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Ust Segmental Optik Sinir Hipoplazisi: Normal Basin¢hi Glokomun Nadir Bir
Taklit¢isi- Tiirkiye'den Olgu Serisi
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Abstract

Bu retrospektif olgu serisi, baslangicta normal tansiyonlu glokom
(NTG) tanis1 konmus doért hastada goriilen tist segmental optik
sinir hipoplazisinin (USOSH) karakteristik &zelliklerini sunmakta
ve Tiirkiyede bu nadir hastaliga yonelik farkindaligi artirmay:
amaglamaktadir. Caligmaya yas ortalamasi 38 olan dort hasta (iki kadn,
iki erkek) dahil edilmistir. Tiim hastalara baglangicta NTG tanis1 konmus
ve ii¢ y1l boyunca brimonidin damla tedavisi uygulanmistir. Optik
disk fotograflamasi, optik koherens tomografi retina sinir lifi tabakas:
(RSLT) analizi ve gorme alani testlerini iceren kapsamli oftalmolojik
muayeneler yapilmis, en az bir yil siireyle takip edilmislerdir. Tki
olguda iki tarafli, diger iki olguda ise tek tarafli tutulum saptanmuistir.
Hastalarin %50’sinde maternal diyabet 6ykiisii mevcuttur. {lagsiz takip
stiresince tiim hastalarda yapisal ve fonksiyonel parametrelerin stabil
oldugu gérillmiig, bu durum USOSH tanisini desteklemistir. Bulgular,
superior RSLT incelmesi ve buna karsilik gelen inferior gérme alani
defektleri ile bagvuran geng hastalarda USOSH’nin mutlaka goz 6niinde
bulundurulmas: gerektigini diisiindiirmektedir. Hastaligin ilerleyici
olmamasi, glokomatoz optik néropatiden ayirt edilmesine yardimer
olmaktadir. Unilateral olgularin taninmasi, yanls tanilarin 6nlenmesi
agisindan kritik 6neme sahiptir.
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This retrospective case series presents the characteristic features of
superior segmental optic nerve hypoplasia (SSONH) in four patients
who were initially misdiagnosed with normal-tension glaucoma (NTG),
aiming to raise awareness of this rare condition in Tiirkiye. Four patients
(two females and two males) with a mean age of 38 years were included.
All were initially diagnosed with NTG and treated with brimonidine
drops for three years. Comprehensive ophthalmological examinations
were performed, including optic disc photography, optical coherence
tomography retinal nerve fiber layer (RNFL) analysis, and visual
field testing, with follow-up evaluations conducted over at least one
year. Bilateral involvement was observed in two cases, and unilateral
involvement in the other two. History of maternal diabetes was noted
in 50% of the patients. During medication-free follow-up, all patients
demonstrated stable structural and functional parameters, supporting
the diagnosis of SSONH. These findings suggest that SSONH should be
considered in young patients presenting with superior RNFL thinning
and corresponding inferior visual field defects. The non-progressive
nature of the condition helps differentiate it from glaucomatous optic
neuropathy. Recognizing unilateral cases is essential for avoiding
misdiagnosis.

Keywords: Superior segmental optic nerve hypoplasia, normal tension
glaucoma, Tiirkiye

Giris

Ust segmental optik sinir hipoplazisi (USOSH), ilk kez
1977 yilinda Petersen ve Walton' tarafindan optik sinir
hipoplazisinin ayr1 bir formu olarak tanimlanan nadir
bir konjenital gelisimsel anomalidir. Yaygin optik sinir
hipoplazisinden farkli olarak, USOSH'de gorme keskinligi
korunurken sektorel gorme alani defektleri mevcutttur.
Basta normal tansiyonlu glokom (NTG) olmak iizere
glokomun ayiric1 tanisinda akilda bulundurulmalidir.

USOSH’nin dort temel tanisal 6zelligi arasinda santral
retinal arterin goreceli olarak superiordan girmesi,
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superior optik diskte solukluk, superior peripapiller halo
ve superior peripapiller sinir lifi tabakasinin incelmesi
sayilabilir.? Bununla birlikte, tiim hastalarda bu 6zelliklerin
timii goriilmez. Bu Ozelliklerden en az ikisi mevcut
olmasi durumunda hastaligin progresif seyretmediginin
gosterilmesi tani icin yeterli olabilir® Sekil 1de Landau
ve ark.! tarafindan tanimlanan, unilateral veya bilateral
olabilen ve klasik olarak “iist kism1 olmayan (topless) disk”
goriiniimii olarak adlandirilan USOSH’nin karakteristik
fundoskopik goriiniimleri yer almaktadir.

