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Herediter optik sinir hastaliklari, otozomal resesif,
otozomal dominant, X’e bagli veya maternal mitokondri
ile kalitilan bir grup optik sinir bozuklugunu kapsar.
Retinal gangliyon hiicrelerinin kaybina ve optik
atrofiye neden olan bu hastaliklar gérme azligina,
diskromatopsiye ve merkezi gorme alani defektlerine
yol agmaktadir. Tanili hastalarin var olan diger sistemik
organ tutulumlari sebebiyle ya da tanist olmayan
fakat aile oykiisii bulunan kisilerin altta yatan genetik
durumunu ortaya cikarabilmesi nedeniyle planlanan
katarakt ameliyatinda dikkat edilmesi gereken hususlar
olabilir. Burada, literatiirde oldukga kisith bilgi olan bu
konu hakkindaki son bilgileri gbzden gegiriyoruz.

Anahtar kelimeler: Herediter optik sinir hastaliklari,

katarakt, fakoemiilsifikasyon

Abstract

Hereditary optic nerve diseases include a group of
optic nerve disorders that can be autosomal recessive,
autosomal dominant, X-linked, or maternally inherited
via mitochondria. These diseases, which cause loss of
retinal ganglion cells and optic atrophy, lead to vision
loss, dyschromatopsia, and central visual field defects.
There are some points to be considered in cataract
surgery planned for diagnosed patients due to other
systemic organ involvements or for those who are not
diagnosed but have a family history because it may
reveal the underlying genetic condition. Here, we review
recent knowledge on this subject, for which there is very
limited information in the literature.

Keywords: Hereditary optic nerve diseases, cataract,
phacoemulsification

Herediter optik sinir hastaliklari, genetik bir temele
dayal1 olarak gelisen, bir grup optik sinir ve retina gangliyon
hiicre fonksiyon bozuklugu hastaliklarini igerir. Baslica
klinik ozellikleri goérme keskinliginde azalma, renkli
gorme anormallikleri, sentro-¢ekal gérme alani defektleri
ve optik sinir basi soluklugudur. Herediter optik sinir

hastaliklar: genellikle agrisiz, yavas ilerleyen, bilateral
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gdrme azalmasiyla ortaya ¢ikmaktadir. Aile oykiisi, klinik
sunum, baslangi¢ yas1 ve iliskili bulgular hastaliklar1 ayirt
etmeye yardimci olabilse de genetik testler tani koymay1
kolaylastirabilmektedir.' Etkili tedaviler sinirlidir ve mevcut
yonetim, mitokondriyal islevi artirmaya ve oksidatif hasari
onlemeye yonelik tedavilerin yani sira genetik danismanlik

ve dnlemleri igerir.
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Herediter optik sinir hastaliklarinin  en  yaygin
goriilenleri Leber’in herediter optik noropatisi (LHON)
ve dominant optik atrofidir (DOA). izole veya baska
norolojik bozukluklarla birlikte goriilen Resesif optik sinir
hastalariklari (Wolfram sendromu, Friedreich ataksisi, Behr
sendromu, Spinoserebellar ataksi gibi) ise olduk¢a nadir

goriilmektedir.

LHON anneden kalitilan mitokondriyal DNA mutasyonu

ile iligkili, retinal gangliyon hiicrelerini etkileyen
nadir bir hastaliktir.” Epidemiyolojik ¢aligmalar LHON
prevalansinin 27.000°de 1 ile 68.000’de 1 arasinda oldugunu
gostermektedir.’’ Biiylik oOlgekli genom ¢aligmalarina
dayanan 6nemli yeni bulgular, genel popiilasyonda LHON
mutasyonlarinin yayginliginin ise 800-1000°de 1 oldugunu
ortaya koymustur."” Bu nedenle, LHON duyarlilig1 olan
poptilasyon muhtemelen yillardir diistiniilenden ¢ok
daha biyiiktir. Genellikle tek tarafli ve ilerleyici optik
noropati olarak baslar ve aylar yillar sonra diger goziin
tutulumuyla sonuglanir. En sik gériilen mutasyon olan 11778
gen mutasyonu i¢in gelistirilen intravitreal lenadogene
nolparvovec gen tedavisinin 5 yillik olumlu sonuglar:
aciklanmigtir. Bu tedavi yontemi ile géorme keskinliginde
artig, yasam kalitesinde iyilesme ve genel olarak iyi tolere

edilebilirlik bildirilmistir."

DOA erkek ve kadinlarda esit siklikta olup, en sik
izlenen herediter optik ndropatidir. Otozomal dominant
olarak aktarilir. Hastalik prevalansinin 1:10.000 ila 1:50.000
arasinda oldugu tahmin edilmektedir.’ Retina gangliyon
hiicrelerinin ve aksonlarinin bilateral dejenerasyonu ile
karakterize olup, sonunda optik sinir atrofiye ve gdérme
kaybina yol agmaktadir." Mevcut bir tedavi yontemi su an
icin yoktur fakat fare modellerinde etkili oldugu gosterilen
SARMI gen tedavi ¢alismalari yiriitilmektedir.””

