Bir bakista ADOA

ADOA, yaklasik 30.000 kisiden 1'ini etkileyen nadir bir
kalitsal optik sinir hastaligi olan Otozomal Dominant Optik
Atrofi anlamina gelmektedir.

Belirtiler bireyler arasinda, hatta aile bireyleri arasinda bile
degisiklik gosterir. Bazilari sadece hafif gorme bozuklugu
yasarken, digerleri neredeyse kor olabilir. Hastalarin %10
ila %20'sinde g6z disi semptomlari da iceren ADOA-plus
bulunmaktadir.

Ozellikler

ADOA yavas ilerleyen, iki tarafli bir gérme kaybidir. Yaygin
semptomlar arasinda gérme keskinliginde azalma, bulanik
gorme, kontrast duyarliliginda azalma ve renkli gérme
anomalileri yer alir.

ADOA-plus’ta optik sinir dejenerasyonuna isitme kaybi,
denge sorunlari, kas gugsuzlugu, koordinasyon bozuklugu
veya duyu azalmasi eslik edebilir. ADOA-plus’taki gorsel
gerileme klasik ADOA’dan daha hizli ilerleyebilir.

Teshis

Optik atrofi (OA) genellikle ilk olarak bir oftalmolojik
muayene sirasinda tespit edilir. Genetik testler ADOA
tanisini dogrulayabilir ve diger durumlarin elenmesine
yardimci olabilir. Ancak, her zaman genetik bir sebep tespit
edilememektedir.

ADOA icin ayirici tanilar arasinda glokom, Leber'in kalitsal
optik néropatisi, optik norit ve diger optik néropatiler
(6rnegin, B12 vitamini eksikligi, alkol veya tattn gibi
toksinler, iskemi veya travma) yer alir.

Gorme kaybi genellikle erken ¢ocukluk déneminde baslar,
ancak ergenlik veya erken yetiskinlik déneminde de ortaya
cikabilir. Hastalgin ortaya ciktigi yas ortalamasi 10'dur.
Farkindahgin sinirli olmasi ve degisken klinik beirtiler
nedeniyle, tani bazen yetiskinlige kadar gecikir.

ADOA ile iligkili gorsel sikayetler konusunda farkindaligin
artirilmasi geg tanilari azaltabilir. ADOA'ya daha fazla
odaklanilmasi sarttir.

Neden

ADOA, otozomal dominant kalitim gésteren mitokondriyal
bir hastaliktir. ADOA ile en yaygini OPA1 (%40-70) olmak
Uzere cesitli genler iliskilidir.

OPAT1, cesitli mitokondriyal islevler icin gerekli bir proteini
kodlamaktadir. Bu protein membran stabilitesini destekler
ve mitokondriyal flzyonu dizenler, boylece ytksek talep
altinda enerji Gretimini artirmaktadir.

Patojenik OPA1 varyantlari, fonksiyonel protein seviyelerinin
azalmasina neden olarak enerji ihtiyaglarina mitokondriyal
yaniti bozar ve doku hasarina yol agmaktadir.

Yiksek enerji gereksinimi olan retinal ganglion huicreleri
ilk etkilenenler arasindadir. Papillomakuler demet (optik
sinirin temporal kismi) 6zellikle savunmasizdir ve g6z

muayenelerindeki karakteristik bulgulari agiklamaktadir.

Cure ADOA Vakfi Hakkinda

Cure ADOA Vakfi, Kasim 2018'den bu yana dort
temel alana odaklanarak ADOA(+) olan bireyleri
desteklemektedir: bilimsel arastirma, savunuculuk,
farkindalik yaratma ve akran destegi. Nihai hedef
ADOA(+) hastaligini 6nlemek ve tedavi etmektir.

Web sitesi: https://www.adoa.eu/tr/
E-posta: info@adoa.eu
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Ornek (0,3 gérme keskinligine sahip 8 yasinda cocuk) (Resimler hastanin onayi ile yayinlanmistir)
0 Fundus: Optik disklerde iki tarafli temporal solukluk.

e Gorme alani: Goreceli merkezi skotomlarla birlikte yaygin duyarlilik kaybi.

G OCT RSLT: Retina sinir lifi tabakasinda bilateral gegici incelme.

Q OCT GCL: Ganglion hucre tabakasinin merkezi incelmesi.

Oftalmolojik bulgular
ADOA'daki tipik bulgular sunlardir: * VEP'ler (Gorsel Uyarilmis Potansiyeller): Baslangigta kiguk

tepkiler, daha sonra gecikme veya yokluk.
* Fundus muayenesi: Soluk optik diskler (6zellikle temporal

olarak) » Gorme alani testi: Merkezi skotomlar mevcut olabilir.

