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ÁVADAS

Pa vel di ma Lë be rio op ti në neu ro pa ti ja (PLON) yra vie na
daþ niau siø pa vel di mø mi to chon dri niø op ti niø neu ro pa ti jø, 
pa si reið kian ti abi pu siu, be skaus miu, po ûmiu re gë ji mo pra -
ra di mu. Li ga daþ niau siai uþ klum pa jau no dar bin go am -

þiaus þmo nes, ta èiau yra ap ra ðy ti at ve jai, kai diag no zuo ta
2–84 me tø as me nims. Tað ki në DNR mu ta ci ja sà ly go ja mi -
to chon dri jø kvë pa vi mo gran di nës I kom plek so pa þei di mà, 
daþ niau siai pa si tai kan èiø tri jø mu ta ci jø at ve jais. Li ga daþ -
niau siai pra si de da 15–35 me tø þmo nëms. Apie 90 % ser -
gan èiø jø yra vy rai. PLON yra bû din gas sun kus ir ga na
grei tas, ne skaus min gas, abi pu sis cen tri nio re gë ji mo pra ra -
di mas, dël ko jau ni þmo nës per ke le tà më ne siø tam pa sil -
pna re giai ir tei sið kai ak li (V < 0,05). Re gos pra ra di mas yra
ne gráþ ta mas ir tik apie 10 % at ve jø, daþ niau siai esant
m.14484T>C mu ta ci jai, pa si tai ko spon ta ni në da li në re gre -
si ja. Re gos aðt ru mo ið sau go ji mas yra pa grin di nis ðios li gos 
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Santrauka. Pa vel di ma Lë be rio op ti në neu ro pa ti ja (PLON) yra vie na daþ niau siai pa si tai kan -
èiø mi to chon dri niø li gø ir pa vel di mø op ti niø neu ro pa ti jø, ku ri pa vel di ma kar tu su mi to chon -
dri nës DNR mu ta ci ja. Trys daþ niau siai pa si tai kan èios tað ki nës DNR mu ta ci jos sà ly go ja mi -
to chon dri jø kvë pa vi mo gran di nës I kom plek so pa þei di mà. Li ga daþ niau siai pra si de da
15–35 me tø þmo nëms. Di dþio ji da lis ser gan èiø jø yra vy rai (apie 90 %). Li gai bû din gas grei -
tas, ne skaus min gas, abi pu sis cen tri nio re gë ji mo pra ra di mas, dël ko jau ni þmo nës per ke le tà
më ne siø tam pa sil pna re giai ir tei sið kai ak li (V < 0,05). Re gos pra ra di mas yra ne gráþ ta mas ir
tik apie 10 % at ve jø, daþ niau siai esant m.14484T>C mu ta ci jai, pa si tai ko spon ta ni në da li në
re gre si ja.

Ðiuo me tu gy dy mo ga li my bës, ser gant PLON, yra ri bo tos, to dël ge res nis pa to ge ne zi nio
me cha niz mo bei kli ni ki niø simp to mø ir diag nos ti kos su pra ti mas pa dë tø pra dë ti anks tes ná
gy dy mà ide be no nu, sten gian tis ap sau go ti nuo ak lu mo ið si vys ty mo.

Ðia me straips ny je ap þvel gia me PLON kli ni ki nius simp to mus, diag nos ti kos ir gy dy mo
ga li my bes.
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gy dy mo tiks las. Iki ðiol li gos gy dy mas bu vo ne sëk min gas
[1].

Ja po ni jo je (127 mi li jo nai gy ven to jø) 2014 m. nu sta ty ta 
120 nau jø PLON at ve jø [2].Ver ti nant Eu ro pos pra ne ði mø
me ta a na li zës duo me nis, ma no ma, kad li go tu mas PLON
yra apie 1/45 000, ser ga mu mas 1:1 000 000 [3].

De ja, iki ðiol gy dy mo ga li my bës, ser gant PLON, yra ri -
bo tos, to dël ge res nis pa to ge ne zi nio me cha niz mo bei kli ni -
ki niø simp to mø ir diag nos ti kos su pra ti mas pa dë tø pra dë ti
anks tes ná gy dy mà ide be no nu, sten gian tis ið veng ti ak lu mo
ið si vys ty mo ðio je, ypaè jaut rio je, jau no ir dar bin go am -
þiaus þmo niø, gru pë je.

