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İkincil Optik Atrofi ile İlişkili Diğer Kalıtsal Sendromlar

Other Hereditary Syndromes Associated with Secondary Optic Atrophy

ÖZ
Optik nöropati, oftalmoloji pratiğinde sıklıkla rastladığımız, görme kaybını ciddi şekilde bozan bir nedendir. Sıklıkla glokom 
gibi göz hastalıklarıyla birlikte görülse de sistemik nörodejeneratif sendromlarla da birlikte görülebilmektedir. Bu derlemede 
nadir görülen, genetik geçişli optik atrofiye sebep olan bazı sendromlara yer verdik. Bu sendromlarda mutasyona uğrayan 
genler sonucunda kodlanan proteinlerin yapısı bozulur. İlgili hücre içi kimyasal reaksiyonun etkilenmesiyle hücresel bozuk-
luk fenotipe yansır.   
Anahtar Kelimeler:  Cockayne Sendromu, Leigh Hastalığı, Menkes Kinky Hair Sendromu, Nöronal Seroid-Lipofusinozis, 
Pantotenat Kinaz ile İlişkili Nörodejenerasyon, Smith-Lemli-Opitz Sendromu.
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ABSTRACT
Optic neuropathy is a cause that seriously impairs vision loss, which we frequently encounter in ophthalmology practice. 
Although it is frequently seen with eye diseases such as glaucoma, it can also be seen together with systemic neurodegenera-
tive syndromes. In this review, we have included some rare syndromes that cause genetically inherited optic atrophy. In these 
syndromes, the structure of the encoded proteins is disrupted as a result of mutated genes. Cellular disorder is reflected in 
the phenotype by affecting the related intracellular chemical reaction.
Keywords: Cockayne Syndrome, Leigh Disease, Menkes Kinky Hair Syndrome, Neuronal Ceroid-Lipofuscinoses, Pantothe-
nate Kinase-Associated Neurodegeneration, Smith-Lemli-Opitz Syndrome

Giriş
Derlememizde nörodejeneratif optik atrofi yapan 6 sendromu 

inceledik. Hücresel hasar Menkes sendromunda bakır mineralinin 
alımında, Leigh sendromunda oksidatif fosforilasyon mekaniz-
masında ve Cockayne sendromunda DNA tamir mekanizmasında 
bozukluğa bağlı meydana gelmektedir. Ayrıca hücre içinde nöro-
nal seroid lipofusinoziste lizozomal enzim, Smith-Lemli-Opitz 
sendromunda 7-DHC, Hallervorden Spatz sendromunda demir 
birikimi neticesinde hasar görülebilir. Böylece nöronal hücrelerde 
olduğu gibi cilt ve saç gibi diğer hücrelerde de bozulmalar ve buna 
bağlı semptomlar meydana gelmektedir.

Nöronal Seroid Lipofusinozis
Nöronal seroid lipofusinozis (NCL) Baten hastalığı olarak da 

bilinen farklı genlerin tek gen mutasyonlarının neden olduğu, iler-
leyici nörodejeneratif, lizozomal bir grup depo hastalığının genel 
adlandırılmasıdır.[1]Çocukluk çağı hastalığı olup hayatın ilk on yı-
lında motor ve bilişsel gelişimin durması ve gerilemesi ile görülür. 
İnsidansı ABD ve İskandinav ülkelerinde 1/12500 iken dünya ge-
nelinde 1/100000’dir. Genellikle otozomal resesif geçiş gösterir.[2]

