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Abstract

Amac: Yasunari nodiilleri nérofibromatozis tip 1 (NF-1) tanils hastalarda
goriilen sinirlari goreceli diizensiz kubbe, plakoid veya yama seklinde olan
koroidal lezyonlardir. Bu ¢aligmada Yasunari nodiillerinin multimodal
goriintiileme ozellikleri ve NF-1 tanisindaki 6nemi irdelenmisgtir.

Gerecg ve Yontem: Ocak 2022 ve Aralik 2023 tarihleri arasinda Dokuz
Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Gz Hastaliklar1 Anabilim Dali’'nda
muayene edilen NF-1 tanili hastalarin tibbi kayitlar: ve kaydedilmig
optik koherens tomografi (OKT), artirilmig derinlik goriintiileme OKT,
kizilotesi reflektans (KR) goriintiileme, OKT anjiyografi ve renkli fundus
goriintiileri retrospektif olarak incelenerek Yasunari nodiilleri varlig:
kaydedilmistir.

Bulgular: Calismaya toplam 27 hastanin 54 gozii dahil edilmistir.
KR goriintiilemede 52 gozde (%96,3) en az bir adet koroid nodiilii
saptanmigtir. Yeterli kalitede OKT anjiyografi goriintiileri mevcut olan
43 gézden (%79,6) 31’inde (%72,1) koroid nodiilleri, koryokapillaris
kesitinde akim defekti gosteren alanlar olarak izlenmistir. Incelemeye
dahil edilen 54 gozden 2’sinde (%3,7) Lisch nodiilleri izlenirken koroid
nodiilleri izlenmemistir. On alt1 gdzde (%29,6) ise koroid nodiillerinin
varlifina ragmen Lisch nodiilleri saptanmamugtir. Geriye kalan 36 gozde
(%66,7) ise hem Lisch nodiillerinin, hem de koroid nodiillerinin varlig
saptanmistir.

Sonug¢: Yasunari nodiilleri NF-1 olgularinda sik izlenmekte ve
multimodal goriintiileme teknikleriyle ve ozellikle KR goriintiileme ile
kolaylikla saptanabilmektedir. Lisch nodiillerinin ortaya ¢ikmasindan
once koroid nodiillerinin goriilebilmesi, Yasunari nodiillerinin NF-1
tanisindaki onemini gostermektedir.

Anahtar Kelimeler: Koroid nodiilleri, kizilotesi reflektans

goriintiileme, multimodal goriintiileme, ndrofibromatozis tip 1, Yasunari
nodiilleri

Objectives: Yasunari nodules are choroidal lesions observed in patients
diagnosed with neurofibromatosis type 1 (NF-1) and characterized by
relatively irregular dome-shaped, plaque-like, or patchy boundaries.
The present study examines the multimodal imaging characteristics of
Yasunari nodules and their value in the diagnosis of NF-1.

Materials and Methods: Medical records including optical coherence
tomography (OCT), enhanced depth imaging OCT, infrared reflectance
(IR) imaging, OCT angiography, and color fundus images of NF-1 patients
who were examined at the Department of Ophthalmology in Dokuz Eyliil
University Faculty of Medicine between January 2022 and December
2023 were retrospectively reviewed for the presence of Yasunari nodules.

Results: A total of 54 eyes of 27 patients were included in the study. At
least one choroidal nodule was detected on IR imaging in 52 eyes (96.3%).
In 31 (72.1%) of the 43 eyes (79.6%) with available high-quality OCT
angiography images, choroidal nodules were observed as areas showing
a flow deficit in the choriocapillaris layer. Of the total 54 eyes included,
Lisch nodules without choroidal nodules were observed in 2 eyes (3.7%).
In 16 eyes (29.6%), Lisch nodules were not detected despite the presence
of choroidal nodules. Both Lisch nodules and choroidal nodules were
detected in the other 36 eyes (66.7%).

Conclusion: Yasunari nodules are frequently observed in NF-1 cases and
can be easily detected with multimodal imaging techniques, especially IR
imaging. The ability to visualize choroidal nodules before the appearance
of Lisch nodules demonstrates the importance of Yasunari nodules in the
diagnosis of NF-1.
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neurofibromatosis type 1, Yasunari nodules
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Giris

Norofibromatozis tip 1 (NF-1), 17pl11.2 kromozomu
tizerinde bulunan nérofibromin geninde meydana gelen delesyon
veya mutasyonlara bagli olarak ortaya ¢ikan, otozomal dominant
gecisli bir hastalikeir.! Insidanst yaklasik olarak 1/3000,
prevalanst ise 1/4000 ile 1/5000 arasinda bildirilmektedir.?
Viicudun cesitli bolgelerinde gelisebilen sinir tiimoérleri, deride
pigmentasyon degisiklikleri (siitlii kahve lekeleri, koltuk altinda
veya kasikta cillenme), vaskiiler anomaliler, kemik lezyonlar:
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(psodoartroz, sfenoid kanat hipoplazisi) gibi ¢esitli bulgularla
karakterize olan NF-1'de g6z tutulumu da sik goriilmektedir.’*