Ðia me straips ny je ap þvel gia me PLON etio lo gi jà, kli ni -
ki nius simp to mus, diag nos ti kos ir gy dy mo ga li my bes.

ETIOLOGIJA

PLON su ser ga ma dël mi to chon dri në je DNR pa si tai kan èiø
mu ta ci jø. Li gos at ve ju daþ niau siai nu sta to mos trys tað ki -
nës mtDNR mu ta ci jos: m.3460G>A MT-ND1 (5–10 %),
m.11778G>A MT-ND4 (50–70 %), m.14484T>C
MT-ND6 (15–30 %) [4, 5]. Ta èiau taip pat ga li mos ir re tos,
eg zo ti nës mu ta ci jos, sà ly go jan èios PLON pa si reið ki mà.
Vi sai ne se niai bu vo ap ra ðy ti at ve jai, kai PLON kli ni ka pa -
si reið kë þmo gui, tu rin èiam bran duo li nës DNR mu ta ci jà.
Ti kë ti na, kad, po pu lia rë jant vi suo ti niam ge no mo ty ri mui,
vis dau giau bran duo li nës DNR va rian tø bus ap tin ka ma su
iden tið ka PLON simp to ma ti ka.

MtDNR yra pa vel di ma tik su mo ti nos li ni ja. Tai reið -
kia, kad mo ti na per duo da de fek ty vià mtDNR vi siems vai -
kams, ta èiau dël mtDNR sub ti ly biø, to kiø kaip ho mop las -
tið ku mas ar ba he te rop las tið ku mas, li ga pa si reið kia ne vi -
siems mu ta ci jos ne ðio to jams. Vy rai, ser gan tys PLON ar
pa vel dë jæ de fek ty vià mtDNR (ne ðio to jai), mu ta ci jos ne -
per duo da sa vo vai kams.

KLINIKA IR DIAGNOSTIKA

PLON yra vie na ið mi to chon dri niø li gø, ku ri ið skir ti nai pa -
þei dþia akies struk tû ras. Ta èiau ap ra ðy ti at ve jai, kai, be
akiø pa þei di mo, bu vo nu sta ty ti pa pil do mi neu ro lo gi niai
simp to mai ar, at li kus mag ne ti nio re zo nan so ty ri mà
(MRT), nu sta ty ti ið së ti nei skle ro zei bû din gi bal to sios me -
dþia gos pa ki ti mai. To kia li ga va di na ma PLON plius sin -
dro mu.

Of tal mo lo gi niai simp to mai ga li bû ti:

• Funk ci niai:

» Abipusis beskausmis poûmis centrinis regëjimo
pa blo gë ji mas. Didþiajai daliai pacientø po regos su -
tri ki mo vienoje akyje, kitos akies paþeidimas pas te -
bi mas per 12 mënesiø (vidutiniðkai per 3–4 më ne -
sius). Apie 25 % rega nusilpsta iðkart abipus. Dau -
ge liu atvejø regëjimo aðtrumas sumaþëja iki rankos,
pirð tø judesiø ar ðviesos jutimo ir pacientai tampa

tei sið kai akli ar silpnaregiai. Yra apraðytas spon ta ni -
nis regëjimo aðtrumo pagerëjimas, taèiau jis labiau
bû din gas pacientams su m.14484T>C patogeniniu
va ri an tu nei pacientams, turintiems m.11778G>A ar 
m.3460G>A patogeninius variantus. Buvo nustatyti 
ir kiti geresnæ ligos prognozæ rodantys veiksniai, pa -
vyz dþiui, ankstesnë ligos pradþia (amþius <10 me -
tø), poûmë PLON manifestacija su lëtu regëjimo að -
tru mo maþëjimu, taip pat santykinai didelis regos
ner vo diskas [6, 7].
» Spalvinio regëjimo sutrikimai, ypaè rau do nos-
 þa lios spalvos spektro.
» Akiploèio tyrimas kinetine ar statine perimetrija
pa ro do didëjanèià ir gilëjanèià centrinæ ar cent ro ce -
ka li næ skotomà.
» Sumaþëjæs kontrastinis jautrumas.
» Elektrofiziologiniai tyrimo metodai: ðabloninë
elek tro re ti no gra ma (pERG) ir regos sukelti po ten -
cia lai (VEP) parodo regos nervo, tinklainës gang li -
niø làsteliø disfunkcijà ir padeda atmesti kitas tink -
lai nës ligas. Pastaruoju metu didelis dëmesys krei -
pia mas á fotopiná neigiamà atsakà (phNR), kuris ið -
skir ti nai parodo gangliniø làsteliø paþeidimà.

