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Olgu Sunumu / Case Report

Ayni1 Aileden X’e Bagli Juvenil Retinoskizisli
Ug Olguda Spektral-Domain Optik Koherens
Tomografi Bulgularinin Degerlendirilmesi

Assessment of Spectral-Domain Optical Coherence
Tomography Findings in Three Cases of X-Linked Juvenile
Retinoschisis in the Same Family
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Oz

X’e bagls juvenil retinoskizis (XBRS), norosensoriyal retinanin tabakalara ayrilmas: ile karakterli, X'e bagli resesif gecis gosteren bir
retina distrofisidir. Hastalarin fundus muayenelerinde siklikla makiilada foveal kistleri gosteren bisiklet tekerlegi goriintiimii mevcuttur
ve spektral-domain optik koherens tomografide (SD-OKT) retinal tabakalardaki ayrigma tipiktir. XBRS hastaliginin ayni ailenin
bireyleri arasinda farkls klinik seyirleri, evreleri ve SD-OKT goriiniimleri olabilir. SD-OKT; XLRS ile ilgili daha detayls bilgiler elde
edebilmemizi saglayan ¢ok 6nemli bir goriintiileme yontemidir. Bu ¢alismada ayni aileden ti¢ olgunun farkls klinik 6zellikleri ve SD-
OKT bulgulari incelenmistir.

Anahtar Kelimeler: Herediter retinal distrofi, spektral-domain optik koherens tomografi, X'e bagli juvenil retinoskizis

Abstract

X-linked juvenile retinoschisis (XLRS) is an X-linked hereditary retinal dystrophy characterized by splitting of the neurosensory retina.
On fundus examination, the macula often has a spoke wheel appearance with foveal cystic lesions, and separation of the retinal layers is
typical on spectral-domain optical coherence tomography (SD-OCT). Patients with XLRS can exhibit different clinical courses, stages,
and SD-OCT findings, even among members of the same family. SD-OCT is an important imaging method that allows us to achieve
more detailed information about XLRS. In this study, we report three patients in the same family who have different clinical features
and SD-OCT findings.
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Giris katlardaki bozukluga isaret eden normal a dalgast ile beraber B
dalgasinda azalma goriiliir.>* Retinada beyaz benekler, reti
Xe bagli Juvenil Retinosikizis (XBRS) prevelans: 1:5.000 o eoindd azdma ORUL © 7 Hetinada beyaz beneker, retina

ile 1:25.000 arasinda olan herediter bir retinal distrofidir.! Erkek damarlarinda incelme, periferik recinada dendric gorintmd,

vaskiiler kiliflanma diger bulgulardir ve vitreus hemorajisi ve

cocuklar ve ergenlerdeki en sik makiila dejenerasyonudur ve X’e
bagls resesif gegis gosterdiZi icin kadinlar tagtyict olmakeadir.!
ilk semptomlar siklikla okul ¢aginda 5-10 yaglarinda baslar
ve bu donemde gorme diizeyleri siklikla 20/200 ile 20/50
arasindadir.* Hastalarin fundus muayenelerinde siklikla
makiilada foveal skizisi gosteren bisiklet tekerlegi goriiniimii
mevcuttur ve spektral-domain optik koherens tomografide
(SD-OKT) retinal tabakalardaki ayrisma tipiktir."*? Ayrica
periferal retinoskizis en sik inferotemporalde olmak iizere %50
olguda bulunur. Elektroretinografide (ERG) tipik olarak i¢ retinal

retina dekolmani gibi komplikasyonlar gériilebilir."*?

XBRS ¢ok farkli klinik spektrumlarda ortaya ¢ikabilen
bir hastaliktir ve ayni ailenin bireyleri arasinda bile farkli
klinik ozellikleri ve SD-OKT goriiniimleri olabilir. SD-OKT
ozellikle tanida fundus muayenesinde segilemeyen bulgulari da
saptamast nedeniyle ¢ok degerlidir ve hastaligin farkli fenotipik
bulgularinin saptanmasinda yardimcidir.* Biz de bu yazimizda
ayni aileden {i¢ olgunun farkli klinik ve SD-OKT bulgularint

sunmay! ve tartigmayi amacladik.
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Doguizi ve ark, SD-OKT ve XBRS