Ulusal Saglik Enstitiisii tarafindan belirlenen NF-1 tant
kriterleri arasinda oftalmolojik bulgular olarak iriste iki veya
daha fazla sayida Lisch nodiilii varligi ve optik sinir gliomu
yer almaktadir.® 2021 yilinda Legius ve ark.” tarafindan,
optik koherens tomografi (OKT) veya kiziltesi reflektans
(KR) goriintillemede “parlak, yama geklinde nodiiller” olarak
tanimlanan en az iki adet koroidal anomali varliginin da
NF-1 igin bir tani kriteri olarak kullanilmasi onerilmistir.
Koroid diizeyindeki bu lezyonlar, hamartomatéz nodiiller
olup “Yasunari nodiilleri” olarak da tanimlanmaktadir.® NF-1
olgularinda goriilme sikligt %28 ile %100 arasinda degisen
oranlarda bildirilmeketedir.®*'%!

Bu ¢aligmada, NF-1 hastalarinda koroid nodiillerinin
goriilme sikliginin, multimodal goriintiileme 6zelliklerinin ve

NF-1 tanisindaki yerinin degerlendirilmesi amaglanmigtir.

Gere¢ ve Yontem

Bu retrospektif caligma Helsinki Bildirgesi ilkeleri
cercevesinde gerceklestirildi ve Dokuz Eyliil Universitesi Etik
Kurul tarafindan onaylandi (onay numarasi: 2023/10-01, tarih:
29.03.2023). Ocak 2022 ve Aralik 2023 tarihleri arasinda Dokuz
Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, G6z Hastaliklari Anabilim
Dalr'nda muayene edilen, Ulusal Saglik Enstitiisti tarafindan
belirlenen NF-1 tan: kriterlerinden® en az iki tanesine sahip olan
hastalarin tibbi kayitlart ve kaydedilmig OKT, artirtlmig derinlik
goriintiileme OKT (ADG-OKT), KR, OKT anjiyografi (OKT-
A) ve renkli fundus goriintiileri retrospektif olarak incelendi.
Arka segment goriintiilemesini engelleyebilecek optik ortam
opasitesi olan, NF-1 disinda ek sistemik veya okiiler hastaligi
olan, sistemik ila¢ kullanimi 6ykiisii olan hastalar ¢alisma digt
birakildi.

Calismaya dahil edilen tiim hastalara 6n ve arka segment
degerlendirmesini iceren kapsamli oftalmolojik muayene
yapildi. Spektral-domain OKT gériintiileri (fovea merkezli,
7 mm’lik, ART: 9 olacak sekilde, 30 derece lens ile radyal
B-tarama kesitleri), ADG-OKT goriintiileri (foveadan gegen 9
mm’lik horizontal kesitler) ve KR goriintiileri (fovea merkezli 55
derecelik alan) Heidelberg Spectralis (Heidelberg Miihendislik,
Heidelberg, Almanya) cihazi kullanilarak standart bir protokol
ile elde edildi. Fovea ve/veya optik disk merkezli 12x12 mm’lik
alant iceren OKT-A gortintiileri DRI OCT Triton (TOPCON,
Tokyo, Japonya) cihazi ile; optik disk ve makiilay1 icerecek
sekilde cekilen santral 45 derecelik renkli fundus goriintiileri
ise VISUCAM 500 (Carl Zeiss Meditec, Jena, Almanya) veya
DRI OCT Triton cihazi kullanilarak elde edildi. Her hasta i¢in
yas, cinsiyet, deride siitlii kahve lekelerinin varlig1 ve kraniyal
manyetik rezonans goriintiileme (MRG) bulgulari; her goz icin
santral makiila kalinligi (SMK) ve Lisch nodiili, goz kapaginda
pleksiform nérofibrom, optik gliom ve Yasunari nodiillerinin
varlig1; foveadan gecen ADG-OKT goriintiileri mevcut olan
gozler icin subfoveal koroid kalinligr (SFKK) kaydedildi.

SMK, foveadan gecen OKT goriintiilerinde internal limitan
membran ile Bruch’ membrani arasindaki en kisa vertikal
mesafenin; SFKK ise foveadan gecen ADG-OKT goriintiilerinde
retina pigment epitelinin (RPE) hiperreflektif dig kenar: ile
koroid-sklera birlesim hatt1 arasindaki en kisa vertikal mesafenin
cihaz yazilimi kullanilarak manuel olarak dl¢iilmesiyle belirlendi.

