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Dogumsal retinal vaskiiler anomaliler, g6z
gelisiminde ortaya ¢ikan ve gormeyi etkileyebilen
nadir patolojilerdir. Bu derlemede, 6zellikle katarakt
ile birlikte izlenebilen okiiler kolobom, persistan
fetal vaskiilarite (PFV), Coats hastaligi, ailesel
ekstidatif vitreoretinopati (AEVR), inkontinentia
pigmenti (IP) ve Norrie hastaligi ele alinmustir.
Kolobomat6z gozlerde embriyolojik defektlere bagli,
PFV’de persistan fetal yapilara bagh olarak katarakt
gelisimi sik goriilmektedir. Coats hastaligi, AEVR,
inkontinentia pigmenti ve Norrie hastaliginda ise
hastalik seyri sirasinda katarakt eslik edebilmektedir.
Konjenital retinal makrodamarlar ve herediter retinal
arter tortuositesi gibi nadir anomalilerde ise katarakt
ile bir iliski bildirilmemistir. Bu derleme, dogumsal
retinal vaskiiler anomalilerde katarakt birlikteligini ve

giincel tedavi yaklagimlarini ortaya koymaktadir.

Anahtar kelimeler: Ailesel ekstidatif
vitreoretinopati, AEVR, coats hastaligi, dogumsal
retinal vaskiiler anomaliler, katarakt, okiiler

kolobom, persistan fetal vaskiilarite, PFV

Abstract

Congenital retinal vascular anomalies are rare
pathologies that arise during ocular development and
can significantly impact vision. This review focuses on
conditions commonly associated with cataract, including
ocular coloboma, persistent fetal vasculature (PFV),
Coats disease, familial exudative vitreoretinopathy
(FEVR), incontinentia pigmenti (IP), and Norrie disease.
In colobomatous eyes, cataract formation is frequently
observed due to embryological defects, whereas in PFV,
it is associated with persistent fetal tissues. In Coats
disease, FEVR, incontinentia pigmenti, and Norrie
disease, cataract may accompany the clinical course of
the disease. No association with cataract development
has been reported in rarer anomalies such as congenital
retinal macrovessels and hereditary retinal arteriolar
tortuosity. This review aims to present the coexistence
of cataract in congenital retinal vascular anomalies and

current treatment approaches.

Keywords: Familial exudative vitreoretinopathy,
FEVR, coats disease, congenital retinal vascular
anomalies, Cataract, Ocular coloboma, Persistent

fetal vasculature, PFV
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Dogumsal retinal vaskiiler anomaliler, géziin gelisim
siirecinde ortaya ¢ikan ve gérme fonksiyonunu dogrudan
etkileyebilen nadir klinik durumlardir. Bu anomaliler,
genis bir spektrumda farkli tablolar sergilemekte olup,
bazilar1 katarakt gelisimi ile yakindan iligkilidir. Yazimizda,
ozellikle optik okiiler kolobom, Persistan fetal vaskiilarite
(PFV), Coats hastalig1 ve retinal kapiller hemanjiom gibi
kataraktla dogrudan baglantili durumlar ele alinirken; ailesel
ekstudatif vitreoretinopati, inkontinentia pigmenti ve Norrie
hastalig1 gibi hastaliklarin katarakt {izerindeki etkileri de
degerlendirilmistir.

Ote yandan, konjenital retinal makrodamarlar ve
herediter retinal arter totiositesi gibi nadir goriilen retinal
vaskiiler anomalilerde, literatiirde katarakt gelisimi ile
dogrudan bir iligki saptanmamistir. Bu anomaliler, katarakt
cerrahisi planlamasinda operasyon siirecini etkileyecek
Ozgiin bir klinik tablo olusturmadigindan, yazimizin odak
noktasi olarak kataraktla daha yakindan iliskili patolojilere

yer verilmistir.

Okiiler Kolobom

Okiiler kolobom, embriyolojik donemde optik fissiiriin

tam kapanmamasi sonucunda ortaya ¢ikan nadir bir
konjenital malformasyondur. G6z kapagi, iris, lens, siliyer
cisim, zoniiller, koroid, retina veya optik sinir gibi yapilarda
segmental bir defekt olarak goriilebilir." Prevalansi yaklagik
olarak 100.000 canli dogumda 7-19 arasinda bildirilmistir.”
Defekt c¢ogunlukla inferonazal kadranda olusur ve bu
durumda tipik kolobom olarak adlandirilir; farkli yerlerde
goriildiigiinde ise atipik kolobom olarak siniflandirilir.
Kolobom unilateral ya da bilateral, parsiyel ya da komplet
olabilir. Genellikle sporadik goriiliir; nadiren otozomal
dominant, otozomal resesif veya X’e bagli kaliim da
gosterebilir.'* Bu hastalarda mikroftalmi, katarakt, yiiksek
miyopi, glokom ve sasilik gibi ek okiiler patolojiler normal

popiilasyona gore daha siktir.’