Otozomal resesif optik atrofiler ise siklikla ¢esitli
sendromlarin bir parcasi olabilmektedirler. Diger herediter
optik sinir hastaliklarina kiyasla daha nadir goriiliirler.

Genellikle yasamin ilk on yilinda bulgu verirler.”

Katarakt
amaglayan bir yontemdir, ancak herediter optik sinir hastalig1

cerrahisi, gorme kaybini iyilestirmeyi
bulunan bireylerde cerrahi islem dncesi hazirlik, cerrahinin
basar1 orani, komplikasyonlar:1 ve iyilesme siireci farklilik
gosterebilir. Bu hastalarda katarakt cerrahisi i¢in 6zel bir

dikkat ve hazirlik gereklidir.

Preoperatif Degerlendirme

Herediter optik sinir hastalarinin var olan diger sistemik

organ tutulumlar1 sebebiyle, ameliyat 6ncesi hazirliginda
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bazi hususlara dikkat etmek gerekmektedir. LHON’nde
preeksitasyon sendromu ve atriyoventrikiiler blok gibi
kardiyak anormallikler

stk goriilmektedir. Preoperatif

elektrokardiyografi Onerilmektedir.*'° Hem
LHON hastalarinda hem de DOA hastalarinda isitsel ndropati

bildirimistir.'*"” Lokal anestezi altinda ameliyat planlanmakta

yapilmasi

olan hastalarin bu yonden de degerlendirilmesi faydali
olabilir. Ayn1 zamanda ¢esitli hareket bozukluklari, multipl
skleroz benzeri hastalik ve omurga deformitelerinin LHON
ile patogenetik olarak iliskili olabilecegi 6ne siiriilmektedir.
Tremor, distoni, periferik noropati ve kronik motor tik gibi
sinir sistemi tutulumu bulgular1 oldugu bildirilmistir." Lokal
anestezi altinda katarakt cerrahisi planlanan hastalarin
yine preoperatif norolojik olarak degerlendirilmesi uygun
olacaktir. Kifoz agisindan hastanin yatis pozisyonunun
ameliyat oncesi gozden gegirilmesi gerekmektedir.

Gorme kayb1 yasamast muhtemel kisiler tahmin
edilemese de, genetik mutasyon tasiyan kisilerde LHON
kliniginin ortaya ¢ikmasini tetikleyebilecek epigenetik
faktorler LHON’un

tetiklenmesinde veya siddetinde kritik Oneme sahiptir.

faktorler tanimlanmistir. Cevresel
Ozellikle risk altindaki aileler, hastaligin baslangicini nasil
onleyecekleri veya siddetini nasil sinirlayacaklari konusunda
talepkar olabilmektedir. LHON genetik mutasyonunu tasiyan
kisilerin sigara ve elektronik sigara, kokain ve ekstazi, asiri
alkol alimi, organik ¢dziiciiler ve bazi ilaglar gibi olasi
cevresel tetikleyicilerden kag¢inmalart Onerilmekterdir.
Mitokondriyal fonksiyon iizerinde olumsuz etkiye neden

olabilecek antibiyotikler (tetrasiklinler, aminoglikozitler,

linezolid, eritromisin, kloramfenikol ve etambutol),
hiperbarik  oksijen, kuaterner amonyum bilesikleri,
ringer laktat, antiretroviraller, siiksinat dehidrogenaz

inhibitorlerinin LHON genetik riskini tasiyan kisilerde

preoperatif olarak gézden ge¢irmek gerekebilir.!”*

Cerrahi Teknik

Ameliyatta travmayi en aza indirerek postoperatif
enflamasyonu dnlemek i¢in miimkiin olan en basit ve temiz
ameliyat uygulamak gereklidir. Giivenli katarakt cerrahisi
icin, On kamaradaki sivi dinamiklerini ve bunlarin 6n
kamara derinligi ve stabilitesini nasil etkiledigini bilmek
onemlidir. Yeni nesil fakoemiilsifikasyon elcikleri hastanin
gbz seviyesini otomatik olarak algilayabilmekte, kesi
kacaklarin1 tahmin edebilmekte ve dalgalanmay1 azaltarak
on kamara stabilitesini saglayabilmektedir. Aktif akiskan
sistemleri ise, cerrahlarin hedef intraoperatif goz i¢i basincini
(GIB) 6nceden ayarlamasina olanak tanimaktadir. Bunlar
hastanin goziine ¢ok yakin bir yerde dinamik GIB 6l¢iimii
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icin entegre bir sensdre sahip yeni tiir elciklerdir ve bu da
hassas ve zamaninda GIB ol¢iimiine olanak tanimaktadir.
Ayrica entegre sensor sayesinde okliizyon kirilmasi aninda
algilanabilmektedir. Geleneksel elcikler sensorsiizdiir ve én
kamaranin stabilizasyonunda gecikmeye yol a¢maktadir.
Entegre sensor, hizli valf teknolojisi ile siviy1 aspirasyon
borusuna bosaltmasi i¢in sinyal verebilir, bdylece bir
okliizyon kirilma dalgalanmasi olay1 6nlenir.