Optik gliom varligi, kontrastlt orbita MRG'ler incelenerek
degerlendirildi.

Lisch nodiilleri; yarikli lamba muayenesinde iris yiizeyi
tizerinde 1-2 mm c¢apinda sarims: kahverengi kubbe seklinde
solid hamartomatdz lezyonlar olarak tanimlands.'

Koroid nodiilleri, KR goriintiilemede sinirlari nispeten
diizensiz; kubbe, plakoid veya yama seklinde; yiiksek yansiticilik
ozelligi gosteren koroidal lezyonlar olarak tanimlandi.® Bu
nodiillerin varli1 ayrica, kaydedilmig goriintiileri olan hastalar
icin, goriintiilerinin kalitesi 218 olan OKT ve goriintii kalitesi
240 olan OKT-A goriintiilerinde de degerlendirildi.

Caligmanin retrospektif olmasi, kullanilan verilerin ve
goriintiilerin  hastalarin kimligi hakkinda bilgi vermemesi
nedeniyle bilgilendirilmis onam alinmadi.

Istatistiksel Analiz

Istatistiksel analizler SPSS Istatistik Programi’'nin (IBM,
Armonk, New York, ABD) 28. versiyonu kullanilarak
gerceklegtirilmigtir.  Verileri ozetlemek i¢in tanimlayict
istatistikler kullanilmis, kategorik degiskenler sayi ve yiizde
olarak sunulmus, nicel degigkenler ise ortalama + standart sapma
olarak verilmistir.

Bulgular

Caligmaya toplam 27 hastanin 54 gozii dahil edildi.
Caligma grubunun tanimlayici istatistikleri Tablo 1'de; detaylt
demografik ve klinik karakteristikleri Tablo 2'de verilmistir.

Hastalarin 14’4 (%51,9) erkek, 13’ii (%48,1) kadindi.
Hastalarin ortalama yagt 22,33+14,62 yil (aralik, 8-57 yil) idi.
Tiim hastalarda (% 100) en az 6 adet siitlii kahve lekesi mevcuttu.

Elli dére gozden 40’1nda (%74,1) yarikli lamba muayenesinde
Lisch nodiilii izledi. Bir gozde (%1,9) iist goz kapaZinda

norofibrom varlig: kaydedildi (olgu 12, sol goz).

Kontrastli kraniyal MRG, 23 hastada (%85,2) ¢ekilmisti. On
iki hastada (%52,2) hamartom; 2’ser hastada (%38,7) non-spesifik
hiperintens odaklar, vendz anomali, ventrikiil dilatasyonu; 1'er
hastada (%4,3) internal karotid arterde incelme, ensefalomalazi,
sfenoid kemik displazisi, pleksiform ndrofibrom, glial tiimor,
Chiari tip I malformasyonu, ponsta ekspansil lezyon ve araknoid
kist izlenirken; 3 hastada (9%12,9) herhangi bir patolojik
bulguya rastlanmadi.

Kontrastli orbita MRG 14 hastada (%51,8) ¢ekilmigti ve
bu hastalardan 8’inde (%57,1) unilateral, 1 hastada (%7,1)
bilateral olmak tizere toplam dokuz hastada (%33,3) optik gliom
mevcuttu.
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Tablo 1. Calismaya dahil edilen hastalarin ve gozlerin tanimlayici istatistikleri

Hasta/goz sayist, n 27/54

Yas, yil 22,33+14,62°
Cinsiyet, E/K 14/13*

Siitlii kahve lekesi varligt, n (%) 27 (100)*
Lisch nodiilii varlig, n (%) 40 (74,1)°

Goz kapaginda nérofibrom varligs, n (%) 11,9

Optik gliom varlig1, n (%) 9 (64,3)
Santral makiila kalinligs, pm 24431+25,17°
Subfoveal koroid kalinligt, pm 320,49+63,63"
KR goriintiilemede koroid nodiilii varligs, n (%) 52 (96,3)°
OKT-A’da koroid nodiilii varligs, n (%) 31 (72,1)¢

“ Hasta sayisina gore, : Goz sayisina gore, < Kontrastli orbita manyetik rezonans goriintiilemesi mevcut olan hasta sayisina gore, *: Uygun kalitede OKT-A goriiltiileri mevcut olan goz sayisina
gore, E: Erkek, K: Kadin, KR: Kizilotesi reflektans, OKT-A: Optik koherens tomografi anjiyografi

