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Albinizm Hastalarinda Klinik Bulgular ve
Bunlarin Gérme Keskinligi ile Iligkisi

Clinical Features of Patients with Albinism and
Their Correlation with Visual Acuity

OZET Amag: Albinizmli ¢ocuklarda klinik bulgulan degerlendirmek ve gorme keskinligi ile iris transillii-
minasyonu, makula saydamligi, foveal refle yoklugu, nistagmus ve sasilik arasindaki iliskiyi saptamak. Gereg
ve Yontemler: Okiiler ve okiilokutanéz albinizm tamis: alan 29 hastanin kayitlar retrospektif olarak deger-
lendirildi. Bulgular: Hastalarin ortalama yag1 5.6+4.8 y1l idi (min: 4 ay mak: 17 y1l). On bir hasta kiz, 18 has-
ta erkekti. Iris transilliminasyonu hastalarin %78.5°de tespit edildi. Hastalarin %85.7’sinde makulanin
saydam oldugu izlendi. Primer bakis pozisyonunda 22 hastada (%75.8) nistagmus mevcuttu. Ortalama sfe-
rik esdeger 1.76+5.20D idi (min: -19D mak: +7D). Hipermetropinin miyopiden ¢ok daha sik oranda izlendi-
8i goriildii (%79.3). Silindirik refraksiyon kusuru 0.75D ile 5.5D arasinda bulundu (ortalama: 2.37D+1.27).
Elli sekiz goziin 26’sinda (%44.8) astigmatizma 1D ve tizerindeydi. Sagihgin goriildigi 12 hastadan 7’sinde
ezotropya 5'inde ekzotropya izlendi. Yirmi hastada gérme keskinligi Teller gérme kartlar1 ve Snellen egeli ile
olgiilebildi. On bes hastada gorme keskinligi diizeyi 0.2 ile 0.4 arasindaydi. Gérme keskinligi ile iris transil-
liiminasyonu, nistagmus, sasilik varligi ve foveal refle yoklugu arasinda istatistiksel olarak anlamh bir iliski
bulunmadi. Makulanin saydamliginin, az gérme ile birlikteligi istatistiksel olarak anlamli bulundu (p=0.029).
On bes hastada (%51.7) akraba evliligi saptandi. Yirmi dért hastanin (%82.7) daha 6ncesinde konjenital nis-
tagmus veya az gorme gibi yanls tanilar aldig1 saptandi. Sonug: Albinizmli hastalarda makulanin saydam ol-
mamas! daha iyi gorme keskinligi ile birliktelik gostermektedir. Albinizm hastalarina siklikla yanhs tan
konabilmektedir. Nistagmus ve/veya az gérme ile bagvuran tiim bebeklerde albinizm akilda tutulmahdir.
Detayl aile hikayesi ve ebeveynlerin muayene edilmesi okiiler albinizm tanis: igin ipucu yakalamak adina
gereklidir. Makula saydamlig1 gérme azligs ile birliktelik gosterdiginden, erken ¢ocukluk donemlerinde bu
bulgunun varlig: hastalarin gérme prognuzunun tahmini agisindan yardimei bir bulgu olabilir.