Korioretinal kolobomlu gozler, diger kolobom tiplerine
kiyasla ciddi komplikasyonlara daha yatkindir (Sekil
1). Bu gozlerde en sik goriillen komplikasyon retina
dekolmanidir; buna ek olarak, katarakt da eslik eden bir
patoloji olarak tanimlanmaktadir.” Posterior kutupta
yer alan genis kolobomlar retina biitlinliigiinii bozarak,
hastalarin %23-42’sinde retina dekolmani gelisimine zemin

hazirlayabilir.” Katarakt ise kolobomatéz gozlerde farkli
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morfolojilerde sik¢a goriilmektedir. Literatiirde pigment
birikimine bagli katarakt, subkapsiiler, kortikal, 6n veya
arka polar ve total katarakt formlar1 bildirilmistir. Ayrica,
zoniiller veya siliyer cismi tutan kolobom vakalarinda lens
subluksasyonu gelisebilir; zoniil liflerinin kismi yoklugu
veya zayifligi, lens instabilitesine yol acarak katarakt

cerrahisini teknik olarak daha gii¢ hale getirebilir."’

ke

Sekil 1: Korioretinal koloboma sahip bir gozde fundus goriintiisii.
Optik diskin inferiorunda lokalize genis korioretinal kolobom alani
izlenmektedir. (Dr. Mehmet Citirik 'in izniyle)

Kolobomatdz gozlerde katarakt gelisimi, embriyolojik
iligkilidir. Nitekim

bir calismada kolobomatéz gozlerde konjenital katarakt

donemdeki gelisimsel anomalilerle
sikligt %7,3 olarak bildirilmistir.’” Kolobomu olan bireyler
genellikle katarakti daha erken yaslarda gelistirir. Biiytlik
bir vaka serisinde koryoretinal kolobomali gozlerde katarakt
cerrahisi i¢in bagvuru yasinin ortalama 36,7 yil oldugu rapor
edilmistir."” Diger bir ¢alismada ise kolobomatoz kataraktli
hastalarin ortalama ameliyat yasi yaklasik 27,7 yil olarak
bulunmustur.”” Bu veriler, kolobomlu gézlerde kataraktin
¢ogunlukla erken baslangicli niikleer skleroz seklinde ortaya
ciktigint gostermektedir.'”” Bilateral kolobomlu hastalarda

katarakt geligsme riski tek tarafli olanlardan daha yiiksektir.’

Kolobomatdz gozlerde katarakt cerrahisi, standart

tekniklerin modifiye edilmesini gerektirir. Literatiirde
intrakapsiiler katarakt ekstraksiyonu (IKKE), ekstrakapsiiler
katarakt ekstraksiyonu (EKKE), manuel kii¢iik kesili katarakt
cerrahisi, fakoemiilsifikasyon ve pars plana lensektomi gibi
farkli yontemlerin kullanildig: bildirilmistir."-"* Bu gozlerde
cerrahi oOzellikle yetersiz pupilla dilatasyonu, eksantrik
pupil, zayif veya eksik zoniiler destek, mikrokornea ve
dar 6n kamara hacmi gibi nedenlerle zordur. Bu anatomik
gligliikler cerrahi komplikasyon riskini artirir.' Biometri ve
g0z i¢i lens gii¢ hesaplamalar1 zor olabilir; aksiyel uzunluk
genellikle normalden kisa (mikroftalmi) veya uzun (miyopik
standart formiillerde

stafilom) oldugundan, sapmalar

meydana gelebilir.’
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Katarakt ameliyati sirasinda ve sonrasinda retina
dekolmani riski yiiksek oldugundan, cerrahi Oncesinde
profilaktik lazer bariyer uygulanmasi veya ameliyat sirasinda
vitreus hareketlerini azaltici 6nlemler alinabilir."'’ Riskli
vakalarda vitrektomi ekipmani hazir tutularak kombine

cerrahi planlanabilir.

Kolobomatdz gozlerde katarakt cerrahisinde kullanilan
tekniklerin kendine 0zgii avantajlar1 ve dezavantajlari
vardir. EKKE ve IKKE gibi genis insizyonlu ydntemler,
sert kataraktlarda lensin biitiin veya biiyiik pargalar halinde
cikarilmasina izin verse de mikroftalmik gozlerde genis
korneal-skleral kesi gerektirdiginden uygulanmalar1 giigtiir.
Ayrica biiyiik kesiler, ameliyat sonrasi yiiksek astigmatizma,
yara iyilesmesinde gecikme ve endotel hasari risklerini

artirir.

Giintimiizde vakada tercih edilen

cogu
fakoemiilsifikasyon, kolobomatdz gozlerde de avantajlidir.
Kiigiik korneal kesi nedeniyle daha az astigmatizma ve hizli
iyilesme saglar. Lensin kapsiil icinde parcalara ayrilarak
emiilsifiye edilmesi vitreus cekintilerini azaltir ve endotel
hasarin1 minimuma indirir. Ancak kii¢iik pupil veya zayif
zoniiller gibi anatomik zorluklar nedeniyle teknik olarak daha
giic olup deneyim gerektirir.”'*'*'*"” Mikrokorneal1 gdzlerde
skleral tiinel iizerinden modifiye edilmis fakoemiilsifikasyon
teknigi, 6zellikle 9 mm’den kiiclik korneali gdzlerde basarili
bulunmustur. Bu yaklagimda kornea-sklera bileskesine
dogru arkaya uzanan kesi yapilarak Descemet membrani

dekolmani riski azalir ve yara biitiinligu artar.”

Standart fako cihazlariyla cerrahi miimkiin olmadiginda,
ozellikle ciddi lens subluksasyonu olan vakalarda pars
plana lensektomi tercih edilebilir. Bu yontemin avantaji,
on segment anatomik zorluklarini atlayarak lensin arka
yoldan ¢ikarilmasidir. Dezavantaji ise goziin afakik kalmasi
ve genellikle ayr1 seansta goz i¢i lens implantasyonu
gerekmesidir. Literatiirde =~ komplike kolobomatoz
kataraktlarda pars plana yaklagiminin basarili kullanimina

iligkin vakalar mevcuttur.”

