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Iris Kolobomlu Olgularda Sistemik ve
Oftalmolojik Bulgular

Systemic and Ophthalmologic Findings
in Patients with Iris Coloboma

Sevda Ertekin, 1dil Goksel, Nurgiil Kus, Ayse Ayca Sar1
Mersin Universitesi Tip Fakiiltesi, G6z Hastaliklar1 Anabilim Dali, Mersin, Tiirkiye

Ozet

Amag: Okuler kolobom embriyonik optik yarigin kapanma defekti sonucunda olusan nadir bir malformasyondur. Iris, koroid, retina, optik sinir
ve siliyer cismi tutabilir. Bu ¢aligmada kliniZimize bagvuran degisik okiiler tutulumu olan kolobomlu olgularin klinik ozellikleri, eslik eden
bulgular: ve takipleri agisindan sunulmasi planlanmustir.

Gere¢ ve Yontem: Calismamizda klinigimize bagvuran ve iris kolobomu tanisi alan 10 olgunun 16 gozii retrospektif olarak
degerlendirimistir.

Sonuglar: Olgularin 7’ si sporadik, 3'ii ailesel idi. Olgularin birinde iris kolobomu izole iken, digerlerinde iris kolobomuna koryoretinal kolobom
eslik etmekte idi. Yedi olguda optik disk tutulumu mevcuttu. Eslik eden goz bulgulart icinde 3 olguda tek tarafli mikroftalmi, 1 olguda tek tarafls
anoftalmi, 1 olguda da tek tarafli mikrokornea saptandi. Ailesel olgularda eglik eden sasilik mevcuttu.

Tartisma: Goz klinigine bagvuran ve kolobom tanisi alan olgularda rutin géz muayenesi tamamlanmali, refraksiyon kusurlari
diizeltilmeli, ambliyopi agisindan takip edilmeli, varsa eslik eden sasiliin cerrahisi uygulanmali ve takiplerde olasi komplikasyonlar
agisindan diizenli araliklarla kontrol edilmelidir. (Turk J Ophthalmol 2013; 43: 19-22)

Anahtar Kelimeler: iris kolobomu, okiiler anomali, sistemik anomali

Summary

Purpose: Ocular coloboma is a rare malformation resulting from defective closure of the embryonic optic fissure. It can affect iris, retina,
choroid, optic disc ot ciliary body. This study reviews the clinical diagnosis and the accompanying ocular and systemic abnormalities in cases
of iris coloboma.

Material and Method: Sixteen eyes of ten patients referred to our clinic and diagnosed as iris coloboma were included in the study and were
reviewed retrospectively.

Results: Seven cases were sporadic, and three cases were familial. Isolated iris coloboma was present in only one case, and chorioretinal
involvement was present in all the others. Seven cases had involvement of the optic disc. Other ocular anomalies were unilateral microphthalmia
in 3 cases, unilateral anophthalmia in 1 case, and unilateral microcornea in one case. Strabismus was present in the familial cases.
Discussion: In patients, diagnosed with iris coloboma, routine eye examination should be completed, refractive errors should be
corrected, and these patients must be follewed for amblyopia. If strabismus is concominant, surgery can be performed. For potential
complications, patients should be checked at regular intervals. (Turk J Ophthalmol 2013; 43: 19-22)
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Giris

Okiiler kolobom embriyonik optik yarigin kapanma defekti
sonucunda olugan nadir bir malformasyondur.l:2  Etyolojisi
olduk¢a heterojendir. Genellikle otozomal dominant katilim
gostermekle beraber otozomal resesif, X'e bagli gecisler ve
sporadik olgular da bildirilmigtir.1-3 Iris, koroid, retina, optik
sinir ve silier cismi tutabilir. Klasik bir kolobom tuttugu okiiler
kismin genellikle alt kadranini kismi olarak etkiler. Okiiler
kolobomla birliktelik gosterebilen diger klinik bulgular
mikroftalmi, katarakt ve anoftalmidir.34 Kolobomlar izole
gibi, sistemik hastaliklarla da beraberlik

gosterebilir.> Geligebilecek komplikasyonlarin sikligs ve siddeti

olabilecegi

kolobomun etkiledigi bolge ve bu alanin boyutuna gore
degismektedir.6 Bu caligmada klinigimize bagvuran degisik
okiiler tutulumu olan kolobomlu olgularin klinik &zellikleri,
eslik eden bulgulari ve takipleri agisindan sunulmasi
planlanmugtur.

