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ONSOZ

Ulkemizde akraba evliliklerinin yiiksek oranlarda goriilmesi sebebiyle gelismis
iilkelerden daha sik goriilen herediter g6z hastaliklarindan biri olan albinizm,
yenidogan doneminden baglayarak bireylerin gormelerini ve belirgin fotofobi
nedeniyle yasam Kkalitelerini olumsuz sekilde etkileyen bir hastaliktir. Ozellikle
cocukluk ¢aginda korliik ve az gorme nedenlerinin arastirildigi ¢alismalarda albinizm
sik goriilen nedenler arasinda yer almaktadir. Cogunlukla mental bir problemin
olmadig1 albinizm de, ¢cocukluk ¢agindan itibaren hastalarin yasitlari ile esit sartlarda
egitim almalarinin saglanmas1 ve fotofobilerinin azaltilmasi1 rehabilitasyon

calismalarinda en 6nemli hedefimizdir.

Ankara Universitesi Halk Saglig1 Anabilim Dali, Az Gérme Rehabilitasyonu ve
Aragtirma Birimi’ndeki yiiksek lisans programi altinda gerceklestirdigimiz bu tez
calismasi ile birime rehabilitasyon amaci ile basvuran albinizmli bireylerde bir ¢alisma
yapilmistir. ~ Albinizmli  bireylerin az gorme rehabilitasyonu agisindan
degerlendirilmesi sonrasinda, fotofobiden dolay1 yasadigi rahatsizlik hissi ve filtre

g6zIik kullaniminin okuma performansina etkisi degerlendirilmistir.

Yaptig1 akademik ¢aligmalar sayesinde iilkemiz de gbz hekimlerinin az gérme
rehabilitasyonu konusunda farkindaligini artiran hocamiz Prof. Dr. Aysun IDIL’e
yiiksek linans programi déneminde konu ile ilgili bilgi birikiminden yararlanmami
sagladig1 i¢in ve bu donemde ders aldigim Halk Sagligi Anabilim Dal1 6gretim iiyeleri
Prof. Dr. Meltem COL, Prof. Dr. Ferda OZYURDA ve ne yazik ki ebediyete
ugurladigimiz Prof. Dr. Nazli ATAK’a degerli katkilarindan dolay1 tesekkiirii bor¢
bilirim. Birim hemsirelerimizden Narin Ucebakan’a arastirmanin yapilmasinda ve

albinizmli hastalarin az gérme muayenelerindeki destegi i¢in de tesekkiir ederim.

Dr. Ikbal Seza PETRICLI
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1. GIRIS

Albinizm, latince beyaz anlamima gelen albus kelimesinden koken alan,
dogumsal olarak melanin pigmentinin yapiminda gorevli enzimsel aktivitelerin farkli
genetik mutasyonlar nedeniyle etkilenmesi sonucu ortaya ¢ikan, gdz ve/veya cilt, sa¢
tutulumunun oldugu kalitsal bir hastaliktir. (Sund ve Capone, 2009, s.:387-402)

Melanin cilt ve goz sagliginda 6nemli rol oynayan bir molekiildiir.

Albinizmin diinya genelinde prevalanst 1/10.000 - 1/20.000 arasinda
degismektedir (Summers, 2009). Diinya prevalans oranlarmi Tirkiye niifusuna
projekte ettigimizde, iilkemizde yaklasik 3000-4000 bireyin albinizmden etkilenmis
olabilecegi varsayillmaktadir. Ancak kalitsal hastaliklarin daha sik gorildigii
iilkemizde cografi bolgeye gore de farklilik gosteren akraba evlilikleri nedeniyle
albinizm siklig1 daha yiiksek olabilir. Albinizmin tiim formlarina gérme problemleri
eslik etmektedir. Albinizmde goérmeyi azaltan nedenler keskin gdrme noktasi olan
foveanin hipoplazisi, nistagmus, strabismus, ambliyopi, optik sinir yolu
anormallikleri, yliksek refraksiyon kusurlari ve optik sinir hipoplazisidir (Wolf ve ark.,
2005). Diinyada ve iilkemizde 6zellikle cocukluk ¢agi korliik ve az gorme nedenlerinin
arastirildig1 ¢aligmalarda albinizm 6nemli nedenler arasinda yer almaktadir (Kong ve
ark., 2012; Olusanya ve ark., 2012; Ozen Tunay ve ark., 2016 ve idil Merdogan, 2011).
Albinizm infantil ¢agda goziin ritmik ve istemsiz titreme hareketi olarak tanimlanan
nistagmuslarin da 6nemli sebeplerinden biridir (Papageorgiou ve ark., 2014 ve Bertsch

ve ark., 2017).

1.1. Albinizmde Patofizyoloji

Melanin, gozde noral krestten koken alan wuveal melanositlerde ve
noroektodermden koken alan retina pigment epitelinde (RPE) bulunur. Her iki
lokalizasyonda da melanin melanosomlarda iiretilir ve hiicre i¢i vesikiiller halinde
tutulur. Eumelanin ve pheomelanin olmak tizere iki alt tipi vardir. Tirozinaz enzimi

melanin  biyosentez yolunda, ilk adimi katalizleyen enzimdir. Tirozinin



dihidroksifenilalanin (DOPA) ve Dopakinine doniistimiinde rol oynar. Bunun disinda
daha sonraki basamaklarda rol alan tirozinaza bagli proteinler (TRP1 ve 2)

melanosomlarda tirozinaz aktivitesini diizenlemektedir (Hearing, 2011).

Feomelanin ve omelanin pigmenti ¢ok sayida enzimsel aktivite sonrasinda
olusmaktadir. Feomelanin pigmenti insan ve hayvanlarda sari, turuncu ve kirmizimsi
rengi verir. Ultraviyole 1sinlarina maruz kaldiginda serbest radikal olusur ve kanser
gelisimine yatkinlik s6z konusu olur. Omelanin pigmenti ise kahverengi-siyah renkte
koyu pigmenttir. Giineste bronzlagsmadan sorumludur. Giinesin ultraviyole 1sinlarina
kars1 koruyucu etki gosterir. Melanin pigmentlerinin yapiminda ¢esitli asamalarda rol
alan enzimsel aktivitelerdeki bozulmanin tipi, albino hastasinin fenotipini belirler.
Goz, cilt ve sa¢ tutulumunun oldugu okiilokutanéz albinizmde (OKA) tirozinaz
aktivitesi azalmigsa, dmelanin yerine feomelanin iiretimi olur. Tirozinaz aktivitesi hi¢
yoksa pigment iiretimi olmaz (Levin ve Stroh, 2011). Tirozinaz enzimi ayn1 zamanda
iris pigmentasyonunda da rol oynar. Yasamin ilk alti aymnda tirozinaz enziminin

aktivitesinde fizyolojik olarak artan bir regiilasyon s6z konusudur.

Okiiler albinizmde (OA1l) ise tirozinaz aktivitesinin normaldir. Histolojik
incelemelerde  melanin  sentezi vardir ancak melanozomlarin  anormal
makromelanozom formasyonunda oldugu gosterilmistir (Garner ve Jay, 1980 ve
Cortese ve ark., 2005).

1.2. Albinizmde Siniflandirma

Albinizmde eskiden kullanilan olgularin fenotiplerine gore tirozinaz-negatif
OKA, tirozinaz-pozitif OKA ve okiiler albinizm siniflamasi yerine, giinimiizde
molekiiler genetik ¢alismalar 1s181nda yeni siniflama kullanilmaktadir (Levin ve Stroh,
2011). Albinizm artik herhangi bir sendroma eslik etmeyen melanin biyosentezinde
bozulma ile giden tipleri ve kanama diyatezi, akciger fibrozisi ve immiin yetmezlik

gibi ¢esitli nonpigmenter bulgularin eslik ettigi sendromlara eslik eden albinizm olarak



iki alt gruba ayrilmaktadir. 1989 yilindan beri yapilan genetik c¢alismalar 1s1ginda

albinizmin molekiiler temelli farkli tiplerinin klinik tanimlanmalari miimkiin olmustur.

1.1.1. Sendroma Eslik Etmeyen Albinizm

Sendromlara eslik etmeyen albinizmin molekiiler siniflandirilmasi Cizelge 1.1’
de verilmistir. Tablodaki veriler OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) ve

Orphanet internet kaynaklarindan derlenmistir.

Okiilokutanoz Albinizm

Okiilokutandz albinizm nadir goriilen, otozomal resesif kalitim gosteren deri, sag
ve gozde pigment azligi ile giden formdur. Prevalansi farkli bolge etnik dagilim
nedeniyle tahminen 1/10000 - 1/20000 arasinda degismektedir. Giinlimiizde yedi alt
tipi tespit edilmistir; OKA Tip 1 - 7 (Levin ve Stroh, 2011; Oetting, 1999; Biswas ve
Lloyd, 1999 ve Montoliu ve ark., 2014).

Okiilokutan6z Albinizm Tipl (OKAL1 veya Tirozinaz iliskili Albinizm):

OKA Tipl’de melanin sentezinde 6nemli bir enzim olan tirozinaz geninde
mutasyon vardir. Kendi i¢inde dort alt tipi tanimlanmistir. OKALA da tirozinaz
aktivitesi olmadigi i¢in melanin iiretimi ger¢eklesemez. Sa¢ rengi beyazdir, cilt rengi
¢ok agik renktedir. Gorme diizeyi 20/200 ila 20/400 arasinda degigir. OKAL1B’de ise
tirozinaz aktivitesi minimaldir ve az miktarda da olsa melanin pigment {iretimi vardir.
Dogumda beyaz sag, agik cilt rengi yasla birlikte pigment artis1 sayesinde sari-kumral
renge donebilir. OKA1A’ya gore daha iyi bir gorme seviyesi bildirilmistir. OKA1MP
alt tipinde minimal pigment iretimi bulunur. Degisen derecelerde irisde
transilliiminasyon defekti vardir. Sa¢ rengi saridir. Gorme diizeyi ise 20/80 ila 20/200
arasinda degisir. OKALTS (temprature sensitive) alt tipinde ise tirozinaz protein

aktivitesi viicut 1s1sina gore degisim gostermektedir (Levin ve Stroh, 2011).



Okiilokutanoz Albinizm Tip 2 (OKA2 veya P gen Albinizm):

Melonosomal tirozinin biyolojik olarak kullanilabilirligine ya da tirozinaz enzim
fonksiyonuna yardim eden P proteinindeki genetik defekt sonucu ortaya ¢ikan tipidir.
Molekiiler defekt 15. kromozomun uzun kolundaki P genine lokalizedir. P genindeki
mutasyona bagli olarak farkli fenotipler s6z konusu olabilir. Minimal miktarlarda
melanin pigmenti yapimi vardir. Sa¢ rengi acik kumraldan kahverengiye degisim
gosterebilir. OKA1A’ya gore daha iyi bir gérme seviyesi vardir. Nistagmus daha az

goriilmektedir.

Okiilokutanoz Albinizm Tip 3 (OKA3):

Nadir tanimlanan bir formudur ve Rufous (pas rengi) OKA olarak da bilinir.
Tirozinaz iligkili bir protein olan TRP 1’de genetik defekt sonucu olusur. Bu tipinde

pigment tiretimi vardir (Kamaraj ve Purohit, 2014).

Okiilokutanoz Albinizm Tip 4 (OKA4):

Nadir tanimlanan bir formudur. Tirozinaz enzim fonksiyonuna yardimeci olan
membran iligkili tasiyic1 protein geninde (MATP), genetik defekt sonucu olusur.
MATP, ayn1 zamanda SLC45A2 proteini olarak da bilinir. Bu mutasyon ilk olarak bir
Tiirk hastada tanimlanmistir. OK A2 hastalarinkine benzer miktarlarda pigment yapim

vardir (Kamaraj ve Purohit, 2014).

Okiilokutano6z Albinizm Tip 5 (OKADb):

Albinizmin 2012 yilinda tanimlamis yeni bir tipidir. Etiyolojisinde 4q24
kromozomu tizerinde heniiz tam olarak tanimlanamamis bir gendeki defektin oldugu
diisiiniilmektedir. Altin renginde sa¢ rengi, beyaz cilt ve klasik g6z bulgular ile

karakterizedir (Montoliu ve ark., 2014).



Okiilokutanoz Albinizm Tip 6 (OKA®B):

Albinizmin 2013 yilinin baslarinda yayimlanmis yeni bir tipidir. SLC24A5
geninde mutasyon tespit edilmistir. Bu genin melanin biyosentezinde ve melanosomal
maturasyonda onemli rol oynadigi bulunmustur. Yasla birlikte koyulasan agik sag
rengi, iris transilluminasyonu, fotofobi, foveal hipoplazi, azalmis gorme keskinligi ve

nistagmus mevcuttur (Montoliu ve ark., 2014).

Okiilokutano6z Albinizm Tip 7 (OKA7):

Okdiilokutanoéz albinizmin 2013 yilinda yayimlanmis yeni bir formudur.
C10orfl1 geninde mutasyon tespit edilmistir. Bu tipin 6zelligi ise pigmentasyonda
giderek bir acilma olmasidir. Iris transilluminasyonu, fotofobi, foveal hipoplazi,
azalmis gérme keskinligi, nistagmus ve optik sinirin anormal ¢aprazlagsmasi gibi Klasik

g6z semptomlart mevcuttur (Montoliu ve ark., 2014).

Okiiler Albinizm (OA1 veya Nettleship OA)

Goz bulgulari OKA’e benzerken sag ve cilt renginde belirgin anormallik
bulunmamaktadir. Tiim albinizmli vakalarin yaklasik %10’unu olusturur. X’e bagh
kalitim paterni gosterdigi (Xp22.3 geni lizerinde mutasyon) i¢in erkekler etkilenmistir
(Levin ve Stroh, 2011). Okiiler albinism de kutanoz degisiklikler genellikle olmamakla
birlikte epidermal melanositlerinin histolojik incelemelerinde melanin sentezinin
oldugu ancak melenozomlarin genislemis yapida (makromelanozom) oldugu
goriilmiistiir (Garner ve Jay, 1980). RPE’nin hipopigmente goriiniimii, normalde
beklenen c¢ok sayida, kiiclik boyutlu, homojen dagilmis melanozomlar yerine, melanin
tiretiminin oldugu ancak az sayida makromelenozomlara baglanmaktadir. (Cortese ve
ark., 2005). Tasiyic1 kadinlarda iriste hafif diizeyde hipopigmentasyon ve fundusta
RPE de degisen derecelerde pigment azligina bagli pigmenter mozaism paterni
olabilir. Ancak tasiyicilarda fonksiyonel bir etkilenme yoktur (Summers, 2009).

Yasamin ilk ti¢ ayinda ortaya ¢ikan nistagmus Klinik olarak ilk oftalmolojik bulgu



olabilir. Cilt ve sa¢ renginde anormallik olmadigi i¢in OA tanisi olan bireyler
yanlislikla infantil nistagmus sendromu tanisi alabilirler. OA’da iris ve fundus
hipopigmentasyonu tani koydurucudur. Ozellikle bu hastalarda OKT ile degisen
derecelerde foveal hipoplazinin gosterilmesi tanida yardimcidir. OA’da diger formlara
gore daha 1yi bir gérme beklentisi olup, gérme keskinliginin 20/50 ila 20/80 arasinda
degistigi bildirilmistir (Winsor ve ark., 2016).

Albinoidizm otozomal dominant gecis gosteren, iris transilluminasyonu yapan
nadir bir hastaliktir. OKA ile iligkisi yoktur. Bu hastalarin gérmeleri, retina gelisimleri
normaldir ve nistagmuslar1 yoktur. Siklikla izole goriiliirler. Nadiren sendromlara eslik

edebilirler (Levin ve Stroh, 2011).

Cizelge 1.1. Sendroma eslik etmeyen albinizmin molekiiler siniflandirilmasi

Gen Kromozom Kahtim Prevelans

Okiilokutanoz Albinizm (OKA)

OKA Tip 1 (TiplA, TiplB) TYR 11q14.3 OR 1-9/100.000
OKATip 2 OCA2 15q12-913 OR 1-9/100.000
OKATip 3 TYRP1 9p23 OR 1/1.000.000
OKATip 4 SLC45A2  5p13.2 OR 1-9/100.000
OKATIip5 OCA5 4024 OR 1/1.000.000
OKATip 6 SLC24A5  15¢21.1 OR 1/1.000.000
OKATIip7 LRMDA 10g22.2-g22.3 OR 1/1.000.000
Okiiler Albinizm (OA1)
GPR143 Xp22.2 XR 1-9/1.000.000

1.1.2. Sendromlara Eslik Eden Albinizm

Plateletlerdeki fonksiyon bozuklugu nedeni ile kanama problemlerinin eslik
ettigi Hermansky-Pudlak sendromu, immiin yetmezlik ve nérolojik problemlerin
eslik ettigi Chediak-Higashi sendromu albinizmin en sik goriildiigii sendromlardir.
Yasami tehdit edebilen bulgulari nedeni ile albino hastalarin mutlaka ¢ocuk hematoloji

boliimii tarafindan degerlendirilmesi 6nerilmektedir (Summers ve ark., 1988 ve Celebi



ve ark.,, 2006). Albinizmin sendromlara eslik eden tiplerinin molekiiler
simiflandirilmas: Cizelge 1.2°de verilmistir. Tablodaki veriler OMIM ve Orphanet

internet kaynaklarindan derlenmistir.

Cizelge 1.2. Sendromlara eslik eden albinizmin molekiiler siniflandirilmasi

Gen Kromozom Kahtim Prevelans
Hermansky-Pudlak
Sendromu
Tip 1 HPS1 10q24.2 OR 1/500.000-1/1.000.000
Tip 2 AP3B1 5q14.1 OR 1/1.000.000
Tip 3 HPS3 3024 OR Bilinmiyor
Tip 4 HPS4 22q12.1 OR 1/500.000-1/1.000.000
Tip5 HPS5 11p15.1 OR Bilinmiyor
Tip 6 HPS6 10024.32 OR Bilinmiyor
Tip 7 DTNBP1 6p22.3 OR 1/500.000-1/1.000.000
Tip 8 BLOC1S3 19913.32 OR 1/1.000.000
Tip 9 BLOC1S6 15¢21.1 OR 1/1.000.000
Tip 10 AP3D1 19p13.3 OR
Chediak-Higashi LYST 1942.3 OR Bilinmiyor
Sendromu
Griscelli
Sendromu
Tipl MYO5A 15021.2 OR 1/1.000.000
Tip2 RAB27A 15021.3 OR 1/1.000.000
Tip3 MLPH 2037.3 OR 1/1.000.000
Waardenburg
Sendromu
Tip 2A MITF 3p13 oD Bilinmiyor
Tip 3 PAX3 2036.1 OD/OR Bilinmiyor
Tip 4A EDNRB 13q22.3 OD/OR 1/1.000.000
Tip 4B EDN3 20913.32 OD/OR 1/1.000.000
Tip 4C SOX10 22q13.1 oD
ggﬁgﬁgx\l’]‘"' NDN/SNRPN  15¢11.2 oD 1-9/100.000
'ge”ng;:g"rﬁﬂ UBE3A 15q11.2 oD 1-9/100.000
g(:]r?g:’joamu SLC38A8 160233 OR 1/1.000.000
Albinizm-Sagirhk ADLN? X24-026 XR 1/1.000.000
Sendromu
CSSnI\(;I:'\c/)IQE MITF 3p13 OR
g;témmu MITF 3p13 oD 1/1.000.000
VICl EPG5 18q12.3-g21.1 OR 1/1.000.000
Sendromu




Albinizmde Genetik Damismanhk

Okiilokutanéz albinizm, otozomal resesif genetik gecis gosterdigi igin
etkilenmis bireyin ebeveynleri genellikle normaldir, ancak ikisi de mutant geni zorunlu
olarak tasimaktadirlar. Otozomal resesif kalitim gdsteren bir hastalikta, %25 oraninda
saglikli birey %50 oraninda normal ama tasiyici birey, %25 oraninda hasta birey olma
ihtimali vardir. Tiirkiye Istatistik Kurumu 2016 yil1 verilerine gore iilkemizde akraba
evliligi oraninin %23,2 oldugu goriilmektedir. Akraba evliliklerinin sik oldugu
tilkelerde ebeveynlerin ayn1 mutant geni tagiyor olma olasilig1 artmaktadir. OA ise X’e
bagl resesif gecer. Bu tip kalitimda hastalik erkeklerde goriiliir. Bu ailelerin 1/3’{inde
hastalik taze mutasyonla olabilecegi gibi, 2/3’linde annenin tastyiciligi s6z konusudur.

Hastalik pek ¢ok ailede sporadik, yani aile bireylerinin yalniz birinde olabilir.

Genetik danisman, hastaligin kalitim sekli, olas1 genetik testler, mevcut tedavi
olanaklar1 ve tekrarinin Onlenebilmesi i¢in yapilabilecekler konusunda aileye
danmismanlik vermelidir. Aile Oykiisiiniin alinmasi, aile agacinin ¢ikartilabilmesi igin
onemlidir. Prenatal tan1 yapilmasi miimkiin olsa da albinizme major gelisimsel bir
anomali eslik etmedigi i¢in gebeligin sonlandirilma endikasyonu yoktur (Levin ve
Stroh, 2011). Molekiiler genetik alaninda katedilen hizli ilerlemeler sayesinde
albinizmde invitro fertilizasyonda preimplantasyon genetik tanilama ile saglikli
embriyolarin transferi miimkiindiir (Yahalom ve ark., 2018). Ancak bu konuda etik
tartigmalar invitro fertilizasyonun getirdigi genetik risklerden dolayr devam

etmektedir.

