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Cone-Rod Dystrophy: Ocular Genetic Studies

ÖZ

Kon/Kon-Rod distrofisi (KD/KRD) kon hücrelerinde baskın 
tutulum ile karakterize hastalığın ilerleyen aşamalarında rod 
tutulumu (KRD grubunda) ile kendini gösteren nadir kalıtsal 
bir retinal hastalık grubunu oluşturmaktadır. Bu olgularda 
etkilenim sıklıkla ilk on yılda ortaya çıkmakta ve hastalarda 
semptomlar sıklıkla kon fonksiyonları ile ilişkili olarak 
santral görmede azalma, renkli görme bozukluğu ve fotofobi 
ile olmaktadır. Ayrıca bu olgularda ilerleyen dönemlerdeki 
rod tutulumu ile ilişkili gece görmede bozukluk da ortaya 
çıkabilmekte ve bu durum hastalığın ayırıcı tanısında 
çeşitli zorluklara neden olabilmektedir. Hastalığın meydana 
gelmesinde 30’dan fazla gen sorumlu tutulmakla beraber 
birlikte hala önemli bir popülasyonda genetik zemin ve klinik 
prezantasyon ilişkisi tam olarak aydınlatılamamıştır. Bu 
genetik heterojenitenin varlığı hastalığın tanı ve tedavisinde 
önemli bir hız kısıtlayıcı basamak olarak var olmaya devam 
etmekte ve hasta bazlı tedavinin gerekliliğini de gözler 
önüne sermektedir. Kanıtlanmış bir tedavinin hala yokluğu, 
bu olgularda yaşam kalitesini ve görsel kabiliyetini daha 
verimli kullanabilmek için oftalmolojinin çeşitli alanları 
ile multidisipliner yaklaşımın gerekliliğini tekrar ortaya 
koymakta ve bu süreçte hastalara görsel yardım amacı ile bu 
tedavi basamağın atlanılmaması kritik önem taşımaktadır. Bu 
derlemede KD/KRD’nin klinik özellikleri, genetik temelleri, 
tanı yöntemleri, var olan ve gelişmesi beklenen tedavi 
stratejileri özetlenerek sunulması amaçlanmıştır.

Anahtar kelimeler: Genetik heterojenite, genetik tedavi 
yaklaşımlar, kalıtsal retinal hastalıklar, kon distrofisi, kon-
rod distrofisi, multidisipliner uygulamalar

Abstract

Cone/Cone-Rod dystrophy (CD/CRD) constitutes a group of 
rare inherited retinal disorders characterized by predominant 
cone cell involvement, with subsequent rod cell degeneration 
in the later stages of the disease (in the CRD subgroup). In 
most cases, symptoms manifest within the first decade of 
life, typically presenting as central vision loss, color vision 
impairment, and photophobia-findings associated with 
cone dysfunction. Additionally, night blindness related to 
rod involvement may emerge in the later stages, which can 
complicate the differential diagnosis. Although more than 30 
genes have been implicated in the pathogenesis of the disease, 
the correlation between genetic background and clinical 
presentation remains unclear in a significant portion of 
patients. This genetic heterogeneity continues to pose a major 
challenge in both diagnosis and treatment and highlights 
the necessity for individualized therapeutic approaches. 
The fact that there is still no proven treatment reiterates the 
necessity of a multidisciplinary approach with various fields 
of ophthalmology to use the quality of life and visual ability 
more efficiently in these cases, and it is of critical importance 
not to skip this treatment step for visual aid to the patients in 
this process. This review aims to summarize and present the 
clinical features, genetic basis, diagnostic methods, existing 
and expected treatment strategies of CD/CRD.

