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Sayin Editor,

Herediter retina distrofileri (HRD), bazi olgularda
enflamatuvar bulgularla ortaya g¢ikabilmekte; bu
durum ayirici tanida giigliik olusturarak dveit ile
karistirilabilmektedir. Dogru klinik ayrimin, uygun tedavi
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stratejilerinin belirlenmesinin yaninda re/habilitatif
yaklagimlarin zamanlamasi ve planlanmasinda da belirleyici
rol oynadigini vurgulamak istiyoruz.

Yirmiyediyasindakadin hasta, iki merkezde intermediyer
iveit diistiniilerek degerlendirilmis, ancak tedaviye tipik
yanit izlenmemesi tizerine klinigimize yonlendirilmistir.
Oykiisiinden, gozlerde batma-rahatsizlik —sikayetiyle
basvurdugu; vitreusta hiicre ve makiilada 6dem saptanmasi
tizerine iki kez bilateral intravitreal triamsinolon asetonid
(Kenakort-A®; Deva Holding A.S., Istanbul, Tiirkiye)
enjeksiyonlar1 uygulandigy; ardindan 64 mg/giin sistemik
kortikosteroid (metilprednizolon, Prednol® Gensenta ilag
Sanayi ve Ticaret A.S., Istanbul, Tiirkiye) tedavisi baslandig1
dgrenilmistir. Ikinci merkezde mevcut tedavisine 150 mg/
giin azatiyoprin (Imuran®; Excella GmbH & Co. KG, Feucht,
Almanya) eklendigi bilgisi alinmistir.

QuantiFERON-TB Gold pozitifligi nedeniyle 300
mg/giin izoniazid (IN.H® Kogak Farma ilag ve Kimya
Sanayi A.§., Kapakli, Tekirdag, Tirkiye) baslanmis
olan olgunun; 06z/soyge¢mis sorgulamas:i ve sistemik
degerlendirmelerinde patoloji saptanmadi. Oftalmolojik
muayenesinde goérme keskinligi (Snellen, desimal) sagda
1,0; solda 0,8 diizeyindeydi. On segment muayenesinde aktif
veya gecirilmis tiveiti diigiindiirecek bir bulgu saptanmadi.
GOz ici basinci bilateral 20 mmHg (Appl) dlciildii. Fundus
muayenesinde vitreus reaksiyonu saptanmadi; bilateral
peripapiller beyaz gliyotik gériiniim, solda papillada
balmumu rengi solukluk, arteriyollerde daralma ve
perivaskiiler beyaz gliyotik kiliflanma mevcuttu. Ek olarak
mid/periferik retinada graniiler pigmenter degisiklikler

saptandi (Sekil 1A, B).

@@@@ Telif Hakki® 2026 Yazar(lar). Tiirk Oftalmoloji Dernegi adina Galenos Yayinevi tarafindan yayimlanmistir.
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Fundus floresein anjiyografi (FFA), konfokal taramali
lazer oftalmoskopi sistemiyle degerlendirildi (Heidelberg
Retina Angiograph 2, Heidelberg Engineering, Almanya).
Optik disk sinirlar1 ve vaskiiler yapilar bilateral dogaldi,
sizint1 izlenmedi. Mid/periferik alanlarda retina pigment
epitel (RPE) degisikliklerine ikincil pencere defekti
mevcuttu. Makiila ile peripapiller bolge goreceli olarak
korunmus goriinmekteydi (Sekil 1C, D).

Fundus otofloresans (FOF), konfokal taramali lazer
oftalmoskopi yontemiyle elde edildi (Spectralis HRA + OCT,
Heidelberg Engineering, Almanya). Makiilada simetrik,
belirgin sinirli hiperotofloresan halka izlendi. Optik
disk cevresinde otofloresansin korundugu karakteristik
peripapiller hiperotofloresans goriiniimii mevcuttu (Sekil
1E, F).

Optik koherens tomografi (OKT) goriintileri
spektral-domain OKT yontemiyle alind1 (Spectralis OCT,
Heidelberg Engineering, Almanya). Bilateral elipsoid
zonda (EZ) perifoveal bolgede dalgalanmalar ve fokal
kesintiler izlendi; subfoveal EZ hatti korunmustu (Sekil
1G, H). Bilateral kistoid makiila 6demi (KMO) mevcuttu.
Bilateral i¢ retina tabakalarimin etkilendigi, retinoskizis
kavitelerinin bulundugu gozlendi. Ayrica, retinal

tabakalarin karakteristik katmanlasma goériinimiini
kaybettigi saptandi.

Gorme alani, SITA-Standard 24-2 programi kullanilarak
degerlendirildi (Humphrey Field Analyzer II, Carl Zeiss
Meditec, ABD). Bilateral konsantrik daralma saptandi
(Sekil 2A, B).