Postoperatif ~ donemde komplikasyon oranlar1
yiiksektir. Literatiirde %43’¢ varan komplikasyon oranlar1
bildirilmistir. Retina dekolmanui riskini azaltmak i¢in cerrahi
sonrasi ilk bir yil i¢inde profilaktik lazer fotokoagiilasyon
siklikla uygulanir. Diizenli fundus muayeneleri ile
retina komplikasyonlar1 erkenden tespit edilip miidahale
edilmelidir. On segment komplikasyonlar1 nadirdir, ancak

kalict kornea 6demi gelisen olgular da bildirilmistir."

Kolobomatdz gozlerde ameliyat sonrasi gorsel basari,
kolobomun yayginligi, makula ve optik sinir tutulumuna

baglidir."'* Bu nedenle, cerrahi 6ncesinde hastalara gergekgi
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beklentiler sunulmalidir. Cocuk hastalarda ambliyopi tedavisi
ve postoperatif gorsel rehabilitasyon kritik 6neme sahiptir.’
Sonug olarak kolobomatdz gozlerde basarili cerrahi, ayrintili
preoperatif degerlendirme, uygun cerrahi yontem se¢imi ve

titiz postoperatif takiple miimkiindiir.

Persistan fetal vaskiilarite
Persistan Hiperplastik Primer Vitreus)

Persistan Hiperplastik Primer Vitreus,
Persistan Fetal Vaskiilarite (PFV) olarak da bilinmekte olup,
fetal donemdeki vaskiiler yapilarin gerilemeyip kalict hale

glinlimiizde

gelmesi sonucu ortaya ¢ikan konjenital bir goz hastaligidir."

Hastaligin patogenezinde, fetal donemde oftalmik arterin
i¢ dalinin uzantisi olarak gelisen hyaloid arter sistemi ve
primer vitreusun gelisim siireci kritik bir rol oynar. Normalde
gebelik sirasinda olusan hyaloid arter sistemi, gebeligin 11-
12. haftalarinda primer vitreus ile birlikte atrofiye ugrar ve

bu yapinin rezorpsiyonundaki aksama PFV’ye neden olur."”

Klinik olarak PFV, fetal vaskiiler yapilarin kalict
olmasi nedeniyle gdziin normal gelisimini engeller ve farkl
oftalmolojik anomalilerle kendini gosterir. En stk rastlanan
klinik bulgular arasinda mikroftalmi, lens opasiteleri
(posterior yerlesimli katarakt), retrolental fibroz dokular,

19-21

optik disk ve makiila hipoplazisi bulunmaktadir.
Mikroftalmi hastalarin yaklagik %66’sinda  goriilir ve
genellikle gorme prognozunu kétiilestiren Onemli  bir
faktordiir. Lens baglangigta saydam olsa da hastalarin
yasaminin ilk aylarinda katarakt gelisimi sik goézlenir.
Ayrica, persistan iridohyaloid damarlarin varlig1 konjenital

fovea yoklugu ile iliskilendirilebilir.”

PFV’nin klinik
gelisimindeki diizensizlige bagl olarak hafiften siddetliye
kadar klinik

degerlendirmeye ek olarak ultrasonografi ve ultrasonik

spektrumu, goziin i¢ yapilarinin

degiskenlik  gosterir. Tani siirecinde
biyomikroskopi (UBM) gibi goriintiileme yontemlerinden
yararlanilmasi, anatomik iligkilerin daha iyi anlagilmasini

saglar ve cerrahi planlama agisindan degerlidir.”

PFV’nin tedavisinde cerrahi yaklasim, hastaligin siddeti
ve klinik bulgularin gesitliligine gore belirlenir. Cerrahi
endikasyonlar arasinda ilerleyici gérme kaybina neden olan
katarakt olusumu, retrolental fibroz doku varligt, mikroftalmi
ve retina traksiyonu bulunur. Cerrahi olarak limbal veya pars
plana/pars plikata girisimleri ile vitrektomi ve retrolental
membran eksizyonu yapilir. Operasyon sirasinda 6zellikle
zayif ya da yirtik arka lens kapsiilii, zayif retina, anormal
vitreoretinal yapisikliklar ve hyaloid arter kalintilar1 (stalk)

8,19,23

dikkatle ele alinmalidir.’
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Agir mikroftalmi, siddetli i¢ anatomik anomaliler ve
yogun retinal yapisikliklar bulunan vakalarda cerrahi
miidahale sinirli veya imkansiz olabilir. Bu vakalarda
prognoz oldukga kotiidiir ve cerrahi sonrasi agresif ambliyopi
tedavisi mutlaka eslik etmelidir. Cerrahi basarinin temel
kosulu, PFV’nin patofizyolojisini anlamak, anatomik yapilar1
detaylica degerlendirmek ve intraoperatif komplikasyonlar1
azaltmak i¢in dikkatli cerrahi teknik kullanmaktir."”**