Keywords: Cone dystrophy, cone-rod dystrophy, genetic 
heterogeneity, genetic treatment approaches, inherited 
retinal diseases, multidisciplinary applications
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Giriş

Kalıtsal retinal hastalıkları çok çeşitli klinik ve genetik 
altyapıya sahip çok geniş bir hastalık spektrumunu temsil 
etmektedir. Bu olgularda çeşitli genetik heterojenite ile 
birlikte çok çeşitli fenotipik heterojenite de izlenmekte 
ve bir gendeki farklı mutasyonlar çok çeşitli fenotipik 
değişikliklerin ortaya çıkmasına sebep olabilirken farklı 
genlerde meydana gelebilen mutasyonlarda benzer fenotipik 
değişiklikler meydana getirebilmektedir.1-3 

Kon/Kon-Rod distrofileri (KD/KRD) sıklıkla 
konların daha baskın olarak etkilendiği fotoreseptör 
dejenerasyon spektrumunda yer alan ve sıklıkla genç 
yaşlarda başlayan kalıtsal retinal hastalıklarının önemli bir 
parçasını oluşturmaktadır. Bu hastalık grubu çok çeşitli 
prezantasyonlarla karşımıza gelebilmek ve hastalığın 
progresyonu altta yatan genetik değişikliklere göre çok 
çeşitli düzeylerde farklılık gösterebilmektedir. Son yıllarda 
yaygın hale gelen ve çok çeşitli gelişimler gösteren genetik 
yenilikler bu olgulardaki altta yatan mutasyonları tespit 
etmeyi mümkün hale getirmiş ve hastalığın patogenezi ile ilgili 
çok çeşitli yeni bilgiye ulaşılabilmesinde aracılık etmiştir.4

Bu derlemenin amacı KD/KRD olgularının klinik 
özellikleri, genetik nedenleri, tanı yöntemlerini ve güncel 
genetik araştırmalarını kapsamlı bir şekilde ele alarak oküler 
genetik alanındaki güncel bilgileri derlemek ve gelecek 
tedavi yaklaşımları ile ilgili bilgi vermektir.

Kon/Kon-Rod Distrofisi Epidemiyoloji, 
Klinik Spektrum ve Multimodal 
Görüntüleme Özellikleri

Kon/Kon-Rod distrofisi (KD/KRD) esas olarak kon 
fonksiyonundaki bozukluk ile prezante olan çok çeşitli 
genetik bozukluklar sonucunda ortaya çıkabilen kompleks 
bir nadir kalıtsal retinal hastalık örneğidir. Bu olgular 
sıklıkla hayatın ilk on yılında semptomatik hale gelmekte ve 
okul çağındaki çocuklarda görülen legal körlüğün en önemli 
sebeplerinden birini oluşturmaktadır.1 Yaklaşık olarak 
insidansının 20 bin ile 100 bin de bir arasında değiştiği 
düşünülen KRD’nin Avrupa’daki prevalansının ise yaklaşık 
olarak 40 binde bir olduğu düşünülmektedir.1 

Bu olgularda karakteristik kon fonksiyonlarında belirgin 
bozukluk; hastalarda santral görmede azalma, renkli 
görmede problem ve fotofobi gibi şikayetlerin oluşmasına 
sebebiyet vermekte daha sonra rodlardaki progresif kayba 
bağlı gece görme bozukluğu gibi çeşitli şikayetler de bu 
tablolara eklenmektedir.4 Bu hastalarda muayene bulguları 
da çok çeşitli prezantasyonlarda karşımıza çıkabilmekte, 
hastalarda normal fundus görünümü izlenebilmekle 

beraber boğa gözü görünümü (bull’s eye) ve hatta periferik 
pigmenter değişikliklerin eşlik edebildiği ciddi maküler 
atrofi tabloları ile prezante olabilmektedir.3,4 Bu olgularda 
görme keskinliğinde ki azalmada etkilenim şiddetine 
göre değişiklikler gösterebilmekte, olguların final görme 
keskinlikleri 20/200 ile parmak sayma düzeyi arasında 
değişebilen geniş bir aralıkta karşımıza çıkabilmektedir.5

