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Konjenital Retina Pigment Epiteli Hipertrofisi ve
Retinokoroidal Kolobomun Nadir Bir Birlikteligi

A Rare Coexistence of Congenital Hypertrophy of
Retinal Pigment Epithelium with Retinochoroidal Coloboma
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OZET Bilinen bir hastalig1 ve travma oykiisii olmayan 34 yasindaki
kadimn olgu, cocukluktan itibaren mevcut olan gorme azlig: sikayeti ile
hastanemize bagvurdu. Dilate fundus muayenesinde sol goézde optik
disk ve retinokoroidal kolobom, sag gozde ise kutup ayist izleri ve re-
tinokoroidal kolobom izlendi. Fundus otofloresans goriintiilemede,
kutup ayist1 izlerinin hipo-otofloresans 6zellik gosterdigi goriildii. Ay-
rica, fundus fluoresein anjiyografide kutup ayisi izleri hiperfloresans
izlendi. Olgunun sistemik incelemesinde herhangi bir patolojiye rast-
lanmadi. Retina pigment epitelinin konjenital hipertrofisi ve kolobom
birlikteligi nadir olarak beraber goriilebilmektedir. Arastirmamiza gore;
bu olgu sunumu; herhangi bir sistemik patoloji saptanmayan, kolobom
ve retina pigment epitelinin konjenital hipertrofisi birlikteliginin go-
rldiig ilk vaka sunumu 6zelligi tasimaktadir.

Anahtar Kelimeler: Kolobom; optik disk kolobomu;
retina pigment epiteli

ABSTRACT A 34-year-old female patient with no history of known
trauma and disease was admitted to our hospital with the complaint of
low vision since her childhood. Optic disc and retinochoroidal
coloboma in the left eye; polar bear tracks and retinochoroidal
coloboma in the right eye were observed on dilated fundus examination.
Polar bear tracks were observed hypo-autofluorescent foci in fundus
autofluorescence and hyperfluorescence in fundus fluorescein angiog-
raphy. No pathology was found in the systemic examination of the pa-
tient. Coexistence of coloboma with congenital hypertrophy of retinal
pigment epithelium is rare finding in retina. To the best of our knowl-
edge; this case report is the first article that shows this unity without
systemic disease.

Keywords: Coloboma; optic disc coloboma;
retina pigment epithelium

Kolobom; iris, siliyer cisim, retina, koroid ve
optik diski etkileyebilen ve bunun sonucunda gérme
azalmasina yol acabilen konjenital bir malformas-
yondur. Bilateral veya unilateral, parsiyel veya kom-
plet sekilde goriilebilmektedir. Embriyonik fissiiriin
defektif olarak kapanmasi kolobom olusumuna neden
olmaktadir.! Optik disk kolobomu, genellikle tek ba-
sina goriilse de CHARGE sendromu veya renal ko-
lobom sendromuna eslik edebilmektedir.>*

Retina pigment epitelinin konjenital hipertrofisi
(RPEKH), retinada goriilen benign bir lezyondur.
Tipik ve atipik olmak iizere iki gruba ayrilmaktadir.

Tipik grup igerisinde yer alan tek RPEKH; genellikle
retinanin ekvator bolgesi yerlesimli, iyi sinirl, yu-
varlak veya oval lezyon goriiniimiinde iken, gruplu
RPEKH genellikle retinanin bir kismini tutmakta ve
hayvan ayak izine benzeyen lezyonlar perifere dogru
siklasmaktadir. Retina pigment epiteli (RPE) nin ati-
pik konjenital hipertrofisi, sistemik hastaliklara eslik
edebildigi i¢in, tipik ve atipik grubun birbirinden ay-
rilmas1 6nem tagimaktadir. Kutup ayist izleri veya
konjenital gruplu albinoid noktalar, tipik ve gruplu
RPEKH alt grubu bashig: altinda incelenmektedir.
Cok sayida, degisken boyutlarda, plakoid ve beyaz
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lezyonlar halinde goriilebilmektedir. Lezyonlar her
iki gdzde de olabilir ve genellikle perifer retinada
daha fazla ve daha biiyiik goriliirler.* Beyaz gorii-
niimiinliin RPE’de melanin graniilleri yerine mela-
nin Onciillerinin  birikmesinden kaynaklandig:
diisiiniilmektedir.>¢

Bu ¢aligmada, RPEKH ve kolobom birlikteligi
olan olgumuzu sunmay1 amaglamaktay1z.