• Struk tû ri niai: skir tin goms li gos sta di joms nu sta to mi
bû din gi re gos ner vo dis ko pa ki ti mai (ap ra ðy ta to -
liau).

Re mian tis ben dru su ta ri mu (pa reng tu 2010 m., at nau -
jin tu 2016 m.), PLON skirs to ma á sta di jas:

• Asimp to mæ (mu ta ci jos ne ðio to jai). Pa cien tams su
nu sta ty tu mtDNR pa to ge ni niu va rian tu, su ke lian èiu
PLON, ta èiau dar ne pa si reið kus kli ni ki niams li gos
po þy miams, at lie kant op ti næ ko he ren ti næ to mog ra fi -
jà (OKT), bu vo nu sta ty tas tem po ra li nio tin klai nës
ner vi nio pluoð to su sto rë ji mas, kas pa ro dë, kad pa pi -
lo ma ku li nis pluoð tas ðios li gos me tu yra ypaè jaut rus 
pa þei di mui [8].

• Po ûmæ (nuo li gos pra dþios iki 6 më ne siø). PLON
ser gan tys pa cien tai daþ niau siai ne pa ste bi simp to mø, 
kol jiems pa si reið kia ne ryð kus cen tri nis ma ty mas
vie na aki mi (ûmi fa zë); pa na ðûs simp to mai pa si reið -
kia ir ki to je aky je vi du ti nið kai po 2–3 më ne siø, o per
6 më ne sius daþ niau siai pa cien tams jau bû na pa þeis -
tos abi akys. Vien pu sis re gos ner vo pa þei di mas, ser -
gant PLON, yra la bai re tas. Jei taip yra, bû ti na ak ty -
viai ieð ko ti ir at mes ti ki tas ga li mas li gas. La biau siai
bû din gas kli ni ki nis simp to mas yra di dë jan ti cen tri në 
ar cen tro ce ka li në sko to ma tiek dy dþiu, tiek tan ku -
mu, taip pat kar tu ryð kiai ma þë ja re gë ji mo aðt ru mas
iki pirð tø skai èia vi mo ar dar blo giau. Jau ðio je sta di -
jo je, net ir pa cien tui ne jau èiant jo kiø pir mi niø simp -
to mø, ga li ma ste bë ti akiø dug no po ky èius: pe ri pa pi -
li nes te le an giek ta zi nes krau ja gys les, pe ri pa pi li ná
tin klai nës ner vi niø skai du lø pluoð to (TNSP) pa bur -
ki mà, ku ris, ási bë gë jant li gai, di dë ja, o vë liau ávyks ta 
at ro fi ja [5].

• Di na mi næ (6–12 më ne siø). Ðio je sta di jo je akiø dug -
no pa ki ti mai, ap ra ðy ti po ûmës sta di jos me tu, ðvel në -
ja: nyks ta TNSP pa bur ki mas. Kar tais akiø dug nas
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ga li at ro dy ti vi sið kai nor ma lus (va di na ma sis „ma -
gið kas lan gas“ – pa bur ki mas ið nyks ta, o at ro fi ja dar
ne ste bi ma).