Tablo 2. Hastalarin demografik ve klinik karakteristikleri

Olgu | . . |Yas |KraniyalMRG | .. |Lisch | SO oo sMK |SPkK | KRde | OKTA'da
no Cinsiyet G | bul GOz nodiilit kapaginda | Optik gliom @m) | @m koroid | koroid
8 norofibrom nodiikii | nodiikii
1 E 52 Kraniyal MRG Sag + - - 220 351 + +
yok Sol + - - 380 354 + OKT-A yok
.. Sag + - - 214 307 + +
2 K 41 Patoloji yok Sol i i . 209 299 . .
Sag + - + 268 347 + -
oK 12| Hamartom sol |+ : : 243|337 . -
Sag 4 = - 242 387 + +
4 K 16 Hamartom Sol . ) ) 236 362 . .
Sag + - + 237 373 + +
> K e Hamartom Sol |+ ; - 228 | 408 + .
o lx 5 1: "erff:r‘lfk Sap |+ ) ObitaMRGyok | 227 | 349 N OKT-A yok
P Sol |- - Orbia MRG yok | 228 | 363 + OKT-A yok
odaklar
; K 14 Kraniyal MRG Sag + - - 232 345 + +
yok Sol + - - 262 346 + +
Sag - - Orbita MRG yok 240 389 + +
8 E 10 Hamartom Sol - - Orbita MRG yok 237 384 + +
9 E 13 Hamartom Sag - - + 232 359 + +
’ IKA’da incelme Sol - - - 232 305 + +
. Sag + - Orbita MRG yok 228 177 + +
10 |E 2 Ensefalomalazi | o) ; OtbitaMRGyok | 221 | 139 + .
N . Sag + - Orbita MRG yok 244 277 + +
1B = Vertzmeml - o " - Orbita MRG yok 250 | 356 " 2
Kemik displazisi . 352
. Sag + - Orbita MRG yok 249 +
12 E 24 P.l.ekmform Sol + + Orbita MRG yok 181 I OKT-A yok
norofibrom yok
ADG-OKT
.. Sag + - - 237 yok + -
13 K 25 Patoloji yok Sol . ) ) 236 ADG-OKT | + _
yok
Sag + - - 282 323 + +
14 K 23 Hamartom Sol . i i 263 316 . .
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Tablo 2. Devami1

Olgu | . . | Yas |KraniyalMRG | . | Lisch | OO - SMK | SEKK | KRde | OKT-Ada
o Cinsiyet G | bulgul GOz nodiilii kapaginda | Optik gliom ()| [ (e koroid | koroid
norofibrom nodiilii | nodiilii
15 B P Ventrikiil Sag + - Orbita MRG yok 237 254 + +
dilatasyonu Sol + - Orbita MRG yok 238 224 + +
Hamartom Sag - - + 235 302 + +
o E . Glial tiimor Sol + - - 244 300 + +
H " ADG-OKT
17 K 18 Cl?'mra'It orr; Sag + - Orbita MRG yok 262 yok + -
B Sol |+ - OrbitaMRGyok | 255 | ADG-OKT | + -
anomalisi
yok
Hamartom
i Sag + - + 249 337 + +
18 K 11 V‘entrlkul Sol . i i 256 313 ) .
dilatasyonu
L . Sag + - + 248 330 + OKT-A yok
19 E 17 Venoz anomali Sol . ) ) 249 316 . OKT-A yok
20 K 47 Kraniyal MRG Sag - - Orbita MRG yok 240 206 + OKT-A yok
yok Sol + - Orbita MRG yok 250 167 + OKT-A yok
Sag - - Orbita MRG yok 253 307 + "
2t | E B | e Sl |- - OrbitaMRGyok | 268 | 271 s +
2 K 40 Kraniyal MRG Saj - = Orbita MRG yok 251 284 + +
yok Sol - - Orbita MRG yok 258 275 + +
Ponsta ekspansil | Sag - - - 223 324 + -
& K 12 lezyon Sol + - + 223 317 + -
| E 0 EO";S pteS‘ﬁk Sag |+ - Orbita MRG yok | 244 | 359 - -
tperintens Sol |+ - Orbita MRG yok | 254 | 360 - .
odaklar
ADG-OKT
. Sag + - Orbita MRG yok 245 yok OKT-A yok
5 |E R Sol |+ - Otbita MRGyok | 264 | ADG-OKT OKT-A yok
yok
Hamartom Sag + - 253 426 + -
26 E 12 Araknoid kist Sol + - 248 469 + +
Sag |- - Orbita MRG yok | 238 | 302 v OKT-A yok
27 |E 8 Hamartom Sol |+ - OrbitaMRGyok | 250 | 313 " OKT-A yok

karotid arter, ADG-OKT: Artirilmus derinlik griintiileme optik koherens tomografi

MRG: Manyetik rezonans goriintiileme, SMK: Santral makiila kalinligi, SFKK: Subfoveal koroid kalinligi, KR: Kizilotesi reflektans, OKT-A: Optik koherens tomografi anjiyografi, IKA: Internal

Tiim gozler i¢in ortalama SMK 244,31+25,17 pm (aralik,
181-380 pm) iken, foveadan gecen ADG-OKT goriintiileri
mevcut olan 47 goz i¢in ortalama SFKK 320,49+63,63 pm
(aralik, 139-469 pm) idi.

