OLGU SUNUMU/CASE REPORT

Okiler Albinizm Olgusunda
Fundus Otofloresan Degisiklikler*

Fundus Autofluorescence Changes in Ocular Albinism Case

Cafer TANRIVERDI', Goktug DEMIRCI', Merve YALCIN OZBEK?, Fevzi SENTURK'

0Z

Her iki gozde gorme azlig1 sikayeti olan 32 yagindaki erkek hastanin yapilan muayenesinde, her iki gozde tashihli gorme keskinligi ondalik
Snellen sisteminde 0.7 duizeyindeydi. On segment muayenesinde belirgin fotofobisi ve iris transiliminasyon defekti vardi. Fundus muayen-
esinde her iki gozde retina hipopigmente izlendi, foveal refle ve cukurlukta kayip goruildi. Foveada luteal pigment defekti vardi. Buyuk koroid
damarlar1 rahatlikla seciliyordu. Optik koherens tomografi (Spectralis OCT Heidelberg Engineering, Carlsbad, CA) incelemesinde her iki
gozde fovea cukurlugunun tam olugsmadig1 ve foveada ic retina katmanlarinin devam ettigi gozlendi. OCT’de foveal bolgede eksternal limitan
membran, fotoreseptor ve retina pigment epiteline ait bandlar normaldi. Fundus otofloresan incelemede ise foveada normalde goriilen otoflo-
resan blokajinin olmadig: saptandi.

Anahtar Kelimeler: Okiler albinism, fundus floresan fotografi, gorme azligi.

ABSTRACT

32 years old male patient had poor vision in his both eyes. On his examination best corrected visual acuity was bilateral 0,7 according to Snellen
visual acuity system. Patient had photophobia and iris transillumination defects in anterior chamber examination. He had hypopigmentation
in retina with the absence of a foveal pit and reflexion on fundus examination. He had luteal pigment defect in foveal area. Large choroidal
vessels were seen easily. Optical coherence tomography (Spectralis OCT Heidelberg Engineering, Carlsbad, CA) was carried out which
showed absence of the foveal depression and persistent inner retinal layers in the foveal area. External limiting membrane, photoreceptor and
retina pigment epithelium layers were normal on OCT in the foveal area. An fundus autofluorescence image has shown absence of the normal
autofluorescence blockage in foveal area.
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Okiiler Albinizm Olgusunda Fundus Otofloresan Degisiklikler

GIRIS

Okilokutanoz albinizm (OKA), melanositlerde melanin sen-
tez bozuklugu ile giden bir grup otozomal resesif hastaliktir.
Bunun sonucunda bu hastalarda deri, sa¢ ve gozlerde hipopig-
mentasyon goriilmektedir.'

Tum OKA ve Okiiler albinizm (OA) olgularinda benzer klinik
bulgular vardir. Bunlar genellikle; konjenital nistagmus, iris-
te hipopigmentasyon ve yart saydamlik, hipopigmente retina
pigment epiteli, foveal hipoplazi, azalmis gorme keskinligi,
refraksiyon kusurlar1 ve bazen ¢esitli derecelerde renkli gor-
me kusurlaridir.>?

OKA ve OA hastalarinda fotofobi ¢ok belirgindir. Iristeki
transiluminasyon defektleri yarikli lamba muayenesinde ko-
laylikla gorulebilir. Bu olgularin karakteristik bir bulgusu
optik sinir liflerindeki anormal yonlenme sonucunda optik
kiazma diizeyinde ortaya ¢ikan anormal agir1 ¢caprazlasma go-
rulmesidir. Bu nedenle etkilenen olgularda sasilik ve azalmig
stereoskopik gorme kusurlart meydana gelebilir. Bu anormal
caprazlasan lifler monokuler gorsel uyarilmis potansiyel (vi-
sual evoked potential, VEP) ile gosterilebilir. Bu anormal ro-
tanin yoklugu albinizm tanisini diglamaktadir.*

Albinizm tum diinyada goriilen ve tum etnik gruplar etkile-
yebilen bir hastaliktir. Ortalama 17000 insandan birisi OKA
tiplerinden birisiyle etkilenmistir. Bu da ortalama her 70 in-
sandan birinin OKA genini tagidigini gostermektedir.

OKA aksine OA olgularinda hipopigmentasyon sinirli olmak-
tadir. OA1 geni X kromozomunda lokalizedir ve etkilenen
erkek olgularda Iskandinav 1rk1 benzeri acik cilt rengi goru-
lur. Bunun sonucunda OA olgularinda mavi-kahverengi iris,
nistagmus, sasilik, foveal hipoplazi, anormal optik sinir lifi
caprazlagmasi ve azalmig gorme keskinligi goriilmektedir. Bu
nedenle OA ayirici tanist OKA’ya gore daha zordur.’

