
ÖZET
Her iki gözünde 3 ay ara ile geliþen görme

azlýðý yakýnmasýyla baþvuran 30 yaþýndaki
erkek olguda 11778 nolu mitokondrial DNA
mutasyonu saptanarak Leber'in herediter optik
nöropatisi tanýsý kondu. Olgunun manyetik
rezonans görüntülemesinde (MRG) optik
kiazmanýn her iki tarafýnda hiperintens sinyal
deðiþiklikleri, görme alaný muayenesinde alt
yarý alan defektleri mevcuttu. Bu olgu MRG'de
kiazma tutulumu olan ilk Leber'in herediter
optik nöropatisi olgusu olmasý nedeniyle
sunuldu. (Ret-Vit 2002, Özel Sayý: 1-6)

ANAHTAR KELÝMELER : Leber'in
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görüntüleme, kiazmal sinyal artýþý 

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 nöropatisi (LHON),
genç erkeklerde akut veya subakut baþlangýçlý
merkezi görme kaybý ile karakterize kalýtsal bir
hastalýktýr. Bu hastalýkta ilk kez Erickson1

mitokondrial DNA mutasyonunu ortaya
koymuþ ve 1988'de en sýk mutasyon
tanýmlanmýþtýr2. Görme kaybý genellikle iki
taraflý olup olgularýn % 20'sinde tutulum eþ
zamanlýdýr3. Görme kaybýnýn baþlamasýyla
optik diskte hiperemi,  ödem, peripapiller
mikroanjiopati izlenir.  Diskin vaskülitik
görünümüne karþýn flöresein anjiografide
sýzýntý olmamasý tipiktir4-5.

Hastalýðýn karakteristik bulgularýna karþýn,
manyetik rezonans görüntüleme (MRG) ile
demyelinizan hastalýk ayýrýmýnýn yapýlmasý ve
optik sinir anormalliklerinin saptanmasý
önemlidir.

Bu makalede, MRG'de iki taraflý kiazma
tutulumu olan bir Leber'in herediter optik
nöropatisi olgusu  sunulmuþtur.

OLGU 
30 yaþýnda erkek olgu, Mayýs 2000'de sað

gözünde görme kaybý nedeniyle baþvurmuþ,

yapýlan fundus muayenesinde sað papillada
hiperemi ve ödem saptanmýþtýr. MRG
incelemesi normal olarak saptanan olguya
optik nevrit tanýsý konularak pulse steroid
tedavisi baþlanmýþtýr. Tedavi süresinde ve
sonrasýnda görmesinde artma olmamýþ, olgu 3
ay sonra (Aðustos 2000) sol gözde benzer
yakýnmayla tekrar baþvurmuþtur. Tekrarlanan
MRG incelemesinde kiazmanýn sað yarýsýnda
hiperintens sinyal deðiþikliði saptanmýþ (Resim
1), optik sinirde ve beyin kesitlerinde patoloji
izlenmemiþtir (Resim 2). Ultrasonografi ve
flöresein anjiografisi de normal olarak
deðerlendirilen olgu tekrar optik nevrit tanýsýyla
kliniðimize gönderilmiþtir.    

Olgunun Þubat 2001'de kliniðimizde
yapýlan nörooftalmolojik muayenesinde,
görme keskinliði sað gözde 1 mps, solda 1.5
mps olup , renkli görme her iki gözde de yoktu.
Pupilla tepkileri normal, afferent pupil defekti
saptanmadý. Göz hareketleri ve ön segment
muayenesi normal olan olgunun fundus
muayenesinde her iki optik diskte temporal
solukluk mevcuttu (Resim 3a,b). Flöresein
anjiografide optik disklerden sýzýntý
saptanmadý (Resim 4a,b). Görme alaný
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Resim 1 : Ventrikül seviyesinden geçen koronal T2
aðýrlýklý kesitte kiazmanýn sað yarýsýnda hiperintens
sinyal deðiþikliði, kiazmanýn büyüklüðü normal
(Aðustos 2000)

Resim 2 : Koronal T2 aðýrlýklý orbita kesitlerinde normal
optik sinir görünümü (Aðustos 2000)



muayenesinde iki taraflý alt yarý alan defektleri
belirlendi (Resim 5). Patern VEP'te anormal
dalga paterni, flaþ VEP'te ise her iki gözde
amplitüdlerde azalma, latanslarda uzama
saptandý. Karotis arterlerin Doppler
Ultrasonografi'si normaldi. MRG'de optik
kiazmanýn her iki tarafýnda hiperintens sinyal
deðiþikliði izlendi (Resim 6a,b). Orbita
kesitlerinde optik sinirlerde anormallik
saptanmadý (Resim 7). Beyin kesitleri de
normaldi. 

Tiroid bezinde sað lobda hiperekojenik
nodül dýþýnda baþka sistemik patoloji tesbit

edilmedi. Tam kan sayýmý, serum elektrolitleri,
serum protein elektroforezi, eritrosit
sedimantasyon hýzý ve tiroid hormon
düzeylerini içeren laboratuar tetkikleri normal
sýnýrlardaydý. ANA, antiDS - DNA, otoantikorlar
ve immün kompleksler negatif idi. BOS
incelemesi normal olup oligoklonal bant
saptanmadý.

