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Best Vitelliform Distrofi; Patofizyoloji, Bulgular, Tanı ve Tedavi

Best Vitelliform Dystrophy; Pathophysiology, Findings, Diagnosis, and 
Treatment

ÖZ
Best vitelliform distrofi, ikinci en sık görülen herediter makula distrofisidir. Erken başlangıçlı, ilerleyici, otozomal dominant 
geçişlidir. BEST1 geni 11. kromozomun uzun kolunda yer alır ve bestrofin-1 adlı transmembran proteininin üretiminden 
sorumludur.  Hastalık adını klasik yumurta sarısı görünümlü makula lezyonundan almaktadır. Histopatolojisinde artmış re-
tina pigment epiteli (RPE) lipofusini, fotoreseptör kaybı, subRPE birikintiler ve subretinal alanda hücre ve materyal birikimi 
mevcuttur. Koroid neovaskülarizasyonu, makula skarı ve coğrafi atrofi gibi komplikasyonlar gelişmediği sürece iyi seyirlidir. 
Bu derlemenin amacı güncel literatür bilgilerinin ışığı altında, Best vitelliform distrofisinin olası etyopatogenezini, muayene 
bulgularını, görüntüleme ve elektrofizyoloji özelliklerini ve tedavi yaklaşımını özetlemektir.
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ABSTRACT
Best vitelliform dystrophy is the second most common hereditary macular dystrophy. It is an early-onset, progressive disease 
with autosomal dominant inheritance. The BEST1 gene is located on the long arm of the 11th chromosome and is responsible 
for the production of a transmembrane protein called bestrophin-1. The disease takes its name from the classic egg yolk-like 
macular lesion. Its histopathology shows increased lipofuscin in retinal pigment epithelium (RPE), photoreceptor loss, subR-
PE deposits, and cell and material accumulation in the subretinal area. As long as complications such as choroidal neovascu-
larization, macular scar and geographical atrophy do not develop, the disease has relatively good prognosis. The aim of this 
review is to summarize the possible etiopathogenesis, examination findings, imaging and electrophysiology characteristics, 
and treatment approaches of Best vitelliform dystrophy in the light of current literature.
Keywords: Best vitelliform dystrophy, bestrophin-1, BEST1 gene, dystrophy, macula

GİRİŞ
	

Best vitelliform distrofi (BVD), ilk kez 1905 yılında Friedrich 
Best tarafından aynı aileden 8 bireyin etkilendiğinin gösterilme-
siyle birlikte kalıtsal bir makula distrofisi olarak tanımlanmıştır. 
“Best hastalığı”, “vitellliform makula distrofisi” veya “Best vitelli-
form makula distrofisi” adlarıyla da bilinir. Kalıtsal makula dist-
rofisi sıklık sıralamasında, Stargardt hastalığından sonra ikinci 
sırada yer alır. En sık görülen otozomal dominant geçişli makula 
distrofisidir. Rochester Epidemiyoloji Projesi veri tabanı kullanıla-
rak Minnesota’ da gerçekleştirilen bir prevelans çalışmasında sık-
lığı 1/16 500 ila 1/21 000 olarak bildirilmiştir.[1] Erken başlangıçlı, 
ilerleyici, otozomal dominant geçişli kalıtımsal bir hastalıktır. 

Patofizyoloji
1992 yılında Stone ve ark. 5 kuşaktan 29 etkilenmiş bireyin 

bulunduğu bir aileyi taramış ve etkilenmiş kromozom lokalizas-
yonun 11. kromozomun uzun kolunda yer aldığını bildirmiştir.[2] 
Önceleri VMD2 olarak bilinen bu genin güncel adı BEST1 genidir 

(OMIM #153700) ve 11q12.13 lokalizasyonunda yer alır. Bugüne 
kadar, BEST1 geninde gelişen 100’den fazla mutasyon, Best vitelli-
form distrofi ile ilişkilendirilmiştir. Best vitellifom distrofisinde ti-
pik genotip – fenotip korelasyonu yoktur, hastalık aynı aile içinde 
ya da farklı ailelerde inkomplet penetrans veya değişken ekspres-
yon gösterebilir. BEST1 geniyle ilişkilendirilmiş farklı oküler has-
talıklar da mevcuttur: otozomal resesif bestrofinopati, otozomal 
dominant vitreoretinokoroidopati ve otozomal dominant mikro-
kornea, rod-kon distrofisi, katarakt ve posterior stafilom (MDKS) 
sendromu.

