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Santrauka. Paveldima Léberio optiné neuropatija (PLON) yra viena dazniausiai pasitaikan-
¢iy mitochondriniy ligy ir paveldimy optiniy neuropatijy, kuri paveldima kartu su mitochon-
drinés DNR mutacija. Trys dazniausiai pasitaikancios taskinés DNR mutacijos salygoja mi-
tochondrijy kvépavimo grandinés I komplekso pazeidima. Liga dazniausiai prasideda
15-35 mety zmonéms. DidZioji dalis serganciyjy yra vyrai (apie 90 %). Ligai budingas grei-
tas, neskausmingas, abipusis centrinio regéjimo praradimas, dél ko jauni zmonés per keleta
meénesiy tampa silpnaregiai ir teisiSkai akli (V < 0,05). Regos praradimas yra negriztamas ir
tik apie 10 % atvejuy, dazniausiai esant m.14484T>C mutacijai, pasitaiko spontaniné daliné
regresija.

Siuo metu gydymo galimybés, sergant PLON, yra ribotos, todél geresnis patogenezinio
mechanizmo bei klinikiniy simptomy ir diagnostikos supratimas padéty pradéti ankstesni
gydyma idebenonu, stengiantis apsaugoti nuo aklumo issivystymo.

Siame straipsnyje apzvelgiame PLON klinikinius simptomus, diagnostikos ir gydymo
galimybes.
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IVADAS

Paveldima Léberio optiné neuropatija (PLON) yra viena
dazniausiy paveldimy mitochondriniy optiniy neuropatijy,
pasireiskianti abipusiu, beskausmiu, potimiu regéjimo pra-
radimu. Liga dazniausiai uzklumpa jauno darbingo am-
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Ziaus Zmones, taciau yra aprasyti atvejai, kai diagnozuota
2-84 mety asmenims. Taskiné DNR mutacija salygoja mi-
tochondrijy kvépavimo grandinés I komplekso pazeidima,
dazniausiai pasitaikanciy trijy mutacijy atvejais. Liga daz-
niausiai prasideda 15-35 mety Zzmonéms. Apie 90 % ser-
ganciyjy yra vyrai. PLON yra budingas sunkus ir gana
greitas, neskausmingas, abipusis centrinio regéjimo prara-
dimas, dél ko jauni Zmonés per keleta ménesiy tampa sil-
pnaregiai ir teisiskai akli (V < 0,05). Regos praradimas yra
negriZtamas ir tik apie 10 % atvejy, dazniausiai esant
m.14484T>C mutacijai, pasitaiko spontaniné daliné regre-
sija. Regos astrumo iSsaugojimas yra pagrindinis sios ligos
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gydymo tikslas. Iki Siol ligos gydymas buvo nes¢kmingas
(1].

Japonijoje (127 milijonai gyventojy) 2014 m. nustatyta
120 naujy PLON atvejy [2].Vertinant Europos pranesimy
metaanalizés duomenis, manoma, kad ligotumas PLON
yra apie 1/45 000, sergamumas 1:1 000 000 [3].

Deja, iki $iol gydymo galimybés, sergant PLON, yrari-
botos, todél geresnis patogenezinio mechanizmo bei klini-
kiniy simptomy ir diagnostikos supratimas padéty pradeéti
ankstesnj gydyma idebenonu, stengiantis iSvengti aklumo
iSsivystymo $ioje, ypac jautrioje, jauno ir darbingo am-
Ziaus Zmoniy, grupéje.

Siame straipsnyje apzvelgiame PLON etiologija, klini-
kinius simptomus, diagnostikos ir gydymo galimybes.

ETIOLOGIJA

PLON susergama dél mitochondrinéje DNR pasitaikanciy
mutacijy. Ligos atveju dazniausiai nustatomos trys taski-
nés mtDNR mutacijos: m.3460G>A MT-NDI (5-10 %),
m.11778G>A MT-ND4 (50-70 %), m.14484T>C
MT-ND6 (15-30 %) [4, 5]. Taciau taip pat galimos ir retos,
egzotinés mutacijos, salygojancios PLON pasireiskima.
Visai neseniai buvo aprasyti atvejai, kai PLON klinika pa-
sireiSké zmogui, turin¢iam branduolinés DNR mutacija.
Tikétina, kad, populiaréjant visuotiniam genomo tyrimui,
vis daugiau branduolinés DNR varianty bus aptinkama su
identiSka PLON simptomatika.