Olgu Sunumlar1

Olgu 1

On iki yagindaki erkek hasta klinigimize her iki gozde
az gorme sikayeti ile bagvurdu. En iyi diizeltilmig gorme
keskinligi sagda 20/100, solda 20/80 seviyesindeydi. Gérme
azlig1 sikayeti gece ve giindiiz arasinda fark gostermiyordu.
Refraksiyonu sagda +2,25 solda +1,25 (-1,25&180) idi.
Dilate fundus muayenesinde, hastanin her iki géziinde vitreus
sinerezisi, periferik retinada pigmenter degisiklikler ve
makiilada foveal skizis ile uyumlu olabilecek bisiklet-tekerlegi
goriintiisii mevcuttu (Resim 1). SD-OKT’de (Spectralis;
Heildelberg Engineering, Heildelberg, Almanya) her iki goz
foveada ozellikle i¢ niikleer tabakada belirgin skizis kaviteleri
ve beraberinde her iki gbzde de biiyiik foveal kist oldugu
goriildii (Resim 2). Sag gozde santral foveal kalinlik (SFK)
606 pm iken, sol gozde 612 pm olarak belirlendi. Ayrica
her iki gozde SD-OKT’'de foveal alanda elipsoid zonda ve
ekternal limitan membranda bozulma oldugu da izlendi.
Hastanin sistemik bir hastaligi yoktu. Aile hikayesinde erkek
kardeginde ve dayisinda da gérmede zorluk oldugu dgrenildi.
Mevcut bulgularla hastaya XBRS tanisi konuldu. Hastanin
diger kardesleri ve ailedeki erkek iiyeler muyeneye ¢agrildi.

Resim 1. Olgu !'in sol ve sag gozlerine ait renkli fundus fotograflar; her iki gozde
santralde foveal skizis ile uyumlu bisiklet tekerlegi gériiniimii; perifer retinadaki
pigment degisiklikleri ve vitreus sinerezisi izlenmekte

Resim 2. Olgu 1'in sol ve sag gozlerine ait spektral-domain optik koherens
tomografi goriintiileri; her iki goz foveada 6zellikle i¢ niikleer tabakada belirgin
skizis kaviteleri ve beraberinde her iki gézde de biiyiik foveal kist izlenmekte

Olgu 2

Birinci olgunun kardesleri (1 kiz, 1 erkek) muayene
edildiginde, 8 yagindaki erkek kardesin her iki goziinde
gorme azligir oldugu gorilldi. En iyi diizeltilmis gorme
keskinligi her iki gozde 20/100 seviyesindeydi. Refraksiyonu
bilateral +0,75 idi ve 6n segment muayeneleri her iki gozde
de dogaldi. Dilate fundus muayenesinde, hastanin her iki
goziinde vitreus sinerezisi, vitreus tiilleri, periferik retinoskizis
ve makiilada foveal skizis ile uyumlu olabilecek bisiklet-
tekerlegi goriintiisii mevcuttu (Resim 3). SD-OKT’de her iki
goz foveada ozellikle i¢ niikleer tabakada kistler oldugu, kistik
yapilarin birleserek retinada skizis olugturdugu ve bunlarin
foveadan perifere dogru azalarak devam ettigi goriildii (Resim
4). Ayrica az miktarda da dig pleksiform ve dis niikleer
tabakalarda da kistler oldugu izlendi. Sol gézde SFK 324 pm
iken, sag gozde 456 pm olarak belirlendi. Ayrica sag gozde
daha belirgin olmak iizere foveal alanda elipsoid zonda ve
eksternal limitan membranda da diizensizlik oldugu izlendi.

Hastanin sistemik bir hastaligi yoktu. Mevcut bulgularla
hastaya XBRS tanist konuldu.