KR goriintiilemede 52 gozde (%96,3) en az bir adet koroid
nodiilii mevcuttu. On bir yasinda bir pediatrik olguda (%3,7)
bilateral Lisch nodiilii mevcut iken, koroid nodiilti her iki gézde
de izlenmedi (olgu 11). Kirk ii¢ g6z (%79,0) igin, yeterli kalitede
OKT-A goruntiileri mevcuttu. Bu gozlerin 31'inde (%72,1)
koroid nodiilleri, koryokapillaris kesitinde diigiik yansiticilik
gosteren alanlar olarak izlenmekteydi.

Incelemeye dahil edilen 54 gézden 2'sinde (%3,7) Lisch
nodiilleri izlenirken koroid nodiilleri izlenmedi. On alt1 gozde
(%29,06) ise koroid nodiillerinin varligina ragmen Lisch nodiilleri

bulunmamaktaydi. Geriye kalan 36 gozde (%66,7) ise hem Lisch
nodiillerinin, hem de koroid nodiillerinin varlig: saptand.

Olgu 2’nin multimodal goriintiilemeleri Sekil 1 ve
Sekil 2’de, olgu 18’in multimodal goriintiilemeleri Sekil 3 ve
Sekil 4’te 6rnek olarak verilmigtir.

Tartisma

Histopatolojik ¢alismalar, NF-1 olgularinda izlenen koroid
nodiillerinin hamartomatoz karakterde oldugu; aksonlarin
cevresinde halka seklinde bir formasyon olugturacak sekilde
prolifere olan Schwann hiicrelerinden olusan, noral krest
kokenli melanosit ve ganglion hiicrelerini de icerebilen ovoid
cisimlerden meydana geldigini ortaya cikarmigtir."'*" Bu
nodiillerin, koroidal kan akimini etkileyerek, koryokapillariste
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Sekil 1. Kurk bir yasinda kadin hastanin (olgu 2) renkli fundus gériintiilerinde
(A ve B) ve fundus otofloresans goriintiilemede her iki gézde (C ve D) herhangi
bir patolojik bulgu izlenmezken; kizilotesi reflektans goriintiilemede (E ve F)
arka kutupta yaygin olarak dagilan, yama seklinde, yiiksek yansiticilik dzelligi
gosteren koroid nodiilleri (kirmizi oklar) ve bu alanlarda optik koherens tomografi
anjiyografinin koryokapillaris diizeyinde (G ve H) akim defekti (sart oklar)
izlenmekte

kompresyon ve incelmeye yol agarak koroidal ve retinal incelme
ile iliskili oldugu bildirilmigtir.'*!> Ayrica bu lezyonlar, kutansz
norofibromlarla ve iriste izlenen Lisch nodiilleri ile yapisal
benzerlik gostermektedir.'®

KR goriintiileme, kullandig: yiiksek dalga boyuna sahip
i1Zin katkisiyla, RPE dig kisminda kalan okiiler yapilari
degerlendirmek i¢in uygun bir goriintiileme yontemi olup,
koroid diizeyindeki degisiklilerin saptanmasinda faydalidir.”
NF-1 olgularindaki koroid nodiilleri, fundoskopik muayenede,
fundus otofloresan goriintiilemede ve floresein anjioyografide
herhangi bir bulgu vermese de, KR goriintiilemede parlak, yama
seklinde alanlar olarak; indosiyanin yesili anjiyografinin erken
fazlarinda ise hiposiyanesan, yama seklinde alanlar olarak kendini
gostermektedir.*"® Ayrica, KR goriintiilemelerde izlenen parlak,
yama seklindeki alanlarin OKT-A’nin derin koroid segmentinde
yiiksek akimli alanlar olarak izlendigi bildirilmigtir."” Bizim
calismamizda ise yeterli kalitede OKT-A goriintiileri olan
43 gozden 31'inde (%72,1) koroid nodiilleri, koryokapillaris
kesitinde akim defekti gosteren alanlar olarak izlenmekteydi.
Bu nodiillerin genellikle fundoskopik muayenede izlenemedigi
kabul edilse de literatiirde pigmentasyon derecelerinin
degiskenlik gosterebilecegi, buna bagli olarak olgularin bir
kisminda fundusta hiperpigmente alanlar olarak saptanabilecegi
de belirtilmigtir.'""?