MtDNR yra paveldima tik su motinos linija. Tai reis-
kia, kad motina perduoda defektyvia mtDNR visiems vai-
kams, taciau dél mtDNR subtilybiy, tokiy kaip homoplas-
tiSkumas arba heteroplastiSkumas, liga pasireiskia ne vi-
siems mutacijos nesiotojams. Vyrai, sergantys PLON ar
paveldéje defektyvia mtDNR (neSiotojai), mutacijos ne-
perduoda savo vaikams.

KLINIKA IR DIAGNOSTIKA

PLON yra viena i§ mitochondriniy ligy, kuri iSskirtinai pa-
Zeidzia akies strukttras. Taciau aprasyti atvejai, kai, be
akiy pazeidimo, buvo nustatyti papildomi neurologiniai
simptomai ar, atlikus magnetinio rezonanso tyrima
(MRT), nustatyti issétinei sklerozei biidingi baltosios me-
dziagos pakitimai. Tokia liga vadinama PLON plius sin-
dromu.
Oftalmologiniai simptomai gali bati:
+ Funkciniai:
» Abipusis beskausmis polimis centrinis regéjimo
pablogéjimas. Didziajai daliai pacienty po regos su-
trikimo vienoje akyje, kitos akies pazeidimas paste-
bimas per 12 ménesiy (vidutiniskai per 3-4 méne-
sius). Apie 25 % rega nusilpsta iskart abipus. Dau-
geliu atvejy regéjimo astrumas sumazéja iki rankos,
pirsty judesiy ar Sviesos jutimo ir pacientai tampa
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teisiSkai akli ar silpnaregiai. Yra aprasytas spontani-
nis regéjimo astrumo pageréjimas, taciau jis labiau
btdingas pacientams su m.14484T>C patogeniniu
variantu nei pacientams, turintiems m.11778G>A ar
m.3460G>A patogeninius variantus. Buvo nustatyti
ir kiti geresng ligos prognoze rodantys veiksniai, pa-
vyzdziui, ankstesné ligos pradzia (amzius <10 me-
ty), poimé PLON manifestacija su 1étu regéjimo as-
trumo mazéjimu, taip pat santykinai didelis regos
nervo diskas [6, 7].

» Spalvinio regéjimo sutrikimai, ypa¢ raudonos-
zalios spalvos spektro.

» Akiplocio tyrimas kinetine ar statine perimetrija
parodo didéjancia ir giléjancig centring ar centroce-
kaling skotoma.

» Sumazéjes kontrastinis jautrumas.

» Elektrofiziologiniai tyrimo metodai: Sabloniné
elektroretinograma (pERG) ir regos sukelti poten-
cialai (VEP) parodo regos nervo, tinklainés gangli-
niy lasteliy disfunkcija ir padeda atmesti kitas tink-
lainés ligas. Pastaruoju metu didelis démesys krei-
piamas i fotopinj neigiama atsaka (phNR), kuris is-
skirtinai parodo gangliniy lasteliy pazeidima.

« Struktiriniai: skirtingoms ligos stadijoms nustatomi
budingi regos nervo disko pakitimai (aprasyta to-
liau).

Remiantis bendru sutarimu (parengtu 2010 m., atnau-

Jmtu 2016 m.), PLON skirstoma j stadijas:

- Asimptome¢ (mutacijos neSiotojai). Pacientams su
nustatytu mtDNR patogeniniu variantu, sukelianciu
PLON, taciau dar nepasireiskus klinikiniams ligos
pozZymiams, atliekant opting koherenting tomografi-
ja (OKT), buvo nustatytas temporalinio tinklainés
nervinio pluosto sustoréjimas, kas parodé, kad papi-
lomakulinis pluostas Sios ligos metu yra ypac jautrus
pazeidimui [8].

