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ÖZ

Fakomatozis pigmentovaskülaris (FPV), vaskülarize ve pigmente nevüslerin birlikte bulunduğu bir grup hastalıktır. Bu olgularda okü-
ler melanositozis, gonyodisgenezis, konjenital glokom ve koroidal melanom görülebilmektedir. Bu sunumda oküler melanositozis ve 
konjenital glokomun eşlik ettiği bir FPV olgusuna yaklaşımımız ve FPV’nin oftalmik tutulumları tartışılmaktadır. 
Anahtar kelimeler: fakomatozis, pigmentovaskülaris, konjenital, glokom, melanositozis.

ABSTRACT

Phakomatosis pigmentovascularis (PPV) is a group of diseases that defi ned as the coexistence of vascularized and pigmented nevi. 
Patients with PPV often have ophthalmic abnormalities including ocular melanocytosis, goniodysgenesis, congenital glaucoma and 
choroidal melanoma. In this report, ophthalmic involvements of PPV and our approach to a PPV case with congenital glaucoma and 
ocular melanocytosis is being discussed.
Key words: phakomatosis, pigmentovascularis, congenital, glaucoma, melanocytosis.
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GİRİŞ

Fakomatozis pigmentovaskülaris (FPV) ilk defa 1947’de 
Ota tarafından tanımlanan vaskülarize ve pigmente nevüs-
lerin birlikte bulunduğu bir grup hastalıktır.1 FPV, 1985’te 
dört grup halinde sınıfl andırılmıştır.2 İlerleyen zamanlarda 
beşinci grup tanımlanmıştır.3 Sadece okülokütanöz tutulum 
varsa “a” subtipi, ek olarak sistemik tutulum varsa “b” sub-
tipi olarak adlandırılır. FPV 2a nevüs fl ammeusa eşlik eden 
mongol lekesi veya blue nevüsün bulunduğu; ekstraküta-
nöz tutulumun olmadığı tiptir.4-5 2005’te Happle tarafından 
3 gruptan oluşan farklı bir sınıfl andırma yapılmıştır.6 Bazı 
vakalara gonyodisgenezis, konjenital glokom ve koroidal 
melanom eşlik etmektedir.7,15

OLGU

Doğuştan itibaren bilateral skleralarında mavi pigmente de-
ğişiklik, yüzün sağ yarısında vaskülarize görünümlü yama 
ve vücutta yaygın pigmente nevüsleri bulunan yedi aylık 
olgu çocuk hastalıkları bölümü tarafından oftalmolojik pa-
toloji araştırılması açısından tarafımıza danışıldı. Muayene-
sinde her iki gözünde ışıklı obje takibi mevcuttu. Her iki göz 
ön segment muayenesinde sklera ve iriste melanositozis; sağ 
gözünde episkleral damarlarda belirginleşme ve buftalmus 
şüphesi saptandı (Resim 1). Her iki göz fundus muayane-
sinde cup/disk değeri 0,2 idi. Bilateral koroid melanositozu 
bulunmaktaydı. Oftalmik ultrasonografi sinde koroid kalın-
lıkları normal izlendi. Olgunun yapılan genel anestezi altın-



da muayenesinde sağ göz aksiyel uzunluğu 20,44 mm, sol 
göz 19,78 mm; sağ göz içi basıncı (GİB) 25 mmHg, sol GİB 
11 mmHg; sağ kornea çapı (KÇ) 12,5 mm, sol KÇ 11 mm 
ölçüldü. Gonyoskopide her iki gözde yüksek iris insersiyosu 
gözlendi. Bu bulgular ile olgunun sağ gözüne trabekülek-
tomiyle kombine metal trabekülotom kullanılarak trabekü-
lotomi uygulandı. Trabekülektomi sırasında cerrahi alana 2 
mg/mL konsantrasyonunda mitomisin-C, 2 dakika süreyle 
uygulandı.  Sistemik muayenesinde yüzün sağ yarısında 
nevüs fl ammeus, gövdenin sağ tarafında, proksimalde, eri-
temli görünümde yama, karın ön yüzünde ve alt ekstremite-
de mavi renk değişikliği görüldü (Resim 2 ve 3). Karın ön 
yüzündeki lezyondan alınan biyopsinin sonucu blue nevüs 
olarak raporlandı. Takiben yapılan sistemik incelemelerin-
de patoloji saptanmadı. Olguya bu bulgularla FPV 2a tanısı 
konuldu. 