• Lë ti næ (dau giau nei 12 më ne siø). Ðios sta di jos me tu
pro gre suo ja re gos ner vo dis ko at ro fi ja (ga li ið si vys -
ty ti per 6 sa vai tes nuo re gë ji mo pra ra di mo pra dþios,
ta èiau ga li truk ti ávai riai, kar tais net iki me tø ar il -
giau). Di dë ja cen tri në ar cen tro ce ka li në sko to ma.
Dau gu mai pa cien tø la bai men kas re gë ji mo aðt ru mas 
ið lie ka ir jiems tin ka tei si niai ak lu mo api brë þi mo kri -
te ri jai [9]. OKT ty ri mo me tu do ku men tuo ja mas re -
gos ner vo skai du lø ið plo në ji mas, ypaè tem po ra li në je 
sri ty je.

Eks tra o ku li niai simp to mai ir su tri ki mai (PLON
plius sin dro mas)

• Neu ro lo gi niai po ky èiai:
» Posturalinis tremoras
» Periferinës neuropatijos
» Judëjimo sutrikimai
» Iðsëtinæ sklerozæ imituojanèios ligos (Har ding
sin dro mas: bûdinga PLON ir iðsëtinës sklerozës
simp to mai drauge)

• Ne spe ci fi nës mio pa ti jos
• Arit mi jos.
Ki ti neu ro lo gi niai po þy miai, su si jæ su PLON. Kai

ku rie neu ro lo gi niai po ky èiai (pvz., po stu ra li nis tre mo ras,
pe ri fe ri nës neu ro pa ti jos, ne spe ci fi nës mio pa ti jos, ju dë ji -
mo su tri ki mai, Leigh sin dro mas) bu vo pa ste bë ti ser gant
PLON ir su sie ti su ðia li ga [10, 11]. Kai ku riems PLON pa -
cien tams, daþ niau siai mo te rims, ga li ið si vys ty ti pro gre -
suo jan ti, ið së ti næ skle ro zæ imi tuo jan ti li ga (PLON-IS). Re -
gë ji mo aðt ru mo pra ra di mo po bû dis, ser gant ja, ski ria si nuo 
kla si ki nës PLON: at si ran da pa si kar to jan tys re gë ji mo pra -
ra di mo epi zo dai, su si jæ su akiø skaus mu, po ku riø re gë ji -
mo funk ci ja ne vi sið kai at si sta to ir pu sei ser gan èiø jø pro -
gre suo ja iki vi sið ko ak lu mo [12]. Kar tu su abi pu se op ti ne
neu ro pa ti ja ðiems pa cien tams atsiranda ir di se mi nuo ta
cen tri nës ner vø sis te mos de mie li ni za ci ja su bû din gais bal -
to sios me dþia gos pa þei di mo plo tais, ta èiau jos me tu ne nu -
sta to mos oli gok lo ni nës imu nog lo bu li nø san kau pos sme -
ge nø skys ty je [13–15].

Neu ro ra dio lo gi niai ty ri mai. Mag ne ti nio re zo nan so
to mog ra fi ja (MRT) daþ niau siai po ky èiø ne ro do, bet yra ga -

li mi bal to sios sme ge nø me dþia gos pa þei di mai ir (ar) re gos
ner vuo se ma to mi aukð tø sig na lø plo tai [16]. MRT pa ro do
ið plo në ju sius at ro fa vu sius re gos ner vus ir re gos trak tà.

Bio che mi niai ty ri mai pa ro do mi to chon dri jø kvë pa vi -
mo gran di nës su tri ki mus, ku rie yra sub ti les ni uþ ki tø mi to -
chon dri niø ge ne ti niø li gø de fek tus, ta èiau ru ti nið kai ne -
nau do ja mi kli ni ki në je diag nos ti ko je.

Ðir dies lai du mo su tri ki mai ir PLON. Suo miø po pu -
lia ci jo je at lik tas ty ri mas pa ro dë, kad ser gan tie siems PLON 
pa di dë ja ðir dies arit mi jø daþ nis dël pa pil do mø lai du mo ta -
kø ðir dies lai du mo sis te mo je [17], ta èiau ðis at ra di mas ne -
bu vo pa ste bë tas ti riant ki tas po pu lia ci jas [18].

