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Optik Disk Kabarıklığı ile Seyreden Konjenital Optik Sinir Anomalileri

Congenital Optic Nerve Anomalies with Optical Disc Swelling

ÖZ
Psödopapilödem optik diskin kafa içi basınç artışı olmadan konjenital nedenlerle anormal eleve görünmesi durumudur. 
Konjenital optik disk kabarıklığı yapan başlıca nedenler optik disk druseni, miyelinli retinal sinir lifleri, hyaloid arter kalın-
tıları, konjenital optik disk pigmentasyonudur.  Bu durumların ayırıcı tanısında öncelikle papilödem düşünülmeli ve ekarte 
edilmelidir. Psödopapilödemde disk kabarıklığı sadece disk üzerinde lokalizedir. Peripapiller sinir lifi tabakası ödemi, venöz 
konjesyona bağlı kanamalar ve eksudasyonlar yoktur. Disk normal sarı görünümdedir ve optik çukurluk küçük veya yoktur. 
Optik disk üzerinde anormal vasküler damarlar bulunabilir. Bu hastalıklar genellikle asemptomatik seyreder. Ancak nadir de 
olsa eşlik edebilecek komplikasyonlar açısından takibi gereklidir. Bu derlemede optik disk kabarıklığı ile seyreden konjenital 
optik disk anomalilerinden optik disk druseni, miyelinli retinal sinir lifi, hyaloid arter kalıntıları ve konjenital optik disk 
pigmentasyonundan bahsedilecektir.   
Anahtar Kelimeler:  optik disk druseni, myelinli retina sinir lifleri, hyaloid arter kalıntıları, konjenital optik disk pigmen-
tasyonu
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ABSTRACT
Pseudopapilledema is an abnormal elevation of the optic disc due to congenital reasons without increased intracranial pres-
sure. The main causes of congenital optic disc swelling are optic disc drusen, myelinated retinal nerve fibers, hyaloid artery 
remnants, and congenital optic disc pigmentation. In the differential diagnosis of these conditions, papilledema should be 
firstly considered and ruled out. In pseudopapilledema, the disc swelling is localized only on the disc. There is no peripapil-
lary nerve fiber layer edema, bleeding and exudation due to venous congestion. The disc appears normal yellow in color and 
the optic cupping is small or absent. There may be abnormal vascular vessels on the optic disc. These diseases are generally 
asymptomatic. However, it is necessary to follow up in terms of complications that may accompany, albeit rarely. In this 
review, congenital optic disc anomalies with optic disc swelling including optic disc drusen, myelinated retinal nerve fiber, 
hyaloid artery remnants and congenital optic disc pigmentation will be discussed.
Keywords: optic disc drusen, myelinated retinal nerve fibers, hyaloid artery remnants, congenital optic disc pigmentation

Giriş

Optik disk kabarıklığı birçok etiyolojiye bağlı olarak gelişebi-
len klinik bir durumdur. Kafa içi basınç artışı sendromu optik disk 
kabarıklığında öncelikle düşünülmesi gereken ve ekartasyonu ge-
reken ayırıcı tanılardan biridir. Bu klinik durum papilödem olarak 
adlandırılmaktadır.[1,2]

Kafa içi basınç artışı yokluğuyla birlikte optik diskin kabarık 
görünmesi ise psödopapilödem olarak adlandırılır. Psödopapilö-
demde sinir lifi tabakasında ödem bulunmamaktadır. [3]

Psödopapilödem olgularında öncelikle konjenital optik disk 
anomalileri düşünülmelidir. Bununla birlikte vitreopapiller trak-
siyon, yüksek miyopi, optik diskte hipermetropiye bağlı disk dol-

gunluğu (kalabalık disk görünümü) gibi durumlarda da psödo-
papilödem izlenebilmektedir.[4] Ayrıca Down sendromu, Alagille 
sendromu, Nörofibromatozis tip 2, Leberin herediter optik nöro-
patisi gibi sistemik hastalıklarda da psödopapilödem görülebilir. 
[4,5,6]

Konjenital optik disk kabarıklığı yapan durumlar arasında op-
tik disk druseni, miyelinli retinal sinir lifi, hyaloid arter kalıntıları, 
konjenital optik disk pigmentasyonu sayılabilir. 

