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Melanin yapımındaki azalma veya hiç olmaması 
ile kendini gösteren, kalıtsal bir hastalık olan albi-
nizmin bütün alt tiplerinde (oküler albinizm, okülo-
kutanöz albinizm) değişik derecelerde konjenital 
nistagmus, fotofobi, irisin ve retina pigment epitelinin 
hipopigmentasyonu, foveal hipoplazi görülür.1 Optik 
sinirlerin yanlış yönlenmesi, optik kiazmadaki aşırı 
çaprazlaşma ile birlikte izlenir ve strabismus, azalmış  
stereopsis ile sonuçlanır.2  

Az sayıda olgu serileri şeklinde yapılan çalış-
malarda, albinizmli hastalarda iris translüminasyon 
defekti dereceleri, foveal hipoplazi varlığı ve bu bul-
guların görme keskinliği üzerine etkileri değerlendi-
rilmiştir. Sheth ve ark.nın yaptığı en geniş kapsamlı 
çalışmada, 55 albinizmli hasta ve 45 sağlıklı kontrol 
grubu araştırmaya dâhil edilmiştir. Çalışmada, cilt ve 
saç pigmentasyonu gibi albinizmin fenotipik özellik-
leri, en iyi düzeltilmiş görme keskinlikleri ve nistag-
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mus yoğunluğu ile ön segment optik koherens tomo-
grafi (OKT) ile ölçülen iris kalınlığı ölçümleri ara-
sında anlamlı düzeyde korelasyon saptanmıştır.3 

Bu çalışmada, kliniğimize başvuran albinizm ta-
nılı hastaların görme keskinliği düzeyleri ile iris tran-
slüminasyon defekti, makula saydamlığı ve foveal 
hipoplazi arasındaki ilişkiyi saptamayı amaçladık. 

 GEREÇ VE YÖNTEMLER 

Kliniğimize, Ocak-Aralık 2017 tarihleri arasında baş-
vuran albinizm tanılı 26 hastanın kayıtları retrospek-
tif olarak incelendi. Albinizm dışında başka oküler 
patolojisi bulunan, daha önce herhangi bir oküler cer-
rahi geçirmiş olan, preterm doğum öyküsü olan 3 
olgu çalışmaya dâhil edilmedi. Akdeniz Üniversitesi 
Tıp Fakültesi Klinik Araştırmalar Etik Kurulu’ndan 
05/01/2018 tarihli, 70904504/15 no.lu onayı alınarak 
tüm katılımcılardan bilgilendirilmiş onam ve izin 
alındı. Çalışma Helsinki Deklarasyonu Prensipleri’ne 
uygun olarak yapıldı. 

Hastaların demografik özellikleri, tanı alma yaş-
ları, ek sistemik hastalık varlığı, sendromik olup ol-
madıkları, cilt bulguları varlığı belirlenerek 
kaydedildi. Yapılan oftalmolojik muayelerinde; nis-

tagmus, strabismus (prizma örtme testi ile), stereop-
sis (Titmus testi ile), refraksiyon kusuru varlığı (sik-
loplejili) tespit edildi. Snellen eşeli ile en iyi 
düzeltilmiş görme keskinlikleri belirlendi. Ön seg-
ment fotoğrafları alınarak iris translüminasyon dere-
celeri, fundus fotoğrafları (TRC-50DX retinal 
kamera, TopconCorp., Tokyo, Japonya) değerlendi-
rilerek, makula saydamlık dereceleri belirlendi. 
Swept-source OKT (3DOCT-2000, Topcon Corp., 
Tokyo, Japonya) görüntüleri değerlendirilerek foveal 
hipoplazi dereceleri ve fovea kalınlıkları belirlendi. 
Hastaların her iki gözündeki nistagmus nedeni ile 
OKT çekimleri sadece “scan” modunda yapılabildi.  