PLON diag no zë nu sta to ma, kai pro ban dui pa si reið kia
jau mi në ti of tal mo lo gi niai po þy miai ir (ar) nu sta to ma vie -
na ið mi to chon dri nës DNR pa to ge ni niø va rian tø mo le ku li -
nës ge ne ti kos ty ri mais. Diag nos ti kos ga li my bës pa ro dy tos
len te lë je.

Mo le ku li nës ge ne ti kos ty ri mai ga li bû ti: ge no tiks li në
pa ieð ka, ke liø ge nø pa ne lës pa nau do ji mas ar vi su mi nis
mtDNR ge no mo ty ri mas.

Tiks li në ge no pa ieð ka. Trys daþ niau si mtDNR pa to -
ge ni niai va rian tai su da ro 90–95 % vi sø va rian tø, at sa kin gø 
uþ PLON. Tiks li në ana li zë, ieð kant vie no ið ðiø va rian tø,
tu rë tø bû ti at lik ta pir miau siai:

• m.3460G>A, esan tis MT-ND1 ge ne,
• m.11778G>A MT-ND4 ge ne, ran da mas 70 % ser -

gan èiø Ðiau rës eu ro pie èiø ir 90 % ser gan èiø azi jie -
èiø [19–21],

• m.14484T>C MT-ND6 ge ne, daþ nai ran da mas Ka -
na dos pran cû zø po pu lia ci jo je dël ákû rë jø efek to [19,
22–24].

Taip pat ga li bû ti nau do ja ma ke liø ge nø pa ne lë, á ku rià
átrau kia mi mi to chon dri niai ge nai, ko duo jan tys NADH de -
hid ro ge na zës kom po nen tus: MT-ND1 ,  MT-ND2 ,
MT-ND4, MT-ND4L, MT-ND5 ir MT-ND6. Ðio ty ri mo
jaut ru mas ir ge nai, átrauk ti á jas, ga li skir tis pri klau so mai
nuo la bo ra to ri jos ir ty ri mo pe ri odo. Be daþ niau siai pa si tai -
kan èiø va rian tø, PLON at ve ju yra nu sta to mi ir re tes ni va -
rian tai [25].

Vi su mi nis mtDNR ge no mo ty ri mas ga li bû ti at lie ka -
mas, jei tiks li nës ge no pa ieð kos ir (ar) kar tu ke liø ge nø pa -
ieð kos me tu ne bu vo ras tas pa to ge ni nis va rian tas, ta èiau
kli nið kai áta ria ma PLON.
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Len te lë. PLON diag nos ti kos ga li my bës ir kri te ri jai

Simp to ma ti ka /
kriteri jai

Funkciniai tyrimai
Struktûriniai
tyrimai

Genetiniai tyrimai
Papildomi tyrimai / 
konsultacijos

• Of tal mo lo gi në

• Eks tra o ku li në

• Neu ro ra dio lo gi në

• Bio che mi niai ty ri mai

• Ðei mi në anam ne zë

• GKRA

• RAPD (vi sa da nor ma lus)

• Spal vi nio ma ty mo
tyrimas

• Re gos elek tro diag nos ti ka

• Aki plo èio ty ri mas (pil no 
lau ko / HVF FDT 24-2).

• Akiø dug no
fotogra fi ja

• RND, ma ku lø OKT

• An gio-OKT

• Pirma tiriamos daþ niau siai
pasitaikanèios mu ta ci jos
(m.11778G>A,
m.14484T>C, m.3460G>A)

• jei ne ran da ma ar ba gi mi në -
je në ra ser gan èiø jø PLON,
at lie ka mas mi to chon dri nës
DNR vi su mi nis ge no mo
ty ri mas.

• Gal vos sme ge nø
MRT ty ri mas

• Neu ro lo go
konsulta ci ja

• Ke pe nø funk ci jos
ro dik liai (ALT,
AST, ÐF – vai -
kams)

GKRA – ge riau sias ko re guo tas re gë ji mo aðt ru mas, RND – re gos ner vo dis kas.



GYDYMAS

Bu vo at lik ta dau gy bë moks li niø ty ri mø, nag ri në jan èiø
PLON gy dy mo ga li my bes: neu rop ro tek ci nius agen tus, ka -
mie ni niø làs te liø te ra pi jà, in fra rau do no sios spin du liuo tës
gy dy mà ar net mi to chon dri nës DNR pa kei ti mà.

