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Slovenski raziskovalci odkrili gen, ki vodi v slepoto

Dragica BoSnjak : 21-26 minutes : 30. 7. 2025

Od ¢lovekovih priblizno 20.000 genov so jih genetiki z boleznimi do zdaj povezali okoli
5000. Vsako novo »obetavno« odkritie odmeva tudi v SirSi javnosti. Ob tem pa si je tezko
predstavljati, kako dolge in zapletene so poti, ko si genetiki, klini€ni zdravniki in drugi
strokovnjaki skupaj prizadevajo podrobneje razvozlati, kako je — ali pa ni — nov gen s
Stevilnimi moznimi mutacijami povezan s katero boleznijo.

Odkrita vzro¢na povezava vedno vzbudi upanje, da bo morda to pomagalo razviti nove
moznosti zdraviljenja, prepreCevati nastanek, razvoj in v nekaterih primerih
medgeneracijsko prenasanje razliCnih genetskih bolezni. Tak primer dolgotrajnega
interdisciplinarnega »iskanja igle v kopici sena« je zgodba o nedavnem slovenskem
odkritju povezave sprememb v genu PHB1 z atrofijo opti€nega Zivca. V tem genu lahko
pride do mutacij, ki povzro€ajo okvaro vidnega zivca oziroma opti€¢no atrofijo, ta pa vodi v
postopno pesanje vida, v nekaterih primerih pa privede tudi do slepote.

Kot pojasnjuje prof. dr. Marko Hawlina, vodja ambulante za nevrooftalmologijo in distrofije
mreznice na OcCesni kliniki UKC Ljubljana, zaCetek te »zgodbe o uspehu« sega v leto
2006. Takrat so na omenjeni Kliniki, kjer danes obravnavajo priblizno sto bolnikov z
razliCnimi genetskimi optiCnimi nevropatijami, zaceli sistemati¢no spremljati tri generacije
ene druzine, v kateri so imeli nekateri Clani napredujoCe slabSanje vida, kar se je
prenasalo po dominantnem vzorcu dedovanja. A Sele po skoraj dvajsetih letih je z veliko
vztrajnosti in s tesnim sodelovanjem na eni strani zdravnikov z omenjene klinike in na
drugi kolegov genetikov na Kilini€énem inétitutu za genomsko medicino UKC Ljubljana
skupno prizadevanje privedlo do pomembnega odkritja; pri vecgeneracijski druzini z
dedno opti€no nevropatijo jim je po dolgotrajnem raziskovanju uspelo pojasniti, kako je
mutacija v dolotenem genu (PHB1) vplivala na (moteno) delovanje mitohondrijev v
vidnem Zivcu, kar je vodilo v postopno slabSanje vida.


https://www.delo.si/novice/znanoteh/gen-slepota-izguba-vida-slovenski-raziskovalci

Z leve: AleS Maver, Martina Jarc Vidmar, Borut Peterlin in Marko Hawlina FOTO:
Blaz Samec

Tezave z vidom pri materi in héerki

Zaradi tezav z vidom je pred skoraj dvajsetimi leti na pregled priSla 30-letha mama z
osemletno héerko. Pri materi so ze v zaCetku odkrili precej slab vid, pri héerki pa Se
relativno dobrega. Imela je 80 odstotkov normalnega vida. Vendar so bili tudi pri njej ze
vidni prvi znaki opti¢ne atrofije in bolezen je sicer pocasi, a vztrajno napredovala. Ko so
mamo podrobneje povprasali o druzinski anamnezi, so ugotovili, da imata tudi njen brat in
stric podobne tezave z vidom, prav tako nekateri njuni otroci.

Na kliniki so oblikovali shemo sorodstvenih povezav druZine in jih zaceli sistematicno
spremljati. Po pregledu rodovnika je bilo jasno, da gre za dominantni vzorec dedovanja,
kar pomeni, da je pri vsaki novi nose€nosti 50-odstotna moznost za napredujoco izgubo
vida, ki se za€ne Ze v otroStvu in po€asi vodi v izgubo centralnega vida. S to druzino se Ze
od zacCetka najveC ukvarja oftalmologinja, doc. dr. Martina Jarc Vidmar, ki Ze vrsto let
dela v ambulanti za nevrooftalmologijo in retinalne distrofije. Doktorirala je na temo ene od
distrofij mreZnice in bila prva mlada raziskovalka pri prof. Marku Hawlini.