Fundus otofloresans (FOF) görüntülemede bu olgularda 
çeşitli bölgelerde hipootofloresans ve hiperotofloresans 
alanlar görülebilmektedir. Retina pigment epitelinde 
atrofinin izlendiği alanlar özellikle hipootofloresans 
olarak karşımıza çıkmaktadır. Ayrıca bu olgularda 
anormal FOF görünümü ile hastalığın ciddiyeti arasında 
önemli düzeyde ilişki izlendiği ve otofloresanstaki azalma 
ile semptom süresinin de arasında korelasyon olduğu 
belirtilmektedir. Bu bulgular ayrıca elektroretinografi 
(ERG) bulguları ile de korelasyon göstermektedir.6-10 
Optik koherens tomografi (OKT), bu olgularda hastalığın 
progresyonu ile ilgili takiplerde kullanılan bir diğer önemli 
görüntüleme modalitesidir. Hastalığın erken evrelerinde 
interdijitasyon zonunda bozukluklar izlenebilmekte, daha 
sonra bu bulguları elipsoid zonda bozulmalar ve RPE 
atrofisinin de eşlik ettiği retina dış katlarda atrofiler takip 
edilebilmektedir.10-13 Fundus floresein anjiografi (FFA)’de 
de farklı prezantasyonlarla karşımıza gelebilen bu hastalık 
grubunda karanlık (dark) koroid görünümü izlenebilmekte 
özellikle X’bağlı genetik geçiş gösteren olgularda ise 
‘’tapetal like sheen’’ görünümü izlenebilmektedir.14,15 Gen 
bazında multimodal görüntüleme bulgularına örnek vermek 
gerekirse X’e bağlı RPGR ilişkili retinopati de fundus 
muayenesinde tapetal like sheen görünümü, FOF’ta makula 
atrofisi ve bunu çevleyen hiperfloresans halka ve OKT de 
dış retinal katlarda atrofi veya daha genç olgularda elipsoid 
zonda inkomplet atrofi izlenebildiği belirtilmektedir.16 
CNGA3 ve CNGB3 mutasyonu olan olgularda ise OKT de 
korunmuş elipsoid zondan, elipsodi zonda bozulma, dış 
liminan membranda bozulma hatta yaygın dış katlarda retina 
pigment epitelini içerecek düzeyde atrofilerin izlenebildiği, 
FOF’ta hiperfloresans halkanın eşlik ettiği hipofloresans 
atrofi alanları izlenebileceği belirtilmektedir.17,18 Şekil’de KD 
olan bir olgu multimodal görüntüleri ile sunulmuştur.

Şekil 1: Kon distrofisi olan olgu multimodal görüntüleri ile 
sunulmaktadır
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Kon-Rod distrofisi olgularında tanı için altın test 
ISCHEV standartlarına uygun çekilmiş tam alan ERG’dir. 
Bu test asemptomatik olan olgularda dahi bozuk izlenmekte 
ve hastaların tanısında önemli katkılar sunmaktadır. Bu 
olgularda en erken ERG bulgusu olarak 30-Hz flicker yanıtında 
gecikmiş implisit zamanı karşımıza çıkmaktadır. Hastalığın 
ilerleyen progresyonlarında bu değişikliğe ek olarak 30-
Hz flicker amplitüdünde azalma ve fotopik ERG’de a ve b 
dalga amplitüdlerinde azalma izlenebilmektedir. Skotopik 
fonksiyonlar ise her ne kadar hastalığın erken evrelerinde 
korunmuş olsa da rod etkilenimlerinin meydana gelmesiyle 
bu fonksiyonlarda da kayıp görülebilmektedir.4,19,20 Ayrıca 
multifokal ERG de bu olgularda santral retinanın fonksiyonlarını 
değerlendirmede önemli bir test olarak öne çıkmaktadır.4

Kon/Kon-Rod Distrofilerinde Moleküler 
Genetik

Kon/Kon-Rod distrofisi genetik olarak oldukça heterojen 
bir kalıtsal retinal hastalık grubunu oluşturmaktadır. KD/
KRD ile ilişkili şu an için 30’dan fazla gen tanımlanmış 
olsa da bunun aslında daha yüksek düzeylerde olduğu ve 
hala tanımlanmamış birçok genin bu hastalık spektrumunun 
oluşmasına neden olduğu düşünülmektedir.21 Bu hastalıkların 
kalıtımında mendeliyen kalıtımın her üç tipi olan otozomal 
dominant, otozomal resesif ve X ilişkili kalıtım paternleri 
izlenebilmektedir. KRD’lerinde en yaygın genetik geçiş 
şekli otozomal resesif (yaklaşık %60 ile %70) patern olmakla 
beraber bunu otozomal dominant (yaklaşık %20 ila %30) ve 
X’e bağlı geçiş (yaklaşık %5) paternleri izlemektedir.5 