İrİs Translümİnasyonu 

Summers ve ark. tarafından daha önce tanımlanmış 
olan sınıflandırma şemalarına göre hastaların iris 
translüminasyonları derecelendirildi (Resim 1).4 

Grade 1: Belirgin miktarda iris pigmenti, mini-
mal punktat translüminasyon. 

Grade 2: Sıklıkla düzensiz lokasyonda diffüz 
punktat translüminasyon, orta miktarda iris pigmenti. 

Grade 3: Minimal iris pigmenti,  tama yakın 
translüminasyon defekti. 

Grade 4: Hiç iris pigmenti yok, tam iris trans-lü-
minasyonu. 

 
Tez olarak 70904504/15 no.lu etik kurul onayı ile yayımlanmıştır.

RESİM 1: Summers ve ark. tarafından tanımlanmış sınıflandırmaya göre iris translüminasyonu ve makula saydamlığı dereceleri.4
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maküler saydamlık 

Summers ve ark. tarafından daha önce tanımlanmış 
olan sınıflandırma şemalarına göre hastaların makü-
ler saydamlık dereceleri belirlendi (Resim 1).4 

Grade 1: Makulada rahatlıkla görülebilen koroi-
dal damarlar. 

Grade 2: Makulada görülebilen koroidal damar-
lar yarı-saydam görünümlü retina pigment epiteli ne-
deniyle belirsiz görünür. 

Grade 3: Işın geçirmeyen özellikteki retina pig-
ment epiteli nedeni ile makulada görünmeyen koroi-
dal damarlar. 

Foveal Hİpoplazİ 

Seo ve ark. tarafından geliştirilen derecelendirme 
skalası baz alınarak, OKT (Topcon 3D OKT) görün-
tüleri kullanılarak foveal hipoplazi değerlendirildi. 
Bu skalanın baz aldığı özellikler; retinal hiporeflek-
tivitenin şiddeti, koroidal translüminasyonun derecesi 
(koroid derinliğinin sensöryel retina derinliğine 
oranı), tramvay işaretinin varlığı (çift kontürlü hipo-
reflektif koroid ve retina görüntüsü), foveal depres-
yonun derecesi olarak belirlenmiştir (Tablo 1, Resim 
2).5 Nistagmus ya da kötü fiksasyon sonucunda or-
taya çıkan test hatalarını en aza indirmek için en iyi 
fiksasyonda alınan görüntüler seçildi. Makula kalın-
lığı hızlı maküler kalınlık haritasını kullanmadan en 
güvenilir OKT görüntülerinden derlenen bir kalınlık 
çizelgesi kullanılarak ölçüldü. Çünkü, nistagmuslu 
hastalarda sonradan gelen görüntülerle hesaplanan or-
talama maküler kalınlık yanlış olabilir.  

Her bir hasta bu derecelendirme sistemi kullanı-
larak sınıflandı ve bu sonuçlar iris translüminasyonu 
ve makula saydamlığı derecelendirme sistemleriyle 
karşılaştırıldı. 

İsTaTİsTİksel analİz 

İstatistiksel analiz için IBM-SPSS version 20.0 for 
Mac OS (IBM Corp. Released 2011) programı kulla-
nıldı. Örneklemi tanımlamak için, normal dağılıma 
uygun değişkenler ortalama±standart sapma, normal 
dağılıma uygun olmayan değişkenler ortanca (mini-
mum-maksimum), kategorik değişkenler ise sayı ve 
yüzde ile belirtildi. İki grup arasındaki ilişkinin be-
lirlenmesi için Spearman’s  ρ korelasyon analizi kul-
lanıldı. Analizlerde farklılıkların belirlenmesi için 
ρ≤0,05 hata payı (ya da %95 anlamlılık düzeyi) 
alındı. 