Kot pojasnjuje, so za vse optiCne nevropatije znacilne predvsem tri vrste tezav. Poleg
postopnega zmanjSevanja vidne ostrine imajo pacienti prizadet tudi barvni vid in »izpad« v
centralnem delu vidnega polja. V tem delu je slika zabrisana, v centru pa je le siva lisa, kar
daje obcutek, da na sliki nekaj manjka.



Zgodnji stadij bolezni: blaga bledica obeh vidnih Zivcev (puscici)
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Posnetek oCesnega ozadja v zgodnji fazi optiCne nevropatije. Puscici kazeta blago bledico
obeh vidnih Zivcey, ki sta Se normalnega videza, preiskava OCT, to je opticna koherentna
tomografija, pa Ze kaze na zaCetno stanjSanje sloja ganglijskih celic mreznice (rde€a
polja). FOTO: Ocesna klinika UKC Ljubljana

»Tako stanje smo ugotovili pri materi in hcerki, pri obeh pa na ofesnem ozadju tudi
bledico vidnih Zivcev, kar je kazalo na postopno atrofijo Ziv€énih vlaken vidnih Zivcev. To
danes lahko pregledujemo s sodobno opti¢no koherentno tomografijo (OCT), ki natanéno
prikaZe postopno propadanje ganglijskih celic v makuli in propadanje zivénih vlaken na
papili vidnega zivca. Pri mami in héerki so bile opravljene Se elektrofizioloSke in druge
preiskave — slikovni elektroretinogram (PERG) in vidni evocirani potenciali (VEP) za prikaz
delovanja ganglijskih celic, vidnega Zivca in prevajanja po vidni poti, ki so pokazale
znacilnosti optiCne nevropatije.«

»Deset let kasneje je priSel v nevrooftalmolosko ambulanto 8e pacientkin brat, ki je imel
prav tako tezave z vidom, vendar so ga prej obravnavali v drugi, splosni o€esni ambulanti.
V nevrooftalmolodki ambulanti smo rodovnik omenjene druzine lahko dopolnili Se z enim
¢lanom,« pojasnjuje Martina Jarc Vidmar. Ob tem pa poudarja, kako pomembno je
pravocasno in redno spremljanje takih pacientov na enem mestu v terciarnem centru, kjer
se lahko poglobljeno ukvarjajo z zahtevnejSimi boleznimi.

Drustvo Svetloba informira, osvesca, motivira

V Sloveniji so Stevilni bolniki z distrofiami mreznice in dednimi opti€nimi nevropatijami
v€lanjeni v drustvo Svetloba. »Bolniki si Zelijo informacij, ki jih posredujemo zdravniki v
obliki predavanj in pogovorov po spletu. Zelo Zivahna pa je tudi socialna komunikacija,
bodisi z izleti ali sre€anji po spletu. Na njihovi spletni strani https://www.drustvosvetloba.si/
so dostopne vse informacije. Nekateri od ¢lanov so kljub svoji slepoti zmozni velikih del.


https://www.drustvosvetloba.si/

Pred kratkim se je druStvu kot ¢astna Clanica pridruZzila tudi veleposlanica Velike Britanije
Victoria Harrison, ki predstavlja izjemen, spodbuden primer, da je kljub slepoti mozno
opravljati tudi najzahtevnejSe naloge,« poudarja prof. Marko Hawlina.