1.3. Albinizmde Go6z Bulgulari

Albinizmin karakteristik g6z bulgulari

v Nistagmus,
v" Gorme keskinliginde azalma,

v' Sasilik,



Yiiksek refraksiyon kusurlari,
Iris pigmentinin yoklugu ve azlig1,
Hipopigmente fundus,

Foveal hipoplazi,

NN

Kiazmada optik sinir liflerinin anormal ¢aprazlasmasidir.

Albinizm de nistagmus hastalarin ¢cogunda mevcuttur. Nistagmus foveal hipoplazi
ve gorme yollarindaki anormallikten kaynaklanmaktadir. Bu belirti genellikle yasamin
ilk 2-3 ay1 iginde ortaya cikar ve erken infant doneminde biiyiik amplitiidli, disiik
frekansli patern gosterir. Tipik olarak ilk bir yas iginde nistagmusun amplitiidiiniin
azaldig1 gorilir (Biswas ve Lloyd, 1999; Oetting, 1999 ve Summers, 2009).
Cogunlukla yasla birlikte pendiiler tipte nistagmus tespit edilse de, vertikal veya
rotatuar formda da olabilir. Nistagmusu azaltmaya yonelik olarak ¢ocukta anormal bag
pozisyonu goriilebilir ve bunu diizeltmeye yonelik ekstra okiiler kas cerrahileri
gerekebilir (Levin ve Stroh, 2011 ve Summers, 2009). Hastalarin %99’unda
monookiiler fiksasyonda korneal 151k reflesinin santrale gére daha nazalden yansimasi
olarak bilinen pozitif kappa acis1 mevcuttur. Bu durum ezotropyanin mevcuttan daha
diisiik, ekzotropyanin ise daha yiiksek 6l¢iilmesine neden olur. Hatta ortoforik olan
hastalarda bile ekzotropya varmis gibi algilanmasina neden olabilir (Merrill ve ark.,
2004). Albinizmde en yaygin klinik bulgulardan biri de transilluminasyonudur ve buna

gore yapilan siiflandirma Cizelge 1.3’de verilmistir (Summers, 2009).

Cizelge 1.3. Albinizmde iris transilliminasyonuna goére yapilan siniflandirma

Derece Tanim

Derece 1 Belirgin iris pigmentasyonu, minimal punktat transilliminasyonu vardir.

Derece 2 Orta derecede iris pigmentasyonu, diizensiz yerlesimde ve punktat iris

transilliiminasyonu vardir
Derece 3 Minimal iris pigmentasyonu, Hemen tama yakin iris transilliiminasyonu vardir

Derece 4 Iris pigmentasyonu yok, tam iris transilliminasyonu vardir




1.3.1. Albinizmde Gorme Azhg:

Albinizmin tiim formlarma goérme problemleri eslik etmektedir. Gorme
keskinligi 20/40 - 20/400 arasinda genis bir spektrum sergilemektedir (Merrill.ve ark.,
2011 ve Levin ve Stroh, 2011). Foveal hipoplazi, nistagmus, strabismus, yiiksek
refraksiyon kusurlari, ambliyopi, optik sinir hipoplazisi, optik sinir yolu
anormallikleri, kiazma morfolojisinde anormallik ve beyinde kortikal kalinlasma—
oksipital giruslarda azalma gérmeyi azaltan nedenler arasindadir (Seo ve ark., 2007,
Wolf ve ark., 2005; Bridge ve ark., 2014; Mohammad ve ark., 2015 ve Schmitz ve
ark., 2007).

Albinizmde gormeyi en ¢ok etkileyen anormallik foveal hipoplazidir. RPE’nin
hipopigmentasyonu retina ganglion hiicrelerinin normal gelisimini engellemekte ve
foveal hipoplaziye neden olmaktadir. Makula goriiniimiine gore yapilan siniflandirma

Cizelge 1.4°de gosterilmistir (Summers, 2009).

Cizelge 1.4. Albinizmde makula gériiniimiine gére yapilan siiflandirma

Derece Tanim

Derece 1 Makiilada koroid damarlar1 belirgin sekilde goriinmektedir.

Derece 2 Makiilada RPE’deki translusen goriiniim nedeni ile koroid damarlari goriiliir ancak net
ayirt edilemez.

Derece 3 Makiilada RPE’deki pigment varligi nedeni ile koroid damarlari segilemez.

Albinizmi olan hastalarda nistagmus nedeni ile foveal fiksasyon zor olsa da,
Ozellikle geng¢ hastalarda gorme prognozu agisindan olduk¢a degerli bilgiler vermesi
nedeni ile optik kohorens tomografi (OKT) ile foveanin goriintiilemesi klinik tanida
gereklidir. OKT degerlendirilmesi, foveal hipoplazinin tanisinda oftalmoskopik
muayeneye gore ¢ok daha degerli bir tan1 yontemidir (Seo ve ark., 2007; Harvey ve
ark., 2006 ve Cronin ve ark., 2009). Ayrica atipik vakalarin degerlendirilmesinde OKT

tanisal acidan yol gosterici olmaktadir (Rossi ve ark., 2012).
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OKT degerlendirmesinde normal bir gézde foveadan gegen kesitte;

v Pleksiform tabakanin ekstursiyonu olarak tanimlanan i¢ retina
katmanlarinin fovea bolgesinde olmamasi gerekir.

v Foveal ¢ukurluk izlenmelidir.

<

Fotoreseptor dis segment uzamasi bulunmalidir.

v Dis niikleer tabakanin genislemesi goriilmelidir.

Thomas ve ark.’mn (2011) foveal hipoplazili olgularda OKT bulgularina gore

yaptiklari siniflandirma Cizelge 1.5de verilmistir.

Cizelge 1.5. Foveal hipoplazili olgularda OKT bulgularina gore yapilan siniflandirma

Derece Tanim

Derece 1 I¢ retina katmanlar1 foveada devam etmektedir, ancak sig foveal cukurluk vardir;

fotoreseptdr dis segment uzamasi ve dis niikleer tabakanin genislemesi vardir.

Derece 2 Ic retina katmanlari foveada devam etmektedir ve foveal cukurluk yoktur;

fotoreseptdr dis segment uzamasi ve dis niikleer tabakanin genislemesi vardir.

Derece 3 I¢ retina katmanlar1 foveada devam etmektedir, foveal cukurluk ve fotoreseptdr dis

segment uzamasi yoktur; dis niikleer tabakanin genislemesi vardir.

Derece 4 I¢ retina katmanlar1 foveada devam etmektedir, foveal ¢ukurluk, fotoreseptdr dis

segment uzamasi ve dis niikleer tabakanin genislemesi yoktur.

Atipik I¢ retina katmanlar1 foveada devam etmektedir; s1§ foveal cukurluk vardir; IS/OS

bandinda bozulma ve kesintiye ugrama vardir.

Albinizmde son yillarda yapilan ¢alismalar ile optik sinir yolu ve kiazma
morfolojisi anormalliklerinin, beyinde kortikal kalinlagmanin ve oksipital giruslarda
azalmanin da gérmeyi etkileyen nedenler arasinda yer aldigi gosterilmistir (Bridge ve
ark., 2014; Schmitz ve ark., 2007 ve Hoffmann ve ark., 2005). Insanlarda nazal retina
kontrlateral hemisfere, temporal retina ipsilateral hemisfere projekte olur. Albinizmli

hastalarda retinadan gorsel liflerin projeksiyonu ¢ogunlukla anormal olarak izlenir.
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Temporal retinadan gelen liflerin 6nemli bir kismi1 optik kiazmada ¢aprazlasarak karsi
tarafa gecger. Liflerin projeksiyonundaki anormallik nedeniyle primer visual korteks de
anormal uyar1 alir. Hem VEP (visual evoked potential, gorsel uyar1 potansiyelleri) hem
de radyolojik goriintiilleme ¢aligsmalar ile asimetrik anormal ¢aprazlagmayi gostermek
miimkiindiir (Von dem Hagen ve ark., 2008). Bu anormalligin VEP ¢alismasi ile %
100 spesifiklikte, %97 sensitivitede belirlenmesinin miimkiin oldugu gosterilmistir
(Hoffmann ve ark., 2005). VEP ¢alismalar1 konjenital nistagmusu olan bireylerde,
atipik albinism tanisin1 desteklemek agisindan onemlidir (Shallo-Hoffmann ve ark.,
1993). Kiazmada sinir lifi ¢aprazlasma anormalliklerinin oldugu albinizmli bireylerde,
sag ve sol gozden alinan cevaplarmm multikanal VEP’te beklenenden ters ¢ikmasi
tipiktir (Sentiirk F, 2011, s.:76-95). Normal kisilerde optik sinir liflerinin yaklagik
%355’1 kiazmada caprazlasirken albinizmde bu oran %75 - 85’e kadar ¢ikabilmektedir.
Asimetrik ¢aprazlasan liflerin varligiin sasilik gelisiminde ve stereopsisin
azalmasinda 6nemli bir risk faktorii olabilecegi diistiniilmektedir (Lee ve ark., 2001).
Ayrica yapilan caligmalarda albino hastalarda pigmentasyon miktar1 arttikea,
caprazlasma miktarinin daha az oranda oldugu gosterilmistir (Von dem Hagen ve ark.,
2007).

Albinizmde gecikmis gorsel maturasyon, nistagmus tipinin degisebilmesi,
hastanin nistagmusu kontrol altinda tutmaya yonelik bas pozisyonlar1 gelistirmesi,
gozlik takmaya uyumun artisi ve okiiler pigmentasyondaki degisikliklere bagli olarak
OKA TiplB ve OKA Tip2’de daha belirgin olmak {izere erken ¢ocukluk doneminde
gormede artis olabilmektedir (Dijkstal ve ark., 2012). Son ¢aligmalar, genetik
simiflandirmaya gore OKA TiplA tanisi alan bireylerin goérme keskinliginin

digerlerine gore daha ¢ok etkilendigini gostermistir (Winsor ve ark., 2016).

1.3.2. Albinizmde Refraksiyon

Albino hastalarda yiiksek derecelerdeki refraksiyon kusurlari sik goriilmektedir.
Emetropi nadirdir. Refraksiyon kusurlarinin tespitinde mutlaka sikloplejinli muayene

yapilmalidir. Gozlik denemesi yapildiktan sonra Ortme a¢ma testi ile sasilik
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muayenesi tekrarlanmali ve diizelme olup olmadig1 kaydedilmelidir. Foveal hipoplazi
ve nistagmus nedeni ile refraksiyon kusurlar1 diizeltilse bile gérme diizeyinde kismi
bir diizelme olmaktadir. Bu yiizden gormede belirgin artis olmayacagi diisiincesi ile
gozlik recete edilmeyebilmektedir. Ancak Andersen ve ark.’lart (2004), kirma
kusurlarin1 sikloplejinli olarak degerlendirdikleri ¢aligmalarinda; iki yas altinda
hastalarda 3,50 diyoptri (D) miyopi, 3,00 D hipermetropi, 3,00 D astigmat ve tizeri, iki
yas iizerinde hastalarda 2,50 D miyopi, 2,00 D hipermetropi, 2 D astigmat ve {izeri
kirma kusurlarin1 gozliikle diizeltmisler ve uzak-yakin gérme diizeylerinde anlaml

art1s ve sasilikta da anlamli diizelme tespit etmislerdir.

Okiilokutanéz albinizmli hastalarin refraksiyon kusurlarinin sferik esdeger
kullanilmadan degerlendirildigi bir ¢aligmada hastalarin %95,4’tinde astigmatizma,
%82,5’inde hipermetropi ve %17,4’linde miyopi tespit edilmistir. Hipermetropi, sferik
esdeger goz Oniline alindiginda en sik kirma kusuru olarak karsimiza ¢ikmaktadir.
Gorme keskinligi agisindan kotii prognoz gosteren OKALA grubunda 5 D ve tizeri
hipermetropik kirma kusurunun anlamli derecede yiiksek tespit edilmesi
emetropizasyonun bozulmus olmasiyla agiklanmistir (Yahalom ve ark., 2012).
Hastalarda yiiksek hipermetropi ve kurala uygun astigmatizma sik bildirilmistir.
Nistagmusunda bu hastalarda emetropizasyonun bozulmasina 6nemli bir katkist
oldugu diisiiniilmustiir. Albinizm de siklikla goriilen penduler nistagmus nedeni ile
vertikal meridyende emetropizasyonun, horizontal meridyene gore daha iyi
gerceklestigi (meridyonel emetropizasyon), bu durumunda yiiksek astigmatizmaya
neden olabilecegi bildirilmistir (Wildsoet ve ark., 2000 ve Wang ve ark., 2010). Bazi
calismalarda da yapisal anormalliklerin emetropizasyonda foveal hipoplaziden daha
¢ok rol oynayabilecegi vurgulanmigtir (Haley ve ark., 2013). Karabas ve ark. (2014),
da fovea altindaki koroid kalinligin1 albinizmli bireylerde istatistiksel olarak anlaml
seviyede disiik bulmuslardir. Koroid kalinligindaki azalmanm albinizmde
emetropizasyonun bozulmasina etki edebilecek yapisal faktorlerden biri olabilecegini

savunmuslardir. Bu durumu da koroidal emetropizasyon olarak adlandirmiglardir.
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1.3.3. Albinizmde Fotofobi

Albino hastalarda iris transilliiminasyonu, RPE ve koroid tabakasindaki
hipopigmentasyon nedeni ile belirgin fotofobi vardir. RPE ve koroid tabakasindaki
koyu renkli melanin pigmenti retinay1 gegen sagilmis 15181 emerek tutar ve goz kiiresi
icindeki 1s1k yansimalarin1 onler (Or H, 2010, s.:204-213). Net bir goriis i¢in 151k
yansimalarinin olmamasi gerekir. Clinkii 151k gz kiiresi i¢ginde tiim yonlere dagilirsa,
keskin bir goriintii olusumu i¢in gerekli olan karanlik ve aydinlik noktalar arasindaki
normal kontrast olusumu yerine retinanin diffiiz aydinlanmasit meydana gelir. Pigment
tabakas1 ve kismen koroidde yer alan melanin pigmentinin 6nemi, albino kisilerdeki
bulgular ile aydinlatilmistir. Albino bir kisi ¢ok aydinlik bir ortama girdiginde retinaya
carpan 1s1k, pigmentsiz retinanin ve alttaki skleranin beyaz ylizeyleri ile tim
dogrultularda yansitilir ve fotoreseptorlerin ¢ogunu uyarir. Oysa net bir gérme igin
fotoreseptoriin bir kisminin uyarilmasi ve digerlerinin daha az oranda uyarilmasi ya da

hi¢ uyarilmamasi gerekir (Giindiiz K, 2011, s.:1-57).

Isinlarin (elektromanyetik radyasyonun) géze goriinen dalga boyundaki kismi
151k olarak adlandirilmaktadir. Insan gozii 380 - 760 nm dalga boyu arasindaki
1sinimlar1 goriilebilir 151k olarak algilar. Goriinen 15181n spektrumu bize gékkusaginin
renklerini verir (Biyiikyildiz Z, 2010, s.:1-9). Renk ise algilanabilir spektrumdaki
degisik bolgelerin rolatif enerjilerinin bir fonksiyonu olarak tanimlanir ve genelde bir
cismin rengi, absorpladigi 1s18in komplementleri olan renktir, seklinde kabul edilir
(Cizelge 1.6). Frekans yiikselip dalga boyu kisaldik¢a 151k sacilir, bu da kontrastda
azalmaya neden olur. Mavi 151k, goriiniir 1s1kda en kisa dalga boyuna sahip 1siktir,
dolayisiyla en fazla sagilan renktir. Mavi 151k, kirmizi 1siktan on alti kez daha fazla
sacilir (Or H, 2010, s.:204-213). Giines 1s1nlar1 atmosferde yol alirken kisa dalga boylu
mavi 151k hava molekiillerine ¢arpinca her yone sac¢ilir. Bu yilizden gokyiizii mavi
goriinilir. Gozdeki kromatik aberasyonlar nedeni ile uzun dalga boylu 1siklar (kirmizi)
retinanin arkasinda odaklanirken, kisa dalga boylar1 (mavi) retinanin oniinde
odaklanir. Mavi 151k buna bagh olarak miyopik algi olusturur ayni zamanda sagilma
ve parlama Ozelligi kontrast duyarliligin azalmasina neden olabilir. Mavi-mor renk

tonlarmin hafif renkli gozliikk camlar ile bloke edilerek etkisiz hale getirilmeleri
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miimkiindiir. Bunun i¢in renk 1s1k spektrumunda Cizelge 1.6’da gosterildigi gibi sar1

renk ile amber tonlar1 kullanilir (Giindiiz K, 2011, s.:1-57).

Insan goziinde kornea 300 nm altinda ultraviyole 1sinlar1, seffaf lensde 300 - 400
nm Ozellikle 360 nm’ye kadar olan ultraviyole 1sinlar1 absorbe etmektedir. Yagla
birlikte seffaf lensin fizyolojik olarak sararmasi ile lensin mavi-mor 1sik filtre 6zelligi
artmaktadir. Makula pigmentleri de kisa dalga boylu goriiniir 15181 absorbe ederek
retinanin korunmasin saglar. Giinlimiizde gozliik ve intraokiiler lenslerde ultraviyole
151k (200 - 400 nm) yaninda mavi 1s1k filtresi de (mor 1s1k: 380 - 440 nm dalga boyu
arasinda ve mavi 1s1k: 440 - 500 nm dalga boyu arasinda) giindemdeki bir konudur
(Downie, 2017).

Cizelge 1.6. Bir c¢ozeltinin absorbladig1 15181n dalga boyu, rengi ve ¢ozeltinin goze
goriinen rengi

Dalga boyu (nm) Absorblanan renk Goze goriinen renk
<380 Ultraviyole Renksiz
380-435 Viyole Yesil-Sar
435-480 Mavi Sar1
480-490 Mavi-Yesil Turuncu
490-500 Yesil-Mavi Kirmizi
500-560 Yesil Mor
560-580 Yesil-Sari Viyole
580-595 Sar1 Mavi
595-650 Turuncu Mavi-Yesil
650-780 Kirmizi Yesil-Mavi
>780 Yakin infrared Renksiz

Filtre gozlikler 15181n zararli etkilerinden korunmak, goérme keskinligini,
kontrast duyarliligi artirmak, kamasma ve fotofobiyi azaltmak amaciyla az goren

hastalarda rehabilitasyon amaciyla kullanilan optik yontemlerden birisidir. Filtre
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gozliikkler belirli dalga boyu degerinin altinda 1s18in  gecirgenligini azaltarak
fotoreseptorlerin daha az uyarilmasim saglayabilmektedir. I¢ ortamda ve dis ortam
aktivitelerinde kullanilmak {tizere farkli dalga boylarinda {iretilmis tipleri vardir.
Herediter retina distrofileri, yasa bagli makula dejenerasyonu, afaki ve albinizm
olgularinda siklikla kullanilmaktadir (Eperjesi ve ark., 2002 ve Rosenblum ve ark.,
2000).

Literatiirde albinizmli hastalarda filtre kullaniminin gérme keskinliginde ve
kontrast duyarlilikta artis gosterdigi bildirilmistir (Rosenblum ve ark., 2000).
Fotosensitivite ve kamasma i¢in 6zel iris boyali kontakt lenslerin kullanimi1 kamasma
ve 151k hassasiyetini azaltmaktadir (Omar ve ark., 2012). Ayrica sari filtre kullaniminin
katarakt, makula dejenerasyonu ve retinitis pigmentosa hastalarinda goriintii kalitesini
artirdigl, saglikli bireylerde ise kontrast duyarlilikta bazi durumlarda artisa neden
oldugu gosterilmistir (Cedrian-Sanchez ve ark., 2016; Zigman, 1992; Zigman, 1990;
Wolffsohn ve ark., 2000 ve De Fez ve ark., 2002). Eperjesi ve ark.’larinin 12 saglikli
ve 12 yasa bagli makula dejenerasyonu olan toplam 24 bireyle yaptiklar1 ¢aligmada,
makula dejenerasyonu olan grupta 450 nm dalga boyunda sar filtre kullaniminin,
okuma hizimi kullanilmayan duruma gore istatistiksel olarak anlamli derecede
artirdigim1 saptamiglardir (Eperjesi ve ark., 2004). Albinizm olgularinda fotofobi ve
kamasma sikayetini azaltmaya yonelik olarak, dis ortam i¢in 550 nm veya 527 nm, i¢

ortam i¢in 450 nm veya 465 nm dalga boyunda filtre gozliikler 6nerilmektedir.

1.4. Albinizmde Tedavi

Tedavisi olmayan bir hastalik olarak tanimlanan albinizmde 2019 yilinda yeni
yayimlanan bir makale ile herediter tirozinemilerde, tirozin amino asidinin plazma
konsantrasyonunu artiran nitisinon molekiiliiniin, az miktarda da olsa melanin pigment
tiretiminin oldugu OKA1B’de bir yil siirecince kullaninminin sa¢ ve deride pigment
artis1 sagladigi ancak iris pigmentinde belirgin artisa neden olmadig1 gosterilmistir
(Adams ve ark., 2019). Bu caligmalar gelecekte fovea gelisim siirecinde bu

molekiillerin kullanilarak fovea gelisiminin saglanabilmesi i¢in, ayrica iris ve fundus
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pigmentasyonunu artirip fotosensitivitenin azaltilabilmesine yonelik umut vaat

etmektedir.