Literatiitrde NF-1 olgularindaki koroid nodiillerini KR
gortintiileme yardimiyla inceleyen c¢aligmalar Tablo 3’te
‘C‘)Zetlenmi§tir.8,l1,13,18,19,20,21,22,23,24,25,26,27,28,29,30,31,32

NF-1 olgularinda %100’ varan oranlarda saptanabilen
koroid anormalliklerinin, klasik olarak hastaligin en sik izlenen
bulgulari olarak kabul edilebilen siitlii kahve lekelerinden
(%98) ve Lisch nodiillerinden (%41-68) ¢ok daha sik oldugu ve
aslinda NF-1’in en sik bulgusu olabilecegini bildiren yayinlar
mevcuttur.”* Deri bulgularina ve Lisch nodiillerine benzer
sekilde ilerleyen yag ile birlikte daha sik izlenen koroid bulgulari;
Lisch nodiillerine gore daha erken yasta ortaya ¢ikmaktadir.
Pediatrik olgularda koroid bulgularinin ve Lisch nodiillerinin
sikligt sirastyla %64-95 ve %41-52 olarak bildirilmistir.'
Ayrica, NF-1 olgularinin %14-37’sinde koroid bulgulari olup
Lisch nodiilii izlenmezken; %?2,5-16’sinda koroid bulgular

Sekil 2. Olgu 2'ye ait foveadan gecen artirilmis derinlik goriintiileme optik koherens tomografi kesitlerinde (A ve B) herhangi bir patoloji izlenmezken, kizilétesi reflektans
goriintiilemelerdeki yiiksek yansiticilik 6zelligi gosteren alanlardan gecen kesitlerde (C ve D) gevresinde genis kalibrede koroid damatlari ile birlikte, komsu koroid vaskiiler
yapilarinda nispeten kompresyona yol agan, yiiksek yansiticilik ozelligi gosteren koroid nodiilleri (beyaz oklar) goriintiilenmekee
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Sekil 3. On bir yag kadin hastanin (olgu 18) renkli fundus goriintiilerinde (A ve
B) herhangi bir patolojik bulgu izlenmezken; fundus otofloresans goriintiilemede
her iki gizde (C ve D) optik disk nazalinde hiperotofloresans gosteren alanlar (beyaz
oklar) mevcut. Kizilotesi reflektans goriintiilemede (E ve F) arka kutupta yaygin
olarak dagilan, yama seklinde, yiiksek yansiticilik 6zelligi gosteren koroid nodiilleri
(kirmuzs oklar); optik koherens tomografi anjiyografinin koryokapillaris diizeyinde
(G ve H) akim defekti gosteren alanlar (sar1 oklar) olarak izlenmekte

olmaksizin Lisch nodiillerinin izlendigi raporlanmigtir.?®3"33

Bizim serimizde tiim gozlerin %29,6’sinda Lisch nodiilii
olmadan koroid nodiilleri izlenirken, sadece Lisch nodiilii izlenen
gozlerin orant %3,7 idi.

Calismanin Kisitliliklar

Bu calismanin baslica kisitliliklart; recrospekeif ve
tek merkezli olmas: ile goreceli olarak hasta sayisinin az
olmasidur. hastalarin  fonksiyonel
durumunu belirtebilecek gorme keskinligi, gorme alani gibi
degerlendirmelere yer verilmemigstir. Ancak bunun sebebi,
literatiirde NF olgularinda izlenen koroid nodiillerini irdeleyen
yayinlarin biiyiik ¢ogunlugunda, bu bulgularin asemptomatik
oldugunun ve fonksiyonel a¢cmadiginin
belirtilmesidir. Ek olarak calismamizda OKT-A goriintiileri,
koroid nodiillerinin varliginin degerlendirilebilmesi amaciyla
kaydedildigi i¢in, miimkiin olan en genis alani degerlendirebilmek
adina 12x12 mm’lik alanda elde edilmigtir. Kullanidigimiz
OKT-A cihazinin dzellikleri geregi 12x12 mm’lik goriintiilerden
vaskiiler dansite, foveal avaskiiler zon gibi niceliksel parametreler
hakkinda veri elde edilememistir. Koroid nodiillerinin, dzellikle
koryokapillaris diizeyinde vaskiiler alterasyonlara yol agabildigi
diisiiniildiigiinde, bu durum da kisitliliklar arasinda sayilabilir.