+ Poume (nuo ligos pradzios iki 6 ménesiy). PLON
sergantys pacientai dazniausiai nepastebi simptomuy,
kol jiems pasireiSkia neryskus centrinis matymas
viena akimi (imi fazé); panasis simptomai pasireis-
kia ir kitoje akyje vidutiniSkai po 2-3 ménesiy, o per
6 ménesius dazniausiai pacientams jau biina pazeis-
tos abi akys. Vienpusis regos nervo pazeidimas, ser-
gant PLON, yra labai retas. Jei taip yra, butina akty-
viai ieskoti ir atmesti kitas galimas ligas. Labiausiai
budingas klinikinis simptomas yra didéjanti centriné
ar centrocekaliné skotoma tiek dydziu, tiek tanku-
mu, taip pat kartu ryskiai mazéja regéjimo astrumas
iki pirsty skai¢iavimo ar dar blogiau. Jau Sioje stadi-
joje, net ir pacientui nejauciant jokiy pirminiy simp-
tomy, galima stebéti akiy dugno pokycius: peripapi-
lines teleangiektazines kraujagysles, peripapilini
tinklainés nerviniy skaiduly pluosto (TNSP) pabur-
kima, kuris, isibégéjant ligai, didéja, o véliau jvyksta
atrofija [5].

- Dinamine (6-12 ménesiy). Sioje stadijoje akiy dug-
no pakitimai, aprasyti poumeés stadijos metu, Svelné-
ja: nyksta TNSP paburkimas. Kartais akiy dugnas
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Lentelé. PLON diagnostikos galimybés ir kriterijai

. Seiminé anamnezé + Regos elektrodiagnostika
« Akiplocio tyrimas (pilno

lauko / HVF FDT 24-2).

Sll.nptf).m.atlka / Funkciniai tyrimai Str.uktl.lrlmal Genetiniai tyrimai Paplldom}.tyrlmal /
kriterijai tyrimai konsultacijos
« Oftalmologiné - GKRA + Akiy dugno « Pirma tiriamos dazniausiai | « Galvos smegeny
. Ekstraokuliné - RAPD (visada normalus) fotografija pasitaikancios mutacijos MRT tyrimas
. . .. . 11 >A, .
+ Neuroradiologiné + Spalvinio matymo RND, makuly OKT | (m-11778G Neurologo
. . m.14484T>C, m.3460G>A)|  konsultacija
- Biocheminiai tyrimai | tyrimas * Angio-OKT

« jei nerandama arba giminé-| , Kepeny funkcijos

je néra serganciyjy PLON, | . dikliai (ALT
atliekamas mitochondrinés AST, $F - vai-
DNR visuminis genomo kams)

tyrimas.

GKRA - geriausias koreguotas regéjimo astrumas, RND - regos nervo diskas.

gali atrodyti visiSkai normalus (vadinamasis ,,ma-
giskas langas“ - paburkimas iSnyksta, o atrofija dar
nestebima).

- Létine (daugiau nei 12 ménesiy). Sios stadijos metu
progresuoja regos nervo disko atrofija (gali iSsivys-
tyti per 6 savaites nuo regéjimo praradimo pradzios,
taciau gali trukti ivairiai, kartais net iki mety ar il-
giau). Didéja centriné ar centrocekaliné skotoma.
Daugumai pacienty labai menkas regéjimo astrumas
islieka ir jiems tinka teisiniai aklumo apibrézimo kri-
terijai [9]. OKT tyrimo metu dokumentuojamas re-
gos nervo skaiduly iSplonéjimas, ypac temporalinéje
srityje.

Ekstraokuliniai simptomai ir sutrikimai (PLON

plius sindromas)

+ Neurologiniai poky¢iai:

» Posturalinis tremoras

» Periferinés neuropatijos

» Judéjimo sutrikimai

» ISséting skleroze imituojancios ligos (Harding
sindromas: budinga PLON ir i$sétinés sklerozés
simptomai drauge)

+ Nespecifinés miopatijos

* Aritmijos.

Kiti neurologiniai poZymiai, susije su PLON. Kai
kurie neurologiniai poky¢iai (pvz., posturalinis tremoras,
periferinés neuropatijos, nespecifinés miopatijos, judéji-
mo sutrikimai, Leigh sindromas) buvo pastebéti sergant
PLON ir susieti su $ia liga [10, 11]. Kai kuriems PLON pa-
cientams, dazniausiai moterims, gali iSsivystyti progre-
suojanti, i$séting skleroze¢ imituojanti liga (PLON-IS). Re-
géjimo astrumo praradimo pobiudis, sergant ja, skiriasi nuo
klasikinés PLON: atsiranda pasikartojantys regéjimo pra-
radimo epizodai, susij¢ su akiy skausmu, po kuriy regéji-
mo funkcija nevisiskai atsistato ir pusei serganciyjy pro-
gresuoja iki visisko aklumo [12]. Kartu su abipuse optine
neuropatija Siems pacientams atsiranda ir diseminuota
centrinés nervy sistemos demielinizacija su budingais bal-
tosios medziagos pazeidimo plotais, tac¢iau jos metu nenu-
statomos oligokloninés imunoglobuliny sankaupos sme-
geny skystyje [13-15].

