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Retinanin dogumsal vaskiiler anomalileri nadir goriilmekle birlikte, sistemik hastaliklar ile iliskili olabilmeleri ve ciddi gérme
azalmasina neden olabilmeleri nedeni ile multidisipliner bir yaklasim ile degerlendirilmeleri gereken durumlardir. Bu yazida re-
tinal tortuosite, retinal makrodamar, konjenital retinal katlant1 ve kombine hamartom hakkinda bir literatiir derlemesi yapilmasi

amaglanmuigtir.

ABSTRACT

Anahtar Kelimeler: Retinal vaskiiler anomaliler, kombine hamartom, retinal katlanti, retinal makrodamar, retinal tortuosite

Congenital vascular anomalies of the retina are rare, but they should be evaluated with a multidisciplinary approach because they
can be associated with systemic diseases and cause severe vision loss. This article aimed to review the literature about retinal tortu-
osity, retinal macrovessel, congenital retinal folds, and combined hamartoma.
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Giris

Retinanin dogumsal vaskiiler anomalileri nadir goriilmekle
birlikte, sistemik hastaliklar ile iligkili olabilmeleri ve ciddi gor-
me azalmasina neden olabilmeleri nedeni ile multidisipliner bir
yaklasim ile degerlendirilmeleri gereken durumlardir. Herediter
(familyal) retinal arter tortuositesi nadir goriilen otozomal do-
minant kalitim paternine sahip bir durumdur. Cocukluk veya
erken adolesan dénemde ortaya ¢ikan makiiler ve peripapiller
bolgede ikinci ve fglincii sira arteriollerde olusan ilerleyici ve
belirgin tortuosite ile karakterizedir. Hastalik spontan olarak ve
fiziksel aktivite sirasinda ortaya ¢ikan intra- veya preretinal kana-
malar ile karakterizedir. Bu kanamalar fovea tutulmadig: siirece
gorme keskinliginde degisiklige yol agmamakla birlikte kural ola-
rak kendiliginden diizelme 6zelligine sahiptir. Konjenital retinal
makrodamar siklikla asemptomatik olup rutin muayene sirasinda
fark edilirler. Horizontal ¢izgiyi ¢aprazlayan, genellikle tek tarafli
iyi huylu damar anomalileridir. Konjenital retinal katlantilar ilk
olarak 1935’te nadir bir konjenital anomali olarak tanimlanmis
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olup optik diskten radial olarak periferik fundusa uzanan yapilar-
dir. Patogenezi histolojik olarak arastirilmis ve persistan hyaloid
damarin retinada gekinti yapmasi sonucu olustugu hipotezi orta-
ya atilmistir. Retina ve retina pigment epitelinin (RPE) kombine
hamartomu bulundugu yere bagh olarak gorme keskinliginde
azalmaya yol agabilen konjenital anomaliler olup, tipik olarak ha-
fif eleve, ¢esitli derecelerde pigmentasyon ve vaskiiler tortuosite
igeren ve epiretinal membran formasyonu ile giden lezyonlardur.
Siklikla optik disk komsulugunda veya posterior kutupta soliter ve
unilateral olarak goriilmektedirler.

Herediter Retinal Arter Tortuositesi

Herediter veya familyal retinal arter tortuositesi (FRAT) nor-
mal birinci sira arterler ve vendz sistem ile ikinci ve Gi¢lincii sira
retina arterlerinin belirgin tortuositesi ile karakterizedir. Damar-
lar tirbugon ve spiral seklinde olup, damarlarin kalibresi ve dallan-
masi normaldir."* Floresein anjiografide (FA) sizint1, boyanma,
hipopertfiizyon ya da kapiller drop-out gibi patolojik bulgular iz-
lenmez. Normal FA i¢ kan-retina bariyerinin normal oldugunun
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gostergesidir. Otosomal dominat kalitim paternine sahiptir. Tor-
tuosite tipik olarak makiila bolgesindeki arteriolleri etkiler ve yas-
la beraber artar. Spontan olarak veya minér travma ile tekrarlayan
retinal hemorajilere neden olabilir ancak tipik olarak gérme nor-
male doner. '"*) Nadiren retinal vaskiiler tikaniklik ile komplike
olabilir. Bazi ailelerde renal vaskiiler anomaliler gibi sistemik ano-
maliler ile birliktelik gosterebilir. Familyal retinal arter tortuositesi
olan ailelerde tirnak yatag: kapiller tortuositesinde artis, karotis
anevrizmasi ve mikroskobik hematiiri tanimlanmigtir. Bu aileler-
de sistemik kanama diatezi varligina dair kanit bulunamamustir.
1] Retinal arteriolar tortuosite siklikla posterior kutupta, perifo-
veolar, makiiler ve peripapiller bolgede goriiliir, periferde daha az
sikliktadir. Bilateral olma egilimindedir. ' Bazal membrandaki
tip 4 kollajeni kodlayan COL4A1 genindeki mutasyonlarin so-
rumlu oldugu bildirilmistir. Wyborn-Mason sendromu ile birlik-
teligi bildirilmigtir. /' Wyborn-Mason sendromu 6zellikle yiizde
ve beyinde arterioventz malformasyonlar ile seyreden herediter
olmayan bir hastaliktir. *

