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Insan retinasi trixromatik gérmoyo malikdir. Bunun sobobi retinada 3 tip kolbaciqlarin olmasidir. S, M vo L
tipli kolbaciglarin bels ayrilmasinin asas sababi bu hiiceyralorin daxilindski miixtalif opsinlardir. OPN1LW opsina
malik L tipli kolbaciglar asason uzun dalga uzunluglu siialar1 (575 nm< va ya qirmiz1 rangli), OPNIMW opsino
malik M tipli kolbaciqlar orta dalga uzunluqlu (535 nm vo ya yasil rongli) siialari, OPN1SW opsino malik S tipli
stalar iso kigik dalga uzunluqlu (445 nm > va ya mavi rongli) siialar1 gqebul edirlor (sok. 1) [1, 2]. Normada insan
retinasinda S tipli kolbaciglarin miqdari M va L tipli kolbaciqlara nozoron daha az miqdarda olur [3].
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Sak. 1. S, M va L tipli kolbaciqlarin siia gobuletma gostaricilori [4]

Umumiyyatlo torlu gisada ¢opciiklorin vo kolbaciglarin differensasiyasiyasinda NR2E3 geni (15¢i xromosomun
qisa qolunda yerloasir) cavabdehlik dasiy1r [5, 6].

NR2E3 genin mutasiyasi naticasindo Qoldman-Favr sindromu {izo ¢ixir [7, 8]. Qoldman-Favre sindrom
¢ox nadir rast golinon, autosom-resessiv yolla otiiriilon vo asason hoyatin I vo II dekadasinda 6ziinii gostoron
sindromdur [9]. Kliniki olaraq 6ziinii geco korlugu, koskin gérmo zoiflomosi vo gérmo sahosinin daralmasi ilo
gbstorir [10]. On seqmentds osason billurun bulanmasi miisahids olunur. Arxa seqmentds iss retinada ¢ox sayda
retina pigment epiteli soviyyasindos toplanan pigment toplantilart (esason boyiik damar arkadalari1 boyunca) vo
makulada kistoz makulyar 6dem, makulasizis vo makulyar yirtiqlara rast golinir [11]. Diferensasiyasinda sindrom
retinitis pigmentoza, X ilisikli retinasizis vo Vaqner xastoliyi (Wagner disease) ilo diferensasiya olunmalidir [12].

Xostoliyin diagnostikasinda asas metodlardan biri elektroretinagram miiayinasidir. Milayinenin naticaloring
asason xastaliys diagnoz qoymaq daha da rahatlasir ¢linki Qoldman- Favr sindromunun ERG miiayinisino asason
4 patognomonik slamati var (sok. 2) [13].

Bu slamatlor agagidakilardir:

1. Qaraliq adaptasiyali (DA 0.01 ERG) elektroretinagram miioyyon edilmir. Sobob bu xostolords tamamilo

¢opciiklor olmamasidir.

2. Qaranliq adaptasiyali 3 vo 10 (DA 3, DA 10 ERG) elektroretinagram miiayinasi zamani a-dalgalari
¢ox kicikdir vo is1q adaptasiyali 3 (LA 3 ERQG) elektroretinagram naticalari ilo eynidir. Sabon S tipli
kolbaciqlarin saymin anormal artmasidir.

3. Is1q adaptasiyali 30 Hz Fliker elektroretinagram (LA 30 Hz ERG) dalgalari isiq adaptasiyali (LA 3 ERG)
ERQ dalgalarina nazaran kigikdir. Sobab 30 Hz fliker elektroretinaqram S tipli kolbaciqlara hassas deyil.

4. Qisa dalga uzunluglu (mavi isiq) fles elektroretinagram zamani noticolor Isiq adaptasiyali 3
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elektroretinagram (LA 3 ERG ) noticolorino goro dalgalar1 daha boyiik aplitudalidir. Sebab S tipli
kolbaciqlarin say1 normadan artiq olmasidir.
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Sak. 2. Goldman-Favr sindromunda ERG patognomonik alamatlari [15]

Toqdim etdiyimiz maqalads 2018-ci ilds akad. Zarifo Oliyeva adina Milli Oftalmologiya Markazinin Sokoarli
diabetin g6z fosadlar1 s6boasine miiraciot etmis xastodo Goldman-Favr sindrom diagnozu qoyulmusdur.

Xastads asagidaki miiayinas isullari apartlmigdir:

vizometriya,tonometriya,biomikroskopiya,yariqli  lampa vasitesilo g6z dibinin miiayinasi,indirekt
oftalmoskopiya vo xiisusi miiayino metodlart: géz dibinin rongli fundus fotoqrafiyasi vo roqomsal kompyuter
tohlili ilo goriintiisii, OKT (Cirrus Spectral OCT 5000, Carl Zeiss,Germany), elektroretinagramma (ERQ).

Klinik hal

2013-cii il tovollidlii qadin xasto M.N. 2018-ci ilde akad. Zorifo Bliyeva adina Milli Oftalmologiya Morkozino
gormanin kaskin zaiflomasi, 5 ildir ki, geco gdrmasinin pislosmasi sikayatlari ilo daxil olmusdur.

Miiayinalorin naticasinda: VisOU= 0,05 korreksiya olunmur. GDT OU = 20 mmHg. Biomikroskopiya zamani
6n seqmentda nozaragarpacaq patoloji doyisiklik agkarlanmamigdir.