Aktif akigkan sistemi cerrahlarin genellikle 50 ila 60
mmHg olarak ayarlanan hedef intraoperatif GIB’i énceden
ayarlamasina olanak tanir. Bu sisteminin avantajlari
sayesinde, daha diisiik hedef intraoperatif GIB ayar1
miimkiin hale gelmektedir. Ameliyat sirasinda yiiksek
GIB, gbz perfiizyonunun azalmasina ve optik sinir hasarina
neden olabilir, hatta hastalarin kaygisini artirabilir ve
cerrahi sonuglart kotiilestirebilir. Wang ve ark. yiiksek
intraoperatif GiB’in neden oldugu hasar1 onlemek igin,
dnceden ayarlanan hedef intraoperatif GIB’i kademeli olarak
azaltmistir.”’ Bu ¢aligmada yirmi mmHg’lik diisiik bir GIB
ayar1 ile fakoemiilsifikasyon uygulanmis, intraoperatif
dalgalanmalarin 6nemli dl¢iide azaltildig1 ve komplikasyon

oraninda bir artig yasanmadig1 bildirilmigtir.

Goz i¢i basinct ile herediter optik néropatiler arasindaki
iliski acisindan literatiirde sinirli bilgi olmasina ragmen
bu konuda bildirilmis yayinlar ve vaka bildirimleri de
mevcuttur. Sergouniotis ve ark.” trabekiilektomi ve
katarakt ameliyat1 sonrasi ortaya ¢ikan iki LHON olgusu
bildirmistir. Bu hastalarin gen tagiyici olduklarini ve mtDNA
defektleri barindiran gangliyon hiicrelerinin normalde
tolere edebileceklerinden daha fazla sekonder hasara maruz
kaldiklarint ileri stirmiislerdir. Nagai ve ark.” ise kiint
okiiler travma sonrasi tetiklenen ileri yas bir LHON olgusu
bildirmistir. Kim** ise LHON aile dykiisii olmayan bir kiside
kafa ve orbita travmasi sonrasi kontralateral saglam gozdeki
aktivasyonu rapor etmistir. Bu bildirilen vakalarda oldugu
gibi LHON mtDNA mutasyonuna sahip bireyde cesitli
cevresel faktorlerin ve kendisi de bir travma sayilabilecek
g0z i¢i cerrahi girisimlerin LHON gelisimi i¢in bir etken
olabilecegi diisiiniilebilir.

Bu konuda daha fazla kantt elde edilene kadar, GIB
kontroliiniin optimize edilmesi ve herediter optik sinir
hastalarinda ya da gen tasiyicilarinda intraoperetif genis
GIB dalgalanmalarindan kacinmak icin énlemler alinmasi

uygun olabilir.

Postoperatif Takip ve Tedavi

Her katarakt ameliyatinda oldugu gibi ameliyat sonrasi

inflamasyonun baskilanmas1 6nemlidir. Postoperatif topikal
steroid kullanim yaninda ameliyat bitiminde periokiiler
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steroid enjeksiyonu uygulamasi segenekler arasinda yer alir.
Katarakt cerrahisi sonrasinda orta ve uzun dénemde GIB
yiikselmesi ihtimaline kars1 hazirlikli olmak gerekmektedir.
Cerrahiye bagli goz i¢i basing dalgalanmasi, katarakt ile
kombine ameliyatlarda kullanilabilecek g6z i¢i tamponatlar:
veya ameliyat sonrast postiir bozuklugu gibi bir takim
etkenler GIB yiikselmesine neden olarak LHON’un ortaya
citkmasina sebebiyet verebilmektedir.”” Thouin ve ark.”
LHON tastyicilarinda g6z i¢i basincinin yiikselmesinin
gorme kaybina yol agan bir risk faktorii olabilecegini
diigiinmiigler ve bu vakalarini bildirmislerdir. Yiikselmis
GIB’in LHON baslangicinda potansiyel bir faktor oldugunu
iddia etmiglerdir. Altta yatan mekanizma heniiz net
olmasa da, travmatik hasarin mitokondriyal disfonksiyon
nedeniyle zaten tehlikeye girmis olan optik sinirin akut
dekompanzasyonunu tetikleyebilecegi 6ne siirtilmektedir.””’
Postoperatif GIB takibi ve ani yiikselmelerin dniine gegilerek
bu gibi risklerin engellenebilecegi diisiiniilebilir.

i

Herediter optik sinir hastaliklar1 nadir gériiliir ve optik
sinir disfonksiyonunun genetik bir temele ya da ailevi
aktarima dayali olarak gelistigi bir grup bozukluklugu
icerir. Gerek cerrahinin optik sinir {izerindeki direkt etkisi
gerekse eslik eden sistemik ek 6zellikleri nedeniyle katarakt
ameliyatinda dikkat edilmesi gereken hususlar olabilir.
Bununla birlikte cerrahi dncesi hazirlik, cerrahinin sonuglari
farklilik gosterebilir. Bu nedenle, bu hastalarda katarakt
cerrahisi 6zel bir dikkat ve hazirlik gerektirir.
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