 BULGULAR 

Yirmi ikisi okülokutanöz, 1’i oküler albinizm tanılı 
hastaların demografik özellikleri, en iyi düzeltilmiş 
görme keskinlikleri, iris translüminasyon, makula 
saydamlığı ve foveal hipoplazi evreleri Tablo 2’de 
görülmektedir. Çalışmaya dâhil edilen 23 hastanın or-
talama yaşı 23,5 (20,5-45) yıl olup, 6 (%26,08)’sı 
kadın, 17 (%73,91)’si erkek idi. Hastalarda ek siste-
mik bir hastalığa rastlanmadı. 

Beş hasta diğer klinikler tarafından albinizm ne-
deni ile göz kliniğine yönlendirilmiş iken; diğer 
18’inin az görme, fotofobi, göz teması kuramama, 
nistagmus ve şaşılık gibi nedenlerle kendilerinin kli-

Grade 1 Grade 2 Grade 3 Grade 4 

Foveal hiporeflektivite (a) Ciddi Orta Hafif Normal 

Koroid translüminasyonu (b) >3 2-3 <2 Normal 

Tramvay-izi bulgusu (c) + - - - 

Foveal depresyon (d) - - - - 

TABLO 1:  Foveal hipoplazi derecelendirmesi.

*(a, b, c, d Resim 2’de gösterilmiştir.)

RESİM 2: Seo ve ark. tarafından geliştirilen derecelendirmede foveal hipoplazi değerlendirilmesi.5
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niğimize başvurmuştu. Hastaların tamamında titmus 
testi ile stereopsis kaybı olduğu belirlendi. Yedi has-
tada ezotropya, 3’ünde ekzotropya olmak üzere 10 
(%34,7)’unda şaşılık saptandı. 

Görme keskinliği düzeyleri 7/10 ile 3 m’den par-
mak sayma arasında değişmekte idi. Refraksiyon ku-
surları Tablo 3’te görülmektedir. Otuz altı gözde 
miyopik, 4 gözde hipermetropik olmak üzere 40 
gözde 0,75-9 D arasında astigmatizma saptandı. Otuz 
iki gözde kurala uygun, 8 gözde kurala aykırı astig-
matizma mevcuttu. On altı (%69,5) hastada refraksi-
yon kusuru gözlükle düzeltildi. Hastaların 20 
(%86,9)’sinde rotatuar tipte jerk nistagmus varlığı 
tespit edildi. 

Hastaların tamamında aynı kişi tarafından de-
ğerlendirilen değişik düzeylerde iris translüminasyon 
defekti mevcuttu. İki gözde grade I, 4 gözde grade II, 
36 gözde grade III, 4 gözde grade IV düzeyinde iris 
translüminasyon defekti mevcuttu (Resim 3). Görme 

keskinliği ile iris translüminasyonu dereceleri arasın-
daki ilişki istatistiksel olarak anlamlı idi (p<0,001). 

Fundus muayenelerinde, retinada hipopigmen-
tasyon, koroidal damarlarda belirginleşme ve foveal 
reflede silinme saptandı. Sekiz gözde grade I, 38 
gözde grade II düzeyinde makula saydamlığı vardı. 
Görme keskinliği ile makula saydamlığı dereceleri 
arasındaki ilişki istatistiksel olarak anlamlı idi 
(p<0,001). OKT görüntüleri baz alınarak, 29 gözde 

                   İris translüminasyonu           Makula saydamlığı            Foveal hipoplazi               En iyi düzeltilmiş GK, 

Hasta No Yaş Cinsiyet Sağ göz Sol göz Sağ göz Sol göz Sağ göz Sol göz Sağ göz Sol göz 