Konjenital Retinal Makrodamar

Retinal makrodamar retinanin nadir goriilen vaskiiler ano-
malisi olup, tipik olarak venoz kaynaklidir ve orta hatti capraz-
layan biiyiik aberran damarlardir. ' Tlk olarak Mauthner tarafin-
dan 1869 da tanimlanmis olup, siklikla rutin muayene sirasinda
farkedilir. "' Siklikla inferotemporalde yerlesimlidirler. Damar
foveal avaskiiler zonun i¢inden ge¢mesine ragmen goérme keskin-
ligi genellikle korunmugtur. (Resim 1) Tipik olarak asemptomatik
olup nadiren komplikasyona yol agarak gérmede azalmaya neden
olurlar. Bu komplikasyonlar retinal ven dal tikanikligs, kistoid ma-
kiila 6demi, seréz makiila dekolmani, anjioskotomdur. ''"'* Anji-
oskotom olusumu mikroperimetri ile yapilan bir ¢alijmada damar
icerisindeki artan hemoglobin sirkiilasyonuna baglanmistir. '/
Literatiirde kavern6z hemanjiom, makroanevrizma, retina dekol-
many, vitreus hemorajisi, telenjiektazi gibi diger okiiler patolojiler
ile birlikteligi bildirilmisgtir. '*"'°

Resim 1: Sol gozii tam goren 10 yasindaki kadin hastanin
RFF’sinde makrodamarin orta hat boyunca temporale uzandig
gortilmektedir.

Konjenital Retinal Katlant1

Konjenital retinal katlantilar ilk olarak 1935’te nadir bir kon-
jenital anomali olarak tanimlanmis olup optik diskten radial ola-
rak periferik fundusa uzanan yapilardir. Patogenezi tam olarak
bilinmemekle birlikte histolojik olarak arastirilmis ve persistan
hyaloid damarin retinada ¢ekinti yapmasi sonucu olustugu hipo-
tezi ortaya atilmigtir. 1955’te Reese persistan hiperplastik primer
vitreusun (PHPV) klinik ve patolojik ézelliklerini raporlamug, /'’
1965’te posterior PHPV terimi ortaya atilmug, "'’ 1970’te Pruett ve
Schepens “posterior hiperplastik primer vitreus” terimini ortaya
koymuglardir. "* Optik diskten periferik fundusa dogru uzanan
vitreus membrani olarak tanimlanmistir. Aragtirmacilar posterior
PHPYV terimini falsiform retinal katlantilar i¢in, anterior PHPV’yi
ise Reese’'nin tanimladigi PHPV olarak kullanmiglardir. Simdiler-
de PHPV persistan fetal damarlanma terimine evrilmis olup, ge-
nellikle saglikli infantlarin tek goziinde goriilen herediter olmayan
bir durum olarak kargimiza ¢ikmaktadir. "'

Retinal damarlarin gelisimsel bir bozuklugu olan familyal
eksiidatif vitreoretinopati (FEVR) 1969da konjential retinal kat-
lantilarin kokeni olarak tanimlanmistir. Son zamanlarda retinal
katlantilara prematiire retinopatisi (ROP), FEVR, inkontinas
pigmenti ve Norrie hastalig1 gibi periferik retinal vaskiiler bozuk-
luklarin neden oldugu disiinilmektedir. *' Bu nedenle ayr1 bir
klinik olarak diisiinmek yerine bu hastaliklarin spektrumunun bir
pargasi olarak degerlendirilmelidir. Bununla birlikte bir glial kitle
veya kalici fetal damar sisteminden ayirt edilmelidir. Diger okiiler
bozukluklarin yoklugunda ve hipermetropi ile iliskili oldugunda
posterior mikroftalmus sendromu diglanmalidir. Cogunlukla aile
oykiisii pozitiftir. ')