Kon-Rod Distrofi ile ilişkili genler, fotoreseptörlerin 
uygun bir şekilde işlev görebilmesi ile ilişkili çok 
çeşitli proteinleri kodlayan çok geniş bir yelpazeden 
oluşmaktadır. Bu proteinlerin fotoreseptör hücre işlevlerinde 
fototransdüksiyon (GUCA1A, GUCYD2, PDE6H, CNGB3  
ve PRPH2), morfogenezis (CDHR1, PRPH2 ve PROM), 
nörotransmiter salınımı (UNC119, RIMS ve HRG4) ve 
intraflageller transport (RPGR, RAB28) gibi görsel işlemede 
önemli olan proteinleri etkilemekte ve görsel kaskatın 
sekteye uğramasına sebep olmaktadır.20,22-28 Genetik zeminin 
bu denli heterojen bir yapıdan oluşması ve  klinik tablonun 
değişkenliği göz önüne alındığında ayrıca aynı genetik 
bozukluğun farklı fenotipik bulgular ile prezante olabileceği 
de düşünüldüğünde hastaların tanısal süreçlerinde hem de 
uygulanacak tedavi prosedürlerinin seçilmesinde dikkatli bir 
yaklaşım izlenmesi ve hasta temelli bireysel yaklaşımların 
uygulanması bu grupta elzem hale gelmektedir.5 

Kon-Rod distrofisi olduğu belirlenen olgularda 
hala günümüzde tam olarak genetik analiz 
gerçekleştirilememektedir. Güncel geniş kohortlarda 
yapılan gen analizlerinde bu olguların yaklaşık %56’si 

ile %74’ü arasında genetik varyantların tespit edildiği, 
büyük bir hasta popülasyonunda ise bilinen genlerin etken 
olarak tespit edilemediği izlenmektedir. Bu durum da 
hala gelecek çalışmalara ve gen analiz ve etkileşimlerinin 
incelenmesi konusundaki bariz eksiklik ve ihtiyacı gözler 
önüne sermektedir. Bu olgularda en sık tespit edilen genetik 
varyant otozomal resesif kalıtım gösteren ABCA4 genindeki 
mutasyon olmakla beraber, otozomal dominant kalıtım 
gösteren GUCY2D ve X ilişkili kalıtım gösteren RPGR 
gen mutasyonları da sık karşılaşılan belirlenebilen genleri 
oluşturmaktadır.2,20,21,29,30 KD/KRD’ye sebep olan çeşitli 
genler ve kalıtım paternleri Tablo’da özetlenmiştir.

Kon/Kon-Rod Distrofi Olan Olgularda 
Genetik Analiz

Kon/Kon-Rod distrofisinin moleküler tanısı hastalığın 
heterojen yapısı göz önüne alındığında klinik tanıdan daha 
karmaşık hale gelmekte, ayrıca bu olgularının optimum 
şartlarda değerlendirilip uygun yönetimini sağlanabilmesi için 
elzem bir konu olarak karşımıza çıkmaktadır. Doğru genetik 
analiz, doğru genetik danışmanlık için önemli bir konunun 
olmasının yanında yeni gelişen tedavi yaklaşımlarında hangi 
grup hastaların faydalı olabileceğini erken aşamada bilmek 
de diğer önemli bir hususu oluşturmaktadır. Her ne kadar çok 
çeşitli gen heterojenitesi bu olguların tanısını zorlaştırmada 
önemli bir dezavantajı oluştursa da güncel gen analizi 
yöntemlerinden biri olan Yeni nesil dizileme yönteminin 
geliştirilip yaygınlaştırılması ile moleküler tanılamada 
önemli bir düzeyde ilerleme kaydetmiş, hastalıkların tanılama 
hızı ve verimliliğinde önemli artışlar meydana gelmiştir.2,31,32 
Bu tanılama verimliliğinin arttığı önemli bir grup hastalıkta 
kalıtsal retina hastalıklarıdır. Yeni nesil dizileme yönteminin 
bu olguları tespit etmedeki kolaylık ve başarısı güncel 
birçok çalışma ile de desteklenmiştir.33,34 Bu ve bunlar gibi 
test yöntemlerinin gelişimleri devam ettikçe, yeni genetik 
yapıların tanımlanması ve retinal değişikliklerin arasındaki 
ilişkinin keşfedilmesiyle bilinmeyen KRD sebepleri de 
ortaya çıkacak ayrıca bu uygulamaların maliyetleri düştükçe 
ve klinik uygulamalar yayınlaştıkça erken tanı ile buna uygun 
genetik tedavi yaklaşımları da daha çok gündeme gelecektir.