Jinagal ve arkadaslar1, PFV’li 29 g6z iizerinde yaptiklar:

analizde intraoperatif kanama, postoperatif hifema,
vitreus hemorajisi, gorsel aks opasifikasyonu, glokom ve
retina dekolmani gibi komplikasyonlarin cerrahi basariy1
Ozellikle PFV

vakalarinda cerrahi sonuglarin daha basarili oldugunu,

siirladigint  bildirmiglerdir. anterior
kombine PFV vakalarinda ise tekrarlayan gorsel aks
opasifikasyonu ve retina dekolmani gibi komplikasyonlarin
daha sik goriildiigiinii belirtmislerdir.”* Li ve ark.” ise 33 goz
lizerinde yaptiklari ¢aligmalarinda, erken cerrahi miidahale
ve agresif ambliyopi tedavisinin gérme keskinligi tizerinde
olumlu etkiler yarattigin1 ve posterior PFV vakalarinda
cerrahinin anatomik iyilesme saglasa da gorsel prognozun
vitreus ve retina arasindaki traksiyon kuvvetine bagli
oldugunu gostermislerdir. Her iki ¢calisma da PFV ile iliskili
katarakt cerrahisinin yiiksek komplikasyon riski tasidigini
ancak dogru cerrahi teknikler ve postoperatif rehabilitasyon
ile 6zellikle anterior PFV vakalarinda basarili gorsel sonuglar
elde edilebilecegini ortaya koymustur.

Cerrahi iglemlere, tiim vakalarda pupilla dilatasyonunun

degerlendirilmesiyle baglanir. Pupilla genisligi cerrahi
giris alanina erisimi dogrudan etkiler. Standart damlalarla
yeterince dilatasyon saglanamadiginda, %2,5’luk fenilefrin,
%]1 tropikamid ve %l siklopentolat igeren soliisyonla
emdirilmis pamuk pedleri goze uygulanir. Bu yontem bazen
kan basincinda yiikselmeye neden olabileceginden, islem
Oncesinde hastanin tansiyonu anestezi uzmani ile birlikte
mutlaka degerlendirilir ve hi¢bir durumda %10’luk fenilefrin

kullanilmaz."”

Maksimum farmakolojik dilatasyona ragmen yetersiz
pupilla aciklig1 varsa, sinesi varligi diigiiniilerek mekanik
sinesiyoliz uygulanir. Islem sirasinda korneanin saat 12
hizasindan ince bir “superblade” ile parasentez yapilir ve
6n kamara viskoelastik madde ile hafifce doldurulur. Iris,
siklodiyaliz spatiilii ile lensten mekanik olarak ayrilir ve gogu
durumda yeterli dilatasyon elde edilir. Ancak pupilla ¢ap1 7
mm’nin altinda kalirsa iris retraksiyon kancalar1 kullanilir.
Limbusa yakin yerlestirilen korneal girisim noktalarindan
iris dokusu maksimum seviyede retrakte edilir. Ayrica
kullanilan viskoelastik madde lensi posteriora iterek katarakt
cerrahisini kolaylagtirir.
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Sadeceretinacerrahisiplanlandigindalensalinmayacaksa,
viskoelastik madde 6n kamaradan ¢ikarilarak lens 6ne itilir
ve pars plikatadan yapilan giris sirasinda lens korunur. Lens
¢ikarilmasi planlandiginda ise, limbal veya pars plikata
girisimleri kullanilabilir; cerrah hastanin durumuna ve
kendi deneyimine gore yontem tercihini yapmalidir. Limbal
yaklagimin dezavantajlar1 arasinda korneal 6dem, daha fazla
iris manipiilasyonu ve postoperatif fibrin olusumu yer alir,

ancak retina giivenligi agisindan daha az risklidir.

Lens cikarilirken vitrektomi cihazlar1 veya irrigasyon-
aspirasyon uglar1 tercih edilebilir. Ozellikle berrak lens
materyalinin alinmasinda vitrektomi probunun aspirasyon
modu etkili olur. Bu islemde aspirasyon basinci dikkatlice
kontrol edilmeli, lens materyalinin hizla aspire edilmesinin
ardindan pedal hizla birakilarak goziin aniden g¢okmesi
onlenmelidir. Bu kontrolsiiz ¢okmeler miyozis ve Descemet
membrani kivrimlarina yol agabilir.

Cocuklarda lens ¢ikarilirken periferik anatomiyi net
ortaya koymak igin skleral depresyon Onemlidir. Lens
kapsiilii eriskinlerde forsepsle c¢ikarilabilirken, bebeklerde
zoniillerin elastikiyeti ve gli¢lii baglantilar1 kapsiiliin
traksiyonla c¢ikarilmasini zorlastirir ve risk olusturur. Bu
nedenle periferik kapsiil dokusu kesilerek ¢ikarilmalidir.

Ayrica zoniil liflerinin biitiinliigii korunmalidir.

Lens materyalinin ¢ikarilmasi sirasinda hiperplastik
fibroz dokularin baglantilarinin  degerlendirilmesi igin
endoilliiminasyon ve endoskopik goriintiileme kullanilabilir.
Periferik retinada retina dekolmani varsa, kapsiilii yerinde
birakmak ya da fibroz dokuyu retinadan ayirarak retina
yerlesimini normale dondiirmek diisiiniilebilir. Bu iglemler

vitreoretinal cerrahi makaslariyla yapilmalidir.

Pars plana veya pars plikata girisimleri fibroz doku
baglantilarinin daha giivenli yonetilmesini saglar. Vitreus
bazindaki yapisal zayiflik nedeniyle yirtik olusumu riski
yiiksektir; bu nedenle sklerotomiler genis ve 6ne yerlesmis

retina durumlarinda irisin hemen arkasindan yapilmalidir.

Son olarak lens temizlenirken 6n kapsiiliin erken a¢ilmasi
onlenmeli ve merkezden giris tercih edilmelidir. Arka
segment yaklagimlar1 periferal lens kapsiili ve fibroz doku
temizligi agisindan avantaj saglar ve daha giivenli cerrahiye

imkan tanir."”