»Vecina bolnikov je v tem kontekstu izpeljala tudi rehabilitacijski program novega
Nacionalnega centra za celovito rehabilitacijo slepih in slabovidnih na oc€esni kliniki.
Postavitev tega modernega centra, ki zdruZuje vse komponente rehabilitacije, je
predvsem zasluga prof. NataSe Vidovi¢ ValentinCi¢ ob podpori predstojnice klinike, prof.
Mojce Globocnik Petrovi€, in dolgoletnih prizadevanj Tomaza Wrabra, bivSega
predsednika Zveze drustev slepih in slabovidnih Slovenije.«

Veliko podatkov, a tudi ugank

Z dolgotrajnim spremljanjem druzZine se je z leti nabralo veliko podatkov, a tudi ugank, na
katere dolgo niso mogli najti pravih odgovorov. Sicer so tudi Ze v preteklosti zdravniki z
ocCesne klinike sodelovali z genetiki; v zaCetku s prof. Damjanom Glavac¢em v laboratoriju
InStituta za patologijo za bolnike s prirojenimi distrofijami mreznice in za bolnike z
optiCnimi nevropatijami »za doloene klinicne slike, ki so jih Zeleli genetsko pojasniti«.
Vendar so bile v zgodnejSih obdobjih mozZnosti za tovrstne genetske preiskave precej
skromne. Omejene so bile le na del raziskovalnih projektov, ne pa tudi vklju¢ene v
program obveznega zdravstvenega zavarovanja. Tovrstne storitve so bolj dostopne in
plaCane v programu zdravstvene zavarovalnice Sele zadnjih deset let. Tako je omogocCena
rutinska genetska diagnostika, ki pa kljub preverjanju vseh znanih genov pogosto ne
odkrije vzroéne mutacije. Zato sta pri takih primerih potrebna analiza celotnega genoma in
iskanje morebitnega novega gena.

Doc. dr. Ales Maver, vodja centra za mendelsko genomiko, ki se na klinicnem institutu za
genomsko medicino ukvarja z analizo genomskih podatkov, prav na primeru omenjene
vecgeneracijske druzine pojasnjuje, kako in zakaj je proces genetske diagnostike in
iskanja genetskega vzroka bolezni zelo dolgotrajen in zahteven.

»Ce si zamislimo moznosti nasih genetskih analiz pred denimo petnajstimi leti, bi v
primeru druzine, kjer bi sumili na genetsko etiologijo, pogledali enega, morda dva ali
najve¢ deset genov, ki so bili do takrat poznani v povezavi z opti¢no atrofijo. Ko ne bi nasli
vzroka, bi se diagnostiCna pot zaklju€ila. Danes smo ponosni, da imamo v Sloveniji
sodobne metode za zmogljivo analizo dednega zapisa. Pri pacientih, kjer se sumi na
genetsko etiologijo ocCesnih bolezni, se lahko odloimo med drugim za eksomsko
sekvenciranje. S to metodo lahko preiS¢emo zaporedje vseh kljuénih delov vseh genov v
CloveSkem genomu, torej tistih, za katere je znano, da so povezani denimo z opti¢no
atrofijo, in Se vse druge. Pri tem so za naSe raziskave zanimivi ravno ti 'drugi' geni, ker je
to priloznost, da morda najdemo nove vzroke dednih bolezni.«

V labirintu ACGT

»Pri druzini, o kateri se pogovarjamo, smo pred leti opravili omenjeno preiskavo —
eksomsko sekvenciranje. Ob taki druzinski anamnezi, z jasnim vzorcem avtosomno
dominantnega dedovanja, smo pri¢akovali, da bo odgovor enostaven in na dlani, ko bomo



pogledali gen OPAA1, ki je bil dobro znan vzro¢ni gen za opti¢no atrofijo in je povezan z
dominantnim dedovanjem. Vendar odgovora takrat nismo nasli, se pravi, da ta druzina ni
imela okvare v tem genu in tudi ne v drugih genih, ki smo jih do tedaj ze poznali in bi bili
lahko potencialno povezani z opti¢no atrofijo. V takem primeru, ko se naredi vse, kar je
bilo predvideno, bi se lahko ustavili in rekli, da je stvar kon€ana,« pravi dr. Maver.

