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ÖZ

 Dr. Lütfi Kırdar Kartal Eğitim ve Araştırma Hastanesi 1. 
Göz Kliniğine Nisan 2007 tarihinde, 23 yaşında bayan 
hasta görme azlığı şikayetiyle başvurdu. Hastanın yapı-
lan görme muayenesinde her iki gözde düzeltilmemiş gör-
me keskinliği 0.7, düzeltilmiş görme keskinliği tam olarak 
tespit edildi. Rutin biyomikroskobik muayenesinde ön seg-
ment doğal olarak izlenirken, fundus muayenesinde tek ta-
raflı retina periferinde koyu renkte, sınırları düzenli, oval 
görünümde pigment epitelyum hipertrofisini düşündüren 
lezyonlar izlendi. Bu durumun sistemik bir hastalıkla iliş-
kili olabileceği düşünülerek hasta sorgulandığında, son 6 
aydır karın ağrısı ve ishal şikayetlerinin olduğu ancak her-
hangi bir teşhis konulamadığı öğrenildi. Bunun üzerine da-
hiliye konsültasyonu istendi. Hastanın yapılan kolonosko-
pisinde, tüm kolonda çok sayıda polip varlığı tespit edile-
rek biyopsi alındı. Patoloji sonucunda polipozis koli zemi-
ninde gelişmiş adenokarsinom olduğu belirlendi. Hastanın 
batın bilgisayarlı tomografisinde karaciğer metastazı tespit 
edilerek, familyal adenomatöz poliposis olabileceği düşü-
nüldü ve aile taraması yapıldı. Hastanın her iki erkek kar-
deşine de polipozis koli tanısı konuldu ve fundus muayene-
lerinde aynı şekilde koyu renkli oval lezyonlar görüldü. Ge-
nel cerrahi kliniği tarafından takibe alınan 3 kardeşe de to-
tal kolektomi yapıldı. 

 Rutin göz muayenesi esnasında, hastanın görme keskinliği 
çok iyi olsa bile, dikkatli bir oftalmolojik muayene mutlaka 
yapılmalı, nitekim önemsiz gibi görünen bir bulgu aslında 
çok ciddi bir oftalmolojik veya sistemik hastalığın habercisi 
olabilir.

Anahtar Kelimeler: Familyal adenomatöz poliposis, pigment 
epitelyum hipertrofisi, adenokarsinom.

ABSTRACT

 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 to 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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GİRİŞ
Familyal adenomatöz polipozis (FAP) kolonda karsi-

noma dönüşme riski taşıyan, çok sayıda poliple karakte-
rize, otozomal dominant geçişli bir hastalıktır.1-3 FAP, 5. 
kromozomun uzun kolunda yer alan APC geni ile aktarı-
lır ve cinsiyet ayrımı gözetmeksizin, yaklaşık 1/8000 ora-
nında izlenir.2,4 Hastalar 2. ve 3. dekadda sindirim sis-
temi kanaması, ishal, karın ağrısı şikayetler ile başvu-
rabildikleri gibi retinada görülen konjenital koryoretinal 
pigment epitel hipertrofisi (KRPEH) ile de tanınabilirler. 
KRPEH sıklıkla doğumdan sonra erken dönemde tespit 
edilebilir ve FAP bulunan asemptomatik taşıyıcıların tes-
pitinde önemli bir bulgudur.2

OLGU SUNUMU 
Dr. Lütfi Kırdar Kartal Eğitim ve Araştırma Hastane-

si 1. Göz Kliniğine Nisan 2007 tarihinde 23 yaşında ba-
yan hasta görme azlığı şikayetiyle başvurdu. Hastanın 
yapılan görme muayenesinde düzeltilmemiş görme kes-
kinliği 0.7, düzeltilmiş görme keskinliği tam olarak tespit 
edildi. Hastanın görme azlığının nedeni refraksiyon ku-
suruna bağlanmış olmasına rağmen rutin biyomikrosko-
bik muayenesi yapıldı. Ön segment yapıları doğal ola-
rak değerlendirilirken, fundus muayenesinde, tek taraflı, 
üst temporal retina periferinde, 1 adet 0.5 disk çapından 
büyük, 3 adet 0.5 disk çapından küçük sınırları düzen-
li, oval görünümde, etrafı hipopigmente halka ile çev-
rili hiperpigmente KRPEH ile benzerlik gösteren lezyon-
lar izlendi (Resim 1). Bu fundus görünümünün, sistemik 
bir hastalıkla ilişkili olabileceği düşünülerek, hasta de-
taylı olarak sorgulandığında, son 6 aydır karın ağrısı ve 
ishal şikayetlerinin olduğu ancak herhangi bir teşhis ko-
nulamadığı öğrenildi. Bunun üzerine dahiliye konsültas-
yonu istendi ve hastanın kolonoskopisinde tüm kolonda 
çok sayıda polip varlığı tespit edilerek, biyopsi alındı (Re-
sim 2). Patoloji sonucunda, polipozis koli zemininde ge-
lişmiş adenokarsinom varlığı tespit edildi. Batın bilgisa-
yarlı tomografisinde de karaciğer metastazı mevcut oldu-
ğu görüldü. FAP düşünülerek, ailenin diğer bireylerinde 
yüksek oranda görülme olasılığı sebebiyle, tüm aile bi-
reyleri incelendi. Hastanın diğer iki kardeşine de FAP ta-
nısı kondu ve fundus muayenelerinde 1. kardeşte 1 adet 

Resim 1: Hastanın retinasındaki hiperpigmente lezyonların görünümü.

Resim 2: Hastanın kolonoskopisindeki poliplerin görünümü.

