T. Oft. Gaz. 39, 56-59, 2004

Inkontinensiya Pigmentili Bir Olgu ve Laser
Fotokoagiilasyon Tedavisi
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OZET

Klinigimize Inkontinensiya Pigmenti (IP) tamst ile bagvuran 9 yaginda bayan hastanin yi-
pilan muayenesinde sagda optik atrofi, solda temporal iist varuda iskemik alanlar ve yeni damar
olusumlan saptandi. Hastanin gekilen fundus floresein anjiografisine gore iskemik alanlara ve
damarsal alanin etrafina iki seans laser fotokoagiilasyon uygulandi, Tedavi sonucunda cekilen

fundus fluoresein anjiografisinde (FFA)

lendi.

yeni damar olugumunda gerileme ve minimal sizint iz-

Anahtar Kelimeler: Inkontinensiya pigmenti, laser fotokoagiilasyon

SUMMARY

A Case with Incontinentia Pigmenti and Laser Photocoagulation Treatment

We were determined an optic atrophy in right eye and ischemic areas and superotemporal
neovacularization of the left eve at the result of the eye examination in 2 9 year-old girl paticn
who reterred with diagnosis of incontinentia pigmenti(IP) to the our eve clinic. Two seance la-
ser photocoagulation was applied to the ischemic areas and neovascularization lesions accor-

ding to results of fundus fuorescein an

giography(FFA), In fundus fluorescein angiography that

was taken as a results of treatment were seen minimal leakage and regression in neovasculariza-

Lo,
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GIRIS

Inkontinensiya Pigmenti (IP) nadir gdriilen, multi-
sistem tutulumlu, X'e bagh dominant gegen ve penellik-
le etkilenen erkeklerde letal olabilen (vakalann %3'en
az erkekuir) genetik gegisli bir hastaliktir (1. IP mezo-
dermal anormalliklerin eslik etigi ve deride retikiiler,
pigruenter veya yama tarz degisikliklerle karakterizedir
{2-3). 1k olgu 1906'da Garrod tarafinda tanimlundh (4)
ve daha sonra Bloch (5) ve Sulzberger (6) tarafindan
katky yaplarak sendrom olarak adlandinids. Cienellikle
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yagarmun 11k iki yih igerisinde ortaya cikar ve hastalik
sikhikla katarakt (3,7}, retina dekolmani (8.9.10). retro-
lental kitle (8-11), fundusta pigmenter degisiklikler
(3.9.10,4-12), fundusta vaskiler anomaliler (4.13.14},
opiik atrofi ve Giveit (3), retrolental fibroplazi ve ablatio
Falciformis (13), retinal displazi (13), fundusia provi-
feratif degisiklikler (16) ve frizis bulbi ile iliskilidir. Et-
kilenen infantlar saglikl olabilir fakat yagamn ilk din
ayl iginde belirgin hale gelen sistemik bulgular hastala-
rin %8 ninden fazlasinda gériiliic (1), En vaygim gorii-
len anomali diglerde goriilenlerdir (1), Giz (%351 ve
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Resim I. Hastanin kafasinda kismi alopesi ve agzinda dig anomalileri

santral sinir sisteminde (%30} girillen bozukluklar nor-
mal vasam devam ettirmede sikhikla problem olugturur
(1

Yakin zamanda yapilan genetik ¢calismalar IP olgu-
larimin %80’ ninde NEMO (NF-xB remel modiilatér ge-
ninde delesyon saptanmstir ( 17). NF-xB inflamatuar ce-
vap ve immiin sistemde transkripsivon faktor igeren ve
hiicreleri tiimir nekroz fakidriin (TNF) apoptozis etki-
sinden koruyan bir gen sistemidir. NEMO geninde mu-
tasyon NF-xB'nin aktivitesinde azalmaya ve hiicrelerde
apoptozise vatkinhiga yol agar. NEMO mutasyonu tagi-
van erkek fetiisler embriyonik olarak limle, disi fetiis-
lerde ise X-kromozomunda inaktivasyon ile sonuglamr
(18,19).

