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Olgu Sunumu / Case Report

Gizli Makiiler Distrofi
Occult Macular Dystrophy

Isil Sayman Muslubas, Serra Arf, Miimin Hocaoglu, Hakan Ozdemir, Murat Karacorlu

Istanbul Retina Enstitiisii, Istanbul, Tiirkiye

Oz

Gizli makiiler distrofi, her iki gozde ilerleyici gorme kayb: ile seyreden, fundus gériiniimii, floresein anjiografi incelemesi ve tiim
alan elektroretinogram tetkiki normal olan, kalitimsal bir makiiler distrofidir. Bu olgu sunumunda 6 yildir her iki gozde ilerleyici
gorme kayb1 olan 20 yaginda kadin hasta sunulmaktadir. Gorme keskinligi her iki gozde 3-4/10 diizeyinde idi. On segment ve fundus
muayenesi, floresein anjiografi ve tiim alan elektroretinogram incelemesi normaldi. Ishihara renk grme testinde yakindan bakarak tiim
plakalart okudu. Fundus otofloresans incelemesi normaldi. Fundus infrared reflektans goriintiileme tekniginde her iki gozde santral
hafif hiporeflektans mevcuttu. Optik koherens tomografi incelemesinde her iki gozde fovea kalinliginda azalma ve fotoreseptor i¢ ve dig
segment birlesiminde bozulma gozlendi. Mikroperimetri tetkikinde santral skotom ve multifokal elektroretinogram testinde ise santral
cevabin azaldi81 tespit edildi. Bu bulgular gizli makiiler distrofinin klinik dzellikleriyle uyumlu olarak bulunmugtur.
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Summary

Occult macular dystrophy is an inherited macular dystrophy characterized by a progressive decline of bilateral visual acuity with normal
fundus appearance, fluorescein angiogram and full-field electroretinogram. This case report presents a 20-year-old female patient with
bilateral progressive decline of visual acuity for six years. Her visual acuity was 3-4/10 in both eyes. Anterior segment and fundus
examination, fluorescein angiogram and full-field electroretinogram were normal. She could read all Ishihara pseudoisochromatic plates.
Fundus autofluorescence imaging was normal. There was a mild central hyporeflectance on fundus infrared reflectance imaging in both
eyes. Reduced foveal thickness and alterations of the photoreceptor inner and outer segment junction were observed by optical coherence
tomography in both eyes. Central scotoma was also found by microperimetry and reduced central response was revealed by multifocal

electroretinogram in both eyes. These findings are consistent with the clinical characteristics of occult macular dystrophy.
Keywords: Occult macular dystrophy, optical coherence tomography, microperimetry, multifocal electroretinogram

Giris

Gizli makiiler distrofi (GMD), her iki gozde ilerleyici gorme
kaybi ile seyreden normal fundus goriiniimii ile karakterize kalitsal
makiilar bir distrofidir.! Hastalarda fundus floresein anjiografi
(FFA) incelemesi ve tiim alan elektroretinogram (ERG) tetkiki
normal olmakla beraber merkezi retina tetkiki olan multifokal
ERG (mfERG) sonuglari belirgin sekilde diisiiktiir.1-2 Spektral
domain optik koherens tomografi (SD-OKT) incelemesinde
foveal kalinlikta azalma ile birlikte fotoreseptdr ic ve dig
segment birlegiminde (IS/OS) bozulma gzlenir. Pek ¢ok hastada
SD-OKT ile tespit edilen fotoreseptdr tabakasindaki bozulma,
gorme keskinligi ve hastaligin progresyonu ile uyumludur.3

Mikroperimetri (MP) makiila hastaliklarinda retina hassasiyetini
belirlemek icin kullanilan bir gérme alani teknigidir.4 Merkezi
retinay ilgilendiren hastaliklarda skotom ve gorme kayiplarina
bagli fiksasyon degisikliklerini belirlemede geligmis bir
yontemdir ve GMD'li hastalarda bu amagla kullanilabilir.5,6,7
Fundus infrared reflektans (IR) goriintiiliime tekniginde
GMD'li hastalarda santral hiporeflektans goriiliir ve hastaligin
ilerlemesiyle hiporeflektans goriiniim daha belirgin hale gelir8
Fundus otofloresans (FOF) goriintiileme tekniginde ise GMD'li
¢ogu hastada belirgin bir anormallik gézlenmezken az sayida
hastada hafif santral hiperotofloresans goriilebilir.8,9

Bu olgu sunumunda GMD tanist koydugumuz bir hastanin
klinik 6zelliklerini ve tani yontemlerini sunmay: amagladik.
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Olgu Sunumu

Alt yildir her iki gozde ilerleyici gérme kaybi olan 20
yasindaki kadin hasta klinigimize refere edildi. Hastanin bilinen
bir sistemik hastalig1, travma 6ykiisii, aile hikayesi, ila¢ ya da
sigara kullanim Oykiisii ve anne-baba akraba evliligi yoketu.
Yapilan muayenesinde gorme keskinligi her iki gozde 3-4/10
diizeyinde, goz i¢i basinglari sagda 11 mmHg, solda 13 mmHg
olarak bulundu. On segment muayenesinde bir patoloji tespit
edilmedi. Yapilan fundus muayenesinde retina damarlarinda
hafif bir kivrimlanma arti1 diginda bir patoloji tespit edilmedi
(Resim 1A ve 1B). Ishihara renk gorme testinde yakindan
bakarak tiim plakalari okudu. FOF incelemesi her iki gozde
normaldi (Resim 2A ve 2B). Fundus IR gériintiileme teknigi ile
her iki gozde merkezi hafif hiporeflektans goriildii (Resim 3A ve
3B). FFA incelemesi normaldi. OKT incelemesi kalinlik profili
analizinde foveal kalinlik sag g6zde 155 pm ve sol gozde 188 pm
olarak tespit edildi. Fotoreseptor IS/OS birlesiminde bozulma
gozlendi. IS/OS bandindaki bozulmanin yatay eksendeki yayilimi
incelendiginde sag gozde 696 pm ve sol gozde 348 pm olarak

