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Herediter Retina Hastaliklarinda
Gen Tedavileri

Derya YAMAN'

GIRIS
Herediter retina hastaliklar1 (HRH) retina hiicre dejenerasyonuna bagl gor-

me kaybi ile karakterize okiiler hastaliklar grubudur. HRH insidansi diinya ¢a-
pinda 1/2000-3000" dir (1,2).

HRH hasarli retinal tabakaya, hastaligin seyrine (duragan veya progresif) ve
kalitim paternine (ailesel, sporadik) gore bir¢ok alt gruba ayrilir (Tablo 1). HR-
H’nin %65’i fotoreseptor hasari ile karakterize iken, diger %28’i makiiler distro-
filerdir (3). Buna ek olarak, HRH bazi sendromlarin ek bulgular olarak da kar-
simiza ¢ikabilir (4).

HRH’nin baslangi¢ yas: ve klinik karakterizasyonu bu hastalik grubunun ta-
nimlanmasinda 6nemli bir dayanak noktas iken, giiniimiizde molekiiler genetik
analizler rehberliginde yapilan siniflandirmalar 6nem kazanmaktadir. Genetik
test secenekleri: tek gen testlerini, bircok HRH ile iliskili gen panellerini, tim
ekzom sekanslama (WES) ile tim genom sekanslamayr (WGS) kapsamaktadir
(5). Bu analizlerle, 260'dan fazla genin HRH’ye (RPE65, LRAT, MERTK, MYO7A,
ABCA4, CNGA3, CNGB3, PDE6B, REB1, SPATA7 ve TULP1 vs.) neden oldugu
tespit edilmistir (5,6). Boylelikle, baglangi¢ klinik bulgular1 benzer olabilen ancak
gorme potansiyelleri agisindan birbirinden ¢ok farkli prognoza sahip olan LCA,
akromatopsi, albinizm ve konjenital duragan gece korliigii gibi HRH alt gruplar:
genetik analizlerle birbirinden ayirt edilebilmektedir.

' Uzm. Dr. Kirikkale Yiiksek htisas Hastanesi Géz Hastaliklar1 AD., deryayaman06@gmail.com
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