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Akraba Evliligi Olan Ailede K1z Cocuklarinda X’e Bagli
Retinoskizis: Nadir Bir Antite

X-Linked Retinoschisis in Females in a Consanguineous Family:
A Rare Entity
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Oz

X’e bagli jiivenil retinoskizis (XLRS), erkekler igin karakteristik olarak kabul edilen bir hastaliktir. Bu ¢aligmada, akraba evliliZi mevcut
olan bir ailenin XLRS tanisi1 konan ti¢ kizi sunulmaktadir. Dort ve 15 yaglarindaki iki kiz ¢ocugunda tipik XLRS bulgular: saptand:.
Babanin ve 17 yagindaki biiyiik kizin fundoskopik muayenesinde bilateral atrofik makiila ve retinal incelme goriildii. Her ne kadar nadir
ve erkekler icin karakteristik olarak nitelendirilse de, XLRS Orta Dogu iilkelerinde akraba evliliZinde yiiksek oranlarda kadinlarda da
goriilebilir. Oftalmologlar tarafindan goz ard: edilebilir ve bu hastalara yanlis tant konulabilir.

Anahtar Kelimeler: X’e bagl: retinoskizis, akraba evliligi, kistoid makiiler 6dem, makiiler atrofi, optik koherens tomografi

Abstract

X-linked juvenile retinoschisis (XLRS) is a disease considered characteristic for males. In this study we report a consanguineous family in
which 3 daughters were diagnosed with XLRS. Typical signs of XLRS were detected in 2 girls, aged 4 and 15. Fundoscopic examination
of the father and the oldest daughter (age 17) revealed bilateral atrophic macula and retinal thinning. Although rare and considered
characteristic for males, XLRS can be seen in females in Middle-East countries that have a high rate of consanguineous marriage. It can
be overlooked by ophthalmologists and these patients may be misdiagnosed.

Keywords: X-linked retinoschisis, consanguineous marriage, cystoid macular edema, macular atrophy, optical coherence tomography

hastalarda bile oldukca zordur ve 6zellikle akraba evliligi sik
goriilen tilkelerde, diigiik olasilikla kadin hastalarda da XLRS
goriilebildigini vurgulamak istiyoruz.

Giris

Literatiirde X’e bagli retinoskizis (XLRS) nadir olarak
bildirilmesine ragmen, XLRS juvenil makiila dejenerasyonunun
en sik nedenidir.? Fundus muayenesi ve optik koherens

tomografi (OKT) ile tan: konabilir, ancak kesin tani igin
elekeroretinografi (ERG) gereklidir.'?*

Olgu Sunumu
On bes yaginda kiz hasta az gorme gikayeti ile bagka bir

Bu calismada I¢ Anadolu bolgesinde akraba evliligi
goriilen bir ailede XLRS izlenen baba ve 3 kiz ¢ocuguna ait
bulgular sunulmustur. Ailede, baba ve 3 kiz ¢ocugunda XLRS
izlenirken, anne ve diger kiz cocufun géz muayene bulgulari
normal bulunmustur. Bu nadir hastaligin tanisi tipik erkek

merkeze bagvurdu. Hastanin her iki goziinde gorme 20/40
diizeyindeydi. Hasta idiopatik kistoid makiiler 6dem (KMO)
tanist ile daha detayli aragtirma i¢in kliniZimize sevk edildi.
OKT goriintiilemede hiporeflektif norosensoriyel retinada
bosluga neden olan dekolman saptand: (Sekil 1). Cogunlugu i¢
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niikleer katmanda olmak tizere i¢ ve dis niikleer katmanlarda
cok sayida kiigiik perifoveal hiporeflektif bogluklar tespit edildi.
Fundus floresein anjiyografi (FFA) goriintiilemede floresein
kagag1 saptanmad: ($ekil 1). ERG’de b-dalgas: amplitiidiiniin
azaldig1 izlendi.

Oftalmolojik muayene ve goriintiileme sonrast foveomakiiler
retinoskizis tanist konuldu. Bu nedenle, diger tiim aile iiyelerine
(anne, baba ve 4, 11 ve 17 yaslarindaki 3 kiz kardes) en iyi
diizeltilmis gorme keskinligi (GK) (Erken Tedavi Diyabetik
Retinopati Caligmast eseli kullanilarak), 6n segmentin
biyomikroskopik muayenesi, Goldmann aplanasyon tonometrisi
kullanilarak goz i¢i basinct olgiimii ve dilate fundoskopik
muayene dahil olmak iizere ayrintli géz muayenesi yapilds.
Dijital fundus goriintiileme ve OKT gibi okiiler goriintiilemeler
gerceklestirildi. FFA sadece retinoskizis olan 15 yagindaki
hastaya yapildi. ERG, Uluslararast Gorme Elektrofizyoloji
Dernegi kilavuzuna uygun olarak yapildi.

Dért yagindaki kiz hastada gorme 20/50 diizeyindeydi.
Muayene, goriintilleme ve ERG bulgulart 15 yagindaki kiz
kardesi ile benzerdi (Sekil 2).

