
Kolobom; iris, siliyer cisim, retina, koroid ve 
optik diski etkileyebilen ve bunun sonucunda görme 
azalmasına yol açabilen konjenital bir malformas-
yondur. Bilateral veya unilateral, parsiyel veya kom-
plet şekilde görülebilmektedir. Embriyonik fissürün 
defektif olarak kapanması kolobom oluşumuna neden 
olmaktadır.1 Optik disk kolobomu, genellikle tek ba-
şına görülse de CHARGE sendromu veya renal ko-
lobom sendromuna eşlik edebilmektedir.2,3 

Retina pigment epitelinin konjenital hipertrofisi 
(RPEKH), retinada görülen benign bir lezyondur. 
Tipik ve atipik olmak üzere iki gruba ayrılmaktadır. 

Tipik grup içerisinde yer alan tek RPEKH; genellikle 
retinanın ekvator bölgesi yerleşimli, iyi sınırlı, yu-
varlak veya oval lezyon görünümünde iken, gruplu 
RPEKH genellikle retinanın bir kısmını tutmakta ve 
hayvan ayak izine benzeyen lezyonlar perifere doğru 
sıklaşmaktadır. Retina pigment epiteli (RPE)’nin ati-
pik konjenital hipertrofisi, sistemik hastalıklara eşlik 
edebildiği için, tipik ve atipik grubun birbirinden ay-
rılması önem taşımaktadır. Kutup ayısı izleri veya 
konjenital gruplu albinoid noktalar, tipik ve gruplu 
RPEKH alt grubu başlığı altında incelenmektedir. 
Çok sayıda, değişken boyutlarda, plakoid ve beyaz 
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ÖZET Bilinen bir hastalığı ve travma öyküsü olmayan 34 yaşındaki 
kadın olgu, çocukluktan itibaren mevcut olan görme azlığı şikâyeti ile 
hastanemize başvurdu. Dilate fundus muayenesinde sol gözde optik 
disk ve retinokoroidal kolobom, sağ gözde ise kutup ayısı izleri ve re-
tinokoroidal kolobom izlendi. Fundus otofloresans görüntülemede, 
kutup ayısı izlerinin hipo-otofloresans özellik gösterdiği görüldü. Ay-
rıca, fundus fluoresein anjiyografide kutup ayısı izleri hiperfloresans 
izlendi. Olgunun sistemik incelemesinde herhangi bir patolojiye rast-
lanmadı. Retina pigment epitelinin konjenital hipertrofisi ve kolobom 
birlikteliği nadir olarak beraber görülebilmektedir. Araştırmamıza göre; 
bu olgu sunumu; herhangi bir sistemik patoloji saptanmayan, kolobom 
ve retina pigment epitelinin konjenital hipertrofisi birlikteliğinin gö-
rüldüğü ilk vaka sunumu özelliği taşımaktadır. 
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                 retina pigment epiteli  

ABS TRACT A 34-year-old female patient with no history of known 
trauma and disease was admitted to our hospital with the complaint of 
low vision since her childhood. Optic disc and retinochoroidal 
coloboma in the left eye; polar bear tracks and retinochoroidal 
coloboma in the right eye were observed on dilated fundus examination. 
Polar bear tracks were observed hypo-autofluorescent foci in fundus 
autofluorescence and hyperfluorescence in fundus fluorescein angiog-
raphy. No pathology was found in the systemic examination of the pa-
tient. Coexistence of coloboma with congenital hypertrophy of retinal 
pigment epithelium is rare finding in retina. To the best of our knowl-
edge; this case report is the first article that shows this unity without 
systemic disease. 
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lezyonlar hâlinde görülebilmektedir. Lezyonlar her 
iki gözde de olabilir ve genellikle perifer retinada 
daha fazla ve daha büyük görülürler.4 Beyaz görü-
nümünün RPE’de melanin granülleri yerine mela-
nin öncüllerinin birikmesinden kaynaklandığı 
düşünülmektedir.5,6 

Bu çalışmada, RPEKH ve kolobom birlikteliği 
olan olgumuzu sunmayı amaçlamaktayız. 

