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OZET

Nanoftalmus nadir ve genellikle ciddi komplikasyonlari olustuktan sonra orta yas l(stiinde tani konan kongenital bir

g6z anomalisidir. Bu c¢alismada erken dénemde tani konularak izlenen 4 nanoftalmus olgusu sunulmakta, tani kriterleri,

genetik gecis Ozellikleri irdelenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Nanoftalmus, yiiksek hipermetropi, basit mikroftalmi
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SUMMARY

FOUR CASES OFNANOPHTHALMOS

Nanophthalmos is a rare congenital eye malformation which is generally recognized in middle age after serious

complications developed.. In this report four early diagnosed nanophthalmia cases are presented and also diagnostic

criteria, inheritance and various modalities of treatment are discussed.
Keywords: Nanophthalmos, High hypermetropia, Simple microphthalmos.
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Giris

Nanoftalmus globun kuglk ve orbitanin derinlerine
lokalize olmasi nedeniyle dar palpebral aralik, aksiel
uzunlugun kisa olmasina bagli olarak yiksek hiperme-
tropi, klUglk kornea, dar 6n kamara, zayif fakat kalin
skiera, glokom gelisme egilimi ile karakterlidir. Genel-
likle bilateral olup diger okiler ve sistemik gelisim ano-
malilerine eslik etmezler (1-6).

Bu olgularda retinal gelisim yetersiz olup, retina
damarlari ince, kivriml, makula genellikle hipoplaziktir
ve foveolar refle kaybi vardir. Nanoftalmusla birlikte
otozomal resesif gegisli progresif pigmenter retinal de-
jenerasyon, gen¢ hastalarda kistoid makular 6dem
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benzeri gérinim, daha ileri yaslarda makulada atrofik
skar goérinimi olabilir. Genellikle glokom bulgulari ve
diger komplikasyonlar ¢iktiktan sonra, orta yas civarin-
da tani konmaktadir (6-10).

Nanoftalmus heterogenez etkilerle olusan bir pato-
loji olup, genetik gegisi tam olarak aciklanamamistir.
Sporadik gorilen vakalar etiyolojide cevresel faktorleri
ve gen mutasyonu dusundirirken bazi ailesel nanof-
talmus vaka serilerinde gegisin otozomal dominant
veya resesif oldugunu, X'e bagh gegisin de olabilecegini
savunan yazarlar vardir (5,11,12).

Olgu Takdimleri

Olgu 1

5 yasindaki erkek hasta gérme azligi sikayeti ile
klinigimize basvurdu. Anne ve babalari arasinda birinci
dereceden akrabalik vardi ($ekil 1). Yapilan muayene-
sinde gérmesi her iki gézde 0.1 dizeyinde idi. Siklo-
plejili muayenede go6zlik numaralari +15.00 olarak tes-
bit edildi. Bu koreksiyonla gérmelerde anlamli bir artis
olmadi.
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Sekil 1. ik 3 olgunun aile adaci. Cift cizgi akraba evliligini, ici
dolu olanlar nanoftalmus olgularini, ici tarali olanlar muayene
edilip sagdlikli bulunanlari géstermektedir.

Biyomikroskopik muayenede her iki gbézde hori-
zontal kornea g¢api 9 mm olarak bulundu. On kamara
dar olarak tesbit edilip 6n segmentte baska patolojiye
rastlanmadi. Gozlgi basinci (TO) bilateral 17.3 mmHg
(Schiotz) idi.

A-mod ultrasonografide (USG) sag g6z 6n kamara
derinligi 2.00 mm, sol g6z 2.10 mm, akslel uzunluk sagd
g6zde 14.30 mm, sol gézde 14.00 mm olarak dlguldu,
B-mod ultrasonografide yaygin koroido skleral kalin-
lasma ve hacimce kiguk bir glob saptandi.

Gonyoskoplk muayenede agi 360 derecede dardi,
ancak periferik anterior sinesi (PAS) veya belirgin bir
konjenital embrionel artik mevcut degildi.

Fundus muayenesinde optik disk kuguk, retinal
damarlar ince, makula hipoplazikti ve foveolar refle
kaybi izlendi. Optik disk temporalinde tim makiler bol-
geyi tutan enine oval atrofik skar bolgesi saptandi (Re-
sim 1). Periferik retinada ince drusen benzeri beyaz
depozitler mevcuttu.

