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ÖZ

Her iki gözde görme azlığı şikayeti olan 32 yaşındaki erkek hastanın yapılan muayenesinde, her iki gözde tashihli görme keskinliği ondalık 
Snellen sisteminde 0.7 düzeyindeydi. Ön segment muayenesinde belirgin fotofobisi ve iris transilüminasyon defekti vardı. Fundus muayen-
esinde her iki gözde retina hipopigmente izlendi, foveal refle ve çukurlukta kayıp görüldü. Foveada luteal pigment defekti vardı. Büyük koroid 
damarları rahatlıkla seçiliyordu. Optik koherens tomografi (Spectralis OCT Heidelberg Engineering, Carlsbad, CA) incelemesinde her iki 
gözde fovea çukurluğunun tam oluşmadığı ve foveada iç retina katmanlarının devam ettiği gözlendi. OCT’de foveal bölgede eksternal limitan 
membran, fotoreseptör ve retina pigment epiteline ait bandlar normaldi. Fundus otofloresan incelemede ise foveada normalde görülen otoflo-
resan blokajının olmadığı saptandı.

Anahtar Kelimeler: Oküler albinism, fundus floresan fotoğrafı, görme azlığı.

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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Oküler Albinizm Olgusunda  
Fundus Otofloresan Değişiklikler*

Fundus Autofluorescence Changes in Ocular Albinism Case
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*Bu çalışma TOD 49. Ulusal Oftalmoloji Kongresi’nde, (İstanbul 2015) sunulmuştur.
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GİRİŞ

Okülokutanöz albinizm (OKA), melanositlerde melanin sen-
tez bozukluğu ile giden bir grup otozomal resesif hastalıktır. 
Bunun sonucunda bu hastalarda deri, saç ve gözlerde hipopig-
mentasyon görülmektedir.1

Tüm OKA ve Oküler albinizm (OA) olgularında benzer klinik 
bulgular vardır. Bunlar genellikle; konjenital nistagmus, iris-
te hipopigmentasyon ve yarı saydamlık, hipopigmente retina 
pigment epiteli, foveal hipoplazi, azalmış görme keskinliği, 
refraksiyon kusurları ve bazen çeşitli derecelerde renkli gör-
me kusurlarıdır.2,3

OKA ve OA hastalarında fotofobi çok belirgindir. İristeki 
transilüminasyon defektleri yarıklı lamba muayenesinde ko-
laylıkla görülebilir. Bu olguların karakteristik bir bulgusu 
optik sinir liflerindeki anormal yönlenme sonucunda optik 
kiazma düzeyinde ortaya çıkan anormal aşırı çaprazlaşma gö-
rülmesidir. Bu nedenle etkilenen olgularda şaşılık ve azalmış 
stereoskopik görme kusurları meydana gelebilir. Bu anormal 
çaprazlaşan lifler monoküler görsel uyarılmış potansiyel (vi-
sual evoked potential, VEP) ile gösterilebilir. Bu anormal ro-
tanın yokluğu albinizm tanısını dışlamaktadır.4

Albinizm tüm dünyada görülen ve tüm etnik grupları etkile-
yebilen bir hastalıktır. Ortalama 17000 insandan birisi OKA 
tiplerinden birisiyle etkilenmiştir. Bu da ortalama her 70 in-
sandan birinin OKA genini taşıdığını göstermektedir.2 

OKA aksine OA olgularında hipopigmentasyon sınırlı olmak-
tadır. OA1 geni X kromozomunda lokalizedir ve etkilenen 
erkek olgularda İskandinav ırkı benzeri açık cilt rengi görü-
lür. Bunun sonucunda OA olgularında mavi-kahverengi iris, 
nistagmus, şaşılık, foveal hipoplazi, anormal optik sinir lifi 
çaprazlaşması ve azalmış görme keskinliği görülmektedir. Bu 
nedenle OA ayırıcı tanısı OKA’ya göre daha zordur.5

Biz bu çalışmada normal cilt ve saç rengine sahip fakat görme 
azlığı olan OA olgusunda fundus otofloresan (FOF) değişik-
likleri göstermeyi amaçladık.

OLGU SUNUMU

Her iki gözde yıllardır görme azlığı şikayeti olan 32 yaşındaki 
erkek hastanın yapılan muayenesinde her iki gözde tashihli 
görme keskinliği ondalık Snellen sisteminde 0.7 düzeyindey-
di. Hastada normal deri ve saç rengi mevcuttu. Ön segment 
muayenesinde belirgin fotofobisi vardı ve iris transilüminas-
yon defekti tespit edildi. Göz içi basınçları her iki gözde 14 
mmHg olarak ölçüldü. Fundus muayenesinde ve renkli fun-
dus resimlerinde her iki gözde retina hipopigmenteydi, büyük 
koroid damarları rahatlıkla seçiliyordu. Fovea reflesi silikti. 
Foveada luteal pigment defekti vardı (Resim 1). Yapılan optik 
koherens tomografi (Spectralis OCT Heidelberg Engineering, 
Carlsbad, CA) incelemesinde her iki gözde foveal kesitlerde 
fovea çukurluğunun tam oluşmadığı ve fovea bölgesinde ol-
maması gereken iç retina katmanlarının devam ettiği gözlen-
di. Ancak fovea bölgesinde eksternal limitan membran, foto-
reseptör ve retina pigment epiteline ait bandların normal oldu-
ğu gözlendi (Resim 2). FOF incelemede ise foveada normalde 
görülen otoflöresan blokajının olmadığı saptandı (Resim 3).

