
155

HEREDİTER OPTİK NÖROPATİ 14

Yasemin TOPALAK1

Herediter optik nöropatiler nedeni kalıtsal olan optik sinir hasarıyla seyreden 
bir grup hastalıktır. Klinik seyri asemptomatikten total körlüğe kadar değişebil-
mektedir. Mitokondriyal disfonksiyon herediter optik nöropatilerde ortak payda 
olarak görülmektedir. Bilateral optik nöropati ile gelen hastalarda aile öyküsü al-
mak önemlidir. Semptomların başlangıç yaşı, görme kaybının niteliği ve eşlik eden 
diğer patolojiler, tanı için önemlidir. Herediter optik nöropatiler genellikle leber 
herediter optik nöropati (LHON) ve dominant optik atrofiyi (DOA) içermektedir. 
Bu hastalıklar genelde çocukluk ya da adölesan çağda bilateral, simetrik, santral 
görme kaybı yapar. Optik sinir hasarı genellikle kalıcı ve bazı olgularda ilerleyicidir.

LEBER HEREDİTER OPTİK NÖROPATİ

Leber herediter optik nöropati (LHON) ganglion hücre dejenerasyonuyla sey-
reden nadir görülen bir nöropatidir.1858’de Von Graefe tarafından ilk tanımlanan 
mitokondriyal hastalıktır. Maternal kalıtıma bağlı mitokondriyal DNA nokta mu-
tasyonları sebebiyle oluşur ve %50-90 oranında MT-ND4 gen mutasyonu mev-
cuttur. 2. veya 3. dekatta ani ağrısız santral görme kaybı ile karakterizedir. Primer 
olarak genç erkekleri %10-20 oranında da kadınları etkiler. Bilateral optik nöropa-
ti olgularında LHON akla getirilmelidir.
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