OLGU SUNUMU / CASE REPORT

Fakomatozis Pigmentovaskiilarisli Bir Konjenital Glokom
Olgusu

Congenital Glaucoma Associated with Phakomatosis Pigmentovascularis
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0z

Fakomatozis pigmentovaskiilaris (FPV), vaskiilarize ve pigmente neviislerin birlikte bulundugu bir grup hastaliktir. Bu olgularda okii-
ler melanositozis, gonyodisgenezis, konjenital glokom ve koroidal melanom goriilebilmektedir. Bu sunumda okiiler melanositozis ve
konjenital glokomun eslik ettigi bir FPV olgusuna yaklasimimiz ve FPV’nin oftalmik tutulumlari tartigilmaktadir.
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ABSTRACT

Phakomatosis pigmentovascularis (PPV) is a group of diseases that defined 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.
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GIRIS

Fakomatozis pigmentovaskiilaris (FPV) ilk defa 1947°de
Ota tarafindan tanimlanan vaskiilarize ve pigmente neviis-
lerin birlikte bulundugu bir grup hastaliktir.! FPV, 1985°te
dort grup halinde siniflandirilmistir.? flerleyen zamanlarda
besinci grup tamimlanmustir.* Sadece okiilokiitanéz tutulum
varsa “a” subtipi, ek olarak sistemik tutulum varsa “b” sub-
tipi olarak adlandirilir. FPV 2a neviis flammeusa eslik eden
mongol lekesi veya blue neviisiin bulundugu; ekstrakiita-
n6z tutulumun olmadig: tiptir.** 2005°te Happle tarafindan
3 gruptan olusan farkli bir simiflandirma yapilmstir.® Bazi
vakalara gonyodisgenezis, konjenital glokom ve koroidal
melanom eslik etmektedir.”!'

OLGU

Dogustan itibaren bilateral skleralarinda mavi pigmente de-
gisiklik, yliziin sag yarisinda vaskiilarize goriinimlii yama
ve viicutta yaygin pigmente neviisleri bulunan yedi aylk
olgu ¢ocuk hastaliklar1 bolimii tarafindan oftalmolojik pa-
toloji arastirilmasi agisindan tarafimiza danigildi. Muayene-
sinde her iki goziinde 151kl1 obje takibi mevcuttu. Her iki g6z
on segment muayenesinde sklera ve iriste melanositozis; sag
gozlinde episkleral damarlarda belirginlesme ve buftalmus
siiphesi saptand1 (Resim 1). Her iki gz fundus muayane-
sinde cup/disk degeri 0,2 idi. Bilateral koroid melanositozu
bulunmaktaydi. Oftalmik ultrasonografisinde koroid kalin-
liklart normal izlendi. Olgunun yapilan genel anestezi altin-
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Resim 1: Her iki g6z on segment muayenesinde sklera ve iriste
melanositozis, sag goziinde episkleral damarlarda belirginlesme
ve buftalmus izleniyor.

da muayenesinde sag g6z aksiyel uzunlugu 20,44 mm, sol
g6z 19,78 mm; sag goz igi basinc1 (GIB) 25 mmHg, sol GIB
11 mmHg; sag kornea capt (KC) 12,5 mm, sol KC 11 mm
ol¢iildii. Gonyoskopide her iki gozde yiiksek iris insersiyosu
gozlendi. Bu bulgular ile olgunun sag goziine trabekiilek-
tomiyle kombine metal trabekiilotom kullanilarak trabekii-
lotomi uygulandi. Trabekiilektomi sirasinda cerrahi alana 2
mg/mL konsantrasyonunda mitomisin-C, 2 dakika siireyle
uygulandi.  Sistemik muayenesinde yliziin sag yarisinda
neviis flammeus, govdenin sag tarafinda, proksimalde, eri-
temli goriinimde yama, karin 6n yiiziinde ve alt ekstremite-
de mavi renk degisikligi goriildii (Resim 2 ve 3). Karmn 6n
yiiziindeki lezyondan alinan biyopsinin sonucu blue neviis
olarak raporlandi. Takiben yapilan sistemik incelemelerin-
de patoloji saptanmadi. Olguya bu bulgularla FPV 2a tanist
konuldu.

2 ay sonraki kontroliinde sag GIB'nin ilagsiz 29 mmHg 61-
¢lilmesi tizerine nazal kadrandan re-trabekiilotomi yapildi.
Sonrasinda iicer aylik araliklarla takip edildi. Bulgular sta-
bil seyrettigi icin ek miidahale yapilmadi. 30 aylikken yapi-
lan genel anestezi altinda muayenesinde sag GiB 20 mmHg,
sol GIB"1 18mmHg, sag ¢ukurluk/disk orani 0,4, sol 0,2 sap-
tand1. Sag goziine topikal brinzolamid tedavisi baslanarak
takibine karar verildi.