Napredovali stadij bolezni: obledeli vidni Zivci
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OCT kaze mocno prizadetost sloja ganglijskih celic mreznice
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Napredovala atrofija obeh vidnih Zivcey, ki sta obledela. OCT kaze napredovalo stanjSanje
sloja ganglijskih celic mreznice. FOTO: Ocesna klinika UKC Ljubljana

»Vendar se nismo ustavili. In za to je bila zasluzna nasa zal pokojna, tragi¢no preminula
sodelavka, genetiCarka doc. dr. Marija Volk. Ob svojem raziskovalnem delu se je veckrat
med letom oglasila pri meni in vsakokrat vpraSala, ali lahko ponovno pregledamo in
preverimo Se to ali ono moznost, poskusimo Se kaj novega ... Podobno — ali je kaj novega
in ali lahko Se kaj storimo — so nas veckrat sprasevali tudi oftalmologi na oCesni kliniki.«

»Sam se ukvarjam z analizami ogromne koli¢ine podatkov in lahko re¢em, da danes ni
veC izziv, kako priti do podatkov, ampak kaj lahko iz njih razlo€imo. V prid prizadevanjem,
da pregledamo, preverjamo in poskusimo Se kaj, je bil tudi tehnoloSki napredek na naSem
podro¢ju. Tako smo po dolgih prizadevanjih v tej druzini identificirali dve regiji v genomu,
kjer smo nasli mozno povezavo z boleznijo. V eni od teh regij smo nasli izjemno zanimiv
gen PHBH1, ki nosi zapis za beljakovino prohibitin-1. Posebej zanimiv se nam je zdel zato,
ker je tesno vpleten v normalno funkcijo mitohondrijev, SirSe znanih kot celi¢ne elektrarne.
Prav mitohondrijska okvara je namre¢ eden glavnih patoloskih mehanizmov, ki vodi do
optiCne atrofije, torej okvare vidnega zivca in posledi¢no tezav z vidom,« razlaga.

»Z najdbo zamenjane Crke v zaporedju nukleotidov A, C, G in T, ki si sledijo v genetskem
zaporedju znamenite dvojne vijacCnice, in ker se je odkrita sprememba gena PHB1 pojavila
pri vseh prizadetih obolelih v druzini, pri zdravih sorodnikih pa ne, smo sumili, da ravno ta
povzroCa dedno okvaro vidnega Zivca. Za lazjo predstavo: ta gen ima veC sto Crk v



zaporedju in ena od teh je bila spremenjena na nacin, da se je spremenila tudi
beljakovina, ki jo ta zapisuje, s tem pa predvideno tudi funkcija mitohondrijev.«

»Vendar pa s tem, ko smo imeli genetski sum, da mutacija v genu PHB1 povzro€a okvaro
vidnega Zivca, zgodba Se ni bila kon€ana,« pojasnjuje doc. AleS Maver.

Za dokonéno potrditev tega odkritja je bilo treba opraviti Se funkcijsko analizo na celi€énem
nivoju. To pa je pomenilo, da sta morali dr. NuSa Trost in dr. Tanja ViSnar opraviti Se
obsezen nabor funkcijskih Studij pri tej druzini. Z elektronskim mikroskopom sta pregledali
mitohondrijsko strukturo pri pacientih in jo primerjali s strukturo pri zdravih. Ugotovili sta,
da so se zdeli mitohondriji, ki so normalno podolgovati »kot majcene kacice«, pri bolnikih
man;jsi in bolj kroZzne oblike. Spremenjene oblike mitohondrijev lahko nakazujejo moten
proces »zlivanja« oziroma mitohondrijske fuzije, kar je izjemnega pomena za njihovo
normalno delovanje.

»Opravili smo tudi Studije na ravni beljakovin in druge raziskave, s katerimi smo potrdili,
da mutacija v genu PHB1 povzro€a moteno delovanje mitohondrijev in s tem lahko vodi v
okvaro vidnega zivca. To je prvi opis bolezni, povezane s tem genom pri Cloveku, kar
omogoca zgodnejSe odkrivanje, boljSo obravnavo in potencialni razvoj zdravljenja.«

V evropski referenéni mrezi redkih bolezni

OcCesna klinika UKC Ljublijana je od leta 2019 tudi polnopravna c¢lanica Evropske
referenne mreze za redke bolezni ERN-EYE, ki ima sedez v Strasbourgu v Franciji.
Strokovnjaki oCesne klinike zaradi dolgoletnega dela na tem podrocju in tudi v tujini
prepoznane vloge pogosto sodelujejo pri tem in drugih strokovnih dogodkih za oftalmologe
v okoljih, kjer potrebujejo dodatna znanja pri obravnavi redkih genetskih oesnih bolezni.

