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Summary

Dogumsal optik sinir hastaliklari, nisbeten sik gériilmesi,
yanlislikla papilla 6demi ile karigmasi, bir kisminin gérme
alan1 kusuru olusturmasi, bazilarinin merkezi sinir sistemi
hastaliklarina, kazanilmis ve edinsel géz bozukluklarina eslik
etmesi nedeniyle énemlidir. ki tarafli olgular gocukluk déne-
minde zayif gérme ve sasilik ile kendini gosterir, tek tarafli
olgular ise okul 6ncesi donemde duyusal ezotropya ile ortaya
¢ikar. Gérme prognozu dogumsal optik disk anomalisinin
tipine bagl oldugu igin bu hastaliklarin iyi taninmasi gerek-
mektedir.
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Congenital optic nerve anomalies are important, because
they are relatively common, some may be mistaken for
papiloedema, some may give rise to visual field defects, some
are associated with malformations of the central nervous
system diseases, congenital and acquired ocular abnormalities.
Bilateral optic disc anomalies present in infancy with poor
vision and nystagmus, whereas unilateral optic disc anomalies
present during the preschool years with sensory esotropia.
These anomalies must be known well, because visual
prognosis depends on the type of congenital optic disc
anomaly.
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Egik Disk (Tilted Disk)
Egik disk, bolgesel optik sinir hipoplazisidir.
Toplumun %1-2’ sinde, kadin ve erkekte esit oranda
goriiliir. Kalitsal degildir ve % 80 iki taraflidir (1).

Hamileligin 6. haftasinda, fetal yarigin tam
olmayan kapanmasi sonucu olusur. Disk ve gevre-
sindeki retinada, retina pigment epitelinde ve
koroidde kolobom vardir. Sik goriilen bulgular
arasinda; diskin egik yerlesmesi (iist temporal op-
tik disk kabarik, alt nazal disk arkada yerlesmis),
damarlarin egik yerlesmesi (situs inversus), retina
damarlarinin anormal dallanmasi, retina- RPE-
koroid hipoplazisi, diskin alt ve alt nazal kisminin
koniisii ve stafilomu (Fuch’s kolobomu) yer alir
(Resim 1). Daha az goriilen bulgular myelinize
sinir lifi, lacquer gatlaklar, retina ven kok tikanik-
l1g1, papilla ¢evresi ve makulada retina alt1 kana-
madir, diizenli araliklarla oftalmoskopi muayenesi
yapilmalidir (2-5).
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Sella ve endokrin bozukluklar egik diske eslik
edebilir. Biiyiime hormonu, tiroid uyarict hormon,
vazopresin eksikligi, diabetes mellitus, septum
pellucidum agenezi gibi orta beyin patolojileri
goriilebilir. Ayirict tanida glokom, papilla 6demi,
dejeneratif miyopi ve kiazmaya basi yapan hasta-
liklar 6nemlidir (6).

Miyopi ve orta derecede oblik astigmatizma
stk goriliir. Egik disk ile baglantili gérme alam
bozukluklari; dikey orta hatta uymayan st
temporal baskilanma, arkuat skotom, kor nokta
genislemesi ve gorme alaninin nazal daralmasidir.
Elektro okiillo grafi ve elektro retino grafi
hipoplazili alanda bolgesel hastalik gosterir, gorsel
uyarilmis potansiyel hemen tiim olgularda uzamis
latans gosterir ve egik diskteki en sik elektro fonk-
siyonel bozukluk budur. Fundus hipoplazisi olan
bolgelerde daha fazla olmak {izere, papilla cevresi
ve ekstra foveal koroid neovaskiilarizasyonu gorii-
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Resim 1. Egik disk.

lebilir. Koroid neovaskiilarizasyonu geligse bile
hastaligin seyri oldukga iyidir (7,8).

Optik Disk Druseni
Optik sinir baginda hyaline benzer kalsifiye bi-
rikim vardir. Goriilme sikligr %0.3 olup, % 73 iki
taraflidir, diizensiz dominant kalitim gosterir ve
beyaz irki tercih eder (9).