Anahtar Kelimeler: Albinizm, okiiler albinizm, okiilokutan6z albinizm, az gérme

ABSTRACT Objective: To evaluate clinical findings in children with albinism and to determine the realtions-
hip of visual acuity to iris transillumination, macular transparency, foveal hypoplasia, nystagmus and strabis-
mus. Material and Methods: Retrospective chart review of 29 patients who had ocular and oculocutaneous
albinism retrospectively. Results: Mean age was 5.6+4.8 years (Range 4 months to 17 years). Eleven patients
were female, 18 patients were male. Iris transilliimination was observed in 78.5% of patients. Macular trans-
parency was seen in 85.7% of patients. 22 (75.8%) patients had nystagmus at primary gaze position. Mean
spherical equivalent was 1.76+5.20D (Range -19D to +7 D). Hypermetropia was more common than myopia
(79.3%). Cylindrical errors ranged from 0.75D to 5.5D (mean: 2.37D+1.27) and 26 eyes (44.8%) had astigma-
tism of 1D or more. Seven of 12 patients with strabismus had manifest esotropia, 5 had exotropia. Visual acu-
ity could be measured in 20 affected patients by using Teller acuity card or Snellen testing. Fifteen patients
had visual acuity between 0.2 and 0.4. There was no relation between visual acuity and iris transilluminati-
on, presence of nystagmus, strabismus, and foveal reflex. The presence of macular transparency was signifi-
cantly associated with low vision (p=0.029). Consanguineous marrigies were detected in 15 patients (51.7%)
with family history. Twenty four patients had been misdiagnosed initially as having congenital nystagmus or
low vision. Conclusion: The absence of macular transparency in patients with albinism was associated with
better vision. Albinism commonly misdiagnosed and condition should be considered in all infants presenting
with nystagmus and /or subnormal visual acuity. Detailed family history, and examination of the parents are
mandatory to find a clue for diagnosis of ocular albinism. As macular transparency was associated with low
vision. This finding may be helpful in the estimation of visual prognosis in early childhood.

Key Words: Albinism, ocular albinism, oculocutaneous albinism, low vision
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Ibinizm melanin yapimindaki azalma veya
Ayaplmm hi¢ olmamasi ile kendini gosteren

kalitsal bir hastaliktir. Intrauterin gelisim s1-
rasinda gézde melanin sentezi yollarin etkileyen pek
¢ok mutasyon gosterilmistir. Genellikle nistagmus,
foveal hipoplazi, fotofobi, iris transilliiminasyonu ve
azalmig gérme keskinligi ile karakterizedir.® Stere-
opsis yoklugu, sasilik ve refraksiyon kusurlarina da
siklikla rastlanmaktadir.*” Hastaligin Amerika’da go-
riilme siklig1 yaklagsik 20.000°de 1 olarak bildirilmek-
tedir.® Otozomal dominant, otozomal resesif, X'e
baglh gecis gosterebildigi gibi sporadik olarak da kar-
simiza c¢ikabilmektedir. Ayrica hastalik Herman-
Pudlak sendromu, Chediak Higashi sendromu gibi
sendromlara eslik edebilir. Bu farklilik klinik tablo-
ya hastaligin farkl etkilenme dereceleri ve farkl fe-
Okiilokutanoz
albinizmde (OKA) sag¢, deri ve gozde hipopigmentas-

notipleri olarak yansimaktadir.

yon izlenirken, okiiler albinizmde sadece gozlerde
hipopigmentasyon s6z konusudur. Ayrica bu hasta-
larda elektrofizyolojik yontemlerle kiazmadaki ¢ap-
razlagma anormallikleri gosterilmistir.’

Biz de bu ¢aligma ile albinizmli hastalar1 gor-
me keskinligi, refraksiyon ve strabismus agisindan
incelemeyi; klinik bulgular ile goérme keskinligi
arasinda iligkinin varligini, erken dénemdeki fizik
muayene bulgularinin ileriki gérme diizeyi i¢in be-
lirleyici olup olmadigini aragtirmay: amagladik.

I GEREG VE YONTEMLER

Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi G6z Hasta-
liklar1 AD pediatrik oftalmoloji ve sasilik birimin-
de Mayis 1998 ile Mayis 2004 tarihleri arasinda
okiiler veya okiilokutanéz albinizm tanisi ile izle-
nen 29 hasta ¢aligmaya alindi. Gorme keskinligi
hastalarin yas durumuna bagh olarak Snellen eseli,
Teller kartlar1 veya binokiiler fiksasyon paternine
(CSM) gore degerlendirildi. Teller kartlari ile yapi-
lan olgtimler Snellen esdegerlerine ¢evrildi. Hasta-
larin ayrintili 6n ve arka segment muayeneleri
yapildi. On segment muayenesinde iris rengi ve
transilliiminasyon defektinin derecesi kaydedildi
(iris transilliiminasyonu evre 1: iyi derecede poste-
rior pigment epitelium gelisimi-punktat transillii-
minasyon defekti; evre 2: orta derecede iris
pigmenti-artmis transilliiminasyon defekti; evre 3:
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minimal iris pigmenti- genis transilliiminasyon de-
fekti; evre 4: iris pigmentinin tamamen yoklugu-
tiim irisin transilliiminasyonu (lens kenar1 goriile-
cek sekilde).!® Nidek NM 20D fundus kamera kul-
lanilarak fundus cekildi.
makulanin saydamlig: (makulada koroid damarla-