ERG de her iki gozde fotopik ve skotopik cevap-
larda %20-30 inhibisyon saptandi.

Resim 1. 1. olgunun fundus fotografi.
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Olgumuz, kiglk yasta olmasi nedeniyle, flizyon
testleri ve ishihara renk gdérme testine kooperasyon
kuramadi, ancak anamnezde gece korlugu ve renk kor-
lGgini duslndiurecek bir bulgu saptanmadi.

Olgu 2

Birinci olgunun 7 yasindaki kiz kardesi olup,
gérme azhd sikayeti ile klinigimize basvurdu. Vizyonlar
bilateral 0.1 idi ve slkloplejili refraksiyon muayenisinde
bilateral +13.00 D saptandi. Gérmeler Snellen esellnde
tashihle bilateral 0.3 dlizeyine ¢ikti.

inspeksiyonda her iki palpebral aralik dardi, biyo-
mikroskopik muayenede her iki korneal horizontal cap
9.2mm ve 6n kamara derinligi az olarak saptandi. TO
bilateral 17.3 mmHg (Schiotz) idi.

A-mod USG ile yapilan muayenede 6n kamara
derinligi sag gézde 1.77 mm, sol gbézde 1.92 mm ola-
rak bulunurken, akslel uzunluk sag gézde 14.59 mm,

Resim 2. 2. olgunun fundus fotografi

sol gbézde 14.64 mm olarak 6lguldi. B mod USG'de
yaygin koroidoskleral kalinlasma mevcuttu,

Gonioskopik muayenede agi tim kadranlarda dar-
di, periferik anterior sinesi (PAS) veya konjenital em-
brionel bir artik saptanmadi.

Bilateral fundus bulgulari, kigik optik disk, ince
damarlar, hipoplazik makular bdlge ve foveolar reflenin
kaybiyla birinci vakanin fundus goriinimine benzerlik
gOsteriyordu. Optik diskten makulanin temporaline ka-
dar uzanan oval, atrofik bir skar bdlgesi mevcuttu. Orta
periferal retinada beyaz sari renkte, drusen benzeri de-
pozitler saptandi (Resim 2).

ERG'de her iki gézde, fotopik ve skotopik cevap-
larda %20-30 inhibisyon bulundu.

Bagollni ve Worth 4 nokta testi ile yapilan muaye-
nede yakin ve uzak mesafede flizyon mevcuttu, ancak
TNO testinde stereopsis olmadigi goézlendi, ishihara
testinde renk gérmesi saglamdi.
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Resim 4. 4. olgunun B-mod ultrasonografisi

Olgu 3

Birinci ve ikinci olgularin teyze ve amcalarinin bir-
birleriyle evlenmesiyle diinyaya gelen 10 yasindaki kiz
hasta. Gormeler sag gézde 0.2, sol gézde 0.1, siklope-
jili refraksiyon muayenesinde viz-yon sag gdzde +9.00
ite 0.8, sol gézde +9.00 ile 0.2 dizeyindeydi.

Biyomikroskopik muayenede korneal horizontal
gaplar sag gézde 9.8mm, sol gézde 9.7mm idi, bilate-
ral 6n kamara sig olarak degerlendirildi ancak baskaca
bir 6n segment patolojisi saptanmadi. TO bilateral 20.6
mmHg (Schlotz) idi.

A-mode USG ile yapilan incelemede 6n kamara
derinligi sag goézde 2.07 mm, sol gézde 2.07mm, aksiel
uzunluk sag goézde 16.49, sol goézde 16.45mm olarak
6lglldi. B-mod USG'de her iki glob kiigik ve koroidos-
kleral kalinlagsma mevcuttu (Resim 3).

Goldman ¢ aynali kontakt lensi ile yapilan deger-
lendirmede PAS olmaksizin ag¢i tim kadranlarda dardi.
Fundus muayenesinde optik disk kiglk, retinal
damarlar ince ve kavrimlari hafif artmis olarak bulundu.
Makular bdlge normaldi ve bilateral foveolar refle mev-

cuttu. Periferik retinada belirgin, ince multiple beyaz
renkli drusen benzeri depozitler saptandi.