BEST1 geni, insan DNA’ sının 11,5 kilobazlık bölümünü kap-
lar ve toplam 11 ekzon içerir. Kodladığı protein, retina pigment 
epitelinin (RPE) bazolateral membranında yer alan bestrofin-1 
olarak bilinen 585 amino asitlik bir proteinindir. Bestrofin bir 
transmembran proteinidir ve kalsiyum bağımlı klor kanalı olarak 
fonksiyon gördüğü düşünülmektedir.[3] Ancak bu proteinin hücre 
içerisinde de bulunabildiği gösterilmiştir.[4] Anyon transferinde, 
hücre içi kalsiyum sinyali ve hücre hacminin düzenlenmesinde 
görevleri olduğu bildirilmiştir.[3, 5, 6] Henüz proteinin çok yönlü ya-
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pısı, sağlık ve hastalık durumunda fotoreseptörlerle olan değişken 
etkileşimleri tam olarak çözülememiştir. Aynı zamanda bikarbo-
nat taşıyıcısı olduğu ve endoplazmik retikulumda yer alan bir klor 
kanalı veya kalsiyum sensörü olabileceği de belirtilmiştir.[7, 8]

Hastalığa neden olan mutasyonların çoğu proteinde tek bir 
aminoasit diziliminin değişimine neden olan missens mutasyon-
lardır ve önemli bir bölümü ekzon 8’de gerçekleşir.[9] Aslında best-
rofin proteini retinanın periferinde, makuladaki RPE hücrelerine 
göre daha fazla miktarda bulunur.[10] Best vitelliform distrofisin-
deki tipik lezyonun makulada yerleşim göstermesinin nedeni ola-
rak; missens mutasyona bağlı gelişen iyonik dengesizlikten, sayıca 
fazla bestrofin bulunması nedeniyle retina periferinin çok etkilen-
mediği, ancak makuladaki az protein sayısı nedeniyle bu değişik-
liğin makulayı daha çok etkilediği düşünülmektedir.

Her ne kadar hastalık patogenezinde tanımlanmış bestrofin-1 
proteini RPE hücrelerinin bazolateralinde bulunuyor olsa da, has-
talık sürecindeki en baskın bulgu RPE apikal yüzeyinin fotoresep-
tör tabaka ile anormal appozisyonudur. Histopatolojik çalışmalar-
da; artmış RPE lipofusini, fotoreseptör kaybı, subRPE birikintiler 
ve subretinal alanda hücre ve materyal birikimi gösterilmiştir.[11-13] 
BEST1 mutasyonu varlığında lipofusin içerisinde yer alan en bili-
nen bisretinoid florofor olan N-retinil-N-retiniliden ethanolamin 
(A2E)’in düzeyinin de arttığı gösterilmiştir.[13] RPE içi artmış li-
pofusin birikiminin başlangıçta patofizyolojik süreç içerisinde 
doğrudan yer aldığı düşünülmekte idiyse de, şu an için artmış li-
pofusinin RPE disfonksiyonunun bir göstergesi olabileceği kabul 
edilmektedir.[14] Hastalığa özgü intrinsik floroforların varlığının 
şu ana kadar gösterilememiş olması da bu hipotezi desteklemek-
tedir. Kantitatif fundus otoflöresansın kullanıldığı bir çalışmada 
BEST1 mutasyonu olan olgularda lezyon dışı alanlarda lipofusin 
seviyesinin artmadığı gösterilmiştir.[15] 