Disk {izerindeki patolojik damardan protein
sizmasi, retina pigment epitel go¢ii, noroglial hiic-
relerde  hyalin  dejenerasyonu,
dejeneratif iriinlerinin optik diskte toplanmasi
patogenezden  sorumlu tutulmustur  (10,11).
Patogenezden sorumlu diger mekanizma ise
aksoplazma taginimi ve aksonal kalsiyum metabo-
lizmasindaki  bozukluktur. Bu olay elektron
mikroskopi ile de desteklenmistir; lamina
koroidaliste, tek tek veya kiimeler halinde kalsifiye
aksonal mitokondri tesbit edilmistir. Bu kalsifiye
mitokondriler drusenin ana kaynagidir (10).

aksonlarin

Retinitis pigmentoza ve angioid streak optik
disk drusenine eslik eden hastaliklardir (12).
Fundus muayenesi veya orbita bilgisayarli tomog-
rafisi sonrasi tesadiifen tan1 almasi nadir degildir.
Optik disk drusenlerinin tanisinda bilgisayarli to-
mografi, optik koherans tomografi, tarayici laser
tomografi, tarayict laser microperimetri, laser
biomikroskop ve tarayici laser polarimetri kullani-
labilmektedir (13-15).
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Resim 2. Optik sinir druseni.

Disk dokusu diizlemi altinda yer aldiklar1 igin
oftalmoskopik olarak erken ¢ocukluk doneminde
druseni tesbit etmek giictiir, papilla 6demi ile kari-
sabilir. Optik disk druseni, fizyolojik ¢ukurlugun
yoklugu, diskin pembe veya sar1 renkte ve diizen-
siz smirli olmasi, kan damarlarinin diskten ¢ikar
¢ikmaz dallanmasi gibi 6zellikleri ile erken donem
papilla 6deminden ayirt edilebilmektedir (Resim
2). Erken adolesan doneminde drusen, disk diizle-
minde izlenebilir. Floresein anjiografide papilla
O0deminin aksine, optik sinir bagindan erken do-
nemde floresein sizintisi1 goriilmez ve gec bolgesel
hiperfloresans goriiliir. Ayrica red-free 1sikta
otofloresans 6zelligi vardir (Resim 3) (16,11).

Resim 3. Optik sinir drusenine bagli otofloresans.

T Klin Oftalmoloji 2003, 12
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Optik disk drusenli olgularin %64-87’sinde
gborme alaninin konsantrik daralmasi, kor noktanin
genislemesi (%60) ve nazal kama seklinde olan
sinir lifi demeti kusurlari izlenebilir. Nadir olarak
optik disk iizerinde yiizeyel, kiymik kanama,
vitreus kanamasi ve retina alti kanama goriiliir. Bir
olguda, postmortem optik atrofi tesbit edilmistir
(11).

Optik disk drusenine sekonder gelisen papilla
cevresi koroid neovaskiiler membrani i¢in potansi-
yel hemorajik komplikasyonlara ragmen Harris ve
arkadaslar1 151k koagulasyonu oOnermemektedir.
Isik koagulasyonu kronik seréz ve kanamali
makula dekolmar i¢in ve genisleyen membranlar
icin Onerilmektedir. Higbir girisim yapilmadan
koroid neovaskiilarizasyonlarmin ¢ogu kendinden
sessiz hale gecmekte, kanamali makula dekolmani
sonrast 3.-4. ayda gorme keskinligi eski haline
donmektedir (17).

Optik Sinir Piti

Optik sinirde krater-benzeri delik veya delikler
vardir. Goriilme sikligi 1/11000°dir. Olgularin
%85’1 tek taraflidir. Belirli bir kalitim sekli bulu-
namamistir ve sistemik hastaliklarla beraberlik
gostermez (18)

flkel epitel papillasinin kusurlu olusumuna
bagh olusabilecegi bildirilmektedir, nadir olgular-
da fetal yarigin iist ucunun kapanma hatasina bagl
olarak da olusabilmektedir (18). Genellikle bir
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diskte bir delik vardir, iki veya l¢ delik nadirdir
(19).

Pitlerin %2’ sinden fazlasi papillanin temporal
kadranindadir, pit komsulugunda pigment epitel
degisiklikleri bulunur (9,10). Cogu gri renkte olup,
yarik, liggen, poligon veya dortgen seklinde olabilir-
ler (18,20).

Tek tarafl1 olgularin %80’ inde, optik sinir bas1
pitin oldugu tarafta daha genistir. Etkilenmis gozle-
rin %60’1nda silio-retinal arter vardir (18,19). Olgu-
larm %80°’nde arkuat skotom gibi gérme alani bo-
zukluklar1 goriilebilir (19). Olgularin %52’ inde
serdz retina dekolmani tesbit edilmistir. Ani gérme
keskinligi azalmasinin en biiylik nedeni retina alti
stvi olusumudur (18). Makula dekolmani ise olgula-
rn %30-40’1nda goriilmektedir. Retinada sizis ben-
zeri ayrilmadan sonra makulada kistik dejenerasyon
ve arkasindan lameller ve tam kat makula deligi
olusabilmektedir. Kist ve lameller makula deligi
geride kirigmis bir makula birakarak iyilesir. Kist
olusumu erken donemlerde de goriilebilir (21).

