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gelisimi gozlenmektedir.

travmatik olmayan inferotemporal retinal diyaliz.

ABSTRACT

dialysis.

Herediter Retina Hastaliklar1 vitreusun histolojik olarak anormal gelisimi, periferal retinanin dejeneratif ya da proliferatif-
degisiklikleriyle karakterize bir grup patolojidir. HRH'davitreustaki yapisal degisiklikler ve vitreo retinal adezyonlar retina
dekolmani olusumuna yol agan risk faktoradir. HRH’larin ¢ogu, eklem iskelet sistemi ve kardiovaskiiler sistemi etkileyen
sendromlarin bir pargasi olarak goriiliir. Semptomlarin ¢ok fark edilmedigi kiigiik yastaki olgularda taninin ge¢ konmasi
nedeniylebir ¢ok olguda ilk tan1 konma déneminde proliferatif retinopati gelisimi ve makulay1 etkileyen Retina Dekolmani

Anahtar Kelimeler: Herediter Retina Hastaliklari, vitreoretinal dejenerasyonlar, Stickler, Wagner, Marfan, Xe bagli juve-
nilretinoskizis, Ailesel eksudatif vitreoretinopati (AEVR), persistan fotal vaskularite, Norrie hastaligi, Knobloch sendromu,

Hereditary retinal diseases are a group of pathologies characterized by histologically abnormal developing vitreous gel,
associated with peripheral retinal degenerative or proliferative changes. In HRD structural alterations in the vitreous with
abnormal vitreoretinal adhesions can predispose to developing Retinal Detachment. In many of HRD are presented with a
part of syndromes, most of which have systemic abnormalities affecting the joints, skeletal system and cardiovascular system.
Due to delayed diagnosis in younger age patient, without prominent symptoms, most of patient with HRD presented with
proliferative vitreoretinopathy (PVR) and macula-involving RD.

Keywords: Hereditary retinal disease, vitreoretinal degenerations, Stickler, Wagner, Marfan, X-linked juvenil retinoschisis,

familial exudative vitreoretinopathy, persistent fetal vasculature, Norrie, Knoblauch, nontraumatik inferotemporal retinal
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GIRIS

Herediter retina hastaliklar (HRH) sonucu gelisen retina de-
kolmanlar1 (RD) insidansi diisiik, genellikle cocukluk ya da geng
eriskin yasta goriilen, eslik eden diger okuler patolojiler nedeniyle
tedavisi gii¢ ve basar1 oran1 diistik olan hastaliklardir. Pediatrik
yas grubundaki RD’nin yillik insidans1 100.0000 kiside 0.38-0.69
olup bu say1 tiim RD’lerin sadece % 0.5-8ini olusturmaktadir. Ol-
gularin yaklagik %40’1nda etiyolojide travma saptanirken, %35-
56 olguda etiyolojide konjenital anomaliler, herediter dejeneratif
patolojiler yer alir."*! Soheilian ve ark [/ konjenital anomalilere
bagli RD’lerin %52.5nin 10 yaginin altinda goriildiigiinii bildir-
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mistir. Herditer retinal dejenerasyonlar yavas progresyon goste-
ren patolojiler olup, HRH’lara baglh gelisen RD’ler de eriskin yas
grubuna gore daha yavas ilerleyen, akut semptomlar1 nadiren go-
rilen RD’lerdir. Olgularin sadece % 40-70’inde tan1 kondugunda
semptomlari varken birgok olguda RD aile taramas, bir sendroma
ait sistemik bulgulara ilave olarak yapilan incelemelerde, bir go-
ziinde tan1 konan olgunun diger gozii incelenirken ya da tesadii-
fen saptanir. Taninin ancak ilerleyen asamalarda konmasi, 6zellik-
le cocukluk ¢aginda hiicresel aktivasyonun fazla olmasi nedeniyle
olgularin tanis1 kondugu zaman %20- 60’ inda makulanin etkilen-
mis oldugu ve Proliferatif vitreo retinopati (PVR) gelismis oldu-
gu saptanmustir. HRH’lara bagli gelisen RD’lerin %15-30"unun ya
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tan1 kondugunda bilateral RD oldugu yada ikinci gozde kisa za-
manda RD gelistigi gozlenmektedir.

HRH’lere bagli RD’ler en sik Stickler sendromu, Wagner, Mar-
fan, Xe bagli juvenilretinoskizis (XBJR), Ailesel eksudatif vitreo-
retinopati (AEVR), Persistan fotal vaskularitede gozlenirken daha
nadiren Norrie hastalig1, Knobloch sendromu, travmatik olmayan
infero temporal retinal dializ gibi hastaliklarda da gozlenmektedir.
Genetik aragtirmalardaki ilerlemeler ayni sendromun varyasyon-
lar1 olarak diisiiniilen bazi hastaliklarin farkli genetik mutasyonlar
sonucu olugan farkli hastaliklar oldugunu gostermekte HRH has-
taliklarin yenileri tanimlanmaktadr.