I OLGU SUNUMU

Bilinen bir hastalig1 ve travma 0ykiisii olmayan 34
yasindaki kadin olgu, ¢ocukluktan itibaren olan
gorme azlig1 sikayeti ile hastanemize basvurdu. Aile
Oykiistinde akraba evliligi veya aile bireylerinde
gorme azalmasina neden olan hastalik 6ykiisii yoktu.
Olgudan yapilan muayene ve tetkikler i¢in bilgilen-
dirilmis onam formu alindi. Her iki gézde miyopik
refraksiyon kusuru saptanan olgunun en iyi diizeltil-
mis gdrme keskinligi (EIDGK), Snellen eseline gore
sagda 1,0, solda ise 0,3 diizeyinde idi. On segment
incelemesinde herhangi bir patoloji saptanmadi. Di-
late fundus incelemesinde, sol gbzde optik disk ve re-
tinokoroidal kolobom (Resim 1), sag gozde ise kutup
ayisi izleri ile retinokoroidal kolobom izlendi (Resim
2). Kutup ay1s1 izleri, perifer retinada ve siiperotem-
poral bolgede goriildii. Ayrica, optik disk yakininda,
boyutlar1 yaklasik bir optik disk boyutunda olan reti-
nokoroidal kolobom izlendi. Sol goz retinasinda iz-
lenen optik disk ve retinokoroidal kolobom ise
yaklasik 10 optik disk boyutundaydi. Ayrica; bu
gbzde herhangi bir kutup ay1s1 izi bulgusu goriilmedi.
Fundus otofloresans (FOF) (HRA2, Heidelberg En-
gineering, Almanya) goriintiilemede, kutup ayisi iz-
lerinin hipo-otofloresans ozellik gosterdigi goriildii
(Resim 3). Fundus fluoresein anjiyografide RPE’de
pigment olmayisi nedeni ile koroid floresansinin
bloke edilememesi sonucu kutup ayis1 izleri hiperf-
loresans izlenirken, lezyonlarda herhangi bir sizinti
goriilmedi (Resim 4 A-B). Olgunun sistemik ince-
lenmesi ise normal olarak degerlendirildi.

I TARTISMA

Konjenital gruplu albinoid noktalar veya kutup ayisi
izleri, nadir goriilen RPE hipertrofisidir. Kutup ayis1
izleri, beyaz goriiniim ve hayvan ayak izine benzer
sekilde dagilim gostermesi ile karakterizedir. Her
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RESIM 1: Renkli fundus fotografinda, sol gézde optik disk ve retinokoroidal
kolobom izlenmektedir.

RESIM 2: Renkli fundus fotografinda, sa§ gézde retinokoroidal kolobom ve
perifere dogru sayi ve blyukligi artan kutup ayisi izleri gériilmektedir.

RESIM 3: Fundus otofléresans gdrunttilemede, kutup ayisi izleri depigmente
ézelliginden dolayi hipo-otofloresans olarak izlenmektedir.
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RESIM 4: Fundus fluoresein anjiyografide, kutup ayisi izleri gec dénemde si-
zinti olmadan hiperfloresans izlenmektedir (4 A). Birlestirilmis gériintide hi-
perfloresans odaklarin perifere dogru arttigi, ayrica kolobom kenarinda da
boyanma oldugu goriilmektedir (4 B).

