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Optik disk soluklugu (ODS) optik siniri etkileyen enflamatuvar hastaliklar, nutrisyonel yetersizlikler ve herediter

dejeneratif hastaliklar gibi bircok rahatsizlikla iligkili olabilir. Koni distrofisi nadir gériilmekle bir likte ODS
tanisinda akla gelmelidir. Elektroretinografi (ERG) koni -rod distrofisi tanisinda 6nemli bir tant aracidir. Makalede
ODS disinda nérolojik muayeneleri normal olan ve koni distrofisi tanst alan bir hasta bildirilmistir.

Anahtar kelimeler: Optik disk soluklugu, Koni distrofisi, Elektroretinografi.
Cone Dystrophy: A Specific Entity Which Should Be Kept In Mind At Diagnosis of Optic Disc Pallor.

Optic disc pallor is associated with a wide variety of disorders that affect optic nerve; including in flammatory
disorders, nutritional deficiencies, and heredodegenerative disease. Cone dystrophy is rare but must be kept in

mind as a cause of optic disc pallor. Electroretinography is an important diagnostic tool in diagnosis of cone -rod
dystrophy. We report a case of cone dystrophy which has normal neurological findings except optic disc
pathology.

Key words: Optic disc pallor, Cone dystrophy, Electroretinography.

Optik disk soluklugu néroloji pratiginde seyrek olmayan bir bulgudur. Optik atrofi ile birlikte retinal damarlarin ve
makulanin normal gériinmesi ve non -spesifik gérme alani defektleri optik sinir tutulumunu akla getirir. Optik disk
soluklugu vaskiiler, enflamatuvar, enfeksiy6z, kompresif, demyelinizan, toksik, travmatik, metabolik, endokrin,
kojenital, herediter, dejeneratif ve idyopatik kékenli olarak ortaya ¢ikabilir.

OLGU

2 yil iginde yavas gelisen gérme kayb: yakinmastyla gelen 22 yasindaki kadin has ta nérolojik yénden degerlendirildi.
Noérolojik muayenede bilateral temporal solukluk disinda anormal bulgu saptanmadi. Oftalmolojik muayenede gérme
her iki gézde 1 mps diizeyinde idi ve santral gérme Ozellikle etkilenmisti. Renkli gérme bozuktu. Fundusta ay rica
foveal refle kaybt vardi. Bull’s eye makulopati izlenmedi ve floresan fundus angiografi (FFA) normaldi. Kranial MRG
incelemesi, duyusal uyarilmis potansiyelleri ve beyin sapt isitsel uyarilmis potansiyelleri normal olan hastanin gorsel
uyarilmis potansiyel yanitlart iki tarafl olarak kayipti. Incelemelerin bu asamasinda baska bir noroloji klinigine yatan
hastaya yapilan BOS tetkikinde oligoklonal band saptanmadigi fakat olast multipl skleroz tanistyla yiiksek doz steroid
baslandigi 6grenildi. Steroid tedavisinden yara gérmeyen hasta, klinigimize bagvurmasi tizerine tekrar degerlendirildi.
Hastada demyelinizan bir hastaliktan cok retinanin reseptif hiicrelerine ait bir disfonksiyon olabilecegi disiiniilerek
Elektroretinografi (ERG) yapildi. ERG’de rodlatla i liskili skotopik yanitlarin normal olmasina karsin konilerle iliskili
fotopik yanitlarin anormal bulunmasi ile koni distrofisi tanist kondu (Resim 1).
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Optik disk soluklugu ile karsilasilinca bir ¢ok ayirict
tant akla getirilmelidir. Anterior iskemik néropati ve
vaskilitik sendromlar optik disk solukluguna neden
olabilirler. Sistemik arastirmalar ve vaskilit belirtecleti
ayirict tantya yardimet olur.? Yavas gelisen progresif
bir gérme kaybr ile birlikte optik disk solukl ugu optik
sinir zerine bastyt akla getirebilir. Goériintileme
yontemleriyle boyle bir  olasiligt etmek
mimkindir.  Spinoserebellar  dejenerasyon — gibi
nérodejeneratif sendromlarda optik atrofi ile birlikte
gesitli norolojik bulgular da mevcuttur .3* Travmatik
kokenli optik atrofi anamnezde travmanin olmast
disinda travmaya baglt diger oftalmolojik bulgularin
(iris sfinkter yirtiklari, lens subluksasyonu, korneal
skarlar) olmast durumunda 6n plana cikabilir. Alkol,
titin gibi toksik maddeler ve B12, folat eksiklikleri
gibi metabolik nedenlerle iliskili optik atrofi anamnez
ve biyokimyasal tetkiklerle aydinlatilabilir. Leber’in
herediter optik atrofisinde aile Sykustiniin olmast
yaninda genis santral skotom ve renkli gérme kaybt
mevcuttur. Tek gézde baslayan v e haftalar ya da aylar
icinde diger gbze de gecen progresif gérme kaybi ve
fundusta peripapiller teleanjiektaziler ve psédo disk
6deminin olmast tantya yardimeidir. Bu olgularin ¢cogu
Uciincl dekattaki erkeklerdir ve ERG’leri normaldir .45
Yavas gelisen vizyon kaybinda enflamatuvar ve
enfeksiy6z nedenler de rol oynayabilir. Sifiliz, lyme
hastaligi, sarkoidoz gibi olasiliklar uygun laboratuvar
tetkikleri ile diglanabilir. Demyelinizan hastaliklarda
da optik disk soluklugu olmast sik gorilen bir
durumdur. Eksaserbasyon ve remisyon 6ykisi, diger
nérolojik bulgularin varhigl, MRG ‘de tipik bulgularin
olmast ve BOS bulgular tantyr netlestirir .6 Optik disk
soluklugu disinda bir bulgunun olmamasi halinde
retinal hastaliklarin arastirtimast ve ERG’ nin 6nemi
ortaya ¢tkmaktadir.