STICKLER SENDROMU
Tani

Stickler sendromu ilk kez 1965 yilinda tanimlanmig herditer
artro oftalmopati olarak da isimlendirilen, kollajenfibrillerindeki
yapisal bozukluktan kaynaklanan bir sendromdur. Tip II, IX ve
XI kollajenler insan vitreusunda ve hyalin kartilajdaki en ¢ok bu-
lunan ekstraseliiler matriks materyali olup yapisal ve fonksiyonel
olarak benzerlik gosterdikleri i¢in goz ve eklem bulgular: beraber-
ligi siktir. SSde siklikla vitreoretinal dejenerasyon, yiiksek miyopi,
retina dekolmany, katarakt, glokom gibi goz bulgulari, dejeneratif
prematiir osteoartritis, spondiloepifizyel displazi, orta fasiyal hi-
poplazisi, kiigiik basik burun, yarik damak, kii¢iik mandibula ile
karakterize orafasiyal anomaliler ve sensoryo noral isitme giiclii-
gii bulgular1 gozlenir. 7

SSde vitreus yapisinda en fazla bulunan kollajenler etkilendigi
i¢in herediter vitreus anomalileri i¢inde en sik gozlenen sendrom
olup, insidans1 7,500-9,000 yeni dogumda birdir. "'/ Bu send-
rom ayrica vitreoretinal yapigikliklarin varligy, periferik retinanin
ince olmasi, likefiye, dejenere vitreus bulgularinin beraber goriil-
mesi nedeniyle de herediter vitreus anomalileri i¢inde en sik reg-
matojen retina dekolmanlar1 (RRD) gelisen patolojidir.

SS farklr genetik mutasyonlarinin neden oldugu degisik ge-
netik gecis gosteren, farkli klinik bulgular1 olan 4 alt gruplara
ayrilir. Ancak ayni genetik mutasyonu tagiyanlarda ve hatta ayni
aile i¢inde farkli bulgular gozlenebilmekte, bu da 6zellikle erken
taninin konmasini giiglestirmektedir. Genellikle otozomal domi-
nant ve otozomal resesif gecis gosterebildigi gibi olgularin %5’i
sporatik vakalar seklinde goriliir."'"'»"

Patogenez- Klinik Ozellikler

Otozomal dominant gegis gosteren SS’lerden Tip I'SS, Tip II
kollajen sentezinden sorumlu gendeki (COL2A1) mutasyondan
kaynaklanirken, Tip IT SS, Tip XI al(COL11A1) ve Tip III SS Tip
XI a 2 (COL11A2) kollajen sentezinden sorumlu olan, yani ayni
kollajen fibrillinin alt gruplarinin sentezlenmesinden sorumlu
genlerdeki, farkli mutasyonlardan kaynaklanir. Otozomal resesif
gegen Tip IV SS ise Tip IX kollajenin mutasyonuyla (COL9A2)
geligir. (%121

Tip I ve Tip II SSde erken yasta baslayan miyopi, her iki gozde
kama tarzinda simetrik presenil kortikal katarakt, on kamara agisi
disgenezisine bagl olarak gelisen acik agili glokom, radial tarzda
perivaskiiler lokalizasyonda belirgin olan retinal lattis dejenere-
sansl, periferal retinada incelmeler, delikler, anormal giiclii vitreo
retinal yapisikliklar, retina dekolmani ve vitreus dejenerasyonu
gozlenir. Vitreus patolojileri patognomotik olup SS alt tiplerinde
farklilik gosterir. 1217

Tip I SSde anterior vitreus, sinirlar1 belirgin, konjenital retro-
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lental membran 6zelliginde olup bu membran yapisi parsplana ve
perifer retinaya uzanir, posteriorda ise vitreus genis optik olarak
bos bir kavite seklindedir. Tip II SSde vitreus retrolental bolge-
de yogunlagmus fibriller yapida veya boncuklar seklinde goriiliir.
11214 Tip 111 SSde ise goz bulgulari saptanmaz. Otozomal resesif
gegen Tip IV SSde yiiksek miyopi ve vitreoretinal dejeneresans
varken presenil katarakt gozlenmez ve sistemik bulgular belirgin
degildir. '

Farkl: yas grubundaki olgular1 igeren ¢aligmalarda SSde reg-
matojen RD (RRD) goriilme oranini %10-%73 arasinda oldugu,
SS tanis1 konan olgularin %50’sinde tani1 konmasindan daha 6nce
RRD gelismis oldugu gozlenmistir. Genetik olarak SS Tip I sap-
tanan olgularin %65-70'inde RRD gelisirken, SS Tip II alt gru-
bunda RRD tip I'e gére daha az oranda (%40-50) gelisir. RD geli-
sen olgularin diger gozlerinde de siklikla retinal delikler gozlenir
ve olgularin %39-% 51’inde RD bilateraldir. SSde RD erken yasta
gelisir, genellikle 2-3 dekatta dev retinal yirtikli RRD gelisirken,
%8 olguda 0-9 yas araliginda, %26 olguda 10-19 yasinda RD goz-
lendigi bildirilmigtir. "*'>7!

Proflaksi

SSde profilaktik lazer yada krio retinopeksi uygulanmasinin
etkinligi, giivenirligi ve hatta uygulama sekli konusunda tam bir
goriis birligi yoktur. Amerikan Akademi Oftalmoloji (AAO) klinik
egitim serisi RD’li olgularin diger gozlerindeki delik ve yirtiklara
3 sira lazerle gevreleme uygulanmasini savunurken, Cambridge
Stikler proflaksi grubu oraserratanin hemen arkasina 360 0 tek sira
krio uygulanmasini savunmugtur. Pupillas genislemeyen katarakt:
olan olgularda hedef dokunun goriintiisii net olmadig1 i¢in bu tiir
olgularda krio uygulanmasi daha etkilidir. Buna karsin lazer, giinii-
miizde cerrahide oldugu gibi proflakside de koryoretinal adezyon
saglamak amaciyla en sik kullanilan, en etkili yontem olup atislari-
nin retina tizerindeki yerinin hemen net olarak goriilmesi, uygula-
ma alaninin kontrolii agisindan da avantajhidir. 177