Mutasyona uğrayan PPT1, TPP1, DNAJC5, CLN3, CLN5, CLN6, 

MFSD8, CLN8, CTSD, GRN, ATP13A2, CTSF ve KCDT7 genle-
rinin isimlerine göre alt tiplere ayrılmış olup meydana gelen mu-
tasyon sonucu hücre içi yapıları olan lizozomal enzim, lizozomal 
membran proteini, sitoplazmik protein ve endoplasmik retikulum 
membran proteini yapısal bozuklukları görülmektedir. CLN10 alt 
tipi haricinde tüm hastalarda ilk semptomun görülmesine kadar 
normal bir psikomotor gelişim görülmektedir. İlk semptom genel-
likle çocukluk çağında görülmesine rağmen ileri yaşlarda ortaya 
çıkan vakalar da bildirilmiştir. Tanı klinik olarak belirti veren has-
talara genetik moleküler incelemeler, PPT1,TPP1 ve katepsin-D 
gibi lizozomal enzim tahlilleri, elektron mikroskobunda lenfosit 
incelemesi ile konulur. Lenfositte vakolizasyon CLN2 için tipiktir. 
Demans, epilepsi, motor bozulma ve görme kaybı en sık görülen 
semptomlardır. En sık görülen formu Jansky-Bielschowsky hasta-
lığı olan CLN2/TPP1’de mutasyona bağlı sentezlenen lizozomal 
enzim tripeptidil peptidaz 1 (TPP1) kusurludur. İki yaş civarı 
konuşma yetisinde gerilemenin fark edilmesi ile erken tanı ko-
nulması mümkündür. 3 yaşından itibaren motor fonksiyonlarda 
görme ve yutma yetisinde de bozulmalar olur. Ergenlik dönemde 
hastalar kaybedilir.[3, 4] Spielmeyer-Vogt-Sjögren-Batten hastalı-
ğı olarak bilinen CLN3 alt tipinde görme kaybı ön plandadır. Bu 
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hastalıkta retinitis pigmentosa ve adult kon-rod distrofisi de gö-
rülmektedir. Kufs hastalığının A ve B tipleri olarak bilinen CLN6 
ve CLN13/CTSF ise diğerlerinin aksine çocukluk çağı sonrası baş-
langıçlı olup görme kaybı görülmemektedir. Tip A’da ilerleyici mi-
yoklonik epilepsi, tip B’de ise motor gerilik görülür. Yetişkin baş-
langıçlı bir diğer alt tipi ise Parry hastalığı olarak bilinen CLN4/ 
DNAJC5’tir. CLN7/ MFSD8 hastalığında geç infantil, juvenil ve 
yetişkin başlangıçlı tipleri vardır. Yetişkin tiplerinde adult makü-
ler distrofi ve adult kon-rod distrofisi görülmektedir. Erken tanıda 
EEG kullanılır. CLN2 hastalığında düşük frekanslı fotik sitimülas-
yon ile posterior diken dalgalar görülür. CLN6 adult tipte düşük 
frekanslı sitimülasyon ile fotosensivite görülür. CLN1 hastalığında 
ise nöron ölümüne bağlı düz EEG görülür. MRG ile gri cevherin 
hacmi ve hastalığın progresyonu takip edilir.[5]

NCL benzeri hastalıklar insanlarda görüldüğü gibi köpek, 
kedi, sığır, domuz, fare gibi memelilerde ve balık ve balık ve bö-
ceklerde de görülebilmektedir. Yapılan bir çalışmada Avustralya 
sığır köpeğinden alınan çeşitli beyin, retina ve kalp kesitlerinin 
florosan mikrografları incelenmiştir. Beyin kesitinde moleküler 
ve granüler tabakalar ile purkinje hücrelerinde, retina kesitinde 
gangliyon hücreleri ile iç ve dış pleksiform tabakada, kalp kesi-
tinde ise kas hücrelerinde otoflorosan hücre içi birikimler görül-
müştür.[6]

Chang ve ark.’nın izledikleri 9 hastalık seride iki hastada reti-
nitis pigmentosa ve optik atrofiye bağlı görme kaybı görülmüştür. 
Aynı zamanda serebellar atrofi ve ataksi görülmüş olup çocuklar-
dan biri 9 yaşında kaybedilmiştir. 2 hastada ise flaş VEP ile uzamış 
p100 latansları izlenmiştir.[7]

  Tedavide şimdiye kadar klinik onayını almış tek bir ilaç var-
dır. 2017’de Biomarin ilaç firmasının geliştirdiği serliponaz alfa et-
ken maddeli Brineura’dır. CLN2 hastalarında kullanılır. İlaç skalp 
altına cerrahi olarak implante edilmiş bir rezervuar vasıtasıyla iki 
haftada bir intraserebroventiküler infüzyonlar şeklinde uygula-
nır. Serliponaz alfa mannoz 6 fosfat reseptörü aracılığıyla nöronal 
hücrelere girer lizozomal TPP1 enziminde proteolitik aktivasyon 
sağlar. Bu da hastalığa sebep olan hücre içi TPP1 enzim birikimini 
azaltır.[8]