Deneysel fare modellerinde subretinal alana AAV (Adeno Associated Virus)
araclhigryla okiiler gen transferi ile OA ve OKA Tipl de elektrofizyolojik testlerin
sonuglarinda iyilesme, RPE melanozom yogunlugunda ve sayisinda artis tespit
edilmistir (Gargiulo ve ark., 2009 ve Surace ve ark., 2005). Bu gen ¢alismalar1 da umut

vaat etmekle birlikte insan ¢alismalar1 heniiz yayimlanmamustir.

1.4.1. Albinizmde Gorsel Rehabilitasyon Ac¢isindan Klinik Takip

Gorme keskinligindeki bozulmaya ragmen, albinizm tanis1 olan ¢ocuklarin
cogunda norolojik gelisimlerinin, davranis ve akademik performanslarinin normal
diizeyde oldugu, ancak hiperaktivite ve dikkat eksikliginde artis olabilecegi tespit
edilmistir (Kutzbach ve ark., 2008). Bu yilizden albinizmde ¢ocukluktan itibaren gorsel
rehabilitasyonlarin planlanmasi, ailenin ve bireyin uyumunun saglanmasi, akademik

performanslarinda ve sosyal hayatlarinda olduk¢a 6nem arz etmektedir.

v" Cocuklar siit cocugu déneminden itibaren yakin takibe alinmalidir. Oncelikle
eslik eden refraksiyon problemleri uygun gozliklerle diizeltilmelidir.
Refraksiyon kontrolii, eslik eden sasilik ve nistagmusu da kismen kontrol altina

almaya yardimci oldugu i¢in ¢ok 6nemlidir.

v' Sasilik ve nistagmus agisindan gerekiyorsa cerrahi planlanmalidir.

v' Albinizmli ¢ocuklar dort - bes yasina kadar cisimleri gézlerine yaklastirarak ya
da yakindan televizyon seyrederek gérme problemlerini kompanse ederler ve
az gérmeye yardimci cihaz ihtiyact duymazlar. Aile ve 6gretmenler bu konuda
oldukca endiseli olabilir. Ancak hastalarin en iyi gordiikleri mesafeden
okumalarma izin verilmesi gerektigi aileye ve Ogretmenlere anlatilimalidir.

Ozel egitimle birlikte (ii¢ yas) yakin ¢alismalarda basit kiire biiyiitiiciilerle az
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gormeye yardimci cihaz baglanabilir. Okul ¢aginda, gereken hastalarda bifokal
gozlikkler, okuma gozliikkleri, mikroskopik veya elektro-optik sistemler

Onerilebilir.

Gorme seviyesi 0,3 ve altinda olan okul c¢agindaki cocuklarin teleskopik
sistemlerle tanismast saglanmalidir. Bu donemde cihazlarin kabuliinii
saglamak icin ihtiyact olan ¢ocuklarin psikolojik destek almasi 6nemlidir.
Ayrica 6-8 kat biiyiitmeli teleskop ihtiyact olan hastalarda elektro-optik

sistemler Onerilebilir.

Hastalara belirgin fotofobileri nedeniyle ve ultraviyole isinlarin zararli
etkilerinden korumak i¢in hem i¢ hem de dis ortamlarda filtre 6zelligi olan
gozliikler Onerilmelidir. Bu uygulama az gérme merkezlerinde denenerek
hastalar i¢in en uygun dalga boyu tespit edilmelidir. Genellikle albinizm
olgularinda fotofobi ve kamagma sikdyetini azaltmaya yonelik dis ortam igin
550 nm veya 527 nm, i¢ ortam i¢in 450 nm veya 465 nm dalga boyunda filtre

gozliikler onerilmektedir.

1.5. Albinizmde Okuma Islevi

Albinizmli hastalarda gorme keskinliginde azalma olsa da, gorme alani

defektleri ve kognitif problemler olmamasi sebebiyle hastanin mevcut gérmesini

uygun yontem ve cihazlarla maksimize edip en iyi sekilde kullandirarak, yasam

kalitesini yiikseltmek, ozellikle egitim ve Ogretim caginda olan hastalarin mevcut

egitim olanaklarindan en 1yi sekilde yararlanmasini saglamak miimkiindiir (Kutzbach

ve ark., 2008; Merrill ve ark., 2011 ve Merdogan Idil, 2011). Okuma islevi yasamin

onemli bir gereksinimidir ve okumada zorlanma, az goren hastalarda yagam kalitesini

bozan en biiyiik problemlerden birisidir. Hastalarin rehabilitasyon hedeflerindeki

birincil amaci ¢ogunlukla okuma performansilarini artirmak olmaktadir (Latham ve

Tabrett, 2012; Lovie-Kitchin, 2011 ve Lovie-Kitchin ve Whittaker, 1999).
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Normal okuma islevinin ger¢eklesmesi i¢in 0,4 diizeyinde gérme keskinligi
yaninda, yeterli genislikte gérme alan1 ve okuma islevine yonelik goz hareketlerinin
varhigr da gereklidir. Lovie-Kitchen ve Whittaker (1999), okuma hizin1 belirleyen
faktorler arasinda gorme keskinligi rezervi, kontrast rezervi, gérme alani ve santral
skotomun biiylkligiiniin bulundugunu bildirmislerdir. Klinikte gérme keskinligi
degerlerinin belirlendigi tek harflerin okunmasi seklindeki muayene, okuma islevinin
basarisini tahmin etmede yetersizdir. Devamli metin kartlari, okuma performansinin

objektif l¢iitii olan MOH’u verdigi icin tercih edilmektedir (Sahli ve idil, 2019).

Az goren bireylerde géorme keskinligi yaninda kontrast duyarliliginda secilecek
cihazda ve yakin gorme keskinliginde ulasilacak hedeflerin belirlenmesinde 6nemli
oldugu gosterilmistir. Latham ve Tabrett (2012) tarafindan olusturulan Cizelge 1.7°de
verilen yakin gérme keskinligi ve kontrast duyarlilik i¢in az gérmeye yardimci cihaz
ile 1M biyiikliginde yazi okuma ve akici okuma sansi igin gerekli degerler
gosterilmistir. Bunlar disinda az goren hastalarda okuma performansini gérme alani

defektleri ve g6z hareketlerinin koordinasyonunun bozulmasi etkilemektedir.

Cizelge 1.7. Az gormeye yardimci cihaz ile 1M biiyiikliigiinde yaz1 okuma ve akict
okuma sansini belirleyen kriterler

Yakin géorme AGYCile 1M AKkic1 okuma sansi Gereken optimum

keskinligi yazi okuma (80 kelime/dakika) keskinlik rezervi
(logMAR) sansi
> 0,85 Miimkiin Miimkiin 2:1
0,85-1,00 KD 21,05 logCS Miimkiin 21
ise miimkiin
<1,00 KD 21,05 logCS Miimkiin degil 2:1

ise mimkiin

AGYC: Az gormeye yardimci cihaz; KD: Kontrast duyarlilik

Albinizmli hastalarda nistagmus disinda yiiksek refraksiyon kusurlari,
strabismus, fotofobi ve azalmis goérme keskinligi okuma performansini etkileyen
onemli faktorler arasindadir. Albinizmli hastalarda konverjansla nistagmusda azalma
saglanmasiyla yakin gorme keskinligi genellikle uzak gérme keskinliginden daha iyi

olmaktadir (Biswas ve Lloyd, 1999).
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Albinizm de belirgin fotofobi ve kamasma nedeniyle filtre gozliikler 6zellikle
dis ortamlar icin mutlaka Onerilmektedir. Yasa bagli makula dejenerasyonu olan
olgularda belirgin fotofobi olmamasina ragmen sar1 filtrenin okuma hizini artirdigi
gosterilmistir. Bu gorilis ve yayinlardan yola ¢ikarak, rehabilitasyon i¢in bagvuran,
cogunlugunu Ogrenci veya aktif ¢alisma hayatinda olan bireylerin olusturdugu
albinizmli olgularda filtre gozliik kullanimi ile okuma performansinin artirilmasi,

yasam kalitesini de artiracaktir.

Calismamizda Ankara Universitesi Az Gorenler Rehabilitasyon ve Arastirma
Merkezi’ne rehabilitasyon amaci ile bagvuran albinizmli olgularda, kisa dalga
boyundaki 15181 absorbe eden 465 nm sar filtre kullaniminin binokiiler uzak gérme
keskinligi, kontrast duyarlilik ve okuma performansi tizerine etkisini saptamak
amaclanmustir. Albinizmli hastalarda i¢ ortamda filtre kullaniminin okuma
performansina etkisi konusunda bildirilmis kontrollii bir ¢calisma bulunmamaktadir.
Ayrica tilkemizde az gorme rehabilitasyonu konusundaki calismalar da ¢ok az
sayidadir. Bu ¢aligma albinizmli olgularda az gérme rehabilitasyonunu degerlendiren

sinirl sayidaki ¢aligmalardan biri olacaktir.

20



2. GEREC VE YONTEM

2.1. Arastirmanin Tipi

Aragtirma albinizmli olgularda, i¢ ortamda 465 nm filtre kullannminin gérme
keskinligi, kontrast duyarlilik ve okuma performansina etkililigini degerlendiren bir

miidahale arastirmasidir.

2.2. Etik Kurul izin

Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Klinik Arastirmalar Etik Kurulu'ndan 19
Temmuz 2013 tarihinde “Ila¢ Dis1 Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik Kurul
Izni” alimmistir (Ek-1). Calisma siiresince Helsinki Bildirgesi’nin ilkelerine bagh
kalinmistir. Aragtirmaya dahil edilen her bireye ve ¢gocuklarin ebeveynlerine aragtirma

konusunda bilgi verilmis ve yazili bilgilendirilmis onamlari alinmistir (Ek-2).

2.3. Arastirma Yeri

Aragtirma Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Az Gorenler Rehabilitasyon ve

Arastirma Birimi’nde yiirtitilmistiir.

2.4. Arastirmanin Evreni

Ankara Universitesi Az Goérenler Rehabilitasyon ve Arastirma Birimi’ne
basvuran 8 yas lizeri albinizm tanisi olan hastalar arastirma evrenini olusturmaktadir.
Orneklem yapmadan calismaya dahil olmay1 kabul eden ardisik 61 albinizmli hasta
calismaya alinmistir. Bu hastalara ayni arastirmaci tarafindan Kasim 2015 — Ocak

2017 tarihleri arasinda g6z muayenesi yapilarak, i¢ ortamda 465 nm filtre gozliik
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kullaniminin gérme keskinligi, kontrast duyarlilik ve okuma performansina etkisi

degerlendirilmistir.

2.5. Arastirmaya Dahil Edilme ve Edilmeme Kriterleri

2.5.1. Arastirmaya Dahil Edilme Kriterleri

v' Albinizm tanis1 ile Az Goérme Rehabilitasyon Birimi’ne rehabilitasyon
amaci ile basvuran,

v Okuma yazmasi olan,

v’ Hastalarin muayeneye kooperasyonunu etkileyebilecek mental ve motor
gelisiminde sorunu olmayan,

v 8 yas ve lzeri,

v Kendisi ve/veya ebeveyni ¢alismaya katilmaya goniilli olan hastalar,

arastirmaya dahil edildi.

Gozligi olmayan hastalar okuma performanslarinin etkilenmemesi i¢in
refraksiyon muayenesi sonrasi eger gerekli ise gozliiklerini aldiktan sonra aragtirmaya

dahil edildi.

2.5.2. Arastirmaya Dahil Edilmeme Kriterleri

Okuma yazma bilmeyen,
8 yas altinda,
Ek g6z hastaligi olan (katarakt, kolobom gibi),

Herhangi bir nedenle muayeneye ve testlere uyum saglayamayan,

RN N NN

Kendisi ve/veya ebeveyni ¢alismaya katilmak i¢in goniillii olmayan

albinizmli bireyler arastirmaya dahil edilmemistir.
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2.6. Arastirmanin Hipotezleri

1. I¢ ortamda 465 nm filtre gozliikk kullanimi, albinizmli olgularda uzak

gorme keskinligini artirmaz.

2. 1¢ ortamda 465 nm filtre gozliik kullanim, albinizmli olgularda kontrast

duyarlilik diizeyini artirmaz.

3. I¢ ortamda 465 nm filtre gdzliik kullanimi, albinizmli olgularda okuma

performansini artirmaz.

2.7. Arastirmanin Degiskenleri

Calisma icin belirlenen bagimli ve bagimsiz degiskenler asagida belirtilmistir.

2.7.1. Arastirmamin Bagimh Degiskenleri

v' Uzak gorme keskinligi
v Kontrast duyarlilik diizeyi
v Okuma performansi kriterleri
e Okuma keskinlik diizeyi
e Kritik baski1 boyutu (KBB)
e Maksimum okuma hizi (MOH)

2.7.2. Arastirmanin Bagimsiz Degiskenleri

I¢ ortamda 465 nm filtre gdzliik uygulanma durumu
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2.8. Arastirmada Kullanilacak Gerecler

v Gozliik lizerine takilabilen (fitover), 465 nm alt1 dalga boyundaki 15181
absorbe eden, diger dalga boylarinda %81 oraninda 151k gecirgenligi
gosteren, sar1 renkli filtre gozliik (NoIR light transmission filters [LTF],
NoIR Medical Technologies, South Lyon, MI, USA) (Resim 2.1)

v Arkadan aydmlatmali ETDRS (Early Treatment Diabetic Retinopathy
Study) uzak gorme keskinlik eseli (2 farkli esel)

v' Pelli-Robson kontrast duyarlilik kartlar: (2 farkli esel)

v Beyaz zeminde siyah yazili MNRead devamli metin kart1 (2 farkli esel)
(Ek-4 ve Ek -5)

Resim 2.1. Calismada kullanilan 465 nm filtre gozlikk

2.9. Muayene Prosediirii

Muayene Oncesinde hastalara ait demografik 6zellikler hasta takip ve muayene
formuna (Ek-3) kaydedildi. Ebeveynler arasi akrabalik diizeyi ve ailede albinizm
Oykiisii soruldu. Ayrica hastalarin i¢ ortamda, dis ortamda ve okuma esnasinda
fotofobiden dolay1 yasadigi rahatsizligin subjektif degerlendirme diizeyi ile ilgili

sorularin cevaplar1 ayni forma isaretlendi.
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Hastalarin refraksiyon ol¢timleri, géz hareketleri, sasilik ve nistagmus agisindan
muayeneleri yapildiktan sonra binokiiler uzak gérmeleri, kontrast duyarliliklar1 ve
okuma performans: kriterleri i¢in testleri yapildi. Dinlenmeleri i¢in dis ortama
c¢ikmadan 15 dakika ara verildikten sonra muayenenin ikinci asamasina gegildi.
Hastalarin kendi gozligii tizerine 465 nm filtre gozliik uygulanarak 10 dakika uyum
saglamalar1 igin beklendi. Binokiiler uzak gorme, kontrast duyarlilik ve okuma
performanst kriterleri bu sefer farkli kartlar kullanilarak filtre gozlik ile yeniden
degerlendirildi. Uygulanan filtrenin okuma kolayligina etkisi soruldu. Filtresiz daha
rahat, filtreli daha rahat ve kararsizim cevaplarindan uygun olani hasta takip formuna
isaretlendi. Yakin ve uzak i¢in az gérme cihazlar1 denendikten sonra dilate edilerek

fundus degerlendirildi.

Okuma performansinin degerlendirilmesi esnasinda karta dogru olan
aydinlatmanin kamasma yaratmayacak sekilde hastanin arkasindan gelmesi saglandi.
Her hastada uzak gorme, kontrast duyarliik ve okuma performansinin
degerlendirilmesi ayni1 odada yapildi. Giin 1s18mnin odanin aydinlatma diizeyini

etkilememesi i¢in, floresan lamba kullanilarak aydinlatma saglandi.

Okuma performansinin muayenesi esnasinda kartlardan kaynaklanabilecek taraf
tutma faktoriinii ortadan kaldirmak igin; ilk 30 olguda filtresiz degerlendirmede
MNRead Kart 1, filtreli degerlendirmede MNRead kart 2 kullanild:. ikinci 31 olguda
filtresiz degerlendirmede MNRead kart 2, filtreli degerlendirmede ise MNRead kart 1
kullanild: (Ek-4 ve EK-5).

2.9.1. Uzak Gorme Keskinliginin Degerlendirilmesi

Uzak gorme keskinligi, uygun refraksiyon diizeltmesi yapilarak, binokiiler
kosullarda arkadan aydinlatmali ETDRS eseli kullanilarak, logaritmik olarak
degerlendirildi. LogMAR’a gore 0.00 Olgiimii Snellen oranina gore 20/20’e,
LogMAR’a gore 1.00 6l¢iimil ise Snellen oranina gore 20/200°e karsilik gelmektedir.
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Yani uzak gorme keskinliginin logaritmik olarak degerlendirmesinde, sonug sifira

yaklastik¢a daha iyi bir gérmeye karsilik gelmektedir.

Hastalarin uzak goérmelerinin degerlendirilmesinde oncelikle 4 m’den &l¢iim
yapildi. Bu mesafeden okuyamayan hastalarda mesafe 2 m’ye disiiriildiigiinde;
hastalarin okuduklar1 siranin logMAR degerine 0,3 logMAR iinite, 1 m’ye
diisiiriildiigiinde 0,6 logMAR iinite eklendi. ETDRS eselinde her sirada toplam bes
karakter vardir. Siranin tamami 0,1 logMAR degerini olusturur ve her karakter 0,02
logMAR degerine karsilik gelir. Kisinin en az ii¢ karakter okudugu sira logMAR
degerine okuyamadigi her harf igin 0,02 degeri eklenir. Ornegin logMAR 1,00
sirasindan ti¢ harf okuyan bir kisinin gérme keskinlik degeri [1,00 + (2x0,02)] = 1,04
logMAR dir (Ceyhan ve ark., 2006). Uluslararas1 Hastalik Siniflandirmasi-10
(International Clasification of Disease, ICD-10) 2016 uyarlamasina gore
calismamizdaki albinizmli hastalarin en 1yi diizeltilmis gorme keskinligine gore az

gorme siddetinin siniflandirilmasi yapildi (ICD-10 Version: 2016).

2.9.2. Kontrast Duyarhlik Diizeyinin Degerlendirilmesi

Kontrast duyarlilik diizeylerine Pelli-Robson kontrast duyarlilik kartlari ile
binokiiler olarak bakildi. Boyutlar1 59x84 cm olan, birbirinden farkli iki degerlendirme
kart1 kullanildi. Her kartta farkli kontrast diizeylerinde ¢esitli harflerden olusan bir
diizen mevcuttur. Kartlarda toplam sekiz sira ve her sirada alt1 harf yer almaktadir. Her
sirada ii¢ harf sonrasinda kontrast duyarhilik azalir. ik harf ile kontrast diizeyi 0,05
logCS unit olarak baslar. En diisiik kontrasttaki harfin bilinmesi durumunda kontrast
diizeyi 2,25 1ogCS unit olarak olgiilmektedir (Pelli ve ark., 1988). Test mesafesi 1 m

olarak onerilmektedir.

Muayene esnasinda harfleri algilamasi igin hastalara yeterli siire verilerek
tahminini sdylemesi i¢in cesaretlendirildi. Her {i¢ harfin ikisi yanlis okundugunda teste

son verildi.
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2.9.3. Okuma Performansinin Degerlendirilmesi

Hastalarin  yakin okuma performanslarin1 degerlendirmede Tiirkge’ye
validasyonu yapilmis, ¢ocuk yas grubunda giivenilirligi ¢alisilmis, farkli metinler
iceren, beyaz zeminde siyah yazili 2 ayr1 MNRead kart: kullamild: (Idil ve ark., 2011
ve Virgili ve ark., 2004) (Ek-4 ve Ek-5). Albinizmli hastalarinin yiiksek refraksiyon
kusurlarinin bulunmasi sebebiyle, uygun numaralarda gozliikleri ile yakin gorme
keskinligi degerlendirildi. Kartlar 40 cm’de tutularak binokiiler olarak degerlendirme
yapildi. Ancak hastalar bu mesafeden okuyamiyorsa daha yakin mesafelerden
Olctimler alinarak, test mesafesi kaydedildi. Bu test ile bakilan parametreler asagida

tanimlandi.

1. Okuma Keskinligi: Anlamli bir hata yapmaksizin okunabilen en son
climlenin baski boyutudur. Hatasiz okunabilen en kii¢iik punto olarak da
tanimlanabilir.

2. Kritik baski boyutu: Hastanin maksimum okuma hizi ile okuyabildigi en
kiigiik baski boyutudur.

3. Maksimum okuma hizi: Hastanin, baski boyutuna bagh kalmaksizin

Olciilen en yiiksek degerdeki okuma hizidir.

MNRead test prosediirii

v" Hasta karttaki ctimleleri yiiksek sesle okur.

v' Her sirada atlanan ya da yanlis okunan kelimeler kart degerlendirme
formlarina isaretlenir (Ek-6 ve EK-7).

v Her siray1 okuma siiresi bir kronometre yardimi ile saniye (sn) cinsinden
kaydedilir.

v" Hasta mevcut siradaki hi¢bir kelimeyi okuyamayana kadar daha kiigiik siray1
okumaya devam eder.

v" Okuyamadig1 kelimelerde tahminde bulunmasi i¢in cesaretlendirilir.
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MNRead verilerinin hesaplanmasi

Okuma keskinliginin logMAR cinsinden hesaplanmasi igin, toplam okunan
climle sayist 0,1 (ilk kart okunmus kabul ediliyorsa bu ciimleler de hesaba
katilmalidir), hata yapilan toplam kelime sayisi ise 0,01 katsayisi ile carpilir ve 1,4

sabit sayisindan ¢ikartilir.