resimleri Retina,
rinin izlenme derecesine gore), foveal reflenin var-
lig1 agisindan 2 ayr1 gozlemci tarafindan incelendi.
Kayma varliginda, kayma agis1 prizma Ortme testi
ya da Krimsky testi ile degerlendirilerek prizm di-
optri cinsinden kaydedildi. Nistagmusun varligi ve
tipi, bas pozisyonunun varlig1 ve goz hareketlerin-
deki kisithilik kaydedildi. Téim hastalarda siklople-
jik refraksiyon muayenesi yapildi. Uygulanabilen
hastalarda binokiiler gérme degerlendirmesi ger-
ceklestirildi. Tki goz arasindaki refraksiyon farki-
nin 1 diyoptriden fazla olmasi anizometropi olarak
degerlendirildi. Hastalardaki ek okiiler ve sistemik
anomalilerin varlig ile akraba evliligi kaydedildi.
Snellen egeli ve Teller kartlar: ile gorme keskinligi
olciilebilen gozlerde, gorme keskinligi ile klinik
bulgular arasindaki iligki arastirildi. Istatistiksel
kargilagtirma igin ‘Fisher exact’ testi kullanildi.

I BULGULAR

Caligmaya alinan 29 hastanin ortalama yag1 5.6 yil
(min: 4 ay mak:17 yil) idi. Hastalarin 11’1 kiz, 18’i
erkekti. On altisina okiilokutanoéz albinizm, 13 has-
taya ise okiiler albinizm tanis1 konmustu (Resim 1).
Hastalarin bagvuru sikayetleri incelendiginde yal-
nizca 5’inin albinizm nedeni ile, kalan 24 (%82.7)

RESIM 1: Okiilokotandz albinizmli bir hastanin fenotipik goriinimi.
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hastanin ise az gérme, 1513a bakamama, gozlerde
titreme gibi nedenlerle klinige bagvurdugu goriil-
dii. Hastalarin 20’sinde gorme diizeyleri Snellen
eseli ve Teller kartlar ile degerlendirildi. Olgula-
rin hig birinde 0.5 ve tizeri gorme diizeyi saptana-
madi (GOrme duzeyleri 0.05 ile 0.4 arasinda
degismekte idi). 23 (%78.5) hastada degisik derece-
lerde iris transilliiminasyon defekti (9 hastada evre
4,11 hastada evre 3, 1 hastada evre 2, 2 hastada ev-
re 1) mevcuttu (Resim 2). Fundus muayenelerinde
tiim hastalarda hipopigmente albinoid fundus gorii-
nimi izlenmekte idi (Resim 3A ve B). Hastalarin
24’inde (%85.7) makulanin saydam oldugu ve
26’sinda (%89.2) foveal reflenin alinamadig goriil-
dii. Refraksiyon durumlarn incelendiginde sferik es-
degerlerine gore 10 gozde miyopi (min:-1D
mak:-19D) oldugu saptandi. Miyopi 4 gozde 3 di-
optrinin iistiinde idi. Yirmi alt1 gézde 3 dioptrinin
istiinde olmak {izere 46 gbézde hipermetropi
(min:+1D mak:+7 D) oldugu goriildii. ki goz ise
emetroptu. Ortalama sferik esdeger 1.76+5.20D idi.
34 gozde (%58.6) astigmatizma varligi saptandi. Or-
talama astigmatik deger 2.37D+1.27 (min: 0.75D
mak: 5.5D) idi. Gozlerin 26’sinda (%44.8) astigma-
tizma 1D ve {izerindeydi (Tablo 1). Gozlerin
30’unda astigmatizma kurala uygun astigmatizma
seklinde iken yalnizca 4 gézde kurala aykir: astig-
matizma varlig1 belirlendi. 19 hastada (%65.5) ref-
raksiyon kusuru gozliikle diizeltildi. 7 hastada
ezotropya, 5 hastada ekzotropya olmak tizere 12
hastada (%41.3) sasilik saptandi. Ezotropya gorii-
len hastalardan 4’tiinde hipermetropi, 3’iinde mi-
yopi (2’sinde miyopinin sferik esdegeri 5D’nin
iistiinde) varlig: tespit edildi. Ekzotropya olan has-
talar incelendiginde hepsinin hipermetropik ol-