Papilödemin psödopapilödemden ayrımının yapılması ay-
rıntılı oftalmolojik muayene, öykü ve yardımcı testlerle mümkün 
olabilmektedir (Tablo 1).[3] Bu ayırıcı tanı aynı zamanda hastaya 
gereksiz tedavi ve ek testlerin yapılmasının önüne geçmesi açısın-
dan önemlidir.
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Bu derlemede optik disk kabarıklığı yapan konjenital anoma-
lilere değinilecektir.

1. Optik Disk Druseni
Psödopapilödem olgularının çoğunluğunu optik disk druseni 

(ODD) oluşturmaktadır. ODD kalsiyum, aminoasit, nükleik asit 
ve mukopolisakkaritlerin aselüler birikintilerinden oluşan konje-
nital bir patolojidir.[7]

Popülasyonun % 0.3-2.4’ünün optik sinir başında lamina 
kribrosanın önünde yer alırlar.[8] Otozomal dominant kalıtım ta-
nımlansa da olguların çoğu sporadik vakalardır.[3] Ayrıca retinitis 
pigmentoza, anjioid streaks, migren tipi baş ağrısı ile birliktelik 
gösterebilir.[4,10]

Vakaların çoğu iki taraflıdır. Patofizyoloji bilinmemektedir; 
ancak histolojik çalışmalara dayanarak anormal aksonal metabo-
lizma, aksonal bozulma, hücresel debrisin hücre dışı boşluğa çık-
tığı ve sürekli kalsiyum birikimi ile karakterize bir kaskad sonucu 
oluştuğu düşünülmektedir.[9] Bununla birlikte; mevcut varsayımın 
aksine, ODD hastalarında skleral kanalların sağlıklı kontrollere 
göre daha büyük olduğunu gösteren ve oluşum etyolojisinde skle-
ral kanal yapısının tek başına yetersiz kaldığını savunan çalışmalar 
da mevcuttur.[10]

ODD gelişimi dinamiktir ve tüm yaşam boyunca devam eder. 
Drusen doğumda görünür değildir. Erken dönemde gömülü olan 
drusen birinci dekadın sonuna doğru yüzeye doğru yer değiştire-
rek görünür bir hal almaya başlar.[4,8,11] Hoover ve ark. [12] kendi 40 
serilik olgularında ODD’nin görülme yaşının ortalama 10.2 oldu-
ğunu bildirmişlerdir.

Diske gömülü olan drusen disk yüzeyine doğru yer değişti-
rirken disk kenarlarının girintili çıkıntılı olmasına neden olur 
(Resim 1a ve 1b). Ayrıca özellikle nazal yarıda belirgin olan kaba-
rıklıklara neden olur. Bu süreçte drusen kalsifikasyonu da devam 
eder ve yüzeydeki drusen refraktif bir hal almaya başlar. Bu süreç-
te damarların itilerek yön değiştirmesine de neden olabilir.[4,8,11]

ODD genellikle görsel şikayetlere neden olmadığı için kli-
nikte atlanabilen bir tanıdır. Bununla birlikte hastanın fark etme-
diği görme alanı kayıplarına neden olabilmektedir. Çoğunlukla 
asemptomatik olmasına rağmen, %11’den %87’ye kadar görme 
alanı kusurlarıyla ilişkili olabileceğini gözlemleyen çalışmalar 
mevcuttur.[11,13]

Görme alanı kaybı nedeni olarak kalsifiye birikintilerin kom-
şuluğundaki gangliyon hücrelerine yaptığı bası nedeniyle hücre 
ölümüne ve aksonal dejenerasyona neden olması öne sürülmek-
tedir.[14] Bir başka teori de santral retinal arterdeki kan akımının 
azalmasına bağlı olarak hücre ölümüne neden olmasıdır.[15]

Tablo 1: Psödopapilödem ve Papilödem Ayırıcı Tanısını Sağlayan Oftalmolojik Bulgular
Oftalmolojik bulgu Psödopapilödem Papilödem
Renk Sarı Hiperemik
Sinir fibrilleri Saydam Opaklaşmış
Fizyolojik çukurluk Küçük veya yok Normal
Spontan venöz pulsasyon Sıklıkla var Sıklıkla yok
Disk kenarından geçen damarlar Normal Silinmiş
Elevasyon Diskte sınırlı Peripapiller retinayı içine alan disk ödemi
Venöz konjesyon ± eksüdalar Çoğunlukla yoktur Sıklıkla mevcut
Büyük disk damarları Anormal* Normal