Bestrofin-1 proteinindeki yapısal değişiklik nedeniyle or-
tamdaki iyonik mikrodengenin bozulması sonucunda RPE ve 
interfotoreseptör matriks arasındaki adezyon etkilenir ve fotore-
septör dış segment fagositozu azalır. Normalde kon hücrelerinin 
rod hücrelerinden kısa olması nedeniyle RPE hücrelerinden kon 
hücrelerine uzanan mikrovilluslar daha uzun pediküller oluştu-
rur. RPE hücresindeki değişiklikler; kon hücrelerinin RPE tara-
fından sarılmasını etkiler, kon hücresi RPE apikal uzantılarından 
yeterli fiziksel desteği alamaz, hem RPE-fotoreseptör temasının 
azalmasından hem de mikroçevreyi değiştiren kronik metabolik 
uyarı nedeniyle kon-ilişkili interfotoreseptör matriks etkilenir.[16] 
Bu nedenle bestrofinopatiler yakın zamanda aslında bir “RPE-fo-
toreseptör arayüz hastalığı” olarak tanımlanmıştır.[16] 

Hastalığın patofizyolojisini aydınlatmaya yönelik hücre mo-
dellemeleri denenmektedir. Moleküler bir çalışma, Best hastalı-
ğında indüklenmiş pluripotent kök hücre modelinde, uzun süreli 
fotoreseptör dış segment beslenmesinden sonra otoflöresan ma-
teryal birikiminin arttığını ve sıvı akışının bozulduğunu, ayrıca 
rodopsin yıkımının geciktiğini ve kalsiyum yanıtlarının değişiklik 
gösterdiğini bildirmiştir.[14] Yazarlar kalsiyum sinyalizasyonu ve 
oksidatif stresin, hastalık gelişimine ek katkısı olabileceğini belirt-
mişlerdir.

Best vitelliform distrofi gelişiminde yer alan basamaklar-
dan birinin de bozulmuş kolesterol homeostasisi olduğu düşü-
nülmektedir.  RPE içi artan kolesterol seviyelerinde kompleman 
ilişkili hasardan koruyucu mekanizmaların etkinliğinin azaldığı 
ve mitokondri hasarı geliştiği gösterilmiştir.[17] Fotoreseptör dış 
segmentlerinin sağlıklı yapısı ve fonksiyonları için kolesterol ol-
dukça önemlidir. BEST1 mutasyonu sonucunda RPE’ de esterefiye 
olmayan kolesterol miktarının arttığı, Bruch membranı ve fotore-

septör dış segmentlerinde esterifiye kolesterolün anormal dağılım 
gösterdiği ve lipit peroksidasyonu yan ürünlerinin arttığı gösteril-
miştir.[16] Bu değişikliklerin kronik bir inflamatuar yanıta neden 
olarak hastalık sürecine katkı sağlayabileceği düşünülmektedir.

Bulgular
Best vitelliform makula distrofisine ait bulgular tipik olarak 

yaşamın ilk yirmi yılında ortaya çıkar. Bununla birlikte, vitelliform 
lezyonların daha sonra geliştiği geç başlangıçlı olgular da bildiril-
miştir.[18] Fenotopik olarak klinik bulgular arka kutupta yerleşim 
gösterir. Hastalık da adını zaten bu klasik makula görünümünden 
almıştır. “Vitelliform” denilmesinin nedeni, yumurta sarısı benze-
ri makulanın tam ortasında yerleşim gösteren tek, hafif kabarık, 
keskin sınırlı, sarı renkli, enine oval olan tipik lezyonudur. Has-
talık sırasıyla previtelliform, vitelliform, psödohipopiyon, vitelli-
rüptif ve atrofik olmak üzere 5 evreden geçer. Genellikle bulgular 
bilateraldir ancak asimetrik seyir gösterebilir. Nadiren unilateral 
tutulum da bildirilmiştir.[19] 
•	 Evre 0: Arka kutup normal görünür ve herhangi bir lezyon 

bulunmaz. Hasta asemptomatiktir ancak elektrookülografi 
(EOG) çekilirse subnormal aydınlık / karanlık oranı saptanır. 
Bu evredeki olgulardan bazıları hiçbir zaman klinik hastalık 
geliştirmezler. Şu an için hastalık progresyonunun kimlerde 
gelişeceğine dair tanımlanmış bir prediktif kriter bulunama-
mıştır.

•	 Evre 1 (previtelliform): Sadece RPE pencere defektleri ya da 
granülarite izlenebilir. Bu evrede genellikle görme tamdır.

