif bir test olarak kullanilabilir.
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