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a as1 1898 yı lın da re ti na nın iki ye ay rıl ma sı nı jü ve nil re ti nos ki zis
ola rak ta nım la mış ve has ta lı ğın ço ğun luk la ha ya tın ilk 10 yı lı içe-
ri sin de gör me az lı ğı ve fo ve a da kis tik olu şum lar ile ken di ni gös ter -

di ği ni bil dir miş tir. Bu has ta lı ğın X’e ba ğım lı ola rak ka lı tıl dı ğı nı ilk kez
Pa gens tec her ile ri sür müş tür.2 Bu ka lı tım şek lin de, et ki le nen tüm has ta lar
er kek tir ve er kek le rin kız ço cuk la rı has ta lı ğın mut lak ta şı yı cı la rı dır. 1997
yı lın da has ta lı ğa ne den olan ge nin X kro mo zo mun da (Xp22.1-p22.3) ol du -
ğu gös te ril miş tir.3

Kız Çocuğunda İzole Fovea
Retinoskizisinin Optik Koherens

Tomografi ile İncelenmesi

ÖZET Fovea retinoskizisi olan kız olgunun fundus ve optik koherens tomografi bulgularının
sunulması amaçlanmıştır. Onaltı yaşında kız olgu ilerleyen görme azlığı şikayeti ile başvurdu. En iyi
düzeltilmiş görme keskinliği sağ gözde 0.4 iken sol gözde 0.6 idi. Refraksiyon sağ gözde +2.25 (+2.00
x 101) iken, sol gözde 2.25 (+1.75 x 80) idi. Fundus muayenesinde her iki gözde fovea merkezinde
skizis ve çevresinde retina içi kistler belirlendi. Her iki gözde de periferde retinoskizis görülmedi.
Flöresein anjiografide iki gözde de kistik boşluklarda boya toplanması veya sızıntı görülmedi. Optik
koherens tomografide (OKT), iki gözde de foveada iç nükleer tabakada geniş hiporeflektif alan ve
çevresinde dış pleksiform tabakada kistoid boşluklar belirlendi. Ayrılma boşluğu sağ gözde sol gözden
daha belirgindi. Elektroretinografide her iki gözde de baskılanmış b-dalgası, normal a- dalgası ve
baskılanmış osilatuar potensiyeller belirlendi. Kız hastalarda nadiren de olsa fovea retinoskizisi
görülebilir. Optik koherens tomografi fovea retinoskizisi tanısında yararlıdır.
Anahtar Kelimeler: Retinoskizis, optik koherens tomografi

ABSTRACT The purpose of this study was to report the fundus and optical coherence tomography
(OCT) findings of a girl with foveal retinoschisis. A 16 year-old girl with a complaint of progres-
sive visual decrease has been referred. She had a best corrected visual acuity of 0.4 in the right eye
and 0.6 in the left eye. Refraction was +2.25 (+2.00 x 101) in the right eye and 2.25 (+1.75 x 80) in
the left eye. Fundus examination revealed schisis in the center of the fovea surrounded by in-
traretinal cysts bilaterally. There was no retinoschisis at the periphery in both eyes. Fluorescein
angiography did not show leakage or accumulation of dye in the cystoid spaces. Optical coherence
tomography revealed a wide hyporeflective space in inner nuclear layer surrounded by cystoid
spaces in outer plexiform layer. The schisis cavity in the right eye was larger than the left eye. Elec-
troretinography showed depressed b-wave, normal a-wave and markedly depressed oscillatory po-
tential in both eyes. Although rare, foveal retinoschisis can be seen in female patients. Optical
coherence tomography is useful in the diagnosis of foveal retinoschisis. 
Key Words: Retinoschisis, optical coherence tomography
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Jü ve nil re ti nos ki zi si olan has ta la rın he men
hep sin de fo ve a da mik ro kis tik de ği şik lik ler ve da ha
az sık lık la at ro fi ile ken di ni gös te ren ma ku la bul gu-
la rı gö rü lür. Ol gu la rın %40’ın dan azın da re ti na pe-
ri fe rin de re ti nos ki zis bu lu nur. Has ta lı ğın ta nı sı esas
ola rak fun dus bul gu la rı nın de ğer len di ril me si ne
bağ lı olup, elek tro re ti nog ra fi, ve mo le kü ler tek nik-
ler ta nı ya yar dım cı araç lar ola rak kul la nıl mak ta -
dır.3

