Fundus Muayenesinden Sistemik Hastaliga: Familyal
Adenomat6z Polipozis

From Fundus Examination to Systemic Disorder: Familial Adenomatous
Polyposis (Fap)
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ABSTRACT

Dr. Lotfi Kirdar Kartal Egitim ve Arastirma Hastanesi 1.
Gdz Klinigine Nisan 2007 tarihinde, 23 yaginda bayan
hasta gérme azhg sikayetiyle basvurdu. Hastanin yapi-
lan gérme muayenesinde her iki gézde duzeltilmemis gér-
me keskinligi 0.7, dizeltilmis gérme keskinligi tam olarak
tespit edildi. Rutin biyomikroskobik muayenesinde 6n seg-
ment dogal olarak izlenirken, fundus muayenesinde tek ta-
rafli retina periferinde koyu renkte, sinirlari dozenli, oval
goérinimde pigment epitelyum hipertrofisini digindiren
lezyonlar izlendi. Bu durumun sistemik bir hastalikla ilis-
kili olabilecegi duginilerek hasta sorgulandiginda, son 6
aydir karin agrisi ve ishal sikayetlerinin oldugu ancak her-
hangi bir teghis konulamadigi 8grenildi. Bunun izerine da-
hiliye konsiltasyonu istendi. Hastanin yapilan kolonosko-
pisinde, tm kolonda cok sayida polip varligi tespit edile-
rek biyopsi alindi. Patoloji sonucunda polipozis koli zemi-
ninde gelismis adenokarsinom oldugu belirlendi. Hastanin
batin bilgisayarli tomografisinde karaciger metastazi tespit
edilerek, familyal adenomatéz poliposis olabilecegi digi-
nildu ve aile taramasi yapildi. Hastanin her iki erkek kar-
desine de polipozis koli tanisi konuldu ve fundus muayene-
lerinde ayni sekilde koyu renkli oval lezyonlar gérildu. Ge-
nel cerrahi klinigi tarafindan takibe alinan 3 kardese de to-
tal kolektomi yapildi.

Rutin géz muayenesi esnasinda, hastanin gérme keskinligi
cok iyi olsa bile, dikkatli bir oftalmolojik muayene mutlaka
yapilmali, nitekim énemsiz gibi gérinen bir bulgu aslinda
cok ciddi bir oftalmolojik veya sistemik hastaligin habercisi
olabilir.

Anahtar Kelimeler: Familyal adenomatéz poliposis, pigment

epitelyum hipertrofisi, adenokarsinom.

A 23 year old woman was admitted to Dr. Lutfi Kirdar Kar-
tal Training and Research Hospital 1.st Eye Clinic at April
2007 because of decreasing in visual acuity in her both
eyes. The uncorrected visual acuity was 0.7 and corrected
visual acuity was 1.0 in both eyes.

During the patient’s visual consultation, it was realized that
theuncorrected visual acuity was 0.7 and corrected visual
acuity was 1.0 in both eyes. The routine biomicroscopic
evaluation revealed that anterior segment was normal but
fundus examination pounted out that pigmented, well de-
marcated, oval lesions like pigment epithelium hypertro-
phy in both periphery of the retina. As it was tought that this
lesions may associate with sistemic disorders, the patient
was interrogated. It was learned that she had diarrhea and
stomach ache for 6 months but it was unidentified. Ow-
ing fo this reason the patient was consultated with inter-
nal medicine. When colonoscopy was performed, multipl
polyps in the colon were demonstrated. The biopsy was
taken and adenocarsinoma developed from the basement
of polyposis coli was documented. Liver metastasis was
identified with computarized tomography. The patients was
thought to be familial adenomatous polyposis and family
cross-hatching was made. Both of two brothers were diag-
nosed with polyposis coli and fundus examination showed
the same pigmented oval lesions. The total colectomy was
performed to all of the tree patients who were followed by
general surgery.

During the routine ophthalmologic examination, even if
the visual acuity of the patient is good, the ophthalmologic
examination is being made carefully, in fact the findings
seeming to be not important may be helpful for early iden-
tification of serious ophthalmologic or systemic diseases.
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Resim 1: Hastanin retinasindaki hiperpigmente lezyonlarin gérintima.