Biz bu calismada normal cilt ve sa¢ rengine sahip fakat gorme
azlig1 olan OA olgusunda fundus otofloresan (FOF) degisik-
likleri gostermeyi amagladik.

OLGU SUNUMU

Her iki gozde yillardir gorme azligi sikayeti olan 32 yasindaki
erkek hastanin yapilan muayenesinde her iki gozde tashihli
gorme keskinligi ondalik Snellen sisteminde 0.7 duzeyindey-
di. Hastada normal deri ve sa¢ rengi mevcuttu. On segment
muayenesinde belirgin fotofobisi vardi ve iris transiliminas-
yon defekti tespit edildi. Goz ici basinglart her iki gozde 14
mmHg olarak o6l¢uldu. Fundus muayenesinde ve renkli fun-
dus resimlerinde her iki gozde retina hipopigmenteydi, buryuik
koroid damarlari rahatlikla segiliyordu. Fovea reflesi silikti.
Foveada luteal pigment defekti vardi (Resim 1). Yapilan optik
koherens tomografi (Spectralis OCT Heidelberg Engineering,
Carlsbad, CA) incelemesinde her iki gozde foveal kesitlerde
fovea ¢ukurlugunun tam olugmadig1 ve fovea bolgesinde ol-
mamast gereken i¢ retina katmanlariin devam ettigi gozlen-
di. Ancak fovea bolgesinde eksternal limitan membran, foto-
reseptor ve retina pigment epiteline ait bandlarin normal oldu-
gu gozlendi (Resim 2). FOF incelemede ise foveada normalde
goriilen otofloresan blokajinin olmadig: saptandr (Resim 3).

Resim 1: Renkli Fundus; Fundus fotografinda albinotik retina goriil-
mektedir. Fovea reflesi silik, sart luteal pigment goriilmiiyor, pigment
eksikligine bagh biiyiik koroid damarlar belirgin olarak secilebiliyor.

Resim 2: OCT; Optik koherens tomografi incelemesinde her iki gozde
foveal kesitlerde fovea cukurlugunun tam olusmadigi ve fovea bolge-
sinde olmamast gereken i¢ retina katmanlarimin devam ettigi gozlendi.

TARTISMA

Son zamanlarda OKA veya OA olgularinda goriilen foveal
hipolaziyi gostermek i¢in OCT kullanilmaya baglanmistir. Bu
amagcla Rossi ve ark.,’ yaptig1 caligmada atipik OKA olan ol-
guda makulanin OCT ile goruntilenmesi ile foveal depresyo-
nun olmadigini ve foveal hipoplaziyi gostermisledir. Biz ¢a-
lismamizda benzer sekilde OA olan olgunun makulasini OCT
ile goruntuledigimizde foveal ¢ukurlugun tam olugsmadigini
ve fovea bolgesinde olmamasi gereken ic retina katmanlari-
nin devam ettigini gordik. OCT nin bu hastalarin teshisinde
onemli bir yontem olarak kullanilabilecegini gosterdik.

FOF retina durumu hakkinda bilgi veren non-invaziv bir go-
runtuleme yontemidir. Klinik pratikte bir¢ok patolojik du-
rumu incelemek igin kullamlir.”® Lipofuskin ve melanolipo-
fuskin retinal otofloresansin ana kaynagidir. Bu floroforlar
endojendir ve FOF goruntui elde etmek i¢in herhangi bir boya
enjekte etmeye gerek yoktur, belirli dalga boylarinda 1sikla
uyarildiklarinda otofloresans yayarlar. Bu floroforlarin reti-
na pigment epiteli (RPE) ve retina dokusunda yasa bagli ola-
rak veya patolojik anormal birikim yada azalmasi gorulebilir.
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Resim 3: Fundus otofloresan goriintii; Ustte normal bir bireye ait otofloresan goriintii yer almaktadir. Altta okiiler albinizm olan hastamiza
ait otofloresan goriintiilerde her iki gozde normalde goriilen otofloresan blokajin olmadigi goriilmektedir.

Lipofuskin fotoreseptorlerin dig distal segmentlerinin fagosito-
zu ile ortaya c¢ikar. Boylece FOF goruintileme ile retinal hiicre-
lerin butunluk ve metabolizmasi ile ilgili bilgi saglanabilir.”!!