Neuroradiologiniai tyrimai. Magnetinio rezonanso
tomografija (MRT) dazniausiai poky¢iynerodo, bet yra ga-

limi baltosios smegeny medziagos pazeidimai ir (ar) regos
nervuose matomi auksty signaly plotai [16]. MRT parodo
iSplonéjusius atrofavusius regos nervus ir regos trakta.

Biocheminiai tyrimai parodo mitochondrijy kvépavi-
mo grandinés sutrikimus, kurie yra subtilesni uz kity mito-
chondriniy genetiniy ligy defektus, taciau rutiniskai ne-
naudojami klinikinéje diagnostikoje.

Sirdies laidumo sutrikimai ir PLON. Suomiy popu-
liacijoje atliktas tyrimas parodé, kad sergantiesiems PLON
padidéja Sirdies aritmijy daznis dél papildomy laidumo ta-
ky Sirdies laidumo sistemoje [17], taciau Sis atradimas ne-
buvo pastebétas tiriant kitas populiacijas [18].

PLON diagnozé nustatoma, kai probandui pasireiskia
jau minéti oftalmologiniai pozymiai ir (ar) nustatoma vie-
na i$ mitochondrinés DNR patogeniniy varianty molekuli-
nés genetikos tyrimais. Diagnostikos galimybés parodytos
lenteléje.

Molekulinés genetikos tyrimai gali biiti: geno tiksliné
paieska, keliy geny panelés panaudojimas ar visuminis
mtDNR genomo tyrimas.

Tiksliné geno paieska. Trys dazniausi mtDNR pato-
geniniai variantai sudaro 90-95 % visy varianty, atsakingy
uz PLON. Tiksliné analizé, ieskant vieno i$ Siy varianty,
turéty buti atlikta pirmiausiai:

+ m.3460G>A, esantis MT-ND1 gene,

+ m.11778G>A MT-ND4 gene, randamas 70 % ser-

ganciy Siaurés europieciy ir 90 % serganéiy azijie-
¢iy [19-21],

+ m.14484T>C MT-ND6 gene, daznai randamas Ka-
nados pranciizy populiacijoje dél ikairéjy efekto [19,
22-24].

Taip pat gali buiti naudojama keliy geny panelé, i kuria
itraukiami mitochondriniai genai, koduojantys NADH de-
hidrogenazés komponentus: MT-ND1, MT-ND2,
MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5 ir MT-ND6. Sio tyrimo
jautrumas ir genai, jtraukti i jas, gali skirtis priklausomai
nuo laboratorijos ir tyrimo periodo. Be dazniausiai pasitai-
kanciy varianty, PLON atveju yra nustatomi ir retesni va-
riantai [25].

Visuminis mtDNR genomo tyrimas gali buti atlieka-
mas, jei tikslinés geno paieskos ir (ar) kartu keliy geny pa-
ieskos metu nebuvo rastas patogeninis variantas, taciau
kliniskai jtariama PLON.
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GYDYMAS