* Disk yüzeyinde anormal arteryel ve venöz dallanmalar, vasküler luplar, kıvrımlanma artışı olabilir

Resim 1a ve 1b: Her iki gözünün de görme keskinliği tam olan 12 yaşındaki 
bilateral optik disk druzeni tanılı kadın hastanın renkli fundus fotoğrafların-
da her iki optik diskin de sınırlarının genişlediği ve silik olduğu fakat optik 
disk üzerindeki kapillerlerin normal olduğu izlenmektedir.
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Yüzeyel yerleşen drusenler gömülü olanlara göre daha çok 
görme alanı defektlerine neden olmaktadır. Görme alanı kayıpları 
özellikle alt nazal kadranda görülmekle birlikte, kör noktada ge-
nişleme, arkuat defektler, periferik kayıplar da görülebilmektedir.
[16]

ODD’nin devam eden nöral doku kaybı nedeni ile hayatın 
ikinci dekadına kadar büyümeye devam ettiği, bundan sonraki sü-
reçte daha yavaş büyüdüğü düşünülmektedir. Bununla paralel ola-
rak görme alanı kayıplarının bu döneme kadar arttığı, bu süreçten 
sonra görme alanındaki kötüleşmenin minimum olduğu düşünül-
mektedir.[17,18] Görme keskinliğinde azalma nadir olmakla birlikte 
non-arteritik anterior iskemik optik nöropati, santral retinal arter 
ve ven tıkanmasına bağlı olarak meydana gelebilmektedir.[11,19,20,21] 

ODD’ye bağlı olarak diskte küçük yüzeyel kanamalar, disk-
ten vitreusa uzanan kanamalar, peripapiller subretinal kanamalar 

olabilmektedir. Bu kanamaların, drusenin venlere yaptığı komp-
resyon sonucu damar yapısının erozyonuyla olduğu düşünülmek-
tedir. Peripapiller subretinal kanamaların rezolüsyonu sonrasında 
pigment değişiklikleri olabilmektedir. Ayrıca bu kanamalarla bir-
likte oluşan hipoksi sonucu peripapiller subretinal neovaskülari-
zasyon da görülebilmektedir.[22]

Yüzeyel yerleşen drusenler oftalmolojik muayene ile nodüler 
yerleşimli depozitler olarak  kolayca tanınabilirken; derin yerle-
şimli drusenlerin tanısı daha zor olabilmektedir. Özellikle derin 
yerleşimli drusenler papilödemi taklit edebilmektedir. Bu yüzden 
tanıyı doğrulamak için ileri tetkiklere ihtiyaç duyulabilir.  Bu yön-
temlerden en önemlisi olan oküler ultrasonografi (USG) kolay, 
ucuz, pratik bir yöntemdir. Drusen; A-tarama USG’de yüksek pik 
verirken, B tarama USG’de yüksek yansıtıcılı ve arkasında gölge-
lenme oluşturan yapılar olarak tanımlanabilir (Resim 2a ve 2b). 

Resim 2a ve 2b: Sol gözünün görme keskinliği 0.9 düzeyinde olan 35 yaşındaki erkek hastanın renkli fundus fotoğrafında optik diskin kabarık olduğu, sınırlarının 
düzgün seyirli olmadığı, optik çukurluğun olmadığı ve disk üzerindeki kapillerlerin normal görünümde olduğu görülmektedir. A-scan ultrasonografide druzenin 
yüksek pik oluşturduğu, B-scan ultrasonografide ise druzenin vitreus içine doğru uzandığı ve gerisinde gölgelenme oluşturduğu izlenmektedir.