Okuma Keskinligi = 1,4 — (ciimle x 0,1) + (hata x 0,01)

MNRead kartlar1 ile yapilan degerlendirmede 40 cm disinda bir mesafe
kullanildi ise standart olmayan okuma mesafeleri icin logMAR diizeltme tablosundaki

degerler kullanilarak hesaplama yapildi (Ek-9).

Kritik baski boyutu ve MOH hesaplanmasinda MNRead keskinlik kartlar1 ile
birlikte gelistirilen, x ekseninde baski boyutu (logMAR) y ekseninde ise climleleri
okuma hizinin (sn) yer aldig1 bir grafik kullanildi (EK-8). Her hasta i¢in bu grafik
doldurularak hesaplama yapildi. KBB, hastanin her baski boyutundaki okuma hizinin
(sn cinsinden) isaretlenmesi ve aradaki noktalarin birlestirilmesi ile belirlenmektedir.
Noktalarin birlestirilmesi ile olusturulan ¢izgi sabit bir egride giderken bir noktada
asagl dogru inmeye baslar. Yani hasta ciimleleri yaklasik hizlarda okurken belli bir
bask1 boyutuna gelince bu hiz azalmaya baslar. Bu noktadaki baski boyutu KBB olarak
adlandirilir. Hastanin okuma mesafesine gore bakilarak tablodan eklenecek deger
belirlenir (Ek-9). KBB’den daha biiyiik baski boyutundaki okuma hizi ise MOH olarak

adlandirlir.

2.10. Arastirmada Kullanilan Veri Toplama Formlari

1) Hasta takip ve muayene formu (Ek-3)

2) MNRead kart 1 degerlendirme formu (Ek-6)
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3) MNRead kart 2 degerlendirme formu (Ek-7)
4) MNRead verilerinin hesaplanmasinda kullanilan grafik (Ek-8)

5) MNRead verilerinin hesaplanmasinda kullanilan tablo (EK-9)

2.11. Veri Analizi

Istatiksel degerlendirilmede, kategorik veriler say1 ve yiizde, siirekli veriler ise
ortalama + standart sapma (minimum-maksimum) olarak ifade edildi. Kategorik
verilerin  degerlendirilmesinde ki-kare testi kullamildi. Kantitatif verilerin
degerlendirmesinde normal dagilima uyup uymadigi histogram, P-P grafikleri ve
Kolmogorov Smirnow veya Shapiro Wilk testi ile degerlendirildi. Normal dagilima
uyan verilerin ikili grup karsilastirmalarda Student t-testi, normal dagilima uymayan

verilerin ikili grup karsilastirmalarda ise Mann-Whitney—U testi kullanildi.

Tiim grupta binokiiler uzak gérme keskinligi, kontrast duyarlilik diizeyi, okuma
keskinlik diizeyi, KBB ve MOH verilerinin filtre gozlik oOncesi ve sonrasi
degerlendirmesinde parametrik test varsayimlarinin saglanmasi durumunda (normal
dagilima uyuyorsa) eslestirilmis t testi (paired-t test), parametrik test varsayimlarinin
saglanmamasi durumunda ise (normal dagilima uymuyorsa) Wilcoxon testi kullanildi.

[statistiksel olarak anlamlilik diizeyi p<0,05 olarak kabul edildi.

2.12. Arastirma Takvimi

v" Konu ile ilgili literatiirlerin derlenmesi: Ocak 2013 - Mart 2013
v Tez 6nerisi sunumu: 09 Nisan 2013

v' Etik kurul onayimin alinmasi: 19 Temmuz 2013

v" Verilerin toplanigi: Kasim 2015 — Ocak 2017

v" Verilerin bilgisayara girilmesi: Subat 2017 — May1s 2017
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v" Verilerin analizi ve degerlendirilmesi: Temmuz 2017 — Aralik 2017

v Tez yazimi: Ocak 2018 - May1s 2019

2.13. Arastirmanin Kisithhiklari

Aragtirmamizin en blyik kisithligi c¢alismanin  klinigimize az gorme
rehabilitasyonu i¢in bagvuran bireylerde planlanmasi nedeniyle genel popiilasyondaki
albinizmli hastalar1 yansitmayabilecegidir. Ayrica hastalarin ¢ogunun iilkemiz
kosullarinda genetik tiplendirmesi olmadigi igin, albinizm tipleri arasinda

karsilastirma yapilamamasi da ikKinci bir kisitlilik nedenidir.
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3. BULGULAR

3.1. Tammlayic1 Ozellikler

3.1.1. Sosyo - Demografik Ozellikler

Aragtirmaya yas ortalamasi 21,16 £ 10,28 (8 - 53 yas) olan, 27’si kadin, 34’1
erkek toplam 61 albinizmli birey dahil edildi. Median yas tiim grupta 18 yas iken,
cocuk yas grubunda 14 yas, erigkin grupta ise 26 yas idi. Calismadaki albinizmli

hastalarin yas ve cinsiyet dagilimi Cizelge 3.1’°de verildi.

Cizelge 3.1. Arastirmada degerlendirilen albinizmli hastalarin yas ve cinsiyet dagilimi

Ozellik Yiizde (%)
Yas Cocuk (8-17) 30 49,2
Eriskin (18 ve iizeri) 31 50,8
Cinsiyet Kadin 27 44,3
Erkek 34 55,7
Toplam 61 100,0

3.1.2. Tanm Dagilim

Calisma grubundaki hastalarin %91,8’inin OKA, %8,2’sinin ise OA tanist ile
klinigimize az goérme rehabilitasyonu igin refere edildigi goriildii. Cizelge 3.2°de

calismamiza dahil edilen hastalarin tan1 dagilimi verildi.
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Cizelge 3.2. Arastirmada degerlendirilen hastalarin tanisal dagilimi

Tam Say1 (n) Yiizde (%)
Okiilokutanoz Albinizm 56 91,8
Okiiler Albinizm 5 8,2
Toplam 61 100,0

3.1.3. Aile Ozellikleri

Calismada degerlendirilen albinizmli bireylerin %63,9’un da anne-baba
arasinda akrabalik oldugu tespit edildi. Akrabalik durumu birinci kuzen evliligi, ikinci
kuzen evliligi veya uzak akrabalik olarak siniflandirildi. Bireylerin anne-baba
arasindaki akrabalik derecesi, kardes sayis1 ve ailede albinizm Gykiisii Cizelge 3.3°de

ayrintili olarak verildi.

Cizelge 3.3. Arastirmada degerlendirilen hastalarin anne-baba arasindaki akrabalik
derecesi, kardes sayis1 ve ailede albinizm oykiisii

Ozellik Say1 (n)  Yiizde (%)
Akrabahk durumu Yok 22 36,1
Var 39 63,9
Anne-baba akrabalik derecesi 1. Kuzen evliligi 32 82,1
2. Kuzen evliligi 4 10,3
Uzak Akraba 3 7,7
Kardes sayisi 1 (Bir) 7 11,6
2 (iki) 25 40,9
>3 29 47,5
Ailede albinizm oykiisii Yok 35 57,4
Var 28 45,9
Kardesinde albinizm 6yKkiisii Yok 49 80,4
Var 12 19,7
Ailede kardes disinda albinizm oykiisii Yok 45 73,8
Var 16 26,2
Toplam 61 100,0
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3.2. Oftalmolojik Muayene Bulgulari

3.2.1. Sasilik ve Nistagmus Muayenesi Sonuglari

(Caligmadaki albinizmli bireyler de %50,8 oraninda sasilik tespit edildi. En sik
goriilen sasilik tipi ezotropya (%61,3) idi. Hastalarin %19,7’sinde (n:12) sasilik nedeni
ile operasyon Oykiisii mevcuttu. Sasilik ve nistagmus acisindan degerlendirilme

sonuglar1 Cizelge 3.4’de ayrintili olarak verildi.

Cizelge 3.4. Arastirmada degerlendirilen albinizmli hastalarin sasilik ve nistagmus
acisindan degerlendirilme sonuglari

Ozellik Say1 (n) Yiizde (%)
Sasiik durumu Yok 30 49,2
Var 31 50,8
Sasilik tipi Ezotropya 19 61,3
Ekzotropya 12 38,7
Nistagmus durumu Yok 0 0,0
Var 61 100,0
Nistagmus tipi Pendiiler 56 91,8
Rotatuar 5 8,2
Toplam 61 100,0

3.2.2. Refraksiyon Muayenesi Sonug¢lari

Refraksiyon muayenesi sonuglarina gore ¢aligmadaki albinizmli bireyler sferik
esdeger olmadan degerlendirildiginde, 9%98,4’linde (60 hasta) astigmatizma,
%81,9’unda (50 hasta) hipermetropi ve %18,1’inde (11 hasta) miyopi tespit edildi.
Sterik esdegere gore degerlendirildiginde ise %75,4 oraninda hipermetrop, %24,6
miyop oldugu goriildii. Sferik esdegere gore sag ve sol goz ortalama = SS (minimum-
maksimum) refraksiyon kusuru sonuglari Cizelge 3.5’de ayrintili verildi. Refraktif tan1

acisindan dagilima bakildiginda hipermetropi ve astigmatizma birlikteligi %80,3
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oraninda en sik karsilagilan kirma kusuru idi. Refraktif kusurlarin dagilimi Cizelge
3.6’da ayrintili verildi. Hastalarin %98,4’linde astigmatizma mevcuttu. Tiim grubun
ortalama astigmat degerleri sag goézde -2,95 +-1,58 [(-7,00) — (-1,00)] D, sol gozde -
3,03£-1,65 [(-7,00) — (-1,00)] D oldugu goriildii. Astigmat tiplerinin dagilimi Cizelge
3.7°de verildi.

Cizelge 3.5. Arastirmada degerlendirilen albinizmli hastalarin sferik esdegere gore
refraksiyon kusuru sonuglari

Ozellik Ortalama + SS

Minimum (D) Maksimum (D)

(®)
Hipermetropi (n:46) Sag goz 4,11+2,39 1,00 10,00
Sol goz 4,17 +2,33 0,00 10,00
Miyopi (n:15) Sag goz -3,87 £ 4,67 -16,00 -1,00
Sol goz -3,80 + 3,82 -12,00 -1,00

Cizelge 3.6. Arastirmada degerlendirilen albinizmli hastalarin refraktif tanilarinin
dagilim

Ozellik Say1 (n) Yiizde (%)
Hipermetropi 1 1,6
Hipermetropi & Astigmatizma 49 80,3
Astigmatizma 3 4,9
Miyopi & Astigmatizma 8 13,1
Toplam 61 100,0

Cizelge 3.7. Arastirmada degerlendirilen albinizmli hastalarin astigmat tiplerinin
dagilimi

Ozellik Yiizde (%)
Astigmatizma Yok 1 1,6
Var 60 98,4
Astigmatizma Tipi  Kurala uygun 46 76,7
Kurala aykir 0 0,0
Oblik 14 23,3
Toplam 61 100,0
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3.2.3. Binokiiler Uzak Gorme Keskinligi Test Sonugclari

Binokiiler uzak gérme keskinligi agisindan ¢alismaya dahil edilen albinizmli
bireyler degerlendirildiginde Snellen eseline gore gormeleri 20/63 - 20/400 (1,3 - 0,5
logMAR) arasinda degismekte idi. ICD-10’a gore yapilan degerlendirmede, hastalarin
en 1yi diizeltilmis gérme keskinligine gore sadece 1’1 (%1,6) normal gérme diizeyine
yakin (20/70 veya daha iyi) gérmeye sahip iken, 39 hastada (%63,9) orta diizeyde
gérme bozuklugu, 21 hastada (%34,4) ise siddetli diizeyde gérme bozuklugu oldugu
tespit edildi. Arastirma kapsaminda degerlendirilen albinizmli hastalarin binokiiler en
iyi diizeltilmis uzak goérme keskinligi logMAR ortalama degerleri Cizelge 3.8’de
verildi. Cocuk ve eriskin grupta uzak gorme diizeyleri arasinda istatistiksel olarak

farklilik tespit edilmedi (Cizelge 3.10).

Cizelge 3.8. Arastirmada degerlendirilen albinizmli hastalarin binokiiler uzak gérme
keskinligi ve kontrast duyarlilik sonuglari

Ortalama + SS Minimum Maksimum

Ozellik

U k . k k- l“"a
(I;;M%;l)ne eskinligi 0,87 40,14 1,30 0,50

Kontrast duyarhlik®
(ogcs) 156 +0,20 0,95 2,00

a: ETDRS; b: Pelli-Robson kartlar1

3.2.4. Binokiiler Kontrast Duyarhlik Test Sonuclar:

Arastirma kapsaminda degerlendirilen albinizmli hastalarin Pelli-Robson
kartlar1 ile degerlendirilen kontrast duyarlilik sonuglar1 ortalama degerleri Cizelge
3.8’de verildi. Istatistiksel olarak anlamli olmamakla birlikte ¢cocuk yas grubunda
kontrast duyarlilik diizeyi eriskin gruptan daha diisiik olarak degerlendirildi. Cocuk ve
eriskin yas gruplarinin  kontrast duyarlilik diizeylerinin istatistiksel olarak

karsilagtirilmasi Cizelge 3.10°da verildi.
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3.2.5. Binokiiler Okuma Performansi Degerlendirme Sonug¢lari

Tim grubun binokiiler okuma performansi1 degerlendirme sonuglar1 Cizelge
3.9’da verildi. MOH’a ulagabilmek i¢in gerekli baski boyutunu bize veren KBB’nin
58 hastada (%95,0) okuma keskinliginden daha yiiksek bir logMAR degerde oldugu
gosterildi. Kalan 3 hastadan 1’inde okuma keskinligi ile KBB’nin ayn1 oldugu, 2’inde
ise KBB’nin logMAR degerde okuma keskinliginden daha diisiik oldugu bulundu.
Sekil 3.1°de verilen sagilim grafiginde ortadaki ¢izgi okuma keskinligi ile KBB
degerlerinin ayni oldugu hastalara denk gelmektedir. Cizginin iizerinde kalanlar
KBB’nin logMAR degerde okuma keskinliginden daha biiyiik, cizginin altinda
kalanlar ise KBB’nin logMAR degerde okuma keskinliginden daha diisiik oldugu

hastalar1 gostermektedir.

Cocuk yas grubunda istatistiksel olarak anlamli olmasa da okuma keskinligi ve
MOH, eriskin gruba gore daha kotii bulundu. Cocuk yas grubunda KBB erigkin grup
ile ayni olarak degerlendirildi. Cocuk ve eriskin grubunun okuma keskinligi, MOH ve
KBB ortalama degerleri ve iki grubun istatistiksel olarak karsilastirilmasi Cizelge

3.10°da verildi.

Cizelge 3.9. Arastirmada degerlendirilen albinizmli hastalarda tim grubun okuma
keskinligi, maksimum okuma hiz1 ve kritik baski1 boyutu sonuglari

Ozellik Ortalama + SS Minimum  Maksimum
Okuma keskinligi (logMAR) 0,77+0,11 1,00 0,50
Maksimum okuma hiz1 (kelime/dakika) 147,21 + 26,72 85,00 195,00
Kritik baski boyutu (logMAR) 0,90 + 0,08 1,10 0,70
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Sekil 3.1. Okuma keskinligi ile kritik baski boyutu arasindaki iligkinin sagilim grafigi
ile gosterilmesi

Cizelge 3.10. Arastirmada degerlendirilen cocuk ve yetiskin grupta uzak goérme,
kontrast duyarlilik ve okuma performansi kriterlerinin sonuglarinin karsilastiriimasi

.. Cocuk Yetiskin
Ozellik
(Say1: 30) (Sayr: 31)
Uzak gorme keskinligi (logMAR) 0,87+ 0,13 0,87 +£0,15 0,85*
(1,10 - 0,50) (1,30 - 0,60)
Kontrast duyarhlik (logCS) 1,54 £ 0,24 1,57 +£0,17 0,49*
(0,95 - 2,00) (1,25-1,85)
Okuma Kkeskinligi (logMAR) 0,79 +0,11 0,75+0,12 0,24*
(1,00 - 0,50) (0,98 - 0,50)
Maksimum okuma hizi (kelime/dakika) 143,33 + 24,00 150,97 + 28,68 0,27**
(85,00 - 190,00) (90,00 - 195,00)
Kritik baski boyutu (logMAR) 0,90 + 0,07 0,90 + 0,08 0,95*
(1,00 -0,70) (1,10 - 0,90)

*:Mann-Whitney U; **;Student t-test
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3.2.6. Filtre Kullanimmmn Uzak Goérme, Kontrast Duyarhlik ve Okuma

Performansina Etkisinin Degerlendirilme Sonuclari

Filtre uygulandiktan sonraki binokiiler uzak gérme, kontrast duyarlilik, okuma
keskinligi, MOH ve KBB degerleri, filtre uygulanmadan dnceki degerlerle istatistiksel
olarak karsilastirildi ve sonuglar1 Cizelge 3.11°de verildi. Albinimli bireylerde kontrast
duyarlilik, okuma keskinligi ve MOH, 465 nm filtre uygulanmasi sonrasi istatistiksel
olarak anlamli daha iyi bulundu. Sonuglarin grafik ile gosterimi Sekil 3.3, Sekil 3.4 ve
Sekil 3.5°de verildi. Filtre kullanimimin binokiiler uzak goérme keskinligi ve KBB
diizeylerinde istatistiksel olarak anlamli bir degisiklige neden olmadigi gosterildi.

Grafik ile gosterimi Sekil 3.2 ve Sekil 3.6’da verildi.

Cizelge 3.11. Arastirma kapsamindaki tim grubun filtre gozliik olmadan ve filtre
gozlik ile degerlendirilen uzak gorme, kontrast duyarlilik ve okuma performansi
kriterlerinin sonuglariin karsilastirilmasi

Filtresiz Filtreli p degeri

Uzak gorme keskinligi (logMAR) 0,87 +0,14 0,86+ 0,14 0,24*
(1,30 - 0,50) (1,30 - 0,50)

Kontrast duyarhlik (logCS) 1,56 + 0,20 1,63 +0,20 <0,01*
(0,95 - 2,00) (1,10 - 2,05)

Okuma keskinligi (logMAR) 0,77+ 0,11 0,75+ 0,11 <0,01*
(1,00 - 0,50) (1,05 - 0,50)

Maksimum okuma hiz1 (kelime/dakika) 147,21 £ 26,72 152,44 + 25,35 <0,01**

(85,00 - 195,00) (85,00 - 205,00)

Kritik baski boyutu (logMAR) 0,90 + 0,08 0,90 + 0,08 0,21*

(1,20-0,70) (1,20-0,70)

*:Wilcoxon testi; **; paired-t test
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Sekil 3.2. Filtre kullaniminin uzak gorme keskinligine etkisinin grafik ile gosterilmesi
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Sekil 3.3. Filtre kullaniminin kontrast duyarlilik diizeyine etkisinin grafik ile gosterilmesi



o Filtre ile daha katii
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Sekil 3.4. Filtre kullaniminin okuma keskinligine etkisinin grafik ile gosterilmesi
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Sekil 3.5. Filtre kullaniminin maksimum okuma hizina etkisinin grafik ile gosterilmesi
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Sekil 3.6. Filtre kullaniminin kritik bask1 boyutuna etkisinin grafik ile gosterilmesi

3.2.7. Fotofobinin Hasta Tarafindan Subjektif Degerlendirme Sonuglari

Aragtirma kapsaminda degerlendirilen albinizmli bireylerin i¢ ortamda
fotofobiden dolay1 yasadigi rahatsizligin hasta tarafindan subjektif degerlendirilmesi
icin hastalara uygulanan anket sonucuna gore; hastalarin %350,8’inin “siklikla”,
%31,2’inin ise “ara sira” ifadesini segtikleri gosterildi. Ayrintili sonuglar Cizelge

3.12°de verildi.

Cizelge 3.12. Arastirma kapsamindaki hastalarin i¢ ortamda fotofobiden dolay1
yasadigi rahatsizligin subjektif olarak degerlendirilmesinin sonuglari

Degerlendirme Yiizde (%)
Rahatsiz degil 3 4.9
Bazen 8 13,1
Ara sira 19 31,2
Siklikla 31 50,8
Her zaman 0 0,0
Toplam 61 100,0
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Dis ortamda fotofobiden dolay1 yasadigi rahatsizligin hasta tarafindan subjektif
degerlendirilmesi i¢in hastalara uygulanan veri toplama formunda, dis ortamda
hastalarin %50,8’inin “siklikla” veya %45,9’unun “her zaman” ifadesini sectikleri

goriildii. Ayrintili sonuglar Cizelge 3.13’de verildi.