Floresein  anjiografide erken  donemde
hipofloresans, ge¢ donemde olgularin %50 sinde
hiperfloresans goriilmektedir (Resim 4a-b) (19).
Makula dekolmani sonrasinda pigment toplanmasi
i¢in makula dekolmani en az 6 yildir devam ediyor
olmalidir. Makula kabarikligi ve pigment epitel
pencere defekti cok genistir (22). Seyri iyi degildir.
Diskin temporal smirina 151k koagulasyonu

0 1an\mas1 veva__ bueiin _%tercih edildigi_oibi
¥ ; iy L o

Resim 4a. Floresein anjiografi erken evrede optik pitte
hipofloresans ve makuladaki seréz dekolmanin gériiniimii.

Resim 4b. Floresein anjiografi ge¢ evrede optik pitte
hiperfloresans.

T Klin J Ophthalmol 2003, 12 35
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lanmasi veya bugiin tercih edildigi gibi vitrektomi
ve gaz tamponad uygulamasi ile tedavi edilir (23).

Optik Disk Kolobomu
Kolobom gozde dogumsal veya sonradan olu-
san yariktir (19). Sporadiktir, fakat baskin, ¢ekinik
ve X’e bagl ¢ekinik kalitim da gosterebilir. Co-
gunlukla tek taraflidir (24).

5.-7. haftada, proksimal fetal yarigin kapanma
kusuruna bagli olusur (25). Optik sinir alt kismin-
da, ¢ok genis bir ¢anaklagsma vardir ve normal disk
dokusu kiigiik bir iist parcayla simirhidir, bazen
optik sinirde genisleyebilir (Resim 5) (19).

Gorme keskinligi optik disk goriintiistinden
bagimsiz olarak azalir. Gorme alani {ist yarisinda
kusurlar vardir. Diskin goriintiisii ve birlikte bulu-
nan gérme alani kusurlar1 yanlislikla normal tansi-
yonlu glokom ile karigmasia neden olur. Ozellikle
hafif optik disk kolobomu, derin fizyolojik ¢ukur-
luk ile karistirilabilir (19,25). Birlikte bulunan g6z
bulgular1 arasinda; arka embriyotokson, non-
regmatojen retina dekolmani, sasilik, nistagmus ve
arka lentikonus sayilabilir. Ayrica ndrolojik bozuk-
luklara da eslik edebilir (19).

Morning Glory Sendromu
Optik diskin ¢ok nadir goriilen displastik
kolobomudur. Genellikle tek taraflidir. Sporadik
olmasi, iris ve retina kolobomlariyla beraberlik
gostermemesi ve sistemik baglantisinin olmamasi
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nedeniyle gercekte optik disk kolobomundan ayri
bir bozukluktur (23).

Fetal yarigimn anormal kapanmasi veya distal
optik sapin ilkel optik kesecik ile olan baglanti
yerinin anormal gelisimi sonucu olugsmaktadir (23).
Merkezinde beyaz glial doku bulunduran genisle-
mis ve ¢anaklagmis optik sinir bagi goriiliir. Canak-
lasmanin kenarindan, 1smsal ¢ikan damarlar izle-
nir. Kolobom zeminden kabarik korioretina pig-
ment bozuklugu halkasiyla ¢evrelenmistir (Resim
6). Gorme keskinligi tam- persepsion yok diizeyi-
ne kadar genis bir yelpaze ¢izer (23). Hastalar tek
gozde sasilik ve az gorme sikayeti ile bagvururlar
(25). Goz ve sistemik bozukluklar eslik edebilir
(24,26).

Optik Sinir Hipoplazisi
Optik sinir lifleri ve ganglion hiicrelerinde
hipoplazi vardir. Optik disk normalden kiigiik olup,
retina destek dokusu ve retina kan damarlari nor-
maldir (27).

Retina ganglion hiicrelerinin fazla gelisimi
sonras1 apoptoziste, dolayisiyla optik sinir igindeki
aksonal dejenerasyonda artma sonucu olugsmaktadir
(28). Annenin alkol ve ditiretikler, kinin, insiilin
gibi degisik ilaclar kullanmasi, diabet olmasi, ha-
milelikte sitomegalovirlis enfeksiyonu gecirmesi,
geng anne yasi, hamilelik doneminin uzun siirmesi,
ilk cocuga hamile olunmas1 ve sigara kullanilmasi
optik sinir hipoplazisine neden olabilir (27).