Maternal diyabet 6nemli bir risk faktérii olarak
kabul edilmektedir, ancak son c¢aligmalar diger
faktorlerin USOSH gelisimine katkida bulunabilecegini
distindirmektedir.®® Bu hastalik agirlikli olarak kadinlarda
goriliir ve glokomatoz optik noropatiden farki zaman
iginde progresyon gostermeden stabil seyretmesidir.®

Dogu Asya iilkelerinde iyi bilinmesine ragmen, bu
hastalara Tiirkiyede yanlishikla glokom tanisi konulmakta
ve gereksiz tedavi ve cerrahi islemler yapilmaktadir.
Farkindaliktaki bu boslugu gidermek i¢in, baglangicta
yanlis NTG tanisi alan ancak daha sonra USOSH olarak
tanimlanan dort hastadan olugan retrospektif bir olgu serisi
sunuyoruz.

Olgu Sunumlar1

Tiim hastalar glokom klinigimizde degerlendirilerek optik
disk goriintiilleme (Visucam 500; Carl Zeiss Meditec AG, Jena,
Almanya), retina sinir lifi tabakasi (RSLT) analizi (Cirrus
HD-OCT 4000; Carl Zeiss Meditec, Inc., Dublin, CA, ABD)
ve gorme alani testini (HFA-II 750; Carl Zeiss Meditec, Inc.,
Dublin, CA, ABD) iceren kapsamli oftalmolojik muayene
yapildi. Yapisal ve fonksiyonel parametrelerin stabil seyredip

seyretmedigini degerlendirmek icin ayrintilh tibbi Gykiiler
gozden gegirildi ve en az bir yil boyunca izlemler yapildi.
Dort hastanin sosyodemografik ve klinik ozellikleri Tablo
1'de 6zetlenmistir. Kohort, yas ortalamasi 38 yil olan (aralik
30-55 yil) iki kadin ve iki erkek hastadan olusuyordu. Tiim
hastalar, dogru tan1 konmadan 6nce en az ii¢ yil boyunca
NTG siiphesi ile brimonidin damla tedavisi almisti.

Olgu 1

Otuz yasinda kadin hasta, bolgemize tagindiktan sonra

L 3
—

(sol) USOSH

Iki taraflJUSQSH

Sekil 1. Unilateral ve bilateral tist segmental optik sinir hipoplazisi
(USOSH) olgularinda sag (R) ve sol (L) optik disk goriiniimii

Tablo 1. Hastalarin sosyodemografik ve klinik 6zellikleri

Olgu 1 Olgu 2 Olgu 3 Olgu 4
Yas (y1l) 30 32 55 35
Cinsiyet Kadin Kadin Erkek Erkek
EIDGK (Snellen) (sag, sol) 20/20, 20/20 20/20, 20/32 20/20, 20/20 20/20, 20/20
GIB (mmHg) (sag, sol) 16, 16 12,13 17,17 15,16
MKK (um) (sag, sol) 585, 580 530, 540 612,618 585, 588
Ortalama RSLT kalinlig1 (um) (sag, sol) 75,77 74, 89 76, 63 64, 82
Goz tutulumu Bilateral Unilateral Unilateral Bilateral
Maternal diyabet Var Var Bilinmiyor Yok
Sistemik komorbidite Yok Yok Yok Yok
Okiiler komorbidite Yok Uni%ateral konjenital Presbiyopi Yok

ankiloblefaron

Ortalama USOSH izlem siiresi (ay) 24 27 13 18
EIDGK: En iyi diizeltilmis gérme keskinligi, GIB: Goz ici basinci, MKK: Merkezi kornea kalinlig1, RSLT: Retina sinir lifi tabakasi, USOSH: Ust segmental
optik sinir hipoplazisi

55



Turk J Ophthalmol 56; 1: 2026

glokom takibi i¢in bagvurdu. Gérme keskinligi bilateral
olarak 20/20 ve goz i¢i basinci (GIB) 16 mmHg idi.
Sekil 2'de optik koherens tomografi (OKT) analizinde
bilateral superior RSLT'de incelme izlenmektedir. Maternal
tip 1 diyabet mevcuttu. Ug yillik izlemde progresyon
gozlenmedi. USOSH tanisini takiben brimonidin tedavisi
kesildi. iki yillik ilagsiz takipte stabil (GIB 16-18 mmHg)
seyretti ve okiiler ylizey sikayetlerinin iyilestigi gortldii.

