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Olgu Sunumu / Case Report

Leber’in Herediter Optik Noropatisi ile Uzun Siireli
Takip Edilen Iki Olguda Optik Koherens Tomografi
Anjiyografi Bulgulari

Optical Coherence Tomography Angiography Findings in Long-Term
Follow-up of Leber’s Hereditary Optic Neuropathy: Report of Two Cases
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Oz

Leber’in herediter optik noropatisinin (LHON) asemptomatik hastalarda da izlenen vaskiiler degisikliklerin gériilmesi nedeniyle
norovaskiiler bir hastalik oldugu diisiintilmektedir. Bu olgu raporunda LHON tanist olan 2 hastada optik koherens tomografi (OKT)
goriintillemede retina sinir lifi tabakasi (RSLT) kalinliginda azalma izlenen kadranlarda, kapiller drop-out alanlari ve azalmig radyal
peripapiller kapiller damar dansitesi OKT anjiyografi (OKTA) yontemi ile tespit edilmigtir. Radyal peripapiller kapiller damar dansitesi
ve RSLT kalinligindaki progresif azalma hastalarin 12 ve 30 aylik takiplerinde gdsterilmistir. LHON tanist olan hastalarin OKTA
yontemi ile takibi, gelecekte bu hastaliZin patogenezi ve progresyonu hakkinda fikir sahibi olunmasini saglayacakeir.

Anahtar Kelimeler: Leberin herediter optik ndropatisi, optik koherens tomografi, optik koherens tomografi anjiyografi, retina sinir
lifi tabakas1

Abstract

Leber’s hereditary optic neuropathy (LHON) is thought to be a neurovascular disease due to presence of vascular changes in asymptomatic
patients. Here we present 2 patients in whom optical coherence tomography angiography (OCTA) imaging demonstrated capillary drop-
out areas and decreased radial peripapillary capillary (RPC) density in the quadrants that had thinner retinal nerve fiber layer (RNFL) in
OCT images. Progressive decrease in RNFL and RPC density were shown in each patient at month 12 and 30 of follow-up. Following
up patients with OCTA imaging in the future will provide insight into the pathogenesis and prognosis of LHON.

Keywords: Leber’s hereditary optic neuropathy, optical coherence tomography, optical coherence tomography angiography, retinal
nerve fiber layer

Giris kivrimlanma ve peripapiller telanjiektazik damarlardur.

Optik diskteki damarlarda kivrimlanmanin ve kilcal damar

Leber'in hetediter optik ndropatisi (LHON) maternal olarak boyutunun artmasi hastalifin nérovaskiiler bir bozukluk

kalitim gosteren mitokondriyal DNA iligkili bir hastaliktir.! oldugunu diisiindiirmektedir. Son zamanlarda, optik koherens
Asemptomatik ve erken evre hastaligi olan hastalarda izlenen tomografi anjiyografi (OKTA) yonteminin gelismesi ile okiiler

karakteristik bulgular optik disk hiperemisi, vaskiiler mikrodolagiminnon-invazivdegerlendirmesi miimkiinolmusgtur.’
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Bu yontem ile peripapiller retina ve vaskiiler dolagim {i¢
boyutlu olarak degerlendirilebilmektedir. LHON’de meydana
gelen vaskiiler degisikliklerin OKTA ile degerlendirilmesi,
hastaligin patofizyolojisini anlamamiza, hastaligin ilerlemesini
degerlendirmemize ve tedavinin etkinligini izlememize yardimci
olabilir. Bu olgu sunumunda LHON'li 2 hastanin OKT ve
OKTA bulgulari sunulmustur.

Olgu Sunumu

Olgu 1

Hastalik ile iligkili 6ykiisii olmayan 28 yaginda erkek hasta
ilk olarak sag g6zde ve 1 hafta sonra sol gozde baglayan gérme
kayb: sikayeti ile klinigimize bagvurdu. En iyi diizeltilmis gérme
keskinligi (EIDGK) sag gozde 25 cm’den parmak sayma ve sol
gozde 1/20 diizeyindeydi. Her iki gozde optik diskler soluktu.
OKT ile sag gozde tiim kadranlarda retina sinir lifi tabakasi
(RSLT) kalinliginda azalma oldugu goriildii ve OKT bulgulart
ile uyumlu olarak OKTA’'da (AngioVue RTVue XR Avanti,
AngioVue, OptoVue, Inc, Fremont, CA, ABD) tiim kadranlarda
kapiller “dropout” alanlari goriildii ve radyal peripapiller kapiller
(RPK) dansitesinin azaldigi izlendi. RSLT alt ve temporal
kadranlarda daha ince olup, OKT bulgularina benzer gekilde sol
gozde alt ve temporal kadranlarda kapiller “drop-out” alanlari