Kalıtım şekilleri Tanımlanan genler

Otozomal resesif 
kalıtım

ABCA4, ADAM9, ATF6, C8orf37, C21orf2, 
CDHR1, CACNA2D4, CERKL, CEP78, CNGA3, 

CNGB3, GNAT2, CNNM4, IFT81, KCNV2, 
PDE6H, PDE6C, POC1B, RAB28, RAX2, 

RDH5, TTLL5, RPGRIP1
Otozomal dominant 
kalıtım

CRX, AIPL1, GUCA1A, GUCY2D, PITPNM3, 
PROM1, RIMS1, PRPH2, UNC119, SEMA4A

X-ilişkili kalıtım CACNA1F, RPGR

Tablo:
Kon/Kon-Rod Distrofisi ile ilişkili gen mutasyonları ve 
kalıtım şekilleriları
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Kon/Kon-Rod Distrofilerinde Güncel 
Tedavi Modaliteleri ve Gelecekte Var 
Olması Beklenen Tedavi Yaklaşımları

Şu an için hala KD/KRD olgularında progresyonu 
engelleyen ya da kaybedilmiş görsel aktiviteyi geri 
kazandıran kanıtlanmış bir tedavi modalitesi yoktur. Yaşam 
şeklinde değişiklik ve yaşam kalitesini artırıcı küçük ama 
önemli non-girişimsel işlemler gerçekleştirilebilmektedir. 
Bu olgularda hastanın klinik profilinin belirlenmesi ayrıca 
ek olarak nörolojik, psikiyatrik veya gelişimsel problemlerin 
analiz edilmesi çok önemlidir. Tüm bunlarla beraber görsel 
işlevin doğru analiz edilmesi diğer önemli bir basamaktır. 
Var olan görsel işlevin doğru analizi ve etkili kullanımının 
gerçekleştirilebilmesi için çeşitli yöntemlerle pekiştirilmesi 
önem arz etmektedir. Yaşa uygun gerçekleştirilen 
rehabilitasyon ve/veya habilitasyon uygulamaları hastaların 
görsel işlevlerinin daha etkin kullanılmasında önemli 
bir aracı olarak karşımıza çıkacaktır. Her çocuk için 
bireyselleştirilmiş bu uygulamalar hayatın her yerinde 
uygulamalı ve pekiştirilmelidir. Görsel işlevi artırmak 
için bu olgularda refraktif hatanın düzeltilmesi, fotofobiyi 
engellemek için çeşitli özelliklerde gözlük ve kontak lensin 
kullanımını ve az görmeye yardımcı modalitelerinin (seslik 
kitaplar, ekran okuyucular, büyüteçler vb.) tavsiye edilmesi 
gibi olan görsel kabiliyeti daha aktif ve verimli kullanmak 
ve semptomları hafiflemek için çeşitli tedavi yaklaşımları 
bu uygulamalara örnek olarak gösterilebilir.20,35 Tüm bu 
multidisipliner yaklaşımlar hastaların rehabilite edilmesinde 
kritik rol üstlenmekte hastaların kendi benlikleri ile bütünleşip 
yaşam kalitesinin arttırılmasında ve var olan rezervi 
etkin kullanımının sağlanmasında önemli bir basamak 
haline gelmektedir.36 Bu olgularda altta yatan patogeneze 
bağlı olarak çeşitli diyet kısıtlamaları da uygulanabilen 
diğer yöntemlerdir (ABCA4 ilişkili KRD olgularında A 
vitamin kısıtlı diyet gibi).37 Tüm bu yaklaşımların yanında 
son zamanlarda güncel gen tedavi yöntemleri de gündeme 
gelmektedir. Gen terapi uygulamaları gen replasmanı, gen 
düzenleme, gen susturma gibi bir veya daha fazla gene 
etki ederek anormal genlerin etkinleşmesini engellemekte 
ve hücresel aktivitenin doğru bir şekilde ilerlemesi için 
genetik zemin hazırlamaktadır. Bu gen tedavileri ile son 
zamanlarda görsel sonuçlarda yüz güldürücü gelişmelerden 
bahsedilmektedir. PRPH2, ABCA4, RPGR, GUCA1A 
genlerinde hayvan çalışmalarında fotoreseptör hücrelerinde 
sağ kalımda artışın sağlandığı ifade edilmektedir. İnsanlarda 
ise gen replasman tedavileri ABCA4, RPGR, CNGA3 ve 
CNGB3 mutasyonları ile ilişkili retinal distrofilerde halen 
devam etmekte, sonuçları kullanılabilirliği ve fayda sağlama 
kalıcılığı/süresi ile ilgili sonuçları günümüzde bilinmezliğini 
hala korumaktadır.38-42 ABCA4 mutasyonu için gen 