2 ay sonraki kontrolünde sağ GİB'nın ilaçsız 29 mmHg öl-
çülmesi üzerine nazal kadrandan re-trabekülotomi yapıldı. 
Sonrasında üçer aylık aralıklarla takip edildi. Bulguları sta-
bil seyrettiği için ek müdahale yapılmadı. 30 aylıkken yapı-
lan genel anestezi altında muayenesinde sağ GİB 20 mmHg, 
sol GİB'ı 18mmHg, sağ çukurluk/disk oranı 0,4, sol 0,2 sap-
tandı. Sağ gözüne topikal brinzolamid tedavisi başlanarak 
takibine karar verildi.

TARTIŞMA

Nadir görülen bir hastalık olan FPV literatürde olgu raporu 
ya da küçük olgu serileri olarak yer almaktadır. Günümüze 
kadar 200’den fazla olgu bildirilmiştir. Bilinen kalıtımsal 
bir geçişi yoktur.3 Patogenezi henüz kesinleşmemiş olmakla 
birlikte nöral krest orijinli vazomotor sinir hücrelerinin ve 
melanositlerin gelişimsel bozukluğu olduğunu ileri süren 
görüşler vardır. Bunun yanı sıra twin-spotting fenomeni de 
ortaya atılmıştır.2,4

Teekhasaenee ve arkadaşlarının yayınladığı bir çalışmaya 
göre en sık oftalmolojik bulguları oküler melanozis, episkle-

ral venöz anormallikler ve konjenital glokomdur. Çalışmada 
9 FPV hastasının 8’i bilateral olmak üzere tamamında oküler 
melanositozis ve 1’i bilateral olmak üzere 5’inde konjenital 
glokom bildirilmiştir.7 Bildirdiğimiz olguda bu üç bulgu 
da saptanmıştır. Hiperpigmentasyon; episklerada, sklerada, 
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Resim 1: Her iki göz ön segment muayenesinde sklera ve iriste 
melanositozis, sağ gözünde episkleral damarlarda belirginleşme 
ve buftalmus izleniyor.

Resim 2: Karın ön yüzünde mavi renk değişikliği izleniyor.

Resim 3: Alt ekstremitede mavi renk değişikliği izleniyor.



korneada, trabeküler ağda, lensin ön yüzeyinde ve koroidde 
olabilir.8  Ayrıca iris hamartomları ve mamillasyonları gö-
rülmektedir.9 FPV’de konjenital glokomun patogenezinde 
açı hiperpigmentasyonuna bağlı artmış dışa akım direncini 
suçlayan görüşler bulunmaktadır.10 Teekhasaenee ve arka-
daşları konjenital glokom gelişimi için vasküler malformas-
yonun pigmente lezyona göre daha fazla risk artışına neden 
olduğunu bildirmişlerdir. Trabeküler ağın nöral krestten 
geliştiğini, ayrıca bu olgularda açı ve iris anormalliklerinin 
saptanabildiğini; bu nedenle konjenital glokomun açı mal-
formasyonlarına ikincil gelişebileceğini belirtmişlerdir.7 
Sunduğumuz olguda oküler melanositozis, yüzün sağ yarı-
sında perioküler vasküler malformasyon ve gonyoskopide 
yüksek iris insersiyosu bulunmasının literatürdeki bulgulara 
uyumlu olduğunu görmekteyiz. Olgumuzda açıda yüksek 
iris insersiyosu ve gonyodisgenezi bulgularının olması, eş-
lik eden açı malformasyonuna sekonder bir glokomun var-
lığını desteklemektedir. Yang ve arkadaşları FPV’ye bağlı 
konjenital glokom tedavisi uyguladıkları 3 olguluk bir seri 
yayınlamışlardır. Bu olgulardan bir tanesine trabekülotomi 
cerrahisi uygularken iki olguda koroid hemanjiyomu da sap-
tadıkları için yüksek cerrahi komplikasyon riski nedeni ile 
ilaç tedavisi uygulamışlardır.11 Damarsal malformasyonlara 
bağlı gelişen konjenital glokomun cerrahi tedavisinde trabe-
külotomi, gonyotomi, kombine trabekülotomi-trabekülekto-
mi ve aköz drenaj implantları kullanılabilir. Bununla birlikte 
sıklıkla tekrarlayan cerrahilere ihtiyaç duyulur.12-14

