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NOROKUTAN HASTALIKLARIN
GOZ BULGULARI VE YONETIMI

GIRIS

Norokiitanéz sendromlar olarak da bilinen
fakomatozlar, cilt ve santral ve periferik sinir
sistemi hamartamoz lezyonlari ile karakterize
konjenital hastalik grubudur. Embriyonik ek-
todermden koken alan noral krest hiicreleri,
ektodermal (dorsal kok ganglionlari, periferik
sinir sistemi Schwann hicreleri vb.) ve mezo-
dermal (melanositler, adipoz doku, bag doku
vb.) kokenli yapilari iceren gesitli hiicre toplu-
luklarini olusturur. Bu noral krest hiicrelerinin
anormal olusumu, gogii veya farklilasmasinin
bu sendromlardan sorumlu esas patogenez ol-
dugu distiniilmektedir. !

GOZ BULGULARI VE YONETIMI

Norofibromatozis tip 1

Lisch nodiilleri (Resim 1), norofibromatozis
tip 1 (NF1) de en sik goriilen goz bulgusudur,
ve genellikle NF2'de goriilmez. Iriste goriilen
Lisch nodiilleri asemptomatik melanositik ha-
martomlardir ve ge¢ ¢cocukluk déoneminde or-
taya cikar. Siklikla irisin alt yarisinda yerlesim
gosteren kiigiik (<1-2 mm), kubbe-sekilli, ten
rengi-koyu kahverengi arasi tonlarda olabilen
nodiiler olusumlar seklinde goriiliirler. Lisch

Duygu GULMEZ SEVIM!

nodiilii prevalansi 3 yas alt1 NF1'li ¢ocuklarda
%5 iken, 3-4 yaslarinda %42, 5-6 yasta %55, 21
yas iizeri eriskinlerde ise %100 ulagsmaktadir.?

Resim 1. Norofibromatozis tip 1 hastalarina ait
Lisch nodiillerinin biyomikroskopik goriintiileri

Optik yolak tiimoérleri (gliomlar vb) NF1’in
sik goriilen goz bulgularindandir ve hastalarin
%5-25'inde goriiliirler’ Bunlar siklikla optik
siniri igine alan diigiik-gradeli pilositik astrosi-
tomlardir. Unilateral olabilecegi gibi, bilateral
olup optik kiazmay1 da etkileyebilirler (Resim 2).
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Resim 2. Norofibromatozis tip 1 tanili iki ayr1
pediatrik olguda optik gliom manyetik rezonans
goriintilleme gorlintiisii. a) Sol intraorbital op-
tik sinir belirgin kalin izlenmekte, ancak belirgin
kontrast tutulumu mevcut degil. b) Sol optik sinir
trasesinde optik kiazma anterior komsulugunda
optik gliom ile uyumlu kalinlik artis.

Bu gliomlar gérme yollarinin disinda (be-
yin sap1 vb.) da bulunup, NFI'li ¢ocuklarda
kranial néropati, bas agrisi ve ek norolojik bul-
gulara sebep olabilirler. Optik yolak tiimorle-
rinin sik bulgulari, azalmis gorme keskinligi,
renkli gorme kaybi1 ve gérme alani defektidir,
ancak gorme defekti hastalarin %50’sinden
daha azinda goriilmektedir. * Orbital tutulumu
olan hastalarda proptozis ve/veya sasilik da go-
riilebilir.
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Norofibromatozis tip 1 olgularinda bir bas-
ka bulgu pleksiform nérofibromlardir. Olgula-
rin %10’undan daha azinda goriilebilen benign
cilt timorleridir. * Yerlesim yeri siklikla kas,
kapak, orbita ve sakak bolgesidir. Bu noro-
fibromlar yumusak kivamlidir, palpasyonla
bir “solucan kesesi” hissi verir ve kapakta kla-
sik “S-seklinde deformite” yapar. Pleksiform
norofibromlar proptozis, sasilik, ambliyopi,
konjenital glokom ve kafatas: deformitelerine
sebep olabilir. Lezyonlar benign olsa da, masif
biiyiikliiklerde olup kozmetik bozukluklara yol
acabilir. Biiyiik sfenoid kanadin incelmesi veya
yokluguna sebep olan bir kemik anomalisi
olan sfenoid kanat displazisi, orbitay: etkileyen
pleksiform norofibromlar ile iliskili olabilir. 3