Resim 3: 1. kardeşin retinasındaki hiperpigmente lezyonların görünümü.
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0.5 disk çapından büyük, ortası atrofik, 2 adet 0.5 disk 
çapından küçük, sınırları belirgin, hiperpigmente lezyon-
lar, 2. kardeşte retina periferinde 0.5 disk çapından kü-
çük 3 adet hiperpigmente lezyonlar görüldü (Resim 3). 
Hastalar genel cerrahi kliniği tarafından takibe alınarak 
kardeşlerin 3’üne de total kolektomi yapıldı. 

TARTIŞMA
KRPEH lezyonları, otozomal dominant geçişli, bir-

çok kolonik adenamatöz polipozis-karsinom sendromuy-
la beraberlik gösterir. Bunlardan en sık görüleni Gard-
ner sendromu olup, kolonik adenamatöz polipler, kemik 
kistleri, hamartomlar ve yumuşak doku tümörleri (des-
moid tümörler) ile karakterizedir.5,6 Etkilenen bireylerde 
yaşam boyunca kolon kanseri gelişme riski neredeyse 
%100’dür. Santral sinir sistemi’nin nöroepitelyal tümör-
leri ile ilişkili olduğunda Turcot sendromu, sadece kolon-
da poliplerle görüldüğünde ise basitçe FAP olarak adlan-
dırılır.7 Gardner sendromu, Turcot sendromu ve FAP’ın 
aynı genotipik bozukluğun değişik fenotipik görünümle-
ri olduklarına inanılır.8

FAP tanısı konulduğunda %75 hastada semptoma-
tik kolon kanseri bulguları mevcuttur. Bu da erken tanı-
nın, hayat beklentisini arttırmada ne denli önemli oldu-
ğunu açıklar. Bu hastalığın tarama için kullanılan güve-
nilir bir biyokimyasal bulgusu mevcut değildir. Bu neden-

le, risk altındaki kişilere, ergenlik döneminden itibaren 
düzenli aralıklarla rektosigmoidokolonoskopi yapılması 
önerilmektedir. Ayrıca, yapılan çalışmalarda erken tanı 
için, ailedeki risk altındaki kişilerde KRPEH’nin tespitinin 
önemli olabileceği belirtilmektedir.2

KRPEH ilk kez Blair ve Trempe tarafından, 1980 yı-
lında, konjenital, retina pigment epitel seviyesinde yer 
alan, sınırları belirgin, hipopigmente halka ile çevrili hi-
perpigmente lezyonlar olarak tanımlanmıştır.9 KRPEH 
lezyonları değişik şekillerde görülebilir (Tablo1).10

KRPEH lezyonları FAP’lı hastalar için %58-92 duyar-
lı, %78-100 özgün olmakla beraber, bu lezyonların özel-
liklerine göre özgünlük ve duyarlılıkları farklılık göstere-
bilir (Tablo 2).10

Hastamızda, tek taraflı, retinanın üst temporal böl-
gesinde, 1 adet 0.5 disk çapından büyük, 3 adet 0.5 disk 
çapından küçük, tip A KRPEH görünümüyle uyumlu lez-
yonlar bulunmaktaydı. Kardeşlerden ilkinde 1 adet 0.5 
disk çapından büyük, tip A KRPEH özelliklerine uyan, or-
tası atrofik, 2 adet küçük hiperpigmente lezyon, diğerin-
de 0.5 disk çapından küçük 2 adet tip B KRPEH, 1 adet 
tip E KRPEH görünümüyle uyumlu lezyonlar mevcuttu. 
Hastamızın, tanı konulduğunda adenokarsinom ile bir-
likte KC metastazı mevcut olduğundan prognoz beklen-
timiz çok iyi olmamakla beraber, diğer kardeşlerin ade-
nokarsinom ve metastaz tespit edilmeden tanıları konu-
larak profilaktik total kolektomileri yapıldığından dolayı 
prognozun daha iyi seyredeceğini düşünmekteyiz.

Familyal adenomatöz polipozis (FAP) yüksek oranda 
kolon kanseri geliştirme riski olan, geç tanı konulduğun-
da ölümcül seyredebilen ve çoğunlukla KRPEH ile birlik-
telik gösteren bir hastalıktır. Rutin göz muayenesi esna-
sında hastanın görme keskinliği tam olsa bile, tam bir of-
talmolojik muayene mutlaka yapılmalı, önemsiz gibi gö-
rünen bir bulgu aslında çok ciddi bir oftalmolojik veya 
sistemik bir hastalığın habercisi olabilir.

Tablo 2: FAP hastalarında retinal lezyonların duyarlılık ve öz-
günlük özellikleri.

 Duyarlılık (%) Özgünlük (%)

Pigmente retinal lezyon 41.6 97.5
İki taraflı 83.4100
>3 lezyon 86.6 100
Tip A,B,C, 27 89.9 
Tip E 55.2 98.2
>0.5 disk çapı 24.8 93.1

Tablo 1: KRPEH lezyonlarının özellikleri.

Dağılım  tek taraflı çift taraflı 

Sayı  <3 >3
Boyut <0.5 disk çapı >0.5 disk çapı
Şekil (tip A,B,C,D,E) A: oval, gri kenarlı veya depigmente halo 
 ile çevrili pigmente
 B: oval pigmente
 C: düzensiz ve pigmente
 D: depigmente çizgili pigmente nokta
 E: pigmente nokta    
Pigmentasyon derecesi Tamamen pigmente 
 Tamamen atrofik
 Heterojen veya mikst (atrofik ve pigmente)
Lokalizasyon Arka kutup
 Ekvator (üst-alt temporal, üst-alt nazal)
 Periferal (üst-alt temporal, üst-alt nazal)
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