1 36 E 3 3 1 1 2 1 0,3 0,3 

2 14 K 3 3 1 1 2 1 0,3 0,3 

3 22 E 3 3 1 1 1 1 0,16 0,2 

4 32 K 3 3 1 1 2 1 0,2 0,3 

5 18 E 3 3 1 1 2 1 0,2 0,3 

6 36 E 3 3 1 2 3 1 0,16 0,2 

7 17 K 4 4 1 1 1 1 0,1 0,125 

8 33 E 3 3 2 1 2 2 0,3 0,2 

9 18 E 3 3 2 2 2 2 0,3 0,2 

10 26 E 4 4 1 1 1 1 0,1 0,2 

11 20 K 3 3 1 1 2 1 0,2 0,2 

12 35 E 3 3 1 2 2 1 0,2 0,3 

13 20 K 3 3 1 2 2 1 0,1 0,1 

14 15 E 3 3 1 1 1 1 0,16 0,16 

15 27 E 2 2 1 2 2 1 0,16 0,2 

16 16 E 3 3 1 1 1 1 0,125 0,125 

17 18 E 3 3 1 1 1 1 0,125 0,125 

18 37 E 3 3 1 2 2 1 0,2 0,16 

19 37 E 3 3 1 1 1 1 0,2 0,2 

20 45 E 3 3 1 3 3 1 0,2 0,2 

21 6 E 2 2 1 1 1 1 0,4 0,4 

22 5 K 1 1 2 2 2 2 0,7 0,7 

23 9 E 3 3 1 1 1 1 3 MPS+ 0,05

TABLO 2:  Görme keskinliği, iris translüminasyon, makula saydamlığı ve foveal hipoplazi evreleri.

GK: Görme keskinliği.

Refraksiyon kusuru Göz sayısı (%) 

Hipermetropi 42 (%91,3) 

    3D ve üstü 26 

Miyopi 4 (%8,7) 

    3D ve üstü 2 

Astigmatizma 40 (%86,9) 

    1D ve üstü 34 

TABLO 3:  Hastalarda ölçülen refraksiyon 
kusurlarının dağılımı.
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evre I, 15 gözde evre II ve iki gözde evre III foveal hi-
poplazi tespit edildi. Spearman’ın ρ korelasyon ana-
liziyle görme keskinliği ile foveal hipoplazi 
dereceleri arasındaki ilişkinin istatistiksel olarak an-
lamlı olduğu belirlendi (p<0,001). 

Yirmi üç sağ gözün ortalama foveal kalınlığı 261 
µ (264, 193-325 µ), 23 sol gözün ortalama foveal ka-
lınlığı 262 µ (265, 195-330 µ) olarak bulundu. Has-
taların yüksek çözünürlükte OKT incelemesinde; 
foveadan geçen yatay kesitlerde foveal çukurluğu tes-
pit edilemeyen 7 olgu belirlendi. Ektopik fovea yer-
leşimi açısından, çekim sırasında taramanın manuel 
olarak yer ve pozisyonu değiştirilmesine rağmen, bu 
hastalarda hiçbir lokasyonda fovea çukurluğuna rast-
lanmadı ve “kubbe şeklinde makula” izlendi.  

 TARTIŞMA 

Tirozinaz gen mutasyonu nedeni ile melanin sentezi-
nin bozuk olduğu albinizm hastalığında nistagmus, 
fotofobi, iris translüminasyon defekti, optik kiazmada 

çaprazlaşma yapan aksonlardaki düzensizlik ve fovea 
hipoplazisi çok iyi tanımlanmış patolojilerdir. Gerek 
klinik muayene bulguları gerekse histopatolojik ça-
lışmalar bu tip hastalarda normal foveal diferansi-
yasyonun bozuk olduğunu göstermiştir.1 

Albinizm tanısı fenotipin belirgin olduğu has-
talarda kolaylıkla konulabilir iken, özellikle oküler 
albinizm olan vakalarda tanıda zorluk yaşanabil-
mektedir. Hastaların başka şikâyetlerle göz hekimle-
rine başvurmaları ve yanlış tanı alabilmeleri olasıdır. 
Shiono ve ark. X’e bağlı geçiş gösteren oküler albi-
nizmli 13 hastayı kapsayan serilerinde, %70 oranında 
konjenital nistagmus şeklinde yanlış tanı konuldu-
ğunu rapor etmişlerdir.6 Charles ve ark.nın çalışma-
sında, hastaların %20’sinin çalışma için tekrar 
değerlendirme yapılana kadar konjenital nistagmus 
nedeni ile takip edildikleri vurgulanmıştır.7 İsveç’te 
yapılan bir tarama çalışmasında, 12-13 yaş grubun-
daki 1.046 çocuktan görme keskinliği tespit edilen-
lerde görme azlığının etiyolojisi araştırılmış ve 10 