Norofibromatozis tip 1 olgularinin yalnizca
%1-2’sinde goriilen nadir bir bulgu olsa da, bu
olgularda glokom gelisimi agisindan da artmis
risk vardir. * Glokomlu olgularin ¢ogu st ka-
pak pleksiform norofibromu ile iliskilidir. ®

GOz Bulgularinin Tanisi

Lisch nodiilii biyomikroskop muayenesi ile
konabilir, ancak kii¢iik yas grubunda muaye-
neye uyumda zorluk, kiigiik ve yass1 lezyonlar
veya lezyonlarin iris kriptlerinin arasinda yer-
lesebilmesi nedeni ile tan1 koymak zor olabilir.
Lisch nodiillerinin tespitinde 6n segment optik
koherens tomografi (OKT) ve ultrason biyo-
mikroskopiden de faydalanilabilir.

Optik yolak gliomlar1 gorme kaybi, renkli
gorme bozuklugu ve gorme alani defektlerine
sebep olabilir, bu nedenle bu tiimérlerin taran-
masinda gorme alani testi yapmak onemlidir.
Ancak bu tetkiki kii¢iik hasta grubunda uyum
zorlugu nedeni ile uygulamak zordur ve gor-
me azlig1 hastalarin %50’sinden daha azinda
ortaya ¢ikar. ¢ Bunlar géz oniine alindiginda
optik yolak tiimorlerinin tanisinda manyetik
rezonans goriintiileme (MRG) en iyi tan1 yon-
temidir. Calismalarda optik yolak tiimorii olan
olgularda retina sinir lifi tabakasinda incelme
de gosterilmistir. 7
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Tedavi

Lisch nodiilleri tedavi gerektirmeyen ve gérme
keskinligini etkilemeyen benign lezyonlardir.
NF1 tanili ¢ocuklar géz hekimleri tarafindan
gorme keskinligi, gorme alani ve renkli gérme
muayenesi ile olas1 optik yolak tiimdrlerinin
tani ve takibi agisindan yillik takip edilmelidir.
Baz1 yazarlar beyin ve orbita MRG tetkikini
bu tarama tetkiklerinde bir bozulma oldugun-
da Onerse de, rutin tarama Oneren yazarlar da
mevcuttur. ® Gérme kaybina sebep olan ilerle-
yici optik yolak tiimorleri kemoterapi ile tedavi
edilebilir, radyoterapi de bir secenek olmasina
ragmen olas1 norolojik komplikasyonlar ve
radyasyona ikincil gelisebilecek olasi malig-
niteler nedeniyle ¢ok kiiciik yas ¢ocuklarda
genellikle onerilmez.’ Eslik eden hidrosefali
varliginda beyin omurilik sivis sant cerrahileri
gerekli olabilir.

Tumoriin yerlesimi ve vaskiiler yapisi nede-
ni ile benign pleksiform nérofibromlarin cer-
rahi eksizyonu ¢ok zorlu olabilmektedir. Yiiz-
deki tiimorlerin hayati kanama riski yiiksektir.’
Fibroblast inhibitorleri, MAPK yolagindaki
kinaz inhibitorleri ve mTOR inhibitorleri gibi
ajanlarla tedavilere yonelik ¢alismalar devam
etmektedir.!*!!