Ide be no nas yra pir mas (ir kol kas vie nin te lis spe ci fi nis) 
vais tas, pa tvir tin tas gy dy ti PLON. „Ra xo ne“ (ide be no nà)
Eu ro pos vais tø agen tû ra áre gist ra vo 2015 m. rug së jo më -
ne sá. Re ko men duo ja ma do zë yra 900 mg per die nà (vien -
kar ti në do zë – 300 mg, var to ja ma 3 kar tus per die nà).

Ide be no nas pa si þy mi an ti ok si da ci në mis sa vy bë mis ir
per ne ða elek tro nus tie siai á mi to chon dri jø elek tro nø
trans por to gran di nës III kom plek sà, pra leis da mas I kom -
plek sà, ku rá pa þei dþia PLON su ke lian èios mtDNR mu ta -
ci jos. Taip at ku ria ma ATF ga my ba làs te lë se [26]. Ver ti -
nant bio che mi ná me cha niz mà, po ûmë je sta di jo je ide be -
no nas ga li re ak ty vin ti gy vy bin gas, bet ne ak ty vias gan gli -
nes làs te les, kas bu vo pa tvir tin ta in vivo ty ri muo se [27].
Ide be no nas ga li ska tin ti re gos funk ci jos ge rë ji mà, ta èiau
tai pri klau so nuo simp to mø pa si reið ki mo pra dþios lai ko
(pre pa ra tas veiks min giau sias pra dë jus gy dy mà per 1 me -
tus nuo li gos pra dþios) [28] ir jau þu vu siø gan gli niø làs te -
liø skai èiaus. Nors ide be no nas va di na mas sin te ti niu ko -
fer men to Q10 ana lo gu, ðios me dþia gos ski ria si ge bë ji mu
per ei ti he ma to en ce fa li ná bar je rà ir sa vo struk tû ra, kas nu -
le mia, kad ide be no nas ak ty vuo ja mas ne pri klau so mai nuo 
I kom plek so vei ki mo, o ko fer men tas Q10 tie sio giai nuo
jo pri klau so [26]. To dël pas ta ra sis, gy dant PLON, ma þai
reikð min gas, ski riant já pa aug liø ir su au gu siø pa cien tø,
ser gan èiø PLON, re gë ji mo su tri ki mams gy dy ti [29].
„Ra xo ne“ veiks min gu mas ir sau gu mas, gy dant PLON,
bu vo áro dy tas pir mu dvi gu bai ak lu, at si tik ti niø im èiø,
pla ce bu kon tro liuo ja mu ty ri mu (RHODOS) [30]. Ty ri me 
da ly va vo 84 pa cien tai, jo me tu ver tin tas efek tas po 24 sa -
vai èiø nuo var to ji mo pra dþios. Gru pë je, ku rio je vais tas
bu vo var to tas, pa ste bë tas di des nis re gos pa ge rë ji mas ir
ma þes nis pa blo gë ji mas nei pla ce bo gru pë je. Po gru py je
su blo giau siu re gos aðt ru mu (V < 0,1) pa ge rë ji mas bent
5 rai dë mis sie kë 19,7 % ir bu vo di des nis nei kon tro li në je
gru pë je. RHODOS-OFU – to les nio ste bë ji mo stu di jo je
ver tin tas gy dy mo efek to sta bi lu mas, pra ëjus 30 më ne siø
po RHODOS. Re gos aðt ru mas ið li ko reikð min gai ge res -
nis var to ju siø jø ide be no nà gru pë je pa gal vi sus ver tin tus
re gos pa ra met rus [31]. Ide be no no po vei kis to liau ste bë -
tas ið plës ti në je pro gra mo je (angl. Ex panded Ac cess
Programme, EAP), ku ri apë më 111 PLON pa cien tø,
38 cen truo se ið 10 ða liø. 78 % gy dy tø pa cien tø, ku riems
nuo li gos pra dþios ne bu vo pra ëjæ me tai, pre pa ra to po vei -
kis bu vo efek ty viau sias. Kli nið kai reikð min gas re gos pa -
ge rë ji mas (kli nið kai reikð min gu bu vo lai ko mas pa ge rë ji -
mas bent 5 rai dë mis, kai re gos aðt ru mas < 0,1, ir pa ge rë ji -
mas bent 10 rai dþiø, kai re gos aðt ru mas > 0,1) bu vo pa -
siek tas be veik pu sei pa cien tø [32]. Ga vus kli nið kai reikð -
min gà pa ge rë ji mà, pa cien tams re gos funk ci ja to liau ge rë -
jo 4–7 ei lu të mis per vi du ti nið kai 23 më ne sius gy dy mo.
Eks per tø gru pë ið Eu ro pos ir Ðiau rës Ame ri kos, áver ti nu -
si ir ap svars èiu si ðiuos fak to rius: li gos sun ku mà ir gy dy -