ERG'de diger olgularda da saptanan, fotopik ve
skotopik cevaplarda %20-30 dizeyinde inhibisyon mev-
cuttu.

Yakin ve uzak bakiglarda fizyon varken stereop-
sis saptanamadi. Renk gérmeleri saglamdi.

Prizm o6rtme testi ile yapilan 6lguimlerde, yakinda
30 Prizm Dioptri (PD), uzakta 20 PD esotropya sap-
tandi.

Olgu 4

Goérme azhgr nedeniyle klinigimize basvuran 8
yasinda, kiz hasta. Aile taramasinda g6z patolojisi olan
baska bir birey saptanmadi. Gérmeler sag goézde 0.2,
sol gbzde 0.2, siklopejili refraksiyon muayenesinde sag
gdz +9.00 +2.00 180° ile 0.4, sol goz +9.00 +2.00
180° ile 0.3 idi.

Biyomikroskopik muayenede korneal horizontal
caplar sag gézde 9.1 mm, sol gézde 9.2 mm idi. TO
sagda 15.9 mmHg, solda 14.6 mmHg (Schiotz) olarak
olclldi.

A-mode USG degerlendiriimesinde 6n kamara de-
rinligi sag gézde 2.50 mm, sol gézde 2.55 mm, aksiel
uzunluk sagda 18.09 mm, solda 18.00 mm olarak bu-
lundu. B-mode USG de koroido skleral kalinlasma ve
hacimce kiglk glob goérinimi saptandi (Resim 4).

Her iki gé6zde PAS saptanmayip a¢i her kadranda
dardi.

Her iki fundusta optik diskler klgik, ancak damar-
lar, makula bdlgesi ve periferik retina normaldi, bilate-
ral foveolar refleler mevcuttu.

Fizyon, stereopsis ve renk gérmeleri normaldi.

Prizm 6rtme testi ile yapilan élgiimde, yakinda 18
PD, uzakta 16 PD esodeviasyon saptandi. Tashihle or-
tofori saglandi.

Tartisma

Nanoftalmus vakalarinda globun kigik ve aksial
uzunlugunun kisa olmasina bagh olarak +10 ile +20 D
gibi yiksek hipermetropiye rastlanir. Vakalarimizda da
bildirilen dizeylerde hipermetropi saptanmistir. Weiss
ve ark. nanoftalmus tanisi igin aksiel uzunlugun Ust si-
nirini 18 mm olarak belirtirken, Singh, Jin ve Anderso-
n'un serilerinde bu deger 20.5 mm olarak kabul edil-
mistir (2,13,14). Vakalarimizin her iki g6zlerinde de A
mode USG ile yapilan 6l¢gimlerde bu degerlerden daha
kisa aksiel uzunluk saptanmistir. Yetiskinler de normal
korneal g¢ap 11.8 mm olup, 45-50 yas civarindaki hi-
permetrop bir gézde 6n kamara derinligi 3.00 mm dir
(5,15,16). Vakalarimizda kornea g¢ap! ve 6n kamara de-
rinligi literatirdeki nanoftalmus olgularina uygun olarak
normalden anlamli 6l¢lide disik bulunmustur.

Vakalarimizin heniz 5,7,8 ve 10 yaslarinda olma-
lari nedeniyle acilarin dar ve 6n kamara genisliklerinin
az olmasina ragmen glokom bulgulari ve tonus yuksek-
ligi saptanmamistir. Genellikle literatiirde bildirilen vaka-
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lar glokom gelisip komplikasyonlar olustuktan sonra,
orta yas ve ustinde tani konan vakalardir. Nanoftal-
mus olgularinda g6z kuresi normal hacminin 2/3'0 ka-
darken lensin normal Olgllerde olmasi lens/glob hacim
oraninin yikselmesine, normal %4 oraninin %10-30'la-
ra ulasmasina neden olur. Lensin hacminin ve skleral
rijiditenin yasa bagli olarak artmasi %50 olguda 4. ve
6. dekatlar arasinda glokom gelismesine yol acar
(1,11-14).