Norofibromatozis tip 2

Okiiler bulgular NF2de, NF1den ¢ok daha na-
dirdir. NF1de sik goriilen optik gliomlarin ak-
sine, NF2'de goriilen tipik timor tipi optik si-
nir kilif menenjiomlaridir. Manyetik rezonans
goriintiilerde optik gliomlarda goriilen optik
sinirdeki fuziform genislemenin aksine, kilif
menenjiomlarinda goriilen kontrast tutmayan
optik sinirin komsulugunda kontrast tutan op-
tik sinir kilifinina ait “tram track sign (tramvay
hatt1 goriiniimii)” tipiktir. Diger sik goriilen
bulgular, katarakt, retina ve retina pigment epi-
tel hamartomlari, sasilik, ambliyopi ve ekstra-
okiiler hareket anomalileridir. NF2'de bilateral
vestibiiler Schwannom’lar tipiktir. Sekizinci
kranial sinirdeki bu lezyonlar komsulugundaki
besinci, altinci ve yedinci sinirde disfonksiyon
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da yaparak okiiler bulgu ve belirtilere yol aca-
bilir (yiizde his kaybi, agr1, diplopi, agikta kal-
ma keratopatisi vb.)

Tuberoz skleroz

Tuberoz skleroz (TS) klasik intraokiler bul-
gusu retinal astrositik hamartomlardir (Resim
3). Olgularin %50’sinde goriilebilen benign
lezyonlardir ve makula ve optik diski etkileme-
dik¢e gorme keskinligi etkilemezler. > Bu lez-
yonlar ii¢ farkli morfolojik tipte goriilebilir: a)
yassl, yiizeyi diizgiin, kalsifikasyon icermeyen,
yari-saydam lezyonlar b) opak, eleve, multi-
nodiiler, kalsifikasyon igeren “dut” lezyonlar
c) her iki 6zelligi de gosteren transizyonel lez-
yonlar

Diger okiiler bulgular ise, retinal giive ye-
nigi depigmentasyon sahalari, palpebral anji-
ofibromlar (Resim 4), kolobomlar ve sektorel
iris depigmentasyonudur.

Resim 3. Tuberosklerozlu pediatrik olgulara ait
fundus gortntileri a) 15 yasinda bir kiz tube-
roskleroz olgusuna ait retinal giive yenigi depig-
mentasyon alanlar1 b) 6 yasinda bir erkek tube-
roskleroz olgusuna ait multiple retinal astrositik
hamartomlar
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Resim 4. Tuberosklerozlu 16 yaginda medikal te-
davi ile kontrol altinda glokomu da olan bir kiz
hastanin ytiz bélgesinde yaygin anjiofibrom go-
runtusi

GOz Bulgularinin Tanisi

Retinal astrositik hamartomlar fundus mua-
yenesi, floresein anjiografi veya OKT ile tani
alabilir. Saydam olan, yassi, yiizeyi diizgiin
lezyonlar fundus muayenesi sirasinda gozden
kagabilir. Yass1 lezyonlar siklikla bir damar
kenarinda lokalize iken, opak, eleve lezyonlar
peri- veya epipapiller yerlesim gosterir. ** Flo-
resein anjiografi ve OKT yass1 lezyonlari, eleve
lezyonlardan ayirmada ve vaskiilarizasyonu
gostermede yardimci olur. Retinal pigment de-
gisiklikleri fundus muayenesi ile, kapak anjio-
fibromlar: ise muayene veya eksizyonel biyopsi
ile tan1 alir.

Tedavi

Retinal astrositik hamartomlar siklikla gorme
kaybina yol agmaz ve yillik takip edilebilir. Tu-
beroskleroza bagli ndbetlerin tedavisi icin vi-
gabatrin kullanan olgularda, vigabatrine bagh
olas1 retinal hasar ve gorme kayb:i a¢isindan
siki oftalmolojik takip yapilmalidir.

