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Myotonik Distrofide Kelebek Desenli Makiiler Distrofi:
Olgu Sunumu

Butterfly Shaped Macular Dystrophy in Myotonic Dystrophy: Case Report
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Okiiler komplikasyonlar myotonik distrofili olgularda sik olarak izlenir ve ilk klinik bulgu olabilir. Bu olgularda katarakt, okiiler moti-
lite bozukluklari, hipotoni, retinada pigmenter degisiklikler ve kelebek desenli makiiler distrofi goriilebilmektedir. Bu makalenin amaci
myotonik distrofili bir olguda saptanan kelebek desenli makiiler distrofi birlikteliini sunmak ve tartigmaktir.

Anahtar kelimeler: Myotonik distrofi, kelebek desenli makiiler distrofi

ABSTRACT

Ocular complications frequently present in patients with myotonic dystrophy and may be the first clinical sign. Cataract, ocular motility
changes, hypotony, retinal pigmentary changes and butterfly-shaped macular dystrophy can be noted in these patients. The aim of this
study is to present and discuss butterfly-shaped macular dystrophy in a case with myotonic dystrophy.
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GIRiS

Myotonik distrofi multisistemik, otozomal dominant gegis
gosteren progresif kas yorgunlugu ve myotoni ile karakteri-
ze noromuskiiler bir hastaliktir'.Erigkin yasta goriilen mus-
kiiler distrofilerin en sik tipi olup prevalansi 1/8.000’dir?.
Olgularda kas hastalig1 ile birlikte kardiyak, endokrin,
solunum ve gastrointestinal sistem tutulumu goriilebilir®.
Myotonik distrofi olgularinda en sik goriilen okiiler bulgu
katarakt olup ptozis, okiiler motilite bozukluklari, okiiler hi-
potoni, epiretinal membran, retina pigment degisiklikleri ve
patern distrofi tanimlanmigtir*2!,

Retinanin pigment epitelinin (RPE) patern distrofilerinden
kelebek desenli makiiler distrofi ilk kez 1970 yilinda Deut-
man ve ark.?? tarafindan bildirilmistir. Tipik olarak makiila
altinda RPE katina lokalize, bilateral simetrik kelebek sek-
linde pigmente lezyonlarin varligi s6z konusudur®**. Pig-

menter lezyonlar zaman igerisinde solmakta ve atrofik degi-
siklikler izlenmektedir?.

Bu makalenin amac1 myotonik distrofili bir olguda kelebek
desenli makiiler distrofi birlikteligini sunmak ve tartigmak-
tir.

OLGU SUNUMU

Elli bes yasinda kadin hasta her iki gézde uzun siireden beri
mevcut olan az gorme sikayeti ile klinigimize bagvurdu.
Olguya 8 yil 6nce hastanemiz ndroloji kliniginde myotonik
distrofi tanis1 konmus idi.

En iyi diizeltilmis gorme keskinligi diizeyleri sag gozde 0.5,
sol gbzde 0.7 olarak 6l¢iildii. G6z hareketleri serbest, gozler
primer pozisyonda ortoforik idi. Goz igi basinci bilateral 11
mmHg idi. Her iki gézde hafif pitozis mevcut olup lakrimal
sistem muayenesi normaldi. On segment bakisinda bilateral
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lenste kortikal kesafet artis1 disinda ek patoloji yoktu. Fun-
dus bakisinda bilateral makulada hipopigmenter degisiklik-
ler goriildii (Resim 1a, 1b). Fundus floresein anjiyografide
makiilada ¢izgisel uzanim gosteren hipofloresan ve hiperf-
loresan alanlar saptandi1 (Resim 2a ve 2b). Optik koherans
tomografide sag gozde daha belirgin hiperreflektif subreti-
nal birikimler goriildii (Resim 3a ve 3b). Hastaya kelebek
desenli makiiler distrofi tanis1 kondu. Elektoretinografi ve
elektrookiilografi randevusuna hasta genel durum bozuk-
lugu nedeniyle gelemedi. Aile taramasi dnerildi ancak aile
bireyleri klinigimize bagvurmadi.