Bazi ¢alismalar proflaktik kriopeksi ve lazer tedavisinin
RRD'yi 6nledigi, bu olgularda bilateral RRD insidansinin az ol-
dugunu savunurken farkli ¢alismalar hentiz kesin bir goriis elde
edilecek diizeyde bilginin olmadig1 savunulmaktadir. ''"*” Ang ve
ark. "/ Tip I SS iceren ¢alismalarinda 360° kriopeksi ile profilaksi
uygulamasinin RD gelisimini azlattigini, proflaksi uygulanmamis
gozlerde RD gelisme oraninin %73 iken, proflaksi yapilanlarda
%10 oldugunu bildirmislerdir. Buna karsin bir goziinde RRD olan
diger gozlerine lazerle proflaksi uygulanan olgularin %35-40'inda
RRD gelistigini, proflaksi sonras1 RD gelisme siiresinin 1 hafta ile
10 y1l gibi ¢ok genis bir zaman araliginda oldugunu, yirtiklarin
lazer uygulanan alanlarin yaninda gelistigini bildiren ¢aligmalar
da yayinlanmugtir.'' ") Profilaktik lazer uygulamasinin posterior
vitreus dekolmanini arttirdigy, tedavi alanlarinin yakininda yeni
delikler olusturdugu savunulmustur. Degisik ¢alismalarda hasta
takip stirelerinin farkliligt RRD gelisme oranlarindaki sonugla-
rin farkli olmasina neden olmaktadir. Alshahrani ve ark''®’ prof-
laksinin fonksiyonel sonuglarmin inceledikleri ¢aliymalarinda,
proflaksi uygulanan grupta 20/200 ve daha iyi gorme keskinligine
ulasma oraninin %68.8 iken, proflaksi uygulanmayanlarda %61.1
oldugunu farkin anlamli olmadigin: bildirmislerdir. Literatiirde-
ki bu farkli gorisler 1s1g1inda proflaksi uygulamasinin her olguya
gerekmedigi, periferde yaygin, belirgin lattice dejeneresansi gibi
yiksek risk tagtyan olgulara uygulanabilecegi, buna karsin ekva-
tora uzanan delik igemeyen perivaskiiler latislere uygulanmasin-
da kesin goriis birligi olmadig: bildirilmistir.
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Tedavi

SSde dev retinal yirtiklarin sik goriilmesi, cogu olguda birden
gok yirtik veya delik olmasi, dejenere vitreusun varligi, yaygin
anormal vitreoretinal yapigikliklarin olmasi cerrahiyi giiclestir-
mekte, olgularin ¢ocuk ya da geng yasta olmasi, SS olmayan RRD
olgularina gore cerrahinin zor olmasina ve anatomik basari iyi bile
olsa fonksiyonel basari oranlarinin diisitk olmasina neden olmak-
tadir. Alshahrani ve ark " olgularinin yas ortalamasini 11.5 yag
oldugunu, %31.4 olguda dev retinal yirtik, %50 gézde birden ¢ok
yirtik, %62.9 olguda total RD, %92.9 olguda makula tutulumu ol-
dugunu ve %50 gozde de PVR gelismis oldugunu gozlemislerdir.

Cerrahide ilk se¢enek olgulara ve cerrahin se¢imine gore sk-
leral gevreleme, Pars plana vitrektomi (PPV) veya kombine PPV
ile skleral cevreleme uygulanmas: olarak degismektedir. Abey-
siri ve ark ") SS’li RD olgularinda skleral cevreleme basarisini
%66.7, PPV basarisin1 %84.2 oldugunu PPV’nin basariy1 arttir-
digin1 bildirmistir. Traksiyonlar: fazla olan olgular icin PPV ve
skleral gevrelemenin beraber uygulanmasinin basar1 diizeyini
arttirmaktadir. Ancak, vitreoretinal giiglii yapisikliklar nedeniyle
iatrojenik yirtiklar gelisebilir ve bazi olgular ameliyat sirasinda
inoperabl sekle doniigebilir. Stv1 perflorokarbonlarin yaygin ola-
rak kullanilmasi gegmise oranla cerrahi basariy: arttirmistir, uzun
etkili tamponatlarda basar1 orani gazlara gore fazla, niiks oran-
lar1 daha azdir. Silikon tamponadda niiks oranit %20-25’ken, C3
F8de %40-50 diizeyindedir. Biitiin bu degiskenlere bagli olarak ilk
cerrahinin anatomik basarist %70-75, tekrarlayan cerrahilerden
sonra sonug anatomik basarinin %90-93 diizeyinde oldugu bildi-
rilmistir. »'*'7?!) Reddy ve ark '/ olgularin % 80.3 iinde birden
cok cerrahi gerektigi degisik serilerde ameliyat ortalamasinin 3.1
oldugunu bildirmistir.

Anatomik bagarmin yiikselmesine ragmen 6zellikle geng ve
¢ocuk SS’li RD hastalarinda gorsel sonuglar daha diistiktiir. Abey-
siri ve ark ") olgularinin %33’tinde gérme artist oldugunu, % 40
olguda goérmenin degismedigini, %27 olguda ise gorme azalmasi
saptadiklarini bildirirken, Alshahrani "' ve ark. % 64.29 olguda
gdrmenin arttigini % 28.57’sinde ayni kaldigini bildirmistir. Ozel-
likle cocukluk ¢caginda goriilen tek tarafli RD olgulari ilk tani kon-
dugunda inoperabl olup bazilarinda da gorme anatomik basariya
ragmen sadece 151k hissi diizeyinde kalabilir.