Bulgular

Calismamiza klinigimize bagvuran ve iris kolobomu tanisi
alan 10 olgunun 16 gozii dahil edilmigtir. Olgularin 6’s1 erkek,
4’ kiz idi. Ortalama yaglar1 67,5 ay=85,13 ay (2 ay-17 yas) idi.
Olgularin 7’si sporadik, 3’ii ailesel idi. Bunlarin 4'tinde tek
tarafli, 6’sinda iki tarafli iris kolobomu mevcuttu. Optik disk
(OD) tutulumu olan ve gorme keskinligi degerlendirilebilen 2
olguda (olgu 9 ve 10) gorme keskinligi 20/200 idi. Gorme
keskinliginin degerlendirilemedigi ve OD tutulumu olan kii¢iik
yagtaki olgularda ise obje takibi, OD tutulumu olmayan gozlere
gore daha zayif olarak izlendi.Yapilan sikloplejinli refraksiyon
muayenesinde ortalama sferik ekivalan +0,39+3,27 D idi. Tek
tarafli olgulardan birinde diZer gozde anoftalmi mevcuttu
(Resim 1a,1b). Iki tarafli olgulardan birisinde izole iris
kolobomu saptandi. Diger olgularin ise tiimiinde iris
kolobomuna koryoretinal kolobom eslik etmekte idi (Resim 2a,
2b) Optik disk kolobomu 7 olgunun 9 géziinde mevcuttu. Eglik
eden oftalmolojik bulgular icinde 3 olguda tek tarafls
mikroftalmi, 1 olguda tek tarafli anoftalmi ve 1 olguda tek
tarafli mikrokornea saptandi. Ailesel olan 3 olguda aym
zamanda koloboma eglik eden sasilik mevcuttu (Resim 3).
Bunlardan alternan 40 prizma diyoptri ezotropyasi olan kardege
her 2 i¢ rektus kasina geriletme cerrahisi uygulandi. Bu
kardeglerin anne, baba ve diger iki kardeginin 6n ve arka
segment muayenesi dogaldi. Bu ailede akraba evliligi mevcuttu.
Sistemik degerlendirmede olgularin yalniz birinde (olgu 3)
hidrosefali ve hipospadias izlendi. Ancak bu olgu sendromik bir
hastalik tanisi almadi. Kolobomlarin yerlesim yeri ve boyutuna
gore degisen komplikasyonlar gelisebileceginden, olgular
diizenli araliklarla takibe alindi. Olgular ve klinik 6zellikleriyle
ilgili detayli bilgi tablo-1'de 6zetlenmistir.
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Tartisma

Okiiler kolobomlar embriyonik optik fissiiriin 5 ila 7.
haftada kapanmamasi sonucu ortaya cikarlar.” Iris, koroid,
retina, optik sinir ve silier cismi tutabilir.3 Okiiler kolobomlarin
insidanst 10000 dogumda 0,7'dir.7-8 Kolobomun tuttugu yer ve
boyutuna gore geligebilecek komplikasyonlarin siklii ve
siddeti de degismekredir.6

Konjenital iris kolobomlar: nadir olup, her iki cinste egit
dagilim gosterir ve %60 hastada iki tarafli tutulum yapar.8 En
sik alt ve i¢ kadranda yer alir. Nadir de olsa lens opasitesi,
sasilik, mikrokornea, mikroftalmi, nistagmus gibi okiiler
anomaliler, ayrica kardiyovaskiiler anomaliler, sindaktili,
polidakeili, kraniyofasiyal distrofi ve anal atrezi gibi sistemik
anomaliler eglik edebilir.3:8 Bu yiizden sistemik tutulumlar
agisindan hastay: sorgulamak gerekmektedir.




Ertekin ve ark. Iris Kolobomu

Koryoretinal kolobom siklig1 ise 90,14 olarak bildirilmistir.?
En sik alt nazal kadranda yerlesmektedirler. Optik diskin
kolobomla iligkisi gorsel prognoz agisindan 6nemlidir.10 Bunun
diginda mikrokornea, mikroftalmi ve anoftalminin eglik etmesi,
makiilanin tutulumu, katarakt ve retina dekolmani (RD) da gérsel
prognozu olumsuz yonde etkileyen faktorlerdir.67 Retina
dekolmani koryoretinal kolobom olgularinin %23-43'iinde

bildirilmistir.11 Bizim serimizde dekolman izlenmedi. Retina

Resim 2a. OD inferioruna yerlegen korioretinal kolobom goriintiisii

dekolmani genellikle sonradan ve yirtikli RD geklinde ortaya ¢ikar.
Cok daha nadir olarak kolobomla iliskili koroid neovaskiiler
membran gelisen olgular da bildirilmis, hatta ranibizumab ve lazer
fotokoagiilasyon ile tedavi edilmigtir.12 Bu sebeple hem eglik eden
bulgular a¢isindan, hem de iyi bir takiple olasi komplikasyonlar
agisindan dikkatli olmak gereklidir.