GiRiS

Familyal adenomatéz polipozis (FAP) kolonda karsi-
noma dénUsme riski tagiyan, ¢ok sayida poliple karakte-
rize, otozomal dominant gegisli bir hastaliktir.'* FAP 5.
kromozomun uzun kolunda yer alan APC geni ile aktari-
lir ve cinsiyet ayrimi gézetmeksizin, yaklagik 1/8000 ora-
ninda izlenir.24 Hastalar 2. ve 3. dekadda sindirim sis-
temi kanamasi, ishal, karin agrisi sikayetler ile bagvu-
rabildikleri gibi retinada gérilen konjenital koryoretinal
pigment epitel hipertrofisi (KRPEH) ile de taninabilirler.
KRPEH siklikla dogumdan sonra erken dénemde tespit
edilebilir ve FAP bulunan asemptomatik tagiyicilarin tes-
pitinde dnemli bir bulgudur.?

OLGU SUNUMU

Dr. Lotfi Kirdar Kartal Egitim ve Arastirma Hastane-
si 1. Géz Klinigine Nisan 2007 tarihinde 23 yaginda ba-
yan hasta gérme azh@ sikayetiyle bagvurdu. Hastanin
yapilan gérme muayenesinde dizeltiimemis gérme kes-
kinligi 0.7, dizeltilmis gérme keskinligi tam olarak tespit
edildi. Hastanin gérme azh@inin nedeni refraksiyon ku-
suruna baglanmig olmasina ragmen rutin biyomikrosko-
bik muayenesi yapildi. On segment yapilar dogal ola-
rak degerlendirilirken, fundus muayenesinde, tek tarafli,
Ust temporal retina periferinde, 1 adet 0.5 disk capindan
buyik, 3 adet 0.5 disk capindan kigik sinirlari dizen-
li, oval gérinimde, etrafi hipopigmente halka ile cev-
rili hiperpigmente KRPEH ile benzerlik gésteren lezyon-
lar izlendi (Resim 1). Bu fundus géronOminin, sistemik
bir hastalikla iliskili olabilecegi dustnulerek, hasta de-
tayli olarak sorgulandiginda, son 6 aydir karin agrisi ve
ishal sikayetlerinin oldugu ancak herhangi bir teshis ko-
nulamadigi égrenildi. Bunun Uzerine dahiliye konstltas-
yonu istendi ve hastanin kolonoskopisinde tim kolonda
cok sayida polip varligi tespit edilerek, biyopsi alindi (Re-
sim 2). Patoloji sonucunda, polipozis koli zemininde ge-
lismis adenokarsinom varli@ tespit edildi. Batin bilgisa-
yarli tomografisinde de karaciger metastazi mevcut oldu-
gu goérildu. FAP dusindlerek, ailenin diger bireylerinde
yiksek oranda gérilme olasih@ sebebiyle, tim aile bi-
reyleri incelendi. Hastanin diger iki kardesine de FAP ta-
nisi kondu ve fundus muayenelerinde 1. kardeste 1 adet

Resim 3: 1. kardesin retinasindaki hiperpigmente lezyonlarin gérinima.
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Tablo 1: KRPEH lezyonlarinin ézellikleri.

Dagilim tek tarafh cift tarafh
Sayi <3 >3
Boyut <0.5 disk capr >0.5 disk capi

Sekil (tip A,B,C,D,E)

B: oval pigmente

A: oval, gri kenarli veya depigmente halo
ile cevrili pigmente

C: duzensiz ve pigmente
D: depigmente cizgili pigmente nokta

E: pigmente nokta
Tamamen pigmente

Pigmentasyon derecesi
Tamamen atrofik

Heterojen veya mikst (atrofik ve pigmente)

Lokalizasyon Arka kutup

Ekvator (Ust-alt temporal, Ust-alt nazal)

Periferal (Ust-alt temporal, Ust-alt nazal)

Tablo 2: FAP hastalarinda retinal lezyonlarin duyarhlk ve 6z-
gunluk &zellikleri.

Duyarlilik (%)  OzgunlUk (%)

Pigmente retinal lezyon  41.6 97.5
iki tarafl 83.4100

>3 lezyon 86.6 100
Tip A,B,C, 27 89.9
Tip E 55.2 98.2
>0.5 disk capi 24.8 93.1

0.5 disk capindan biyik, ortasi atrofik, 2 adet 0.5 disk
capindan kugik, sinirlart belirgin, hiperpigmente lezyon-
lar, 2. kardeste retina periferinde 0.5 disk capindan ki-
cuk 3 adet hiperpigmente lezyonlar gérildi (Resim 3).
Hastalar genel cerrahi klinigi tarafindan takibe alinarak
kardeslerin 3'Une de total kolektomi yapildi.

