OLGU SUNUMU/CASE REPORT

Erigkin Tip Foveomakiuler Vitelliform
Distrofili Bir Olgu Sunumu

Adult Onset Foveomacular Vitelliform Dystrophy: A Case Report

Bilge ERAYDIN', Nurullah KOCAK?, Yiiksel SULLU’

0Z

52 yasinda kadin hasta son birka¢ aydir her iki gozde baslayan bulanik gorme ve gorme azlig: sikayeti ile klinigimize bagvurdu. Gorme
duzeyleri snellen eseli ile sag gozde 0.4 sol gozde 0.1 olarak tespit edildi. On segment muayenesi her iki gozde dogaldi. Fundus muayenesinde
makulada yuvarlak keskin siirli lezyon icerisinde yer yer lekeli atrofik alanlar ve lezyonun alt sinirinda ¢irpilmig yumurta benzeri gortinum
mevcuttu. Optik koherens tomografide her iki goz makulada norosensoryel retina altinda RPE duizeyinde hiporeflektif bolge tespit edildi.
Mevcut bulgular ile hastada erigkin tip foveomakiiler vitelliform distrofisi oldugu dusuinuldi. Hastaya herhangi bir tedavi uygulanmad: ve
takip onerildi.

Anahtar Kelimeler: Erigkin tip foveomakiiler vitelliform distrofi, fundus florosein anjigrafi, optik koherens tomografi.

ABSTRACT

52 years female patient came to our clinic complaints with blurred vision and vision loss for the last few months. Visual acuity was detected 0.4
and 0.1 snellen scale at her right and left eye respectively. Slitlamp evaluation revealed normal anterior segments. Fundoscopic examination
showed spotted atrophic areas and beaten egg-like appearance at the lower border of the round sharp macular lesion. Hyporeflective area was
detected under the neurosensorial retina at RPE level with OCT in both eyes. With these clinical findings patient was diagnosed as adult onset
vitelliform dystrophy. Any treatment wasn’t applied to patient and he was called to follow properly.

Key Words: Adult onset foveomacular vitelliform dystrophy, fundus florosein angiography. optic coherens tomography.

GIRIS

Best vitelliform distrofi retina pigment epiteli (RPE) ve altinda lipofuksin birikimi ile karakterize nadir gorulen bir makula
distrofisidir.! Kalitim genellikle otozomal dominanttir. 11q13 kromozomunda yer alan BEST1 genindeki mutasyon sonucunda
RPE hiicrelerinin basolateral kenarinda yer alan bestrophin protein yapimi defektiftir.>* Hastalik genellikle ilk iki dekad igeri-
sinde baglayip simetrik tutulum gosterir. Erigkin tip foveomakiiler vitelliform distrofi (ETFVD) ise daha ¢ok 40 yasindan sonra
gorilmekte olup BEST1 gen mutasyonu yaninda 6p kromozomu tizerindeki RDS geni de sorumlu tutulmaktadir. Genetik gecis
belirsiz olup ailesel sporadik vakalarin oldugu bildirilmistir.*
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ETFVD’de hastalar erken donemde asemptomatiktir, ilerle-
yen donemde bulanik gorme ve metamorfopsi ile baglayan
bilateral gorme kaybi gelismektedir. Lezyonlar % disk ¢api
buyuklugunde, bilateral, cevresi pigmente, yuvarlak yada
oval eleve subretinal depozitlerdir.>® Bazi olgularda maku-
lar druzen eglik edebilir. Zaman igerisinde lezyon bolgesinde
koryoretinal atrofi ve koroid neovaskiller membran geligebi-
lir.” Tedavisinde intravitreal anti-VEGF (vascular endotelial
growth factor) kullanilan ve olumlu sonuclar bildirilen vaka
takdimleri bulunmaktadir.”® Nadir gorilen bir vaka olmasi
nedeniyle ETFVD’li olguyu sunmay1 amagladik

OLGU SUNUMU

Elli iki yasinda kadin hasta son bir ka¢ aydir her iki gozde
baglayan gorme azligi ve bulanik gorme sikayeti ile klinigi-
mize bagvurdu. Hastanin 6zge¢misinde bilinen bir sistemik
hastalig1 ve ila¢ kullanim hikayesi yoktu. Kiz ve erkek karde-
sinde de tan1 konmamis benzer gorme azlig1 sikayetleri mev-
cuttu. En iyi duzeltilmis gorme keskinlikleri snellen eseli ile
sag gozde 0,4 sol gozde 0,1 olarak tespit edildi. Her iki goz
on segment muayeneleri dogal goz tansiyonlart normal olarak
olculdi. Fundus muayenesinde her iki goz optik disk dogaldi.
Makulada yuvarlak keskin sinirli lezyon icerisinde yer yer le-
keli atrofik alanlar ve lezyonun alt sinirinda ¢irpilmig yumurta
benzeri gorunim mevcuttu (Resim 1). Hastaya optik kohe-
rens tomografi (OKT), fundus florosein anjiografi (FFA) ve
fundus otoflorosan (FOF) goruntuleme yapildi. Otofloresans
goruntillemede lezyon sinirlari igerisinde homojenligini yitir-
mis dagiik karakterde artmig otofloresans sinyalleri goruldi.
FFA erken donemde aktif lezyon bolgesinde hipofloresans ve
atrofik sahalarda pencere defektine sekonder hiperfloresans
izlendi (Resim 2).