Coats Hastalig

Coats karakteristik
anomaliler ve yaygin eksiidatif birikimlerle seyreden nadir

bir oftalmolojik hastaliktir. Hastalik genellikle ¢ocukluk

hastalig1, retinal damarlardaki
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caginda ve tek gozde ortaya ¢ikar, nadiren bilateral tutulum
s06z konusudur; bilateral vakalar ise genellikle es zamanlh
degil farkli zamanlarda ortaya c¢ikar. Erkek cocuklarda
goriilme orani oldukga yiiksektir ve hastalarin %70-90’1
erkektir.”*

Hastalik, retinal damarlarin genisleyip diizensiz hale
gelmesi (telenjicktazi), mikroanevrizmalar ve damarlarda
ampul seklinde anevrizmatik genislemeler ile karakterizedir
(Sekil 2). Bu damarsal degisikliklere eslik eden yogun sari-
beyaz pamuksu eksiida birikimleri genellikle posterior
kutupta ve retinal damarlarin altinda yerlesir. Mikroskobik
incelemelerde retinal kanamalar, kistik retinal dejenerasyon

ve subretinal fibroz doku birikimleri gozlenir.”*°

I .

Sol ghzii tam géren 12 yagndaki erkek hastanin
REFsinde retina damarlarindaki telenjektari ve ctrafinda sert cksudalar izlenmcktedir (1-2).

fazda ark al olup (3), alanlan
P v i (4).

Sekil 2: Coats hastaligi tanili 12 yasindaki erkek hastanin

temporal

sol géziine ait RFF goriintiisii. Arka kutup bélgesinde normal
vaskiilarizasyon izlenmektedir. Temporal retinada telanjiektatik
damar yapilari ve ¢evresinde sert eksiidatlar goriilmektedir (1-2).
FA ge¢ faz goriintiisiinde arka kutup dogaldur (3); temporal periferde
telanjiektatik damarlar ve iskemik retina alanlari izlenmektedir (4).
(Dr. Mehmet Citirik in izniyle)

Coats hastaliginin baglangi¢ asamasinda periferik ve
temporal retinal tutulum daha siktir; 6zellikle foveanin
temporal bolgesindeki retinanin dis kisimlarinda lezyonlar
goriiliir. Makiiler bolge tutulumu genellikle periferik retinal
ekslidalarin makiila bdolgesine dogru ilerlemesi sonucu
gerceklesir ve makiiler ddem olusabilir.”

Hastalik genellikle yavas ilerleyerek retina dekolmani,
vitre i¢i kanamalar ve glokom gibi komplikasyonlara yol
agabilir. Ileri evrelerde katarakt gelisimi ve goz fitizis bulbi
goriilebilir. Hastalarin yaklasik %25°1 rutin muayenelerde
tesadiifen teshis edilir.”>*°

.

ark.,””  Coats katarakt
gelisiminin yaygin bir komplikasyon oldugunu ve gorsel
Yaptiklar

caligsmada, ortalama 7,1 yillik takip siirecinde 57 hastanin

Daruich ve hastaliginda

prognozu olumsuz etkiledigini bildirmistir.
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%28’inde katarakt gelistigi tespit edilmis ve eksiidatif retina
dekolmaninin bagimsiz bir risk faktorii oldugu saptanmastur.
Katarakt gelisimi hastaligin ileri evreleriyle anlamli sekilde
iliskilidir.
inflamasyon ile iliskili oldugu belirtilmistir.

Katarakt gelisiminin kronik eckslidasyon ve

Ayni c¢alismada, Coats hastaligina bagli kataraktlarin
cerrahi tedavisinde temel hedefin fundusun gorsellestirilmesi
oldugu vurgulanmigtir. Standart on segment yaklasimiyla
katarakt ekstraksiyonu, primer posterior kapsiilotomi ve
on vitrektomi uygulanarak yapilmistir. Intraokiiler lens
(IOL), kapsiiler destek uygunsa kapsiil i¢ine, degilse siliyer
sulkusa yerlestirilmistir. Cerrahi sonrasi prognoz, Coats
hastaliginin komplikasyonlar1 nedeniyle genellikle kotii
kalmaktadir. Bu nedenle cerrahi endikasyonlar hastanin
gorsel potansiyeline gore dikkatli ve bireysellestirilmis
olarak degerlendirilmelidir.”’

Coats hastaliginin tedavisi ve prognozu, hastaligin
evresine ve komplikasyonlarin varligina gére degisir. Erken
tan1 ve uygun tedavi yaklasimi, hastaligin ilerlemesini

yavaslatabilir ve gorsel prognozu olumlu etkileyebilir.”*”

Coats hastalig1 genellikle ilerleyici seyreder; bu nedenle
aktifsizintili retinal telanjiektazilerin tedavisiz takip edilmesi
onerilmez. Nadir durumlarda retinal telanjiektaziler ve retina
alt1 stvist kendiliginden rezorbe olabilir. Coats hastaliginin
tedavisinde amag, miimkiin olan en erken dénemde anormal
damarlarin ve retina i¢indeki non perfiize bolgelerin yok
edilerek hastaligin ilerlemesinin durdurulmas: ve gérmenin
korunmasidir. Erken evrelerde, 6zellikle sinirli retinal bolge

tutulumu varsa, fotokoagiilasyon oldukga etkilidir.”**’

