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Pakikoroid Neovaskiilopatinin Eslik Ettigi Bir Best
Hastalig1 Olgusu

A Case of Best Disease Accompanied by Pachychoroid Neovasculopathy
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Oz

Bu olgu sunumunun amact, pakikoroid neovaskiilopatinin eglik ettigi 22 yagindaki bir Best vitelliform makiila distrofisi olgusunun
okiiler bulgularini tanimlamaktir. Hastanin renkli fundus fotografi, fundus otofloresans (FOF), optik koherens tomografi (OKT) ve
optik koherens tomografi anjiyografi (OKTA) goriintiileri degerlendirildi. Fundoskopik muayenede bilateral sari renkli vitelliform
benzeri submakiiler birikintiler mevcuttu. FOF gériintiilemede bu birikintiler hiperotofléresan spotlar olarak ortaya ¢ikti. OKT de, s6z
konusu submakiiler birikintilere karsilik gelen s13 diizensiz pigment epitel dekolmanlari izlendi. OKT koroidal kalinlagmay: ve dis oval
koroid damarlarinin dilatasyonunu gosterdi. Hastanin gebe olmas: nedeniyle fundus floresein anjiyografi ¢ekilemedi. Koryokapillarise
ait en-face OKTA gériintiileri koroidal neovaskiiler ag: ortaya koydu. Bu olgu sunumunda, fléresein anjiyografi icin kontraendikasyonu
bulunan bir olguda OKTA’nin neovaskiiler ag1 gozler 6niine sermesiyle Best vitelliform makula distrofisinin pakikoroid neovaskiilopati
ile birlikteligi ilk kez tanimlanmis oldu.

Anahtar Kelimeler: Best hastalig1, optik koherens tomografi anjiyografi, pakikoroid neovaskiilopati

Abstract

The aim of this case presentation is to describe ocular findings of a 22-year-old patient with Best vitelliform macular dystrophy
accompanied by pachychoroid neovasculopathy. Color fundus photography, fundus autofluorescence (FAF), optical coherence tomography
(OCT), and optical coherence tomography angiography (OCTA) images were reviewed. Fundoscopic examination showed bilateral
yellowish vitelliform-like submacular deposits. FAF revealed these deposits as hyperautofluorescent spots. OCT showed flat irregular
pigment epithelial detachments corresponding to these submacular deposits. OCT showed choroidal thickening and dilatation of the
large outer oval choroidal vessels. Fundus fluorescein angiography could not be performed because the patient was pregnant. En face
OCTA images of the choriocapillaris illustrated the choroidal neovascular network. In this case report, we describe for the first time the
coexistence of Best vitelliform macular dystrophy and pachychoroid neovasculopathy with OCTA images enabling visualization of the
neovascular network in a patient with contraindication for fluorescein angiography.

Keywords: Best disease, optical coherence tomography angiography, pachychoroid neovasculopathy

Giris Best vitelliform lezyonun ciddi bir komplikasyonu sekonder
koroi kiilari KNV li idi

Best vitelliform makiila distrofisi (Best hastalig1), genetik or01d‘ neovas. u arlzasyonu. (..N ) &€ i§m631d1r ‘vew.tam
olarak yarkin bireylerde klasik yumurta sarist goriiniimiine yol mekanizmasi bilinmemektedir. Ozellikle gérme keskinliginde
acan bir vitelliform makiiler lezyon ile karakterizedir.' Bestrofin-1 ani bir azalma oldufunda, neovaskiller doku gelisiminden

proteinini kodlayan ve 11q12-q13’te bulunan BESTI geni stiphelenilmelidir. KNV’yi goriintiilemek i¢in geleneksel boya

(eskiden VMD2 olarak adlandirilirds) bu hastaliktan sorumludur.?
Bestrofin, retina pigment epiteli (RPE) hiicrelerinin bazolateral
tarafinda bulunan bir transmembran proteinidir ve kalsiyum
bagimli klor taginmasindan sorumludur.>

anjiyografisi yapilmalidir. Ancak, boya enjeksiyonu, alerji
Oykiisit olsun ya da olmasin hastalarda anafilaksi ve iirtiker
tarzi reaksiyonlara neden olabilir ve karaciger hastaliklari,

hemodiyaliz ve gebelik boya enjeksiyonu igin gliglii rolatif
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kontrendikasyonlardir.” Boyle bir kontrendikasyon varliginda,
koryoretinal mikrovaskiiler tabakanin kesitler halinde invaziv
olmayan bir gekilde goriintiilenmesini saglayan optik koherens
tomografi anjiyografi (OKTA) en iyi alternatiftir.