Olgu 2

Otuz iki yaginda kadin hasta, iki merkezde NTG tanisi
aldiktan sonra di¢lincii bir gortis almak igin klinigimize
bagvurdu. Gorme keskinligi sag gozde 20/20 ve solda

20/32 (¢ocukluk c¢aginda ankiloblefaron cerrahisinden
kaynaklanan ambliyopi nedeniyle) diizeyindeydi. Kilavuzlu
progresyon analizinde, sagda unilateral olan USOSH’ nin
zaman i¢inde RSLT parametrelerinin stabil seyrettigini
gosterdi (Sekil 3). Annede insiiline bagimli diyabet
mevcuttu. Tedavisiz iki yillik takipte, GIB stabil (11-14
mmHg) seyretti ve yapisal progresyon izlenmedi.

Olgu 3

Elli bes yasinda erkek hasta baslangicta presbiyopik
sikayetlerle bagvurdu ve glokom tanisi kondu. laglarini
diizensiz kullanmasina ragmen, iki yil boyunca herhangi
bir progresyon gozlenmedi. Bilateral gorme keskinligi
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Sekil 2. Ust segmental optik sinir hipoplazisinde (USOSH) temsili optik koherens tomografi (OKT)

retina sinir lifi tabakas1 (RSLT) bulgular
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20/20 ve GIB 17 mmHg idi. Annenin erken kaybedilmesi
nedeniyle maternal diyabet oykiisi mevcut degildi.
Hastaya unilateral USOSH tanist kondu ve 13 aylik ilagsiz
takipte stabil (GIB 14-18 mmHg) seyretti.

Olgu 4
Otuz bes yasinda erkek hasta asemptomatik NTG tanisi

aldiktan ti¢ y1l sonra ikinci bir goriis almak i¢in klinigimize
basvurdu. Maternal gestasyonel glukoz intoleransindan
stiphelenildi. Gorme alani testinde karakteristik inferior
arkuat skotomlar izlendi (Sekil 4). Sag gézde daha belirgin
olmak {izere bilateral USOSH mevcuttu. Zamanla (18
ay) yapisal veya fonksiyonel progresyon gelismemesi,
glokomatdz optik noropati tanisi yerine USOSH tanisini

ID: CZMI505286759 Exam Date: 6/21/2023 12/26/2024 CZMI -
DOB: 1/1/1993 Exam Time: 12:15 PM 3:47 PM
Gender:  Female Serial Number:  4000-11907  4000-11907
Technician: Operator, Cirrus Signal Strength:  5/10 710
Guided Progression Analysis: (GPA™) oD @ | O 0S
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Sekil 3. Zaman iginde yapisal olarak stabil seyreden iist segmental optik sinir hipoplazisinde
(USOSH) longitudinal retinal sinir lifi (RSLT) gériintiilemesi
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Sekil 4. Ust segmental optik sinir hipoplazisinde (USOSH) uzun dénemde gorme alan stabil kalmigtir
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desteklemistir.

Tartisma

Bu olgu serisii USOSH’mnin tanisinda, basta
NTGden ayirict tanit olmak tizere, yagsanan zorluklar:
vurgulamaktadir. Dort hastaya da baglangicta yanlis tani
konuldu ve gereksiz tedavi uygulandi. Bu, géz hekimlerinin
USOSH farkindaliginin énemine isaret etmektedir.

Demografik profil ilging bir paterne sahiptir. Onceki
caligmalar kadinlarda daha sik goriildiigiinii ileri siirerken,**
kohortumuzda iki erkek (%50) vardi. Bu, USOSHnin her
iki cinsiyette de goriilebilecegini gdstermektedir.” Ozellikle
literatiirde bildirilen tipik bilateral tutulumun aksine iki
hastada (%50) unilateral tutulum mevcuttu.* USOSH,
daha az yaygin olsa da unilateral tutulum gosterebilir ve
unilateral tutulumun da gegerli bir hastalik paterni oldugu
akilda bulundurulmalidir.® Bu bulgu 6zellikle 6nemlidir,
¢iinkii unilateral olgular asimetrik prezentasyon nedeniyle
glokom olarak daha kolay yanlis tan1 almaktadur.

Maternal diyabet, daha 6nce bildirilen iliskilerle tutarl
olarak iki olguda (%50) mevcuttu."?> Ancak, dérdiincii
hastada maternal diyabet Oykiisii yoktu, bu da maternal
diyabet diginda diger faktorlerin USOSH gelisimine
katkida bulunabilecegine dair yayimlanan son bulgular:
desteklemektedir.’

OKT RSLT analizinde tiim olgularda glokomda
stk goriilen inferotemporal incelmeden farkli olarak
karakteristik superior RSLT'de incelme saptandi. Bu patern
aywrict tanida degerlidir. Gérme alani kusurlart agirhikli
olarak alt bolgeleri etkilemis ve USOSH tanisin1 daha da
desteklemistir.