Ailesel Eksiidatif Vitreoretinopati

Ailesel Eksiidatif Vitreoretinopati (AEVR), anormal
retinal anjiyogenezi ile karakterize edilen ve periferik
retinanin tam damarlanmasini engelleyen nadir goriilen
kalitsal retinal hastalik grubunu ifade eder. Retinanin
gelisim silirecinde vaskiilarizasyonun tamamlanamamasi
sonucu ortaya ¢ikan bu durum, retinal iskemiyi tetikleyerek
gesitli vitreoretinal komplikasyonlara zemin hazirlar.**
Genetik olarak heterojen bir yapida olan AEVR, otozomal
dominant, otozomal resesif veya X’e bagli kalitim seklinde
gegebilmekte; aile bireylerinde farkli klinik siddette retina
problemlerinin gézlenmesi, hastaligin degisken penetransini

ortaya koymaktadir.*

AEVR’nin temel klinik bulgular1 arasinda, periferik
retinanin damarlanamamasi, ¢ekilmis ve diizlesmis retinal
damarlar, retinal neovaskiilarizasyon, subretinal eksiidasyon

ve vitreoretinal traksiyon yer alir. Bu degisiklikler, zamanla
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retina dekolmani, epiretinal membran olusumu ve periferik
pigmentasyon gibi bulgulara evrilebilir.”’** Ayrica, prematiir
retinopatisi (ROP) ile karsilastirildiginda, zamaninda dogum
oykiisii ve oksijen destegine ihtiya¢ duyulmamasi gibi
farkliliklar, AEVR’yi ayirt eden énemli 6zellikler arasinda
sayilabilir.”

Hastaligin seyri igerisinde, katarak gelisimi de 6nemli
bir klinik komplikasyon olarak dikkat ¢ceker. Erken evrelerde
retina anjiyogenezinde meydana gelen duraklama ve
sonrasinda gelisen eksiidasyon, vitreus ile retina arasinda
olusan traksiyonun ilerlemesi durumunda, 6n kamara ve
lens iizerinde dolayli etkiler ortaya gikabilir (Sekil 3). Bu
etkilesim, zaman ic¢inde lensin opaklagmasina ve katarakt
olusumuna zemin hazirlayabilir. Shukla ve arkadaslarinin
calismasinda incelenen 61 AEVR hastasi arasinda, 6zellikle
posterior subkapsiiler katarak bulgusu dort vakada tespit
edilmistir; bu durum, hastaligin ileri evrelerinde vitreoretinal

traksiyonun lense yanstyan etkilerini géstermektedir.*

Sekil 3: AEVR hastaligina ait goriintiiler.Genis agili RFF’de perifer
retinada fibrovaskiiler proliferasyon ve eksudasyon izlenmektedir.
FA geg¢ faz goriintiisiinde periferik iskemik alanlar, yeni damar

olusumlart ve sizintt mevcuttur. (Dr. Mehmet Citirik in izniyle)

Benzer sekilde, Mao ve ark.”” 33 Cinli aileden elde
ettigi verilerde, toplam 81 AEVR hastasi arasinda katarakt
gelisimi gozlenen 8 vaka rapor edilmistir. Bu bulgular,
AEVR’nin dogal seyrinde retinal degisikliklerin &tesinde,
lens dokusunda da progresif yapisal bozulmalarin meydana
gelebilecegini ortaya koymaktadir.

AEVR’nin genetik gecisi ve klinik ¢esitliligi, hastaligin
erken tani ve diizenli takip gerektirdigini gostermektedir.
Retina eksiidasyonu ve vitreoretinal traksiyonun ilerledigi
evrelerde, lensde meydana gelen opaklagsma yani katarak
gelisimi, hastalarin gérme fonksiyonunu ciddi Ol¢iide
etkileyebilecek bir komplikasyon olarak one ¢ikmaktadir.
Bu nedenle, AEVR’li hastalarda kapsamli fundus muayenesi
ve gerektiginde anestezi altinda yapilan detayli goz

incelemeleri, hastaligin evresinin dogru tespiti ve uygun
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tedavi stratejilerinin belirlenmesi agisindan biiyiilk onem

tasimaktadir.
Tedavi stratejileri, hastaligin evresine ve klinik
bulgularin  siddetine gdre belirlenmektedir.  Erken

evrelerde retina anjiyogenezinin durdurulmasi amaciyla
lazer fotokoagiilasyon tercih edilirken, ileri vakalarda
vitreoretinal traksiyonu giderici skleral c¢okertme ve
vitrektomi yontemleri uygulanmaktadir.’’** Ayrica, katarakt
gibi komplikasyonlarin onlenmesi icin diizenli takip ve
multidisipliner yaklasimla erken miidahale biiyiikk onem

tasimaktadir.

Inkontinentia Pigmenti (iP)

P, Bloch-Sulzberger sendromu olarak da anilan, X’e
bagli dominant kalitim gosteren nadir bir genetik hastaliktir.
Bu durum, ektodermal kaynakli dokularin-deri, dis, sag, goz
ve merkezi sinir sistemi-gesitli derecelerde etkilenmesiyle
kendini gdsterir.** IP’de, dogum sonrasibaslayan karakteristik
cilt lezyonlari, dort evreden olusan klinik seyriyle dikkat
cekerken, sistemik tutulumun asimetrik dagilimi hastaligin
tanisinda ipucu saglamaktadir.”’

