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Ailevi Eksudatif Vitreoretinopatili Bir Olgu ve Aile
Incelemesi

Familial Exudative Retinopathy: A Case and Family Analysis
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Oz

Ailevi eksudatif vitreoretinopati (AEVR) retinal anjiyogenezi etkileyen, genetik gecisli bir hastaliktir. Retinal vaskiiler tikaniklik
on tanust ile klinigimize yonlendirilen 49 yasindaki erkek hastanin hikayesi, klinik bulgular, fundus floresein anjiyografi bulgular:
degerlendirildi. Aile bireyleri ¢agirilarak g6z muayeneleri yapildi. Hastamizin hikayesinde miadinda normal dogumla diinyaya geldigi,
gocukken gegirdigi bir trafik kazasi sonrasi gormesinde azalma oldugu 6grenildi. On iki yaginda ve bize bagvurmadan 1 ay dnce her
iki goziine dig merkezde lazer uygulandigi bilgileri alindi. Hastanin 2002 de her iki goziinden “laser-assisted in situ keratomileusis”
operasyonu dykiisii vardi. Géz muayenesinde gérme seviyeleri sagda 0,4 solda 0,3 seviyesinde olup lenslerinde kortikal kesafetler
mevcuttu. Makiila optik koherens tomografide sag makiilada epiretinal membrana bagli makiila kontur bozuklugu sol makiilada
minimal perifoveal incelme izlendi. Fundusta sagda daha belirgin olmak tizere her iki gozde temporal retinal vaskiiler arklarda diizlesme,
makiilada temporale siiriiklenme, retina temporalinde retinal katlantilar, preretinal fibrozis ve lazer spotlar1 goriildii. Cekilen fundus
floresein anjiyografide de her iki temporal, alt ve tist perifer retinada kismen lazer uygulanmug avaskiiler alanlar, sag temporal retinada
sizintiya neden olan neovaskiiler yapilar saptandi. Aile bireylerinden erkek kardegin her iki retina temporal periferinde vaskiiler yapilarda
asir1 dallanma, non perfiize kord damarlar ve avaskiiler alanlar izlendi. Erkek kardeste de erken dogum oykiisii yoktu. Bu bulgularla
hastamiza evre 2A AEVR erkek kardegine ise evre 1 AEVR tanist konuldu. AEVR’de tani klinik bulgularla konulmaktadir. AEVR ailevi
gecis gdstermesi ve potansiyel olarak korliik riski tagtyan bir patoloji olmast nedeni ile, aile bireylerinin taranmas: tanida yardimer olur
ve etkilenen bireylerin takibi ve uzun vadede genetik danigmanlik agisindan 6nemlidir.
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Abstract

Familial exudative vitreoretinopathy (FEVR) is a rare inherited disorder of retinal angiogenesis. A 49-year-old male patient was referred
to our clinic for retinal vascular occlusion. His history, clinical findings, and fundus fluorescein angiography findings were evaluated.
Family members were called and eye examinations were performed. Our patient was not born preterm and he reported decreased
visual acuity after a traffic accident during childhood. He had laser treatment when he was 12 years old and again 1 month before our
examination. He also had laser-assisted in situ keratomileusis surgery for both eyes in 2002. On examination, his visual acuity was 0.4
in the right eye and 0.3 in the left eye. He had cortical cataract in both eyes. Macula OCT revealed macular contour irregularity due to
epiretinal membrane in his right eye and minimal perifoveal thinning in his left eye. On fundus photography, straightening of the retinal
vessels, macular dragging, retinal folds on temporal retina, preretinal fibrosis, and laser spots were seen. FFA revealed avascular retinal
areas with incomplete laser spots in the temporal, inferior, and superior parts of retina. He also had neovascularization with leakage in
the temporal retina of his right eye. The patient’s brother, who was also born at full term, also had excessive branching of the vascular
structures in the temporal peripheral retina, non-perfused cord vessels and avascular areas. In light of all these findings, we diagnosed
our patient with Stage 2A FEVR and his brother with Stage 1 FEVR. In summary, FEVR is a clinically diagnosed disease. Because
FEVR is inherited and potentially sight-threatening, family examination is helpful and important so that affected family members can
be diagnosed and followed up.
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Giris olarak Criswick ve Schepens' tarafindan 1969’da tanimlanmustr.