Op tik ko he rens to mog ra fi (OKT), re ti na nın ta-
ba ka la rı nın in ce len me sin de yük sek çö zü nür lük
sağ la yan ve ko lay uy gu la na bi len bir tek nik tir.4 Ya -
kın za man da ya pı lan ya yın lar fo ve a re ti nos ki zi si’ -
nin ta nı ve özel lik le ri ni be lir le me de OKT ’nin
önem li bil gi ler sağ la dı ğı nı bil dir miş tir.5,6

Bu ol gu su nu mun da fo ve a re ti nos ki zi si özel-
lik le ri gös te ren kız has ta nın fun dus ve OKT bul gu -
la rı nın de ğer len di ril me si amaç lan mış tır.

OLGU SUNUMU
Onal tı ya şın da kız ol gu iler le yen gör me az lı ğı şika -
ye ti ile An ka ra Üni ver si te si Tıp Fa kül te si Göz Has-
ta lık la rı kli ni ği ne baş vur du. Gör me kes kin li ği sağ
göz de 0.4 iken sol göz de 0.6 idi. Ref rak si yon sağ
göz de +2.25 (+2.00 x 101), sol göz de 2.25 (+1.75 x
80) idi. Pu pil la lar ge niş le ti le rek ya pı lan fun dus mu -
a ye ne sin de, her iki göz de mer kez de ski zis boş lu ğu
ve çev re sin de yıl dız şek lin de fo ve a yü ze yin de yer-
leş miş re ti na içi kist ler be lir len di (Re sim 1). Sol
göz de üst tem po ral da mar ar ka dı nın he men ya nın -
da ko ri o re ti na ned be si var dı. Her iki göz de de ar ka
vit re us de kol ma nı ve/ve ya pe ri fer de re ti nos ki zis
gö rül me di. Has ta nın ai le sin de (an ne, ba ba ve kar-
deş le rin de) jü ve nil re ti nos ki zis hi ka ye si bu lun ma -
mak tay dı ve ebe veyn le ri 5. de re ce den ak ra ba idi ler.
Ol gu muz da sis te mik ola rak her han gi bir has ta lık
bu lun ma dı.

Flö re se in an ji og ra fi kis tik boş luk lar da bo ya
top lan ma sı ve ya sı zın tı gös ter me di (Re sim 1). Sağ
göz de ma ku la üst na za lin de at ro fik skar do ku su na
bağ lı hi perf lö re sans bu lun du (Re sim 2). Op tik ko-
he rens to mog ra fi de fo ve a mer ke zin de du yu re ti na -
yı iç ve dış re ti na ta ba ka la rı ola rak iki ye ayı ran, iç
nük le er ve dış plek si form ta ba ka lar da ge niş hi po -
ref lek tif alan lar ve kis to id boş luk lar be lir len di (Re -

sim 3). Ay rıl ma boş lu ğu sağ göz de sol göz den da ha
be lir gin di (Re sim 3). Elek tro re ti nog ra fi de her iki
göz de de sub nor mal b-dal ga sı ve sub nor mal osi la -
tu ar po ten si yel ler be lir len di (Re sim 4). Se ro lo jik
test ler den to xop las ma IgM (-), to xop las ma IgG (-),
si to me ga lo vi rus IgM (-) si to me ga lo vi rus Ig G (+),
ru bel la Ig M (-), ru bel la Ig G (+), flö re san tre po ne -
mal an ti kor ab sorb si yon (FTA-ABS) tes ti (-) idi.