Optik sinir kolobomlar: koryoretinal kolobomlardan daha az
siklikta goriilmekeedir.6 Optik disk kolobomlarinda gorme

Resim 2b. Iris kolobomu goriintiisii

Tablo 1. Kolobomlu hastalarin demografik ozellikleri ve oftalmolojik muayene bulgulart
Yas Cinsiyet Lateralite Kolobom Refraksiyon GOrme Eslik eden Kalitim
alan1 degeri keskinligi g0z anomalisi
1 5 ay K Sol Sol I, KR +2,50 -1,00 x 80 /
+6,50 -2,50x 25 Obje takibi Sol mikrokornea sporadik
2 3 ay E Bilateral Sag: I, KR,OD +3.00 -1,00 x90 / Obje takibi Nistagmus, sporadik
Sol: I, KR,OD +3,00 -1,00 x90 mikroftalmi
B 6 ay E Bilateral Sag-sol: 1 + 2.00-2.00 x160/ Obje takibi - sporadik
Sag: KR -4.75 -4.50 x35
Sol: KR, OD
4  llay E Bilateral Sag-sol: T +2.75 / Obje takibi - sporadik
+3.25 -0.50 x75
5 2 yas K Bilateral Sag-sol: T -2.50-1.00 x180 / Obje takibi - sporadik
Sag: KR -5.25 -0.75 x140
Sol: KR, OD
6 15 yas E Sag Sag: I, KR +0.50-0.75 x15 Sag- sol: 10/10 - sporadik
+0.50
7 2 ay E Sag Sag: I,KR,0OD, +3.50-1.50x20 Degerlendirilemedi Sol anoftalmi sporadik
8 S yas K Bilateral ~ Sag-sol: ,LKR,OD +2.50 -2.50 x10/ Sag-sol: 10/10 Alternan ezotropya ailesel
+3.50 -2.00 x 180
9  15yas K Bilateral Sag-sol: +3.25 -3.75x30/ Sag: 1/10 Sag XT, mikroftalmi  ailesel
Sag: KR, OD +3.25 -5.75x30 Sol: 4/10
Sol: KR
10 17 yas E Bilateral Sag: IL,KR,0D -5.50-1.75x30 Sag: 1/10 Sag ET, mikroftalmi  ailesel
Sol: KR -1.00 Sol:10/10
1: iris, KR: koryoretinal, OD: optik disk, XT: ekzotropya, ET: ezotropya
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Resim 3. Ailesel olgulardan 40 pd ezotropyast olan kardesin goriintiisii
degisik nedenlerle azalabilir. Bunlar baglica retina dekolmant,
seroz makulopati ve makula 6demidir. Nadiren jukstapapiller
subretinal membran olusup gormeyi diisiirebilir.13 Optik disk
kolobomlar1 optik pit, tilted disk gibi konjenital optik sinir
lezyonlarindan ve morning glory
edilmelidir.!

Bizim olgularimizdan sadece birisinde izole iris kolobomu

sendromundan ayirt

mevcut olup, diger olgularda iris, optik disk ve koryoretinal
kolobomlar degisen derecelerde birliktelik gostermekte idi.
Literatiirle uyumlu gekilde mikrokornea ve mikroftalminin eglik
ectifi olgularda gorme keskinligi olumsuz etkilenmigti. Bir
olgumuzda nistagmus,  ailesel olan olgularimizda ise yine
literatiirle uyumlu big¢imde klinik tabloya ezotropya ve
ekzotropya eslik etmekte idi. Daha 6nce Nakamura ve
arkadaglarinin yaptig: bir ¢aligmada 33 hastanin 11’inde (%33)
ambliyopi, 10’'unda (%30) sasilik koloboma eglik eden okiiler
bulgular olarak bildirilmistir.14 Olgularimizin hicbirinde takip
ettifimiz siire icinde herhangi bir komplikasyon gelismedi.
Uygun refraksiyon diizeltmesi ile hastalarin diizenli kontrolleri
devam etmektedir.

Sonug olarak goz klinigine bagvuran ve kolobom tanisi alan
olgularda rutin gz muayenesi tamamlanmali, refraksiyon

kusurlari diizeltilmeli, ambliyopi a¢isindan takip edilmeli, varsa
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eslik eden sagiligin cerrahisi uygulanmali ve takiplerde olasi

komplikasyonlar acisindan diizenli araliklarla kontrol

edilmelidir. Olgular eslik edebilecek sistemik hastaliklar
agisindan degerlendirilmeli ve diger aile bireyleri de kolobom
agisindan taranmalidir.
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