Bazen optik disk yüzeyinde küçük parlak yansımalar görülebilir. 
Bunlar optik disk druseni ile karışabilir. Ancak bu yansımalar gain 
azaltıldığında kaybolurken; drusende, içerdiği kalsifikasyon nede-
niyle yansıtıcılık devam eder.[23]

Fundus Floresein Anjiyografi (FFA); papilödem ve özellikle 
derin yerleşimli drusen ayırıcı tanısında kullanılabilen invaziv 
bir yöntemdir. FFA’da drusenli gözlerde düzgün sınırlı peripapil-
ler hiperfloresans, geç döneme doğru artmaktadır. Papilödemde 
ise erken dönemde sızıntıya bağlı düzensiz sınırlı hiperfloresans  
görülür. Papilödemdeki telenjektazik damarlardan nokta şeklinde 
olan sızıntıya bağlı kanamalar geç döneme doğru birleşirler.[8]  

Fundus otofloresans (FAF), yüzeyel yerleşimli drusenlerde 
tanıyı desteklemek amacıyla kullanılan kolay uygulanabilen bir 
yöntemdir. Yüzeyel yerleşimli drusenler, FAF görüntüsünde optik 
disk dışına uzanan hiperotofloresan yuvarlak-oval yapılar olarak 
görülürler (Resim 3a ve 3b). Drusen derinliği arttıkça otofloresans 
azalmaktadır.[8]  

Spektral-domain optik koherens tomografinin (SD-OKT), 
ODD ve disk ödemi ayırıcı tanısında etkinliğini araştıran çalış-
malarda her iki durumda da disk kabarıklığı olduğu belirtilmiş-
tir. Bununla birlikte optik diskin iç yüzey konturunun gerçek disk 
ödeminde düzenli iken drusende engebeli olduğu belirtilmiş ve 
bu bulgu “lumpy-bumpy görünümü” olarak tanımlanmıştır (Re-

sim 4a ve 4b).[24-26] Ayrıca her iki durumda oluşan subretinal hi-
poreflektif boşluğun; disk ödeminde optik diskten uzaklaştıkça 
kademeli olarak azalırken; drusende ani bir şekilde azaldığı be-
lirtilmiştir.[24-26]

SD-OKT retina pigment epiteli ile lamina kribrosa arasında-
ki bölgeyi görüntülemede yetersiz kalmaktayken, enhanced dept 
imaging (EDI)-OKT daha derin görüntüleme ile bu sorunun önü-
ne geçmiştir. EDI-OKT ile drusenin boyutu, şekli, internal yapısı 
gibi anatomik özellikleri daha iyi aydınlatılmıştır. EDI-OKT’de 
drusenler hiperreflektif bir zonla çevrili hiporeflektif yapılar ya da 
çekirdeksiz hiperreflektif birikimler olarak izlenebilirler. [23]  

Glokom ile ODD birlikteliğinde optik disk muayenesi, 
ODD’ye eşlik edebilen sıkışık disk glokomatöz çukurluğun gelişi-
mini maskeleyebildiği için zor olabilmektedir. Ayrıca görme alanı 
kayıplarının glokomdan mı yoksa drusenden mi kaynaklandığını 
anlamak zor olabilmektedir. Bu nedenle glokom tanılı sinir lifi ta-
bakası (RSLT) OKT ile değerlendirilmelidir.[28]  Drusenli hastala-
rın RSLT’si görüntülemelerinin özellikleri incelenmiş ve incelme-
nin ODD’li hastalarda daha çok nazal peripapiller bölgede olduğu 
görülmüştür. Derin yerleşimli drusenlerde normal RSLT değerleri 
saptanırken, yüzeyel yerleşen drusenlerde tüm kadranlarda incel-
me saptanmıştır.[8,29]
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Resim 3a ve 3b: Görme keskinliği tam olan 36 yaşındaki kadın hastanın sağ gözüne ait renkli fundus fotoğrafında optik diskin normalden daha büyük ve sınırla-
rının düzensiz olduğu görülmektedir. Optik diskten çıkan damarların kıvrımlarının ve dolgunluklarının arttığı izlenmektedir. FAF görüntüsünde diskte druzenler 
hiperotofloresan olarak görülmektedir.