Has ta nın ya sal ve li sin den ya yın için bil gi len -
di ril miş olur alın mış tır.

TARTIŞMA
X’e ba ğım lı jü ve nil re ti nos ki zis de gör me kay bı ge-
nel lik le 5-10 yaş la rın da or ta ya çı kar. Gör me ge nel -
lik le 0.2’den da ha iyi dir.3 Ol gu muz 16 ya şın da idi
ve gör me kes kin li ği sağ göz de 0.4 ve sol göz de 0.6
idi. X’e ba ğım lı jü ve nil re ti nos ki zis te en sık göz le -
nen kli nik bul gu fun dus mu a ye ne sin de fo ve o la dan
dı şa rı ya doğ ru yıl dız şek lin de sa çı lan kat lan tı lar ve
bu kat lan tı lar da mik ro kis tik boş luk la rın göz len di -
ği iki ta raf lı fo ve a ski zi si dir. Kli nik gö rü nüm ol duk -
ça ka rak te ris tik tir ve et ki le nen er kek le rin %68 ile
%100’ün de bu lun du ğu bil di ril miş tir. Bu nun la be-
ra ber, bu bul gu has ta nın ya şı na bağ lı ola rak de ğiş -
mek te dir. Has ta lık iler le dik çe, mik ro kist ler de
bir leş me ve fo ve a-ski zis boş lu ğun da düz leş me, ma-
ku la da RPE at ro fi si ve pig ment bi ri ki mi olu şur. Ay-
rı ca çev re re ti na da ski zis ve den dri tik çiz gi ler
gö rü le bi lir.3Ol gu muz da, fun dus mu a ye ne sin de her
iki göz de de mer kez de ski zis boş lu ğu ve çev re sin de
kü çük kist ler be lir len di. An cak çev re re ti na da ski-
zis göz len me di. X’e ba ğım lı jü ve nil re ti nos ki zis te
flö re se in an ji og ra fi de fo ve a da bo ya tu tu lu mu göz-
len me mek te dir.3Ol gu muz da da flö re se in an ji og ra -
fi de fo ve a da bo ya tu tu lu mu göz len me di. 

X’e ba ğım lı jü ve nil re ti nos ki zis te elek tro re ti -
nog ram da b-dal ga sı nın amp li tü dün de azal ma, ak-
si yel hi per met ro pi, ka ta rakt ve şaşı lık in si dan sın da
ar tış bil di ril miş tir.3 Ol gu muz da da ERG ’de b-dal -
ga sı nın amp li tü dün de ve osi la tu ar po tan si yel ler de
azal ma ile hi per met ro pi bu lun mak tay dı, an cak ka-
ta rakt ve şaşı lık göz len me di.

Apush kin ve ark.6 28 has ta da yap tık la rı ça lış -
ma ile X’e ba ğım lı jü ve nil re ti nos ki zis te OKT bul-
gu la rı nı de ğer len dir miş ve fo ve a nın he men
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dı şın da ki kis tik olu şum la rın iç nük le er ta ba ka da ve
dış plek si form ta ba ka da bu lun du ğu nu bil dir miş tir.
His to pa to lo jik ça lış ma lar da ma ku la da iç nük le er
ve dış plek si form ta ba ka lar da kis tik olu şum lar ol-
du ğu nu gös ter miş tir. Bu bul gu la ra da ya ra nak re ti -
nos ki zin pro te i nin de ki bo zuk lu ğun iç nük le er
ta ba ka da bu lu nan Mül ler ve Bi po lar hüc re le ri nin
ya pış ma sı nı et ki liedi ği ile ri sü rül müş tür.11 Ol gu -
muz da da OKT ’de, ma ku la da iç nük le er ve dış plek-
si form ta ba ka lar da kis tik boş luk lar göz len di.
Pren ner ve ark.5 19 has ta da yap tık la rı ça lış ma ile
X’e ba ğım lı jü ve nil re ti nos ki zi si OKT bul gu la rı na