Cizelge 3.13. Arastirma kapsamindaki hastalarin dig ortamda fotofobiden dolay1
yasadig1 rahatsizligin subjektif olarak degerlendirilmesinin sonuglari

Degerlendirme Yiizde (%)
Rahatsiz degil 0 0,0
Bazen 0 0,0
Ara sira 2 3,3
Sikhikla 31 50,8
Her zaman 28 45,9
Toplam 61 100,0

Calismada degerlendirilen albinizmli hastalarin okuma esnasinda yasadigi
zorlanmanin hasta tarafindan subjektif degerlendirilmesi i¢in hastalara uygulanan veri
toplama formu, hastalarin %47,6’1inin “ara sira” ifadesini segtigi goriildii. Sonuglari

Cizelge 3.14°de ayritili olarak verildi.

Cizelge 3.14. Arastirma kapsamindaki hastalarin okuma esnasinda yasadigi
zorlanmanin subjektif olarak degerlendirilmesinin sonuglari

Degerlendirme Say1 (n) Yiizde (%)
Yok 6 9,8
Bazen 23 37,7
Ara sira 29 47,6
Sikhikla 3 4,9
Her zaman 0 0,0
Toplam 61 100,0

Arastirma kapsaminda filtre uygulanmasi sonrasi, hastalara filtrenin okuma
performansina etkisi soruldu. Bu durumun hasta tarafindan subjektif degerlendirilme

sonuclarina gore; hastalarin %55,7’si filtre ile daha rahat ettiklerini, %29,5°1 ise
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filtresiz daha rahat ettiklerini belirtmislerdir. Filtre uygulamasinin hasta tarafindan

subjektif degerlendirmesinin ayrintili sonuglar1 Cizelge 3.15de verildi.

Cizelge 3.15. Arastirma kapsaminda filtre kullanimmin okuma performansina
etkisinin hasta tarafindan subjektif olarak degerlendirilmesinin sonuglari

Degerlendirme Say1 (n) Yiizde (%)
Filtresiz daha rahat 9 14,8
Filtreli daha rahat 34 55,7
Karar veremedim 18 29,5
Toplam 61 100,0

3.2.8. Az Gérmeye Yardimc1 Yakin - Uzak Gorme icin Onerilen Cihazlar

ve Filtre Gozliiklerin Degerlendirilmesi

Calismaya dahil edilen toplam 61 hastanin az gérmeye yardimci cihazlarini
kullanmaya basladiklari siire ortalama 5,6 + 3,2 (1 - 15) yil idi. Aragtirma kapsaminda
degerlendirilen albinizmli bireylere onerilen az gormeye yardimer cihazlardan
hastanin Oncelikli tercih ettigi sistemler degerlendirildiginde; yakin gdérmede
numaralar1 artiritlmis yakin gozliikler veya bifokal gozliikler %29,5 oram ile ilk sirada
yer almakta idi. Bu oran sirasiyla ayakli-el tipi biiyiitecler %26,3, telemikroskoplar
%21,3, tablet bilgisayarlar %18, elektro-optik sistemler ise %4,9 oraniyla takip etti.
Uzak gérmede ise teleskopik sistemler, hastalarin ¢cogu (%95,1) tarafindan ilk sirada
tercih edilen sistem idi. Elektro-optik sistemlerin ise hastalarin %4,9’u tarafindan uzak
gormede ilk tercih edilen cihaz oldugu bulundu. Dis ortam igin hastalarin filtre
secimleri degerlendirildiginde; 550 nm dalga boyu olan filtre (%50,8) ilk sirada yer
alirken, 480 nm dalga boyunda filtre (%45,9) ikinci sirada ve 600 nm (%3,3) ise son
sirada yer aldi. Arastirma kapsaminda degerlendirilen albinizmli hastalara 6nerilen az
gormeye yardimei cihazlarindan hastanin dncelikli tercih ettigi sistemlerin dagilimi

Cizelge 3.16°da ayrintili olarak verildi.
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Cizelge 3.16. Arastirma kapsaminda Onerilen az goérmeye yardimci cihazlardan
albinizmli hastalarin 6ncelikli tercih ettigi sistemlerin dagilimi

Cihazlar Say1 Yiizde
Gozlik (Az gorenler i¢in) 18 29,5
Ayakli - El tipi biiytitegler 16 26,3
Yakin gorme Telemikroskop 13 21,3
Tablet bilgisayar 11 18,0
Elektro-optik sistemler 3 4,9
Teleskopik sistemler 58 95,1
Uzak gorme Elektro-optik sistemler 3 4,9
480 nm 28 45,9
Filtre tercihleri 550 nm 31 50,8
600 nm 2 3,3
Toplam 61 100,0
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4. TARTISMA

Ulkemizde gelismis iilkelerden daha sik goriilen herediter gdz hastaliklaridan
biri olan albinizm, 6zellikle ¢cocukluk caginda az gérme rehabilitasyon kliniklerine
bagvuran hastalar igerisinde 6nemli bir hasta grubunu olusturmaktadir. Albinizmli
hastalarda nistagmus disinda yiiksek refraksiyon kusurlari, azalmis gérme keskinligi,
strabismus ve fotofobi okuma performansini etkileyen dnemli faktorler arasindadir.
Az gorme rehabilitasyon kliniklerinde 15181n zararli etkilerinden korunmak, gérme
keskinligini, kontrast duyarlili1 artirmak, kamasma ve fotofobiyi azaltmak amaciyla
kullanilan optik yontemlerden birisi de filtre gozliiklerdir. Bu gozliikler belirli dalga
boyu degerinin altindaki 1s18in  gecirgenligini azaltarak retina tabakasinda
fotoreseptorlerin daha az uyarilmasini saglayabilmektedir. I¢ ortamda ve dis ortam
aktivitelerinde kullanilmak tiizere farkli dalga boylarinda iiretilmis tipleri vardir.
Herediter retina distrofileri, albinizm, yasa bagli makula dejenerasyonu ve afaki

olgularinda siklikla kullanilmaktadir (Faye ve ark., 2011,5:116-121).

Calismamizda klinigimize bagvuran albinizmli hastalarda gorme, kontrast
duyarlilik ve okuma performansinin degerlendirilmesi ve i¢ ortamda kisa dalga boylu
1s1klar1 absorbe eden 465 nm sar1 filtre gozliikk kullaniminin goérme, kontrast duyarlilik

ve okuma performansina etkisinin degerlendirilmesi amaglanmistir.

4.1. Calismaya Dahil Edilen Albinizmli Bireylerde Demografik Verilerin

Degerlendirilmesi

(Calisgma grubunda degerlendirilen albinizmli toplam 61 hastanin %91,8’inin
OKA, %38,2’sinin ise OA tanisi ile klinigimize az gdrme rehabilitasyonu i¢in refere
edildigi goriildii. Literatiirde tiim albinizmli bireylerin yaklasik %10 unun OA oldugu
bildirilmistir (Levin ve Stroh, 2011). Bizim g¢aligmamizda da tanisal dagilima

bakildiginda okiiler albinizm yaklagik tiim hastalarin %8’ini olugturmakta idi.
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(Calismada degerlendirilen albinizmli bireylerin %63,9’un da ebeveynler
arasinda akrabalik oldugu tespit edilmistir (1. Kuzen evliligi %82, 2. Kuzen evliligi
%10,3 ve Uzak akraba evliligi %7,7). Tiirkiye Istatistik Kurumu 2016 yil1 verilerine
gore akraba evliligi oranmin %23,2 oldugu goriilmektedir (Tiirkiye Istatistik Kurumui
2016). Tirkiye’den yapilan bir calismada albinizm tanis1 olan c¢ocuklarin
ebeveynlerinde akraba evliligi oran1 %51,7 olarak tespit edilmistir (Yaman ve Berk,
2008). Albinizmin herediter bir hastalik olmasi sebebiyle bizim ¢alismamizda akraba
evliligi oran1 toplumda saptanandan daha yiiksek, ancak benzer ¢aligmalara yakin
bulunmustur. Ulkemizdeki akraba evliligi orani, %0,2 - 2 oraninda tespit edilen
Avrupa {ilkelerine gore oldukga yiiksektir (VISION 2020, 2007). Bu nedenle
konjenital katarakt, retinitis pigmentosa, albinizm gibi herediter goz hastaliklarinin

insidans1 iilkemizde yiiksektir (O’Dwyer PA, 2011).

Calismamizda hastalarin 12’sinin kardes veya kardeslerinde de albinizm oldugu
saptanmistir. Bu durum albinizm gibi herediter gegisli hastalarda genetik
danismanligin 6nemini ortaya koymaktadir. Artik gliniimiizde hasta bireyden yola
cikarak yapilan molekiiler genetik testler ile planli gebeliklerde preimplantasyon
genetik tan1 uygulamalar ile invitro fertilizasyon uygulamalarinda saglam embriyo
transferi miimkiindiir (Yahalom ve ark., 2018). Bu ylizden ailelerin bilin¢lendirilmesi

ve genetik danismanlik almalarinin saglanmasi gerekmektedir.

4.2. Calismaya Dahil Edilen Albinizmli Bireylerde Refraksiyon, Nistagmus

ve Sasilik Bulgularinin Degerlendirilmesi

Yalahom ve ark. (2012), okiilokutanéz albinizmli hastalarin refraksiyon
kusurlarini sferik esdeger kullanilmadan degerlendirdikleri calismalarinda, hastalarin
%95,4’linde astigmatizma, %82,5’inde hipermetropi ve %17,4linde miyopi tespit
etmislerdir. Bizim calismamizda da bu ¢alismaya olduk¢a benzer refraktif sonuglar
almmigtir.  Calismadaki  albinizmli  bireyler  sferik  esdeger  olmadan
degerlendirildiginde hastalarin %98,4’iinde (60 hasta) astigmatizma, %81,9’unda (50
hasta) hipermetropi ve %18,1’inde (11 hasta) miyopi tespit edilmistir. Sferik esdegere
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gore degerlendirildiginde ise %75,4 oraninda hipermetrop, %24,6 miyop oldugu
goriildi. Calismamizda hipermetropi (%75,4), sferik esdeger g6z 6niine alindiginda en

sik kirma kusuru olarak karsimiza ¢ikmaktadir.

Calismamizda astigmati olan hastalarin %76’sinda kurala uygun astigmat tipi
oldugu goriildii. Hastalarda yiiksek hipermetropi ve kurala uygun astigmatizmanin sik
goriilmesi normal emetropizasyonun bozulmasi ile agiklanmaktadir. Penduler
nistagmusa bagli olarak emetropizasyonun vertikal meridyende horizontal meridyene
gore daha iyi gergeklesmesi “meridyonel emetropizasyon” olarak adlandirilmistir
(Yahalom ve ark., 2012; Wildsoet ve ark., 2000 ve Wang ve ark., 2010). Yani
nistagmusun bu hastalarda emetropizasyonun bozulmasina katkida bulundugu
disiiniilmiistiir. Calismamiz az gorme rehabilitasyonu i¢in basvuran hastalarda
yapildigi i¢in nistagmus tiim hastalarda mevcut idi. Diger ¢alismalarda da nistagmus
en sik karsilasilan bulgu olarak karsimiza ¢ikmaktadir (Yahalom ve ark., 2012 ve
Merrill ve ark., 2011). Calismada albinizmli bireylerde oldukc¢a yiiksek numarali
refraksiyon kusurlarmin bulunmasi sebebiyle refraktif diizeltmenin bu hasta grubunda

oldukga 6nemli oldugu sonucuna varilmistir.

Merrill ve ark. (2011), albinizmde okuma performansini degerlendirdikleri
caligsmalarinda tiim grupta sasilik oranini %80 olarak tespit etmisler ve en sik goriilen
sasilik tipini ezotropya olarak bildirmislerdir. Bizim ¢alismamizda sasilik oran1 daha
diistik tespit edilmekle birlikte bunun nedeni opere olan hastalara bagli olabilir. Ayrica

biz de, ezotropyay1 en sik goriilen sasilik tipi olarak tespit ettik.

4.3. Cahsmaya Dahil Edilen Albinizmli Bireylerde Binokiiler Uzak Gérme

Keskinligi ve Kontrast Duyarlihgin Degerlendirilmesi

Albinizmin tiim formlarina gérme problemleri eslik etmektedir. Tipine bagh
olarak albinizmde uzak gorme keskinligi 20/40 - 20/400 arasinda genis bir spektrum
sergilemektedir (Merrill K. ve ark., 2011 ve Levin ve Stroh, 2011). Bizim
calismamizda da binokiiler uzak gorme keskinligi Snellen eseline gore 20/63 - 20/400
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(1,3 — 0,5 logMAR) arasinda degismekte idi. Hasta popiilasyonumuz az gorme
rehabilatasyonu nedeni ile basvuran hasta grubu oldugu i¢in ICD-10’a gore hastalarin

%98.,4’lin de orta veya siddetli diizeyde gorme bozuklugu oldugu tespit edildi.

Az goren bireylerde gorme keskinligi yaninda kontrast duyarliligin da segilecek
cihazda ve yakin gérme keskinliginde ulasilacak hedeflerin belirlenmesinde 6nemli
oldugu gosterilmistir (Latham ve Tabrett, 2012). Lovie-Kitchin ve ark. (2001), az
goren cocuklarda okuma performansini degerlendirdikleri ¢alisma grubundaki
albinizmli ¢ocuklarin (n: 19) %84,2’sinde kontrast duyarlilik diizeyinin 1,75 logCS
veya daha tizerinde oldugunu tespit etmislerdir. Bizim calismamizda kontrast
duyarlilik diizeyi ortalama 1,56 + 0,20 logCS olarak saptanmis olup bu deger 465 nm
filtre gozliik ile istatistiksel olarak anlamli daha iyi bulunmustur. Latham ve Tabrett
(2012), 0,85 - 1,00 logMAR arasinda okuma keskinligi olan az géren hastalarda, 1,05
logCS diizeyindeki kontrast duyarlilik diizeyini 1M baski boyutunda bir yaziyi
okumak icin smir deger olarak belirlemislerdir (Cizelge 1.7). Albinizmli hastalarda
kontrast duyarlilik diizeyinin 1yi olmas1 az gormeye yardimci cihazlardan faydalanma

olasiliklarim1 da artirmaktadir.

Loshin ve Browning (1983), albinizmli hastalarda horizontal ¢izgilerdeki
kontrast duyarliligin vertikal ¢izgilerdeki kontrast duyarliliktan daha iyi oldugunu
(meridyonel etki), bu durumun da 6zellikle yiiksek astigmatik refraksiyon kusuruna,
nistagmusa ve sasiliga bagli olabilecegini ve teleskopik cihazlarin biiyiitme etkisinin
kontrast duyarlilig1 artirdigini bildirmislerdir. Bizim calismamizda da nistagmus
(%100), yiiksek astigmatizma (%98,4) ve sasiligin (%50,8) sik saptanmasi, albinizmli

hastalarda kontrast duyarlilikda azalmaya neden olmus olabilir.

4.4. Cahismaya Dahil Edilen Albinizmli Bireylerde Okuma Performansinin

Degerlendirilmesi

Okumada zorlanma, az goren hastalarda yasam kalitesini bozan en biiyiik

problemlerden birisidir. Hastalarin rehabilitasyon hedeflerindeki birincil amaci
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cogunlukla okuma performanslarini artirmaktir (Latham ve Tabrett, 2012; Lovie-
Kitchin, 2011 ve Lovie-Kitchin ve Whittaker, 1999). Az goren bir hastanin
anamnezinde okuma hedefini belirlemek olduk¢a Onemlidir. Okumak istedigi
materyalin puntosu (Or gazete yazis1 8-10 punto, kitap yazis1 10-12 punto gibi) kadar,
akict bir okuma veya spot okuma (telefon numarasi veya fiyat etiketi gérme) gibi
tercihler muayenede ve secilecek cihazda klinisyeni yonlendirir. Az goren bir hastada
spot bakisda 40 kelime/dk okuma hiz1 yeterli iken, akici okumada en az 80 ila 100
kelime/dk okumas1 hedeflenir. Hastanin okuma i¢in ihtiya¢ duyulan biiyiitme giicliniin
hesaplanmasi i¢in muayene esnasinda yakin gérme keskinligi kadar 1980°lerden beri
okuma performanslarinin degerlendirilmesinde MOH’nin  6l¢lilmesi  gerektigi
bilinmektedir (Lovie-Kitchin ve Whittaker, 1999). Bizim g¢alisgmamizda da MOH
147,21 + 26,72 kelime/dk tespit edilmis olup, albinizmli hastalarda daha once
yayimlanan ¢alisma ile uyumludur (Merrill ve ark., 2011). MOH’ndaki bask1 boyutunu
veren KBB ortalama degeri ise 0,90 £ 0,08 logMAR (0,70-1,10) dir. Her ne kadar
calismamizin sonucuna gére MOH akict okumak isteyen az goren bir hastadaki
hedeflenen degerin istiinde olsa da KBB’nin 0,9 logMAR degeri, 25 cm den okumak
isteyen bir hastada Times New Roman karakteri sec¢ildiginde 16N puntoya (¢ocuk
kitaplar1 puntosu) karsilik gelmektedir. Genellikle az goren hastada hedeflenen 25 cm
mesafe i¢in 8N puntoda gazete yazisini akici okumak olunca KBB’den yola ¢ikarak
biiylitmeye bagli bakis mesafesi hesaplanmasi ve buna gore cihaz se¢imi miimkiindiir.
Calismamizda okuma keskinligi ortalamasi (0,7 logMAR), KBB ortalama degerinden
(0,9 logMAR) logaritmik olarak daha diisiik yani keskinlik olarak daha 1yi bir degerdir.
Okuma keskinligi ile KBB arasindaki iliskinin sagilim grafiginde (Sekil 3.5)
goriildiigii gibi 3 hasta disinda diger hastalarda KBB, okuma keskinliginden daha
ylksek bir logMAR deger vermistir. Bu sonug bize hastalarin MOH’1na ulasabilmeleri
i¢in mutlaka ya bask1 boyutunun biiyiitiilmesi ya da biiyilitme giicii olan olan bir yakin

az gorme cihazinin kullanilmas1 gerektigini sdylemektedir.

Her albinizmli bireyin sadece yakin gorme keskinligi ile degil okuma
performansi ile degerlendirilmesi olduk¢a 6nemlidir (Barot ve ark., 2013). Genellikle
okuma keskinligi ile yakin gérme keskinligi arasinda giiclii bir korelasyon olsa da

okuma keskinliginin daha iyi oldugu calismalarda gosterilmistir. Ayrica Barot ve ark.
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(2013) tarafindan nistagmus yogunlugu ile okuma performansi arasinda zayif bir
korelasyon oldugu ve yogun bir nistagmus ve kotii bir gorme keskinliginde bile
albinizmde bireye 6zgii belirlenen en uygun baski boyutu saglandiginda MOH’un
normale yakin degerlere ulagabilmesinin miimkiin olabilecegi gosterilmistir.
Akademik hayatta da bireylere MOH’da okuyabilecekleri optimum baski boyutlari ile
ilgili bilgi verilmesi uygun olacaktir. Okul hayatinda okumak istedigi baski boyutunu
gorebilecegi uygun gozliik (bifokal veya numaralari artirilmis yakin gozliikk vb.) veya
cihaz, hastanin MOH’da okuyabilecegi uygun baski boyutunda materyal veya

sinavlarda ek siire verilmesi Onerilebilir.

Calismamizda literatlir ile uyumlu olarak c¢ocuk hastalarda saptanan MOH
eriskinlere gore daha diisiik tespit edilmekle birlikte yetiskin ve ¢ocuk hasta grubu
arasinda istatistiksel farklilik saptanmamistir (Merrill ve ark., 2011). Aym sekilde
cocuk hastalarda okuma keskinligi daha koétii (daha yiiksek bir logMAR degerde)
saptanmis olmakla birlikte, yetiskin ve ¢ocuk hasta grubu arasinda istatistiksel farklilik

saptanmamistir.

4.5, Filtre Kullanimimin Uzak Gorme, Kontrast Duyarhhik ve Okuma

Performansina Etkisinin Degerlendirilmesi

Oftalmolojide filtre gozliikkler ve lensler iki onemli 6zelliginden dolay1 sik¢a
kullanilmaktadir. Birincisi gozii 15181n zararli etkilerinden korumak, ikincisi de gorsel
kaliteyi artirmaktir. Goriilemeyen UV radyasyonun yaninda goriilebilen mavi-mor
bandindaki 1sinlarin okiiler yapilar {izerine etkisi, mavi 1sik tehlikesi olarak
tanimlanmaktadir. Yaslanan dogal lensimizdeki sarimtirak renk, géziimiizii mavi
1siklara karsi korurken katarakt operasyonu sonrasinda bu etki ortadan kalkmakta ve
zararl1 UV ve mavi 15181n retinaya ulagmasi daha kolay olmaktadir. Yasa bagli makula
dejenerasyonlarinda da mavi 15181n bloke edilmesi i¢in takilmasi 6nerilen intraokiiler
lenslerin bu 6zellikte olmasi ve olas1 faydalari da oldukca glindemde bir konudur

(Downie, 2017).
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Literatiirde sar1 filtrelerin saglikli bireylerde etkisini iceleyen caligmalarda
cogunlukla kontrast duyarlilik {izerine anlamli farklilik yaratmadigi1 yoniinde sonuglar
bildirilmistir (Wolffsohn ve ark., 2000 ve Kelly ve ark., 1984). Wolffsohn ve ark.,
(2000) sar1 filtrelerin sadece mavi zemin ilizerindeki parlak hedeflerin algilanmasinda
istatistiksel anlaml farklilik yarattigini gostermislerdir. Bu 6zelliginden dolayi da sar1
filtrelerin pilot, nisancilik gibi mesleklerde ve kayak yapanlarda gorsel fonksiyonlarda
olumlu etkisi olabilecegi bildirmislerdir. Ayrica sar1 filtrelerin saglikli bireylerde
kullanicinin renkli gérmesinde minimum rahatsizlik yaratarak 6zellikle siyah beyaz
gormede kontrasti artirma etkileri oldugu gosterilmistir (de Fez ve ark., 2002). Saglikli

bireyler ile okiiler patolojisi olan bireylerde filtrelerin etki mekanizmalar1 farklidir.