RESİM 3: Okülokutanöz albinizmli bir hasta; 
A ve B. Her iki gözde Evre 4 iris translüminasyon defekti, 

C ve D. Her iki göz arka segmentinde Evre 2 makula saydamlığı, 
E ve F. Optik koherens tomografide her iki gözde Evre 3 foveal hipoplazi.



hastada öncelikle klinik bulguların pozitifliği ve son-
rasında bu bulguların VEP kaydı ile desteklenmesi 
neticesinde albinizm tanısı (%1) konmuştur.6,8 Çalış-
mamızda da sadece 5 hastanın diğer klinikler tarafın-
dan albinizm nedeni ile göz kliniğine yönlendirilmiş 
olduğu, diğer hastaların farklı şikâyetlerle kliniğimize 
başvurduğu farkedildi. 

Literatürde yer alan çalışmalarda, albinizm has-
talarında yüksek refraksiyon kusurlarına sık rastlan-
maktadır.9,12 Erken bebeklik dönemlerindeki bu 
yüksek refraksiyon kusuru ambliyopiye neden ol-
maktadır. Shiono ve ark., oküler albinizmli hastaların 
çoğunda yüksek refraksiyon kusuru olduğunu, göz-
lerin %68’inde 2D ve üstü astigmatizma bulundu-
ğunu bildirmişlerdir.6 Çalışmamızda, hastaların 
refraksiyon kusurunun -4D ile +17D arasında deği-
şim gösterdiğini saptadık. Astigmatik değer ise 
0,75D-9D arasında değişim gösterirken, gözlerin 
%73,9’unda 1D ve üstünde astigmatizma mevcuttu.  

Albinizmli bireyler yarı saydam görünümlü iris-
lere sahiptirler ve iris stromasındaki posterior iris epi-
telindeki melanin eksikliği nedeni ile retinadan 
yansıyan ışık filtrelenemez. Albinizmdeki iris yarı 
saydamlığını ölçmenin bir yönteminde, inferior irisin 
ortasına doğru yöneltilen 1 mm2 çapında ışık kulla-
nılarak irisin üzerine dağılan ışığın kontrastı tespit 
edilmiştir.13 Chen ve ark., 70 albinizmli hastada iris 
translüminasyonlarından fotografik görüntüler alarak 
sekiz ölçekli bir skala oluşturdukları çalışmalarında, 
iris translüminasyon defekti oranı ile görme keskin-
liği kaybı arasında yüksek düzeyde korelasyon sap-
tamışlardır.14 Seo ve ark., 13 okülokutanöz albinizmi 
olan hastayla yaptıkları çalışmada, görme azlığı ile 
iris translüminasyonu arasında korelasyon varlığını 
araştırmışlardır.5 Çalışmamızda, Summers ve ark. 
tarafından tanımlanan derecelendirme sisteminden 
faydalanarak bütün hastalarımıza ön segment fo-
toğraflaması yapıp saptadığımız iris translüminasyon 
defektlerini kaydettik. İki gözde grade 1, dört gözde 
grade II, 36 gözde grade III, dört gözde grade IV dü-
zeyinde translüminasyon defekti olduğunu belirledik. 
Hastalarımızın görme keskinlikleri ve iris translümi-
nasyon defektleri arasında istatistiksel olarak anlamlı 
korelasyon olduğunu gözlemledik. İris translüminas-
yon defekti arttıkça görme keskinliğinin azaldığını 
tespit ettik. 