gö re sı nıf lan dır mış ve has ta lı ğın 4 fark lı tip te kar-
şı mı za çık tı ğı nı be lirt miş tir (Tab lo 1). Ol gu muz bu
sı nıf lan dır ma ya gö re Tip 2’ye uy mak ta dır. Araş tı -
ra bil di ği miz ka da rıy la li te ra tür de da ha ön ce fo ve a
re ti nos ki zi si olan kız has ta da OKT bul gu la rı nın de-
ğer len di ril di ği bir ya yın bu lu na ma mış tır. An cak,
ol gu muz da ki OKT bul gu la rı ile da ha ön ce bil di ri -
len er kek has ta lar da ki OKT bul gu la rı ara sın da be-
lir gin bir fark lı lık göz len me miş tir.

X’e ba ğım lı jü ve nil re ti nos ki zi sin pre va lan sı -
nın 1:5000-1:25000 ara sın da ol du ğu bil di ril mek te -
dir. Fark lı ırk lar da da bu has ta lık bil di ril miş tir.

RESĐM 2: Fovea retinoskizisi olan kız hastanın flöresein anjiografi (sağ-üst) görüntüleri.

RESĐM 1: Fovea retinoskizisi olan kız hastanın renkli fundus fotoğrafı görüntüleri.
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An cak bu has ta lık en sık İskan di nav ül ke le rin de
gö rül mek te dir. Has ta lı ğa yol açan gen XLRS 1 olup
bu gen re ti nos ki zin isim li bir pro te i ni kod lar. Bu
pro te in fo to re sep tör ve bi po lar hüc re le rin ya pış -
ma sın da gö rev al mak ta dır.3 Te o rik ola rak, X’e ba-
ğım lı çe ki nik ka lı tım mo de lin de et ki le nen tüm
has ta lar er kek tir ve er kek le rin kız ço cuk la rı has ta -
lı ğın mut lak ta şı yı cı la rı dır. Jü ve nil Re ti nos ki zis te
ta şı yı cı di şi ye ta nı koy mak ol duk ça zor dur çün kü
bu has ta lar da kli nik ola rak be lir le ne bi len fun dus
bo zuk lu ğu bu lun ma mak ta dır.2 Bu nun la be ra ber
na dir de ol sa, XBRS bul gu la rı gös te ren olan kız has-
ta lar bil di ril miş tir. Uni pa ren te ral izo di zo mi, mo-
no zo mi X, ve her iki X kro mo zo mun da RS 1
ge nin de mu tas yo nu nun ta şı yı cı di şi ler de de X’e ba-
ğım lı jü ve nil re ti nos ki zis bul gu la rı gö rül me si nin
muh te mel ne den le ri ola bi le ce ği ile ri sü rül müş -
tür.7-10

Her ne ka dar ol gu muz kli nik bul gu lar iti ba -
riy le X’e ba ğım lı kon je ni tal re ti nos ki zis ile uyum -
lu özel lik ler gös ter se de, ke sin ta nı için ge ne tik

test ler ve ai le de has ta lı ğa sa hip bi rey le rin bu lu -
nup ka lı tım şek li nin gös te ril me si ge rek mek te dir.
Ol gu muz da ai le bi rey le rin de fo ve a re ti nos ki zi si
göz len me miş tir. Bu ne den le, ol gu muz izo le fo ve -
a re ti nos ki zi si ola rak de ğer len di ril miş tir. Ol gu -
mu zun sağ gö zün de ki skar do ku su özel lik le
kon je ni tal en fek si yon la rı dü şün dür mek te dir.
Araş tı ra bil di ği miz ka da rıy la, li te ra tür de kon je ni -
tal göz en fek si yon la rı nın fo ve a da iki ta raf lı re ti -
nos ki zis ’e ne den ola bi le ce ği ne da ir her han gi bir
ya yın göz len me miş tir. Ay rı ca, to xop las ma ve sfi-
liz se ro lo jik test le ri nin ne ga tif ol ma sı, ve ol gu mu -
zun sis te mik ola rak sağ lık lı ol ma sı ne de niy le her
iki göz de ki fo ve a re ti nos ki zi si kon je ni tal en fek si -
yon has ta lık la rı ile iliş ki len di ri le me miş tir. An cak,
böy le bir ola sı lı ğı ke sin ola rak dış la mak müm kün
de ğil dir.