•	 Evre 2 (vitelliform): Makula merkezinde yerleşim gösteren 
2-3 mm çapında klasik yumurta sarısı görünümlü düzgün sı-
nırlı lezyon görülür (Resim 1). Vitelliform materyal ile RPE 
ve fotoreseptör tabakası birbirinden ayrılmış olmasına rağ-
men görme seviyesi oldukça iyidir. Görme keskinliğinin he-
men azalmamasının nedeni, subretinal yerleşimli vitelliform 
materyalin iyonik mikrodengesinin, sağlıklı interfotoreseptör 
matrikse benziyor oluşundan kaynaklanıyor olabilir.[20]

Resim 1: Makulada vitelliform materyel birikimi

•	 Evre 3 (psödohipopiyon): Vitellifom materyalin yer çekimi-
ne bağlı alta çökmesi nedeniyle yalancı hipopiyon görünümü 
oluşur. Belirgin bir sıvı hattı çizgisi oluşur. Görme 20/20 ile 
20/60 arasında değişir.
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•	 Evre 4 (vitellirüptif): Bu evrede klasik yumurta sarısı görü-
nümü bozulmaya başlar, sınırları düzensizleşir. Bu görünüme 
“çırpılmış yumurta” manzarası da denilmektedir (Resim 2).

Resim 2: Vitellirüptif evrede makulada düzensiz birikimler

•	 Evre 5 (atrofik): Final evredir. Sub-RPE fibrosis, coğrafi atro-
fi ya da sekonder koroid neovaskülarizasyonu gelişir (Resim 
3). Bu evrede genellikle görme keskinliği 20/100 ile 20/200 
arasında yer alır. Koroid neovaskülarizasyonu geliştiğinde bu 
evreyi “Evre 6 (KNV)” olarak adlandıran kaynaklar da mev-
cuttur.[21]

Resim 3: Best olgusunda KNV gelişimine bağlı makulada kanama

Hastalar genellikle hipermetroptur. Görme kaybı derecesi-
ni fundus görüntüleme bulgularından tahmin etmek neredeyse 
imkansızdır.[19] Fundus bulgularının yoğun olduğu olgularda bile 
nispeten iyi görme keskinliği seviyeleri görülebilir. Düşük gör-
me keskinliğinin, skar ya da hemoraji nedeni ile oluşan irregüler 

patern ile ilişkili olabileceği bildirilmiştir.[22] Hastalık ilerledikçe, 
hastalar görme keskinliğinde azalma, santral skotom veya meta-
morfopsi gelişimi tarifler. Son evrede atrofi, skar ya da KNV gelişi-
mine bağlı görme keskinliği düşüşü hızlı olabilir.  Geniş bir seride 
Best hastalığı bulunan 182 göz değerlendirilmiş ve olguların %45’ 
inde 20/20, %32’sinde 20/25 ila 20/40, %15’inde 20/50 ila 20/100 
ve %8’inde 20/200 ila 20/400 görme seviyeleri bildirilmiştir.[23] 

Aynı seride bu gözlerden 107’si 5 yıl boyunca takip edilmiş ve 5 
yıllık takip süresinin sonunda görme düzeylerinin takip başlan-
gıcıyla benzer olduğu ifade edilmiştir. Sadece atrofi, fibrotik skar 
ya da KNV bulunan gözlerin %19’ unda bu süre içerisinde görme 
keskinliğinde iki sıra düşüş gözlemlenmiştir.

Tanı 
Best vitelliform distrofi tanısı çoğu zaman klinik bulgular ile 

konulur. Hastalığın otozomal dominant kalıtımı nedeniyle çoğu 
zaman ailede benzer bulgulara sahip diğer bireyler de vardır. Bu 
pozitif aile öyküsü muayene sırasında düşünülen klinik tanıyı ol-
dukça kuvvetlendirir. Görüntüleme yöntemleri ve elektrofizyoloji 
oldukça yardımcıdır. Genetik olarak BEST1 genindeki mutasyo-
nun gösterilmesi ise tanının kesinleştirilmesini sağlar. 