En 6nemli tani ozelligi, tedavisiz uzun siireli takiplerde
yapisal ve fonksiyonel parametrelerin stabil kalmasiydi.
Progresif olmamas1 USOSHyi tipik olarak tedavi edilmezse
progresyon gosteren glokomatoz optik noropatiden ayirir.
Olgularimiz ortalama 20,5 aylik tedavisiz izlem siiresinde
stabil kalmistir.

USOSH™nin ayiric1 tanisinda birkag hastalik akilda
bulundurulmalidir. Her iki bozuklukta da superior RSLTde
incelme ve alt gérme alan1 defekti ortaya ¢ikabileceginden,
aywricl tanida en zorlanilan hastallk NTGdir. Ancak,
USOSH geng hastalarda gdzlenen konjenital ve genellikle
progresif olmayan bir anomalidir, oysa NTG tipik olarak
yasamin ilerleyen evrelerinde, genellikle sistemik vaskiiler
hastaliklarin daha yaygin oldugu donemde ortaya
¢ikar.'!" Hastalarimiz NTG i¢in tipik yas grubundan
daha gen¢ olmasina ragmen sistemik dahiliye ve noroloji
konsiiltasyonlar1 ve manyetik rezonans goriintilleme
(MRG) yapilmis ve anlamli patolojik bulgu saptanmamustir.

USOSH'nin tipik olarak goriildiigii yag grubu goz 6niine
alindiginda, periventrikiiler 16komalazi (PVL) de ayiric
taniya dahil edilmelidir, ¢linkii optik disk ¢ukurlagmasi
ve superior RSLT kaybina karsilik gelen inferior alan
defektleri ile hem USOSH hem de NTGYi taklit edebilir.2
Ancak, PVLde genellikle oykiide prematiirite ve MRGde
karakteristik periventrikiiler veya subkortikal beyaz cevher
degisiklikleri mevcuttur ve bu bulgular USOSH'den ayirici
tanisinda yardimcidir.”® Ek olarak, en sik superior olarak
goriilen split RSLT varyasyonlar1, GIB degeri 21 mmHgnin
altinda olan asemptomatik yetiskinlerde gériilen USOSH’ye
benzer olabilir, ancak bunlar konjenital optik sinir
anomalileri olmayan benign anatomik varyantlardir."

Klinik agidan 6nemli olan gereksiz tedavi yiikiidiir. Tim
hastalar 3 yil boyunca brimonidin damla kullanmistir. Bu,
mali agindan bir yiik olusturmanin yani sira bir olguda
okiiler ytizey komplikasyonlarina neden olmustur. Gereksiz
tedavileri 6nlemek i¢in dogru ayirict taninin 6nemi agiktir.

Retrospektif olmasi ve Orneklem sayisinin sinirh
olmasi ¢alismanin kisithliklarindandir. Ancak, USOSH’nin
nadir gortilmesi (prevalansi <%1) goz 6niine alindiginda,
olgu serileri bu hastaligi anlamak igin degerli olmaya
devam etmektedir. OKT anjiyografideki son gelismeler ile
yapilabilen peripapiller damar yogunlugu o6l¢timleri taniya
yardimer araglar olabilir ancak olgularimizda bu dlgiimler
yapilmamustir.'®

Ozellikle maternal diyabet dykiisii olan hastalarda optik
sinirde stipheli gériiniimii, superior RSLT'de incelme ve
inferior gérme alan1 defekti olan geng hastalarda USOSH
akla gelmelidir. Ancak maternal diyabetin olmamasi taniy:
dislamamalidir. Ayrica unilateral olgularin glokom olarak
yanlis tan1 alma olasilig1 daha yiiksek oldugundan hastaligin
bilateral veya unilateral olabileceginin hatirlanmasi
onemlidir. Tedavi olmasa bile yapisal ve fonksiyonel
parametrelerin zaman i¢indeki stabil seyretmesi, USOSH'yi
NTGden ayiran temel tan1 6zelligidir. Dogru tani igin uzun
stireli takip sarttir. Bu nadir goériilen dogumsal anomali
konusunda Tiirk goz hekimlerini bilinglendirmek, yanlis
tan1 ve gereksiz tedavileri 6nlemek, boylece hasta bakimini
iyilestirmek ve saglik yiikiinti azaltmak i¢in ¢ok dnemlidir.

Etik

Hasta Onayr: Tiim hastalardan yazili bilgilendirilmis
onam alinmistir.
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