RESIM 2: Okiilokiitandz albinizmli bir hastanin iris transilliminasyon
gortnimu
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RESIM 3A: Albinoid fundus gorintim0. Makulada koroidi bir miktar érten pig-
ment mevcutken, foveal reflenin olmadigi izlenmekte.

RESIM 3B: Albinoid fundus gortinimu. Nazal kadranda pigmentasyonun ol-
madigi izlenmekte.

dugu goriildii. 22 hastada (%75.8) nistagmus var-
1181 tespit edildi. 15 hastada (%51.7) akraba evlili-
gi hikayesi mevcuttu. Hastalarin klinik 6zellikleri
Tablo 2’de 6zetlenmistir.

Gorme diizeyi Teller kartlar: ile dlgiilen has-
talarda elde edilen veriler, 6l¢iim yapilan uzakliga
gore Snellen esdegerlerine ¢evrildi. 20 hastada Tel-
ler kartlar1 ve Snellen eseli ile degerlendirilen gor-
melerin klinik bulgulara gére dagilimi Tablo 3’de
Ozetlenmistir.
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TABLO 1: Hastalarda dlciilen refraksiyon
kusurunun dagilimi

Refraksiyon kusuru Goz sayisi (%)

Hipermetropi 46 (%79.3)
3D ve st 26
Miyopi 10 (%17.2)
3D ve st 4
Astigmatizma 34 (%58.6)
1D ve st 26
Emetropi 2 (%3.4)

Gorme diizeyi ile iris transilliiminasyonu ara-
sinda istatistiksel anlaml bir iliski olmamasina rag-
men, gorme diizeyleri 0.1 ve alt1 olan hastalarin
%76’s1nda evre 3 ve 4 transilliiminasyon varlig: tes-
pit edildi. (p=0.122). Gérme keskinligi ile makula
saydamlig1 arasinda anlaml bir iligki saptanirken
(p=0.029), foveal reflenin yoklugu arasinda anlaml
bir iligki bulunmadi (p=0.129).

Eslik eden sistemik ve okiiler bulgular deger-
lendirildiginde 1 hastada (%3.44) opere oksipital
meningosel, 1 hastada (%3.44) optik atrofi, 1 hasta-
da (%3.44) optik disk hipoplazisi oldugu goriildi.

I TARTISMA

Albinizm tanisi fenotipin belirgin oldugu hastalar-
da kolaylikla konulabilmesine ragmen 06zellikle
okiiler albinizm olan hastalarda zorluk gosterebil-
mektedir. Hastalarin albinizmde bagka sikayetlerle
goz hekimlerine bagvurmalar: ve yanlis tan: alabil-
meleri miimkiindiir. Calismamizda hastalarin bag-
vuru sikayetlerini degerlendirdigimizde biiyiik
¢ogunlugunun (%82.7) gozlerde titreme, 1s1ktan ra-
hatsiz olma ve az gorme gibi sikayetlerle bagvurdu-
gunu saptadik. Benzer sekilde, Shiono ve ark." X’e
bagh gecis gosteren okiiler albinizmli 13 hastay:
kapsayan serilerinde hastalarin %70’ine konjenital
nistagmus seklinde yanls tan1 kondugunu rapor et-
miglerdir. Charles ve ark.'? da yaptiklar1 ¢aligmala-
rinda hastalarin %20’sinin calisma ic¢in tekrar
degerlendirme yapilana kadar konjenital nistagmus
nedeni ile takip edildiklerini vurgulamislardir. Is-
ve¢’te yapilan bir tarama ¢aligmasinda, 12-13 yas
grubundaki 1046 ¢ocuktan subnormal gorme kes-
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kinligi tespit edilenlerde gérme azliginin etiyolojisi
arastirilmis ve 10 hastada 6ncelikle klinik bulgula-
rin pozitifligi ve sonrasinda bu bulgularin VEP kay-
d1 ile desteklenmesi neticesinde albinizm tanisi
(%1) konmustur.