mo tiks lin gu mà, tiks li næ po pu lia ci jà, do za vi mà ir gy dy -
mo truk mæ, pa skel bë gy dy mo tak ti kos re ko men da ci jas
[33].

Pas ta ruo ju me tu moks li niai duo me nys pa ro dë, kad pa -
ste bi mas tei gia mas gy dy mo efek tas (re gos funk ci jos pa ge -
rë ji mas 2,4 ei lu të mis pa gal EDTRS), kai gy dy mas ski ria -
mas net ir pra ëjus dau giau nei 5–34 me tams nuo li gos pra -
dþios. Taip pat, ki tø ty rë jø duo me ni mis, gy dant pra ëjus
dau giau nei pen ke riems me tams nuo li gos pra dþios, ste bi -
mas re gos aðt ru mo ir kon tras ti nio jaut ru mo pa ge rë ji mas
[31]. Re mian tis tarp tau ti nio su si ta ri mo dël PLON ið va do -
mis, ti ki ma si, kad gy dy mas ide be no nu ap sau go nuo to li -
mes nio re gos pra ra di mo, pa ge ri na re gos aðt ru mà ir pa cien -
to ma ty mas pa sie kia bent 0,1 rai dës Sne le no len te lë je ar ba
5 rai des ETDRS len te lë je. Gy dy mo efek ty vu mas ver ti na -
mas nu sta tant re gos aðt ru mà ir at li kus kom piu te ri næ pe ri -
met ri jà (pil no lau ko pe ri met ri jà ir 24–2 re þi mu). Jei gy dant 
po 12 më ne siø ne ste bi ma jo kio pa ge rë ji mo, gy dy mas nu -
trau kia mas. Ga vus tei gia mà at sa kà, ste bi ma, ka da re gë ji -
mas sta bi li zuo sis (6 më ne sius re gos aðt ru mas ne si kei èia),
o gy dy mas nu trau kia mas po 12 më ne siø nuo sta bi li za vi -
mo si. At ei ty je, to kiu at ve ju, pa cien tams ne rei kia kar to ti
gy dy mo kur so [31].

Struk tû rið kai pa na ðus á ko fer men tà Q10 ir ide be no nà
yra EPI-743, ku ris vei kia sà vei kau da mas su fer men tu
NADPH ki no no re duk ta ze (NQO1) ir for muo ja sta bi lius
hid ro ki no nus, pa si þy min èius an ti ok si da ci në mis sa vy bë -
mis [33]. Pir mie ji EPI-743 var to ji mo re zul ta tai at ro do
daug þa dan tys, nes, ið ty rus 4 ið 5 PLON ser gan èius pa cien -
tus su skir tin go mis mi to chon dri jø mu ta ci jo mis, bu vo ste -
bë tas tei gia mas at sa kas: re gos aðt ru mo, spal vi nio re gë ji mo
ir ki tø pa ra met rø ro dik liø pa ge rë ji mas [34].