Sturge-Weber Sendromu

Sturge-Weber sendromunun (SWS) en sik
karsilagilan okiiler bulgusu %30-70 goriilme
siklig1 ile glokomdur. ** Glokom bilateral ola-
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bilecegi gibi, unilateral de olabilir ve unilateral
glokom tipik olarak ipsilateral porto-sarabi le-
kesi ile iligkilidir (Resim 5). Konjenital veya ya-
samin ilk 2 yilinda gelisen glokom buftalmus,
korneal bulaniklik ve megalokornea gibi kor-
neal degisiklikler ile siklikla iligkilidir. Ancak
¢ocukluk ¢aginin daha ileri donemlerinde ge-
lisen glokom siklikla yalnizca agrisiz, ilerleyici

gorme alani kaybina sebep olur.

Resim 5. Sturge-Weber sendromlu 11 yasinda bir
erkek olguda ipsilateral porto-sarabi lekesi go-
riiniimii ve ayn1 goézde konjonktival damarlarda
belirginlik ve tibbi tedavi ile kontrol altinda olan
glokom varlig1 mevcut.

Koroid hemanjiomlar1 %20-70 SWS ol-
gusunda goriliir ve bu sendromun sik karsi-
lagilan okiiler bulgularindandir (Resim 6). °
Koroid hemanjiomlar: diffiiz veya lokalize ola-
bilir, SWSde en sik goriileni ise diffiiz koroid
hemanjiomlaridir. Bu koroid hemanjiomlar1
genellikle tek tarafli ve porto-sarabi lekesi olan
tarafta ipsilateral olarak izlenir. Siklikla arka
kutupta bulunur ve perifere dogru yogunlugu
azalir, ancak tiim fundusu da kapsayabilir. Bazi
koroid hemanjiomlar: retinal komplikasyonla-
ra ve olast gorme kaybina yol agabilir (retina
pigment epitel atrofisi, subretinal hemoraji, se-
roz retina dekolmany, kistoid makula 6demi vb
(Resim 6)).

Goz Bulgularinin Tanisi

Glokom progresyonu goz i¢i basing 6l¢timle-
ri, optik sinir degerlendirmesi ve gorme alani
testi ile takip edilir. Fundus muayenesi ile ko-
roid hemanjiomlarinin klasik “domates ketca-
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Resim 6. Makula inferiorunda lokalize koroid hemanjionu olan pediatrik olgunun fundus floresein anjiog-
rafi ve optik koherens tomografi gériintiisii. Anjiografide koroidal hiperfloresans ile beraber, optik koherens
tomografide koroiddeki ekskavasyon ve hem intraretinal kistoid makula 6demi, hem de subretinal sivinin
eslik etmesi dikkati ¢cekmekte.

br” goriintimii yakalanabilir. Enhanced depth
imaging (EDI)-OKT ve MRG okkiilt koroid
hemanjiomlarinin tanisinda kullanish olabilir.

Tedavi

Erken dénem glokomda medikal tedavi sege-
nekleri kullanilsa da, trabekiilotomi ve gon-
yotomi gibi ileri cerrahi miidahalelere ihtiyag
duyulabilmektedir.

Yiizdeki porto-sarabi lekeleri genellikle te-
davi gerektirmese de, rekonstriiktif veya koz-
metik sebeplerle lazer ile tedavi edilebilir.

Makiila 6demi veya eksudatif retina dekol-
mani gibi gorme kaybina yol agan semptomatik
koroid hemanjiomu olgularinda fotodinamik
tedavi, lazer fotokoagiilasyon, eksternal-beam
radyoterapi, brakiterapi ve anti-vaskiiler endo-
telyal growth faktor (VEGF) tedavi yontemleri
kullanilabilir.