Hastaligin karakteristik goz bulgulari arasinda,
fotofobi, az gérme, nistagmus, kayma varlig, iris
transilliminasyonu, foveal hipoplazi sayilmaktadir.
Yapilan ¢alismalarda az gérme en 6ne ¢ikan bulgu-
lardan biri olarak géze ¢arpmaktadir. Whang ve
ark.® caligmalarinda 0-3 yas grubu 64 albinizmli ¢o-
cukta Teller kartlar ile gérme keskinligi 6l¢timii
yapmuislar ve sonuglar1 daha 6nceki 646 ¢ocugu ige-
ren normal gérme keskinligi 6l¢timleri ile karsilas-
tirmislardir. Her 3 yas grubunda gérme keskinligini
normal degerlere gore ortalama 2 oktav diisiik tes-
pit etmisler ve aradaki farkin istatistiksel olarak an-
lamh oldugunu vurgulamiglardir. 64 olgunun 9unu
her 3 yas grubunda da muayene ettiklerini belirt-
misler ve bu olgularda da gérme keskinligini ista-
tistiksel olarak anlamh sekilde diisiik bulmuslardir.
Summers ve King."* minimal pigmentasyon goste-
ren albinizmli 9 hastanin &zelliklerini inceledikleri
calismalarinda, hastalarin gérme keskinliginin 0.1
ila 0.4 arasinda degisim gosterdigini bildirmislerdir.
Olgularindan yalnizca birinde ilk 1 yas i¢inde gor-
sel gelisimin g6zlendigini ve bu olgunun klinik ola-
rak nisbeten daha fazla iris pigmentasyonu gosteren
bir hasta oldugunu vurgulamiglardir. Summers®
yaptig1 bagka bir calismada, 40 albino ¢ocuk hasta-
nin gorme keskinligini ilk 3 yilda 6l¢miis ve yasa
uygun normal degerlere gore 2 ila 3 oktav daha dii-
siik gérme keskinligi oldugunu vurgulamistir. Shi-
ono ve ark.!! 13 hastay: kapsayan okiiler albinizm
serilerinde 11 hastanin gérme keskinligin 6lcebil-
misler ve gérme keskinligi diizeylerini 0.05 ila 0.4
arasinda bulmuglardir. Wildsoet ve ark.* 25 okiiler
(7 olgu) ve okiilokiitandz (18 olgu) albinizm hasta-
sini1 iceren c¢aligmalarinda ortalama gorme keskinli-
gini Log MAR cinsinden ortalama 0.9 olarak
bulmuglar ve tiim hastalarda gérme keskinliginin
distkligint vurgulamiglardir. Bizim hastalarimiz-
da da Teller kartlar1 ve Snellen eseli ile dl¢iim yap1-
labilen 20 hastanin hi¢birinde gérme diizeyi 0.5 ve
iizerinde degildi. Gozlerin 25’'inde (%62.5) ise 0.1
ve altinda gérme keskinligi 6l¢timii alinmaktayda.

Turkiye Klinikleri ] Ophthalmol 2008;17



Aylin YAMAN ve ark.

ALBINIZM HASTALARINDA KLINIK BULGULAR VE BUNLARIN GORME KESKINLIGI ILE ILISKiSI

‘1810 eqelyy 3y ‘eAdojozy3 ‘X ‘eAdonoz3 113 ‘((+)uokseuswbid [aAigpes aisul epnblo njou g:,, ‘Sapiey Jeinbjo njou g1 8 g} :, ‘Ipaw

pus|ieBap :q ‘nuoissiuoy LiSe Y10 Je :4YQY ‘[0S 17 ‘Desty ‘wziuigje ZUEINYOINO YN0 ‘WZIUIGIE JBIMO 1Y)