Buvo atlikta daugybé moksliniy tyrimy, nagrinéjanciy
PLON gydymo galimybes: neuroprotekcinius agentus, ka-
mieniniy lasteliy terapija, infraraudonosios spinduliuotés
gydyma ar net mitochondrinés DNR pakeitima.
Idebenonas yra pirmas (ir kol kas vienintelis specifinis)
vaistas, patvirtintas gydyti PLON. ,,Raxone” (idebenona)
Europos vaisty agentiira jregistravo 2015 m. rugséjo mé-
nesj. Rekomenduojama dozé yra 900 mg per diena (vien-
kartiné dozé - 300 mg, vartojama 3 kartus per diena).
Idebenonas pasizymi antioksidacinémis savybémis ir
pernesa elektronus tiesiai i mitochondrijy elektrony
transporto grandinés III kompleksa, praleisdamas I kom-
pleksa, kurj pazeidzia PLON sukeliancios mtDNR muta-
cijos. Taip atkuriama ATF gamyba lastelése [26]. Verti-
nant biocheminj mechanizma, pouméje stadijoje idebe-
nonas gali reaktyvinti gyvybingas, bet neaktyvias gangli-
nes lasteles, kas buvo patvirtinta in vivo tyrimuose [27].
Idebenonas gali skatinti regos funkcijos geréjima, taciau
tai priklauso nuo simptomy pasirei§kimo pradzios laiko
(preparatas veiksmingiausias pradéjus gydyma per 1 me-
tus nuo ligos pradzios) [28] ir jau Zuvusiy gangliniy laste-
liy skai¢iaus. Nors idebenonas vadinamas sintetiniu ko-
fermento Q10 analogu, Sios medziagos skiriasi gebéjimu
pereiti hematoencefalinj barjera ir savo struktiira, kas nu-
lemia, kad idebenonas aktyvuojamas nepriklausomai nuo
I komplekso veikimo, o kofermentas Q10 tiesiogiai nuo
jo priklauso [26]. Todél pastarasis, gydant PLON, mazai
reikSmingas, skiriant ji paaugliy ir suaugusiy pacienty,
sergan¢iy PLON, regéjimo sutrikimams gydyti [29].
»Raxone® veiksmingumas ir saugumas, gydant PLON,
buvo jrodytas pirmu dvigubai aklu, atsitiktiniy imciy,
placebu kontroliuojamu tyrimu (RHODOS) [30]. Tyrime
dalyvavo 84 pacientai, jo metu vertintas efektas po 24 sa-
vaiciy nuo vartojimo pradzios. Grupéje, kurioje vaistas
buvo vartotas, pastebétas didesnis regos pageréjimas ir
mazesnis pablogéjimas nei placebo grupéje. Pogrupyje
su blogiausiu regos astrumu (V < 0,1) pageréjimas bent
5 raidémis sieké 19,7 % ir buvo didesnis nei kontrolinéje
grupéje. RHODOS-OFU - tolesnio stebéjimo studijoje
vertintas gydymo efekto stabilumas, praéjus 30 ménesiy
po RHODOS. Regos astrumas isliko reikSmingai geres-
nis vartojusiyjy idebenong grupéje pagal visus vertintus
regos parametrus [31]. Idebenono poveikis toliau stebé-
tas isSpléstinéje programoje (angl. Expanded Access
Programme, EAP), kuri apémé 111 PLON pacienty,
38 centruose i$ 10 saliy. 78 % gydyty pacienty, kuriems
nuo ligos pradzios nebuvo praéje metai, preparato povei-
kis buvo efektyviausias. Kliniskai reikSmingas regos pa-
geréjimas (kliniskai reikSmingu buvo laikomas pageréji-
mas bent 5 raidémis, kai regos astrumas <0, 1, ir pageréji-
mas bent 10 raidziy, kai regos astrumas > 0,1) buvo pa-
siektas beveik pusei pacienty [32]. Gavus kliniskai reiks-
minga pageréjima, pacientams regos funkcija toliau geré-
jo 4-7 eilutémis per vidutiniSkai 23 ménesius gydymo.
Eksperty grupé i§ Europos ir Siaurés Amerikos, jvertinu-
si ir apsvarsciusi Siuos faktorius: ligos sunkuma ir gydy-
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mo tikslinguma, tiksling populiacija, dozavima ir gydy-
mo trukme, paskelbé gydymo taktikos rekomendacijas
[33].

Pastaruoju metu moksliniai duomenys parodé, kad pa-
stebimas teigiamas gydymo efektas (regos funkcijos page-
réjimas 2,4 eilutémis pagal EDTRS), kai gydymas skiria-
mas net ir praé¢jus daugiau nei 5-34 metams nuo ligos pra-
dzios. Taip pat, kity tyréjy duomenimis, gydant praéjus
daugiau nei penkeriems metams nuo ligos pradzios, stebi-
mas regos astrumo ir kontrastinio jautrumo pageréjimas
[31]. Remiantis tarptautinio susitarimo dél PLON isvado-
mis, tikimasi, kad gydymas idebenonu apsaugo nuo toli-
mesnio regos praradimo, pagerina regos astruma ir pacien-
to matymas pasiekia bent 0,1 raidés Sneleno lenteléje arba
5 raides ETDRS lenteléje. Gydymo efektyvumas vertina-
mas nustatant regos astruma ir atlikus kompiutering peri-
metrija (pilno lauko perimetrija ir 24-2 rezimu). Jei gydant
po 12 ménesiy nestebima jokio pageréjimo, gydymas nu-
traukiamas. Gavus teigiama atsaka, stebima, kada regéji-
mas stabilizuosis (6 ménesius regos astrumas nesikeicia),
o gydymas nutraukiamas po 12 ménesiy nuo stabilizavi-
mosi. Ateityje, tokiu atveju, pacientams nereikia kartoti
gydymo kurso [31].