Görüntüleme yöntemleri
•	 Optik koherens tomografi (OKT): Vitelliform evrede, OKT’ 

de subretinal alanda homojen hiperreflektif materyal birikimi 
izlenir (Resim 4). Pseudohipopiyon evresinde vertikal OKT 
kesitinde üstte yerleşim gösteren subretinal sıvı ve alttaki hi-
perreflektif materyal arasında oluşan keskin sınırlı pigment-sı-
vı arayüzü görünümü izlenir. Ayrıca OKT’ de sık rastlanan bir 
başka görünüm de foveanın tam merkezinde yerleşim göste-
ren hiperreflektif fibrotik sütun görünümüdür.[20] Bu sütun re-
tinayı adeta bir sirk çadırı gibi kaldırabilir ve eteğinde subreti-
nal sıvı bulunabilir. Optik koherens tomografi anjiyografinin 
(OKTA) kullanıldığı bir olgu sunumunda fibrotik sütun görü-
nümünün koroid neovaskülarizasyonundan kaynaklandığını 
gösterilmiştir.[24] Best hastalarının %32’sinde fibrotik sütun 
görünümü vardır ve fokal koroid ekskavasyonu ile ilişkili ol-
duğu bildirilmiştir.[25]

Resim 4: OKT’de subfoveal hiperreflektivite

•	 Fundus otoflöresans (FOF) bulguları: FOF görüntüleme, ka-
rakteristik bulguları ile hastalığın her evresinde teşhis koyma-
da yardımcıdır. Vitelliform evrede, artmış lipofusin içeriğine 
bağlı artmış otoflöresans izlenir (Resim 5). Psödohipopiyon 
evrede, altta seviye veren materyale bağlı parlak sinyal artışı 
olur (Resim 6). Vitellirüptif evrede lezyon sınırları içerisinde, 
önceki evrelere göre homojenliğini yitirmiş dağınık karakter-
de artmış otoflöresans sinyalleri mevcuttur (Resim 7). Atrofi 
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evresinde RPE kaybına bağlı karanlık seçilen atrofi alanı görü-
lür (Resim 8).

Resim 5: FOF görüntülemede vitelliform materyele bağlı hiperotoflöresans

Resim 6: FOF görüntülemede psudohipopiyon evrede seviye veren hiperotof-
löresans

Resim 7: FOF görüntülemede vitellirüptif evrede çevrede düzensiz hiperref-
lektif noktalar

Resim 8: FOF görüntülemede atrofik evrede hipootoflöresans

•	 Flöresein anjiyografi bulguları: Özellikle genç olgularda vi-
telliform materyalin yoğun ve hidrofobik olması nedeniyle 
alttaki koroid flöresansı bloklanır ve buna bağlı santralde azal-
mış flöresans görülür (Resim 9). Psödohipopiyon evrede dibe 
çöken materyalin etkisine bağlı bu alanda yarım ay şeklinde 
hipoflöresans oluşur, üstte ise subretinal sıvı içerisinde dağılan 
flöreseine bağlı hiperflöresans gelişir (Resim 10). Hastalığın 
ilerleyen evrelerinde gelişen RPE pencere defektlerine bağlı 
hiperflöresan alanlar görülebilir (Resim 11).

Resim 9: FFA’da vitelliform materyelin oluşturduğu hipoflöresans

Resim 10: FFA’da pseudohipopiyon evrede üstte hafif hiper, altta hipoflöresans
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Resim 11: FFA’da atrofik evrede düzensiz hiperflöresans

•	 Optik koherens tomografi anjiyografi bulguları: Olguların 
anormal foveal avasküler zona sahip olduğu, yüzeyel ve de-
rin retinal kapiller pleksuslarında yamasal tarzda vaskülarite 
kayıplarının görülebildiği bildirilmiştir.[26] Ayrıca subretinal 
alanda yer alan dens vitelliform materyalin maskeleme etkisine 
bağlı olarak, Best olgularında KNV’ nin görüntülenmesinde, 
OKTA’ nın FA’ ya üstün olabileceği belirtilmiştir (Resim12a,b).