1sizejdodiy ysip3ndo

4vov

4vov

yose sndo

|esobuiuaw [epdisyo

llorored 4a61q

+

v

1nizeb
1N1zeb
1nizeb

ANizeb

1nizeb
1nizeb
1nizeb
1nizeb
ewedey

3N|zob ewedey

ANizeb
1nizeb
Anizeb

Anizeb

1nizeb

njzob

ANizeb

3INjzob
A0ized
3njzob ewedey

IhepaL

a

2.B/08S 008

a

a

+U0Azn4

EIEALEN ]

snwbejsiu yiar
snwbejsiu Ja|npued
snwbejsiu Janpued
snwbejsiu Js|npued
snwbejsiu 101hele
snwbejsiu Js|npued

snwbejsiu Js|npued

snwbejsiu tenjejol

snwbejsiu Ja|npued
snwbejsiu sa|npued
snwbejsiu Jajnpued
snwBejsiu Jsjnpued
snwBejsiu Jsjnpued

snwbejsiu Js|npued

Ja|npued |eyuozuoy

snwbejsiu yiar
snwBeysiu Jenjejol
Janpued |ejuoziioy

Jainpued [ejuozuoy

snwbejsiu
Ja|npued

snwbejsiu

101hese

Ja|npued |ejuoziioy
snwbejsiu

el

Ja|npued [ejuoziuoy

snube sy

1X +

13 -

1X -

uienedA 1x -

1X +

1(x) -

13 -
BLOJX -
13 -

BIIAEY Bl [E8AD

0
wepAeg
wepAeg
wepAeg
wepAeg

0
wepAeg

wepAeg
wepAeg

0
wepAeg
wepAeg
wepAeg
wepAeg
wepAeg
wepAeg

0
wepAeg
wepAeg
wepAeg
wepAes
wepAeg
wepAeg
wepAes
wepAeg
wepAeg
wepAeg

0
wepAeg

Elnen

Inewies
Inew
Inew
Inew
Inew
Inew

Inew

Inew

Inew
=
=)
Inew
Inew
Inew
Inew
Inew

aAyey-Les

Inewies
=)
Inew
Inew
aAyey-Les
Inew
Inew
Inew
IABW
=)
les
Inew

Ul 5|

L @1A3
P
€ aing
z a3
€ aing
€ 9IAg
P
€ 9IAg

€ 9IAg

¥ 9IAg

P

€ aIng
| @13
€ aIng
P
¥ 9IAg

€ aing

€ aIAg

0

€ aIAg

¥ 9IAg

€ 9IA]

P

+ 9IAg

sueq S|

06XE+ G'P+ 1
06X 2+G'v+ o

06 X2+ 9+ 1
06 XG'L+ G+ d

0/X G’ L+ €+106 XGC+y +
0661+ ¥+
06G'L+v+d

06 G'v+1
06X G'G+d

00LXE+G L+ T 00LXGE+G L+

06 L+ G'¥+ 7106 L+ G+d
06X 2+

06 X2+
08XG'€+G°G+ 1
0CL X ¥+G+
4l

gz'l-d

06X L+G°C+ 1
06X L+G°2+
L+Y

L+d

9+

G'9+d
081XL+7
08LXZ+d
081Xe-Gg+ 1
GIXe-GZ+d
08LXL+G9+1
081X+ G9+d
2+

c+d

0LX€- 050+ 1
08LXG'v- o
L+

L+Y

JAS

9+

081Lxg-1
08lxe-o
¢+

c+d
06XG'L+GC+ 1
06XL+G¢+d
v+

v+

ST+

gz+d

€+

e+

61-1

6l-d
00LXG0+2+ 1
18XZ+L+
081X2-G'%-1
081X5-5'6- o

uofissesey

wo/ho 21
wo/ohd 2y
wo/oko Ze0 1
wo/okoZE 0 o
€01

10y
+INSO1
+NSO
+NSO1

+ NSO
SL01
silod

101

2oy

¢01

20y

wo/ohd 2 7
wo/kd 'z Y
201

€0y
«E€LLT
«€LL Y
+WNSOT
+NSO o
101

sdwz Yy
01

€0

sdw|
sdwy
sdwgz q
sdwgz Yy

€01

[ARS ]