Ailevi eksudatif vitreoretinopati (AEVR) retinanin damarsal Damarsal patolojiler ilk olarak Canny ve Oliver? tarafindan fundus

gelisimini etkileyen, herediter nadir bir hastalik olup ilk floresein anjiyografi (FFA) yapilarak 1976'da ortaya konmustur.
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Kahraman ve ark, Ailevi Eksudatif Vitreoretinopatili Olguyla Aile Incelemesi

Hastaligin temel klinik bulgusunu avaskiiler periferal retina
olusturur. Buna bagli olarak gelisen iskemi hastaligin diger
bulgular: olan neovaskiilarizasyon (NVE), fibrozis, arka kutbun
traksiyonu, retinal katlantilar ve retina dekolmanina kadar
varan ciddi sorunlara yol agabilir.’ Tani fundus muayenesinde
bu bulgularin goriilmesiyle konulabilmekle beraber bulgularin
komplike oldugu ileri derecedeki olgularda aile muayenesi
taniy1 destekleyebilmektedir. Ranchod ve ark.? yaptig1 calismada
AEVR’li hastalarin %37’sinde, Pendergast ve Trese’ yaptigi
calismada ise hastalarin %57,7’sinde pozitif aile hikayesi
saptamiglardir. Ulkemizde yapilan bir caligmada da 10 hastanin
7’sinde aile hikayesi oldugu gériilmiigtiir.® Bu aragtirmada aile
bireylerinin incelenmesi ile AEVR tanist koyulan bir hastanin ve
etkilenen bireylerin bulgulart sunulmaktadir.

Olgu Sunumu

Retinal vaskiiler tikaniklik ©6n tanisi ile klinigimize
yonlendirilen 49 yagindaki erkek hastanin hikayesinden ¢ocukluk
doneminde trafik kazasi gecirdigi sonrasinda az gorme gelistigi,
12 yagindayken ve 1 ay once her iki goziine dis merkezde lazer
uygulandigi ve 2002 yilinda her iki gozden laser-assisted in situ
keratomileusis operasyonu oldugu 6grenildi. Ozgecmisinde ve
aile hikayesinde bagka ozellik yoktu. Goz dibi muayenesi ve
FFA sonrasinda dogum hikayesi tekrar sorguland: ve miadinda
normal dogum oldugu 6grenildi. Gz muayenesinde gorme
seviyeleri sagda 0,4 solda 0,3 seviyesinde olup lenslerinde hafif
kortikal kesafetler mevcuttu. Fundus fotoda temporal retinal
vaskiiler arklarda diizlesme ve her iki makiilada temporale
siiriiklenme tespit edildi (Resim 1).

Temporal periferde daha énce uygulanmig lazer spotlart ve
ayni bolgede preretinal fibrozis izlendi. Cekilen FFA da her iki
temporal retinada perfiizyon olmadigi bu bélgelerin kismen
lazerlendigi ancak sag tarafta devam eden retinal NVE bagli
sizintt oldugu goézlemlendi (Resim 2).

Optik koherens tomografide sag makiilada epiretinal
membrana bagli makiila kontur bozuklugu sol makiilada
minimal perifoveal incelme saptand: (Resim 3).

AEVR siiphesi ile aile bireyleri gz muayenesine ¢agirilds.
Muayeneye gelen babanin géz bulgulart normal sinirlarda iken
erkek kardeste her iki retina temporal vaskiiler arklarda diizlesme
ve temporal periferde vaskiiler yapilarda agir1 dallanma ve non-
petfiize kord damar goriiniimii mevcuttu ve ayrica temporal
alanda avaskiiler alanlar izlendi (Resim 4).

Resim 1. Ailevi eksudatif vitreoretinopatili olgunun fundus fotograflars; temporal
retinal vaskiiler arklarda diizlesme, sagda daha belirgin olmak iizere makiilalarda
temporale siiriiklenme, sag fundusta makiila temporalinde lazer spotlar: preretinal
fibrozis

Erkek kardeste de erken dogum oykiisii yoktu. Erkek
kardege FFA randevusu verildi ancak randevuya gelmedigi icin
¢ekilemedi. Babanin FFA’st normal sinirlarda bulundu. Erkek

Resim 2. Fundus floresein anjiyografi; her iki temporal retinada kismen
lazerlenmis avaskiiler alanlar, saF tarafta devam eden neovaskiilarizasyona bagli
sizinti

Resim 3. Makiila-optik koherens tomografi: Sag makiilada epiretinal membrana
bagli makiila kontur bozuklugu, sol makiilada minimal perifoveal incelme saptandi

Resim 4. Fundus fotografi: Her iki goz temporal retinada avaskiiler alanlar,
vaskiiler yapilarda agir1 dallanma ve non perfiize kord damar gériintimii

Tablo 1. Ailevi eksudatif vitreoretinopatide giincel klinik
siniflama
Evre | Eksuda* Klinik 6zellikler
Yok Var
1 A Retina periferi avaskiiler
2 A Ekstraretinal neovaskiilarizasyon
3 A Makiilay: i¢ine almayan retina
dekolmani
4 A B Makiilay: igine alan retina
dekolmani
5 A B Total retina dekolmant
(agik huni) (kapalt huni)
#1-4. evreler icin
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kardesteki bulgularin da destegi ile Pendergast ve Trese’nin’
glincellenmis siniflamasina gore hastamiza evre 2A AEVR
erkek kardesine ise evre 1A AEVR tanist konuldu (Tablo 1).
Diger aile bireyleri muayeneye gelmedi. Hastamiza devam eden
NVE nedeni ile non-perfiize alanlara ek lazer 6nerildi. Hastanin
aile oykiisti sorgulandiginda anne ve babasinin 2. derece kuzen
cocuklari olduklar: 6grenildi.