Slovenski oftalmologi so pod vodstvom prof. Hawline tako lani za ERN-EYE pripravili
spletno konferenco o Leberjevi hereditarni opti¢ni nevropatiji, ki je dostopna na spletu.
Doc. Martina Jarc Vidmar je za ERN-EYE pripravila predavanje in izobraZevanje o
makularnih distrofijah. Ze tradicionalno pa razliéne oblike izobraZzevanja z mednarodno
udelezbo potekajo tudi na o€esni Kliniki, lani so organizirali predavanja o LHON, kjer so
poleg slovenskih nevrooftalmologov sodelovali tudi svetovno znani strokovnjaki s tega
podrocja. Kot $e poudarjajo, se Slovenija z dvema milijonoma prebivalcev glede na Stevilo
bolnikov ne more kosati z vecjimi narodi, je pa prednost v tem, da se skoraj vsi slovenski
bolniki z genetskimi boleznimi o€i lahko spremljajo na enem mestu v terciarnem centru na
Ocesni Kkliniki v Ljubljani. Zato imajo dobre podatke za vrsto let nazaj. Tovrstne
longitudinalne kohortne Studije so namre¢ pomembne pri spremljanju naravnega poteka
razliCnih redkih bolezni, saj zdaj za Stevilne redke distrofije mreznice bolezni potekajo tudi
Studije o morebitnem zdravljenju.

Inovativni pristopi v genetiki

»Za odkrivanje novih genov je po eni strani kljuéen nas inovativni pristop h genetski
diagnostiki. V tem okviru namre¢ v enem koraku zdruzujemo diagnostiko znanih genov in
odkrivanje novih,« pojasnjuje prof. dr. Borut Peterlin, dr. med., predstojnik Klinicnega
intituta za genomsko medicino UKC Ljubljana. Kot dodaja, to neko¢ ni bilo mozno, ker je



bilo treba vnaprej toéno vedeti, kateri gen je odgovoren za katero genetsko bolezen.
»Danes vemo, da le na podlagi klinicnih preiskav, Cetudi so te podprte z dodatnimi
elektrofizioloSkimi ali slikovnimi metodami, ne moremo vedno natan¢no lo€iti med
razli€nimi vzroki bolezni. Obstaja tako imenovana precejSnja klinicna heterogenost, to
pomeni, da imajo lahko posamezniki z okvaro v istem genu zelo razli¢cne zdravstvene
teZzave. Nekateri zelo hude, drugi pa relativho blage celo v isti druzini. Po drugi strani pa
obstaja velika genetska heterogenost, kar pomeni, da so za isto bolezen lahko odgovorni
$tevilni geni; deset ali celo sto razliénih genov. Clovekove bolezni so zelo kompleksne.«

Sli¢ice prikazujejo rezultate genetskih in funkcijskih analiz, ki so privedle do odkritja
povezave gena PHB1 z opti¢no atrofijo. Slika zgoraj levo (modra puscica) prikazuje signal
na kromosomu 17, ki je bil zaCetni povod za odkritje lokacije vzroka v genomu in Kjer je
kljuéno vlogo igrala prav slovenska druzina. Slika zgoraj desno prikazuje prve funkcijske
analize, s katerimi sta dr. Trost in dr. ViSnjar pokazali, da pri mitohondrijih bolnikov zlivanje
mitohondrijev poteka v bistveno manjSi meri (bela puscica levo) kot pri zdravih (bela
pusCica desno); z zelenim barvilom je obarvana beljakovina mitofuzin, ki odraza stopnjo
zlivanja mitohondrijev. Srednji sliCici prikazujeta nakazano spremembo v obliki
mitohondrijev — oranzni pusCici oznaCujeta videz manjSih in manj podolgovatih
mitohondrijev pri bolnikih levo, v primerjavi z zdravimi, desno. Spodniji sli€ici pa prikazujeta
rezultat teoreticnega modeliranja uCinka genetske spremembe na strukturo beljakovine
PHB1, ki jo je izvedla Lucija Malinar z oesne klinike — v fizioloSki obliki (€rna puscica
levo) je napovedna struktura drugaCna v primerjavi s strukturo ob prisotnosti odkrite
spremembe (Erna puscica desno). FOTO: Ocesna klinika UKC Ljubljana