Az gorme rehabilitasyonunda onerilen filtre gozliiklerin hastalarin kamasma ve
fotofobilerinin azaltilmasi ile gorsel fonksiyonlarmin ve oryantasyon-hareket
kabiliyetlerinin artirilmas1 hedeflenmektedir. Filtre gozliikklerin afakide kromatik
aberasyonu, makiila distrofilerinde fotofobiyi ve albinizmde ise intraokiiler 1s1k
sacilmasin1 azaltarak gorme keskinligini artirdif1 diisiiniilmektedir. Yani filtre
gozliikler, farkli hastaliklarda degisik etki mekanizmalar ile hastay1 rahatlatmaktadir.
Bu yiizden hastaligin 6zelligine ve hedeflenen sonucuna gore farkli dalga ve 151k
gecirgenliginde filtre gozliiklerin hastaya denenerek karar verilmesi onerilmektedir
(Rosenblum ve ark., 2000 ve Eperjesi ve ark., 2002). Zigman (1990) tarafindan 480
nm dalga boyu altinda 15181 filtrelenmesi ile intraokiiler 151k sagilmasi ve parlamaya
neden olabilen katarakt veya makula dejenerasyonu olan hastalarda gérme diizeyinde
artma saglandigi, ayrica filtre ile fotografik olarak da imaj kalitesinin artirildig:
gosterilmistir. Yine bagka bir calismada kisa dalga boylu isiklari filtrelemenin
katarakti olan hastalarda gorme keskinligi ve kontrast duyarliligi artirdig1
gosterilmistir (Zigman, 1992). Az gorme rehabilitasyonunda siklikla filtrelerin
kullanildig1 retinitis pigmentosa hastalarinda yapilan giincel bir ¢alismanin
sonuglarina gore 450 nm dalga boyunda filtre gozliiklerin gorsel ayirt edebilme
kapasitesini artirtigi, ayrica gorsel rahatsizlik indeksinde de ortalama %26 oraninda
azalma sagladigi tespit edilmistir (Cedriin-Sanchez ve ark., 2016). Eperjesi ve ark.
(2004), yaptiklar1 calismalarinda makula dejenerasyonu olan grupta 450 nm dalga

boyunda sar1 filtre kullaniminin, okuma hizini kullanilmayan duruma gore istatistiksel
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olarak anlamli derecede artirdigimi ancak saglikli bireylerde farklilik olmadigin

saptamiglardir.

Albinizmli hastalarda RPE ve koroid tabakasindaki melanin pigmentinin azlig1
nedeni ile retinaya carpan 1sik, pigmentsiz retinanin ve alttaki skleranin beyaz
ylzeyleri ile tiim dogrultularda yansitilir ve fotoreseptorlerin cogunu uyarir. Oysa net
bir gérme i¢in fotoreseptoriin bir kisminin uyarilmasi ve digerlerinin daha az oranda
uyarilmas: ya da hi¢ uyarilmamasi gerekir (Giindiiz K, 2011, s:1-57). Saglikh
bireylerde RPE ve koroid tabakasindaki koyu renkli melanin pigmenti, retinay1 gegen
sacilmis 15181 emerek tutar ve goz kiiresi i¢indeki 151k sagilmalarini onler (Or H, 2010,

S.: 204-213). Net bir goriis i¢in 151k sagilmalarinin olmamasi gerekir

Az goren bireylerde 1980 yilinda yapilan ¢alisma ile albinizmli bireylerin amber
renkli filtre gozliikleri diger filtrelere gore daha ¢ok tercih ettigi gosterilmistir (Hoeft
ve Hughes, 1981). Genellikle albinizm olgularinda fotofobi ve kamasma sikayetini
azaltmaya yonelik dis ortam i¢in 500 nm veya 540 nm, i¢ ortam i¢in 450 nm dalga
boyunda filtre gozliikkler Onerilmektedir. Literatiirde albinizmli hastalarda filtre
kullaniminin gérme keskinliginde ve kontrast duyarlilikta artig gosterdigi bildirilmistir
(Rosenblum ve ark., 2000). Bizim ¢alismamiz da i¢ ortamda okuma performansini
degerlendiren bir ¢alisgma oldugu icin, 465 nm filtre gozlik kullanilmistir. Bu
calismada albinizmli bireylerde kontrast duyarlilik, okuma keskinligi ve MOH, 465
nm filtre uygulanmasi sonrasi istatistiksel olarak anlamli daha iyi bulunmustur. Ancak
binokiiler uzak goérme keskinligi ve KBB’na filtre gozliigiin istatistiksel olarak anlamli
etkisi olmamustir. Okuma keskinligi ve MOH’daki artisin, filtrenin kontrast
duyarhilikta artis yapma etkisi ile iliski olabilecegi diistintilmiistiir. Mavi 151k, goriiniir
1s1kda en kisa dalga boyuna sahip 151k oldugu i¢in en uzun dalga boylu 151k olan kirmizi
1sikdan 16 kez daha fazla sacilir (Or H, 2010, s.: 204-213). Kullandigimiz sar1 filtre ile
mavi 15181n blokaj1, mavi 15181n yarattigi miyopik algi ve ayn1 zamanda sagilma ve
parlama 6zelliginin filtrelenmesi de ¢aligmamizda kontrast duyarliligin filtre ile daha
iyi tespit edilmesine neden olmus olabilir. Ayrica hastalara uyguladigimiz veri toplama
formundan elde edilen bulgulara gore i¢ ortamda hastalarin %50,8’inin siklikla

fotofobiden rahatsiz oldugu ve filtre kullanimimnin okuma performasina etkisinin hasta
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tarafindan subjektif degerlendirilme sonuglarina gére de hastalarin %55,7’sinin filtre

ile daha rahat ettigi sonucuna varilmistir.

2 (13 2 (13

Literatiirde “albinizm”, “okuma performansi”, “okuma hiz1”, “filtre gozliik”,
“sar1 filtre” gibi kelimelerin ¢esitli kombinasyonlarini kullanarak yaptigimiz taramada,
albinizmde filtre gozliiklerin okuma performansi iizerine etkisi konusunda herhangi
bir ¢alisma bulunamamistir. Albinizm de sar1 filtrenin etkisi ile ilgili literatiirde
ulagilabilen makaleler daha ¢ok filtrenin kontrast duyarlilik iizerine etkisini
degerlendirmistir. Provines ve ark. (1997) tarafindan albinizmi olan 10 hastada sari
filtrenin kontrast duyarlilik tizerine olumlu yada olumsuz herhangi bir etkisi olmadig:
gosterilmistir. Ancak calisma az sayida hasta ile gerceklestirilmis ve hasta sayilarinin
artirilarak yeni ¢aligmalarla desteklenmesi gerektigi bildirilmistir. Farkli bir calismada
cesitli hastaliklar nedeni ile az goren hasta grubunda sar1 filtrenin kontrast duyarlilik
tizerine etkisi arastirilmis ve filtrenin kontrast duyarlilik da istatistiksel olarak anlamli
bir artis sagladigr tespit edilmistir. Ancak 110 hasta lizerinde gerceklestirdikleri bu
calismada retinitis pigmentosa, patolojik miyopi, glokom, makuler skar ve diabetik
retinopatide kontrast duyarlilikda anlamli bir iyilesme tespit edilirken, albinizm ve
Stargardt hastalarinda kontrast duyarlilik diizeyinde filtre gozlik ile degisiklik
izlenmemistir (Ahmad ve ark., 2017). Bu ¢alismada da albinizmli hasta sayis1 (n:14)

azdir. Ayrica kullanilan filtrenin dalga boyu ve gegirgenlik yiizdesi de belirtilmemistir.

Sonuglar1 heniiz yayimlanmamis olan NCT03192722 clinicaltrials kimlik
numarast ile (Low Vision Patients' Preference for Colored Filters and Illumination for
Near Reading Determined by the LuxlQ/2) az goren hastalarda standart bir cihaz
(Lux1Q/2) ile hastalarin yakin okuma esnasinda aydinlatma ve filtre tercihlerinin
arastirildigi bir calismada, hastalarin tercih ettigi filtreli yakin gozliigiin sekiz haftalik
kullanim1 sonrasinda okuma performanslarinin degerlendirilmesi planlanmistir. Bu
calismanin sonuglari, az goéren hastalarda okuma performansina filtrenin etkisi

konusunda az gérme ile ugrasan klinikler agisindan degerli sonuclar verebilir.

Arasgtirmamiz  lilkemizdeki albinizmli bireylerde okuma performansini

degerlendiren ilk calisma olmustur. Ayrica literatiir taramalarimiza gore albinizmli

53



hastalarda kisa dalga boylu 1siklar1 absorbe eden 465 nm sart filtre gozliik kullaniminin
okuma performasina etkisini degerlendiren ilk ¢alismadir. Aragtirmamizin en biiyiik
kisitliligi ise galismanin klinigimize az gdérme rehabilitasyonu i¢in bagvuran bireylerde
planlanmas1 nedeniyle genel popiilasyondaki albinizmli hastalar1 yansitmamasi ve
tilkemiz kosullarinda ¢ogu hastanin genetik tiplendirmesi olmadig1 i¢in albinizm

tipleri arasinda karsilastirma yapilamamis olmasidir.

Sonug olarak, ¢alismamizda albinizmli hastalarda literatiirle de uyumlu olarak
KBB’nin okuma keskinliginden daha yiiksek bir logMAR deger vermesi, hastalarin
MOH’a ulagabilmesi i¢in mutlaka ya baski boyutunun biiyiitiilmesi ya da biiyiitme
giicii olan bir yakin az gérme cihazinin kullanilmasi gerektigini sdylemektedir. Ayrica
calismada binokiiler kontrast duyarlilik, okuma keskinligi ve MOH, 465 nm sar1 filtre
uygulanmas1 sonrasi istatistiksel olarak anlamli daha iyi bulunmasi sebebiyle
albinizmli hastalarda i¢ ortamda da okuma hizim1 artirmak igin hastalara

Onerilebilecegi sonucuna varilmistir.
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5. SONUC VE ONERILER

Albinizm, yenidogan doneminden baslayarak bireylerin gdrmelerini ve belirgin
fotofobi nedeniyle yasam kalitelerini olumsuz etkileyen bir hastaliktir. Cogunlukla
mental bir problemin olmadig1 albinizm de, ¢ocukluk cagindan itibaren hastalarin
yasitlari ile esit sartlarda egitim almalarinin saglanmasi ve fotofobilerinin azaltilmasi
rehabilitasyon calismalarinda en &nemli hedefimizdir. Ankara Universitesi Halk
Saglig1 Anabilim Dali, Az Gérme Rehabilitasyonu ve Arastirma Birimi’ndeki ytiksek
lisans programi altinda gerceklestirdigimiz bu tez ¢alismasi ile birime rehabilitasyon
amaci ile bagvuran albinizmli bireylerde okuma performanslarinin degerlendirilmesi
ve filtre gozlik kullaniminin binokiiler uzak gérme, kontrast duyarlilik ve okuma

performansina etkisinin arastirilmasi1 amaglandi.

Aragtirmada yas ortalamas1 21,16 + 10,28 (8-53 yas) olan, 27’si kadin, 34’i
erkek toplam 61 albinizmli birey degerlendirildi. Caligma grubundaki hastalarin
%91,8’inin OKA, %8,2’sinin ise OA tanis ile klinigimize az gdérme rehabilitasyonu
icin refere edildigi goriildi. Calismada degerlendirilen albinizmli bireylerin
%63,9’unun ebeveynleri arasinda akrabalik oldugu tespit edilmistir. Ailede albinizm

oykiisti %45,9 olarak bulundu.

Calismadaki albinizmli bireylerin oftalmolojik muayeneleri degerlendirildiginde
%50,8 oraninda sasilik tespit edildi. En sik goriilen sasilik tipi ezotropya idi (% 61,3).
Hastalarin %19,7’sinde (n:12) sasilik nedeni ile operasyon Oykiisii mevcuttu.
Hastalarin hepsinde nistagmus mevcut idi. Nistagmusun %91,8 oraninda pendiiler

tipte oldugu goriildii.

Refraktif sonuclar agisindan albinizmli bireyler sferik esdeger olmadan
degerlendirildiginde hastalarin % 98,4’linde (60 hasta) astigmatizma, %81,9’unda (50
hasta) hipermetropi ve %18,1’inde (11 hasta) miyopi tespit edilmistir. Sferik esdegere
gore degerlendirildiginde hastalarin %75,4’1i hipermetrop, %24,6’s1 ise miyop idi.

Refraktif tani acgisindan dagilima bakildiginda hipermetropi ve astigmatizm
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birlikteligi, %80,3 oraniyla en sik karsilagilan kirma kusuru idi. Hastalarin %98,4’{inde
astigmatizma mevcuttu. Tiim grubun ortalama astigmat degerleri sag gozde -2,95 + -
1,58 [-7,00 - (-1,00)] D, sol gozde -3,03 + -1,65 [-7,00 - (-1,00)] D oldugu goriildii.
Hastalarin %76,7’inde astigmatizma kurula uygun tipte, %23,3’linde ise oblik tipte
idi.

Calismaya dahil edilen albinizmli bireyler binokiiler uzak goérme keskinligi
acisindan degerlendirildiginde, Snellen eseline gore gérmeleri 20/63 - 20/400 (1,3 -
0,5 logMAR) arasinda degismekte idi. ICD-10’a gore hastalarin en iyi diizeltilmis
gorme keskinligine gore sadece 1’1 (%]1,6) normal gérme diizeyine yakin (20/70 veya
daha iyi) gormeye sahip iken, 39 hastada (%63,9) orta diizey gérme bozuklugu, 21
hastada (9%34.,4) ise siddetli diizeyde gérme bozuklugu oldugu tespit edildi. Cocuk ve
eriskin grupta uzak gorme diizeyleri arasinda istatistiksel olarak farklilik tespit

edilmedi.

Arastirma kapsaminda degerlendirilen albinizmli hastalarin Pelli-Robson
kartlar1 ile degerlendirilen kontrast duyarlilik sonuglar1 ortalama degerleri 1,56 + 0,20
logCS (0,95 - 2,00) bulundu. Cocuk yas grubunda kontrast duyarlilik diizeyi
istatistiksel olarak anlamli olmamakla birlikte eriskin gruptan daha diisiik olarak

degerlendirildi.

Tiim grubun binokiiler okuma performans: degerlendirme sonuglarina gore
okuma keskinligi 0,77 + 0,11 logMAR (1,00 - 0,50) MOH 147,21 + 26,72
kelime/dakika (85 - 195) KBB ise 0,90 + 0,08 logMAR (1,10 — 0,70) idi. MOH’a
ulasabilmek icin gerekli baski boyutunu bize veren KBB’nun 58 hastada (%95,0)
okuma keskinliginden daha yiiksek bir logMAR degerinde oldugu gosterildi. Cocuk
yas grubunda istatistiksel olarak anlamli olmasa da okuma keskinligi ve MOH erigkin

gruba gore daha kotii bulundu. KBB ise ayni olarak degerlendirildi.

(Calismaya dahil edilen albinimli bireylerde 465 nm filtre uygulanmasi sonrasi

kontrast duyarlilik, okuma keskinligi ve MOH, istatistiksel olarak anlamli daha iyi
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bulunmustur. Filtrenin MOH ve okuma keskinligine etkisinin kontrast duyarlilik

artisindan kaynaklanabilecegi sonucuna varilmistir.

Arastirma kapsaminda degerlendirilen albinizmli hastalarin dis ortamda
fotofobiden dolay1 yasadigi rahatsizligin hasta tarafindan subjektif degerlendirilmesi
icin hastalara uygulanan ankette hastalarin %96,7’sinin “siklikla” veya “her zaman”,
i¢ ortamda ise hastalarin %50,8’inin “siklikla” ifadesini segtikleri gosterildi. Ayrica
okuma esnasinda yasadigi zorlanmanin hasta tarafindan subjektif degerlendirilmesi
icin hastalara uygulanan ankette hastalarin %47,5’inin “arasira” ifadesini segtikleri
tespit edildi. Filtre kullaniminin okuma performansina etkisinin hasta tarafindan
subjektif degerlendirilmesinde ise hastalarin %55,7’si filtre ile daha rahat ettiklerini

ifade etmislerdir.

Calismaya dahil edilen toplam 61 albinizmli hastanin az gérmeye yardimci
cthazlarmi kullanmaya basladiklar1 siire 5,6 £ 3,2 (1-15) yil idi. Yakin gérmeye
yardimc1 olmada 6nerilen cihazlar iginde hastalarin en sik tercih ettigi cihaz dagilimina
bakildiginda; gozliik (az gorenler igin) %29,5, ayakli-el tipi biiyiitegler %26,3,
telemikroskop %21,3, tablet bilgisayar %18,0 ve elektro-optik sistemler %4,9
oraninda bulundu. Uzak gérmede hastalarin en sik tercih ettigi cihaz dagiliminda ise
teleskopik sistemler %95,1 elektro-optik sistemler ise %4,9 idi. Dig ortam i¢in 6nerilen
filtre gozliiklerin dalga boyu dagilimina bakildiginda 480 nm %45,9 550 nm %50,8 ve
600 nm dalga boyunun %3,3 oraninda oldugu bulundu.

(Calisma kapsaminda yapilan degerlendirmeler ile;

v' Calismada albinizmli bireylerin  ebeveynleri arasinda akraba
evliliklerinin yiiksek olmasi sebebiyle planlanan gebeliklerde ailenin

mutlaka genetik danismanlik almasi gerektigi,

57



v' Calismada albinizmli bireylerde olduk¢a yiiksek numarali refraksiyon
kusurlarinin  bulunmasi1 sebebiyle refraktif diizeltmenin bu hasta

grubunda oldukg¢a 6nemli oldugu,

v Calismada KBB’nin, okuma keskinliginden daha yiiksek bir logMAR
deger bulunmasi sebebiyle hastalarin MOH’a ulasabilmeleri i¢in ya bask1
boyutunun biiytiitiilmesi ya da biiyilitme giicii olan olan bir yakin az gérme
cihazinin kullanilmas1 gerekmektedir. Bu nedenle albinizmli bireylere
okumak istedigi baski boyutunu gorebilecegi uygun gozliik (bifokal veya
numaralar1 artirilmis  yakin  gozlik vb.) veya cihaz, MOH’da
okuyabilecegi uygun baski boyutunda materyal veya okul hayatinda

smavlarda ek siire verilmesinin 6nerilebilecegi,

v" Calismada binokiiler kontrast duyarlilik, okuma keskinligi ve MOH, 465
nm sar1 filtre uygulanmasi sonrasi istatistiksel olarak anlamli daha iy1
bulundugu i¢in filtre gozliiklerin albinizmli hastalarda sadece dis ortam
icin degil i¢ mekanlarda da kullanmasi i¢in denenerek Onerilebilecegi

sonucuna varilmistir.
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OZET

Albinizmli Olgularda Filtre Kullanimimin Gérme Keskinligi, Kontrast Duyarhlk ve
Okuma Performansi Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi

Albinizm, yenidogan doneminden baslayarak bireylerin gérmelerini ve belirgin
fotofobi nedeniyle yasam kalitelerini etkileyen bir hastaliktir. Calismamizda klinigimize
bagvuran albinizmli hastalarda i¢ ortamda kisa dalga boylu 1s1klar1 absorbe eden 465 nm sar1
filtre gozliik kullaniminin uzak gérme, kontrast duyarlilik ve okuma performansina (okuma
keskinligi, maksimum okuma hiz1 ve kritik baski boyutu) etkisinin degerlendirilmesi
amaclanmigtir. Arastirmada albinizmli bireylerin refraksiyon muayeneleri, géz hareketleri,
sasilik ve nistagmus ac¢isindan degerlendirilmeleri yapildiktan sonra, filtresiz ve filtre gozliik
uygulanarak binokiiler uzak gormeleri (Early Treatment Diabetic Retinopathy Study; ETDRS
eseli), kontrast duyarlilik diizeyleri (Pelli - Robson kart1) ve okuma performanslari (MNRead
kart1) degerlendirildi. Istatistiksel olarak anlamlilik diizeyi p<0,05 olarak kabul edildi.

Ankara Universitesi Halk Saghig1 Az Gorenler Rehabilitasyon ve Arastirma Birimi’ne
bagvuran Kasim 2015 — Ocak 2017 tarihleri arasinda yag ortalamasi1 21,16 + 10,28 (8 - 53 yas)
olan, 27’si kadin, 34’1 erkek toplam 61 albinizmli birey ¢alismaya dahil edildi. Hastalarin
%91,8’inin okiilokutan6z albinizm, %38,2’sinin ise okiiler albinizm tanis1 vardi. Binokiiler
uzak gorme keskinligi Snellen eseline gore 20/63 - 20/400 (0,5 - 1,3 logMAR) arasinda
degismekte idi. ICD-10’a gore hastalarin %98,4’lin de orta veya siddetli diizeyde goérme
bozuklugu oldugu tespit edildi. Filtre gozliik takilmadan yapilan degerlendirmede okuma
keskinligi 0,77 = 0,11 logMAR, maksimum okuma hiz1 147,21 + 26,72 kelime/dk, kritik bask1
boyutu ise 0,90 + 0,08 logMAR bulundu. 465 nm sar1 filtre uygulanmasi sonrasi hastalarin
kontrast duyarlilik, okuma keskinligi ve maksimum okuma hiz1 istatistiksel olarak anlamli
daha iyi bulundu.