Ayrica  ¢alismamizda

sorunlara yol

Sonug¢

Oftalmolojik bulgulara yol agabilmesi nedeniyle NF-1
olgulari gerek poliklinik bagvurulari gerekse diger branglar
tarafindan  konsiiltasyon yoluyla oftalmoloji kliniklerine
stkca bagvurmakta veya yonlendirilmektedirler. Bu nedenle
oftalmologlaracisindan NF-1’in g6z bulgularinin taninmasi 6nem
arz etmektedir. Biyomikroskobik muayene ile Lisch nodiillerinin
varlig1 degerlendirilebilse de bizim serimizde de oldugu gibi
koroid nodiilleri bu olgularda ¢ok daha sik izlenebilmekte ve
invaziv olmayan ve hizli uygulanabilen bir yontem olan KR
gortintiileme yardimiyla kolaylikla saptanabilmektedir. Lisch
nodiilleri ortaya ¢ikmadan once koroid nodiillerinin mevcut
olmasi erken tani agisindan bu olgularda fayda saglayabilir.

Sekil 4. Olgu 18'e ait foveadan gecen artirilmig derinlik gériintiileme optik koherens tomografi kesitlerinde (A ve B) herhangi bir patoloji izlenmezken, kizilotesi reflektans
goriintiilemelerdeki yiiksek yansiticilik 6zelligi gosteren alanlardan gecen kesitlerde (C ve D) koroid nodiilleri, cevresinde genis kalibrede koroid damarlart ile birlikte, komsu
koroid vaskiiler yapilarinda nispeten kompresyona yol agan, yiiksek yansiticilik dzelligi gosteren lezyonlar (beyaz oklar) olarak goriintiilenmekte
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Tablo 3. Norofibromatozis tip 1 olgularinda kizilGtesi reflektans gorintiilleme ile koroid nodiilleri varhgini degerlendiren

calismalar

Yazar (literatiir)

Hasta/goz
sayist, n

Yas
ortalama
+SS

KN varlig,
n (%)

Yorum

Yasunari ve ark.®

17 hasta

29,2+18,0

17 (%100)

- Kizilotesi fundus muayenesinde goriilen patlak yamali bolgeler ve indosiyanin yesili
anjiyogramda bu alanlara kargilik gelen hipofloresan alanlar, muhtemelen koroid kokenlidir.
- Bu anormalliklerin oldukga sik goriilmesi, koroid dokusunun NF-1 olgularinda en sik
etkilenen yapilardan biri oldugunu diisiindiirmektedir.

Arigon ve ark."!

211 hasta

32,0+14,0

61 (%28,9)

- KN, hamartomatz karakterde olup Lisch nodiillerine benzer sekilde yas ile gériilme siklig1
artmakeadir.

- KN, Lisch nodiillerinden sonra NF-1 olgularinda en sik izlenen oftalmolojik bulgudur.

- KN'nin saptanmasinda en etkili yontem kirmizidan yoksun goriintiilemedir.

- KN, oftalmoskopik degerlendirmede hipopigmente veya hiperpigmente, floresein
anjiyografide hipofloresan veya hiperfloresan 6zellik gosterebilmektedir.

Moramarco ve ark."

249 hasta

33,0+17,1

238(%95,6)

- KN'lerin yerlesimine uyan alanlarda fundoskopik bakida hiperpigmentasyon
izlenebilmektedir.

- Bu alanlar genellikle, vaskiiler arkadlar arasinda kalan alandaki koroid dokusunun kalin
olmasindan ve melanosit ve noral hiicreler acisindan zengin yapida olmasindan dolay: arka
kutupta yerlesme egilimindedir.

Abdolrahimzadeh ve
ark.'

19 hasta

42,8+14,3

17 (%89,4)

- NF-1 olgularinda kubbe seklinde veya plakoid goriiniimde KN izlenebilmektedir.
- Bu lezyonlar koroid kalinliginda ve morfolojisinde degisikliklere yol agmaktadir.

Vagge ve ark."”

78 hasta

8,1+3,5

54 (%69,2)

- NF-1 tanili ocuklarda KN'leri ¢ok sik izlenmektedir.
- KR goriintiileme, KN'lerinin parlak yamali alanlar olarak goriintiilenmesini saglamakta ve
tanusal 6zellik gostermekeedir.

Cassiman ve ark.”

34 hasta

22,0

23 (%68)

- Konfokal lazer tarayici oftalmoskop ile KN kolaylikla saptanabilmektedir.

- KN'nin goriilme siklig1 ve sayisi, NF-1'in farkls genotipik alt tiplerine gore degisiklik
gosterebilmektedir ve Legius sendromu ile ayirict tanida fayda saglamakeadr.

- Ozellikle erken yasta olup klinik tablonun heniiz tam olarak olusmadig1 olgularda KN
varliginin saptanmast tani i¢in yardimerdir.

Chilibeck ve ark.”

74 hasta

Belirtilmemig

56 (%75,7)*

- KR goriintiileme ile tespit edilen KN’ler NF-1’de yaygindir ve erken yasta ortaya
¢ikmaktadir.