TARTISMA

Nadir goriilen bir hastalik olan FPV literatiirde olgu raporu
ya da kiigiik olgu serileri olarak yer almaktadir. Giiniimiize
kadar 200’den fazla olgu bildirilmistir. Bilinen kalitimsal
bir gegisi yoktur.? Patogenezi heniiz kesinlesmemis olmakla
birlikte noral krest orijinli vazomotor sinir hiicrelerinin ve
melanositlerin gelisimsel bozuklugu oldugunu ileri siiren
goriisler vardir. Bunun yani sira twin-spotting fenomeni de
ortaya atilmigtir.>*

Teekhasaenee ve arkadaslarmin yayinladigi bir ¢alismaya
gore en sik oftalmolojik bulgulari okiiler melanozis, episkle-

Resim 3: Alt ekstremitede mavi renk degisikligi izleniyor.

ral vendz anormallikler ve konjenital glokomdur. Caligmada
9 FPV hastasinin 8’1 bilateral olmak {izere tamaminda okiiler
melanositozis ve 1’1 bilateral olmak {izere 5’inde konjenital
glokom bildirilmistir.” Bildirdigimiz olguda bu {i¢ bulgu
da saptanmigtir. Hiperpigmentasyon; episklerada, sklerada,
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korneada, trabekiiler agda, lensin 6n ylizeyinde ve koroidde
olabilir.® Ayrica iris hamartomlar1 ve mamillasyonlar1 go-
riilmektedir.” FPV’de konjenital glokomun patogenezinde
ac1 hiperpigmentasyonuna bagli artmis disa akim direncini
su¢layan gortsler bulunmaktadir.!® Teekhasaenee ve arka-
daglar1 konjenital glokom gelisimi i¢in vaskiiler malformas-
yonun pigmente lezyona gore daha fazla risk artisina neden
oldugunu bildirmislerdir. Trabekiiler agimn noral krestten
gelistigini, ayrica bu olgularda ag1 ve iris anormalliklerinin
saptanabildigini; bu nedenle konjenital glokomun ag1 mal-
formasyonlarma ikincil gelisebilecegini belirtmislerdir.’
Sundugumuz olguda okiiler melanositozis, yiiziin sag yari-
sinda periokiiler vaskiiler malformasyon ve gonyoskopide
yiiksek iris insersiyosu bulunmasinin literatiirdeki bulgulara
uyumlu oldugunu gérmekteyiz. Olgumuzda agida yiiksek
iris insersiyosu ve gonyodisgenezi bulgularinin olmasi, es-
lik eden ac¢1 malformasyonuna sekonder bir glokomun var-
ligim1 desteklemektedir. Yang ve arkadaslari FPV’ye bagh
konjenital glokom tedavisi uyguladiklar1 3 olguluk bir seri
yaymlamislardir. Bu olgulardan bir tanesine trabekiilotomi
cerrahisi uygularken iki olguda koroid hemanjiyomu da sap-
tadiklar1 i¢in yiiksek cerrahi komplikasyon riski nedeni ile
ila¢ tedavisi uygulamiglardir.'! Damarsal malformasyonlara
bagl geligen konjenital glokomun cerrahi tedavisinde trabe-
kiilotomi, gonyotomi, kombine trabekiilotomi-trabekiilekto-
mi ve ak6z drenaj implantlart kullanilabilir. Bununla birlikte
siklikla tekrarlayan cerrahilere ihtiyag duyulur.'>'*

Tran ve arkadaslari tarafindan 3 FPV olgusunda koroidal
melanom bildirilmistir. Bunlarim birisinin 6zge¢misinde
duktal meme kanseri ve over kanseri de bulunmaktadir. Ugii
de beyaz wrktan ve okiiler melanositozisi olan hastalardir.
Bu nedenle bu iki 6zelligin koroidal melanom gelisimi i¢in
risk faktori olabilecegini ayrica ¢ogu hastanin beyaz irktan
olmadig1 diger ¢aligmalarda koroidal melanom bildirilme-
mis olmasmin da bu goriisii destekledigi soylenmektedir.
Olgulara radyoterapi uygulanmis ve basarili sonuglar elde
edilmistir. Ozgegmisinde meme ve over kanseri dykiisii olan
hastada BRCA2 fonksiyon kaybi olabilecegini 6ngdérmiis-
lerdir.'”> Bununla birlikte BRCA2 mutasyonunun koroidal
melanom geligiminde predispozan risk faktdri oldugunu
bildiren giincel ¢alismalar bulunmaktadir.'!*'”  Shields ve
arkadaslar1 FPV tanis1 konan 7 hastanin 6’sinda konjenital
okiiler melanositozis, 1’inde kazanilmis konjonktival mela-
nozis saptamislardir. Konjenital melanositozisli hastalarin
3’tinde koroidal melanositozis, hepsi beyaz irktan olmak
iizere 3’linde (bir tanesi koroidal melanositozlu olgunun
takibinde gelismistir) koroidal melanoma bildirmislerdir.
Buna karsin higbir hastada glokom saptanmamustir.'® Krema
ve arkadaslar1 beyaz irktan bilateral okiiler melanositozisi
olan bir FPV olgusunda okiiler melanoma bildirmislerdir.
Bu olguda, fundus muayenesinde bilateral koroid melano-
sitozu tespit edilmis olup, yapilan ultrasonografide koroid
kalinlig1 normal saptanmigtir. Ancak olgunun takiplerinde
melanom ile uyumlu bir goriiniim saptanmamigtir.'