Xastonin goz dibinin yariql lampa ilo miiayinesi zamani sag gozde bdyiik damar arkadalar1 boyunca va retina
pigment epiteli soviyyosinds ¢ox sayda pigmentativ toplantilar, makulada makulasizis vo makulyar yirtiq agkar
edildi.

Sol gbzda ds eynon sagdaki kimi boylik damar arkadali boyunca retina pigment epiteli saviyyasinds ¢ox sayda
pigmentativ toplantilar, makulada iso makulasizis askarland1 (sok. 3).

b)
Sak. 3. Rangli fundus Foto miiayinasi. a) Sag goz fundus fotosu; b) Sol goz fundus fotosu

OKT miiayinaesinin naticaloring asason sag gézds makulasizis, agir doracsli makulyar 6dem vo makulyar yirtiq
sol gdzdo iso, makulasizis, makulyar 6dem miisahidos edildi (sok.4).
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Sak. 4. OKT. a, b) sag goz; c, d) sol goz

ERQ miiayinasinin naticolorine asason har iki gézdo QA 0,01 ERG dalgalarin amplitudast yox doracesindo,
standart kombino ERQ naticolorindo a-dalgasinin amplitudasi gox asag1 haddo, IA 3 ERQ naticalorinds a dalgasinin
amplitudasi asag1 vo fliker 30 Hz ERQ amplitudasindan daha ¢ox geyd edildi. Bu naticalor yuxarida qeyd etdiyimiz

Goldman— Favre sindromunun patognomonik ERQ alamatlorine uygundur (sok. 5).
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Sok. 5. Xastads ERQ miiayinasi naticalori: a) Qaranliq adaptasiyal 0.01 ERQ; b) Standart ERQ; ¢) isiq
adaptasiyali ERQ; d) Fliker 30 Hz ERQ
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Xastoya Qoldman-Favr sindromu (vo ya ifrat artmis S tipli kolbaciq sindromu) diagnozu qoyuldu. Xosto nozarat
altindadir.

Miizakira

Audo I. va b. gbro Qoldman-Favr sindromu zaman1 miisahids edilon fundus dayisikliklorine vo asason do ERQ
milayinasi naticaloring asason xastalors diaqnoz qoymaq olar. Oziinii osason anatomik olaraq retinada ¢ox sayda
pigment toplantilar1 ilo vo makulada yirtiqlarin olmast ilo gostorir [14].

Vinsent A. vo b. apardig1 aragdirmada belo naticoys golinmisdi ki, Qoldman-Favr sindromunun diagnostikasinda
xostoliyin patoqnomonik olamotlori olan ERQ naticolorine miitlog baxilmalidir. ERQ miiayinoesinin naticolori
xiisuson do qisadalga uzunluqlu ERQ (mavi isiqli fles ERQ) naticalorine asason xastoys rahatliqla diagnoz qoyula
bilar [15].

Taqdim olunan klinik halda bir ¢gox diagnostik miiayine metodlar1 tasvir olunmusdur ve onlardan kliniki sokil
va elektroretinoqram milayinasinin naticalori osasinda xastoys diaqnoz qoyulmusdur.

Yekun

Miasir dovrdo torlu qgisanin genetik vo o ciimlodon, bir ¢ox bagqa xostoliklorinin diaqnostikasinda
elektroretinagram milayinasinin vacibliyi 6z tasdiqini dofalarle tapmisdir. Bu miiayine metodu retina xastaliklorinin
diagnostikasinda digor metodlarla kompleks sokilds istifadosi mogsods uygundur.
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PE3IOME

B crarbe npeacTaBineH KIMHUYECKU citydaid ¢ cuaapoMoM [onbamana-®aspa. DTOT CUHAPOM, KOTOPBIIL sSBIIS-
€TCsl OUYeHb peJKuM 3a005ieBaHuEM, BbI3biBaeTCsl MyTaiueil rena NR2E3 u nepemaercs myTeM ayToCOMHOM periec-
cun. OgHUM U3 Hanbosee BXKHBIX METOJIOB TUATHOCTHKH TAHHOTO 3a00JICBAHUS SBICTCS IEKTPOPETHHOTPAM-
ma. CornacHo OPI' uccnenosanuto, cunapom I'onamana-daBpa UMEET YEThIpEe NAaTOTHOMUYECKUX cUMIITOMA. B
CBSI3U C 9THM, HCIIOJIb30BaHUE JAaHHOTO METOAA MCCIIEAOBAHNS B KOMIUIEKCE C APYTMMHU METOIAaMH JTHArHOCTUKH
CUUTACTCS IETIECO00Pa3HBIM.

Akhundova L.A., Mamedova L.Sh.

GOLDMAN FAVRE'S SYNDROME (CLINICAL CASE)

National Centre of Ophthalmology named after acad. Zarifa Aliyeva, Baku, Azerbaijan

Key words: Goldman-Favre syndrome, syndrome of enhanced response of S-cones, electroretinogram, spectral
optical coherence tomography

SUMMARY

The article presents a clinical case with Goldman-Favre syndrome. This syndrome, which is a very rare disease
is caused by a mutation in the NR2E3 gene and is transmitted through an autosomal recession. One of the most
important diagnostic methods for this disease is electroretinogram. According to the ERG study, Goldman-Favre
syndrome has four pathognomic symptoms. In this regard, the use of this research method in combination with
other diagnostic methods is considered appropriate.
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