Resim 12a: Vitellirüptif evrede Best olgusu

Resim 12b: Aynı olguda OKTA’da KNV görünümü

Elektrofizyoloji
Genetik testler henüz bu kadar yaygınlaşmadan önce hastalı-

ğın tanısında elektrofizyoloji özellikle de elektrookülografi (EOG) 
ciddi rol oynamıştır. 
•	 Elektroretinografi: Kon ve rod cevapları tamamen normal 

olabilir.
•	 Elektrookülografi: Aydınlıkta elde edilen pik yanıtından RPE 

bazal membranındaki Ca+2 bağımlı Cl- çıkışı sorumludur.[27] 
Aydınlıkta elde edilen en yüksek değerin, karanlıktaki en dü-
şük değere bölünmesiyle hesaplanan Arden oranı, bestrofin-1 
proteinindeki mutasyon nedeniyle bozulmuş anyon iletimine 
bağlı olarak bu olgularda 1,5’in altındadır. Ancak bir seride 
BEST1 mutasyonu bulunan olguların %37,5’inde normal 
EOG kayıtlarının elde edildiği gösterilmiştir.[28] Bu nedenle 
normal olması hastalık tanısını kesin olarak ekarte ettirmez.

Moleküler genetik testler
Genellikle tercih edilen test yöntemi BEST1 geninin sekans 

analizini içerir. İsveç soyundan gelen bireylerde c.383G> C patoje-
nik varyantı için hedef analiz çalışılması yeterli olabilir. Bazı olgu-
larda ise içinde BEST1 geninin de bulunduğu çoklu gen panelinin 
çalışılması gerekmektedir. Özellikle PRPH2 geninin de Best hasta-
lığını andıran benzer fenotipe neden olabileceği akılda tutulmalıdır.

Ayırıcı tanı
Patern distrofiler grubunda yer alan erişkin tip vitelliform 

distrofi, akut eksudatif polimorf vitelliform makulopati, toksop-
lazma retinokoroiditi, santral seröz retinopati, yaşa bağlı maku-
la dejenerasyonu (YBMD) ve ailesel dominant drusen hastalığın 
ayırıcı tanısında yer alır. Özellikle vitellirüptif evrede subretinal 
sıvının içinde izlenen dağınık hiperotoflöresan noktalar, benzer 
görünüm nedeniyle santral seröz koryoretinopatiyle karışmasına 
neden olabilir. Hastalığın atrofik aşamada fark edildiği olgularda 
atrofik makula görünümü YBMD’ ye bağlı gelişen coğrafi atrofi 
ile karışabilir. Ayrıca nadir görülen bir hastalık olan akut eksuda-
tif polimorf vitelliform makulopatideki makula lezyonu da Best 
hastalığıyla oldukça benzerlik gösterir. Bu olgular aile öyküsünün 
eşlik etmemesi ve vasküler arkad kenarlarında bleb benzeri lez-
yonların varlığıyla Best hastalığından ayırt edilir.

BEST1 genindeki mutasyonlar, erişkin tip vitelliform distro-
fi, otozomal resesif bestrofinopati, otozomal dominant vitreore-
tinokoroidopati ve otozomal dominant mikrokornea, rod-kon 
distrofisi, erken başlangıçlı katarakt ve posterior stafilom (MRCS) 
sendromu hastalıklarında da görülebilir.[29] Bestrofinopatiler gru-
bunda yer alan bu hastalıklarda da EOG’de anormallikler görüle-
bileceğinden bu hastalık grubuyla ayırıcı tanısı ise klinik bulgular 
ile sağlanır. 

Komplikasyonları
Sub-RPE fibrozis, RPE atrofisi, coğrafi atrofi, koroid neovas-

külarizasyonu, subretinal kanama (Resim13) ve makula deliği 
gelişimi oluşabilecek komplikasyonlardır. Bu komplikasyonla-
rın arasında görme keskinliği için en önemli tehdit oluşturanı 
sekonder KNV’ dir. Fundus muayenesi esnasında, Best lezyonu 
değerlendirilirken etrafında hemoraji görünümü olup olmadığı-
na özellikle dikkat edilmelidir. Hemoraji varlığı, eşlik eden KNV 
açısından önemli bir ipucudur. Ancak Best lezyonlarının kırılgan 
yapısı nedeniyle travmaya bağlı kolaylıkla subretinal kanama ge-
liştirebilmeleri nedeniyle her tespit edilen hemoraji varlığı KNV 
gelişimi anlamına gelmemektedir. Koroid neovaskülarizasyonu-
nun görüntülenmesinde OKTA oldukça faydalıdır.[30]
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Resim 13: Best olgusunda subfoveal kanama