- KR goriintiileme, kiigiik cocuklarda NF-1 tanisina yardimet olabilecek bir goriintiileme
yontemidir.

Godinho ve ark.”?

44 goz

16,4+7,3

28 (%63,4)

- NF-1 olgularinda KN varligi, santral sinir sistemi bulgularinin varligs ile korelasyon
gostermekeedir.

de Rivas ve ark.”

30 hasta

57,0

25 (%83,3)

- KR gériintiilemede saptanabilen KN, NF-1 olgularinda Lisch nodiillerine benzer sekilde stk
izlenmekete, hatta yiiksek miyopik gozler hari¢ tutuldugundan Lisch nodiillerinden daha stk
goriilmektedir.

Goktas ve ark.*

19 hasta

8,6+3,2

15 (%78,9)

- NF-1 olgularinda koroidal anormallikler stk goriilmektedir.
- Optik koherens tomografi ve KR goriintiileme ile saptanabilen koroid anormallikleri NE-1
tanst koymak icin kullanilabilmekeedir.

Viola ve ark.”’

95 hasta

28,0+16,0

79 (%82)

- KR goriintiilemede parlak, yama seklinde alanlar olarak izlenen KN, NF-1 hastalarinda sik
gortilmektedir.

- NF-1 olgularinda KN'lerin saptanabilmesi i¢in KR goriintiileme, yeni bir tant kriteri olarak
distiniilmelidir.

Makino ve ark.?®

10 hasta

20,6+13,2

9 (%90)

- NF-1 olgularinda koroid anormallikleri yas ilerledikce artmaktadir ve Lisch nodiillerinin
sayist ile koreledir.

Vagge ve ark.”

31 hasta

22,7+£13,7

24 (%77 ,4)

- Retinal kalinlik degisiklikleri ve KN, NF-1 olgularinda tanimlanan okiiler belirtiler
arasinda yer almaktadir.

- Optik koherens tomografi anjiyografi, NF-1 olgularinda erken dénemde meydana gelebilen
retinal ve koroidal vaskiiler akim degisikliklerini saptamada 6nemli bir teknikeir.

Moramarco ve ark.”

160 hasta

32,0+17,0

156 (%97)

- KR goriintiileme, NF-1 olgularindaki KNleri tespit etmek icin kullanilabilecek in-vivo,
non-invaziv, hassas ve tekrarlanabilir bir goriintiileme yontemidir.
- Koroid degisiklikleri, NF-1 igin bir tan1 kriteri 6zelligi gostermektedir.
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Tablo 3. Devamu
.. Yas -
Yazar (literatiir) Hasta/goz ortalama KNovarhgl, Yorum
sayist, n +SS n (%)
- Koroid anormallikleri, optik gliomu olan NF-1 tanili ¢ocuklarda sik goriilmekeedir ancak
her zaman saptanmayabilir.
2

Estrela veark. 41 hasta 11,8:3,3 @470 | Koroid anormallikleri NF-1 icin bir tan: kriter olmasina ragmen, varliklari ve biiytikliikleri
gorsel fonksiyonlar ile iligkili degildir.

Touzé ve ark 141 hasta 8.6 97 (%688) | NF- 1 olgularmda' KR goriintiileme izlenen KN’lerin sayisi ve alany, ilerleyen yas ile birlikte
artis gostermekeedir.
- Pediatrik NF-1 olgularinda yas ve genetik konfirmasyondan bagimsiz olarak KN, Lisch

Flores Pimentel ve nodiillerinden daha sik izlenmektedir.

ark.’! Al 10,3+4,2 SO - Oftalmolojik muayenenin KR goriintiileme ile kombine edilmesi, ¢cocuklarda erken tani
igin faydali olacaktir.
- Koroid anormallikleri, cocuklarda NF-1 tanusi i¢in bir tani kriteri olarak degerlendirilebilir.

Parrozzani ve ark.*? 119 hasta 8,3+4,5 72(%60,5) | - Bu bulgunun en énemli avantaji erken taniya yardimet olmasi iken, en nemli sorun bu
bulgunun saptanmast i¢in hasta kooperasyonu gerekmesidir.
- NF-1 olgularinda KN, Lisch nodiillerinden daha sik izlenmektedir.

Ahmadova ve ark. 54 goz 22,3+14,6 52(%96,3) | - KN'lerin bu olgularda Lisch nodiillerine gore daha erken yasta ortaya ¢ikmast, hastalarin
erken tani almasini saglayabilecekeir.

SS: Standart sapma, NF-1: Nérofibromatozis tip 1, KN: Koroid nodiilleri, , KR: Kizilotesi reflektans
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