tedavisi  yapılan ve bu tedavinin güvenilirlik ve başarısının 
incelendiği faz 1/2a çalışmasında uygulamanın güvenilirlik 
açısından bir probleme neden olmadığını fakat tedavi başarısı 
ile ilgili çok net yüz güldürücü sonuçlara ulaşılmadığı, 
gelecek takip ve devam eden çalışmalara olan ihtiyacın 
varlığı ifade edilmektedir.43 RPGR mutasyonu için gen 
tedavisi yapılan ve bu tedavinin etkinlik ve güvenilirliğinin 
araştırıldığı bir başka Faz1/2 çalışmasında ise uygulamanın 
güvenilir olduğu ve işlevsel görme kazanımı sağlanabildiği, 
daha ileri araştırımalar ile  bu başarının devamlılığının 
test edilmesi gerekliliği vurgulanmaktadır.44 CNGA3 gen 
ilişkili akromatopsi olgularında AAV vektörü ile subretinal 
gen terapi uygulanan olgularda hem görsel iyileşme hem 
de kontrast sensitivitede düzelme olduğu belirtilmektedir. 
Ayrıca uygulamanın güvenilir olduğu da vurgulanmıştır.45 
CNGB3 ilişkili akromatopsi de AAV vektörü kullanılan 
diğer bir gen terapi örneğidir. CNGB3 ilişkili akromatopsisi 
olan olgularda AAV vektörünün güvenilirliği ve etkisi Faz 
1/2 çalışmasında test edilmiş ve bu olgularda uygulamanın 
güvenilir ve bazı bulgularda (yaşam kalitesi artışı, 
renkli görmede iyileşme gibi) düzelme izlendiği fakat bu 
araştırmaların devam eden araştırmalar ile desteklenmesi 
gerektiği ifade edilmiştir.46 Her ne kadar beklentiler 
yüksek olmakla birlikte şu anki konjonktürde bu tedavi 
yöntemlerinin daha etkin ve geliştirilmesi gerekliliği tüm bu 
çalışmalardan ortaya çıkan önemli bir sonuç olmuştur.43,44,47

Kon/Kon-Rod Distrofi Olgularının Tanı ve 
Tedavideki Zorluklar ve Gelecek Beklentiler