»V diagnostiki genetskih bolezni trenutno za priblizno tretjino genov poznamo, katere
bolezni povzroc€ajo. Diagnostika bolezni, s katerimi se sreCujemo v vsakodnevni medicini,
temelji na poznavanju medicinskega pomena priblizno 5000 genov, za katere je povezava
z boleznimi znana. Vemo pa, da Cloveski genom vsebuje zapis za okoli 20.000 genov.
Nasa raziskava in pristop sta u€inkovita, ker lahko danes pogledamo tako omenjenih 5000
genoy, Ki jih poznamo, hkrati pa Se 15.000 neznanih. Ob tem je treba vedeti, da ima vsak
Clovek v svojem dednem zapisu tudi ogromno genetskih sprememb in so nekatere
povezane z bolezenskimi znaki, nekatere pa ne. In lociti med tistimi, ki so vzro¢no
povezane s konkretno boleznijo, ali tistimi, ki nemo spijo v genomu, je velik izziv.«

Prof. Peterlin Se pojasnjuje, da dandanes vse skupine na svetu odkrijejo priblizno 200
novih genov na leto. Od tega so nekateri povezani z oCesnimi boleznimi, drugi z
nevroloskimi, metabolnimi in tako naprej. Z danaSnjo sodobno tehnologijo in novim
znanjem pa so tudi boljSe mozZnosti za raziskovanje. »Tako smo v nasi skupini ravno z

novim pristopom odkrili Ze ve¢ kot 20 genov, kjer Se niso bile raziskane povezave s
konkretno boleznijo.«

Genetske bolezni so specifine, saj je Ze ena sama sprememba v genomu lahko zadosten
vzrok za razvoj bolezni. FOTO: Blaz Samec

Prepletanje znanja v kliniki in genetiki

Prof. Peterlin ob tem posebej poudarja, da ¢e so omenjeni dosezki genetike ena od
mocnih strani njihove skupine, je enako pomembno dejstvo, da v UKC lahko uspeSno
zdruzujejo vrhunsko ekspertizo z dveh podroc€ij — vrhunsko znanje oCesne klinike za
degenerativne oCesne bolezni ter vrhunsko znanje in tehnologije na podrocju genetike.
Prav dolgoletno tesno sodelovanje omogo€a znanstvene preboje, nadaljnji strokovni
razvoj in medicinsko obravnavo vse bolj po meri bolnika.



»Vsakega pacienta tudi v naSi ambulanti zanima vzrok njegove bolezni, kolikSno je
tveganje za tezave z vidom pri potomcih, kakSne so mozZnosti zdravljenja in Se marsikaj
drugega. In seveda se v klinicni medicini Ze ves Cas zavedamo, da je genetska diagnoza
podlaga nasim klinicnim dognanjem v zvezi s pacientovim stanjem,« pravi prof. Marko
Hawlina, ki temu podro€ju in sodelovanju z genetiki ves €as posvec€a veliko pozornosti.
»Genetika pomaga do bolj jasne kliniéne diagnoze in nujno je spremljati podatke z obeh
podrocij, ki se prepletata in dopolnjujeta.«

Tako na ocesni kliniki Ze trideset let sistematiCno zbirajo podatke o fenotipu kot genotipu
nekaterih oCesnih bolezni. Pri tem je pomembno, da lahko vse paciente s tovrstnimi
tezavami, povezanimi z genetsko oCesno boleznijo, obravnavajo na enem mestu, v
specializirani ambulanti na o€esni kliniki. » Tako smo z leti Ze precej izpopolnili nacionalni
register genetskih oCesnih bolezni, ki ga je v okviru projekta Aris zasnovala oftalmologinja
doc. dr. Ana Fakin, ki poleg dr. Lee Kova¢ tudi dela v ambulanti za nevrooftalmologijo in
mrezni¢ne distrofije. V njem je nekaj Cez tiso€ pacientov in priblizno 40 odstotkov jih je tudi
genetsko pojasnjenih.«

