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ATROFiK SAFHADAKI LEBER'IN HEREDITER
OPTIK NOROPATISI OLGUSUNDA KjAZMAQA
HIPERINTENS SINYAL DEGIiQIKLIGI

Figen BATIOGLU!, Huban ATILLAI, Prof.Dr. Teksin ERYILMAZ2

OZET

Her iki gbziinde 3 ay ara ile gelisen gérme
azlhigi yakinmasiyla bagvuran 30 yasindaki
erkek olguda 11778 nolu mitokondrial DNA
mutasyonu saptanarak Leber'in herediter optik
noéropatisi tanisi kondu. Olgunun manyetik
rezonans gorintilemesinde (MRG) optik
kiazmanin her iki tarafinda hiperintens sinyal
degisiklikleri, gérme alani muayenesinde alt
yari alan defektleri mevcuttu. Bu olgu MRG'de
kiazma tutulumu olan ilk Leber'in herediter
optik néropatisi olgusu olmasi nedeniyle
sunuldu. (Ret-Vit 2002, Ozel Say:: 1-6)

ANAHTAR KELIMELER Leber'in
herediter optik néropatisi, magnetik rezonans
goriintiileme, kiazmal sinyal artigi

ABSTRACT

A 30 year-old man with bilateral severe
visual loss was diagnosed as Leber's
hereditary optic neuropathy which was
confirmed by the presence of a mutation at
11778 position. Magnetic resonance imaging
revealed hyperintense signal changes on both
sides of the optic chiasm and inferior altitudinal
hemianopic defect was detected on visual field
testing. To our knowledge, this is the first
reported case of optic chiasmal involvement
on magnetic resonance imaging in the atrophic
phase of Leber's hereditary optic neuropathy.

KEY WORDS : Leber's hereditary optic
neuropathy, Chiasmal high signal, Magnetic
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Leber'in herediter optik néropatisi (LHON),
geng erkeklerde akut veya subakut baslangicl
merkezi goérme kaybi ile karakterize kalitsal bir
hastaliktir. Bu hastalikta ilk kez Erickson?
mitokondrial DNA mutasyonunu ortaya
koymus ve 1988'de en sik mutasyon
tanimlanmigtir2. Gorme kaybi genellikle iki
tarafli olup olgularin % 20'sinde tutulum es
zamanhdir3. Gérme kaybinin baglamasiyla
optik diskte hiperemi, &dem, peripapiller
mikroanjiopati izlenir. Diskin vaskulitik
gérinumune karsin fléresein anjiografide
sizinti olmamasi tipiktir4-5.

Hastaligin karakteristik bulgularina karsin,
manyetik rezonans goéruntileme (MRG) ile
demyelinizan hastalik ayiriminin yapiimasi ve
optik sinir anormalliklerinin saptanmasi
onemlidir.

Bu makalede, MRG'de iki tarafli kiazma
tutulumu olan bir Leber'in herediter optik
noropatisi olgusu sunulmustur.

OLGU
30 yasinda erkek olgu, Mayis 2000'de sag
gbzinde goérme kaybi nedeniyle bagvurmus,

: Ventrikll seviyesinden gegen koronal T2
agirlikli kesitte kiazmanin sag yarisinda hiperintens
sinyal degisikligi, kiazmanin bulyUkligd normal
(Agustos 2000)

Resim 1

yapilan fundus muayenesinde sag papillada
hiperemi ve &6dem saptanmistir MRG
incelemesi normal olarak saptanan olguya
optik nevrit tanisi konularak pulse steroid
tedavisi baglanmistir. Tedavi suresinde ve
sonrasinda gérmesinde artma olmamis, olgu 3
ay sonra (Agustos 2000) sol gdézde benzer
yakinmayla tekrar basvurmustur. Tekrarlanan
MRG incelemesinde kiazmanin sag yarisinda
hiperintens sinyal degisikligi saptanmis (Resim
1), optik sinirde ve beyin kesitlerinde patoloji
izlenmemistir (Resim 2). Ultrasonografi ve
floresein anjiografisi de normal olarak
degerlendirilen olgu tekrar optik nevrit tanisiyla
klinigimize gonderilmistir.

Olgunun Subat 2001'de Kklinigimizde
yapilan nérooftalmolojik muayenesinde,
gbérme keskinligi sag gdézde 1 mps, solda 1.5
mps olup , renkli gérme her iki gdzde de yoktu.
Pupilla tepkileri normal, afferent pupil defekti
saptanmadi. G6z hareketleri ve 6n segment
muayenesi normal olan olgunun fundus
muayenesinde her iki optik diskte temporal
solukluk mevcuttu (Resim 3a,b). Floresein
anjiografide  optik  disklerden  sizinti
saptanmadi (Resim 4a,b). Gérme alani

Resim 2 : Koronal T2 agirlikli orbita kesitlerinde normal
optik sinir gérinimui (Adustos 2000)
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Resim 3 : Sag (a) ve sol (b) gbozde optik diskte temporal solukluk

muayenesinde iki tarafli alt yari alan defektleri
belirlendi (Resim 5). Patern VEP'te anormal
dalga paterni, flags VEP'te ise her iki gbozde
amplitidlerde azalma, latanslarda uzama
saptandi. Karotis  arterlerin Doppler
Ultrasonografi'si normaldi. MRG'de optik
kiazmanin her iki tarafinda hiperintens sinyal
degisikligi izlendi (Resim 6a,b). Orbita
kesitlerinde optik sinirlerde anormallik
saptanmadi (Resim 7). Beyin kesitleri de
normaldi.