OKT goruntulemesinde, her iki goz makulada norosensoryel
retina altinda RPE duizeyinde madde ve hiporeflektif bolge
olarak goriilen siv1 birikimi tespit edildi (Resim 3).

Literaturde tedavi agisindan anti-VEGF kullanimi ile ilgili
bildirimler olmugsa da gorme keskinligini arttiran bir yakla-
sim tanimlanmamigtir. Koroid neovaskiller membrani ve int-
raretinal s1visi bulunmayan hastamizi intravitreal anti-VEGF
yapmaksizin takip etmeyi uygun gordik.

Resim 1: Makulada atrofik alanlar ve lezyonun alt stnirinda ¢irpil-
mig yumurta benzeri goriintim.

Resim 2a: Fundus otofloresan goriintiilemede lezyon icerisinde da-
gk karakterde hiperotofloresans, 2b: FFA’da aktif lezyon bolge-
sinde hipofloresans, atrofik sahalarda pencere defektine sekonder
hiperfloresans izlenmekte.

Resim 3: Norosensoryel retina altinda subretinal sivi birikimine se-
konder hiporeflektif alan.

TARTISMA

ETFVD’li hastalar erken donemde asemptomatik olup genellik-
le 4. dekaddan sonra baglayan bulanik gorme, metamorfopsi ve
gorme azlig sikayeti ile bagvururlar. Juvenil Best hastaligi’nin
aksine foveal lezyonlar kuiguktur, semptomlar daha gec ve orta
siddette ortaya cikar. ETFVD ilerledik¢e koryoretinal atrofi ve
koroidal neovaskiller membran (KNVM) gelisimine bagli gor-
me kaybi siddetlenebilir. Hastamiz son birkag¢ aydir farkettigi
gorme azligi sikayeti ile klinigimize bagvurmustu.

KNVM ve ETFVD’ye ait lezyonlarin fundus floresein anji-
ografisinde hiperfloresans gostermesi nedeniyle ayrimi gii¢
olabilir.” KNVM’de ge¢ donemde lezyon bolgesinde sizinti
goruluirken ETFVD’de goriilmez. Hastamizin FFA’sinda er-
ken donemde aktif lezyon bolgesinde hipofloresans ve atrofik
sahalarda pencere defektine sekonder hiperfloresans izlen-
mekteydi. Ge¢ donemde lezyondan sizint1 izlenmedi. Her iki
gozde de lezyon duzensiz hiperfloresan halka ile ¢evrelen-
mis goruinumdeydi. Benzer gorunuiimleri nedeniyle koroidal
neovaskiller membrandan ayriminda fundus otofloresans ve
optik koherens tomografiden yararlanildi. FOF goruntiile-
mede KNVM’de izlenen hipootofloresans yerine hastamizda
daginik karakterde artmis otofloresans sinyalleri mevcuttu.
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ETFVD’de hiperreflektans veya golgelenme olmaksizin
santral subretinal kalinlasma, norosensoryel retina altinda hi-
poreflektif bolgeler izlenmektedir. KNVM’da ise neovaskii-
larizasyon ve fibrozise sekonder hiperreflektans, subretinal,
intraretinal sivi birikimi, kanama ve eksuidasyona sekonder
golgelenme gorulmektedir.®® Hastamizda subretinal hiporef-
lektif alanin s1v1 birikimi oldugu dusunuldu. Hiperreflektans
veya golgelenme izlenmedi ve KNVM dusunilmedi. Sikayet-
lerin baglangig yas1, fundus gorunumi, FFA ve OKT bulgulart
ile hastamizin tanisinin ETFVD oldugunu dusuindik.

ETFVD’de henuiz etkinligi kanitlanmis bir tedavi yontemi bu-
lunmamaktadir. Tedavide intravitreal anti-VEGF kullanilan ve
olumlu sonuglar bildirilen olgular bulunmaktadir.”® Gallego ve
ark.,® 6 hastalik serilerinde okult KNVM oldugunu dusunerek
3 ay boyunca aylik ranibizumab enjeksiyonu yapmuislar, gor-
me keskinliginde artig ve metamorfopside azalma bildirmisler-
dir. Ulkemizden bildirilen, sadece subretinal depoziti olan ve
KNVM’si olmayan bir olguda bilateral aylik ti¢ doz intravitreal
ranibizumab tedavisi uygulanmis. Dort ay sonunda hastanin bir
gozinde gorme duizeyinde artig saptanirken diger goziin gorme
duzeyinin sabit kaldig1 bildirilmistir.” Lee ve ark.,'’ise dort ay
boyunca aylik intravitreal bevacizumab enjeksiyonlari yapilan
bir olguda subretinal depozitlerde azalma buna karsin gorme
keskinliginde azalma ve metamorfopside artig oldugunu bildir-
mistir. KNVM gelismeyen hastamizi enjeksiyon yapmaksizin
takip etmeyi planladik. Intravitreal ajanlarin ETFVD’deki etki
mekanizmasi ve etkinligi hentiz net olarak gosterilmemis olup
bu amacla daha fazla sayida hasta iceren serilere ve uzun sureli
caligmalara ihtiyag vardir.
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