Kot Se pojasnjuje prof. Marko Hawlina, je poleg dominantne optiCne atrofije, pri kateri je
izguba vida postopna, pomembna Se tako imenovana Leberjeva hereditarna opti¢na
nevropatija (LHON), kjer se izguba vida pojavi nenadno. Gre za obliko opti¢ne nevropatije,
ki se navadno pojavi zaradi ene od treh znacilnih mutacij v mitohondrijskem genomu in se
deduje po materini strani. Na oc€esni kliniki so registrirali in klinicno ter genetsko
obravnavali vse znane bolnike s to boleznijo in v okviru doktorata dr. Sanje Petrovi¢ Paji¢
z OcCesne klinike iz Beograda pod mentorstvom prof. Hawline ugotavljali tudi biomarkerije,
ki bi lahko napovedovali spontano izboljSanje vida.

»Pri LHON se namreé pri nekaterih bolnikih vid lahko spontano izbolj$a. Studija pri teh
bolnikih je pokazala boljSo ohranjenost notranjih slojev mreznice in tudi izboljSanje
elektrofizioloSkih odzivov amakrinih in ganglijskih celic mreznice po izboljSanju vida. Tako
smo lahko predstavili primere, ko se je pacientu zacel vid popravljati, in opredelili mozno
podlago za to. Studijo smo predstavili na leto§njem ameriskem kongresu za raziskovalno
oftalmologijo ARVO v Salt Lake Cityju, ki se ga je udelezilo prek 10.000 udelezencev iz
vec kot 60 drzav.«

Gensko zdravljenje

Dedne opticne nevropatije so skupina genetsko pogojenih bolezni, ki prizadenejo vidni
zivec in povzro€ajo postopno ali nenadno izgubo centralnega vida, periferni vid pa
obi¢ajno ostaja ohranjen. Dedne opti¢ne nevropatije povzro¢ajo mutacije v razli¢nih genih,
ki vplivajo predvsem na funkcijo mitohondrijev v vidnem Zivcu.

Najpomembne;jSi sta tokrat na primeru ve¢generacijske druzine SirSe opisana dominantna
optitna atrofija (kjer izguba vida napreduje pocasi) in Leberjeva hereditarna opti¢na
nevropatija (kjer hitro pride do izgube vida). Oznagena s kratico LHON je mitohondrijska
bolezen, ki jo povzro€ajo mutacije v mitohondrijski DNK. Bolezen se obi¢ajno zacne v
mladosti ali zgodnji odrasli dobi z nenadno, nebole€o centralno izgubo vida na enem
ocesu, ki se v nekaj tednih ali mesecih pojavi tudi na drugem ocesu.



Klini¢no je tudi v tem primeru znacilen izpad v centralnem vidnem polju, prizadet je barvni
vid in nastane vecCinoma trajna izguba centralnega vida. Redkim pacientom se vid lahko
postopoma spontano povrne. Moski obolevajo pogosteje kot Zenske, bolezen se prenasa
po materini strani.

Kot pojasnjuje prof. Hawlina, »je zdravljenje dednih opti¢nih nevropatij danes Se omejeno.
Pri LHON se uporablja zdravilo, ki lahko le delno izboljSa vidno funkcijo po daljSem
jemanju. Gre za idebenone, analog koencima Q10, ki lazje prehaja prek dvojne
mitohondrijske membrane. Genska terapija je Se v fazi klinicnih preizkuSanj in Se ni
dostopna bolnikom. Za dominantno opti¢no atrofijo in sindromske oblike Se ni na voljo
specifiCnih zdravil. Bi si pa pri otrocih, za katere vemo, da imajo patogeno razli¢ico in bodo
razvili bolezenske znake, a so Se brez pomembne izgube vida, bolezen Zeleli prepreCevati
v zgodnjih fazah. Danes je tako osrednji poudarek na podporni oskrbi, spremljanju in
osvesc¢anju bolnikov.«
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