Tedavi
Best hastalığının cerrahi ya da medikal bir tedavisi henüz 

mevcut değildir. BEST1 genine yönelik, gen ve kök hücre çalışma-
ları planlanmakta olup bu çalışmalar genellikle otozomal resesif 
bestrofinopati üzerinde odaklanmaktadır.[31] Kanin modelinde 
biallelik BEST1 mutasyonu varlığında, adeno assosiye virus 2 ara-
cılı BEST1 gen augmentasyonunun, RPE-fotoreseptör arayüzünü 
düzelterek hem vitelliform lezyonda hem de maküler mikrode-
kolmanda azalma sağladığı bildirilmiştir.[32] Umut vadeden bu 
çalışmanın sonuçları doğrultusunda hasta grubu üzerinde klinik 
çalışma başlatılması planlanmıştır. Ayrıca Best hastalığı ve diğer 
retinal dejeneratif hastalıklarda kök hücre modellemesi üzerine 
çalışan bir araştırma da şu an için devam etmektedir (ClinicalTri-
als.gov NCT02162953). 

Hastalığın tedavisinde yer alan diğer bir önemli durum da 
hastalığın ciddi bir komplikasyonu olan KNV’nin tedavisidir. Ko-
roid neovaskülarizasyonunun tedavisinde bevacizumab ve ranibi-
zumabın kullanıldığı retrospektif çalışmalar mevcuttur ve görme 
fonksiyonu genellikle korunabilmektedir.[20,33] Bu olgularda OKT’ 
de izlenen nodüler fibrotik sütunun eteğinde bulunan subretinal 
sıvının tamamen kurutulması her zaman mümkün olmayabilir.[20] 
Bu durumda intravitreal anti-VEGF enjeksiyonlarının aralıkları-
nın açılarak görme keskinliği stabilize oluncaya kadar tedaviye de-
vam edilmesi önerilmektedir. Literatürde KNV tedavinde fotodi-
namik tedavinin de uygulandığı olgu sunumları da mevcuttur.[34]

Best vitelliform distrofi olgularda orta şiddette travmaya ma-
ruziyet sonrası ciddi subretinal kanamalar gelişebileceğinden bu 
olgular başa darbe alabilecekleri spor ve aktivitelerden kaçınmala-
rı gerektiği konusunda mutlaka uyarılmalıdır.

Genetik danışmanlık
Ailede bir kişiye Best vitelliform distrofi tanısı konulduktan 

sonra, otozomal dominant geçiş paterni nedeniyle ailedeki diğer 
üyelerin de taranması gerekmektedir. Patojenik varyantın bilindi-
ği aileler için prenatal testler mümkündür. Genetik riskin belir-
lenmesi ve prenatal testlerin yapılabilmesi için en uygun zaman 
hamilelik öncesi dönemdir. Best olgularına genetik danışmanlık 
ve kariyer planlaması konularında destek sağlanabilmektedir.

Sonuç
Best vitelliform distrofi gelişiminden sorumlu gen ve sen-

tezlettiği protein belirlenmiş olmasına rağmen, vitelliform biri-
kintinin oluşumuna neden olan patofizyolojik süreç henüz tüm 
detaylarıyla aydınlatılamamıştır. Bu konuda oluşturulan hayvan 
modellemeleri patofizyolojik basamakların birer birer ortaya çı-
karılmasına katkı sağlamaktadır. Hastalık hakkındaki bilgileri-
miz arttıkça, olası tedavi seçeneklerinin geliştirilmesi mümkün 
olacaktır. Şu anki veriler ışığında hastalığın gelecekteki tedavi se-
çenekleri arasında kök hücre ve gen terapilerinin yer alabileceği 
düşünülmektedir. 
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