Tran ve arkadaşları tarafından 3 FPV olgusunda koroidal 
melanom bildirilmiştir. Bunların birisinin özgeçmişinde 
duktal meme kanseri ve over kanseri de bulunmaktadır. Üçü 
de beyaz ırktan ve oküler melanositozisi olan hastalardır. 
Bu nedenle bu iki özelliğin koroidal melanom gelişimi için 
risk faktörü olabileceğini ayrıca çoğu hastanın beyaz ırktan 
olmadığı diğer çalışmalarda koroidal melanom bildirilme-
miş olmasının da bu görüşü desteklediği söylenmektedir. 
Olgulara radyoterapi uygulanmış ve başarılı sonuçlar elde 
edilmiştir. Özgeçmişinde meme ve over kanseri öyküsü olan 
hastada BRCA2 fonksiyon kaybı olabileceğini öngörmüş-
lerdir.15 Bununla birlikte BRCA2 mutasyonunun koroidal 
melanom gelişiminde predispozan risk faktörü olduğunu 
bildiren güncel çalışmalar bulunmaktadır.16-17   Shields ve 
arkadaşları FPV tanısı konan 7 hastanın 6’sında konjenital 
oküler melanositozis, 1’inde kazanılmış konjonktival mela-
nozis saptamışlardır. Konjenital melanositozisli hastaların 
3’ünde koroidal melanositozis, hepsi beyaz ırktan olmak 
üzere 3’ünde (bir tanesi koroidal melanositozlu olgunun 
takibinde gelişmiştir) koroidal melanoma bildirmişlerdir. 
Buna karşın hiçbir hastada glokom saptanmamıştır.18 Krema 
ve arkadaşları beyaz ırktan bilateral oküler melanositozisi 
olan bir FPV olgusunda oküler melanoma bildirmişlerdir. 
Bu olguda, fundus muayenesinde bilateral koroid melano-
sitozu tespit edilmiş olup,  yapılan ultrasonografi de koroid 
kalınlığı normal saptanmıştır. Ancak olgunun takiplerinde 
melanom ile uyumlu bir görünüm saptanmamıştır.19 

SONUÇ

FPV nadir görülen ve cilt lezyonlarına ek olarak birçok 
organı tutabilen bir hastalıktır. Geniş vaka serilerinin elde 
edilememesi ve multisistemik farklı prezantasyonları nedeni 
ile patofi zyolojisi ve sistemik özellikleri tamamen aydınlatı-
lamamıştır. Oftalmolojik olarak oküler hiperpigmentasyon-
dan konjenital glokom ve koroidal melanoma kadar deği-
şik şiddetlerde tutulum gösterebilir. Bu nedenle hastaların 
özellikle glokom ve melanom açısında ömür boyu düzenli 
takiplerinin yapılması önemlidir. Gelecekte FPV ve oküler 
tutulumu hakkında hem patofi zyolojisini ve risk faktörlerini 
aydınlatacak hem de insidansını, prevalansını ve klinik sey-
rini belirleyecek çalışmalara ihtiyaç vardır. 
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