Sonug olarak, 465 nm sar1 filtre uygulanmasi sonrasi kontrast duyarlilik, okuma
keskinligi ve maksimum okuma hizinin daha iyi bulunmasi sebebiyle i¢ ortamda da okuma
hizin1 artirmak albinizmli hastalara onerilebilir.

Anahtar Sozciikler: Albinizm, Filtre gozlik, Kontrast duyarlilik, Okuma hizi, Okuma
keskinligi
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SUMMARY

Evaluation of Filter Use on Visual Acuity, Contrast Sensitivity and Reading Performance
in Patients with Albinism

Albinism is a disease which affects vision and life quality because of prominent
photophobia starting from the newborn period. We aimed to assess the effect of 465 nm yellow
filter glasses on visual acuity, contrast sensitivity and reading performance (near visual acuity,
maximum reading rate and critical print size) in patients with albinism consulted to our clinic.
We evaluated binocular visual acuity (Early Treatment Retinopathy Study Chart, ETDRS),
contrast sensitivity (Pelli-Robson Card) and reading performance (MNRead Card) with
filtered and unfiltered glasses after assessment of refraction, strabismus and nystagmus.
Statistical significance level was accepted as p <0.05).

Sixty one patients (27 female and 34 male) with a mean age of 21.16 + 10.28 (8-53)
years consulted to Ankara University Public Health Low Vision Rehabilitation and Research
Department between November 2015 and January 2017 were included in the study. 91.8% of
patients had oculocutaneous albinism and 8.2% of patients ocular albinism. Binocular visual
acuities were between 20/63-20/400 (1.3 — 0.5 logMAR) measured with the Snellen chart.
Medium to severe visual disturbance was detected in 98.4% of patients according to ICD-10.
The mean reading acuity was 0.77 + 0.11 logMAR, the maximum reading rate was 147.21 +
26.72 words per minute and critical print size was 0.90 + 0.08 logMAR without filter. Contrast
sensitivity, reading acuity and maximum reading speed were statistically better with 465nm
yellow filter glasses.

As a result, 465nm yellow filtered glasses could be advised to patients with albinism
because they provide better contrast sensitivity, reading acuity and maximum reading speed.

Keywords: Albinism, Filter glasses, Contrast sensitivity, Reading speed, Reading acuity

60



KAYNAKLAR

ADAMS DR, MENEZES S, JAUREGUI R, VALIVULLAH ZM, POWER B,
ABRAHAM M, JEFFREY BG, GARCED A, ALUR RP, CUNNINGHAM D,
WIGGS E, MERIDETH MA, CHIANG PW, BERNSTEIN S, ITO S,
WAKAMATSU K, JACK RM, INTRONE WJ, GAHL WA, BROOKS BP
(2019). One-year pilot study on the effects of nitisinone on melanin in patients
with OCA-1B. JCI Insight, 24;4. pii: 124387.

AHMAD A, SUGHRA U, HABIB MK, IMRAN M (2017). Contrast sensitivity
improvement with yellow filter in low vision patients. Isra Med J, 9: 402-405.

ANDERSON J, LAVOIE J, MERRILL K, KING RA (2004). Efficacy of spectacles
in persons with albinism. J AAPQS, 8: 515-520.

AZ GOREN  HASTALARDA  FILTRE SECIMI.  Erisim  adresi:
[https://www.isbiroptik.com/Renks%C3%BCzer-Filtre-Camlar%C4%B1]
Erisim tarihi: 12.06. 2019

BAROT N, MCLEAN RJ, GOTTLOB |, PROUDLOCK FA (2013). Reading
performance in infantile nystagmus. Ophthalmology, 120: 1232-8.

BERTSCH M, FLOYD M, KEHOE T, PFEIFER W, DRACK AV (2017). The clinical
evaluation of infantile nystagmus: What to do first and why. Ophthalmic Genet,
38: 22-33.

BISWAS S, LLOYD IC (1999). Oculocutaneous albinism. Arch Dis Child, 80: 565-
569.

BRIDGE H, VON DEM HAGEN EA, DAVIES G, CHAMBERS C, GOUWS A,
HOFFMANN M, MORLAND AB (2014). Changes in brain morphology in
albinism reflect reduced visual acuity. Cortex, 56: 64-72

BUYUKYILDIZ Z (2010). Isik nedir? Optik Refraksiyon Rehabilitasyon Temel
Bilgiler. Tiirk Oftalmoloji Dernegi Egitim Yaynlari, Istanbul. s.: 1-9.

CORTESE K, GIORDANO F, SURACE EM, VENTURI C, BALLABIO A,
TACCHETTI C, MARIGO V (2005). The ocular albinism type 1 (OA1) gene
controls melanosome maturation and size. Invest Ophthalmol Vis Sci, 46: 4358-
64.

CEYHAN D, EMRE S, IDIL A (2006). Uzak gérme keskinliginin degerlendirilmesi
ve logMAR sistemi. T Oft Gaz, 36: 180-184.

61



CRONIN TH, HERTLE RW, ISHIKAWA H, SCHUMAN JS (2009). Spectral domain
optical coherence tomography for detection of foveal morphology in patients
with nystagmus. J AAPQOS, 13: 563-6.

CEDRUN-SANCHEZ JE, CHAMORRO E, BONNIN-ARIAS C, AGUIRRE-
VILACORO V, CASTRO JJ, SANCHEZ-RAMOS C (2016). Visual
discrimination increase by yellow filters in retinitis pigmentosa. Optom Vis Sci,
93: 1537-1544.

CELEBI H, CELEBI S, ELKIRAN T, KUKNER AS (2006). Okiiler albinizmi ve
kanama diyatezi olan Hermansky-Pudlak sendromlu bir olgu. Ret-Vit, 14: 63-
66.

DE FEZ MD, LUQUE MJ, VIQUEIRA V (2002). Enhancement of contrast sensitivity
and losses of chromatic discrimination with tinted lenses. Optom Vis Sci, 79:
590-7.

DIJKSTAL JM, COOLEY SS, HOLLESCHAU AM, KING RA, SUMMERS CG
(2012). Change in visual acuity in albinism in early school years. J Pediatr
Ophthalmol Strabismus, 49: 81-86

DOWNIE LE (2017). Blue-light filtering ophthalmic lenses: to prescribe, or not to
prescribe? Ophthalmic Physiol Opt, 37: 640-643.

DYSLI M, ABEGG M (2016). Nystagmus Does Not Limit Reading Ability in
Albinism. PLoS One, 11: e0158815.

EPERJESI F, FOWLER CW, EVANS BJ (2004). Effect of light filters on reading
speed in normal and low vision due to age-related macular degeneration.
Ophthalmic Physiol Opt, 24: 17-25.

EPERJESI F, FOWLER CW, EVANS BJ (2002). Do tinted lenses or filters improve
visual performance in low vision? A review of the literature. Ophthalmic Physiol
Opt, 22: 68-77

FAYE EE, CHAN-O’CONNELL, FISCHER M (2011). The light house clinician’s
guide to low vision practice. Lighthouse International, New York.116-121.

GARGIULO A, BONETTI C, MONTEFUSCO S, NEGLIA S, DI VICINO U,
MARROCCO E, DELLA CORTE M, DOMENICI L, AURICCHIO A,
SURACE EM (2009). AAV-mediated tyrosinase gene transfer restores
melanogenesis and retinal function in a model of oculo-cutaneous albinism Type
| (OCAL). Mol Ther, 17: 1347-1354.

62



GARNER A, JAY BS (1980). Macromelanosomes in X-linked ocular albinism.
Histopathology, 4: 243-54.

GUNDUZ K (2011). Retina ve gdrme yollari anatomi ve fizyolojisi - Elektrofizyolojik

ozellikler. Okiiler Elektrofizyoloji. Tiitk Oftalmoloji Dernegi Egitim Yaynlari,
[stanbul..s.: 1-57.

HALEY N, MCLOONE E, MAHON G, JACKSON AJ, SAUNDERS KJ (2013).
Investigating the relationship between foveal morphology and refraktive error in
a population with infantile nystagmus syndrome. Invest Ophthalmol Vis Sci, 54:
2934-2439.

HARVEY PS, KING RA, SUMMERS CG (2006). Spectrum of foveal development
in albinism detected with optical coherence tomography. J AAPQOS, 10: 237-42.

HEARING VJ (2011). Determination of melanin synthetic pathways. J Invest
Dermatol, 131: E8-E11.

HOFFMANN MB, LORENZ B, MORLAND AB, SCHMIDTBORN LC (2005).
Misrouting of the optic nerves in albinism: estimation of the extent with visual
evoked potentials. Invest Ophthalmol Vis Sci, 46: 3892-8.

HOEFT WW, HUGHES MK (1981). A comparative study of low-vision patients:
Their ocular disease and preference for one specific series of light transmission
filters. Am J Optom Physiol Opt, 58: 841-5.

ICD-10Version:2016. Erisim Adresi:
http://www.who.int/classifications/icd/icdonlineversions/en Erisim tarihi:
12/5/2019

IDIL MERDOGAN A (2011). Az Géren Cocuklarda Gorsel Rehabilitasyon. Tiirkiye
Klinikleri J Ophthalmol-Special Topics, 4: 73-78.

IDIL SA, CALISKAN D, IDIL NB (2011). Development and validation of the Turkish
version of the MNREAD visual acuity charts. Turk J Med Sci, 41: 465-570.

KAMARAJ B, PUROHIT R (2014). Mutational analysis of oculocutaneous albinism:
a compact review. Biomed Res Int, : 905472.

KARABAS L, ESEN F, CELIKER H, ELCIOGLU N, CERMAN E, ERASLAN M,
KAZOKOGLU H, SAHIN O (2014). Decreased subfoveal choroidal thickness
and failure of emmetropisation in patients with oculocutaneous albinism. Br J
Ophthalmol, 98: 1087-90.

63



KELLY SA, GOLDBERG SE, BANTON TA (1984). Effect of yellow-tinted lenses
on contrast sensitivity. Am J Optom Physiol Opt, 61: 657-62.

KONG L, FRY M, AL-SAMARRAIE M, GILBERT C, STEINKULLER PG (2012).
An update on progress and the changing epidemiology of causes of childhood
blindness worldwide. J AAPQS, 16: 501-7.

KUTZBACH BR, SUMMERS CG, HOLLESCHAU AM, MACDONALD JT (2008).
Neurodevelopment in children with albinism. Ophthalmology, 115: 1805-8.

LATHAM K, TABRETT DR (2012). Guidelines for predicting performance with low
vision aids. Optom Vis Sci, 9: 1316-26.

LEE KA, KING RA, SUMMERS CG (2001). Stereopsis in patients with
albinism:clinical correlates. J AAPOS, 5: 98-104.

LEVIN AV, STROH E (2011). Albinism for the busy clinician. ] AAPOS, 15: 59-66.

LOSHIN D, BROWNING R (1983). Contrast sensitivity in albinotic patients. Am J
Optom Physiol Opt, 60: 158-166.

LOVIE-KITCHIN JE, BEVAN JD, HEIN B (2001). Reading performance in children
with low vision. Clin Exp Optom, 84: 148-154.

LOVIE-KITCHIN J (2011). Reading with low vision: the impact of research on
clinical management. Clin Exp Optom, 94: 121-32.

LOVIE-KITCHIN JE, WHITTAKER SG (1999). Prescribing near magnification for
low vision patients. Clin Exp Optom, 82: 214-224.

MERDOGAN IDIL A (2011). Az géren ¢ocuklarda gorsel rehabilitasyon. Tiirkiye
Klinikleri J Ophthalmol-Special Topics, 4: 73-8.

MERRILL K. HOUGUE K, DOWNES S (2011). Reading acuity in albinism:
Evaluation with MNREAD charts. J AAPQOS, 15: 29-32.

MERRILL KS, LAVOIE JD, KING RA, SUMMERS CG (2004). Positive angle kappa
in albinism. J AAPQOS, 8: 237-9.

MOHAMMAD S, GOTTLOB I, SHETH V, PILAT A, LEE H, POLLHEIMER E,
PROUDLOCK FA (2015). Characterization of Abnormal Optic Nerve Head
Morphology in Albinism Using Optical Coherence Tomography. Invest
Ophthalmol Vis Sci, 56: 4611-8

64



MONTOLIU L, GRONSKOV K, WEI AH, MARTINEZ-GARCIA M, FERNANDEZ
A, ARVEILER B, MORICE-PICARD F, RIAZUDDIN S, SUZUKI T, AHMED
ZM, ROSENBERG T, LI W (2014). Increasing the complexity: new genes and
new types of albinism. Pigment Cell Melanoma Res, 27: 11-8.

OETTING WS (1999). Albinism. Current Opinion in Pediatrics, 11: 565-571.

O’DWYER PA (2011). Az goren ¢ocuklarin aileleri i¢in el kitabi. Arkadas Yayinevi,
Ankara. S.: 23-46.

OLUSANYA B, ONOJA G, IBRAHEEM W, BEKIBELE C (2012). Profile of patients
presenting at a low vision clinic in a developing country. BMC Ophthalmol, 30;
12-31.

OMAR R, IDRIS SS, MENG CK, KNIGHT VF (2012). Management of visual
disturbances in albinism: a case report. J Med Case Rep, 6: 316.

ONLINE MENDELIAN INHERITANCE IN MAN. Erisim adresi:
[https://www.omim.org/] Erisim tarihi: 01.05.2019

OR H (2010). Kamagma. Optik Refraksiyon Rehabilitasyon Temel Bilgiler. Tiirk
Oftalmoloji Dernegi Egitim Yayinlari, Istanbul. s.: 204-213.

OZEN TUNAY Z, CALISKAN D, IDIL A, OZTUNA D (2016). Clinical
Characteristics and Low Vision Rehabilitation Methods for Partially Sighted
School-Age Children. Turk J Ophthalmol, 46: 68-72.

PAPAGEORGIOU E, MCLEAN RJ, GOTTLOB | (2014). Nystagmus in childhood.
Pediatr Neonatol, 55: 341-51.

PELLI DG, ROBSON JG, WILKINS AJ (1988). The design of a new letter chart for
measuring contrast sensitivity. Clinical Vision Sciences, 2: 187-199.

PROVINES WF, HARVILLE B, BLOCK M (1997). Effects of yellow optical filters
on contrast sensitivity function of albino patients. J Am Optom Assoc, 68: 353-
9.

RARE DISEASE. Erisim adresi: [https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php]
Erisim tarihi: 01.05.2019

65



ROSENBLUM, YZ, ZAK PP, OSTROVSKY MA, SMOLYANINOVA IL, BORA
EV, DYADINA UV, TROFIMOVA NN, ALIYEV AG (2000). Spectral filters
in low-vision correction. Ophthalmic Physio Opt, 20: 335-341.

ROSSI S, TESTA F, GARGIULO A, DI IORIO V, PIERRI RB, D'ALTERIO FM,
CORTE MD, SURACE E, SIMONELLI F (2012). The role of optical coherence
tomography in an atypical case of oculocutaneous albinism: a case report. Case
Rep Ophthalmol, 3: 113-7.

SCHMITZ B, KRICK C, KASMANN-KELLNER B (2007). Morphology of the optic
chiasm in albinism. Ophthalmologe, 104: 662-5.

SEO JH, YU YS, KIM JH, CHOUNG HK, HEO JW, KIM SJ (2007). Correlation of
visual acuity with foveal hypoplasia grading by optical coherence tomography
in albinism. Ophthalmology, 114: 1547-51.

SHALLO-HOFFMANN J, APKARIAN P (1993). Visual evoked response asymmetry
only in the albino member of a family with congenital nystagmus. Invest
Ophthalmol Vis Sci, 34: 682-9.

SUMMERS CG (2009). Albinism: Classification, Clinical Characteristics, and Recent
Findings. Optom Vis Sci, 86: 659-662.

SUMMERS CG, KNOBLOCH WH, WITKOP CJ JR, KING RA (1988). Hermansky-
Pudlak syndrome: ophthalmic findings. Ophthalmology, 195: 545-54.

SUND NJ, CAPONE A (2009). Pediatric retinal disorders.: In: Pediatric
Ophthalmology, Current Thought and A Practical Guide. Ed.: Wilson ME,
Saunders RA, Trivedi RH, Springer, Berlin. s.: 387-402.

SURACE EM, DOMENICI L, CORTESE K, COTUGNO G, DI VICINO U,
VENTURI C, CELLERINO A, MARIGO V, TACCHETTI C, BALLABIO A,
AURICCHIO A (2005). Amelioration of both functional and morphological
abnormalities in the retina of a mouse model of ocular albinism following AAV-
mediated gene transfer. Mol Ther, 12: 652-8.

SENTURK F (2011). VEP’in anlami, ISCEV standartlarinda VEP kayd: ve
parametreleri. Okliler Elektrofizyoloji. Tiirk Oftalmoloji Dernegi Egitim
Yaynlari, Istanbul. s.:76-95.

SAHLI E, IDIL A (2019). A Common Approach to Low Vision: Examination and
Rehabilitation of the Patient with Low Vision. Turk J Ophthalmol, 49: 89-98.

THOMAS MG, KUMAR A, MOHAMMAD S, PROUDLOCK FA, ENGLE EC,
ANDREWS C, CHAN WM, THOMAS S, GOTTLOB | (2011). Structural

66



grading of foveal hypoplasia using spectral-domain optical coherence
tomography a predictor of visual acuity? Ophthalmology, 118: 1653-60.

TURKIYE ISTATISTIK KURUMU (2016). Istatistiklerle Aile. Erisim adresi:
[http://tuik.gov.tr/HbPrint.do?1d=24646] Erisim tarihi: 18.06.2018.

WANG J, WYATT LM, FELIUS J, STAGER DR JR, STAGER DR SR, BIRCH EE,
BEDELL HE (2010). Onset and progression of with-the-rule astigmatism in
children with infantile nystagmus syndrome. Invest Ophthalmol Vis Sci, 51:
594-601.

WILDSOET CF, OSWALD PO, CLARK S (2000). Albinism: Its implications for
refractive development. Invest Ophthalmol Vis Sci, 41: 1-7.

WINSOR CN, HOLLESCHAU AM, CONNETT JE, SUMMERS CG (2016). A cross-
sectional examination of visual acuity by specific type of albinism. J AAPOS,
20: 419-424.

WOLF AB, RUBIN SE, KODSI SR (2005). Comprasion of clinical findings in
pediatric patients with albinism and different amplitudes of nystagmus. J
AAPOS, 9: 363-368.

WOLFFSOHN JS, COCHRANE AL, KHOO H, YOSHIMITSU Y, WU S (2000).
Contrast is enhanced by yellow lenses because of selective reduction of short-
wavelength light. Optom Vis Sci, 77: 73-81.

VIRGILI G, CORDARO C, BIGONI A, CROVATO S (2004). Reading acuity in
children: Evaluation and reliability using MNRead charts. Invest Ophthalmol
Vis Sci, 45: 3349-54.

VISION 2020: (2007). State of the World’s Sight. VISION 2020: the Right to Sight
1999 -2005. London UK: IAPB (International Agency for the Prevention of
Blindness);Publication WSDO05.

VON DEM HAGEN EA, HOUSTON GC, HOFFMANN MB, MORLAND AB
(2007). Pigmentation predicts the shift in the line of decussation in humans with
albinism. Eur J Neurosci, 25: 503-11.

VON DEM HAGEN EA, HOFFMANN MB, MORLAND AB (2008). Identifying
human albinism: a comparison of VEP and fMRI. Invest Ophthalmol Vis Sci,
49: 238-49

YAHALOM C, MACAROV M, LAZER-DERBEKO G, ALTARESCU G, IMBAR
T, HYMAN JH, ELDAR-GEVA T, BLUMENFELD A (2018). Preimplantation

67



genetic diagnosis as a strategy to prevent having a child born with an heritable
eye disease. Ophthalmic Genet, 39: 450-456.

YAHALOM C, TZUR V, BLUMENFELD A (2012). Refractive profile in
oculocutaneous albinism and its correlation with final visual outcome. Br J
Ophthalmol, 96: 537-5309.

YAMAN A, BERK AT (2008). Albinizm hastalarinda klinik bulgular ve bunlarin
gorme keskinligi ile iliskisi. Turkiye Klinikleri J Ophthalmol, 17: 161-167

ZIGMAN S (1990). Vision enhancement using a short wavelength light-absorbing
filter. Optom Vis Sci, 67: 100-4.

ZIGMAN S (1992). Light filters to improve vision. Optom Vis Sci, 69: 325-8.

68



EKLER

Ek-1. Klinik Arastirmalar Etik Kurulu Karar Formu

T.C.
ANKARA UNIVERSITESI
TIP FAKULTESI DEKANLIGI

L4

Say1 :46004091/302-14,

Konu : Caligma dosyast ha.kkmda ‘ -
16268 05282013

HALK SAGLIGI ANABILIM DALI BASKANLIGINA

Anabilim Dalmiz 6gretim iiyelerinden Prof.Dr.Aysun {dil’in sorumlulugunda yiiriitiilecek olan
“Albinizmli olgularda filtre kullaniminin gérme keskinligi, kontrast duyarlilik ve okuma performanst
lizerine etkisinin degerlendirilmesi” baglikli galigma dosyast, klinik aragtirmalar etik kurulunun
19 Temmuz 2013 tarihli toplantisinda gériistilmiis olup, alinan karar drnegi iligikte sunulmustur.