Hastalifin major klinik dzellikleri, degigken za-
manlarda meydana gelen ve diirt klasik evrede giriilebi-
len cilt lezyonlan ile tammlamr (20). 1.evre: nconatal
eritem ve vezikiiller. Evre-1 lezyonlan etkilenen hastala-
rn %90 minda gelisir (1). 2.evre: hiperkeratozisle birlik-
te gorillen verriikiz lezyonlar. 3.evre: Blaschko's gizgi-
sini takiben olusan hiperpigmente ¢izgiler 4.evre: ikinci
dekadta giriilen ciltte kizankhk, atrofi, saglarda dokiil-
me-kellik, skar olusumu. Cilt biopsilerinde makrofajla-
rin eslik ettigi, anormal vaskiiler cevap ve eozinohili ile
iliskili tip-11 sitotoksik reaksiyon giriliir.

OLGU: inkontinensiya pigmenti tamsi ile izlenen
9 yasinda kiz hasta klinigimize néroloji boliimii tarafin-
dan retinitis pigmentosa ve gz muayenesi agisindan de-
gerlendirilmek iizere yonlendirilmig. Takiplerinde hasta-
da 3 yasinda sag giizde diga kayma ve gorme azhji fark
edilip gozliik verilmis. Aynntli 6z ve soygegmiginde
anne ve babas: akraba olmayan hastamin diger iki abla-

sinda herhangi bir hastalik saptanmanmus. Normal spon-
tan dogumla 3650 gr zamamnda dogan hastada 4. giinde
emmeme ve afizda kayma gozlenmis. Sekiz giinliik iken
epilepsi nébetleri gegiren hastada aynca 12, giinde dern-
de kizankhklar fark edilmis. Hastamin yapilan spontan
uyku EEG'sinde sag hemisferde bioelektrik aksama hali
tespit edilmis ve lumilettan (fenobarbitaly 1/2 tb baglan

mig ve hastanin nébetleri kesilmig. 5 aylikken sol he-
mipleji tespit edilen hastaya fizik tedavi baglanmig. Bo-
yun, bacak ve géfiis derisinde zaman zaman ¢ikan Kiza-
rikliklar 6. ayda sivi toplamis ve sonrasinda bu lezyon-
larda kabuklanma meydana gelmis. Bunun Gzerine der-
matoloji tarafindan yapilan cilt biopsisi sonucu IP tamsi
konulmus 7. avda dis problemlerinin baslamasi lizerine
vapilan kosiiltasyonda parsiyel anadontia tespit edilmis.
Hastamin cekilen beyin manyetik rezonans goriintile-
mesinde (MRG) supratentorial diizeyde: sag lateral
ventrikiilde ve ona komsu hacim kayb gisteren ak cev-
herde porensefalik kavitasyon tarzinda asimetrik genis-
leme, gliotik flair hiperintensite degigiklikleri tespit edil-
mis.

Klinigimizde yapilan aynnth oftalmolojik muaye
nesinde saf gozde vizyon: 20/400 sol giiz 20425 idi. Bi-
omikroskobik muayenesinde herhangi bir dzellik yokiu,
A patiern ve dissosiye vertikal deviasyon tespit edilen
hastamin sagda vakinda 16 prizm dioptri, uzakta 20-25
prizm dioptri ekzotropyas: meveuttu. Yapilan ayrintl
fundus muayenesinde sag gozde optik atrofi ve temporal
periferde arteryo-ventz gant sol gizde ise iist temporal-
de intraretinal hemoraji, vaskiiler dilatasyon ve intrareti-
nal neovaskiilarizasyonlar izlendi (Resim 2). Hastanin
kafasinda ayrica kismi alopesisi ve agzinda dig anomali-
leri meveuttu (Resim 1),
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Resim 2. Fundusta tist temporalde neovaskiilarizasvon
Vet SIZint