Resim 3. Olgu 2'nin sol ve sag gozlerine ait renkli fundus fotograflari; hastanin
her iki géziinde makiilada foveal skizis ile uyumlu olabilecek bisiklet-tekerlegi
gorlintiist, vitreus sinerezisi, vitreus tiilleri ve periferik retinoskizis izlenmekte

A

Resim 4. Olgu 2'nin sol ve sag gozlerine ait spektral-domain optik koherens
tomografi goriintiileri; i¢ niikleer tabakada kistler oldugu, kistik yapilarin birleserek
retinada skizis olugturdugu ve bunlarin foveadan perifere dogru azalarak devam
ettigi izlenmekte; ayrica az miktarda da dig pleksiform ve dig niikleer tabakalarda
da kistler oldugu goriilmekee

303



Turk J Ophthalmol 47; 5: 2017

Olgu 3
Ailedeki
kardeglerin 41 yagindaki dayisinda her iki gozde gorme azlig:

diger erkek {iiyeler muayene edildiginde,

saptand1. Gorme azliginin ¢ocukluk déneminden beri oldugu
ogrenildi. En iyi diizeltilmis gorme keskinligi her iki gdzde
20/200 seviyesindeydi. Refraksiyonu bilateral +0,50 idi ve 6n
segment muayeneleri her iki gézde de dogaldi. Dilate fundus
muayenesinde, hastanin her iki goziinde vitreus sinerezisi,
periferik pigmenter degisiklikler ve silik foveal refle mevcuttu
(Resim 5). SD-OKT de her iki gozde belirgin foveal atrofi izlendi
(Resim 6). Sag gozde SFK 127 pm iken, sol gozde 125 pm
olarak belirlendi. Ayrica SD-OKT’de foveal alanda yogun atrofi
nedeniyle ozellikle i¢ retinal katlarin net secilemedigi goriildii.
Hastanin sistemik bir hastalig1 yoktu. Mevcut bulgularla hastaya
XBRS tanist konuldu.

Tartisma

XBRS, norosensoriyal retinanin tabakalara ayrilmasi ile
karaketerli, genellikle X'e bagli resesif gecis gosteren bir retina
distrofisidir. Hastalik X kromozomunun p22 bélgesinde
yeralan XLRS1 genindeki bir¢ok farkli mutasyona bagli olarak

gelisir.” XLRS1 geni, 6zellikle fotoreseptor ve Miiller hiicreleri
tarafindan ekprese edilen ve retinanin anatomik ve fonksiyonel

Resim 5. Olgu 3’iin sol ve sag gozlerine ait renkli fundus fotograflari; hastanin
her iki goziinde makiiladaki atrofi, vitreus sinerezisi ve periferik pigmenter
degisiklikler izlenmekte

Resim 6. Olgu 3'iin sol ve sag gozlerine ait spektral-domain optik koherens
tomografi goriintiileri: Her iki gozde belirgin foveal atrofi izlenmekte
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biitiinliigiiniin  korunmasinda ¢ok 6nemli bir roli olan
retinoskizisin proteinini kodlamaktadir. Bu proteinin mutasyon
sonucunda anormal yapida iiretilmesi retina katlarindaki yapisal
biitiinliige zarar vererek, tiim retinal tabakalarda gelisebilen
kistlerin ve skizis kavitelerinin olusumuna neden olur.’

Hastalik, genellikle tipik olarak juvenil yaglarda farkedilir
ancak daha nadir olarak infantil dosnemde nistagmus ve sagilikla
da ortaya ¢ikabilir. Goz dibi muayenesinde ozellikle foveal
bolgede bisiklet tekerlegine benzer goriiniimde mikrokistlerin
izlenmesi tan: i¢in en 6nemli bulgu olarak kabul edilmektedir.
Yillar iginde bu goriiniim kaybolabilir, mikrokistler birleserek
biiyiik foveal kistleri olugturabilir veya daha da ileri dénemlerde
foveal bolgede atrofi gelisebilir.>®

XBRS'nin ayirici tanisinda retinitis pigmentosa, edinsel
retinoskizis, Goldman-Favre hastaligi, Wagner hastaligi,
Stickler sendromu, makiilar distrofiler, koroidal distrofiler ve
periferik vitreoretinal dejenerasyonlar sayilabilir. Olgularimiz
bu hastaliklardan; gorme diizeyleri, klinik bulgulari, sistemik
hastaliklarla birliktelik gostermemesi, tipik makiila lezyonlari,
SD-OKT bulgular: ve kalitim 6zellikleri itibariyle ayrilmaktadir.