Literatirde OKTA kullanilarak Best
mikrovaskiiler ayrintilarin  bildirildigi az sayida ¢aligma
bulunmaktadir.®’

lezyonuna ait

Bildigimiz kadariyla caligmamiz, Best
lezyonuna eslik eden bilateral pakikoroid neovaskiilopatinin
bildirildigi ilk olgu sunumudur.

Olgu Sunumu

Yirmi iki yasinda kadin hasta rutin oftalmolojik muayenede
sart renkli submakiiler birikintiler goriilmesi nedeniyle retina
klinigimize sevk edildi. On dért haftalik gebe olmasi diginda,
herhangi bir sistemik ya da okiiler hastalik 6ykiisii yoktu. Hasta
son birkag¢ ayda gormesinin kotiilegtigini ifade etti. Diizeltilmig
en iyi gorme keskinligi sag gizde 20/63 ve sol gozde 20/25
diizeyindeydi. On segment muayenesi normaldi. Arka segment
muayenesinde bilateral sarimsi vitelliform benzeri submakiiler
birikintiler ve tiim fundus boyunca sari renkli kiigiik noktalar
goriildii (Sekil 1). Fundus otofloresan (FOF) goriintiilemede
(Heidelberg Retina Angiograph 2®; Heidelberg Engineering
Inc.,, Heidelberg, Almanya) bu birikintiler hiperotofloresan
odaklar olarak izlendi. Optik koherens tomografide (OKT) s1g
diizensiz pigment epitel dekolman: (PED) goriildii. Koroidal
kalinlagma ve biiyiik dis oval koroidal damarlarda genigleme
izlendi.

Floresein ve indosiyanin yesili anjiyografi hasta gebe
oldugu icin yapilamadi. Bu nedenle, retina ve koroid damarlari

C

Sekil 1. Hastanin multimodal goriintiileme bulgular:: (A, B) Bilateral sar: renkli
submakiiler vitelliform birikintileri ve tiim fundustaki kiiciik sarimtrak lekeleri
gosteren renkli fundus fotograflari. (C, D) Fundus otofloresans goriintiilemede
renkli fundus fotoZraflarindaki sarimst materyale kargilik gelen hiperotofloresan
alanlar

RTVue-XR Avanti OKTA Sistemi (Optovue Inc, Fremont, CA)
kullanilarak degerlendirildi. Koryokapiller tabakaya ait en face
OKTA goruntiilerinde, her iki gbzde de polipoidal dilatasyonlarin
eslik ectigi yaygin dallanma gosteren koroidal neovaskiiler ag
goriiniimii izlendi ($ekil 2). Yapilan aile muayenesinde, hastanin
erkek kardesinde de RPE degisiklikleri, vitelliform birikinti ve
kiiciik sar1 renkli periferik lekeler tespit edildi. Hastaya gebe
oldugu i¢in herhangi bir tedavi uygulanamad: ve hasta takibe
alindi. Ancak, hasta izlemlerine devam etmedi.

Tartisma

Best vitelliform makiila distrofisi tipik olarak yagamin ilk
yirmi yilinda ortaya ¢ikar. Bununla birlikte, Best hastaliZinda
vitelliform lezyonlarin daha ge¢ gelistigi atipik durumlar da
bildirilmistir.®* Hamilelik sirasinda hormonal, hemodinamik,
vaskiiler ve immiinolojik bazi degisiklikler ortaya cikar ve
yeni okiiler degisikliklere veya onceden varolan hastaliklarin
kotiilesmesine neden olabilir.'" Hastamizda gorme ile ilgili ilk

Sekil 2. Koryokapiller tabakaya ait optik koherens tomografi anjiyografi kesiti
ve kirmizi akim katmani ve segmentasyon sinir cizgilerini de igeren B-scan
gortintiileri. Optik koherens tomografi anjiyografi goriintiileri koroidal neovaskiiler
ag1 hem (A) sag hem de (B) sol gozde bagartyla gostermistir. B-scan goriintiilerde
1§ diizensiz pigment epitel dekolmani izlenmektedir
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sikayetler gebeligin ilk trimesterinde ortaya ¢ikmist: ve hasta
ergenlik doneminde herhangi bir gérme sorunu yasamadigini
ifade etmisti.