izlendi ve RPK dansitesinde azalma saptand: ($ekil 1). Genetik
testler G11778A mutasyonu tansini dogruladi. Oral idebenon
tedavisi (900 mg/giin) baslandi. Izlemin 12. ayinda RSLT ve
RPK dansitesinde progresif azalma goriildii (Sekil 1).

Olgu 2

Dayisinda LHON o6ykiisii olan 8 yasinda erkek c¢ocuk
muayene edildi. Oftalmolojik muayene normaldi. Bilgi
verilmesine ragmen aile genetik degerlendirmeye yapilmasini
kabul etmedi. Tki yil sonra hasta sol goziinde gorme kaybi
ile bagvurdu. EIDGK sag gozde 20/20, sol gozde 1 metreden
parmak sayma diizeyindeydi. Optik disk sag gizde normal, sol
gozde temporalde soluktu. G11778A mutasyonu saptanarak
LHON tanisi konuldu ve oral idebenon (450 mg/giin) tedavisi
verildi. Altr aylik izlem sirasinda sag goz de tutuldu. Gérme
keskinlikleri sag gozde 2/20, sol gozde 1 m’den parmak
sayma diizeyindeydi ve her iki optik disk temporalde soluktu.
Hastaya 30 ay boyunca idebenon tedavisi verildi ve OKT ve
OKTA goriintiileme ile takip edildi. Gorme keskinligi 1 m’den
parmak saymak diizeyindeydi ve son muayenede her iki gézde
optik diskler soluktu. Ilk muayenede sag goz etkilenmemis
olsa da OKTA goriintiileme ile drop-out alanlari belirlenmigti.
Takip doneminde OKT ve OKTA ile RSLT kalinlig: ve RPK
dansitesinde azalma ve kapiller dropout alanlarinda artis oldugu
goriildii (Sekil 2).

Sekil 1. Olgu 1'in fundus fotograflari, OKT ve OKTA optik disk bulgulari. A, B) flk muayenede sag (A) ve sol (B) goziin bulgulari. Soldan saga: Fundus fotografinda optik
disk soluklugu; OKT’de RSLT kalinliginda azalma; OKTA'da peripapiller kapiller dropout alanlari (oklar) ve RPK yogunlugunda azalma izlenmektedir. C, D) 12. ayda
yapilan izlem muayenesinde sag (C) ve sol (D) goz bulgulari. Soldan saga: fundus fotografinda optik disk soluktur; OKT’de RSLT kalinliginda belirgin azalma; OKTA’da
peripapiller kapiller dropout alanlarinda artis ve RPK yogunlugunda belirgin azalma izlenmektedir.

RSLT: Retina sinir lifi tabakasi, OKT: Optik koherens tomografi, OKTA: Optik koherens tomografi anjiyografi, RPK: Radyal peripapiller kapiller
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Sekil 2. Olgu 2'nin her iki goziinde 30 aylik izlem boyunca optik diskte izlenen progresif degisiklikler. A) Ilk muayenede sag gozde normal optik disk bulgulars; B) Son
muayenede sag gozde optik disk soluk; C) OKTde sag gizde RSLT'de progresif incelme; D) OKTA'da sag gizde RPK yogunlugunda progresif azalma. E, F) Sol gézde ilk
ve son muayenede optik disk soluk; G) OKT de sol gozde RSLT'de progresif incelme; H) OKTA’da sol gozde RPK yogunlugunda progresif azalma.

RSLT: Retina sinir lifi tabakasi, OKT: Optik koherens tomografi, OKTA: Optik koherens tomografi anjiyografi, RPK: Radyal peripapiller kapiller

Tartisma

OKTA goriintiileme, vaskiiler yapilarin deZerlendirilmesine
olanak veren non-invaziv ve kolay bir yoéntem oldugu icin
farkli ¢aligmalarda LHON hastalarinda vaskiiler degisiklikleri
saptamak icin kullanilmis ve RPK defektleri gosterilmigtir.**
Balducci ve ark.* farkli evrelerdeki hastalarda RPK’de cogunlukla
temporal bolgede azalma oldugunu bildirmiglerdir.