1A

Resim 1A4: Sag goz, renkli fundus fotografinda makiilada hipo-
pigmenter degisiklikler

TARTISMA

Okiiler komplikasyonlar myotonik distrofili olgularda sik
olarak izlenir ve ilk klinik bulgu olabilir. Katarakt en sik
goriilen okiiler hastalik olup neredeyse hastalarin tiimiin-
de goriilmekte olup ve 50 yas altinda subkapsiiler katarakt
gelisimi ile karakterizedir ve bu olgularin %33’tinde klinik
olarak anlamlidir. Okiiler kas tutulumu klinikte eksternal
oftalmopleji, motilite bozukluklari, orbikiilaris okuli ve le-
vator palpebrada giigsiizliik, ptozis seklinde kendini gostere-
bilmektedir**. Myotonik distrofili olgularda okiiler hipotoni
saptanabilir, disa akim artisindan kaynaklanabilecegi 6ne

1B

L]

Resim 1B: Sol goz, renkli fundus fotografinda makiilada hipo-
pigmenter degisiklikler

Resim 2A: Sag goz, fundus floresein anjiyografide ¢izgisel uza-
mm gosteren hipofloresan ve hiperfloresan alanlar

-
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Resim 3A4: Sag goz, optik koherens tomografide subretinal hiper-
reflektif birikintiler

Resim 2B: Sol goz, fundus floresein anjiyografide ¢izgisel uza-
mim gésteren hipofloresan ve hiperfloresan alanlar

Resim 3B: Sol goz, optik koherens tomografide subretinal hiper-
reflektif birikintiler
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surilmekle birlikte mekanizmasi net olarak bilinmemekte-
dir?.

Retina pigment epitelinin patern distrofileri yavag progres-
yon gdsteren; retina pigment epiteli seviyesinde sar1 benek,
graniiler veya retikiiler pigment depozitlerinin birikimi
ile seyreden bir hastalik grubudur®. Genellikle derin gor-
me kaybina neden olmamakla birlikte hastalik ilerledik¢e
RPE’de atrofi baslar ve hastada santral gérme kaybi olusabi-
1ir**26, Literatiirde 50 yasindaki olgularda bildirilmis olsa da
gorme kaybi tipik olarak 70 yasindan sonra olur ve klinikte
bu olgulara tani genellikle tesadiifen konmaktadir®?"?, Pa-
tern distrofilerin gruplanmasinda pigment dagilim desenleri
esas alinmistir ve foveomakiiler viteliform distrofi, kelebek
desenli makiiler distrofi, retikiiler distrofi, multifokal pat-
tern distrofi ve fundus pulverulentus olmak iizere bes gruba
ayrilmaktadir. Altta yatan neden kesin olarak bilinmemek-
le birlikte periferin/RDS gen mutasyonu ile iliskili oldugu
gosterilmistir®. Patern distrofiler; myotonik distrofi, Crohn
hastaligi, psodoksantoma elastikum, Mcardle hastaligi ve
maternal kaliimli sagirlik ve diyabet tanili olgularda da iz-
lenmektedir ve bu nedenle tan1 konulan hastalara sistemik
tarama yapilmalidir®®3!,

Literatiirde myotonik distrofili olgularda %25’e varan oran-
larda kelebek desenli makiiler distrofi ve retikiiler distrofi
saptandigi bildirilmistir®*>3, Kimizuka ve ark.’; 49 myoto-
nik distrofili olgunun %26.6’sinda kelebek desenli makiiler
distrofi, %24.5’inde retikiiler pigmenter retina degisiklikleri
ve %43.9’unda periferal atrofik poligonal degisiklikler sap-
tamislardir. Myotonik distrofi hastalarinda prematiir yaslan-
ma mevcut olup patogenezde retina pigment epitel hiicrele-
rinde lipofuscin birikimi oldugu one siiriilmistiir**. Retina
pigment epitelyum kaybi ile birlikte dis retina katlarinda
atrofi mevcuttur*.

Son yapilan ¢alismalarda myotonik distrofili olgularda okii-
ler hastalik olarak lameller makiila deligi ve foveoskizis ile
uveal melanom da bildirilmistir®>,

Myotonik distrofi tanis1 konmus olgularda katarakt sik rast-
lanan bir bulgu olup gérme keskinligindeki azalmay1 agik-
lasa da fundoskopik muayene biiyilk onem tagimaktadir.
Fundoskopik muayenede saptanamayan retina pigment epi-
tel degisiklikleri optik koherens tomografi yardimi ile tani-
nabilmektedir®.

Literatiirde fundus otofloresans goriintiillemenin de bu ol-
gularda floresein anjiyografiye gerek duyulmadan tani koy-
mada yardimei olabilecegi vurgulanmigtir'®. Patern makiiler
distrofide fundus floresan anjiyografideki hipofloresan alan-
larin retina pigment epiteli seviyesinde lipofusin birikimine
bagli oldugu ve bu alanlarin fundus otofloresans goriintiile-
mede tipik cizgisel hiperotofloresan alanlar olarak goriilece-
gi belirtilmistir'.

Sonug olarak myotonik distrofili olgularda kelebek desenli
makiiler distrofi goriilebilir. Bu olgularda katarakt yaninda

makiiler degisiklikler de gérme azliginin nedeni olabilir. Ol-
gularin bu agidan dikkatle degerlendirilmesi gerekmektedir.
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