HEREDITER OPTIK NOROPATI
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Herediter optik néropatiler nedeni kalitsal olan optik sinir hasariyla seyreden
bir grup hastaliktir. Klinik seyri asemptomatikten total korlige kadar degisebil-
mektedir. Mitokondriyal disfonksiyon herediter optik néropatilerde ortak payda
olarak gorilmektedir. Bilateral optik néropati ile gelen hastalarda aile 6ykusu al-
mak énemlidir. Semptomlarin baslangi¢ yasi, gorme kaybinin niteligi ve eslik eden
diger patolojiler, tani icin 6nemlidir. Herediter optik néropatiler genellikle leber
herediter optik néropati (LHON) ve dominant optik atrofiyi (DOA) icermektedir.
Bu hastaliklar genelde ¢ocukluk ya da addlesan ¢agda bilateral, simetrik, santral
gorme kaybi yapar. Optik sinir hasari genellikle kalici ve bazi olgularda ilerleyicidir.

LEBER HEREDITER OPTiK NOROPATiI

Leber herediter optik néropati (LHON) ganglion hiicre dejenerasyonuyla sey-
reden nadir gorilen bir néropatidir.1858'de Von Graefe tarafindan ilk tanimlanan
mitokondriyal hastaliktir. Maternal kaliima bagl mitokondriyal DNA nokta mu-
tasyonlari sebebiyle olusur ve %50-90 oraninda MT-ND4 gen mutasyonu mev-
cuttur. 2. veya 3. dekatta ani agrisiz santral gorme kaybi ile karakterizedir. Primer
olarak geng erkekleri %10-20 oraninda da kadinlari etkiler. Bilateral optik néropa-
ti olgularinda LHON akla getirilmelidir.
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