SONUC

FPV nadir goriilen ve cilt lezyonlarina ek olarak birgok
organi tutabilen bir hastaliktir. Genig vaka serilerinin elde
edilememesi ve multisistemik farkli prezantasyonlari nedeni
ile patofizyolojisi ve sistemik 6zellikleri tamamen aydinlati-
lamamistir. Oftalmolojik olarak okiiler hiperpigmentasyon-
dan konjenital glokom ve koroidal melanoma kadar degi-
sik siddetlerde tutulum gosterebilir. Bu nedenle hastalarin
ozellikle glokom ve melanom agisinda dmiir boyu diizenli
takiplerinin yapilmasi1 6énemlidir. Gelecekte FPV ve okiiler
tutulumu hakkinda hem patofizyolojisini ve risk faktorlerini
aydinlatacak hem de insidansini, prevalansini ve klinik sey-
rini belirleyecek ¢aligsmalara ihtiyag vardir.

KAYNAKLAR / REFERENCES

1. Ota M, Kawamura T, Ito N. Phacomatosis pigmentovascularis
(Ota). Jpn JDermatol 1947;52:1-3.

2. Hasegawa Y, Yasuhara M. Phakomatosis pigmentovascularis type
IVa. Arch Dermatol. 1985;121:651-5.

3. Torrelo A, Zambrano A, Happle R. Cutis marmorata telangiectasi-
ca congenita and extensive Mongolian spots: type V phakomatosis
pigmentovascularis. Br J Dermatol 2003;148:342-5.

4. Vidaurri-de la Cruz H, Tamayo-S anchez L, Dur an-McKinster C
ve ark. Phakomatosis pigmentovascularis II A and II B: clinical
findings in 24 patients. J Dermatol 2003;30:381.

5. Montse Ferna 'ndez-Guarino, MD, Pablo Boixeda, MD, PhD, Ele-
na de las Heras, MD ve ark. Phakomatosis pigmentovascularis:
Clinical findings in 15 patients and review of the literatiire. ] Am
Acad Dermatol 2008;58:88-93.

6. Happle R. Phacomatosis pigmentovascularis revisited and reclas-
sified. Arch Dermatol. 2005;141:385-8.

7. C. Teekhasaenee, R. Ritch. Glaucoma in phakomatosis pigmen-
tovascularis. Ophthalmology, vol. 104, no. 1, pp. 150-157, 1997.

8. Gonder JR, Nichol J, Augsburger JJ ve ark. Ocular and oculodermal
melanocytosis. Can J Ophthalmol 1985;20:176-8.

9. Gilliam AC, Ragge NK, Perez MI ve ark. Phakomatosis pigmen-
tovascularis type IIb with iris mammillations. Arch Dermatol
1993;129:340-2.

10. D. I. Weiss, D. L. Krohn, Benign melanocytic glaucoma comp-
licating oculodermal melanocytosis. Ann Ophthalmol. 1971;3
(9):958-60.

11. Yangfan Yang, Xiujuan Guo, Jiangang Xu ve ark. Phakomatosis
Pigmentovascularis Associated With Sturge—Weber Syndrome,
Ota Nevus, and Congenital Glaucoma. Medicine (Baltimore).
2015; 94(26): €1025.

12. Karl E. Olsen, Agnes S. Huang, Martha M. Wright. The efficacy of
goniotomy/trabeculotomy in early-onset glaucoma associated with
the Sturge-Weber syndrome. ] AAPOS 1998;2:365-8.

13. Anil K Mandal. Primary combined trabeculotomy-trabeculectomy
for early-onset glaucoma in Sturge-Weber syndrome. Ophthalmo-
logy 1999;106:1621-7

14. Nicolas G. Hamush, Anne L. Coleman, M. Roy Wilson. Ahmed
Glaucoma Valve Implant for Management of Glaucoma in Stur-
ge-Weber Syndrome. Am J Ophthalmol 1999;128:758 -60.

15. Tran HV, Zografos L. Primary choroidal melanoma in phakoma-
tosis pigmentovascularis Ila. Ophthalmology. 2005;112:1232-5.

16. Sinilnikova OM, Egan KM, Quinn JL ve ark. Germline BRCA2



154 Fakomatozis Pigmentovaskiilarisli Bir Konjenital Glokom Olgusu

sequence variants in patients with ocular melanoma. Int J Cancer ocular pigmentation (melanocytosis or melanosis) and nevus flam-

1999;82:325-8. meus with risk for melanoma. Arch Ophthalmol. 2011;129:746-
17. Scott RJ, Vajdic CM, Armstrong BKve ark. BRCA2 mutations in 50.

a population-based series of patients with ocular melanoma. Int J 19. Krema H, Simpson R, McGowan H. Choroidal melanoma in pha-

Cancer 2002;102:188-91. comatosis pigmentovascularis cesioflammea. Can J Ophthalmol.
18. Shields CL, Kligman BE, Suriano M ve ark. Phacomatosis pigmen- 2013;48(3):e41-2.

tovascularis of cesioflammea type in 7 patients: combination of