Elektroretinografi (ERG), 2022 ISCEV standartlarina
gore uygulandi (MonPack One, Metrovision, Perenchies,
Fransa). Skotopik yanitlarin tamamen silindigi, fotopik
yanitlarin ise belirgin derecede azaldigi goriildi. Bu

kombinasyon, ileri evre rod-kon distrofisi ile uyumlu
olarak yorumlandi (Sekil 2C).

Bulgularin HRD ile uyumlu bulunmasi {izerine
azatiyoprin kesildi, sistemik kortikosteroid tedavisi kademeli
olarak azaltilarak kesildi. KMO i¢in topikal brinzolamid
(Britil®) eklendi. Genetik incelemede, CC2D2A geninde
homozigot ¢.1028G>T (p.Trp343Leu) missense varyanti
saptandi. Varyant, Amerikan Tibbi Genetik ve Genomik
Koleji kriterlerine gore klinik 6nemi bilinmeyen varyant
(VUS) olarak siniflandirildi.

HRD’nin baz alt tiplerinde mikroenflamatuvar siiregler
ve immin yanit degisikliklerinin gosterilmis olmast,

Sekil 1. Sag (A) ve sol (B) goz renkli fundus fotograflari. Optik disk {izerinde perivaskiiler kiliflanma izlendi (A, siyah asteriks). Sag (C)
ve sol (D) goz fundus fléresein anjiyografi kesitleri. Sag (E) ve sol (F) goz fundus otofloresans goriintiileri. Sag (G) ve sol (H) goz optik
koherens tomografi kesitleri. EZde dalgalanmalar ve fokal kesintiler (G, beyaz ok) ile retinoskizis kaviteleri (G/H, beyaz asteriksler)
izlendi
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enflamasyonu andiran klinik tablolarin patofizyolojik bir
temeli olabilecegini diisiindiirmektedir.'” Bununla birlikte
bu biyolojik zemin, enflamatuvar bulgularin primer {iveit
olarakyorumlanmamasi gerektigineisaret eder.’ Literatiirde,
HRD'nin iiveit ile karistirildig ve uzun siireli kortikosteroid
kullanimina bagli okiiler ve sistemik komplikasyonlarin
gelistigi olgular bildirilmistir.* Gliniimiizde HRD igin
kiiratif bir tedavi bulunmamakla birlikte, erken tani; re/
habilitasyonun zamaninda basglatilmasi, destekleyici
yaklagimlarin planlanmasi ve uygun olgularda gen-odakli
tedavi segeneklerinin degerlendirilmesi agisindan 6nem
tagimaktadir.®

Klinikte HRDyi dustindiiren klinik ve goriintiileme
bulgularinin taninmas: énemlidir. Uveit benzeri bulgularla
seyreden bu hasta grubunda, ani gorme kaybinin
bulunmamasi, 6ykiide HRD lehine ipucu bulunmamasi
ve {liveit etiyolojisine yonelik bir nedenin saptanamamasi
ortak ozelliklerdir.* Olgumuzda gorme diizeyi korunmus,
arka kutup bulgular rutin muayenede tesadiifen saptanmus;
6z/soygegmiste yonlendirici bir bilgi elde edilememistir.

Oftalmolojik muayenede HRD’ye bagli enflamatuvar
fenotipte genellikle bilateral ve simetrik bir tutulum
izlenir. Enflamasyon siddeti ile gorme fonksiyonu
arasindaki belirgin uyumsuzluk, altta yatan distrofik siireci
diisiindiirebilecek 6nemli bir klinik ipucudur.® On kamara
enflamasyonu ¢ogu olguda bulunmamaktadir. Perivaskiiler
kiliflanmanin tabloya eslik etmesi {iveit lehine yaniltict bir
bulgu olusturabilmektedir. Sunulan olguda 6n kamarada
enflamatuvar hiicre izlenmemesi, bulgularin bilateral
simetrik olmasi ve arka segmente smnirli kalmasi HRD
lehine degerlendirilmistir.

Hastaligin erken evrelerinde FFA ayirici tanida sinirl
ozgiillik gosterebilir. Dejeneratif siirecin ileri asamalarinda,
ge¢ donem (6-8. dakika) FFA kesitlerinde optik disk veya

retinal vaskiiler sizint1 izlenebilmektedir.’ Sunulan olguda
dikkat ¢eken temel bulgu, optik disk ile makiila arasindaki
siirli korunmus alan disinda, genis RPE kayiplarinin
izlenmesidir. Optik disk ve retinal vaskiiler yapilarda sizint1
saptanmamasl, erken evre enflamatuvar patern ile uyumlu
olarak degerlendirilmistir.