Tartisma

AEVR’de tan: klinik bulgularla konulmaktadir. Erken
donemde prematiire retinopatisi ile ayirimi 6nemlidir ancak ileri
yaslarda proliferatif vitreoretinopati (PVR), retina dekolmani,
vitreus hemorajisi gibi bulgularla kargimiza ¢iktiginda ve 6zellikle
asimetrik tutulum var ise diglanmas: gereken hastaliklar arasinda
Coats hastaligi, Eales hastaligi, retinoskisiz, orak hiicreli anemi,
toksokariazis gibi patolojiler mevcuttur. Hastalar kargimiza
makiilada temporale siiriiklenme, radyal retinal katlantilar,
retinal NVE, preretinal vitre organizasyonu, vitreoretinal
proliferasyon, subretinal eksudasyon ve retina dekolmaninin
farkli kombinasyonlari ile de karsimiza gelebilir. Ileri evrelerde
PVR sik goriilmektedir ve coklu cerrahi girisimlere gerek
duyulmaktadir.®

Hastaligin daha hafif formlarinda periferal avaskiilarite ile
birlikte vitreoretinal yapigikliklar, vendz-vendz anastomozlar,
vaskiiler ~dallanmada artig, V-gekilli retino-koroidal
dejenerasyonlar izlenebilir.” Asemptomatik olan ve fundus
muayenesi kabaca normal olarak izlenen bazt AEVR hastalarinda
kontrol gruplarina gore daha kiigiik optik disk ¢apr, optik disk-
makiila mesafesi/optik disk ¢ap1 oraninda artig ve optik diskten
¢tkan damar sayisinda artig tespit edilmis olup olgumuzun erkek
kardesinde de bu bulgular mevcuttur.'” Bu bulgular da AEVR
stiphesi olan olgularda bize ipucu olabilir.

Suanakadar AEVR fenotipine neden olan 5 genetik mutasyon
tanimlanmigtit (NDP, FZD4, LRP5, TSPAN12, ZNF408).'""?
Hastaligin otozomal resesif, otozomal dominant ve X’e bagli
gegisleri bildirilmektedir. Bu nedenle aile hikayesi pozitif olabilir
ancak aile bireylerinin farklt derecelerde etkilenmesinden dolay1
hikayenin negatif olmasi fazla anlamli olmayabilir. Teghiste
en onemli yanilg: noktalarindan biri, hastanin ebeveynlerinin
siklikla saglikli olmasidir. Diger aile bireylerinin ve ozellikle
kardeglerin muayenesi ileri magduriyetlerin 6nlenmesi
bakimindan ©nemlidir.”” AEVR potansiyel olarak korlitk
riski tagtyan bir patoloji olmast nedeni ile aile bireylerinin
taranmast tanida ¢ok yardimer olmasinin yaninda, bu bireylerin
hastaliklarinin  takibi ve uzun vadede genetik danismanlik
agisindan onemlidir. Ayrica nadir izlenen bu hastaligin farkls
fenotiplerde klinik seyri konusunda bilgi birikimi saglamak
agisindan da aile bireyleri incelenmelidir. Hastamiz daha 6nce
bagska merkezde lazer tedavisi gordiigii halde klinigimize tani
konulmamug gekilde refere edilmigtir. Aile bireyleri ilk kez bu
nedenle incelenmis ve erkek kardegte bu hastalik saptanmugtir.
Hastamiza genetik analiz yaptiramadigimiz igin etkilenen gen ve
genetik gecis sekli belirlenememistir, ancak ailede bu hastaligin
olasi komplikasyonlar: ve genetik gecisi ile ilgili farkindalik
yaratilmistir.
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AEVR ileri vyaglarda bulgular
¢ikabilmektedir. Bu hastaligin tanisint koyarken aile bireylerinin
taranmast yardimct olmakta ayrica etkilenen bireylerin bulgu
vermeden taninmasina, imkan vermektedir. Bu bireyler
hastaligin olast komplikasyonlar1 agisindan bilgilendirilerek
takibe alinabilir. Ayrica aile bireylerinin etkilenim durumuna
gore hastaligin gecis sekli belirlenip gelecek kugaklar icin

genetik danigmanlik verilebilinir.

Etik
Hasta Onay1: Retrospeketif bir olgu sunumu oldugu igin ve

vererek  kargimiza

hastanin kimligini ortaya koyacak bilgiler paylagilmadig: icin
hastadan onam alinmamugtir.
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