Resim 5. Optik sinir kolobomu.
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Resim 6. Morning Glory Sendromu.
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Normal retina damarlarmin eslik ettigi kiiciik
ve keskin smirli disk, ¢evresinde cift halka isareti
vardir, foveal refle kaybolmustur. Elektro retino
grafi ve elektro okulo grafi normaldir, gorsel uya-
rilmis potansiyelde ise amplitiidler azalmustir.
Ultrasonografide, B-modda optik diskin c¢ap1
4mm’den daha kiiciiktiir ve X-ray’de etkilenen
tarafta daha kiiciikk optik foramen goriilebilir
(25,27).

Eslik eden goz, ndrolojik ve endokrin bozuk-
luklar vardir (19,25). Kisa boy, nistagmus ve optik
disk hipoplazisi ii¢liisii septo optik displaziyi olus-
turur. De Morsier’s sendromu olarakta bilinen bu
durum septum pellusidum yoklugu, korpus
kallosum agenezi ve {iglincli ventriikiil displazisi
gibi orta hat gelisim bozukluklar1 ile beraberdir.
Gorme keskinligi papillomakuler sinir lifi demeti-
nin hipoplazisine baghdir. Yiiksek hipermetropi,
optik atrofi ve psddohipoplazi ayirici tanida 6nem-
lidir (29).

Optik Sinir Aplazisi
Optik sinir aplazisinde optik sinir, ganglion
hiicreleri ve retina kan damarlar1 tamamen yok
olmustur. Nadirdir ve genellikle tek taraflidir. Ka-
litsal degildir ve 11k, cinsiyet aile yatkinlig1 yoktur.
Sistemik bozukluk eslik etmez (30).

Embriyonik gelisim optik sinir hipoplazisi ile
aynidir, fakat burada akson dejenerasyonu sonucu
tiim retina ganglion hiicreleri yok olmaktadir (27).
genellikle

Gozde 151k hissi  olmayip, mik-

Resim 7. Myelinize sinir lifi.
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rooftalmiktir. Arka segment neovaskiilarizasyonu
bulunabilir (31).

Myelinize Sinir Lifi
Retina sinir lifini ¢evreleyen lipoprotein kat-
mani ve ¢evresinde oligodendrositler vardir. Duyu
retinanin diger elemanlar1 normaldir. Oftalmik
hastalarin ~ %0.57-0.98’ini olustururlar. %80 tek
tarafl1 olup, erkeklerde daha sik goriiliir (32).

Oligodendrositlerin ektopik olarak retinaya
yerlesmistir (33). Myelinize sinir lifleri normal
liflerin seklini takip eder ve diizensiz tily gibi uza-
nirlar, retina kan damarlarimi kapatabilirler veya
kapatmazlar (Resim 7). Diskte baglayip, ¢evreye
dogru uzanan myelinizasyon, ¢evrede bulunan,
bagimsiz myelinizasyon adalar1 ve papilla gevresi
myelinizasyon seklinde goriilebilirler (Resim §).
En sik optik sinirin alt temporal ve alt nazali, reti-
nanin alt temporal kadran1 tutulur.

Genellikle myelinizasyon sabit kalmasina
ragmen, iskemi sonras1 optik atrofi, multipl skle-
roz, demyelinizan hastaliklar, Behget hastaliginda
tekrarlayan papillit ve vitritis sonrasi, retina arter
tikanikligi, hipofiz tiimoérleri, ¢inko, bakir, mangan,
vitamin A, B12 ve E eksikligi oldugunda kaybola-
bilir (34-36). Floresein anjiografi genellikle normal
olup, nadiren telenjektazi gibi retina damar bozuk-
luklar1 goriilebilir (37). Myelinize sinir lifleri
myopi, anizometropik  ambliyopi,  sasilik,
nistagmus, makula aplazi ve kolobom gibi
komplikasyonlarla  beraber bulunabilirler (32).

Resim 8. Papilla ¢evresi myelinize sinir lifi.
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Gorme kaybi makula tutulumu veya tek tarafli
yiliksek miyopisi olan olgularda anizometropik
ambliyopiden kaynaklanir. Gérme alan1 bozuklugu
oftalmoskopik goriintii ile uyumsuz olarak daha az
belirgindir (33).

