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HEREDITER OPTIK NÖROPATI VE HEREDITER GÖZ 

HASTALIKLARINDA KÖK HÜCRE TEDAVILERI

GIRIŞ

Retina ve optik sinir hastalıklarında görülen he-
rediter genetik bozukluklar, genellikle progresif 
doğaları ve sonuçta görme kaybına yol açmaları 
nedeniyle önemli bir sağlık sorunu oluşturmak-
tadır. Özellikle, retinitis pigmentosa (RP), Leber’s 
Herediter Optik Nöropatisi (LHON), Stargardt 
hastalığı (STGD) ve Leberin’in konjenital amo-
rozisi gibi çeşitli hastalıklar, retina ve optik sinir 
hücrelerinin genetik olarak belirlenen bozukluk-
larına örnek olarak gösterilebilir.1-3 Hastalar için 
mevcut tedavi seçenekleri sınırlıdır ve genellikle 
bu rahatsızlıkların ilerlemesini yavaşlatmaktan 
çok, belirtilerin hafifletilmesine yöneliktir. An-
cak, son yıllarda kök hücre tedavisindeki ilerle-
meler, bu bozuklukların tedavisine yönelik umut 
verici bir yaklaşım sunmaktadır.4

HEREDITER RETINA HASTALIKLARI 
VE OPTIK NÖROPATI ETIYOLOJISI

RP, ailevi bir genetik bozukluk olup, genellikle 
genç yetişkinlik döneminden itibaren belirtileri 
başlar ve zamanla ilerler. Görülme sıklığı 1/3000 
ile 1/4000 arasında değişmektedir. RP tüm retina 
distrofileri arasında en sık görülen gruptur.5 Re-

tinal muayene bulguları kemik spikülü benzeri 
retinal pigmentasyon, balmumu görünümünde 
optik disk ve arteriollerde incelmedir.6 RP, genel-
likle otozomal dominant, otozomal resesif veya 
X’e bağlı kalıtım yoluyla geçen genetik bir has-
talıktır.7 En yaygın görülen mutasyon rodopsin 
genini ilgilendirir.8 Hastalığın temel belirtisi, ge-
nellikle gece körlüğü ile başlayan ve zamanla pe-
riferik görme kaybına (tünel görme) ve sonunda 
merkezi görme kaybına yol açan progresif görme 
bozukluğudur.9,10 Optik Koherens Tomografi’de 
(OCT) özellikle dış retinanın segmentlerinde 
(fotoreseptör hücre tabakası) yavaşça artan at-
rofi de görülür.11-13 Elektroretinogramda ERG) 
RP’nin erken evrelerinde genellikle rod hücre 
fonksiyonunda belirgin azalma görülür. Hastalık 
ilerledikçe, koni hücre yanıtları da etkilenir.14,15 
RP hastaları genellikle periferik görme alanında-
ki daralmayı tariflerler. Tünel görme, hastalığın 
daha ileri evrelerinde tipiktir ve sonunda merkezi 
görme de dahil olmak üzere tüm görme alanını 
etkilenir.16,17

STGD, genellikle çocukluk veya genç yetiş-
kinlik döneminde başlayan ve zamanla ilerleyen 
genetik bir retinal hastalıktır ve en sık görülen 
juvenil maküla distorofisidir. Rod dış segmenti 
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ile yaptıkları çalışmalarında subtenon uygulama 
sonrası görme keskinliği, ERG ve görme alanı pa-
rametrelerinde olumlu etkiler bildirmişlerdir.57,58

Satarian ve arkadaşları,45 ileri düzeyde RP olan 
hastalarda kemik iliği mezankimal kök hücreleri-
nin intravitreal enjeksiyonunun güvenlik açısın-
dan incelemiştir. Araştırmacılar, intravitreal ke-
mik iliği mezankimal kök hücre enjeksiyonunun 
RP hastalarında görme fonksiyonunda belirgin 
bir iyileşme sağlayabileceğini gözlemlemişlerdir. 
Bazı hastalarda görme keskinliği ve kontrast du-
yarlılığı gibi görsel parametrelerde belirgin bir ar-
tış tespit edilmiştir.

Stem Cell Ophthalmology Treatment Study 
( Kök hücre Göz hastalıkları tedavi çalışması) 
kapsamında 17 RP hastasına subtenon, retrobul-
ber, ± intravitreal ve takibinde intravenöz olarak 
otolog kemik iliği kökenli mezenkimal kök hüc-
reler uygulanmış ve yazarlar tedavinin güvenli 
olduğunu, hastalıkta stabilite sağladığını ve has-
taların yarıya yakınında görme keskinliğinde 
artış sağladığını bildirmişlerdir.59 Aynı çalışma 
grubu 5 LHON hasta grubunda başka bir tedavi 
kolu olarak hastalara retrobulber, subtenon, int-
ravitreal ve takibinde intravenöz veya pars plana 
vitrektomi ile subretinal veya optik sinir içine 
enjeksiyon ve takibinde intravenöz olarak otolog 
kemik iliği kaynaklı MKH uygulamışlardır. Yazar 
uygulama sonrası hastalarda görme keskinliğin-
de artış ve periferik görmede iyileşme olduğunu 
bildirmişlerdir.60 Olumlu sonuçlara rağmen te-
davi protokolünün farklı uygulama yollarını aynı 
anda içermesi ve heterojen olması bu çalışmalar 
sonuçların yorumlanmasında kısıtlılık oluştur-
maktadır. Bunun yanında mitokondrial bir has-
talık olan LHON’a yönelik mitokondri transfer ve 
genetik tedavi araştırmaları devam etmektedir.61

SONUÇ

Herediter retina ve optik sinir hastalıklarında 
kök hücre tedavisi, araştırılması gereken ve umut 
vaat eden bir potansiyel sunmaktadır. Bununla 

birlikte, bu alandaki araştırmalar hala erken aşa-
mada olup, etkinliğin ve güvenliğin klinik ölçekte 
doğrulanması gerekmektedir. Teknik ve etik zor-
lukların üstesinden gelmek ve hastalar için umut 
vaat eden bir tedavi yöntemi geliştirmek için daha 
fazla araştırma gerekmektedir.
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