2. Miyelinli Retina Sinir Lifi
Miyelinli RSLT popülasyonun % 0.57 ile % 1’inde görülür ve 

retinanın en dış yüzeyinde altta yatan retina damarlarını gizleyen 
beyaz veya gri-beyaz iyi sınırlı yamalardan oluşur (Resim 5).[30,31] 
Miyelinli sinir lifi vakalarının çoğu tesadüfen, asemptomatik sağ-
lıklı çocuklarda veya yetişkinlerde oftalmoskopi ile teşhis edilir. 
Genellikle tek taraflıdır.[32] 

Klinik olarak, miyelinli RSLT yamaları çoğunlukla optik sinir 
başının alt ve üst sektöründeki optik sinir ile sürekli görünür ve 
bu görünümle disk kenarlarında elevasyon ve disk sınırlarının si-
linmesiyle papilödemi taklit edebilir. Distal bölümü yelpaze gibi 
açılarak dağılır. Periferik retinada optik diskle devamlılık göster-
meyen izole miyelinli sinir lifleri görülebilir.[4,33,34]

Retina gangliyon hücrelerinin miyelinizasyonu, optik trakttan 
globa doğru ilerlemektedir. Gebeliğin 8. ayında miyelinizasyon 
genellikle kiazmanın ötesine geçerek optik sinire ilerler. Miyelini-
zasyon, genellikle durduğu lamina kribrozaya ulaşana kadar distal 

Resim 4a ve 4b: Sağ gözün yatay SD-OKT kesitlerinde optik disk üzerindeki 
ve içindeki druzenler hiporeflektif kistik yapılar şeklinde görülmekte ve optik 
diskin iç yüzey konturunun engebeli görünümü dikkat çekmektedir.

olarak devam eder. Lamina kribrozanın oligodentrosit progenitör 
hücre (OPC) göçünü engelleyerek miyelinizasyona fiziksel bir 
engel oluşturduğu düşünülmektedir.[35,36] Mevcut teori, ektopik 
OPC’lerin miyelinli retina sinir liflerine yol açmasıdır. Bu, ya la-
mina kribroza bariyeri tamamen işlevsel hale gelmeden önce ya da 
lamina kribroza bariyerinin geçici olarak bozulması ile meydana 
gelebilir. Bu durum miyelinli sinir liflerinin hem doğuştan hem de 
edinsel olabileceğini açıklayabilir.[37] 

Miyelinli RSLT genellikle stabil olmakla birlikte ODD ile bir-
likte, kronik papilödem sonrası, optik disk fenestrasyon cerrahi-
sinden sonra oluşan edinilmiş miyelinli RSLT olguları literatürde 
belirtilmiştir.[38,39] Bununla birlikte ilerlemiş glokom, optik nöro-
pati, Behçet Hastalığı, retinal arter dal tıkanıklığı, plak radyoterapi 
uygulanan bazı olgularda olduğu gibi gerileme olabileceği de kay-
dedilmiştir.[32,41,42,43] 

Miyelinli sinir lifleri; genellikle izole asemptomatik bir bulgu 
miyelinli RSLT.[44-46] Ayrıca literatürde sinir lifi çevresinde vaskü-
ler anomalilerin görüldüğü olgular da bildirilmiştir. Bu olgularda 
hafif telenjektazik damarlar, neovasküler damarlar, arter ve ven 
dal tıkanıklıkları gözlemlenmiştir.[47]

RSLT’nin miyelinizasyonu optik siniri içeriyorsa, kör nokta 
genişlemesi ile sonuçlanabilir. Benzer şekilde, makulayı çevrele-
yen miyelinli RSLT yamaları halka skotom ile sonuçlanabilir. Mi-
yelinli sinir lifi yamasının konumuna karşılık gelen izole periferik 
skotomlar da görülebilir.[34]
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Resim 5: Renkli fundus fotoğrafında diski, diskin üstünü ve alt temporalini 
kaplayan miyelinli sinir lifleri retina damarlarını gizleyen beyaz yamalı alanlar 
olarak izlenmektedir.