Tiroid bezinde sag lobda hiperekojenik
nodul disinda baska sistemik patoloji tesbit

edilmedi. Tam kan sayimi, serum elektrolitleri,
serum protein elektroforezi, eritrosit
sedimantasyon hizi ve tiroid hormon
dizeylerini iceren laboratuar tetkikleri normal
sinirlardaydi. ANA, antiDS - DNA, otoantikorlar
ve immin kompleksler negatif idi. BOS
incelemesi normal olup oligoklonal bant
saptanmadi.

Olgunun klinik ve MRG bulgulari kiazmal
optik noérit ile uyumlu bulundu ve sistemik
kortikosteroid tedavisi baslandi. Fakat gorme
dizeylerinde artis saptanmadi. Olgu son
olarak Leber'in herediter optik ndropatisi

Resim 4 : Sag (a) ve sol (b) gézin fléresein anjiografisi
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Resim 5 : Her iki gdrme alaninda alt yari alan defektleri

yonunden arasgtirildi ve 11778 mutasyonu
tesbit edildi.

TARTISMA

Leber'in herediter optik néropatisi, ani ve
agir gérme kaybi, santral skotom ve tipik optik
disk gorinimuU ile karakterize herediter bir
optik noropatidir. Olgularda yapilan MRG
incelemelerinde hastaligin akut safhasi

sirasinda ve sonrasinda optik sinirde anormal
sinyal artiglar bildirilmistir. 1989'da ilk kez
LHON'de MRG ile optik sinirde ylksek sinyal
artisi saptanmasinin tipik oldugu bildiriimisse
de bugin bu bulgunun Wallerian dejenere-
sansin nonspesifik gecikmis bulgusu oldugu
disUnulmektedire. LHON'de kronik safhada
optik sinirlerdeki gliozis, anormal sinyalin
kaynagi olarak dusinulmektedir.

Resim 6 : Aksiyel (a) ve koronal (b) T2 agirlikh goérintilerde kiazmanin her iki tarafinda sinyal artisi (Mart 2001).
Kiazmada 6nceki MRG'ye gore hafif kiiclilme dikkat ¢cekiyor
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Resim 7 : Aksiyel T2 agirlikli orbita kesitinde normal
optik sinir gérindmi (Mart 2001)

Kermode ve ark6, LHON olan 13 erkek
olgunun 8'inde, hastaligin baslangicindan 3
ay-16 yil sonra MRG ile optik sinirleri
incelemigler, 7 olguda hastaligin kronik
safhasinda, optik sinirin orta-arka kesiminde,
tek veya iki tarafli optik sinirde sinyal artisi
bildirmislerdir. Hastaligin akut safhasinda (3
ay) olan bir olgularinda ise daha 6n tarafta
optik sinir tutulumu saptamiglar ve bunun
hastaligin akut safhasindaki optik sinir
6demine bagh oldugunu dustnmuslerdir.
Ancak daha sonra hastaligin baslangicindan 3
ay sonrasi erken atrofik safha olarak
deg@erlendirilmigtir. Bu ¢alismada T2 agirhkh
goruntiler elde edilmemigtir.

Dotti ve ark? hastahgin farkl evrelerindeki
15 olguda T1 agirlikh goérintilerde MRG
bulgularini incelemigler, 15 olgunun 4'Unde (1'i
akut, 2'si presemptomatik ve 1'i kronik
safhada) sinyal artigi saptamiglardir.

Her iki calismada da gadolinium ile birlikte
yag baskilama teknidi kullaniimamis ve optik
sinirdeki sinyal artisi belirtiimemistir. Mashima
ve ark8 LHON'li 5 olguyu akut ve kronik
safhada MRG ile incelemisler, T2 agirlikli
goruntilerde akut safhada bulgu saptamaz-

ken, kronik safhada apekse yakin kisimlarda
sinyal artis1 gozlemislerdir. Dort olguya ayrica
gadolinium  vererek T1 agirhkli  yag
baskilanmig gorUntileri incelemisler ancak
sinyal artisi saptamamislardir. Vahiades ve
Newman9, 18 yasindaki LHON'li olguda T1
agirhikh orbital yag baskilamali kesitlerde her
iki optik sinirde hastaligin bagslamasindan 4 ve
6 hafta sonra sinyal artisini géstermislerdir.

Optik néropatili olgularin % 54'G, radyas-
yon optik noéropatili olgularin % 100'Unde
gadolinium  verilmesini takiben c¢ekilen
MRG'lerde optik sinirde sinyal artisi
gosterilmistiri0. Bu olgularda kan-beyin
bariyerinin bozulmasi bu bulgudan sorumlu
tutulmustur.

LHON'de, post-mortem calismalarda,optik
sinirin santral kisminin demyelinizasyonu ile
pregenikllat yollarda agir aksonal
dejeneresans gosterilmistir'1.12. Olgumuzda
sag goézin tutulumundan 3 ay sonra yapilan
MRG'de tutulan gobzle ayni tarafta kiazmal
sinyal artisi  saptanmistir.  Sol g6z
tutulumundan 6 ay sonra yapilan MRG'de ise
kiazmada iki tarafli sinyal artisi izlenmistir. Bu
bulgunun, hastaligin akut safhasi ile degil,
atrofik olan optik sinirle iligkili olabilecegi
disUndlmastdr. Yerlesimin kiazma olmasi,
optik sinirin en distal kisminin gliozisi ile
iliskilendirilmistir. Bu olgu, buglne kadar
bildirilen calismalar icerisinde LHON'in atrofik
safhasinda kiazma tutulumu olan ilk olgudur.
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