WAGNER SENDROMU
Tam

Wagner Sendromu ilk tanimlanan herediter eroviz vitreoreti-
nal hastalik olup ilk kez 1938de bir sendrom olarak tanimlanmis-
tir. Uzun yillar SS1n sadece okuler bulgular: olan bir varyasyonu
olarak kabul edilmis, Wagner-Stickler Sendromu olarak adland:-
rilmustir. Ancak zamanla genetik mutasyonun tam olarak anlasil-
masi ve fenotiplarin arasindaki farkliliklarin saptanmasi nedeniy-
le farkl hastaliklar oldugu anlagilmistir. *>°

Wagner Sendromu’nda diisiik diizeyde miyopi, presenil kata-
rakt, sinesi gelistirmeyen anterior iiveit, 6n kamarada kronik fla-
re, pseudo exotropia, progresif yaygin vitreoretinal dejeneresans,
Retinitis Pigmentozadaki gibi kemik iligi tarzinda pigmenter de-
gisiklikler, optik atrofi gozlenir. Baslangicta karanlik adaptasyon
bozuklugu ve ardindan ilerleyen gece korligii (niktolopi), elekt-
ro-retinogramda sub normal rod - con cevab1 bozuklugu sapta-
nir. ERG bulgular: 6zellikle B dalgalarin diisiikliik olmasi SSden
ayrilan ozellikleridir. Ayrica Fundus oto-floresanda periferal re-
tinada ve perivaskiiler alanlarda koryoretinal atrofi ve zamanla
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yaygin koryoretinal atrofiler SSde gozlenmeyen gérme alaninda
ring skotom ve zamanla gorme alaninda daralmalar saptanir. Vit-
reus Sticklerdeki gibi optik olarak bos ileri derecede likefiye olup
ilave olarak avaskiiler bantlar, fibriller igeren bir tiil gériintimiin-
dedir. >

Patogenez

Wagner Sendromu gelisiminden Versican genindeki mutasyon
sorumludur. Bu gen vitreusun yapisindaki extraceliiler matrixte
yiiksek oranda yer alan, kollajen liflerin birbirinden ayri1 durma-
sina saglayan, chondroidin Siilfat-Proteoglikan Tip II molekiiliini
kodlayan gendir. Otozomal dominant gegis gosteren bu mutasyon
nedeniyle kollajen lifler birleserek avaskiiler bantlar seklinde gorii-
liir. Wagner Sendromunda 3. dekata kadar gérme normal diizeyde
olup, zamanla gelisen ilerleyici vitreoretinal dejeneresans, optik
atrofi ve retina dekolmanina bagl olarak gorme azalir. RD SS
‘den daha ge¢ bir yasta gelismesi, Wagner Sendromunda sistemik
bulgularin olmamasi: SSden ayiriminda 6nemlidir. Ancak sistemik
bulgular1 olmayan SS alt tipiyle genetik analiz yapilmadan klinik
olarak ayirimi her zaman miimkiin olmamaktadir. ****!

Tedavi: RD’nin ozelliklerine traksiyon yapan membranlarin
diizeyine gore Skleral ¢evreleme ile kombine veya tek bagina PPV
uygulanabilir. Uzun etkili tamponatlarin kullanilmasi niiks riskini
azaltmaktadir.

X’E BAGLI JUVENIL RETINOSKIiZiS (XJRS)
Tani

XJRS, makula disfonksiyonuna neden olan herediter retinal
hastaliklar i¢inde en sik goriilen hastaliklar arasinda yer almakta,
farkl: etnik gruplarda prevalansi 1/5000- 1/ 25000 arasinda degis-
mektedir. X'e bagh resesif gecis gosterdigi i¢in genellikle erkekler-
de goriilmektedir. Siklikla gortilme yast okul oncesi yada ergenlik
d6nemi olup, gérme azhig1 ve orta diizeyde aksiyel hipermetropi
gelisimi ilk bulgulardir. Kadin tastyicilar asemptomatik olup bazi
olgularda minimal retinal bulgular saptanabilir.”>*"

Patogenez

Patogenezinde Retinoschisin genindeki (RS1) monojenik mu-
tasyon yatmaktadir. Bir sekretuvar protein olan retinoschisin, hiic-
re ~hiicre adezyonundan sorumlu olup en ¢ok i¢ ve dis pleksiform
tabakalarda bulunmakta, retinanin yapisal ve fonksiyonel biitiinlii-
gunii saglamaktadir. Retinoschisin proteini 6zellikle fotoreseptor
hiicrelerin yiizeyiyle bipolar hiicreler arasindaki giigli bir bagin
olugmasini saglar. XJRSde retinoshisin proteinindeki bozukluk
nedeniyle, retinal dokular arasindaki normal anatomik baglarda
zayiflama, hiicre tabakalar1 arasinda ayrilmalar olur. *"~"'