Glokom gelismis nanoftalmus olgularina tibbi teda-
vi uygulamasi Onerilmekle birlikte paradoksal cevap
gelisme ihtimali ve miyotikler kontrendike oldugu igin
laser iridotomi ve gonioplastl uygulanmasi savunulmak-
tadir. Postoperatlf kompllkasyonlarin gérilme oraninin
ylksek olmasi nedeniyle konvansiyonel glokom cerrahi-
sinden de kagmak gerekir. Bu nedenle son yillarda si-
tirstz sklerotoml veya sklerektomi uygulanmasi 6Oneril-
mektedir (2,6-10). Vakalarimiza kiguk yasta tani kon-
mus, henlz glokom gibi bir komplikasyonun gelisme-
mesi nedeniyle herhangi bir tedavi baslanmamis, ile-
ride glokom gelisme riskine karsi siki takibe alinip aile
bu konuda uyariimistir.

Her dért olguda da retina damarlari incelmis, optik
disk kiguk ve hiperemik olarak degerlendirildi. 1. ve 2.
olguda makulada atrofik skar formu, gérmenin korrek-
slyonla tama c¢ikartlamamasini agiklamaktadir. 3. ve 4.
olgularda makulada herhangi bir lezyon goérulmeylp fo-
veolar reflenin alinmasi, bu olgularin gérmelerinin diger
iki vakaya goére anlamli Olgide fazla olmasini agikla-
maktadir. 3. olguda sol g6ézde tashihll gérmenin 0.2'nin
ustine ¢cikamamasi, sol esotropyaya bagli gelisen stra-
bismik ambliyopiye, 4. olguda Ise korreksiyonun ileri
yasta yapilmasindan dolayi olan ametroplk ambliyopiye
baglanmistir. ilk Iki olgunun pehferik retinasinda ince
drusen benzeri depozitler 3. olgunun perlferik retinasin-
da yaygin ve belirgin depozitler mevcuttu. Bu bulgu,
Mac Kay ve ark. bildirdigi, bazi nanoftalmus olgularinda
saptanan progresif pigmenter retlnal dejenerasansla
beraber gériilen fundus bulgusu ile uyumludur (6),

Yapilan ERG'Ik degerlendirmede fotopik ve skoto-
plk cevaplarda %20-30 arasinda degisen inhibisyon be-
lirlenmesi anatomik olarak saptadigimiz retinal bulgula-
rin elektrofizyolojik goérintisuddar.

Nanoftalmusun otozomal resesif gectigi goérisu ha-
kimdir. Calhaun 6 vakalik bir nanoftalmus serisinde iki
kiz kardeste nanoftalmus teshis ederken, Stevvert ve
Streeten 10 vakalik serisinde 4 olgunun kardeslerinde
yuksek hipermetropi anamnezl oldugunu tek jeneras-
yonun etkilendigini bildirmistir. Ancak genetik gecis aci-
sindan yorum yapmamistir (3). Cross ve Yader ise ge-
cisin otozomal resesif yada X'e bagli olabilecegini bildir-
mistir (12). Mac Kay ve Yanuzzi 7 vakalik serilerinde
gecisi otozomal resesif olarak yorumlamistir (6).

ilk (i¢ olgunun anne ve babalarinin arasinda 1. de-
receden akraba evliligi olmasi, 3. vakanin diger iki
kardesinin saglikli olmasi, her Iki cinste de nanoftalmusa
rastlanmasi, anne ve babalarin normal olmasi gegisin
otozomal resesif olabilecedini duslindurmektedir. Aileye
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ileri kusaklarin saghkli olabilmesi ve genetik gegisin 6nle-
nebilmesi igin gerekli 6énerilerde bulunulmustur.

4. olgunun aile taramasinda ise, bagka bir nanof-
talmus olgusuna rastlanmamistir. Bu durum bazi yazar-
larin da bildirdigi gibi nanoftalmusun sporadik olarak da
gorulebilecedi gorustini desteklemektedir (11).

Nanoftalmus nadir ve komplikasyonlari ciddi bir
hastalik oldugundan erken taninmasi gerekmektedir.
Ancak vakalarin ¢ogu komplikasyonlar gelistiginde he-
kime bas vurmaktadir. Bu nedenden dolayi yuksek hi-
permetropi gortlen hastalarin nanoftalmus ydniinden
incelenmesi erken tanida ve gereksiz cerrahi uygula-
malar sonunda gelisecek olan kompllkasyonlarin énlen-
mesinde yararl olacaktir.
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