201

[0S
+WNSOT
+NSO o
wo/oho g1 7
wo/hd 'y Y
Lol

Loy

+WNSO T

+ NSO
+INSO1

+ NSO
wo/ohd 2e'0 1
wo/okd Zg 0y
+NSO 1
+NSO
NSO
—NSO Y
wo/okd 2 7
wo/oko g1y
201

[ARS ]

€01

(AR

BUUDE

MO0
MO0
W0

X0

X0

X0

X0

YO
YO
YO

YO

YO

YO

YO
YO
X0
YO
VO
YO
YO
YO
YO

dip

EE
3heg

ERY
ERCN

MNGL

ERS
EX]
EE

IAhey
ERY

ERd}
e
ag

ENI

avl

ay
M8
e
ER
e
e
s
e
Mol
39

Ul Sa)

62

8¢

Le

9C

14

4

€C

44

0C

6l

8l

L

9l

Sl

143

<€l

«Cl

ol

oL

HEP{I[[9ZQ iUl Ulle[eiSeH ¢ 019V.L

165

Turkiye Klinikleri ] Ophthalmol 2008;17



Aylin YAMAN ve ark.

TABLO 3: Gorme diizeyi 6lclimil yapilabilen 20 hastada
gbrme dlizeylerine gére Klinik bulgularin dagilimi.
Gorme keskinligi (goz sayisi)
0.1 vealt 0.2 ve iistii

Iris Evre 1 2 2
transilluminasyonu Evre 2 - -
23 hasta Evre 3 13 3

Evre4 6 6
Nistagmus 21 13
Makula saydamligi 23 9
Foveal refle olmamasi 21 15
Kayma 10 10

TABLO 4: Literatiirde albinizm hastalarindaki
astigmatizma degerlendirmesinin dzet ve kargilagtirmasi.

Refraksiyon

kusuru Astigmatizma  Kurala uygun  Refraksiyon
Calisma (Sferik D) (D) astigmatizma  dagiimi
Wildsoet (n:25) 1.07+4.67 2.37+1.54 %100 H>M
Edmunds (n:16) 0.46+7.30 2.02+1.60 - H=M
Loshin {n:8) 2.81+1.78 1.60£6.39 %100 H>M
Pascal (n:32) -0.04+3.95 2.49+1.41 %86
Galigmamiz {n:29) 1.76+5.20 2.37D+1.27 %88 H>M

(H:hipermetropi, M:miyopi)

Literatiirde yer alan ¢aligmalarda albinizm has-
talarinda yiiksek refraksiyon kusurlarina sik rast-
lanmaktadir.*” Erken bebeklik donemlerindeki bu
yliksek refraksiyon kusurunun albinizmli hastalar-
da ambliyopiye neden olarak gérme azligin arttir-
dig1 distnilmektedir. Wildsoet ve ark.?, farklh
tipler iceren 25 albino hastanin refraktif degerlen-
dirmesini yaptiklari ¢caligmalarinda, hastalarin hep-
sinin gorme azlif1 gosterdigini, ancak yiiksek
refraktif kusuru olan gozlerin daha az gérme diize-
yine sahip oldugunu bildirmislerdir. Bu nedenle
bu hastalarin refraksiyon kusuru agisindan deger-
lendirmesi ve 6zellikle gorsel gelisim doneminde
izlenmeleri gerektigini diisinmekteyiz. Caligsma-
mizda hastalarin refraksiyon kusurunun -19 D ile
+7 D arasinda degisim gosterdigini saptadik. Astig-
matik deger ise 0.75D ile 5.5 D arasinda degisim
gosterirken, gozlerin %44.8’inde 1 D ve iistiinde as-
tigmatizma mevcuttu. Hastalarin biiyiik ¢cogunlu-
gunda refraksiyon kusuru gozlikle diizeltildi.
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Literatiirdeki albinizmli hastalarda refraksiyon ku-
surunu inceleyen ¢aligmalar Tablo 4’te 6zetlenmis-
tir. Shiono ve ark." okiiler albinizmli hastalarin
¢ogunda yiiksek refraksiyon kusuru oldugunu, goz-
lerin %68inde 2 D ve iistii astigmatizma tespit edil-
digini rapor etmiglerdir.