ekarte

Herediter bit bozukluk olan koni distrofisi retinitis
pigmentoza’nin ayirict tanisinda disiintlmesi gereken
bir tamudir. Gorme keskinliginde azalma ve renkli
gérme kaybiyla baglar ve iletleyen siirecte periferik
g6rme kaybolur.

Koni distrofisi siklikla geng¢ yaslarda ortaya ¢tkmakla
birlikte bazen besinci ve altinct dekatlarda goriilebilir.
Olgularin  ¢ogu  sporadiktir. Otozomal dominan,
resesif ya da sekse baglt gecis de olabilir. Yavas
gelisen progresif bir gérme kaybi vardir. Renkli gérme
baslangicta gérme keskinligi iyi iken etkilenmemis
olabilir ancak giderek belirgin hale gelir. Birlikte
hemeratopi de siklikla vardir. Gérme alani defekti
santral ve parasantral skotomlar  seklindedir.
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Resim 1. Hastaya ait ERG incelemesinde rodlarla iligkili
skotopik yanitlar normal olmasina karsin, konilerle iligkili fotopik
yanitlarin kayboldugu goriildi.

Makulada “bull’s eye” makulapatinin varli §1 taniya
yardimcidir, ancak her zaman gérilmeyebilir.”Bull’s
eye makulapati” FFA ile daha iyi gérilebilir .7-1!

Koni distrofisi tanisinda en o6nemli yeri ERG
almaktadir. Azalmis ya da kaybolmus koni ERG
yanutina karsin daha az bozulmus rod ERG yanit1 tant
koydurucudur. Baska bir ifadeyle rodlar ile iligkili
skotopik ERG’deki yanitlarin normal olmasina karsin
koniler ile iliskili fotopik ERG yanitlarinin kayb: taniyi
netlestirir.®!1213  Bizim  olgumuzda  nérolojik
muayenede optik disk soluklugu disinda anormal lik
saptanmad.

Goruntileme teknikleri ve laboratuvar bulgular ile
aterosklerotik ve vaskdlitik nedenler disland: , beyin
hasart gozlenmedi. ERG incelemesi sonrasinda
ODS’nin  koni  distrofisine baglt olduguna karar
verilen olgu nadir gorilmesi ve ayirict tanida
distnilmesi  gerekliligini  vurgulamak — agisindan
sunuldu.
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