Ik in-vivo FOF goruntu vitreus florofotometri ile elde edil-
mistir."" Daha sonra tarayici lazer oftalmoskop (Scanning laser
ophthalmoscope) FOF goruintileme i¢in kullanilmaya baglan-
mustir.”> Konfokal tarayici lazer oftalmoskopide elde edilen
FOF goruntusuniin kaynagi RPE icerisindeki lipofuskin gra-
nulleridir. Konfokal tarayici lazer oftalmoskop mavi argon
lazer (488 nm) ile retinal yuizeyi uyarir, lipofuskinden yayilan
151k 500 nm bariyer filtre ile toplanarak FOF goruntu elde edilir.
Normal bir fundusta foveal pigment epitel bolgesi hipofloresan
ozellik gosterir. Cunkti burada yogun olarak bulunan ksanto-
fil pigmenti kisa dalga boylu 15181 absorbe eder. Ilaveten bu
bolgedeki RPE’de lipofuskin disiik konsantrasyonda bulunur.
FOF’da Retinal damarlar RPE kaynakl otofloresansi bloke et-
tikleri igin karanlik (hipofloresan) gortinuirler.'* OA olgularinda
azalmig foveal pigmentasyon normal FOF paterninde goriilen
foveal blokajin kaybolmasina yol agmaktadir.'s

OKA ve OA olan hastalarda belki de tanida unutulan nokta-
lardan birisi de FOF goruntilemedir. Bu hastalarda FOF’da
foveal blokajin kaybolmasi da tanida bagvurulabilecek 6nem-
li bir yontemdir. Bildigimiz kadariyla bu amagcla literaturdeki
ilk ve tek rapor Rodanant ve ark.,' tarafindan yayinlanmustir.
Albinizmi olan olguda FOF goruntulemenin 6nemli bir tani-
sal yontem oldugunu gostermiglerdir.

Biz bu ¢alismada FOF goruntuleme yaptigimiz normal cilt
bulgular1 olan OA olgusunda foveal hipoplazi ile birlikte fo-
veal otofloresan blokajin kayboldugunu ve bu yontemin tani-
da kullanilmasinin faydali olabilecegini gosterdik.

KAYNAKLAR/REFERENCES

1.  Gronskov K, Ek J, Brondum-Nielsen K. Oculocutaneous albinism. Or-
phanet J Rare Dis. 2007;2:43.

2. Witkop CJ. Albinism: hematologic-storage disease, susceptibility to
skin cancer, and optic neuronal defects shared in all types of oculocuta-
neous and ocular albinism. Ala J Med Sci. 1979;16:327-30.

King RA, Summers CG. Albinism. Dermatol Clin. 1988;6:217-28.

4. Creel D, O’Donnell FE, Witkop CJ. Visual system anomalies in human
ocular albinos. Science. 1978;201:931-3.

5. Bassi MT, Schiaffino MV, Renieri A, et al. Cloning of the gene for ocu-
lar albinism type 1 from the distal short arm of the X chromosome. Nat
Genet. 1995;10:13-9.

6. Rossi S, Testa F, Gargiulo A, et all. The Role of Optical Coherence
Tomography in an Atypical Case of Oculocutaneous Albinism: A Case
Report. Case Rep Ophthalmol. 2012;3:113-7.

7. Gabai A, Veritti D, Lanzetta P. Fundus autofluorescence applications in
retinal imaging. Indian J Ophthalmol. 2015;63:406-15.

8. Eldred GE, Katz ML. Fluorophores of the human retinal pigment
epithelium: Separation and spectral characterization. Exp Eye Res
1988;47:71-86.

9.  Schutt F, Davies S, Kopitz J, et al. Photodamage to human RPE cells
by A2-E, a retinoid component of lipofuscin. Invest Ophthalmol Vis Sci
2000;41:2303-8.

10. Sparrow JR, Zhou J, Shabat S, jet al. Involvement of oxidative mecha-
nisms in blue light induced damage to A2E laden RPE. Invest Ophthal-
mol Vis Sci 2002;43:1222-7.

11.  Delori FC, Dorey CK, Staurenghi G, et al. In vivo fluorescence of the
ocular fundus exhibits retinal pigment epithelium lipofuscin character-
istics. Invest Ophthalmol Vis Sci 1995;36:718-29.

12.  Bartsch DU, Weinreb RN, Zinser G, et al. Confocal scanning infrared
laser ophthalmoscopy for indocyanine green angiography. Am J Oph-
thalmol 1995;120:642-51.

13. Weiter JJ, Delori FC, Wing GL, et al. Retinal pigment epithelial lipofus-
cin and melanin and choroidal melanin in human eyes. Invest Ophthal-
mol Vis Sci 1986;27:145-52.

14.  Rodanant N, Bartsch DU, Bessho K, et al. Autofluorescence image in
ocular albinism. Retina. 2003;23:265-6.


https://www.researchgate.net/publication/332861876