XBRS tanisinda klinik bulgular ve ERG 6nemlidir ancak,
SD-OKT 6zellikle hastaligin erken evrelerinde norosensorial
retinadaki ayrilma planini, skizis kavitelerinin biiyiikliigiinii ve
yayilimini gostermesi agisindan oldukga 6nemli bir yere sahiptir.
Hastaligin ayni aile bireyleri arasinda bile farkls klinik ézellikleri
ve SD-OKT bulgular: olabilecegi gibi, ayn: hastanin iki gozii
arasinda da farkliliklar saptanabilir. Ayrica lezyon karakteristigi
de zamanla degisebilir.” Bizim olgularimizda da bu ¢esitlilik
goriilmektedir.

XBRS hastaliginda SD-OKT’de en sik goriilen bulgularin
basinda i¢ niikleer tabakada olusan yaygin retinal ayrigma
(skizis olusumu) gelmektedir. Daha az siklikla olmak {izere
dis niikleer, dis pleksiform tabakalarda da ayrigma bulgulari
saptanabilir ve sinir lifi-gangliyon hiicre tabakasinda kiigiik
kistoid degisikliklerin olabilecegi bildirilmigtir.®>'* Bizim de
benzer sekilde ikinci olgumuzda SD-OKT'de her iki goz
foveada ozellikle i¢ niikleer tabakada belirgin skizis kaviteleri
daha az olarak da dis pleksiform ve dis niikleer tabakalarda
kistler goriildii. Tipik olarak skizis kaviteleri en uzun ve
biiyiik olarak foveal ¢ukurlukta olugmakla beraber her iki
yanda devam ederek tiim arka kutup boyunca devamlilik
gosterebilmektedir ancak bizim olgularimizda foveal bolge ile
sinirlt idi. Son yillarda nadir goriilen bu hastalikla ile ilgili;
SD-OKT ile yapilan ¢aligmalarda skizis seviyesinin daha ¢ok
i¢ niikleer ve dis niikleer-pleksiform tabakalarda oldugunun
gosterilmesi, skizisin daha ¢ok internal limitan membran ve
sinir lifi gibi daha ylizeysel retina tabakalarinda oldugunu
gosteren daha oOnceki yillara ait histopatolojik ¢aligmalarla
celismektedir.®>'°  Histopatolojik c¢aligmalardaki teknik
yetersizliklerin boyle bir sonuca yol actifini ve iz wvivo olarak
retinanin yiiksek ¢oziintirlikte goriintiilenebilmesine imkan
veren SD-OKT ile XBRS hakkinda daha dogru bilgiler edinme
imkan1 buldugumuzu diigiinmekteyiz.

ilk olgumuzda XBRS'de daha az siklikta goriilen ve hemen
her zaman i¢ niikleer tabakalardaki skizis kaviteleri ile birlikte
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olan biiyiik foveal kist mevcuttu. Biiyiik foveal kistin daha
once mevcut olan kaviteler arasindaki septalarin kopmasiyla
olustugu diistintilmektedir ve daha diisitk gorme keskinligi ile
iligkili olabilecegi bildirilmektedir.”*® Ancak bizim olgumuzda
gorme keskinligi ikinci olgumuzla benzerdi. XBRS'de retina
ici skizis olusumu ile seyreden fenotipik SD-OKT goriiniimleri
zamanla gerileyerek yerini atrofiye birakabilmektedir.!®!"!1
Benzer gekilde de bizim c¢aligmamizda da iiglincii olgumuz
olan; diger iki XBRS'li kardesin 41 yasindaki dayisinda
SD-OKT’de her iki gozde belirgin foveal atrofi saptandi.
Bu evrede SD-OKT’de saptanan foveal atrofi tek bagina tani
koydurucu 6zellikte degildir, ancak hastanin yeZenlerinde XBRS
tanusinin bulunmasi, hastanin ¢ocukluk ¢agindan beri az gorme
sikayetinin olmasi, muayenede periferik retinada pigmenter
degisiklikler ve vitreusda degisikliklerin saptanmasi bizi taniya
ulagtirmistir.

Bu caligmada ayn: aileden farkli klinik ve SD-OKT
bulgulart olan ii¢ olgu sunulmugtur. XBRS hastaliginin ayni
ailenin bireyleri arasinda bile farkl: klinik seyirleri ve SD-OKT
goriintimleri olabilir. SD-OKT; hastaligin makiilada yol actig1
farkli yapisal bozukluklari, bunlarin seviyelerini ve evrelerini
anlamamizi saglayan ¢ok oOnemli, egsiz bir goriintiileme
yontemidir.
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