+ OCT (Optik Koherens Tomografi): Ganglion hiicre ve retina  * Renkli gérme: Erken tritan defektleri (mavi-sari), ardindan
sinir lifi tabakalarinda incelme. kirmizi-yesil defisitleri.






Genetik Testler

Kalitim otozomal dominanttir ve varyantin gecme sansi
%50'dir. Bazi vakalar de novo mutasyonlara baghdir.
Otozomal resesif optik atrofi nadirdir.

Test secenekleri sunlari igerir:
* Bilinen bir aile varyanti varsa hedefe yonelik test.

* Optik atrofi icin bir gen paneli.

* Bilinen patojenik varyantlara sahip ailelerde
presemptomatik test, prenatal tani ve preimplantasyon
genetik test (PGT).

Ayni aile icinde bile semptomlarda ve siddette ylksek
degiskenlik bulunmaktadir (degisken ekspresyon). Bazi
tastyicilar asemptomatik kalmaktadir (eksik penetrans).

Genetik danismanlik, bireylerin ve ailelerin bilincli kararlar
almasina yardimci olmaktadir.

Hastalik Ilerlemesi

DOA tipik olarak yavas ilerler. Dogal tarih ¢alismalari yilda
ortalama 0,05 Snellen (0,03 LogMAR) gérme azalmasi
oldugunu gostermektedir, ancak bu oranlar akrabalar
arasinda bile buyuk farklliklar goéstermektedir.

Bazi bireyler asemptomatik kalmaktadir. Bazi OPA1
mutasyonlari, 6zellikle de 8-24. ekzonlardakiler (GTPase/
dynamin alani), daha kétl gorsel prognoz ve daha yuksek
ADOA-plus gelisme riski ile baglantihdir.

Tek basina genotipe dayali prognoz, genis klinik degiskenlik,
mutasyon cesitliligi ve sinirli genotip-fenotip korelasyonu
nedeniyle zordur.

Tedavi, takip ve danismanhk

Su anda ADOA(-plus) icin bir tedavi bulunmamaktadir.
Onerilen bakim, gérme keskinliginin, alanlarin ve renkli
g6rmenin duzenli olarak izlenmesini icerir.

Az goren bireylere yonelik destek hizmetleri, gunlik
yasamda islevselligin artirilmasina yardimci olabilir.

Hasta Tavsiyesi

Hastalar bilgi ve akran destegi icin Cure ADOA Foundation’a
yonlendirin. Web sitesi brosuirler, podcast’ler ve arastirma
guncellemeleri sunmaktadir.

Hastalari sunlari g6z 6niinde bulundurmaya tesvik edin:

* Saglikli yasam tarzi secimleri: Dengeli beslenme, sigaradan
kacinma, alkol ve bagimhhk yapici maddelerden uzak
durma.

* Yorgunluk yonetimi: Bilissel yuk, depresyon, isik hassasiyeti
ve gorsel zorlanma nedeniyle ADOA(+)'da yaygindir.
Mesleki terapistler enerji tasarrufu tekniklerini 6gretebilir.

« Isik filtreleyici lensler: Bazi hastalar icin rahatlama
saglayabilir.

Mitokondriyal Toksisiteye

Sahip Ilaglar

ADOA gibi mitokondriyal hastaliklarda bazi
ilaglardan kaginilmahdir. Uluslararasi bir uzman
paneli, Journal of Inherited Metabolic Disease’de
(Temmuz 2020) gavenli olan ve guvenli

olmama ihtimali bulunan ilaglarin bir listesini
yayinlamistir.

flac glivenlik listesine su adresten ulasabilirsiniz.

https://adoa.eu/wp-content/uploads/2025/05
List-of-Medications-Turkish.pdf

Genetik Danigsmanhk

Klinik genetik uzmanlari, kahtim hakkinda
rehberlik saglayabilir ve aile bilgilendirme
mektuplari duzenleyebilir. Aile Gyeleri genetik
danismanlik icin yonlendirilebilir. Genetik
test yaptirmak kisisel bir karardir. Genetik
danismanlar, bu karar sirecinde hastalara
destek olmaktadir.

Gebelik planlayan ciftler icin gebelik oncesi
danismanlik énerilir. Gebelik sirasinda treme
seceneklerinin degerlendirilmesi konusunda
klinik genetik uzmanlari veya sosyal hizmet
uzmanlari yardimci olabilir.

Bilimsel Gelismeler

Bircok Universite ve ilag sirketi ADOA(+) igin
potansiyel tedavileri arastirmaktadir, ancak cogu
henlz erken asamadadir.

Arastirma asamasindaki tedaviler arasinda
CRISPR/Cas9 ve RNA tabanli gen tedavileri
bulunmaktadir.
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