Von Hippel-Lindau Hastalig

Retinal kapiller hemanjioblastom (RKH), (Re-
sim 7) Von Hippel-Lindau (VHL) hastaliginin
karakteristik intraokiiler bulgusudur. Retinal
kapiller hemanjioblastomlar dilate ve kivrimli
damarlar1 iceren yuvarlak, kirmizi lezyonlar-
dir. Sekil ve boyutu farklilik gosterebilir ve re-
tina periferinde, makula veya optik diskte yer-
lesim gosterebilir. VHL hastaliginda multifokal
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ve/veya bilateral goriilebilir. ' Hastalarda RKH
goriilme ortalama yag1 25’tir ve bu bulgu VHL
hastaliginin en erken bulgularindan biridir. ¢
Cogu RKH baslangicta semptom vermese de,
zaman igerisinde progresyon gosterip, gorme
kayb1 yapabilir. Diger olast RKH komplikas-
yonlar1 retinal eksudasyon (Resim 7), neovas-
kiiler glokom ve traksiyonel retina dekolmani-

dir.

GOz Bulgularinin Tanisi

Dilate fundus muayenesi RKH’lerin bir ¢ogu-
nun tespitinde yeterlidir. Bu muayene 1 yastan
itibaren yillik olarak diizenli yapilmalidir. '¢
Oftalmoskop ile goriilmesi zor kiigiik perifer
yerlesimli RKH’lerin tanisinda fundus florese-
in anjiografi yardimci olabilir.

Tedavi

Gorme kaybinin ve olast korliigiin 6nlenebil-
mesi icin RKH’lerin erken tan1 ve tedavisi ¢cok
onemlidir. Periferik lezyonlarin tedavisinde la-
zer fotokoagiilasyon ve kriyoterapi siklikla kul-
lanilmaktadir. Optik disk lezyonlar1 ise lazer
fotokoagtilasyonun yol agabilecegi olas1 hasar-
lar sebebi ile tedavisiz takip edilebilir. '* Optik
sinir tiimorleri i¢in anti-VEGF tedaviler dene-
negelse de ileri ¢alismalara ihtiyag vardir. 7

W
(@]
-
Cc:
=
o

ILIIIBUQA OA 1IBINBING ZQ5) ULIE|YI|B1SEH UBINYOION



=
O:
v
o
~
5:
>
=
T
>
%!
>
c
~
-
>
e

Temel Pediatrik Noroloji: Tani ve Tedavi

Resim 7. Retina inferior periferinde yerlesimli retinal kapiller hemanjioblastoma ait fundus fotografi (renkli
gerceve icerisinde) ve fundus floresein anjiografi goriintiisii. Renkli fundus fotografinda 6zellikle lezyon
cevresinde ve retinada daginik retinal eksudasyonlar goriinmekte ve fundus floresein anjiografide heman-
jiomun yogun kontrast madde tutusu ve besleyici damarlarin dilate ve kivrimli goriiniimii dikkati cekmek-

tedir.
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tografi.

Ataksi Telenjiektazi

Ataksi telenjiektazinin en sik okiiler bulgusu
konjonktival telenjiektazilerdir. '* (Resim 8)
Konjonktival telenjiektaziler siklikla 5-8 yas
arasinda ortaya gikar. ¥ Ataksi-telenjiektazili
olgularda gorme diizeyi siklikla etkilenmez,
ancak g6z hareket kontrol anomalileri bu olgu-
larda sik goriiliir (nistagmus, okiilomotor ap-
raksi, konverjans ve akomodasyon anomalileri,
sasilik ve sakkadlarda bozulma vb)

Tedavi

Konjonktival telenjiektaziler kozmetik agidan
rahatsizlik verebilse de, gorme kaybina yol ag-
maz ve tedavi edilmezler. Sasilik icin cerrahi

Resim 8. Ataksi telenjiektazi tanisi olan 10 yasinda bir erkek olguya ait konjonktiva telenjiektazilerinin fo-

yapilabilir. Bu olgularda eslik eden g6z hareket
bozukluklar: i¢in 4-aminopiridin gibi ilaglar
denense de, ileri ¢aligmalara ihtiyag vardir. *
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