Menkes Hastalığı
Bakır metabolizmasının X-linked geçişli hastalığıdır. Sorun 

hem bakır emiliminde hem de hücresel geçiştedir.[9,10] İnsidans 
Avrupa’da 1/300000 iken Avustralya’da 1/40000’dir. Kadınlar ge-
nellikle asemptomatik olup nadir de olsa semptom gösterebilirler. 
ATPA7 proteini bakırın kan beyin bariyerinden geçişinde etkin rol 
oynar. ATPA7 gen ekzonlarında bozuklular görülür. ATPA7’deki 
bozukluğa bağlı olarak bakırın hücre zarından geçişinde sorun 
vardır.[11] Buna bağlı olarak kandaki bakır ve seruloplazmin sevi-
yeleri düşüktür. Tanı aile öyküsünün olması durumunda prenatal 
genetik analizi ile de konulabilir.[12] Erken çocukluk dönemi kon-
nektif doku hastalığı olup beyinde ilerleyici nörodejenerasyon gö-
rülür. 3 aydan itibaren motor fonksiyonlarda azalma, hipotoni ve 
güçsüzlük ile belirtileri başlar. Ayrıca cilt gevşekliği, pili torti diye 
adlandırılan yassılaşmış, kırılganlıkları artmış, etrafında torsiyo-
ne olmuş kıllar tipiktir. Yanakların sarkmasıyla karakterize tipik 
yüz görünümü görülür. Bu fenotip bakırın kofaktor olarak kulla-
nıldığı dopamin beta hidroksilaz, sitokrom c oksidaz enzim akti-

vitelerinin azalmasına bağı meydana gelmektedir.[13]Beyin MRG 
bulgularında serebral ve serebellar atrofi, subdural sıvı birikimleri, 
intrakraniyal arter tortioziteleri, beyaz cevher lezyonları, anormal 
myelizasyon görülmektedir. Muhtemelen bu bozukluklara bağlı 
olarak da hastaların büyük bölümünde geç infantil dönem başlan-
gıçlı epilepsi görülmektedir.[9]Bakır retinada elektriksel iletimin 
gerçekleşmesinde ve yaşa bağlı makula dejenerasyonu (YBMD)’da  
önemli bir mineraldir.[11]YBMD’ deki rolü muhtemelen antiok-
sidan oluşu ile ilgilidir.[14] ERG’de azalmış fotopik b dalgaları ve 
kaybolmuş skotopik b dalgaları izlenebilir. Ayrıca optik diskte so-
lukluktan atrofiye kadar değişiklikler görülebilir.[9, 15]

Tedavide bakır-histidin eksikliğinin tamamlanması kabul 
görmüştür. 3 yıldan fazla süren bakır alımında nefrotoksisite ve 
hepatotoksisite riski bulunmaktadır.[16]Halen hastaları uzun süreli 
hayatta tutabilecek bir tedavi bulunmamaktadır. Hastalar genelde 
çocukluk dönemde kaybedilmelerine karşın 29 yaşına kadar bakır 
takviyesi ile yaşamış bir olgu da vardır.[12]

Smith-Lemli-Opitz Sendromu 
Smith-Lemli-Opitz sendromu (SLOS) otozomal resesif geçiş 

gösteren 11q13’te lokalize DHCR7 genindeki bozukluk neticesin-
de kolesterol metabolizması bozukluğu bulunan, zihinsel gelişim 
geriliğinin eşlik ettiği konjenital bir sendromdur. 7-DHC’yi ko-
lesterole çeviren 7-dehidrokolesterol redüktaz enzim aktivasyo-
nunda bozukluk vardır. Kolesterole dönüşemeyen 7-DHC birikir 
ve kolesterolün eksikliği görülür. Yapı taşı kolesterol olan adrenal 
hormonların ve safra asidinin eksikliği de görülür. Ancak stero-
id hormon eksikliği çok sık görülmez. Tip 1 ve 2 olmak üzere iki 
fenotipi vardır. Tip 1 hafif seyirli olup tip 2 ölümcül seyreder.[17]

İnsidans ülkelere göre farklılık göstermektedir. Çek Cumhuriye-
ti’nde 1/10000 Kanada’da ise 1/70000’dir. Afrika, Asya ve Güney 
Amerika ırklarında daha az görülür. Erkeklerde daha sık görülür.
[18] Çoklu malformasyonlar fenotipte görülür. Mental retardasyon 
ve postnatal büyüme geriliği sırasıyla %97 ve %85 oranında görü-
lür. Bu iki bulguyu %80 ve %65 oranında mikrosefali ve yapısal 
beyin anomalileri izler. Gözdeki en sık bulgular ise %69 ile ptozis 
ve %23 ile katarakttır. Kranyofasiyel bozukluklar sıklıkla görülür. 
SLOS yüzü olarak adlandırılır. Bitemporal daralma, ptozis, basık 
burun kökü ve burun deliklerinin önden görülmesi durumu %90 
sıklıkla görülür. Olguların yarısında polidaktili ve yarık damak 
görülürken önemli bir kısmında genitoüriner ve gastrointestinal 
bozukluklar ve konjenital kalp defektleri görülür. Atchaneeyasa-
kul ve ark.’nın yaptıkları 8 olguluk seride bir olguda optik atrofi, 
bir olguda ise optik disk hipoplazisi tespit etmişlerdir.[19]