Albinizmde, retina pigment epitelinde ve koro-
idde melanin pigmentinin olmamasından dolayı 
“sarı” fundus görülür. Koroid damarları retinanın pe-
riferinde ve makulada kolayca görülebilir. Albinizm 
klinik bulgularının ağırlığının görme pigmentinin 
miktarı ile ilişkili olduğu bilinmektedir.15 Shiono ve 
ark., oküler albinizmi olan bir hastada görme keskin-
liğinin sağ gözde 20/40 düzeyinde iken, sol gözde 
20/20 olarak ölçüldüğünü, iyi görme keskinliği olan 
gözde makulayı da içine alan sektöriyel pigmentas-
yon olduğunu sunmuştur.6 Charles ve ark., 74 oküler 
albinizmli hastayı içeren serilerinde, 35’inde 6/24 ve 
üzeri görme keskinliği olduğundan ve bu vakaların 
33’ünde arka kutupta iyi bir pigmentasyon bulundu-
ğundan bahsetmişler ve bu farkı istatistiksel olarak 
anlamlı bulmuşlardır.7 Yaman ve ark.nın çalışma-
sında, görme keskinliği 20/200 ve altı olan hastaların 
%92’sinde makulanın saydam olduğu ve görme dü-
zeyi ile makula saydamlığı arasında istatistiksel an-
lamlı bir ilişki olduğu saptanmıştır.9 Makula şeffaflığı 
için bir derecelendirme şeması, daha önce Summer 
ve ark. tarafından yayımlanmıştır.4 Bu şemaya göre; 
çalışmamızda 8 gözde grade I, 38 gözde grade II dü-
zeyinde makula saydamlığı olduğunu saptadık ve 
görme keskinliği ile makula saydamlığı arasında an-
lamlı düzeyde korelasyon olduğunu saptadık. Makula 
saydamlığı arttıkça görme keskinliğinin azaldığını 
tespit ettik. 

Foveal hipoplazi albinizmde kaçınılmaz bir 
bulgu olarak düşünülür. Ancak, McCafferty ve 
ark.nın çalışmasında, albinizmli bazı bireylerin rudi-
menter foveal gelişime sahip olduğu ve bunlarda fo-
veal gelişimi olmayanlara göre daha iyi görme 
keskinliği olduğu bildirilmiştir.16 Chong ve ark.nın 
SD-OKT ile yaptıkları çalışmada, albinizmli hasta-
larda fovea çukurluğunun olmadığı, fovea olarak 
kabul edilen bölgenin normalden kalın olduğu, bunun 
tüm retina katmanlarının foveada devam etmesine 
bağlı olduğu bildirilmiştir.17 Özdemir ve ark., okülo-
kutanöz albinizmli hastalarda, fovea bölgesinde eks-
ternal limitan membran, Henle lifi tabakası ve 
fotoreseptör tabakası gibi retinanın derin katmanları-
nın normal foveada görüldüğü şekilde olduğunu, bu 
bulgunun foveadaki asıl patolojik değişikliklerin re-
tinanın yüzeyel katmanlarına ait olduğunu belirtmiş-
lerdir.18 Seo ve ark. foveadaki anatomik anormallikler 
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için bir evreleme sistemi geliştirmişlerdir.5 Çalışma-
mızdaki 46 gözün ortalama foveal kalınlığı 261 µ 
(264, 193-330 µ) olarak bulundu. Görme keskinliği 
ile foveal hipoplazi dereceleri arasındaki ilişkinin 
istatistiksel olarak anlamlı olduğunu saptadık.  

 SONUÇ 

Az görme ve özellikle nistagmusu olanlarda klinik 
değerlendirme sırasında albinizm mutlaka düşünül-
melidir. Bu hastalardaki ambliyopiyi azaltabilmek 
amacıyla erken yaşta tam refraktif düzeltme ve takip 
gerekmektedir. Yapılacak oftalmolojik incelemede; 
foveal hipoplazi, iris translüminasyonu ve maküler 
saydamlık derecelendirmeleri prognoz açısından yük-
sek prediktif değere sahiptir.  
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