Bergmeister Papillasi

Hyaloid arterin dogumdan 6nce kaybolmamasi
sonucu olusur. Arter ince bir hat seklinde optik
diskten lense uzanabilir ve arka lens kapsiiliine
genellikle alt nazalden (Mittendorf noktasi) doku-
nur. Arter saglam olabilir ve lense dokundugu yer-
de kan igerebilir. Floresein anjiografide hyaloid
arterin 6nden optik diske dogru yavas ve gecikmis
dolusu izlenebilir (38).

Oftalmoskopik olarak optik disk iizerinde top-
lanmis beyaz glial doku, epipapiller membran ve
fizyolojik ¢ukurlugun kaybolmasi izlenebilir. Pre-
matiire retinopatisi ve persistan hiperplastik primer
vitreus Bergmeister papillasi ile beraber goriilebi-
len diger g6z bozukluklaridir (18,39).

Aicardi Sendromu

Infantil spazm, korpus kollosum yoklugu ve
korioretina a¢ikligi vardir. Kadinlarin hastalig
olup, erkeklerde anne karninda 6liimciildiir. Ailesel
degildir ve X’e bagli baskin kalitim goriiliir. Olgu-
lar, ilk on yil iginde solunum yolu enfeksiyonun-
dan kaybedilir (24,40).

Her iki gozde, optik disk c¢evresinde toplan-
mis, kenarlar1 zimba deligi gibi iyi sinirli, az sayida
pigmentle c¢evrili, c¢ok sayida pigmentsiz
korioretina ag¢ikligi vardir. Disk yakininda gri
pigmentasyon gosteren, zeminden ylksek glial
doku izlenebilir (7,24). Sasilik, persistan pupiller
membran, mikroftalmus gibi géz bulgulari, korpus
kallosum yoklugu, koroid pleksus papillomas1 gibi
norolojik bozukluklar, dogumsal omurga ve kabur-
ga bozukluklar1 eslik edebilir. Tamida elektro
ensefalo grafi, bilgisayarli tomografi, gogiis ve
omurga grafileri yardimcidir (23,24,40).

Megalopapilla
Toplumun ortalama degerinden 3 standard
sapma daha genis (% 0.26) optik disk, genis cup /
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disk orani ve normal g6z i¢i basincim tanimlayan
genel bir terimdir (41).

Megalopapillanin sayisal degerini belirlerken
ik ve etnik grup Onemlidir. Ayirici tanida,
normotensif glokom, optik disk kolobomu ve
Morning Glory sendromu 6nemlidir. Orta hat yiiz
kusurlari, bazal ansefalosel gibi beyin kusurlart ve
optik sinir gliomu eslik eden diger bozukluklardir
(7,39,41). Gorme keskinligi normal veya hafif
azalmis olup, gérme alaninda hafif genislemis kor
nokta izlenebilir (42).

Peripapiller Stafilom

Optik sinir ¢evresinde —8 diyoptriden —20 di-
yoptriye kadar degisebilen stafiloma benzer ¢ukur-
lasma vardir ve stafilom tabaninda normal optik
disk izlenebilir. Optik sinir ¢evresinde koroid ve
retina pigment epiteli atrofisi olabilir. Nadir gorii-
liir ve kalitsal degildir. Peripapiller stafilom genel-
likle tek tarafli olup gorme keskinligi azalmustir,
nadiren iki tarafli olup, gérme keskinligi normaldir
(43).

Hamileligin 5. ayinda noéral crest hiicrelerin-
den arka skleranin gelisim kusuru sonucu olusur.
Olgular emetrop olup, derin stafilom varliginda
miyop olabilirler. Norolojik bozukluklar eslik ede-
bilir. Ayirici tanida Morning Glory Sendromu,
optik disk kolobomu ve dejeneratif miyopi 6nemli-
dir (18,43).

Dogumsal Optik Disk Pigmentasyonu

Optik disk iizerinde retina damarlarin1 gevre-
leyen mezodermal dokudan veya noroglial hiicrele-
rin pigment epitele doniismesinden olusur. Lamina
kribroza i¢indeki veya oniindeki melanin diske gri
gorilintli verir. Cok nadir goriiliir ve kromozom
17°nin kisa kolunda delesyon vardir. Gérme kes-
kinligi genellikle iyidir. Gorme keskinligi diisiik
olan olgularda, optik sinir hipoplazisi gibi gormeyi
disiiren baska optik disk bozukluklar1 olabilir
(42,44).

Ayirict tamida, retina cerrahisi, optik sinirin
retrobulbar amputasyonu sonrast olusan gercek
edinsel gri disk ve gecikmis myelinizasyona bagh
optik disk pigmentasyonunu taklit eden nedenler
onemlidir (44).
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