Kombine Hamartom

Retina ve retina pigment epitelinin (RPE) kombine hamarto-
mu bulundugu yere bagh olarak gérme keskinliginde azalmaya
yol agabilen konjenital anomalilerdir. Siklikla optik disk komsu-
lugunda veya posterior kutupta soliter ve unilateral olarak goriil-
mektedirler.”” Nérofibromatozisle iligkili bilateral olgular bildiril-
migtir.”’ Tipik olarak hafif eleve, cesitli derecelerde pigmentasyon
ve vaskiiler tortuosite igeren ve epiretinal membran formasyonu
(ERM) ile giden lezyonlardir. (Resim 2) Pigment epitelyal, vaskii-
ler ve glial gibi igerdigi baskin doku tipine gore subtiplere ayrilir.
Lezyon ylizeyinde katlantiya neden olabilen kalinlasmis gri-beyaz
retina ve preretinal doku ile kapli olabilir. Genellikle retina dekol-
mani, hemoraji veya vitreus inflamasyonu eglik etmez. **! Bir ¢a-
lismada %87 olguda lezyon icinde vaskiiler tortuozite, %80 olguda
hafif elevasyon, %9 olguda hiperpigmentasyon, %78 olguda ERM
formasyonu ve %7 olguda eksiidasyon varligina rastlanmistir.
Cok biytik optik disk veya makiila yerlesimli lezyonlarda relatif
afferent pupiller defekt pozitifligi goriilebilir. Makiiler yerlesimli
ve diisiik gorme keskinligine sahip olgularda sasilik eslik edebi-
lir. Vitreus hemorajisi, lezyon kenarinda koroidal neovaskiilari-
zasyon, makiiler delik, periferik delik diger eslik edebilen okiiler
bulgulardir. Ilave olarak kombine hamartom, Xe bagl jiivenile
retinoskizis, optik disk piti, optik disk druseni ve optik sinir kolo-
bomuna eslik edebilir.

Cogu olguda kombine hamartoma eslik eden sistemik hastalik
bildirilmemistir ancak literatiirde nérofibromatozis (NF) tip 1 ve
2 ye eslik eden olgular bildirilmistir. *' Bilateral kombine hamar-
tomlarda mutlaka NF varlig1 diistintilmelidir. Kombine hamar-
tom fasiyal hemanjiom, inkontinentia pigmenti, tuberoz skeroz,
Gorlin Gotz sendromu, Poland anomalisi, brankio-okulofasial
sendrom, brakio-otik sendrom, brakhial cleft sendromu ve juvenil
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Resim 2: Optik disk stiperior komsulugunda gri-beyaz renkteki
kombine hamartomun retina yiizeyinden kabarik oldugu, retinal
vaskiiler yapilarin tizerinde yerlesimli oldugu ve makiilaya dogru
cekinti olusturdugu izlenmektedir.

nazofaringeal anjiofibrom ile birlikte rapor edilmistir. Kombine
hamartom tanis1 klinik goriiniim, FA ve optik kohorens tomografi
(OKT) bulgularina gore konulmaktadir. Floresein anjiografinin
erken fazinda hiperpigmente alanlarda hipofloresans izlenirken
geg fazda tortu6z damarlardan sizint1 izlenmektedir. Derin sizint1
koroid neovaskiilarizasyon lehine yorumlanir. OKT tanida 6nemli
yere sahip olup, OKT'de vitreoretinal traksiyon, retinal disorgani-
zasyon, RPE diizeyinde retinada kalinlagma ve preretinal vitreore-
tinal ara yiizey anormallikleri izlenir. **/

Ayirici tanida epiretinal membran, pigmente koroid lezyonla-
r1 (koroidal melanom, koroid neviisii, RPEnin konjenital hipert-
rofisi, RPE’nin adenom ve adenokarsinomu), morning glory disk
anomalisi, retinablastom, koroidal neovaskiilarizasyon ve kapiller
hemanjiom digiintilmelidir. '

Gorme azligr makiila tutulumu ile iliskilidir. Gérme azlig1
daha az siklikla vitreus hemorajisi, retina dekolmani, makiiler
delik formasyonu, makiiler 6dem ve koroid neovaskiilarizasyonu
ile iligkilidir. Periferik lezyonlar genellikle asemptomatik olup, vit-
reus traksiyonu vaskiiler tortuoziteyi artirip makiiler distorsiyona
yol agabilir. ##]
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