Genel klinik bulgularda, hastalarin ¢ogunlugunda cilt,
dis ve sa¢ anomalileri 6n plana ¢ikarken, g6z tutulumu da
onemli morbidite kaynaklarindan biridir. Okiiler bulgular
arasinda mikroftalmi, iris hipoplazisi, {iveit, nistagmus,
katarakt ve sasilik yer alirken, retina tutulumu IP’nin ayirt
edici ozelliklerinden biridir. Ozellikle periferik retinal
iskeminin tetikledigi neovaskiilarizasyon, fibrovaskiiler

retrolental membran olusumu ve traksiyonel retina
dekolmani, hastalarin gérme fonksiyonunu ciddi sekilde
Retinal [P hastalarinda

avaskiiler periferik retina bolgeleri, anormal damar yapilari

etkileyebilmektedir. tutulum,
ve sonrasinda gelisen vitreoretinal traksiyon ile dne ¢ikar.
Bu degisiklikler, retina dekolmani gibi komplikasyonlarin
nedeni gosterilmektedir.***

Katarakt, gorme kaybinin onemli bir nedeni olarak
degerlendirilmektedir. Yetiskin IP hastalarinda yapilan
calismalarda, Angela ve ark.,”” katarakt ile birlikte retina
dekolmaninin en sik bildirilen gérme kaybinedenleri arasinda
yer aldigini belirtmistir. Benzer sekilde, Snezana ve ark.*’ 22
IP hastasi iizerinden gerceklestirdikleri degerlendirmede,
katarakt bulgusunun %4 oraninda ortaya c¢iktig1 rapor
edilmistir. Bu bulgular, IP’nin okiiler komplikasyonlari
arasinda kataraktin da dikkate alinmasi gereken bir unsur
oldugunu gostermektedir.

Tedavi

oftalmolojik takip temel dneme sahiptir. Periferik avaskiiler

yaklasiminda ise, erken tani ve diizenli
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retina alanlarinda, lazer fotokoagiilasyon veya kriyoterapi ile
neovaskiilarizasyon kontrol altina alinirken, gelisen retina
dekolmanlarinda skleral ¢okertme veya vitrektomi gibi
cerrahi miidahaleler tercih edilmektedir. Katarakt gelisimi
soz konusu oldugunda, gorme fonksiyonunu olumsuz
katarakt
cerrahisi planlanarak, hastalarin yasam kalitesi artirilmaya

etkileyen durumlarda uygun zamanlama ile

calisilmaktadir.

y

Norrie Hastahgi

Norrie hastaligi, Norrin adi verilen protein liretiminden

sorumlu NDP genindeki mutasyonlar sonucu ortaya
¢tkan, X’e bagl resesif kalitim gosteren nadir ve ciddi bir
retinopati olarak tanimlanir.”’ Hastalik, konjenital progresif
okiilo-akustiko-serebral dejenerasyon seklinde seyreder;
dogum O&ncesi ya da bebeklik doneminde gelisen retinal
dejenerasyon, hastalarda erken donemde kalict gdorme
kaybina yol agar. Genetik gegisi nedeniyle etkilenenler
genellikle erkek bebekler olup, hastaligin tipik klinik tablosu
bilateral 16kokori ve erken donemde mevcut olan retinal

disgenezi ile karakterizedir."”

Klinik bulgular arasinda, hastalarin dogumda veya erken
bebeklikdonemindebilinenretinaldejenerasyon, mikroftalmi,
s1g on kamara, iris atrofisi ve katarakt gibi okiiler anomaliler
yer almaktadir. Ozellikle katarakt, Norrie hastaliginin okiiler
patofizyolojisinde one c¢ikan ve goérme kaybina katkida
bulunan 6nemli bir komplikasyondur. Katarakt, hastaligin
ikincil bulgusu olarak gozlemlenmektedir. Klasik funduskopi
bulgusu, lensin arkasinda yer alan ve “psddogliom” olarak
adlandirilan grimsi-sar1 renkte, fibrovaskiiler maddeden
olusan olgunlasmamis retinal hiicre kiitlesidir. Ayrica,
periferik retina genellikle tamamen avaskiiler olup, ilerleyen
siirecte gelisen retrolental fibrovaskiiler proliferasyon, retina
tizerindeki traksiyonu artirarak fitizis bulbi ve goz kaybina
zemin hazirlayabilmektedir.***

Tedavi ve yonetim stratejileri, hastaligin erken donemde
tanimlanmasi ve multidisipliner biryaklasiminbenimsenmesi
esasina dayanir. Erken lazer fotokoagiilasyon ve vitrektomi
gibi miidahaleler, retinopatik siirecin ilerlemesini yavasglatma
ve bulbusu koruma amaciyla uygulanmaktadir; ancak,
retina dekolmaninin cerrahi tedavisi genellikle anatomik
dahi
gosterebilmektedir. Ozellikle katarakt gelisiminin gdrme

basar1 saglasa islevsel sonuglarda sinirliliklar

fonksiyonunu olumsuz yoénde etkilemesi durumunda,
uygun zamanlamayla gerceklestirilecek katarakt cerrahisi,
hastalarin yagam kalitesinin korunmasi agisindan 6nem
arz eder. Ayrica, diizenli oftalmolojik ve odyolojik takip,

erken miidahale ile destekleyici tedavi uygulamalari ve
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genetik danigsmanlik, Norrie hastaliginin yonetiminde temel

onlemler arasinda yer almaktadir.”**

y.