Kirk iki yagindaki babada ¢ocuklugundan beri az gorme
semptomlari mevcut olmasina ragmen hasta XLRS tanist
almamugti. Babanin GK sag gozde 20/125, sol gozde 20/100
idi. Fundoskopide her iki makiilada atrofi ve pigment epitelinde
degisiklikler izlendi. OKT goriintillemede makiiler alanda
retinal incelme ve atrofi saptandi (Sekil 3).
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Sekil 1. On beg yagindaki hastanin sag ve sol gozlerine ait OKT goriintiilerinde,
biiyiik hiporeflektif norosensériyel retinada dekolmana neden olan bosluk ile i¢
ve dis niikleer katmanlarda ¢ok sayida kiigiik perifoveal hiporeflektif bogluk
izlenmekeedir

OKT: Optik koherens tomografi
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Sekil 2. Dért yagindaki hastanin sag goziine ait OKT goriintiisiinde, nérosensoriyel
retinada dekolmana neden olan bogluk goriilmekeedir
OKT: Optik koherens tomografi

On yedi yaginda olan kiz hastanin, daha once hi¢ goz
doktoruna bagvurmamig oldugu 6grenildi. Hastanin gorme
diizeyi her iki gozde 20/100 idi. Fundoskopide makiiler atrofi ve
pigment epitelinde degisiklikler saptandi. OKT goriintiilemede
makiiler alanda retinal incelme saptandi (Sekil 4). Beklenmedik
bir sekilde ailedeki hi¢bir XLRS hastasinda periferik retinoskizis
saptanmadi.

Baba ve 17 yasindaki kizinda ERG’de XLRS i¢in tipik olan
a-dalgasi goriilmesine ragmen, b-dalgasinda alcalma gozlenmedi.
Bu durum her iki hastada da makiila pigment epitelinin hasarina
bagli olabilir.

Aile bireylerinin hicbirinde refraksiyonda anlamli bozukluk
yoktu.

Anne ve 11 yagindaki kizinda bilateral gérme 20/20 idi,
okiiler patoloji saptanmadi ve ERG’de anormal bulgu yoktu.

Tartisma

XLRS'nin, ozellikle akraba evliliklerinden dogan
kiz cocuklarda ortaya ¢ikabildigi sinirli sayida caligmada
bildirilmigtir."”® Bu caligmada, akraba evliligi mevcut olan,

idiyopatik makiila 6demi olarak yanlis tant almig 17 yagindaki
kiz hasta ve babada makiiler atrofi, diger 2 kizda (4 ve 15 yas)
ise periferik retinoskizis olmaksizin aktif foveal retinoskizisi

Sekil 3. Babanin sag ve sol goziine ait OKT goriintiilerinde foveada atrofi
izlenmekeedir
OKT: Optik koherens tomografi

Sekil 4. On yedi yagindaki hastanin sag goziine ait OKT gériintiisiinde foveada
atrofi goriilmekeedir
OKT: Optik koherens tomografi
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izlenen bir aile bildirilmektedir. Foveal retinoskizis yaklagik tiim
hastalarda goriilmesine ragmen, erigkin donemde baz: hastalarda
skizis ve kistik degisiklikler kaybolur ve spesifik olmayan
makiiler goriiniim ortaya ¢ikar. Bu spesifik olmayan goriiniim
dogru taniya engel olabilir.” Literatiirde genel olarak 30 yasg
iistii olgularda atrofi izlendigi bildirilmistir, ancak 42 ve 17
yaglarinda olan baba ve kizinda makiiler atrofi saptadik. Her iki
hastada da OKT’de fovea bélgesinde retinal incelme mevcuttu.

Foveomakiiler retinoskizis  goriiniimii  KMO  ile
karigtirilabilir. Ancak retinoskizisli hastalarda FFA genellikle
normaldir ya da makiiler alanin kenarlarinda hafif hiperfloresan
dairesel bir bolge goriiliir.® Ailenin KMO tansi ile klinigimize
sevk edilen ilk tiyesi 15 yasinda bir kizdi. Bu hastanin FFA
sonucunda KMO'yii diisiindiirecek bir kacak saptanmadi. Dért
yasindaki retinoskizisli kiz hastaya ise FFA yapilamadi. Foveal
skizis ile karakterize olan Goldmann-Favre sendromu da ayirict
tanida akilda bulundurulmalidir. Otozomal resesif gecis, siddetli
niktalopi, pigmenter retinopati ve ERG’de a- ve b- dalgalarinin
alcalmast XLRS’den ayirict tanida 6nemlidir.”

Calismanin Kisitliliklar

Caligmamizin  kisitliliklarindan biri anne ve babanin
ailelerinde goriilen gz hastaliklar: ile ilgili verilerin tam olarak
elde edilememesi nedeniyle aile agacinin ¢izilememis olmasidur.
Bir diger kisitlilik ise literatiire katk: saglayabilecek molekiiler
gen analizi yapmamamizdi. Boyle bir analiz kesinlikle, X'e
bagli juvenil retinoskizis igin genotip-fenotip korelasyonlarinin
olasiliklari hakkinda ¢ok degerli bilgiler saglayabilirdi.

Sonug olarak, yagamin ilk on yilinda az gérme ile kendini
gosteren XLRS, akraba evliligi prevalans: yiiksek olan tilkelerde
siklikla tespit edilmekte ve bu iilkelerde genetik danigmanligin
onemi artmaktadir. Nadir gorillen bu hastaligin akilda
bulundurulmasi, bu hastalarin KMO tanist konularak yanlig
tedavi edilmesini onleyecektir. Bu hastalar ayrica ambliyopi,
sasilik, hipermetropi ve astigmatizma gibi yanlis tanilar ile de
tedavi edilebilmektedir. Dogru tani hatali tedavileri énleyebilir
ve hastalarin retina dekolmani geligimi icin risk faktorleri
hakkinda bilgilendirilmesini ve onlem alinmasini saglayarak
retina dekolmani gibi komplikasyonlarin ortaya ¢ikmasi

254

engellenebilir. Ayrica hayvan modellerinde RS (retinoskizis 1)
gen tedavisi sonuglari umut verici oldugundan XLRS hastalarinin
erken tanist daha 6nemli hale gelecektir.
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