Resim 3. Laser forokoagiilasyon sonrast sizintida
belirgin gerileme

Hastamin ¢ekilen fundus fluorescein anjiografisinde
solda periferde retinal iskemi, iskemik- non-iskemik re-
tina siminnda sakkiiler tarzda neovaskiilarizasyon ve si-

zintt izlendi, Bu bulgulara gére hastanin sol goriine topi-
kal anestezi ile temporale 130 sut, 500u laser fotokoagii-
laston uyguland. Laser fotokoagiilasvon sonrasi | hafta
ve Zayda gekilen FFA'sinda solda neovaskiilarizasyon-
da gerileme giriilmekle birlikte lezyon hiperfloresans ve
geg evrede lezyon kenannda minimal sianb izlendi.
Wizyon 20/20 idi. 2.ayin sonunda gekilen FFA'sinda lez-
yonda istenilen gerileme izlenmediginden ikinci aym so-
nunda ikinci defa laser fotokoagiilasyon yamlds. iki ay
sonra tekrar gekilen FFA'sinda lezyonun belirgin sekilde
geriledigi sizintimn tam kayvbolmamakla birlike azaloig
oldugu gorildii (Resim 3),

TARTISMA

Inkontinensiya Pigmenti nadir goriilen, multisistem
tutvlumlu, X'e bagh dominant gegen ve genellikle etki-
lenen erkeklerde letal olabilen (vakalarn #53'ten azi er-
kektir) genetik gegigli bir hastaliktir (1). Retinal bulgu-
lar, periferal ve posterior vaskiiler anomaliler, neovaskii-
ler degisiklikler, retina pigment epitelinde hipopigmen-
tasyon ve foveal anomalileri igerir (21-22). Goldberg ve
Custis vaskiller-avaskiiler retina simnnda prematiire re
tinopatisi ve familyal eksiidatif vitreoretinopatiyi
(FEVR) andiran tortuoz, irregiiler kiviimli-arborize ar-
teryovendz anastomozlar tammmlamislar (21). FFA bul-
gulan olarak retina pigment epiteli lezyonlannda gegis
defekti ve foveal arteryo-vendz anastomozlarda sizini
izlenebilir (23),

Tedavi segenegi hastanin yagina, lezyonlann tipine
ve yayginhigina gdre degisebilir. Tedavide siklikla lases
folokpagiilasyon uygulanmakla birlikte krioterapi de di
ger bir tedavi segenedidir. Fakat tedavi secenei konu-
sunda kesin bir goriig birligi yokiur. Biz hastamiza uy-
culanabilirligi (topikal anestezi) kolay, non-invaziv ve
krioterapiye gre komplikasyonlarinin daha az oldugunu
diigtinerek laser fotokoagilasyon tedavisi uyguladik
Hastamn yagimin kiiciik olmasi ve kooperasvonunun az
olmasi nedeniyle ilk seansta yeterli sut aulamad. i1k la
£CT sonras) sizintimn devam etmesi Gizerine ikinci dela
laser fotokoagilasyon yapilmasi gerekti ve iki ay sonra
ck laser vapildi. Yamlan iki seans laser fotokoagiiiasyon
sonucu anjiografik olarak lezyonlarda gerileme ve mini-
mal sizinti gézlendi. Sonug olarak mkontinensiva pig
menti nadir goriilen sistemik tutulumu sik olan, genenk
gegisli bir hastaliktir. Bu hastalara tam konulduktan son-
ra mutlaka giz muayenesi ve buna vinelik tedavilerinin
yapilmasi gerekir. Bizim olguda iki seans yapilan laser
fotokoagiilasyon tedavisinin neovaskiilarizasyonu geri-
lettidi ve sizinuyt azaltags eoriildii,
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