Retinal Kapiller Hemanjiom

Retinal kapiller hemanjiom (RKH), iyi huylu bir retinal
hamartom olup, siklikla von Hippel-Lindau (VHL) hastalig:
ile iligkili bulunur. Endotelyal ve stromal glial hiicrelerin
proliferasyonu sonucu gelisen bu timdr, periferik retinada
veya jukstapapiller olmak iizere iki farkli formda goriilebilir
(Sekil 4).#4

VHL hastalig, (MSS) ve
retinada ¢esitli timor ve kistlerin gelisimiyle karakterize
multisistemik bir hastaliktir. RKH, VHL hastaliginin en
stk goriilen ve genellikle ilk ortaya c¢ikan bulgularindan

merkezi sinir sistemi

birisidir.”” VHL hastaliginin insidans1 40.000°de 1 olup, yasa
bagimli olarak 65 yasina kadar tam penetransa ulasir. RKH,
VHL hastalarinin %49-59’unda goriilmekte olup, ortalama
tan1 yast 25°tir.*** Cocukluk doneminde nadiren ortaya
¢ikarken, 60 yas sonrasi yeni baslangicli RKH ise son derece
nadirdir.

Sekil 4:

hemanjiomanin fundus goriintiisii. (Dr. Mehmet Citirik’in izniyle)

lokalize,retinal

Jukstapapiller

bélgede kapiller

RKH genellikle tek bir lezyon seklinde goriilse de
hastalarin ii¢te birinde ¢oklu lezyonlar bulunabilir ve
yaklagik yarisinda her iki gozde de tutulum gozlenebilir.
Oftalmoskopik muayenede, bu lezyonlar turuncu-kirmizi
renkte, sinirlar1 belirgin ve yuvarlak retinal olusumlar
seklinde tanimlanir. Lezyonlarin ¢ogu periferik retinada
yerlesmis olup, en sik ist-temporal ve alt-temporal

kadranlarda goriilmektedir.”

Hastaligin ilerleyen evrelerinde MSS hemanjiyomlart,
optik sinir basist ve kiazma sendromuna yol agarak
gorme yollarin1 etkileyebilir. Genis retinal eksiidasyon,
retina dekolmani, retina neovaskiilarizasyonu ve vitreus
kanamasini takiben katarakt ve neovaskiiler glokom gibi 6n
segment komplikasyonlar1 gelisebilir.”’
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ark.”! retinal

hemanjiyoblastomlarin

Wong  ve calismasinda, kapiller

gorme  keskinligi  lizerindeki
etkisi detayli bir sekilde ele alinmistir. Calismada, VHL
hastaligina bagli gelisen RCH’lerin gérme kaybina yol
acan baglica nedenleri arasinda eksiidatif ve traksiyonel
retinopati gibi komplikasyonlarin yani sira kataraktin da
etkili olabilecegi belirtilmistir. Ozellikle yasin ilerlemesiyle
birlikte VHL hastalarinda gérme keskinliginde belirgin bir
diisiis gézlemlenmis olup, bu diisiisiin yalnizca RCH’lerin
dogrudan etkisiyle degil, sekonder olarak gelisen katarakt ve
epiretinal membran gibi diger okiiler patolojilerle de iliskili

olabilecegi ifade edilmistir.

p

erediter Retinal Arter Tortuositesi

Herediter retinal arter tortuositesi (HRAT), ozellikle

makula ve peripapiller bolgede, ikinci ve ii¢lincii derecedeki

retinal arteriyollerin belirgin tortuozitesi ile karakterize,
nadir goriilen otozomal dominant kalittimli bir hastaliktir.
Genellikle asemptomatik seyreden bu durum, ara sira
spontan veya fiziksel efor sirasinda meydana gelen intra-
veya pre-retinal kanamalara yol acarak gecici gorme
kayiplarina neden olabilir. Uzun dénem gérme prognozu ise

52,53

genel olarak mitkemmeldir.

Literatiirde, HRAT ile dogrudan katarakt gelisimi
arasinda yaygin bir iliskiye rastlanmamaktadir. Sutter ve
ark.” klinik degerlendirmelerinde, sadece bir hastada yiiksek
doz steroid tedavisi sonrasinda steroid kaynakli katarakt
gelisimi rapor edilmistir. Bu bulgu, katarakt olusumunun
HRAT’1n kendisine bagli degil, tedavi siirecinde kullanilan
steroidin bilinen yan etkisi olarak degerlendirilebilecegini

gostermektedir.
Konjenital Retinal Makrodamar
Konjenital retinal makrodamarlar, retina makula

bolgesinde yatay raphe’yi asan anormal damar yapilari
olarak tanimlanir. {lk kez 1869’da tanimlanan bu durum,
genellikle normalden daha genis ve belirgin retinal venlerin
varligi ile karakterizedir.” Konjenital retinal makrodamarlar,
nadir goriilen bir hastalik olup, ABD’de yaklagik 200.000
canli dogumda 1 vaka olarak rapor edilmekte ve literatiirde
bildirilen vaka say1s1 40’1n altinda kalmaktadir.”® Cogunlukla
rutin retinal muayeneler sirasinda tesadiifen saptanan
bu anormal damar yapilari, makula ddemi, retinal ven
tikaniklig1 veya kanamalar gibi komplikasyonlara yol agarak

nadiren gérme bozukluguna neden olabilir.”’

Literatiirde, konjenital retinal makrodamarlar ile

katarakt arasinda dogrudan bir iligki bildirilmemistir.
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Vakalarin incelendigi  c¢alismalar, kongenital retinal

makrodamarlarin dogal seyri i¢inde katarakt gelisiminin
yer almadigini gostermektedir. Gorme kaybi, anormal
damar yapisinin foveay etkilemesi veya makulaya yonelik

diger komplikasyonlarin gelismesi durumunda ortaya

¢ikabilse de katarakt olusumu bu durumun bir parcasi olarak
tanimlanmamuistir.
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