TARTISMA

KRPEH lezyonlar, otozomal dominant gegisli, bir-
cok kolonik adenamatéz polipozis-karsinom sendromuy-
la beraberlik gésterir. Bunlardan en sik gérileni Gard-
ner sendromu olup, kolonik adenamatéz polipler, kemik
kistleri, hamartomlar ve yumusak doku timérleri (des-
moid timérler) ile karakterizedir.>¢ Etkilenen bireylerde
yasam boyunca kolon kanseri gelisme riski neredeyse
%100’dir. Santral sinir sistemi’nin néroepitelyal tOmér-
leri ile iligkili oldugunda Turcot sendromu, sadece kolon-
da poliplerle gérildigunde ise basitge FAP olarak adlan-
dirtlir.” Gardner sendromu, Turcot sendromu ve FAP'In
ayni genotipik bozuklugun degisik fenotipik gérinimle-
ri olduklarina inanihr.®

FAP tanisi konuldugunda %75 hastada semptoma-
tik kolon kanseri bulgulari mevcuttur. Bu da erken tani-
nin, hayat beklentisini artirmada ne denli nemli oldu-
gunu agiklar. Bu hastaligin tarama icin kullanilan give-
nilir bir biyokimyasal bulgusu mevcut degildir. Bu neden-

le, risk altindaki kisilere, ergenlik déneminden itibaren
dizenli araliklarla rektosigmoidokolonoskopi yapilmasi
dnerilmektedir. Ayrica, yapilan ¢alismalarda erken tani
icin, ailedeki risk altindaki kisilerde KRPEH'nin tespitinin
énemli olabilecegi belirtilmektedir.?

KRPEH ilk kez Blair ve Trempe tarafindan, 1980 yi-
linda, konijenital, retina pigment epitel seviyesinde yer
alan, sinirlart belirgin, hipopigmente halka ile gevrili hi-
perpigmente lezyonlar olarak tanimlanmighr.” KRPEH
lezyonlari degisik sekillerde gérilebilir (Tablo1).1

KRPEH lezyonlari FAP’li hastalar icin %58-92 duyar-
l, %78-100 6zgin olmakla beraber, bu lezyonlarin ézel-
liklerine gdére 6zgunltk ve duyarhliklar farklilik géstere-
bilir (Tablo 2).1°

Hastamizda, tek tarafli, retinanin Gst temporal bél-
gesinde, 1 adet 0.5 disk capindan buyuk, 3 adet 0.5 disk
capindan kigik, tip A KRPEH gérinimiyle uyumlu lez-
yonlar bulunmaktaydi. Kardeglerden ilkinde 1 adet 0.5
disk capindan biyuk, tip A KRPEH &zelliklerine uyan, or-
tasi atrofik, 2 adet kicik hiperpigmente lezyon, digerin-
de 0.5 disk capindan kigik 2 adet tip B KRPEH, 1 adet
tip E KRPEH gérinimuiyle uyumlu lezyonlar mevcuttu.
Hastamizin, tani konuldugunda adenokarsinom ile bir-
likte KC metastazi mevcut oldugundan prognoz beklen-
timiz ¢ok iyi olmamakla beraber, diger kardeglerin ade-
nokarsinom ve metastaz tespit edilmeden tanilari konu-
larak profilaktik total kolektomileri yapildigindan dolay:
prognozun daha iyi seyredecegini disinmekteyiz.

Familyal adenomatéz polipozis (FAP) yUksek oranda
kolon kanseri geligtirme riski olan, ge¢ tani konuldugun-
da 6lumcil seyredebilen ve cogunlukla KRPEH ile birlik-
telik gésteren bir hastalikhir. Rutin géz muayenesi esna-
sinda hastanin gérme keskinligi tam olsa bile, tam bir of-
talmolojik muayene mutlaka yapilmali, 8nemsiz gibi gé-
rinen bir bulgu aslinda cok ciddi bir oftalmolojik veya
sistemik bir hastaligin habercisi olabilir.
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