So nuç ola rak ol gu muz kız has ta lar da na di ren
de ol sa izo le fo ve a re ti nos ki zi si gö rü le bi le ce ği ni
gös ter miş tir. Op tik ko he rens to mog ra fi fo ve a re ti -
nos ki zi si ta nı sın da ya rar lı dır.

RESĐM 3: Fovea retinoskizisi olan kız hastanın optik koherens tomografi (alt) görüntüleri.
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Tip Foveada Kistik Skizis Makulada lameller skizis Periferide skizis
Tip 1 (+) (-) (-)
Tip 2 (+) (+) (-)
Tip 3 (+) (+) (+)
Tip 4 (+) (-) (+)

TABLO 1: Prenner ve ark.5 X’e bağımlı jüvenil retinoskizisin optik koherens tomografi bulgularına göre sınıflandırılması.

1. Haas J: Ueber dasa Zusammenvorkommen
von Veranderugen der retina und Choroidea.
Arch Augenheikd 1898; 37:343-8.

2. Kaplan J, Pelet A, Hentati H, Jeanpierre M,
Briard ML, Journel H, et al. Contribution to car-
rier detection and genetic counseling in X-
linked retinoschisis. J Med Genet 1991;
28:383-8.

3. Tantri A, Vrabec TR, CU-Unjieng A,  Frast A,
Annesley WH Jr, Donoso LA. X-linked
retinoschisis: a clinical and molecular genetic
review. Surv Ophthalmol 2004; 49:214-30.

4. Costa RA, Skaf M, Melo LA, et al. Retinal as-
sessment using optical coherence tomogra-
phy. Prog Retin Eye Res 2006; 25:323-53.

5. Prenner JL, Capone A, Ciaccia S, Takada Y,
Sieving PA, Trese MT. Congenital X-linked
retinoschisis classification system. Retina
2006; 26:61-4.

6. Apushkin MA, Fishman GA, Janowicz MJ.
Correlation of optical coherence tomography
findings with visual acuity and macular lesions
in patients with X-linked retinoschisis. Oph-
thalmology 2005; 112:495-501.

7. Rodriguez FJ, Rodriguez A, Mendoza-Lon-
dono R, Tamayo ML. X-Linked retinoschisis in
three females from the same family: a pheno-
type-genotype correlation. Retina 2005;
25:69-74.

8. Wu G, Cotlier E, Brodie S. A carrier state of
X-linked juvenile retinoschisis. Ophthalmic
Paediatr Genet 1985; 5:13-7.

9. Lewis RA, Lee GB, Martonyi CL, Barnett JM,
Falls HF. Familial foveal retinoschisis. Arch
Ophthalmol 1977; 95:1190-6.

10. Shimazaki J, Matsushashi M: Familial
retinoschisis in female patients. Doc Ophthal-
mol 1987; 65:393-400. 

11. Mooy CM, Van Den Born LI, Baarsma S, et al.
Hereditary X-linked juvenile retinoschisis: a re-
vies of the role of Müller cells. Arch Ophthal-
mol 2002;120:979-84.

KAYNAKLAR

RESĐM 4: Fovea retinoskizisi olan kız hastanın elektroretinografi çıktıları : (A) maksimal kombine cevap, (B) osilatuar potansiyeller.