Tedavide sentezlenemeyen kolesterol dışarıdan verilir. Gün-
lük ihtiyaç çocuklarda 30-40 mg/kg iken yetişkinlerde 10 mg/kg’a 
düşer. Tedavi süreci ile hastalarda huysuzluk ve uyku sorunlarında 
gerileme gözlenir.[20]

Cockayne Sendromu
İlk defa, bir olguda görülen cücelik, sağırlık ve retinal atrofi 

bulgularıyla 1936’da tanımlanmıştır. 3 alt grubu olup 3. alt grup 
hariç hastalar 1. Ve 2. dekatta ilerleyici nörodejenerasyon ile kay-
bedilir.[21] Cockayne sendromu (CS) otozomal resesif geçişli, na-
dir görülen bir hastalıktır. CS’nin canlı doğum insidansı 1/250000 
iken prevelansı 1/2500000’dir. CSA/ERCC8 ve CSA/ERCC6 genle-
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rinde bozukluk vardır. Kseroderma pigmentosum ve trikotiodist-
rofide de olduğu gibi nükleotid eksizyon tamir mekanizmasındaki 
bozukluğun DNA hasarına neden olduğu bir hastalıktır. Ultravi-
yole radyasyon foto ürünlerine bağlı gelişir. Kaşeksi cücelik, mik-
rosefali, cilt altı yağ dokusu kaybı, buruşuk cilt görünümü, gaga 
burun, kambur duruş, fotosensivite, erken yaşlanma ve ilerleyici 
nörodejenerasyon görülür.[22]

CS’de göz bulguları önemlidir. Mikroftalmus, şaşılık, nistag-
mus ve fotofobi hastalığa eşlik eder. Kseroftalmi ve korneal opasi-
teler-band keratopati görülür. Midriyatiklere zayıf cevap veren mi-
yotik pupillaları vardır. Katarakt önemli bir prognostik faktör olup 
3 yaşından önce oluşur. Görülme sıklığı %36-86’dır. Lenti-globus 
izlenir. Retina distrofisindeki pigmentasyon tipik olarak tuz bi-
ber paternindedir. Görülme sıklığı %43-89’dur. Ayrıca pigmenter 
retinopati ve elektroretinogram anomalileri görülür. Retinada 
melanin pigment granüllerinin kaybı, lipofuscin birikimi, retinal 
pigment epitelinde atrofi ve hiperplazi, gangliyon ve dış nükleer 
hücre kaybı izlenir. Retinal bozukluklara çoğu zaman optik disk 
solukluğu ve atrofisi, demiyelinizasyon, akson kaybı ve gliosis de 
eşlik eder.[23] Brodsky ve Renaud’un 2 olguluk serisinde psödopa-
pilödem tespit edilmiş olup bu durum enoftalmus olan gözlerde 
optik sinirin skleral kanaldaki sıkışıklığına bağlanmıştır.[24]

CS’de nörolojik bulgular geniş yer tutar. Miyelinizasyon ano-
malileri, beyin beyaz cevher atrofisi ve ilerleyici mikrosefali, tre-
mor, ataksi, periferyal nöropati görülür. İşitme sorunları ve men-
tal retardasyon görülür.

CS’de diğer sistem tutulumları da vardır. Ateroskleroz ve kar-
diyovasküler sistem bozuklukları, gastro-özafajial reflü ve bes-
lenme bozuklukları, hipoplastik böbrekler ve renal bozukluklar 
gözlenir. 