XJRS’in sadece fovea tutulumu olan ve fovea ile perifer retina
tutulumu beraber goriilen olmak tizere 2 fenotipi vardir. Retinos-
chisin ilk asamasinda i¢ retina tabakalarinda mikrokistik yapilar
olusur, bunlar klinikte karakteristik olarak fovea merkezinden ma-
kulaya radial tarzda uzanan, bisiklet tekerlegi goriintimiinde ¢iz-
gilenmelere yol agar. Sonraki asamalarda intra retinal ayrilmalar
ilerler, 6zellikle temporal periferde ig retina ince bir tabaka olarak
dis tabakalardan ayrilir, bu durum sinirlari keskin bir dekolman
seklinde gorilir. Periferal retinoskizis genellikle perifer ve orta
periferde goriilmekle birlikte bazen makulaya kadar uzanabilir,
¢ok nadir olgularda tiim retinada skizis goriiliir. Temporal retinos-
kizis%50 olguda gozlenirken foveal tutulum tim olgularda sapta-
nir. [25,30-33]
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OCT'de foveal retinoschisis alaninin oftalmoskopide goriile-
den daha genis oldugu, makula periferine vaskiiler arklara kadar
uzanabildigi gozlenmistir. Ayrica makular skizis tim retinal
tabakalar etkilenmisken, extra makular skizis olarak tanimlanan
makula periferindeki skizis retinanin sinir lifleri tabakasina ya-
kin yiizeyel tabakalar etkiler. !/

Hastaligin progresyonu ve ciddiyeti olgular arasinda farklilik
gostermekle birlikte, olgularin ¢ogunda yavas bir ilerleme goriiliir
ve gorme Snellen eselinde 0.2-0.4, diizeyinde kalir, buna kargin
sonug gorme 151k persepsiyonundan, 0.9 diizeyine kadar degisiklik
gosterebilir. Bu olgularda tipik olarak ERG ‘de b- dalga amplitii-
diinde belirgin diisiis gozlenir. !

Tedavi edilmemis Makular skizis zamanla makular atrofiye ve
dolayisiyla kalici gorme kaybina neden olur. Periferal retinoskizis
ise vitreus hemorajisi ve RD’ye yol agar. Skizis i¢ tabakasinda de-
jenerasyon olursa, retinal damarlar vitreus kavitesinin i¢inde bos-
lukla asili, serbest olarak goriiliir, bu gortntiiye ‘vitreus duvagr
denir. Bu destekten yoksun damarlarin kanama riski yiiksektir.
Eger i¢ tabakadaki dejeneresansa ilave olarak dig tabakada da delik
ya da yirtik olursa retina dekolmani geligir. 2"

Proflaksi

Hastaligin progresyonunu onleyecek proflaktik bir yontem
yoktur. Proflaksi amaciyla lazer ya da vitreoretinal cerrahi uygu-
lanmasi uzun dénemde retina dekolmani gelisme riski gibi komp-
likasyonlar1 agisindan énerilmemektedir. %!

Tedavi

XJRSe sekonder vitreus hemorajisi, genis kist kavitesinin i¢ine
kanama, lameller delik ve retina dekolmani gibi ciddi komplikas-
yonlar %5-22 olguda bildirilmis olup, komplikasyonlar genellikle
ilk dekatta goriliir. Vitreus hemorajisi gogu olguda kendiligin-
den diizelir, sadece bazi olgulara ambliyopi gelisimini 6nlemek
i¢in vitrektomi gerekebilir. Ciddi vitreoretinal traksiyonlarda vit-
rektomi kisith da olsa fayda saglayabilir. Traksiyonun tam olarak
ortadan kaldirilmast i¢in, vitreusun tamamen alinmasi: 6nemlidir.
1539 Arka hyaloidin incelmis i¢ retinal tabakadan ayrilmasi olduk-
¢a zordur. Preoperatuvar otolog plazmin veya rekombinant mik-
roplasmin uygulanmasinin arka hiyaloidin skizis kavitesinin i¢
duvarinda yirtik olusturmadan ayrilmasini sagladig gézlenmistir.
15057 ' Wu ve ark **/ 20 hastanin 22 géziine plasmin kullanarak vit-
reoretinal cerrahi uygulamis, ortalama 1.3 ameliyat sonrasi anato-
mik basariyr 91% ve gormede ilerlemeyi %53 oraninda bildirmis-
tir. Bu sonug anatomik basarimnin yiiksek olmasina ragmen gorme
artiginin ayni oranda olmadigini gostermektedir.

VRC’ de ig retina tabakasina retinotomi yapilarak skizis ka-
vitesinin i¢indeki siv1 bosaltilip, yatisiklik saglandiktan sonra ig
ve dig retinadaki deliklere, ilave olarak skizis sinirlarina lazer
fotokoagulasyon uygulanir. Asir1 derecede incelemis, pargalan-
mus, bitiinliigii bozulmus i¢ retina tabakalarinin uzaklagtiriimas:
6nerilmekle birlikte, i¢ retinektomi uygulanan ve uygulanmayan
olgular arasinda fark olmadig1 da savunulmaktadir. Retinoskizis-
li RD’lerde silikon yagi tamponat: tercih edilmekte olup, silikon
alimindan sonra siklikla nitks dekolman gozlendigi bildirilmistir.
15039 Rosenfeld ve ark "’} anatomik bagar1 oranlarinin %87 oldu-
gunu, olgularina ortalama 1.2 kez cerrahi uyguladiklarini ve %50
olguda gorme artis1 gozlediklerini bildirmistir. Ferrone ve ark
da % 88.8 olguda anatomik, % 77.8 olguda fonksiyonel basar1
bildirmislerdir. Bir ¢ok ¢aliymada RD niikslerinin en sik nede-
nin PVR oldugu gozlenmistir. Olgularin ¢ogunun ¢ocuk olmasi,
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hiicresel aktivasyon ve proliferasyonun fazla olmasina dolayisiyla
PVR gelisiminin fazla olmasina yol agmaktadir. >/

Foveal skizis yatigtimak amaciyla internal limitan membran
(ILM) soyulmas: konusunda tam bir goriis birligi yoktur. Yu ve ark
' ITLM soyulmasinin retinanin zayifladigy, skizis alaninda retinal
yirtik ve makular hole neden olacagini, ILM alinmadan da maku-
lanin yatistirilacagini savunmaktadir.