Albinizm klinik bulgularinin agirliginin gor-
me pigmentinin derecesi ile iligkili oldugu bilin-
mektedir.'®'7 Shiono ve ark."” okiiler albinizmi olan
bir olguda gérme keskinliginin sag gozde 20/40 dii-
zeyinde iken sol gézde tam olarak dl¢iildiigiini ve
iyi gorme keskinligin o gézde makulay1 da igine
alan sektoryel pigmentasyona bagh oldugunu ya-
yinlamigtir. Charles ve ark.'? 74 okiiler albinizmli
olguyu iceren serilerinde, 35 olguda 6/24 ve tizeri
gorme keskinligi oldugundan ve bu hastalarin
33’tinde arka kutupta iyi bir pigmentasyon bulun-
dugundan bahsetmisler ve bu farki istatistiksel ola-
rak anlamli olarak yorumlamiglardir. Bizim
calismamizda da gérme keskinligi 0.1 ve alt1 olan
hastalarin %92’sinde makulanin saydam oldugu ve
gorme diizeyi ile makula saydamlig1 arasinda ista-
tistiksel anlaml bir iliski oldugu anlasilmistir. Iris
transilliminasyonu ve foveal refle yokluguyla ise
istatistiksel anlamli bir iligki goriilmemistir. Seo ve
ark.’® 13 okiilokutan6z albinizmi olan hastayla yap-
tiklar1 caligmada, gorme azlig: ile makula saydam-
igy, foveal refle ve iris transilliiminasyonu arasinda
korelasyon varligim arastirmiglar ve makulanin du-
rumunu klinik gézlemlere ek olarak optik koherens
tomografi (OCT) dl¢timlerini ilave ederek deger-
lendirmislerdir. Sonugta, gérme azlig: ile makula
saydamlig, foveal refle ve iris transilliminasyonu
arasinda korelasyon oldugunu gostermislerdir. Al-
binizmli hastalarda makulanin durumu indirekt of-
talmoskopiyle yapilan klinik degerlendirme ile
kolaylikla yapilabilmektedir ancak nistagmusun
izin verdigi olgularda yapilabiliyorsa OCT, klinigi
desteklemek ac¢isindan kullanilabilir.

Yapilan caligmalar sagiligin da hastaliga eslik
eden 6nemli bir bulgu oldugunu gostermekte-
dir.#>11 Biz de ¢aligmamizda hastalarin yaklagik
yarisinda kaymanin eslik ettigini gozlemledik.

Hastaligin genetik alt yapisi ve ozellikle ca-
lismamizda da goriildiigii gibi akraba evliliginin
bu grup hastalarda sik olarak izlenmesi sebebi ile,
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hastalarin bu agidan mutlaka degerlendirilmeleri
ve bilgilendirilmeleri gerektigini diisiinmekteyiz.

Sonug olarak, albinizm hastalarinda az gor-
me nedenlerini azaltabilmek amaciyla tam bir of-
talmolojik inceleme, refraktif diizeltme ve takip
gerekmektedir. Ayrica az gorme ve 6zellikle nis-
tagmusu olan hastalarda klinik degerlendirme s1-

Aylin YAMAN ve ark.

mizda albinizmin klinik bulgularindan olan ma-
kula saydamlig: ile gorme azlig1 arasinda istatis-
tiksel anlamli bir birliktelik oldugunu saptadik.
Bunun sonucunda, gorme keskinliginin 6lciile-
medigi albinizmli kii¢ciik ¢ocuklarda makula say-
damliginin ilerideki gérme diizeyinin tahmini
acisindan yararh bir belirteg olabilecegini diisiin-

Abadi RV, Pascal E. Visual resolution limits
in human albinism. Vision Res 1991;31:
1445-7.

Turkiye Klinikleri ] Ophthalmol 2008;17

G. Subnormal visual acuity syndromes
(SVAS): albinism in Swedish 12-13-year-old
children. Doc Ophthalmol 2001;103:35-46.

rasinda albinizm mutlaka akla getirilmeli ve  mekteyiz.
hastalar bu acidan da tetkik edilmelidir. Caligma-
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