Optik atrofi retina pigment epiteli değişiklikleri izlenir.[25] 
CS’nda fotosensitivite artışı olmasına rağmen cilt kanserinin gö-
rülme sıklığı normal popülasyondan fazla değildir. CS’nda RNA 
polimerazın yokluğu transkripsiyonu olumsuz etkiler. Bu durum 
ise apoptozisi aktive eder. Apoptozis büyümenin gerilemesini ve 
nöral dejenerasyonu açıkladığı gibi kanser oluşumunun az oluşu-
nu da açıklamaktadır.[26]

Nance ve Berry’nin serisinde ölüm yaşı 3 ile 30 arasında değiş-
mekte olup 34 vakanın 13 tanesi 11-19 yaş arasında kaybedilmiş-
tir. Ölüm sebebi en sık 19 hastayla respiratuar sistem enfeksiyon-
ları olarak görülmüştür.[27]

Kesin tedavi bulunmamakla birlikte kök hücre nakli ile tedavi 
çalışmaları yapılmaktadır.[22]

Tanı nöro-görüntüleme yöntemlerindeki bulgularla konulur. 
MRG ile beyin atrofisi ve beyaz cevher anomalileri izlenirken 
CT’de serebellar kalsifikasyonlar sıklıkla görülür.[28]

Pantotenat Kinaz ile İlişkili Nörodejenerasyon
İlk defa 1922’de Alman araştırmacılar tarafından tanımlan-

dığında Hallervorden Spatz sendromu olarak adlandırılmıştı. Bu 
hastalık artık pantotenat kinaz ilişkili nörodejenerasyon (PKAN) 
hastalığı olarak adlandırılır.[29]

Patofizyoloji net olarak aydınlatılamamıştır. PKAN hastalı-
ğında, globus pallidus ve substantia nigrada demir birikimi göz-
lenir. Demir granülleri mikroskobik olarak geniş astrositlerde, 
mikro-glial hücrelerde ve nöronlarda lokalizedir. Bazen de hücre 

dışında damar çeperi etrafında görülür.
Hayflick ve ark.’nın çalışmasında 98 aileden 123 hastayı araş-

tırmışlardır. 66 hastada pantotenat kinaz 2 enzimini kodlayan 
PANK2 geninde mutasyonu tespit edilmiş olup klasik hastalık 
olarak tanımlanmıştır. Pantotenat B5 vitaminidir. B5 hücrelerdeki 
koenzim A sentezinde görev yapar. Koenzim A ise yağ asidi me-
tabolizmasında önemli rolü vardır. Bozulması ile demirin hücre 
içi birikimi olur. 66 hastanın 45’inde elektroretinografik değişikler 
görülürken 2 hastada ise optik atrofi görülmüştür.[30, 31]

PKAN hastalığı başlangıç yaşına göre 3’e ayrılmıştır. Çocuk-
luk, ergenlik ve yetişkin başlangıçlı alt tipleri vardır. Pantotenat 
kinaz enziminin bağımlı fenotipi de erken ve geç başlangıçlı ola-
rak ikiye ayrılmıştır. Erken başlangıçlı fenotip ilk dekatta başlar, 
ekstraprimidal disfonksiyon görülür. Pigmenter retinopati sıklıkla 
görülür. Konuşma ve psikiyatrik bozukluklar ile karakterize ikinci 
ve üçüncü dekatta görülen geç başlangıçlı fenotipte ise pigmenter 
retinopati nadiren görülür. 

Distonik postür, kaslarda sertlik ve koreoatetoz denilen istem-
siz hareketler izlenir. Kortikospinal traktusta fonksiyon kaybı ve 
bilişsel bozukluklar görülür. Erken yetişkinlik çağında hastalar 
kaybedilir. Hastalığı iyileştirici bir tedavi bulunmamaktadır. Sis-
temik demir şalazyon tedavisinin teorik olarak iyileştirici olduğu 
düşünülse de pratikte beyindeki demiri uzaklaştıramadığı gibi 
semptomlarda da gerilemeye neden olmaz. Distoni ve tremora yö-
nelik palyatif tedaviler uygulanmaktadır.[32]

Serbest demir ferritin yapımını uyarır. Böylece mRNA trans-
lasyonu deprese olur. Bunun mekanizması ise şöyledir; doku de-
miri düşük olunca demir bağlayıcı proteinlerin (IRP1 ve IRP2) 
ferritin mRNA’daki demire duyarlı element (IRE)’e bağlanmasıyla 
m RNA translasyonu bloke olur. Dokudaki demir artarsa IRP ve 
IRE ayrılır ve ferritin mRNA translasyonu artar.[33]

Leigh Sendromu
Leigh sendromu (LS) İlk defa 1951’de Denis Archibald Leigh 

tarafından 7 aylık ölü doğan erkek bebekteki nörolojik bulgular 
ile tanımlanmıştır. Hücre içi enerji üretimini sağlayan oksidatif 
fosforilasyon bozukluğuna neden olan mitokondriyal hastalıklar 
grubundadır. 75 farklı gendeki mutasyonların LS’na neden oldu-
ğu bilinmekte olup mutasyonlu yeni genler tespit edilmeye devam 
edilmektedir.[34]

İnsidans 40000 doğumda 1’dir. Daha çok infant ve çocukluk 
dönemi başlangıçlı olup yetişkin başlangıçlı vakalar da bildiril-
miştir. Bilişsel, görsel ve motor becerilerin kaybının görüldüğü bir 
hastalıktır.