Bilgilerinizi ve ilgiliye tebligini saygi ile rica ederim.

Prof. Dr. Giilfem Elif CELIK
Dekan a.
Dekan Yardimcist

S 18

Eki: 2 karar drnegi

A
\,%\“7
Lo~

(@

Santral :0(312)31030 10 Faks: 0 (312) 31063 70 06100-Sthhiye / ANKARA
E-posta :dekanlik@medicine.ankara.edu.tr

69



KLINIK ARASTIRMALAR ETIK KURULU KARAR FORMU
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Ek-2. Bilgilendirilmis Goniillii Onam Formlari

BILGILENDIRILMiS GONULLU ONAM FORMU
(Hasta grubu velileri i¢in hazirlanmistir)

Arastirmamin Adi: Albinizm Olgularinda Filtre Kullanimmin Gérme Keskinligi,
Kontrast Duyarlilik ve Okuma Performansi Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi

Sorumlu Damisman: Prof. Dr. Aysun IDIL

Sayin Veli,

Ankara Universitesi Halk Sagligi Anabilim Dali Az Gorenler Rehabilitasyon ve
Arastirma Birimi’nin Yiiksek Lisans Programi dahilinde G6z Hastaliklar1 Uzmani Dr
Ikbal Seza PETRICLI’nin, Prof Dr. Aysun IDIL danismanliginda yiiriitiilen tezi i¢in
“Albinizm Olgularinda Filtre Kullaniminin Gorme Keskinligi, Kontrast
Duyarhihk ve Okuma Performansi1 Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi” baslikli
bir aragtirma planlanmistir.

Arastirmanin Konusu: Albinizmi olan bireylerde goziin renkli kisminda ve sinir
tabakasindaki pigment azligt nedeni ile belirgin 151k hassasiyeti vardir. Filtre
gozliikler 15181n zararh etkilerinden korunmak, gérme keskinligini, kontrast duyarlilig:
artirmak, kamasma ve 151k hassasiyetini azaltmak amaciyla az goren hastalarda
rehabilitasyon amaciyla kullanilan optik yontemlerden birisidir. Bu filtrelerin
albinizmi olan bireylerde gorme keskinligi ve kontrast duyarliligi artirdigina dair
yayinlar mevcuttur. Ancak i¢ ortamda filtre kullannminin okuma performansina
etkisini bildirmig kontrollii bir ¢alisma yoktur. Bu ¢aligmanin sonucunda albinizmli
bireylerde filtre gozliik kullaniminin gérme keskinligi, kontrast duyarlilik ve okuma
performansi lizerine etkisi arastirilmig olacaktir.

Arastirmanin  Amaci: Calismamizda Ankara Universitesi Az  Goérenler
Rehabilitasyon ve Arastirma Merkezi’ne rehabilitasyon amaci ile bagvuran albinizm
olgularinda 465 nm sar1 filtre kullaniminin gérme keskinligi, kontrast duyarlilik ve
okuma performansi iizerine etkisini degerlendirmek amaglanmaktadir.

Arastirmada lizlenecek Yontem: Arastirma kapsaminda, klinigimize basvuran
albinizm tanis1 olan hastalarda az gorme rehabilitasyonu amaciyla rutin olarak
yaptigimiz géz muayeneleri (uzak gérme keskinligi, yakin gérme keskinligi, okuma
hiz1, kontrast duyarlilik testleri) filtre gozliik yokken ve varken tekrarlanacaktir.
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Arastirma Sirasinda Karsilasilabilecek Riskler: Cocugunuzun calismaya katilmasi
durumunda rutin géz muayenesi disinda ek bir tetkik (kan alma, goriintiileme vb)
yapilmayacaktir. Bu nedenle herhangi bir yan etki ve risk s6z konusu degildir.
Calisma, size veya bagli bulundugunuz sosyal giivenlik kurumuna ek bir mali yiik
getirmeyecektir.

Arastirmanmn Siiresi: Haziran 2013-Kasim 2013

Arastirmaya Katilmasi Planlanan Goniillii Sayisi: Ankara Universitesi Halk
Saglig1 Anabilim Dali Az Gorenler Rehabilitasyon ve Arastirma Birimi’nde izlenen
ve yeni bagvuran albinizm tanisi olan en az 40 hasta ¢alismaya alinacaktir.

Arastirma Siiresince Ulasilabilecek Kisi Adi1/ Soyadi/ Telefonu:
Dr. ikbal Seza PETRICLI Tel: 0 533 5901237

Bu calismaya katiliminiz, arastirmanin basarisi i¢in 6nemlidir. Caligmadan elde
edilecek bilgiler, amaci disinda kullanilmayacak, kisisel bilgiler gizli tutulacaktir.

Cahismaya katilma tamamen goniilliiliik esasina dayahdir ve ¢alismaya katilmay
kabul etmeme veya herhangi bir noktada calismayr birakma hakkiniz
bulunmaktadir. Bu durumda alacaginiz hizmet ile ilgili bir sorun
yasamayacaksiniz

Bilgilendirilmis goniilli olur formundaki tiim aciklamalar1 okudum. Bana ve
cocuguma yukarida konusu ve amaci belirtilen arastirma ile ilgili yazili ve sozli
aciklama asagida adi belirtilen hekim tarafindan yapildi. Arastirmaya goniillii olarak
cocugumun katilmasina izin veriyorum. Istedigimiz zaman gerekceli veya gerekcesiz
olarak arastirmadan ayrilabilecegimizi ve kendi istegimize bakilmaksizin arastirmaci
tarafindan arastirma dis1 birakilabilecegimizi biliyorum.

S6z konusu arastirmaya, higbir baski ve zorlama olmaksizin ¢ocugumun katilmasini
kabul ediyorum.

Goniillii katilimcini Adi / Soyad: / Imzasi / Tarih
Ebeveynin Adi / Soyad1 / imzas1 / Tarih
Aciklamalar1 Yapan Kisinin Ad1 / Soyad1 / Imzas1 / Tarih

Gerekiyorsa Olur Islemine Tanik Olan Kisinin Ad1 / Soyad1 / Imzas1 / Tarih
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BILGILENDIRILMiS GONULLU ONAM FORMU
(Yetiskinler i¢in hazirlanmstir)

Arastirmanin Adr: Albinizm Olgularinda Filtre Kullanimmin Gérme Keskinligi,
Kontrast Duyarlilik ve Okuma Performanst Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi

Sorumlu Damisman: Prof. Dr. Aysun IDIL

Sayimn Katilimer — Veli,

Ankara Universitesi Halk Saghgi Anabilim Dali Az Gorenler Rehabilitasyon ve
Arastirma Biriminin Yiiksek Lisans Programi dahilinde G6z Hastaliklart Uzman Dr.
Ikbal Seza PETRICLI ’nin, Prof. Dr. Aysun IDIL danismanliginda yiiriitiilen tezi igin
“Albinizm Olgularinda Filtre Kullannminin Goérme Keskinligi, Kontrast
Duyarhlik ve Okuma Performansi Uzerine Etkisinin Degerlendirilmesi” baslikli
bir arastirma planlanmistir.

Arastirmanmin Konusu: Albinizmi olan bireylerde goziin renkli kisminda ve sinir
tabakasindaki pigment azligi nedeni ile belirgin 151k hassasiyeti vardir. Filtre
gozliikler 15181n zararh etkilerinden korunmak, gérme keskinligini, kontrast duyarlilig
artirmak, kamagma ve 151k hassasiyetini azaltmak amaciyla az goéren hastalarda
rehabilitasyon amaciyla kullanilan optik yontemlerden birisidir. Bu filtrelerin
albinizmi olan bireylerde gorme keskinligi ve kontrast duyarliligi artirdigina dair
yayinlar mevcuttur. Ancak i¢ ortamda filtre kullaniminin okuma performansina
etkisini bildirmis kontrollii bir ¢alisma yoktur. Bu ¢alismanin sonucunda albinizmli
bireylerde filtre gozlikk kullaniminin gérme keskinligi, kontrast duyarlilik ve okuma
performansi tizerine etkisi arastirilmis olacaktir.

Arastirmanin  Amaci: Calismamizda Ankara Universitesi Az  Gorenler
Rehabilitasyon ve Arastirma Merkezi’ne rehabilitasyon amaci ile bagvuran albinizm
olgularinda ve normal bireylerde, 465 nm sar1 filtre kullanimimin gérme keskinligi,
kontrast duyarlilik ve okuma performans: lizerine etkisini saptamak amaglanmaktadir.

Arastirmada izlenecek Yontem: Arastirma kapsaminda, klinigimize basvuran
albinizm tanis1 olan hastalarda az goérme rehabilitasyonu amaciyla rutin olarak
yaptigimiz g6z muayeneleri (uzak gérme keskinligi, yakin gérme keskinligi, okuma
hizi, kontrast duyarlilik testleri) filtre gozliik yokken ve varken tekrarlanacaktir.

Arastirma Sirasinda Karsilasilabilecek Riskler: Calismaya katilmaniz durumunda
rutin gz muayenesi disinda ek bir tetkik (kan alma, goriintiileme vb) yapilmayacaktir.
Bu nedenle herhangi bir yan etki ve risk s6z konusu degildir. Calisma, size veya bagh
bulundugunuz sosyal gilivenlik kurumuna ek bir mali yiik getirmeyecektir.

Arastirmanmn Siiresi: Haziran 2013-Kasim 2013
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Arastirmaya Katilmasi Planlanan Goniillii Sayisi: Ankara Universitesi Halk
Saglig1 Anabilim Dali Az Gorenler Rehabilitasyon ve Arastirma Birimi’nde izlenen
ve yeni bagvuran albinizm tanisi olan en az 40 hasta ¢aligsmaya alinacaktir.

Arastirma Siiresince Ulasilabilecek Kisi Adi1/ Soyadi/ Telefonu:
Dr. ikbal Seza PETRICLI Tel: 0 533 5901237

Bu c¢alismaya katiliminiz, arastirmanin basarisi i¢in Onemlidir. Calismadan elde
edilecek bilgiler, amaci disinda kullanilmayacak, kisisel bilgiler gizli tutulacaktir.

Cahismaya katilma tamamen goniilliiliik esasina dayahdir ve ¢alismaya katilmay
kabul etmeme veya herhangi bir noktada calismayr birakma hakkiniz
bulunmaktadir. Bu durumda alacagimiz hizmet ile ilgili bir sorun
yasamayacaksiniz

Bilgilendirilmis Goniillii Olur Formundaki tiim agiklamalar1 okudum. Bana yukarida
konusu ve amaci belirtilen arastirma ile ilgili yazili ve sozlii agiklama asagida adi
belirtilen hekim tarafindan yapildi. Aragtirmaya goniillii olarak, katilmak istiyorum.
Istedigim zaman gerekgeli veya gerekgesiz olarak arastirmadan ayrilabilecegimi ve
kendi istegimize bakilmaksizin  arastirmacit tarafindan  arastirma  dist
birakilabilecegimizi biliyorum.

S6z konusu arastirmaya, higbir baski ve zorlama olmaksizin katilmayi kabul
ediyorum.

Goniillii katilimcinim Ad1 / Soyadi / Imzasi / Tarih
Aciklamalar1 Yapan Kisinin Ad1/ Soyadi / Imzas1 / Tarih

Gerekiyorsa Olur Islemine Tanik Olan Kisinin Ad1/ Soyad / Imzas1 / Tarih
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Ek-3. Hasta Takip ve Muayene Formu

Adi-Soyadt
Cinsiyet e Erkek

e Kadm
Dogum Tarthi
Telefon:
Adres:
Ebeveynler aras1 akrabalik diizeyi | .
Ailede albinizm Oykiisii e Var

e Yok
Fotofobinin i¢ ortamda subjektif e Yok
degerlendirilme diizeyi e Bazen

e Arasira

o Siklikla

e Her zaman

Fotofobinin dis ortamda subjektif

degerlendirilme diizeyi

e Yok

e Bazen

e Arasira
e Siklikla

e Her zaman

Okuma esnasinda zorlanmanin subjektif

degerlendirilme diizeyi

e Zorlanmiyor

e Bazen
e Arasira
e Siklikla

e Her zaman

Sizce su anda uygulanan filtrenin okuma

kolayligina etkisi oldu mu?

e Filtresiz daha rahat
e Filtreli daha rahat

e Kararsizim
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Sasilik muayenesi

e Ezotropya
e Ekzotropya

e Vertikal
Sasilik Operasyon Oykiisii e Var
e Yok
Refraksiyon Muayenesi
e Sag .. (sph), (cyD), ....... (aks)
e Sol .. (sph), (cyD), ....... (aks
Refraktif tan1
e Sag .. (sph), (cyl), ....... (aks)
e Sol .. (sph), (cyl), ....... (aks)

En 1yi Diizeltilmis Uzak Goérme Keskinligi
(logMAR)

Filtre Ile En lyi Diizeltilmis Uzak Gorme
Keskinligi (LogMAR)

Kontrast Sensitivite Diizeyi (logCS)

Filtre ile Kontrast Sensitivite Diizeyi (logCS)

Okuma performansi
e Okuma Keskinligi (logMAR)
e Kritik Baski Boyutu (logMAR)

e Maksimum Okuma Hizi
(kelime/dakika)

Filtre ile Okuma performansi
e Okuma Keskinligi (logMAR)
e Kritik Baski Boyutu (logMAR)

e Maksimum Okuma Hizi
(kelime/dakika)

Az gorme rehabilitasyonu cihaz Onerileri
e Az gérme icin Onerilen yakin cihaz tipi
e Az gbrme i¢in Onerilen uzak cihaz tipi

e Onerilen filtre gozliik
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Ek-4. MNRead Kart - 1

MMMMMM

MNREAD-TR Keskinlik Cizelgesi KART 1

nnnnnnnnnnnnn

Saglikli olmanin en
1y1 yontemi duzenli
uyku ve egzersizdir

Kiictikler 1¢in temiz
baris dolu bir dilnya == -
birakmamiz gerekir

Sigara kullanmanin
sagliginiza verecegi
zararlar1 unutmayin
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Ek-5. MNRead Kart - 2

MNREAD-TR Keskinlik Cizelgesi KART 2

||||||||||||||||||||

* Beden ruh saghglnz;
korumanin asil yolu
spor ve calismaktir

Kadinlara se¢me ve
secilme hakki veren == -
o liderin hayraniyiz

Sigara kalbinize ve
damarlariniza zarar
verip yataga baglar
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M boyutu

4.0

32

25

20

16

13

1.0

0.6

0.5

04

0.32
0.25

016
012

MNREAD-TR Keskinlik Cizelgesi

Delikanlinin gozleri
sanki gokytizli gibi
acik mavi renkteydi

Iyi seyler yapmanin
keyfine bir varirsan
asla vazgegemezsin

Yaz i¢in hayalimde
sadece kizgin giines
ve serin sular vardi

Gelismesi geri olan
ocuklar her zaman
olca gida almalidir

ilkbahar geldiginde
¢igek ve kelebekler
canlanip cosacaklar

Sabah kahvaltisinda
salam zeytin peynir
ve taze ekmek vards

KART 2
Snellen  logMAR
40 cm’de 40 cm'de
20/200 1.0
20/160 09
20/130 0.8
20/100 0.7
20/80 0.6
20/63 0.5
20/50 0.4
20/40 0.3
20/32 0.2
20/25 0.1
20/20 0.0
20116 0.1
20113 0.2
20/10 0.3
2008.0 04
20/6.0 a3

©Copyright 2007, Copynight statement goes here, MNREAD T0-2 600
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Ek-6. MNRead Kart - 1 Degerlendirme Formu

Ad1 Soyadr:
TC Kimlik No:

Tarih:
Dosya No:

Sag Gz | | Sol Giz [ |

Binokiiler

Test Mesafesi (cm )

40 [ ]

Diger |_|

1.3 1o gMAR 8.0 M 0.7 logMAR 2.0 M 0.1 logMAR 0.50 M  20/25
20/400 20/100 Dislerimizi geceleri

Saglikli olmanin en Bebeginiz i¢in anne ozellikle uyumadan

iyi yontemi diizenli siitii en giivenilir ve once firgalamaliyiz

uyku ve egzersizdir en zengin maddedir

1.2 6.3 20/320 | 0.6 1.6 20/100 | 0.0 0.40 20/20
Kiigiikler i¢in temiz Cevrenizi ¢opler ve Minik kiz kardesim

baris dolu bir diinya atiklardan korumak kitaplarini tertemiz
birakmamiz gerekir cogu hastalig1 6nler ve ¢ok diizgiin tutar

1.1 5.0 20/250 | 0.5 1.3 20/63 -0.1 0.32 20/16
Sigara kullanmanin Bu sinavdan iyi not Kirmizi giiller bana
sagliginiza verecegi almak i¢in daha ¢ok onunla tanistigimiz

zararlar1 unutmayin calisman gerekliydi sonbahar1 animsatir

1.0 4.0 20/200 | 0.4 1.0 20/50 -0.2 0.25 20/13
Acik mavi gozlerini Annem her baharda Iri siyah kdpegimiz

sicak giilimseyisini kislik elbiselerimizi her gece eve doniis
yanimizda hissettik temizleyip onarirdi saatinde bizi bekler

0.9 3.2 20/160 | 0.3 0.8 20/40 -0.3 0.20 20/10
Basarili olmak i¢in Yagmur yagmaz ise Bayram kutlamalar1

cok fazla azimle ve hep birlikte piknige bizim i¢in cosku ve

calismak gereklidir giderek ates yakariz birliktelik demektir

0.8 2.5 20/125 | 0.2 06 20/32 |-04 0.16 20/8

Biitiin ¢ocuklar yaz
giinlerinin hayaliyle
durmadan galistilar

Zekasi ve bilgisiyle
tiim arkadaslarinda
hayranlik uyandirdi

Aligveris esnasinda
once tiim Uriinlerin
kalitesini incelerim
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Ek-7. MNRead Kart - 2 Degerlendirme Formu

Ad1 Soyada:
TC Kimlik no:

Tarih:
Dosya no:

SagGoz [__| SolGoz [ | Binokiiler [ ]

Test Mesafesi (cm)

40 [ ]

Diger ||

1.31o gMAR 8.0 M 20/400 | 0.7 logMAR 2.0 M 0.1 logMAR 050 M  20/25
20/100

Beden ruh sagligin Midesi agridig1 i¢in
korumanin asil yolu Gelismesi geri olan siavdan on dakika

spor ve ¢aligmaktir ¢ocuklar her zaman erken ¢ikmak istedi

bolca gida almalidir

1.2 6.3 20/320 | 0.6 1.6  20/100 | 0.0 0.40 20/20
Kadinlara se¢me ve ilkbahar geldiginde Okulu bitirdigi giin

se¢ilme hakki veren cicek ve kelebekler hayatin1 hastalarina

o liderin hayraniyiz canlanip cosacaklar adamaya yemin etti

11 5.0 20/250 0.5 1.3  20/63 -0.1 0.32 20/16
Sigara kalbinize ve Sabah kahvaltisinda Annem yeni diktigi
damarlariniza zarar salam zeytin peynir fidana senin ismini

verip yataga baglar ve taze ekmek vardi verdigini sdylemisti

1.0 4.0 20/200 | 0.4 1.0 20/50 | -0.2 0.25 20/13
Delikanlinin gozleri Yilbasi yaklasirken Beyaz elbisesi dyle

sanki gokytizii gibi kendimi ¢ok enerjik giizeldi Ki herkesin

acik mavi renkteydi ve zinde hissederim g06zii ona takilmistt

0.9 3.2 20/160 | 0.3 0.8 20/40 | -0.3 0.20 20/10
Iyi seyler yapmanin Her yil evimizin ve K&peginin asilarini

keyfine bir varirsan bahgemizin bakimi aksatmadan diizenli

asla vazgecemezsin i¢in bu ustay1 arariz olarak yaptirmalisin

0.8 25 20/125 | 0.2 0.6 20/32 | -0.4 0.16 20/8
Yaz igin hayalimde Insanin kendisinden Ise vaktinde gitmek

sadece kizgin giines daha da yakin dostu icin sabah ¢ok daha

ve serin sular vardi

zekasi ve yiiregidir

hizli davranmalisin
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Ek-8. MNRead Verilerinin Hesaplanmasinda Kullanilan Grafik

1.0 ~ 600
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Ek-9. MNRead Verilerinin Hesaplanmasinda Kullanilan Tablo

Tablo A

Standart Olmayan Okuma Mesafeleri icin LogMAR Diizenlemesi

viewing distance IogMAﬁ viewing distance logMAR_
cm inches correction* cm inches correction
4 1.6 +1.00 44 17.3 ~0.04
8 3.1 +0.70 48 189 ~-0.08
12 4.7 +0.52 52 20.5 -0.11
16 6.3 +0.40 56 220 -0.15
20 7.9 +0.30 60 236 -0.18
24 9.4 +0.22 64 252 -0.20
28 1.0 +0.15 68 26.8 -0.23
32 126 +0.10 72 28.3 -0.26
36 14.2 +0.05 76 299 -0.28
40 15.7 +0.00 80 31.5 ~0.30

*Diizeltme = log;5(40 / Okuma Mesafesi [cm])
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