Resim 1: Renkli Fundus; Fundus fotoğrafında albinotik retina görül-
mektedir. Fovea reflesi silik, sarı luteal pigment görülmüyor, pigment 
eksikliğine bağlı büyük koroid damarlar belirgin olarak seçilebiliyor.

Resim 2: OCT; Optik koherens tomografi incelemesinde her iki gözde 
foveal kesitlerde fovea çukurluğunun tam oluşmadığı ve fovea bölge-
sinde olmaması gereken iç retina katmanlarının devam ettiği gözlendi.

TARTIŞMA

Son zamanlarda OKA veya OA olgularında görülen foveal 
hipolaziyi göstermek için OCT kullanılmaya başlanmıştır. Bu 
amaçla Rossi ve ark.,6 yaptığı çalışmada atipik OKA olan ol-
guda makulanın OCT ile görüntülenmesi ile foveal depresyo-
nun olmadığını ve foveal hipoplaziyi göstermişledir. Biz ça-
lışmamızda benzer şekilde OA olan olgunun makulasını OCT 
ile görüntülediğimizde foveal çukurluğun tam oluşmadığını 
ve fovea bölgesinde olmaması gereken iç retina katmanları-
nın devam ettiğini gördük. OCT’nin bu hastaların teşhisinde 
önemli bir yöntem olarak kullanılabileceğini gösterdik.

FOF retina durumu hakkında bilgi veren non-invaziv bir gö-
rüntüleme yöntemidir. Klinik pratikte birçok patolojik du-
rumu incelemek için kullanılır.7,8 Lipofuskin ve melanolipo-
fuskin retinal otofloresansın ana kaynağıdır. Bu floroforlar 
endojendir ve FOF görüntü elde etmek için herhangi bir boya 
enjekte etmeye gerek yoktur, belirli dalga boylarında ışıkla 
uyarıldıklarında otofloresans yayarlar. Bu floroforların reti-
na pigment epiteli (RPE) ve retina dokusunda yaşa bağlı ola-
rak veya patolojik anormal birikim yada azalması görülebilir. 
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Lipofuskin fotoreseptörlerin dış distal segmentlerinin fagosito-
zu ile ortaya çıkar. Böylece FOF görüntüleme ile retinal hücre-
lerin bütünlük ve metabolizması ile ilgili bilgi sağlanabilir.9-11

İlk in-vivo FOF görüntü vitreus florofotometri ile elde edil-
miştir.11 Daha sonra tarayıcı lazer oftalmoskop (Scanning laser 
ophthalmoscope) FOF görüntüleme için kullanılmaya başlan-
mıştır.12 Konfokal tarayıcı lazer oftalmoskopide elde edilen 
FOF görüntüsünün kaynağı RPE içerisindeki lipofuskin gra-
nülleridir. Konfokal tarayıcı lazer oftalmoskop  mavi argon 
lazer (488 nm) ile retinal yüzeyi uyarır, lipofuskinden yayılan 
ışık 500 nm bariyer filtre ile toplanarak FOF görüntü elde edilir. 
Normal bir fundusta foveal pigment epitel bölgesi hipofloresan 
özellik gösterir. Çünkü burada yoğun olarak bulunan ksanto-
fil pigmenti kısa dalga boylu ışığı absorbe eder. İlaveten bu 
bölgedeki RPE’de lipofuskin düşük konsantrasyonda bulunur. 
FOF’da Retinal damarlar RPE kaynaklı otofloresansı bloke et-
tikleri için karanlık (hipofloresan) görünürler.13 OA olgularında 
azalmış foveal pigmentasyon normal FOF paterninde görülen 
foveal blokajın kaybolmasına yol açmaktadır.15

OKA ve OA olan hastalarda belki de tanıda unutulan nokta-
lardan birisi de FOF görüntülemedir. Bu hastalarda FOF’da 
foveal blokajın kaybolması da tanıda başvurulabilecek önem-
li bir yöntemdir. Bildiğimiz kadarıyla bu amaçla literatürdeki 
ilk ve tek rapor Rodanant ve ark.,14 tarafından yayınlanmıştır. 
Albinizmi olan olguda FOF görüntülemenin önemli bir tanı-
sal yöntem olduğunu göstermişlerdir. 

Biz bu çalışmada FOF görüntüleme yaptığımız normal cilt 
bulguları olan OA olgusunda foveal hipoplazi ile birlikte fo-
veal otofloresan blokajın kaybolduğunu ve bu yöntemin tanı-
da kullanılmasının faydalı olabileceğini gösterdik.
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Resim 3: Fundus otoflöresan görüntü; Üstte normal bir bireye ait otoflöresan görüntü yer almaktadır. Altta oküler albinizm olan hastamıza 
ait otoflöresan görüntülerde her iki gözde normalde görülen otofloresan blokajın olmadığı görülmektedir.
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