StruktiiriSkai panasus i kofermenta Q10 ir idebenona
yra EPI-743, kuris veikia saveikaudamas su fermentu
NADPH kinono reduktaze (NQO1) ir formuoja stabilius
hidrokinonus, pasizymincius antioksidacinémis savybeé-
mis [33]. Pirmieji EPI-743 vartojimo rezultatai atrodo
daug zadantys, nes, iStyrus 4 i§ 5 PLON sergancius pacien-
tus su skirtingomis mitochondrijy mutacijomis, buvo ste-
bétas teigiamas atsakas: regos astrumo, spalvinio regéjimo
ir kity parametry rodikliy pageréjimas [34].

Kai kuriuose eksperimentiniuose modeliuose buvo
pastebéta, kad, naudojant artimo atstumo infraraudonyjy
spinduliy terapija, gerinamas mitochondrijy funkcinis ak-
tyvumas ir lasteliy iSgyvenamumas. Taciau $io metodo
veikimas néra visuotinai priimtas ir visiSkai iSaiskintas.
Manoma, kad artimo atstumo infraraudonieji spinduliai
didina ATF sinteze, stimuliuodami citochromo c oksida-
zés aktyvuma [35]. Geny terapija, kurios metu pakites ge-
nas pakeiciamas normaliu, manoma, gali biiti naudojama
gydant mitochondrijy ligas. Sergant PLON, geny terapija
galéty buti placiai taikoma dél lengvai pasiekiamo tinklai-
nés gangliniy lasteliy sluoksnio, taciau, norint integruoti
normaly gena | mitochondrijy genoma, susiduriama su
sunkumais dél mitochondrijose esancios dvigubos
membranos. Taigi reikia naudoti vektorius, tokius kaip
adenoasocijuoti virusai (AAYV), ir alotoping geny ekspre-
sija [36].

Geny terapijos galimybés pirma karta buvo pade-
monstruotos hibridinése PLON lastelése, turiné¢iose muta-
cija m.11778G>A [37].

Keliuose tyrimuose regos nervo ir tinklainés ligoms
gydyti buvo bandoma naudoti autologines kauly ¢iulpy ka-
mienines lasteles. Pacientams su PLON, kuriems buvo tai-
kytas sis gydymo metodas, pastebétas regos astrumo page-
réjimas nuo rankos judesiy matymo iki 20/200 ir nuo pirsty
matymo iki 20/100. Kartu pastebétas akiplocio padidéji-
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mas ir nenustatyta rimty gydymo komplikacijy [38]. Ta-
¢iau Siuo atveju reikalingi tolimesni tyrimai dél kamieni-
niy lasteliy terapijos taikymo sergant PLON.

ISVADA

Remiantis naujausiais tyrimais, buvo jrodyta, kad idebe-
nonas, geny terapija ar kamieniniy lasteliy terapija galéty
buti taikomi efektyviam PLON gydymui.
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LEBER HEREDITARY OPTIC NEUROPATHY
Summary

Leber hereditary optic neuropathy (LHON) is one of the most
common inherited mitochondrial optic neuropathies, caused by
mitochondrial DNA mutations. Three most common mutations,
namely m.11778G>A, m.14484T>G, and m.3460G>A, account
for the majority of LHON cases. These mutations lead to mito-
chondrial respiratory chain complex I damage. Typically, LHON
presents at the age of 15-35 years, with male predominance.
LHON is associated with severe, subacute, and painless bilateral
vision loss and accounts for one of the most common causes of
legal blindness in young individuals. Spontanious visual acuity
recovery has been reported in patients harbouring m.14484T>C
mutation, however, this inherited optic neuropathy results in irre-
versible vision loss.

Up to date LHON treatment is limited. Idebenone has been
approved by EMA to treat LHON. However, better understand-
ing of disease mechanisms and ongoing treatment trials are
promissing and brings hope for patients.

In this article we summarise clinical presentation, diagnostic
features, and treatment of LHON.

Keywords: Leber hereditary optic neuropathy, etiology, di-
agnosis, treatment.
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