Uveit ile iliskili HRD olgularinda FOF goriintiileri
ayirict tanida 6nemli ipuglari sunmaktadir. HRD'de makiiler
bolgede siklikla keskin sinirli ve bilateral simetrik parafoveal
hiperotofloresan halka (ring sign) izlenirken, iiveitte
genellikle yamali ve asimetrik bir dagilim izlenmektedir.”*
Ayrica optik disk cevresinde korunmus otofloresansin
varligi (peripapiller sparing) HRD icin karakteristik bir
bulgu olarak kabul edilmektedir. Dejeneratif alanlarin
gevresinde izlenen hiperotofloresan beneklenmelerden
olusan “speckled pattern” de HRD lehine degerlendirilen
bir diger bulgudur.®* Olgudaki parafoveal hiperotofloresan
halka ve peripapiller korunmus otofloresans alani, HRD
tanisini giiglii bicimde desteklemistir. Ayrica bu otofloresans
paterni, FFAda fovea ile optik disk arasinda izlenen sinirh
korunmus RPE alani ile 6rtiismektedir (Sekil 1C-F).

Literatiirde, EZde dalgalanmalar veya fokal kesintiler
HRDig¢inkarakteristik OKT bulgulari olarak tanimlanmuigtir.
KMO, HRDye eslik eden enflamasyonun sik goriilen bir
bileseni olup, i¢ retina tabakalarinin tutulumu ozellikle i¢
niikleer tabakada izlenen retinoskizis alanlari bu hastalik
grubunda sik gézlenen diger yapisal degisikliklerdir. Ayrica
retinal sinir lifi tabakasinda (RSLT) sektorel kalinlasmalarin
(mikroodem) goriilebilecegi bildirilmistir.” Olgumuzun
OKT bulgular literatiirle uyumlu olmakla birlikte RSLT
analizinde belirgin bir sektorel kalinlasma saptanmamustr.

Fonksiyonel degerlendirmede ¢ok erken evrelerde
ERG ile gorme alani arasindaki uyumsuzluk, HRD ile
tiveitin ayirt edilmesinde degerli bir klinik parametredir.'®

VISUAL ELECTROPHYSIOLOGY EXAM

Sekil 2. Sag (A) ve sol (B) goz gorme alanlar1 ve elektroretinogram (C)
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Elektrofizyolojik yanitlarin belirgin derecede azalmis
olmasma karsin gérme alaninin gdrece korunmus
olmasi, fotoreseptor dis segment tutulumunun sinirls
oldugu erken evre HRD lehine yorumlanmaktadir.
Olgumuzda skotopik ERG yanitlarinin kaybolmus olmasi,
rod sisteminin etkilendigini gostermektedir. Ek olarak,
gorme alaninda konsantrik daralmanin gelismis olmasi
da hastaligin fonksiyonel acidan ileri evrede oldugunu
distindirmektedir.

Tanisal siiregte HRD olasiiginin goz ardr edildigi
durumlarda, tedaviye yanit paterni ayirict tanida 6nemli
ipuglar1 saglayabilir.®* HRD’ye eslik eden enflamatuvar
bulgular, sistemik veya lokal kortikosteroidlerle kismi ve
gecici diizelme gosterebilmekte ve kisa siirede yineleme
egiliminde olmaktadir. Bu kalict olmayan vyanit-
yineleme davranisi, yanlis tani alan HRD olgularinda
bildirilmistir.? Bu nedenle tedaviye verilen yanitin dikkatle
degerlendirilmesi tanisal agidan 6nem tagimaktadir.

Olgumuzda saptanan CC2D2A varyantt VUS olarak
siniflandirildigindan, klinik fenotiple nedensel iligkisi
heniiz kesinlik kazanmamistir. Bununla birlikte, bialelik
CC2D2A varyantlarinin izole rod-kon distrofisiyle iligkili
olabilecegi bildirilmig; CC2D2A proteininin fotoreseptor
connecting cilium/transition zone bolgesinde yer aldig1 ve
dis segment protein trafiginde rol oynadig1 gosterilmistir.''?
Bu bulgular, olgumuzdaki enflamatuvar baslangic ile
siliyer disfonksiyon arasinda olast bir biyolojik baglantiy:
disiindiirmekte ve CC2D2A iligkili retinal distrofilerde
enflamatuvar fenotipin heniiz yeterince tanimlanmamis
olabilecegine isaret etmektedir.

Sonug olarak, enflamatuvar goériinimi taklit eden
olagandis1 klinik tablolarda HRDnin ayiric1 tanida akilda
tutulmasi, tanisal dogrulugun Otesinde hastanin uzun
donem izlem ve yonetiminin dogru ¢er¢evede planlanmasini
miimkiin kilar. Tanida yaganan gecikmeler ise yalnizca
klinik kararlar1 degil, re/habilitasyon ve psikososyal
destek siire¢lerinin zamanlamasini da olumsuz etkileyerek
hastanin yagsam kalitesinde kayba neden olabilir.

Etik

Hasta Onay1: Bu ¢alismada yer alan klinik bulgularin ve
gorsel materyallerin bilimsel amaglarla yayinlanmas icin
hastadan bilgilendirilmis yazili onam alinmigtir.
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