 OLGU SUNUMU 

Bilinen bir hastalığı ve travma öyküsü olmayan 34 
yaşındaki kadın olgu, çocukluktan itibaren olan 
görme azlığı şikâyeti ile hastanemize başvurdu. Aile 
öyküsünde akraba evliliği veya aile bireylerinde 
görme azalmasına neden olan hastalık öyküsü yoktu. 
Olgudan yapılan muayene ve tetkikler için bilgilen-
dirilmiş onam formu alındı. Her iki gözde miyopik 
refraksiyon kusuru saptanan olgunun en iyi düzeltil-
miş görme keskinliği (EİDGK), Snellen eşeline göre 
sağda 1,0, solda ise 0,3 düzeyinde idi. Ön segment 
incelemesinde herhangi bir patoloji saptanmadı. Di-
late fundus incelemesinde, sol gözde optik disk ve re-
tinokoroidal kolobom (Resim 1), sağ gözde ise kutup 
ayısı izleri ile retinokoroidal kolobom izlendi (Resim 
2). Kutup ayısı izleri, perifer retinada ve süperotem-
poral bölgede görüldü. Ayrıca, optik disk yakınında, 
boyutları yaklaşık bir optik disk boyutunda olan reti-
nokoroidal kolobom izlendi. Sol göz retinasında iz-
lenen optik disk ve retinokoroidal kolobom ise 
yaklaşık 10 optik disk boyutundaydı. Ayrıca; bu 
gözde herhangi bir kutup ayısı izi bulgusu görülmedi. 
Fundus otofloresans (FOF) (HRA2, Heidelberg En-
gineering, Almanya) görüntülemede, kutup ayısı iz-
lerinin hipo-otoflöresans özellik gösterdiği görüldü 
(Resim 3). Fundus fluoresein anjiyografide RPE’de 
pigment olmayışı nedeni ile koroid floresansının 
bloke edilememesi sonucu kutup ayısı izleri hiperf-
loresans izlenirken, lezyonlarda herhangi bir sızıntı 
görülmedi (Resim 4 A-B). Olgunun sistemik ince-
lenmesi ise normal olarak değerlendirildi. 

 TARTIşMA 

Konjenital gruplu albinoid noktalar veya kutup ayısı 
izleri, nadir görülen RPE hipertrofisidir. Kutup ayısı 
izleri, beyaz görünüm ve hayvan ayak izine benzer 
şekilde dağılım göstermesi ile karakterizedir. Her 
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RESİM 1: Renkli fundus fotoğrafında, sol gözde optik disk ve retinokoroidal 
kolobom izlenmektedir.

RESİM 2: Renkli fundus fotoğrafında, sağ gözde retinokoroidal kolobom ve 
perifere doğru sayı ve büyüklüğü artan kutup ayısı izleri görülmektedir.

RESİM 3: Fundus otoflöresans görüntülemede, kutup ayısı izleri depigmente 
özelliğinden dolayı hipo-otofloresans olarak izlenmektedir. 



grupta yaklaşık 3-30 nonpigmente lezyon olabil-
mekte ve çapları 0,1-3 mm arasında değişebilmekte-
dir. Bu lezyonlar her iki gözde görülebilmekle 
beraber, genellikle stabil olup makulayı tutmamakta-
dır. Beyaz görünümüne, melanin depozitlerinin ye-
rine prekürsörlerinin birikmesinin neden olduğu 
düşünülmektedir.5,6 RPEKH; herhangi bir görme 
azalması, görme alanı defekti, renkli görme defekti 
veya elektrofizyolojik testlerde anormalliğe yol aç-
mamaktadır.7 Fakat bu lezyonların sistemik hastalık-
larla görülebilen atipik RPEKH’den ayrımı kesinlikle 
önem taşımaktadır. Atipik RPEKH; sıklıkla oval, 
geniş aralıklı ve bilateral görülme eğilimindedir. Lez-
yonlar rastgele dağılım göstermekle beraber; hiper-
pigmente, depigmente veya heterojen olabilmektedir. 
Atipik RPEKH; familyal adenomatöz polipozis 
(FAP), Gardner ve Turcot sendromu ile beraberlik 
gösterebilmektedir.8,9 FAP sendromunda, rektum ve 
kolon boyunca adenomatöz polipler görülmekte ve 
APC, MUTHY, NTHL1 gibi gen mutasyonları ile 
otozomal geçiş görülmektedir.10 Gardner sendro-
munda poliplere ek olarak, osteom gibi yumuşak 
doku tümörleri, Turcot sendromunda ise medullab-
lastom ve gliom gibi santral sinir sistemi tümörleri 
bulunmaktadır. Kutup ayısı izlerinin içinde olduğu 
tipik RPEKH grubunda malignite potansiyeli yoktur 
ve toplumda %1,2-4,4 oranında görülmektedir.11,12 
Elektron mikroskopu ile tipik RPEKH alanlarında, 
pigment granüllerinin normal yapısını koruduğu ve 
hiperplazinin izlenmediği gösterilmiştir.13 