Karbonik anhidraz inhibitérleri (KAI) makular skizisin te-
davisinde etkili bir yontemdir. KAl subretinal alanin asiditesini
ylkseltip, extra seliiler Ph gradientini degistirirler, retina pigment
epitelinin pompa fonksiyonunu, dolayisiyla siv1 transpotunu hiz-
landirirlar. Skizis kavitesindeki sivinin azalmasi ile retinal adez-
yonu arttirirlar. KAT'nin orta perifer retinadaki hafif diizeydeki
skizisde de etkili oldugu OCT de gosterilmistir. Topikal %2’lik
dorzolamid uygulayan bir ¢ok arastirmaci olgularin yarisinda gor-
mede artig oldugunu, ancak tedaviye cevabin birkag ay diizenli ilag
kullanimiyla gerceklestigini bildirmislerdir. “**! Kronik RDde
zamanla dekole retina incelir, transparan, hareketliligi azalmus,
gergin bir sekle doniisiir, bu goriiniimiiyle XJRS ‘e benzer. Ancak
XJRS ‘da tam kat retinal delik ¢ok nadiren gozlenirken, genis dis
retinal delik ve belirgin demarkasyon hatt1 olmasi, lazere verdigi
cevabin farkli olmasi ayirici tanida énemli bulgulardir. !

AILESEL EKSUDATIV VITREORETINOPATI (AEVR)
Tani- Patogenez

Ailesel eksudativ vitreoretinopathy (AEVR) aymni aile birey-
lerinde goriilen, herediter bilateral retinal vascular bozukluktur.
En sik genetik gecisi otozomal dominant olmakla birlikte, Xe
bagli resesif ve sporadik vakalar da bildirilmistir. AEVRde Norrie
hastaliginin geninde mutasyon olup bunun sonucunda Vaskiiler
Endotelyal Growth Faktor (VEGF) seviyesinde anormal bir yiik-
selme goriiliir. AEVR patogenezinde VEGF seviyesindeki yiiksek-
lik vaskiiler yapilardaki degisiklige, hastaligin hayat boyu devam
eden, zaman zaman eksudasyonlarin artis: ile karakterize 6zelli-
gine neden olur. #7644/

AEVRde patognomonik olarak avaskiiler periferik retinal
zon, periferik retinal neovaskiilarizasyonlar gorulir, ayrica pe-
riferal vitreoretinal traksiyonlar, periferde falsiform; orak seklinde
katlantilar, retinanin temporale ¢ekinti yapmasi, buna bagli maku-
lanin temporale dogru yer degistirmesi, subretinal lipid eksudas-
yonlar, traksiyonel ve regmatojen retina dekolmani gelisir. Perife-
ral vaskiiler degisikliklerin ciddiyetine bagli olarak asemptomatik
avaskiiler periferik retinadan, total retina dekolmanina bagli gor-
me kaybina kadar degisen farkli ciddiyette klinik bulgular verebi-
lir. Baz1 olgularda periferik katlantilar ora serratadan optik sinire
kadar uzanabilir. Ayrica makular ektopiye bagli pseudoexotropia,
periferik retinada atrofik delikler, posterior subkapsiiler katarakt,
neovaskiiler glokom, bant keratopati bulgular1 da saptanabilir. Ai-
lesel bir hastalik olmakla birlikte ayni ailenin farkli bireylerinde
farkl: klinik bulgular gézlenebilir. AEVR, forme frusted ROP ola-
rak da degerlendirilir, ancak AEVRde prematiir dogum ve oksijen
tedavisi hikayesi yoktur. >4/

Periferal vaskiiler yapilarin 6zellikleri ilk kez 1976'de Flore-
sein Anjiografi (FA) ile gosterilmis 1998de de hastaligin siddeti
ve retina dekolmaninin yayginlk diizeyine gore evrelendirilmesi
yapilmustir. >/ Bu evrelemeye gore :

Evre 1: Avaskiiler periferal retina

Evre 2: Ekstra retinal neovaskiilarizasyonlar
Evre 3: Makulay: tutmatan retina dekolmani
Evre 4: Makulay: tutan retina dekolmani
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Evre 5A: Acgik huni seklinde total retina dekolmani
Evre 5B: Kapali huni geklinde total retina dekolmani

Ayrica RD eksudatif 6zelligi baskin olan ve traksiyonel 6zelli-
gi baskin olan olmak tizere 2 gruba ayrilir. RD olgularin %21-64
‘tinde genellikle birinci ve ikinci dekatta goriiliir. Ilk 3 yasta semp-
tomatik olan olgularda prognoz kotiidiir. Eriskin yas grubuna ka-
dar semptomu olmayanlarda retina bulgular: genellikle ilerlemez.

Proflaksi- Tedavi

FEVRde proflaksinde Evre 1 ve 2'de farkli tip Anti- VEGFle-
rin uygulamasinin damarsal yapilarin regresyonunu saglayarak
RD'yi 6nledigi gozlenmigtir. “*“°/ Tedavide avaskiiler periferik re-
tinaya lazer ve krio ile retinopeksi uygulanarak sub retinal, intra
retinal eksudalarin rezorbsiyonu saglanabilir. Kriopeksi pupillasi
genislemeyen veya optik ortami bulanik oldugu igin lazer uygula-
namayan hastalar i¢in etkili bir secenektir.