Kai ku riuo se eks pe ri men ti niuo se mo de liuo se bu vo
pa ste bë ta, kad, nau do jant ar ti mo at stu mo in fra rau do nø jø
spin du liø te ra pi jà, ge ri na mas mi to chon dri jø funk ci nis ak -
ty vu mas ir làs te liø ið gy ve na mu mas. Ta èiau ðio me to do
vei ki mas në ra vi suo ti nai pri im tas ir vi sið kai ið aið kin tas.
Ma no ma, kad ar ti mo at stu mo in fra rau do nie ji spin du liai
di di na ATF sin te zæ, sti mu liuo da mi ci toch ro mo c ok si da -
zës ak ty vu mà [35]. Ge nø te ra pi ja, ku rios me tu pa ki tæs ge -
nas pa kei èia mas nor ma liu, ma no ma, ga li bû ti nau do ja ma
gy dant mi to chon dri jø li gas. Ser gant PLON, ge nø te ra pi ja
ga lë tø bû ti pla èiai tai ko ma dël leng vai pa sie kia mo tin klai -
nës gan gli niø làs te liø sluoks nio, ta èiau, no rint in teg ruo ti
nor ma lø ge nà á mi to chon dri jø ge no mà, su si du ria ma su
sun ku mais dël mi to chon dri jo se esan èios dvi gu bos
memb ra nos. Tai gi rei kia nau do ti vek to rius, to kius kaip
ade no a so ci juo ti vi ru sai (AAV), ir alo to pi næ ge nø eks pre -
si jà [36].

Ge nø te ra pi jos ga li my bës pir mà kar tà bu vo pa de -
monst ruo tos hib ri di në se PLON làs te lë se, tu rin èio se mu ta -
ci jà m.11778G>A [37].

Ke liuo se ty ri muo se re gos ner vo ir tin klai nës li goms
gy dy ti bu vo ban do ma nau do ti au to lo gi nes kau lø èiul pø ka -
mie ni nes làs te les. Pa cien tams su PLON, ku riems bu vo tai -
ky tas ðis gy dy mo me to das, pa ste bë tas re gos aðt ru mo pa ge -
rë ji mas nuo ran kos ju de siø ma ty mo iki 20/200 ir nuo pirð tø 
ma ty mo iki 20/100. Kar tu pa ste bë tas aki plo èio pa di dë ji -
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mas ir ne nu sta ty ta rim tø gy dy mo kom pli ka ci jø [38]. Ta -
èiau ðiuo at ve ju rei ka lin gi to li mes ni ty ri mai dël ka mie ni -
niø làs te liø te ra pi jos tai ky mo ser gant PLON.

IÐVADA

Re mian tis nau jau siais ty ri mais, bu vo áro dy ta, kad ide be -
no nas, ge nø te ra pi ja ar ka mie ni niø làs te liø te ra pi ja ga lë tø
bû ti tai ko mi efek ty viam PLON gy dy mui.
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LEBER HE RED I TARY OP TIC NEU ROP A THY

Sum mary

Leber he red i tary op tic neu rop a thy (LHON) is one of the most
com mon in her ited mi to chon drial op tic neuropathies, caused by
mi to chon drial DNA mu ta tions. Three most com mon mu ta tions,
namely m.11778G>A, m.14484T>G, and m.3460G>A, ac count
for the ma jor ity of LHON cases. These mu ta tions lead to mi to -
chon drial re spi ra tory chain com plex I dam age. Typ i cally, LHON 
pres ents at the age of 15–35 years, with male pre dom i nance.
LHON is as so ci ated with se vere, sub acute, and pain less bi lat eral
vi sion loss and ac counts for one of the most com mon causes of
legal blind ness in young in di vid u als. Spontanious vi sual acu ity
re cov ery has been re ported in pa tients har bour ing m.14484T>C
mu ta tion, how ever, this in her ited op tic neu rop a thy re sults in ir re -
vers ible vi sion loss.

Up to date LHON treat ment is lim ited. Idebenone has been
ap proved by EMA to treat LHON. How ever, better un der stand -
ing of dis ease mech a nisms and on go ing treat ment tri als are
promissing and brings hope for pa tients.

In this ar ti cle we sum ma rise clin i cal pre sen ta tion, di ag nos tic
fea tures, and treat ment of LHON.

Keywords: Leber he red i tary op tic neu rop a thy, eti ol ogy, di -
ag no sis, treat ment.
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