Resim 1. Fundus renkli resim, sag goz (A) ve sol goz (B)
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ol¢iildii (Resim 4A ve 4B). MP tetkikinde yine sag gozde daha
belirgin olmakla birlikte her iki gozde rolatif stabil olmayan
fiksasyon ve OKT ile uyumlu olan bolgelerde absolii skotom
tespit edildi. Retinal duyarlilik, makiila 20 derecelik alanda sag
gozde 13,9 dB ve sol gozde 13,5 dB olarak ol¢iildii (Resim SA
and 5B). Tiim alan ERG incelemesi normal bulunurken mfERG
incelemesinde sag gozde daha belirgin olmakla birlikte her iki
gozde santral cevabin azaldig1 gozlendi (Resim 6A and 6B).

Tartisma

GMD, kalitimsal bir makiiler distrofidir ve makiiler bir
disfonksiyon olmasina ragmen fundus goriintimii normal oldugu

Resim 2. Fundus otofloresans goriintii, sag goz (A) ve sol gz (B)
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Resim 3. Infrared reflektans griintii, sag goz (A) ve sol goz (B)

icin gizli olarak adlandirilmistir. Ilk olarak Miyake ve ark.l
tarafindan tanimlanan bu hastalik otozomal dominant gegisli
olsa da sporodik olgular da bildirilmistir.

Hastaligin baglangicinin 6 ile 81 yas arasinda genis bir
aralikea oldugu bircok yayinda bildirilmistir.? Bizim olgumuzda
gorme kaybi 14 yaginda baglamakla beraber tanisi 20 yaginda
konulmustur.

GMD merkezi retina hastaligi oldugu igin hastalarin
tiim alan ERG tetkiki normal olmakla beraber fokal makiiler
ERG ve mfERG sonuglar: belirgin olarak diigiikeiir.1,2 Ayrica
merkezi retina duyarlilifini 6lcen MP testinde de GMD'li

Resim 4. Optik koherens tomografi inceleme, sag gz (A) ve sol goz (B)

Resim 5. Mikroperimetri, sag goz (A) ve sol goz (B)
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Resim 6. Multifokal elektroretinogram, sag gz (A) ve sol goz (B)

hastalarda skotom ve fiksasyon kayiplari tespit edilebilir.5 Bizim
olgumuzda diZer yayinlarda da belirtildigi iizere tiim alan ERG
sonuglart normal tespit edilirken mfERG tetkikinde sag gozde
daha belirgin olmak {izere her iki gozde santral cevabin azaldig:
gozlendi. MP testinde de yine saf gozde daha belirgin olmak
tizere her iki gozde rolatif stabil olmayan fiksasyon tespit edildi.
Makiila 8 derecelik alanda retinal hassasiyetin her iki gozde de
azaldig1 gorildii.

SD-OKT ile GMD'’li hastalarda fotoreseptor tabakasindaki
yapisal degisiklikler kolayca tespit edilebilir. Bir¢ok yayinda
SD-OKT ile goriintillemede hastalarda foveada belirgin
fotoreseptdr hasari, fovea kalinliginda azalma ve fotoreseptor 1S/
OS birlesimde bozulma bildirilmistir.3

Fotoreseptor tabakasindaki bozulma derecesi ile gorme
keskinligi ve hastaligin ilerleyisi arasinda da bir korelasyon
oldugu gosterilmistir.3 Olgumuzda da benzer olarak sag gézde
daha belirgin olmak iizere her iki gozde fovea kalinliZinda
azalma ve fotoreseptor IS/OS birlesiminde bozulma gézlendi.

Birdiger goriintiiliime yontemi olan fundus IR inceleme kolay
uygulanabilir olmasi, GMD'li hastalarda merkezi hiporeflektans
gostermesi ve hastaligin progresyonunda bu hiporeflektans
goriiniimiin daha belirginlesmesi nedeniyle tanida yardimct
bir yontem olarak kullanilabilir.8,9,10,11 GMD’de asil problem
fotoreseptorlerde oldugundan ve de retina pigment epitelinde
belirgin bir hasar olmadigindan FOF incelemesinde belirgin
bir anormallik saptanmaz.9 Olgumuzda da FOF incelemesi
normalken, fundus IR goriintiileme tekniginde merkezi hafif
hiporeflektans tespit edilmisgtir.
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Sonug¢

Sonug olarak, ilerleyici gérme kayb1 olup fundus goriintimii
ve FFA tetkiki normal olan, klinik olarak GMD ile uyumlu
hastalarda, SD-OKT, invazif olmayan, kolay uygulanabilen,
oncelikli ve klinigi daha giivenilir bir aractir. Fundus IR,
mfERG ve MP yardimci1 diger tant yontemleridir.
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