Olgunun klinik ve MRG bulgularý kiazmal
optik nörit ile uyumlu bulundu ve sistemik
kortikosteroid tedavisi baþlandý. Fakat görme
düzeylerinde artýþ saptanmadý.  Olgu son
olarak Leber'in herediter optik nöropatisi
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Resim 3 : Sað (a) ve sol (b) gözde optik diskte temporal solukluk

Resim 4 : Sað (a) ve sol (b) gözün flöresein anjiografisi



yönünden araþtýrýldý ve 11778 mutasyonu
tesbit edildi.

TARTIÞMA
Leber'in herediter optik nöropatisi, ani ve

aðýr görme kaybý, santral skotom ve tipik optik
disk görünümü ile karakterize herediter bir
optik nöropatidir. Olgularda yapýlan MRG
incelemelerinde hastalýðýn akut safhasý

sýrasýnda ve sonrasýnda optik sinirde anormal
sinyal artýþlarý bildirilmiþtir. 1989'da ilk kez
LHON'de MRG ile optik sinirde yüksek sinyal
artýþý saptanmasýnýn tipik olduðu bildirilmiþse
de bugün bu bulgunun Wallerian dejenere-
sansýn nonspesifik gecikmiþ bulgusu olduðu
düþünülmektedir6. LHON'de kronik safhada
optik sinirlerdeki gliozis, anormal sinyalin
kaynaðý olarak düþünülmektedir. 
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Resim 5 : Her iki görme alanýnda alt yarý alan defektleri

Resim 6 : Aksiyel (a) ve koronal (b) T2 aðýrlýklý görüntülerde kiazmanýn her iki tarafýnda sinyal artýþý (Mart 2001).
Kiazmada önceki MRG'ye göre hafif küçülme dikkat çekiyor



Kermode ve ark6, LHON olan 13 erkek
olgunun 8'inde, hastalýðýn baþlangýcýndan 3
ay-16 yýl sonra MRG ile optik sinirleri
incelemiþler, 7 olguda  hastalýðýn kronik
safhasýnda, optik sinirin orta-arka kesiminde,
tek veya iki taraflý optik sinirde sinyal artýþý
bildirmiþlerdir. Hastalýðýn akut safhasýnda (3
ay)  olan bir olgularýnda ise  daha ön tarafta
optik sinir tutulumu saptamýþlar ve bunun
hastalýðýn akut safhasýndaki optik sinir
ödemine baðlý olduðunu düþünmüþlerdir.
Ancak daha sonra hastalýðýn baþlangýcýndan 3
ay sonrasý erken atrofik safha olarak
deðerlendirilmiþtir. Bu çalýþmada T2 aðýrlýklý
görüntüler elde edilmemiþtir. 

Dotti ve ark7 hastalýðýn farklý evrelerindeki
15 olguda T1 aðýrlýklý görüntülerde MRG
bulgularýný incelemiþler, 15 olgunun 4'ünde (1'i
akut, 2'si presemptomatik ve 1'i kronik
safhada) sinyal artýþý saptamýþlardýr. 

Her iki çalýþmada da gadolinium ile birlikte
yað baskýlama tekniði kullanýlmamýþ ve optik
sinirdeki sinyal artýþý belirtilmemiþtir. Mashima
ve ark8 LHON'li 5 olguyu akut ve kronik
safhada MRG ile incelemiþler, T2 aðýrlýklý
görüntülerde akut safhada bulgu saptamaz-

ken, kronik safhada  apekse yakýn kýsýmlarda
sinyal artýþý gözlemiþlerdir. Dört olguya ayrýca
gadolinium vererek T1 aðýrlýklý yað
baskýlanmýþ görüntüleri incelemiþler ancak
sinyal artýþý saptamamýþlardýr. Vahiades ve
Newman9, 18 yaþýndaki LHON'li olguda T1
aðýrlýklý orbital yað baskýlamalý kesitlerde her
iki  optik sinirde hastalýðýn baþlamasýndan 4 ve
6 hafta sonra sinyal artýþýný göstermiþlerdir.

Optik nöropatili olgularýn % 54'ü, radyas-
yon optik nöropatili olgularýn % 100'ünde
gadolinium verilmesini takiben çekilen
MRG'lerde optik sinirde sinyal artýþý
gösterilmiþtir10. Bu olgularda kan-beyin
bariyerinin bozulmasý bu bulgudan sorumlu
tutulmuþtur. 

LHON'de, post-mortem çalýþmalarda,optik
sinirin santral kýsmýnýn demyelinizasyonu ile
pregenikülat yollarda aðýr aksonal
dejeneresans gösterilmiþtir11,12. Olgumuzda
sað gözün tutulumundan 3 ay sonra yapýlan
MRG'de tutulan gözle ayný  tarafta kiazmal
sinyal artýþý saptanmýþtýr. Sol göz
tutulumundan 6 ay sonra yapýlan MRG'de ise
kiazmada iki taraflý sinyal artýþý izlenmiþtir. Bu
bulgunun, hastalýðýn akut safhasý ile deðil,
atrofik olan optik sinirle iliþkili olabileceði
düþünülmüþtür. Yerleþimin kiazma olmasý,
optik sinirin en distal kýsmýnýn gliozisi ile
iliþkilendirilmiþtir. Bu olgu, bugüne kadar
bildirilen çalýþmalar içerisinde LHON'in atrofik
safhasýnda kiazma tutulumu olan ilk olgudur. 
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Resim 7 : Aksiyel T2 aðýrlýklý orbita kesitinde normal
optik sinir görünümü (Mart 2001)
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