Traksiyonel RD traksiyonlar1 gevsetmek i¢in skleral ¢evre-
leme, vitrektomi veya kombine cerrahi yapilabilir. Vitreoretinal
adezyonlar, periferik membranlar ¢ok giiglii oldugu i¢in vitrek-
tomi sirasinda iatrojenik retinal yirtiklarin gelisme riski vardir.
Atrofik delikler veya iotrojenik yirtiklar RRD’a yol agar. Memb-
ranlarin tam temizlenememesi niikslere, vitreus hemorajilerine
neden olabilir. “**

MARFAN SENDROMU
Tani- Patogenez

Goz, kas iskelet sistemi, kardiovaskiiler sistem tutulumu olan
fibrilin 1 genindeki mutasyona bagli olarak gelisen ve otozomal
dominant gegen bir patolojidir. Fibrilin, ektraseliiler matrikste yer
alan glikoprotein yapisindaki elastinin esassiyel komponentidir.
Fibrilin gozde yogun olarak sklera, koroid ve bruch membranin-
da bulunur. Bu dokulardaki histolojik bozukluk gozde lens sub-
luksasyonu, yiiksek dioptride aksiyel miyopi, retina dekolmani
gelisimine yol agar. Travmatik olmayan lens subluksasyonu en
sik goriilen goz bulgusu olup %50-80 olguda gozlenir. RD gelisi-
mi tiim Marfanl olgularin %5-11 de gozlenirken, ektopia lentisi
olan veya katarakt ameliyat1 gegiren olgularda bu oran % 8-38e
gikmaktadir. RD erken yaglarda gelisir, bazi serilerde %70 olguda
20 yasindan once gelistigi ve %70% varan oranda bilateral oldugu
bildirilmistir. RD'deki bilateralite oranini fazla olmasi nedeniyle
tim olgularin her iki goziiniin detayli olarak incelenmesi ve dii-
zenli takip edilmesi gerekmektedir. ***

Marfandaki RD patogenezi posterior vitreus dekolmani ve
vitreus dejeneresansiyla bagli olup miyopi derecesi arttitkga RD
goriilme orani da artar. Marfan ve Stickler sendromu arasinda
retina bulgular1 benzerlik gosterir. Marfan sendromuyla Stickler
sendromu arasindaki en 6énemli fark vitreus yapisidir. Marfanda
vitreustaki dejeneratif degisiklikler dejeneratif miyopideki vitreus
ozelliklerinde olup, Stickler deki gibi konjenital vitreus dejenere-
sans1 fibroz bantlar, boncuklanmalar gozlenmez. *%

Tedavi

Marfanda pupilla dilatasyonun gii¢ olmasi ve sublukse lens
nedeniyle retinanin detayli goriilmesi giigtiir, bu durum RD ame-
liyatinin zor olmasina neden olur. Lens subluksasyonunun az ol-
dugu, pupillanin medikal yolla veya iris retroktorleriyle genisleti-
lebilen olgularda skleral ¢evreleme yontemi uygulanabilir. Ancak
bu sartlarin saglanamadigy, birden ¢ok yirtigin veya dev RD’nin
oldugu gozlerde pars plana lensektomi, vitrektomi uzun etkili gaz
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endotamponatlar veya silikon yagi uygulanmasi onerilmektedir.
Retinanin iyi goriilebildigi ve uygun cerrahi tekniklerin uygulan-
dig1 Marfan olgularindaki anatomik cerrahi basarinin %75-86
oraninda oldugu gozlenmistir.
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PERSiSTAN FOTAL VASKULARITE:
Tani- Patogenez

Persistant fotal vaskiilarite (PFV) fotal vaskiiler yapinin reg-
rese olmayip dogum sonrasinda da devam etmesinden kaynak-
lanan, otozomal dominant ya da bazi olgularda otozomal resesif
gegen bir patolojidir. PHPV'da persistent pupillar membran, iri-
dohyaloid damarlar, Mittendorf lekesi, persistan hyaloid arter,
Bergmeister papillasy, retina dekolmani, macula hipoplazisi veya
displazisi, optik sinir hipoplazisi, kornea ve globun sekil bozuk-
luklar1 bulgulari gozlenir. **** (Resim 1-2)

Resim 1: Bergmeister papillasi, renkli fundus fotografi

Resim 2: Bergmeister papillasy, floresein anjiyografi
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PHPYV anterior, posterior ve kombine olmak iizere tig grupta
goriilebilir. Posterior PHPV'da retinada pigmenter degisiklikler,
makulada kistler, makulada skizis ve deliklere yol acan sekonder
dejeneresanslar goriiliir. Primer vitreus retinaya traksiyon olustu-
rarak traksiyonel ve ardindan RRD'nina yol agar. RD hafif form-
dan kapali huni formuna kadar farkli derecelerde goriilebilir. %

fzole PHPV daima tek tarafli gériiliirken bilateral PHPV Nor-
rie hastalig1 veya Walker—-Warburg syndromu gibi sistemik hasta-
liklarla beraber goriilebilir.