Sunulan olgular LHON’de RPK yogunlugu ve kapiller drop-
out alanlarinin uzun dénem izlemde 6nemli olduguna isaret
etmektedir. Ayrica Olgu 2’de tutulum oncesi ve sonrast OKTA
bulgular: karsilagtirabilmigtir. Her iki olguda da RSLT’deki

azalmaya paralel olarak RPK yogunlugu azalmig ve peripapiller
kapiller drop-out alanlari artmistir.

ilk olgumuzda hasta klinigimize bagvurdugunda her iki goz
de etkilenmigti. [lk tutulan sag gozde tiim kadranlarda RSLT'de
azalma izlenirken, daha sonra sol géz de etkilenmis ve sadece
temporal ve alt kadranlarda RNFL'de azalma goriilmiigtiir.
RPK yogunlugundaki azalma RSLT kayb: ile korele idi. ilk
muayenede sag gozde tiim kadranlarda, sol gdzde temporal
ve alt kadranda RPK dansitesinde azalma izlendi. LHON nin
erken evresinde papillomakiiler demetin daha kiigiik capls
liflerinin kayboldugu, daha sonra lif kaybinin ilerledigi ve
optik sinirin tiim liflerinin etkilenebilecegi bilinmektedir.>
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Bu bilgi dogrultusunda hastaliZin erken evresinde sol gozde
alt ve temporal kadranlarda RSLT ve RPK dansitesinde azalma
saptanmustir. Takip doneminde tiim kadranlarda hem RSLT hem
de RPK dansitesi progresif olarak azalmistir.

ikinci olguda sag goziin tutulum Gncesi OKT ve OKTA
bulgularini degerlendirebildik ve drop-out alanlar: tespit ettik.
Sag gozde gorme keskinligi azalmadan 6nce drop-out alanlarin
oldugunu gosterdik. Bu bulgu asemptomatik tagtyicilarda OKTA
degisikliklerini gostermesi agisindan dnemlidir. Sag goziin akut
fazinda RPK dansitesinde degisiklik olmaksizin RSLT kalinlig1
artmis ve gorme keskinligi azalmigtir. RSLT nin azalmasini, RPK
yogunlugundaki azalma izledi. LHON’de, RSLT kalinliginin
erken akut fazda (semptom baglangicindan sonraki 12 hafta
icinde) artt1g1 ve ge¢ akut (semptom baslangicindan sonraki
12 ila 24 hafta) ve kronik (semptom baglangicindan sonraki
24 hafta veya daha sonra) fazlarda kademeli olarak azaldig:
gosterilmistir. Kalinliktaki artig, aksoplazmik transportun
bozulmas: ve mitokondriyal biyogenezin kompanzatuvar artigi
ile agiklanabilir. Bunu ilerleyen evrelerde atrofi gelismesine bagli
ilerleyici incelme izlemektedir.” RPK yogunlugundaki azalma,
RSLT’nin incelmesi ile iliskilendirilebilir. RSLT inceldiginde,
gerekli metabolik aktivite azalir ve bu durum hastalik ilerledikge
ve RSLT inceldikce LHON'de izlenen RPK dansitesinin giderek
azalmasini agiklayabilir.

Hastalarimizda izlemler sirasinda RPK dansitesi azalmaya
devam etse de gorme keskinligi stabildi. Bu durum makiiler
mikrovaskiiler degisiklikler ile agiklanabilir. LHON hastalarinda
sadece optik disk degil makiiler mikrovaskiiler yapilar da
tutulmaktadir. Borrelli ve ark.® gérme kayb1 siddetinin, makiiler
ylizeyel kapiller pleksusun yogunlugu ile iligkili oldugunu
bildirmistir. Bu olgu sunumlarinin kisicliliklarindan biri makiiler
mikrovaskiiler degisikliklerin degerlendirilmemis olmasidir.

Sonug olarak LHON hastalari ve asemptomatik tagiyicilarda
meydana gelen degisikliklerin degerlendirilmesinde OKTA
goriintiilemenin dnemli bir yontem oldugu diisiintilmektedir.
Gelecekte, hastalarin tedavi verilirken takip edilmesi, LHON'nin
patogenezi ve prognozu hakkinda bilgi edinmemize yardimc
olacaktir.
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