İnfrared görüntülemede miyelinli RSLT, yüksek lipid içeriği 
nedeniyle hiperreflektif görünür. Aynı zamanda FFA ve FAF gö-
rüntülerinde blokaja bağlı olarak koyu görünür. OKT’de, kalın-
laşmış RSLT miyelinizasyon alanlarında açıkça görülebilir. Ayrıca 
miyelin lif kalınlığı yüksek olgularda, lezyon altında gölgelenme 
nedeniyle detaylar seçilemeyebilir (Resim 6). Miyelinli RSLT’ler, 
alttaki retina katmanlarını sıkıştırarak iç ve dış pleksiform kat-
manların konfigürasyonunu değiştirebilir.[30]

3. Hyaloid Arter Kalıntıları ve Konjenital Vasküler 
Anomaliler

Erken embriyogenez sırasında göz içi yapıların beslenmesin-
de hyaloid arter görev alır. Vasküler sistem optik sinir başından 

Resim 6: Optik diskten geçen dikey OKT’de sinir lifleri hiperreflektan olarak 
izlenmekte olup, altta gölgelenmeye neden olmaktadır.

başlar ve lense kadar uzanır. Retina damarlarının oluşmaya baş-
lamasıyla hyaloid arter sistemi gerilemeye başlar, doğumdan önce 
kaybolur ve asellüler hyaloid kanal (cloquet kanalı) olarak kalır.[48]

Hyaloid sistemin gerilemesi fetal dönemin geç evrelerine kadar 
devam ettiği için hyaloid sistem kalıntılarının prematüre öyküsü 
olan yenidoğanlarda görülme sıklığı artar. Bir çalışmada doğum 
ağırlığı 5 persentilin altında olan bebeklerin % 95’inden fazlasın-
da ve 36. gebelik haftasından önce doğan bebeklerin %90’ından 
fazlasında hyaloid vasküler kalıntıların bulunduğu bildirilmiştir.
[49] Sağlıklı kişilerde lens arkasında ve optik disk önündeki küçük 
kalıntıların görülmesi mümkündür ve bunlar çoğunlukla görsel 
prognozu etkilemez (Resim 7a ve 7b).[48]

Mittendorf noktası/lekesi kristalin lensin arka yüzeyinde az 
çok belirgin fibrovasküler plak olarak görülebilen, görsel eksene 
hafifçe aşağı ve nazal yerleşen, hyaloid arterin ön kısmının par-
siyel kalıntısıdır.[49,50] Bergmeister papilla, hyaloid arterin arka 
kısmının yetersiz regresyonu ile oluşan parsiyel kalıntısıdır. Optik 
diske yapışmış kısa bant benzeri bir lezyon olarak kendini gösterir 
ve genellikle nazalde yerleşmiştir.[50] Daha hafif formu olarak op-
tik disk yüzeyini tül gibi örten ve vitreusun sıkıca yapıştığı epipa-
piller glial doku olarak da görülebilir.[51,52]

Optik disk üzerinde kalan bu hyaloid arter kalıntıları disk sı-
nırlarının silikleşmesine ve diskte yalancı bir ödem görüntüsüne 
neden olabilir.

Resim 7a ve 7b: 14 yaşındaki erkek çocuğun renkli ön segment fotoğrafında lens arka kapsülüne yapışmış ve göz hareketleri ile şekli değişen hyaloid arter 

kalıntısı görülmektedir.
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Parsiyel regresyon kusurlarına göre hyaloid arterin tamamın-
da regresyon kusuru olması nadirdir.[48] Patent hiyaloid damarlar 
retina dokusu içerebilirler. Bu nedenle, fibrovasküler kitlenin op-
tik disk üzerinde traksiyonu diskin kabarık görülmesine ve retina 
dekolmanına neden olabilir.[53,54] Ayrıca kalıcı hyaloid arterde aktif 
kan akımı nadir görülse de prepapiller ve vitreus içi hemorajiler de 
bildirilmiştir.[55]

Non-pigmente konjenital vitreus kistleri de hyaloid arter sis-
teminin kalıntısı olarak görülen nadir bir patolojidir. Bu kistler 
optik diske fikse ve şeffaf yapılardır. Bununla birlikte kist vaskü-
larize olabilir.[56] Prepapiller kanama, disk kabarıklığı, tilte disk, 
peripapiller atrofi gibi bulgularla birlikte olabilir.[57]