Türkiye merkezli yapılan bir çalışmada iki ailede LS’na ne-
den olan insan mitekondriyal hastalık geni olan TACO1 geninde 
mutasyon tespit edilmiştir. Hastalarda çocukluk çağı ile başlayan 
öğrenme güçlüğü ve optik atrofinin eşlik ettiği ilerleyici serebellar 
ve primidal sendrom bulguları görülmüştür.[35]Bilateral simetrik 
lezyonlar beyin, talamus ve bazal ganglionlarda bulunur. Diğer 
mitokondriyal hastalıklarda da olduğu gibi kardiyomiyopatiye 
sıklıkla rastlanır. Kompleks I bozukluğu görülen Leber hastalığın-
da olduğu gibi optik nöropati ve optik atrofi görülür.[36]Hücreye 
enerji alımı sağlayan oksidatif fosforilasyonda görev alan 5 mito-
kondriyal kompleksin ilki olan komplex I’deki bozukluğun LS’na 
neden olduğu gösterilmiştir.[37]
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Heidary ve ark.’nın 2 olguluk serilerinde LS’nda komplex 
IV bozukluğunun da olduğu gösterilmiş olup optik atrofisi olan 
2 olguda C12orf65 geninde patolojik mutasyonlar ve kombine 
oksidatif fosforilasyon defisiti tip 7 (COXPD7) tespit edilmiştir. 
Hastalardan birinin MRG görüntülemesinde optik sinir kılıfında 
genişleme ile birlikte optik siniri çevreleyen serebrospinal sıvı ve 
incelmiş optik sıvı izlenmektedir.[38]

Hastalığın kesin bir tedavisi olmamakla birlikte Koenzim Q10, 
L-Karnitin, alfa lipoik asid, kreatin-monohidrat, biotin, tiamin, 
riboflavin takviyesiyle semptomlar azaltılmaya çalışılır. Özellikle 
koenzim Q10 ve sentetik türevleri olan idebenon ve EPI-743 ve-
rilen hastalarda umut verici düzelmeler olmaktadır. Ayrıca yaş ve 
aktiviteye uyumlu hazırlanmış olan diyet protokolüne uymak da 
beslenme sorunlarının sıklıkla yaşandığı mitokondriyal hastalık-
larda yaşamsal kaliteyi arttırmaktadır. Kronik metabolik asidoz ve 
yüksek laktat seviyeleri beyin faaliyetini daha da bozabilmektedir. 
Bunu önlemek için bikarbonat ile tamponlama denenir ancak et-
kisi geçicidir. Diklorasetat, glikoz alımından sonra laktat seviyele-
rini düşürmekle birlikte hastalığın kötüye gidişini değiştiremediği 
gibi periferal nöropati gelişimine de sebep olabilir. Fizik tedavi ve 
psikoterapi ile beraber sayılan palyatif tedaviler LS’de halen ana 
tedavi yöntemini oluşturmaktadır.[39]

Sonuç
Genetik hastalıklar mutasyonlar neticesinde meydana gelen 

bozuk genlerin nesiller boyu aktarılmasıyla nadir görülen hasta-
lıklardır. Motor ve bilişsel gelişimde gerilemesi olan çocukluklarda 
tipik yüz görünümü de varsa genetik analiz ile kesin tanı konulup 
tedaviye başlanmalıdır. Ancak halen etkili tedaviler uygulanama-
makta ve hastalar genellikte küçük yaşlarda kaybedilmektedir. Son 
zamanlarda antioksidan, anti-inflamatuar ve anti-vazojenik etki-
leriyle gündemde olan eksüdatif senil maküla dejenerasyonunda 
da kullanılan resveratrol nöroprotektif özelliği ile Alzheimer gibi 
nörodejeneratif hastalıkların tedavisinde denenmeye başlanmış ve 
olumlu sonuçlar alınmış olup bu derlemede geçen sendromlarda 
da etkinliği araştırılmalıdır.[40]
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