Kolobom, embriyonik fissürün defektif kapan-
ması sonucu oluşmaktadır.1 Parsiyel veya komplet 
olabilmekte, ayrıca gözün ön ve arka segmentlerini 
etkileyebilmektedir. Retina ve koroid dokusunun 
etkilendiği retinokoroidal kolobomda seröz retina 
dekolmanı ve koroid neovasküler membran gelişe-
bilmektedir.14 Her 100.000 doğumda 5-7 kişide gö-
rülebilen kolobomun oküler birlikteliklerini şaşılık, 
ambliyopi ve mikroftalmi oluşturmaktadır.15 Mor-
ning glory sendromu, optik pit ve optik disk hipopla-
zisi optik disk kolobomunun ayırıcı tanısında yer 
almaktadır. Optik disk kolobomu, genellikle tek ba-
şına görülse de CHARGE sendromu veya renal ko-
lobom sendromuna eşlik edebilmektedir.2,3 CHARGE 
sendromu, gözde kolobom, kardiyak anomaliler, 
koana atrezisi, gelişme geriliği, genital hipoplazi ve 
kulak anomalileri ile kendini gösteren ve CHD7 ge-
ninde mutasyonla oluşan otozomal dominant bir sen-
dromdur. Renal kolobom sendromu ise optik disk 
hipoplazisi ile renal hipodisplazi birlikteliği ve PAX2 
mutasyonu ile ilişkilidir.16 Ayrıca; SOX2, PAX6, 
STRA6, ALDH1A3, RARB, VSX2, RAX, ABCB6 
gibi çok sayıdaki gen mutasyonunun ise mikroftalmi, 
anoftalmi ve kolobom birlikteliğine yol açtığı sap-
tanmıştır.17 

RPEKH, kolobom ve FAP birlikteliği önceden 
bildirilmiştir.18 Olgumuzda ise aynı gözde retino-
koroidal kolobom ve RPEKH birlikteliği görül-
mekle beraber, diğer gözde herhangi bir RPEKH 
olmaksızın optik disk ve retinokoroidal kolobom 
birlikteliği izlenmektedir. Literatürde, kolobom ve 
RPEKH arasındaki ilişkiyi kesin olarak gösteren 
herhangi bir çalışma bulunmamakta olup, bu bir-
likteliğin insidental olduğunu düşünmekteyiz. Ay-
rıca, RPEKH ile koloboma eşlik eden hastalıklara 
bakıldığında; ortak bir gen, anomali veya tümör 
oluşumu görülmemektedir. Ek olarak, tipik 
RPEKH’sinin herhangi bir fundus değişikliği veya 
göz hastalığı ile ilişkili görülmemesi düşüncemizi 
destekler niteliktedir.19 

Sonuç olarak; kolobom ve RPEKH nadir olarak 
birlikte görülebilen bulgular olabilmekle beraber, ara-
larındaki ilişki net olarak gösterilememiştir. Bu ça-
lışma, RPEKH ile kolobom birlikteliğine sistemik bir 
hastalığın eşlik etmediği ilk vaka sunumu olma özel-
liği taşımaktadır. 
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RESİM 4: Fundus fluoresein anjiyografide, kutup ayısı izleri geç dönemde sı-
zıntı olmadan hiperfloresans izlenmektedir (4 A). Birleştirilmiş görüntüde hi-
perfloresans odakların perifere doğru arttığı, ayrıca kolobom kenarında da 
boyanma olduğu görülmektedir (4 B).
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