Önceleri hyaloid arter sisteminin kalıntısı olarak düşünülen 
prepapiller vasküler luplar, retinal arteryal sisteminin optik disk 
çevresindeki konjenital vasküler anomalileridir.[58] Bu damarla-
rın anjiyografik bulgulara göre %95 arteryal, %5 venöz kaynaklı 
olduğu gözlemlenmiştir.[59,60] Genellikle asemptomatik seyreden 
vasküler luplar retinal arter dal tıkanıklığı, geçici görme kaybı, 
vitreus hemorajisi gibi komplikasyonlara yol açabilir.[61,62,63] Optik 
diske yakınlığı nedeniyle disk sınırlarında silikleşmeyle birlikte 
disk kabarıklığına neden olabilir. Papilödemde görülen venöz pul-
sasyon kaybının olmayışı, peripapiller sinir lifinde ödem olmayışı 
ve FFA’da sızıntının olmayışıyla papilödemden ayrılabilir.[64]

4. Konjenital Optik Disk Pigmentasyonu
Konjenital optik disk pigmentasyonu, lamina kribrozanın 

önünde veya içinde melanin birikiminin optik diske gri veya siyah 
bir görünüm verdiği durumdur.[65] Gerçek konjenital optik disk 
pigmentasyonu oldukça nadirdir ve genellikle optik çukurluğun 
olmadığı hipoplazik gözlerde görülür. Optik disk melanositoması, 
hemoraji gibi durumlarda görülen optik disk pigmentasyonu ise 
sekonder optik disk pigmentasyonu olarak gruplandırılır.[66]

Silver ve Sapiro, [67] farelerde ve sıçanlarda yaptığı çalışmalarda 
optik stalkın gelişme evresindeki “geçici distal melanin zonu”nun 
optik sinir aksonlarının göçünde etkili olduklarını belirtmiş-
lerdir.Bu durum konjenital optik disk pigmentasyonunun diğer 

anomalilerle, özellikle optik disk hipoplazisiyle birlikte olmasını 
açıklayabilir. Çukurluğun olmadığı, hipoplazik, kabarık, sınırları 
silik gri görünümde diskler; disk etrafı arter ve ven anomalileriyle 
birlikte olabilir.[68] Aynı zamanda nistagmus, pitozis, oküler albini-
zim ve metabolik bozukluklarla birlikteliği de raporlanmıştır.[65,66] 

Bu geniş klinik spektrum nedeniyle görme değişken derecelerde 
etkilenebilir.

Konjenital disk pigmentasyonu; gri disk görünümüne neden 
olan ve aslında doğumda optik sinir miyelinizasyonunda gecik-
meyle seyreden hastalık grubundan (Beauvıeux’s sendromu-psö-
do optik atrofi) ayrılmalıdır. Bu hastalık grubunda gri disk görü-
nümü zamanla normale döner.[68,69]

Bu iki durum genellikle oftalmoskopik olarak ayırt edilebilir, 
çünkü gerçek konjenital optik disk pigmentasyonunda melanin 
birikimi genellikle ayrı, düzensiz ve granülerdir. Ayrıca pigmen-
tasyon kalıcıdır.[65]

Konjenital disk pigmentasyonunda diğer ayırıcı tanı optik 
disk melanositomasıdır.  Melanositomanın genellikle tek taraflı 
bir durum olması ve diğer optik disk anomalileriyle ilişkisinin ol-
maması ayırıcı tanıda önemlidir.[70]

Sonuç
Optik diskte kabarıklığa neden olan konjenital optik disk ano-

malileri nadir görülen hastalıklardır. Bunlardan en önemlisi optik 
disk druseni olmakla birlikte miyelinli retinal sinir lifi, hyaloid ar-
ter kalıntıları, konjenital optik disk pigmentasyonu diğer neden-
lerdir. Bu hastalıklar genellikle izole asemptomatik olgular olarak 
seyretmektedir. Bu hastalıkların papilödemden ayrımı gereksiz 
tetkik ve tedavinin önüne geçilmesi açısından önemlidir. Op-
tik diskteki spontan venöz pulsasyon varlığı, diskte hipereminin 
olmayışı, peripapiller sinir lifinin normal olması önemli ayırıcı 
bulgulardır. Nadir olmakla birlikte optik diskte kabarıklığa neden 
olan bu hastalıklara eşlik eden komplikasyonlar olabilir. Bu komp-
likasyonlar açısından hasta bilgilendirilmeli ve düzenli olarak of-
talmolojik takibe alınmalıdır.
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