Tedavi

Proflaksi yapilip yapilmamas: konusunda tam bir goriis birligi
yoktur. Tedavide vitrektomi lensektomiyle kombine ya da tek ba-
sina yapilabilir. Bazi cerrahlar translimbal yaklagimi tercih eder-
ken, bazilar1 parsplana/pars pilikatay tercih eder. Bu olgularda
parsplana gelismemis olabilir, anterior retina direkt pars pilikata
yada corpus siliareye yapigiktir. Perifer retina anterior ve merkeze
yer degistirmis olabilir. Bu olgularda iatrojenik yirtik gelisme riski
ytiksektir. PHPV’li olgularda cerrahi sonrasi anatomik bagari elde
edilse de gérme kazanimi fazla olmayabilir. »*°)

GOLDMANN-FAVRE SENDROMU (GFS)
Tan1 Patogenez

Goldmann-Favre sendromu (GFS) otozomal resesif gecen, re-
tinal pigmenter degisiklikler, damarlarda incelme, optik sinirde
solukluk, makula ve periferik retinada retinosizis, RD, vitreusta
likefaksiyon, vitreusta uzanan ince bantlar ve fibriller seklinde
goriilen vitreoretinal dejeneratif bir hastaliktir. Klinik bulgular
ayni ailedeki farkli bireylerde degisiklik gosterebilir. Hastalarda
gece korlugli anormal yada kaydedilemeyecek kadar diisitk ERG
bulgular: gozlenir. Retinadaki bulgularla baglantili olarak gérme
alaninda daralmalar saptanir. °¢)

Tedavi: PPV ile likefiye vitreus alinip, siv1 perflorokarbonlar
yardimuyla ssizis bolgelerinin yatistirilmas ve silikon yagi uygu-
lamasi uzun dénem bagariy: arttirmada 6nemlidir.

NORRIE HASTALIGI
Tan1 Patogenez

Norrie hastalig1 pseudoglioma genindeki mutasyonu sonucu
Xe bagli resesif gecen konjenital bir hastaliktir. Norrie geni vas-
kiiler homeostasis ve retina fonksiyonlarinin gelismesi icin gerekli
sinyalleri uyaran gendir. Mutasyona bagli olarak Norrin sinyal-
lerinin kaybolmasi retinada ileri diizeyde damar yapilarinin geli-
siminin defektine, kalic1 hipoksiye retina ve optik sinirin deje-
neratif ve proliferatif degisikligine yol agar. Bebeklerde dogustan
gorme kaybr olabildigi gibi erken bebeklik déneminde de bilateral
korliik geligebilir. 77>

Tedavi: Bazi olgularda tedavi sans1 yokken bazi olgularda iske-
mik alanlarin ablasyonu, PVR diizeyine gore PPV uygulanabilir.

KNOBLOCH SENDROMU
Tan1 Patogenez

Knobloch sendromu: Otozomal resesif gegen Tip XVIII kolla-
jenin yapisal bozuklugundan kaynaklanan bir hastaliktir. Vitreo-
retinal dejeneresans, -10/ - 20 D diizeyinde yiiksek miyopi, oksi-
pital ensefalosel bulgulariyla taninir.

Knobloch syndromunda periferik retina ve makulada pigmen-

ter degisiklikler, makulada dejeneresans, vitreusun fibriler yapi-
sinda kondansasyon, RD ve zamanla fitizis bulbi gelisir. Pupil-
lanin zor dilate olmasi ve ektopia lentis goriilebilir bu bulgularla
Marfana benzer. """

RD tedavisinde ektopia lentisi olan olgularda lensektomi ile
kombine PPV Onerilirken diger olgularda tek bagina PPV uy-
gulanmaktadir.

NON-TRAVMATIK iINFEROTEMPORAL RETINAL
DiALiZ
Tani- Patogenez

Emetropik gozlerde genellikle 2. dekattaki erkek hastalarda
gorilir. Birgok ailede birden ¢ok bireyde benzer bulgular bildi-
rilmis olmasina ragmen gergek prevalansi ve genetik yapisi tam
anlagilamamigtir. Etiyopatogenezde periferik kistik dejeneresans-
larin ilerlemesi sonucunda gelistigi distniilmektedir. Klinikte
inferotemporal retinadaki incelme retinoskizise benzer, zamanla
demarkasyon hatti intraretinal kistler gelisir, PVR gelisimi azdur. .

Tedavi: Retinoskizis lokalizasyonuna gore PPV uygulanabilir
genel olarak hastalar skleral ¢okertmeden fayda goriirler. "'

Sonug: HRH farkli genetik ozellikleri ve farkli genetik gegis-
leri olan, ¢ogu sistemik bulgularla seyreden ve sendromlarin bir
parcast olan, dejeneratif ve proliferatif hastaliklardir. Ayni genetik
mutasyona sahip olan bazi hastalarin farkli fenotiplere sahip ol-
mas, bir cogunun farkli evrelerinin bulunmast ayirici taniy: gli-
lestirmektedir.

HRH bagli gelisen RD’nin yavas ilerlemesi 6zellikle tek tarafli
olan olgularda semptomlarinin ¢ok belirgin olmamasi, tan1 kon-
dugunda bir ¢ok olguda ileri diizeyde PVRnin ve makulay: igine
alan RD’nin gelismis olmasina neden olur. Proflaksi konusunda
tam bir goris birligi olmamakla birlikte etiyolojik faktorler, iske-
mik periferik alanlarin gozlendigi retina bulgularina y6nelik ola-
rak anti-VEGF uygulamas, periferik lazer yada krio uygulamala-
r1 yapilabilir. Tedavide genellikle tek bagina PPV, lensektomi ve/
veya skleral gevrelemeyle beraber PPV, uzun etkili vitreus tam-
ponatlar1 uygulanabilir.
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