Sorumlu gen ve protein tanimlanmig olmasina ragmen, Best
hastaliginin altinda yatan kesin mekanizma bilinmemektedir.
Sorumlu proteinin, bestrofin-1’in, plazma membraninda
kalsiyuma bagimli bir kloriir kanali, bikarbonat tagtyici ve
voliim diizenleyici, endoplazmik retikulumda bir klor kanals
veya kalsiyum sensorii olarak calistigina inanilmakeadir.!'21514
Molekiiler bir ¢aligma, Best hastaliginda uzun siireli fotoreseptor
dis segment beslenmesinden sonra otofloresan materyal
birikiminin artti@int ve sivi akiginin bozuldugunu, ayrica
rodopsin degradasyonunun geciktigini ve kalsiyum yanitlarinin
degisiklik gosterdigini bildirmistir.”” Yazarlar kalsiyum
sinyalizasyonu ve oksidatif stresin, Best hastaliginin klinik
tablosuna 6nemli katkilarda bulundugunu belirtmiglerdir. RPE
disfonksiyonu, fotoreseptor dig segment yenilenme dongiisiiniin
bozulmasina ve bu materyelin subretinal boglukta birikmesine
neden olur. Fundus muayenesinde goriilen sar1 renkli materyal
ve OKT'de goriilen s1g diizensiz PED’lere karsilik gelen FOF
goriintiilemedeki hiperotofloresan bélgeler, bu materyalin
fotoreseptor dis segmentleri ile iliskisini destekler niteliktedir.
Biriken materyal ve subretinal sivi olusumu nedeniyle, RPE ve
fotoreseptor dis segmentleri arasindaki apozisyonun dogrudan
kaybi, subretinal vitelliform materyalin daha fazla birikmesine
neden olabilir.

Best hastaliginda KNV’nin goriintiilenmesinde OKTA’nin
floresein anjiyografiye iistiinliigii daha once bildirilmigtir.°
Ayrica, floresein anjiyografinin, mevcut gercek neovaskiiler
bolgeyi oldugundan kiiciik gosterebilecegi de belirtilmigtir.®
Vitelliform lezyonun maskeleme etkisi, altta yatan neovaskiiler
dokunun goriintiilenmesini engelleyebilir. Bizim olgumuzda
KNV, OKTA goriintiilerinde vitelliform materyalin icinde
net olarak goriilmekteydi. OKTA’nin bir bagka avantaji,
bizim olgumuzda da oldugu gibi, nefrotoksisite, anafilaksi
reaksiyonlart ve hamilelik gibi kontrendikasyonlari bulunan
boya enjeksiyonunu gerektirmemesidir. Ancak, sizintinin tespit
edilememesi KNV lezyonlarinin aktivitesini belirlemedeki
kullanimini sinirlamakeadir. Son yillarda yapilan aligmalar,
aktif ve inaktif KNV lezyonlarinin ayirt edilebilmesi icin OKTA
patern 6zelliklerini tanimlamaya ¢aligmugtir.'®!

Yapilan calismalarda Best hastaliginin koroidal incelme
ile iligkili oldugu bildirilmistir."®"” Ancak olgumuzda, artmis
koroid kalinlig: ile birlikte pakikoroid spektrum hastalik
ozellikleri bulunmaktaydi.”” OKT goriintiilerinde s1g diizensiz
PED’ler mevcuttu. Daha once klinigimizde gerceklegtirilen
bagka bir ¢aligmada s1g diizensiz PED’lerin eslik ettigi pakikoroid
spektrum hastaliklarda tip 1 KNV goriilme sikliZinin yiiksek
oldugu (%74) bildirilmisti.* Bu verilerle uyumlu olarak
olgunun her iki géziinde de OKTA ile yaygin dallanma gosteren
koroidal neovaskiiler ag goriintimii izlendi. Bildigimiz kadariyla
caligmamiz, Best lezyonu ile bilateral pakikoroid neovaskiilopati
arasindaki iliskinin bildirildigi ilk olgu sunumudur. Bu
iki hastalifin bir arada bulunmasinin rastlantisal mi yoksa
patofizyolojide ortak bir mekanizmanin sonucu mu oldugunu
belirlemek icin daha ileri ¢aligmalara ihtiyag vardur.
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