Kon/Kon-Rod distrofisindeki genetik heterojenite ve 
hala önemli düzeydeki genetik bilinmezlik hastalarda 
tanıdan tedaviye kadar birçok aşamada zorluklara 
sebep olmakta, hastalığın tanısal doğruluğunu ve tedavi 
hedeflerini zorlaştırmaktadır. Bir de bu durumu aynı genin 
farklı fenotiplerle ortaya çıkması veya farklı genlerin aynı 
fenotipik bulgularla ortaya çıkması eklendiğinde işler daha 
karmaşık hale gelmekte ve tanı-tedavi yaklaşım zincirini 
bozabilmektedir. Tedavi prosedürleri incelendiğinde ise 
hale önemli güvenilirlik problemlerinin olması, gen ve 
etkileşimlerinin tedavide bireyselleştirilmiş yaklaşımla 
yapılması gerekliliği ve gen tedavilerinde transfer ve 
işleme aşamalarındaki prosedürlerde çeşitli düzeylerdeki 
karışıklıklar ve kompleks basamaklar ile bunların 
hala yeterince test edilmemiş olması bu uygulamalara 
yaklaşımlarda hala önemli bir hız kısıtlayıcı basamak 
olarak görülmektedir. Gelecek yaklaşımlarda hastalara 
uygulanacak tedavi yaklaşımlarının birleştirilmesi, gen 
analiz yöntemlerinin geliştirilmesi, çeşitli güvenilirlik 
endişelerinin test edilmesi ile bu problemlerin ortadan 
kalması ve hasta temelli yaşam değişiklikleri ve genetik 
tedavi modaliteleri ile birlikte tedavi başarılarının artırılacağı 
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ve görsel prognozu iyileştirmede büyük katkı sağlayacağı 
düşünülmektedir.4,20

Son yıllarda kök hücre sistemlerinde önemli gelişmeler 
yaşanmakta; bu hücrelerin göze enjeksiyonu ve retinal 
hücrelere farklılaşma potansiyelleri üzerinde yoğun şekilde 
durulmaktadır. CRISPR/Cas9 sisteminin kök hücrelerle 
birlikte kullanılması, patojenik genlerin tanınması ve 
onarımı açısından yeni bir umut sunmaktadır. Bu teknoloji 
sayesinde anormal gen ürünleri düzeltilmekte, hastanın 
kendi kök hücreleri sağlıklı bir yapıya kavuşturulmakta 
ve bu hücrelerden sağlıklı retinal hücrelere farklılaşma 
sağlanmaktadır. Bu sistem, heterojen yapıya sahip bu hastalık 
grubunda kişiye özel gen tedavilerinin uygulanmasına 
olanak tanımakta, aynı zamanda hastanın kendi hücrelerinin 
kullanılması sayesinde immün yanıt en aza indirilmektedir. 
Her ne kadar son derece umut verici bir yaklaşım olarak 
değerlendirilse de bu uygulamaların klinik kullanıma 
geçebilmesi için ileri düzeyde ve kontrollü çalışmalara 
ihtiyaç duyulmaktadır.27,48,49

Sonuç

Kon/Kon-Rod distrofisi özellikle santral görmenin en 
önde etkilendiği sıklıkla progresif kalıtsal bir retinal hastalık 
grubudur. Nadir izlenmekle birlikte çocukluk çağdaki önemli 
körlük sebeplerinden biri olması bu hastalığın önemini ve 
önlenmesinin gerekliliğini gözler önüne sermektedir. Çok 
çeşitli genetik varyasyonun bu tabloya sebep olması ve daha 
birçok bilinmezliği de beraberinde getirmesi bu olgulardaki 
tanı ve tedavi modalitelerini sınırlamakta, hastalığın 
progresyonunun engellenmesinde önemli bir kısıtlayıcı 
olmaktadır. Gelecekte artan genetik tanılama metotlarındaki 
gelişmeler ve bu tabloya neden olacak gen ve etkileşimlerinin 
bilinmesi hastalarda kişi bazlı tedavinin yaklaşımlarının 
denenmesinde ve tedaviye cevabın artırılmasında umut verici 
sonuçlar doğuracaktır. Bu aşamaya kadar hastaların yaşam 
kalitesini artırmak için nöroloji, psikiyatri, az görme ve 
rehabilitasyon birimi ve ayrıca genetik bilimi ile yakın ilişkiler 
kurulması; güncel yaklaşımların erkenden öğrenilip bu                                                                                                                                  
olgularda kullanılması hastaların tedaviye ulaşması ve yaşam 
kalitesinin artırılması için önemli bir yaklaşım olacaktır.
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