grupta yaklasik 3-30 nonpigmente lezyon olabil-
mekte ve ¢aplari 0,1-3 mm arasinda degisebilmekte-
dir. Bu lezyonlar her iki gozde goriilebilmekle
beraber, genellikle stabil olup makulay1 tutmamakta-
dir. Beyaz goriiniimiine, melanin depozitlerinin ye-
rine prekiirsorlerinin birikmesinin neden oldugu
distintilmektedir.>® RPEKH; herhangi bir gérme
azalmasi, gérme alani defekti, renkli gérme defekti
veya elektrofizyolojik testlerde anormallige yol ag-
mamaktadir.” Fakat bu lezyonlarin sistemik hastalik-
larla goriilebilen atipik RPEKH’den ayrimi kesinlikle
onem tasimaktadir. Atipik RPEKH; siklikla oval,
genis aralikli ve bilateral goriilme egilimindedir. Lez-
yonlar rastgele dagilim gostermekle beraber; hiper-
pigmente, depigmente veya heterojen olabilmektedir.
Atipik RPEKH; familyal adenomatdz polipozis
(FAP), Gardner ve Turcot sendromu ile beraberlik
gosterebilmektedir.®® FAP sendromunda, rektum ve
kolon boyunca adenomatdz polipler goriilmekte ve
APC, MUTHY, NTHL1 gibi gen mutasyonlari ile
otozomal gegis goriilmektedir.!® Gardner sendro-
munda poliplere ek olarak, osteom gibi yumusak
doku timorleri, Turcot sendromunda ise medullab-
lastom ve gliom gibi santral sinir sistemi timorleri
bulunmaktadir. Kutup ayisi izlerinin iginde oldugu
tipik RPEKH grubunda malignite potansiyeli yoktur
ve toplumda %1,2-4,4 oraninda goriilmektedir.!!-1
Elektron mikroskopu ile tipik RPEKH alanlarinda,
pigment graniillerinin normal yapisint korudugu ve
hiperplazinin izlenmedigi gosterilmistir.'
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Kolobom, embriyonik fissiiriin defektif kapan-
masi1 sonucu olusmaktadir.! Parsiyel veya komplet
olabilmekte, ayrica goziin 6n ve arka segmentlerini
etkileyebilmektedir. Retina ve koroid dokusunun
etkilendigi retinokoroidal kolobomda serdz retina
dekolmani ve koroid neovaskiiler membran gelise-
bilmektedir." Her 100.000 dogumda 5-7 kiside go-
rlilebilen kolobomun okiiler birlikteliklerini sagilik,
ambliyopi ve mikroftalmi olusturmaktadir.15 Mor-
ning glory sendromu, optik pit ve optik disk hipopla-
zisi optik disk kolobomunun ayirici tanisinda yer
almaktadir. Optik disk kolobomu, genellikle tek ba-
sina goriilse de CHARGE sendromu veya renal ko-
lobom sendromuna eslik edebilmektedir.>* CHARGE
sendromu, gozde kolobom, kardiyak anomaliler,
koana atrezisi, gelisme geriligi, genital hipoplazi ve
kulak anomalileri ile kendini gosteren ve CHD7 ge-
ninde mutasyonla olugan otozomal dominant bir sen-
dromdur. Renal kolobom sendromu ise optik disk
hipoplazisi ile renal hipodisplazi birlikteligi ve PAX2
mutasyonu ile iliskilidir.'® Ayrica; SOX2, PAXG6,
STRA6, ALDH1A3, RARB, VSX2, RAX, ABCB6
gibi ¢cok sayidaki gen mutasyonunun ise mikroftalmi,
anoftalmi ve kolobom birlikteligine yol agtig1 sap-
tanmustir.!”

RPEKH, kolobom ve FAP birlikteligi 6nceden
bildirilmistir.'® Olgumuzda ise ayni gdzde retino-
koroidal kolobom ve RPEKH birlikteligi goriil-
mekle beraber, diger gézde herhangi bir RPEKH
olmaksizin optik disk ve retinokoroidal kolobom
birlikteligi izlenmektedir. Literatiirde, kolobom ve
RPEKH arasindaki iliskiyi kesin olarak gosteren
herhangi bir ¢alisma bulunmamakta olup, bu bir-
likteligin insidental oldugunu diisiinmekteyiz. Ay-
rica, RPEKH ile koloboma eslik eden hastaliklara
bakildiginda; ortak bir gen, anomali veya timor
Ek olarak, tipik
RPEKH sinin herhangi bir fundus degisikligi veya

olusumu goriillmemektedir.

g0z hastalig ile iligkili goriilmemesi diislincemizi
destekler niteliktedir."”

Sonug olarak; kolobom ve RPEKH nadir olarak
birlikte goriilebilen bulgular olabilmekle beraber, ara-
larindaki iliski net olarak gdsterilememistir. Bu ¢a-
lisma, RPEKH ile kolobom birlikteligine sistemik bir
hastaligin eslik etmedigi ilk vaka sunumu olma 6zel-
ligi tagimaktadir.
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Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantist bulunan herhangi bir ilag¢ firmasindan, tibbi alet,
gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya herhangi
bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde, ¢alisma
ile ilgili verilecek karari olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya

manevi herhangi bir destek alinmamigtir.

Cikar Catismast

Bu ¢alisma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin

¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite iiye-

ligi veya iiyeleri ile iligkisi, danigsmanlik, bilirkisilik, herhangi bir

firmada ¢calisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlart yoktur.
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