S

IMI 2025 White Paper Clinical Summary Il\NIIT$NOMII(;hiAIL\

INSTITUTE

IMI — Miyopi Genetigi Raporu 2025

Dr. Mats Voogelaar

Go6z Hastaliklari Bolimi, Erasmus MC Universite Tip Merkezi, Rotterdam, Hollanda
Rotterdam Goz Hastanesi, Rotterdam, Hollanda

Son IMI Genetik Raporu’nun (2019) yayinlanmasindan bu yana, miyopinin genetigi Uzerine yapilan
arastirmalar ¢ok hizli bir sekilde genigledi. Artik binlerce genetik varyantin refraksiyon kusuru ile
iligkili oldugu biliniyor. Bu yeni bulgular, gdézin nasil buylidigune ve neden bazi kigilerde yuksek
miyopi gelisirken digerlerinde gelismedigine dair ¢cok daha derin bir anlayis sagliyor.

Son ¢alismalar, miyopinin glcla bir genetik bilesene sahip oldugunu dogruluyor; ancak genler ¢gevre
ve yasam tarzi ile birlikte etki gésteriyor. Yilksek egitim dizeyi, yogun yakin ¢calisma ve yetersiz dis
mekan siresi, genetik riski daha da artirabilir. Yeni ‘poligenik risk skorlarr’, gevresel faktorlerle birlikte
degerlendirildijinde hangi cocuklarin en yuksek risk altinda oldugunu 6ngdrme potansiyeli
gOsteriyor; ancak bu yéntemler hentz klinik kullanim igin hazir degildir.

Go6zun sekillenmesini belirleyen biyolojik slireclerde rol alan genleri ortaya ¢ikaran genis kapsamli
uluslararasi ¢alismalar, géz boyutunun dizenlenmesi, retinal sinyal iletimi, sinir sistemi gelisimi ve
hicre disi matriksin yeniden sekillenmesiyle iligkili genleri tanimladi. Ayrica, nadir genetik
varyantlara yonelik arastirmalar; retinal ve bag dokusu hastaliklariyla értlisen mutasyonlari ortaya
cikardi. Bu bulgular, 6zellikle sendromik ya da yuksek riskli miyopi vakalarinin tanimlanmasinda
genetik testlerin ne zaman faydali olabilecegini gosteriyor.

Epigenetik Uzerine yapilan yeni g¢alismalar (¢cevrenin gen ifadelerini nasil degistirdigini inceleyen
alan), 1sik maruziyeti, sirkadiyen ritim ve iltihaplanma gibi etkenlerin g6z buyumesini etkileyen bazi
genleri nasil ‘agip kapatabilecegini ’ortaya koymaktadir.

Sonug olarak, arastirmalar artik yalnizca miyopiyle iligkili genleri bulmaya odaklanmakla kalmiyor;
bu genlerin nasil galistigini ve cevresel etkenlerle nasil etkilesime girdigini anlamaya dogru ilerliyor.
Bu birikim, gelecekte kisiye 6zel miyopi dnleme ve tedavi yaklasimlarinin geligtiriimesine zemin
hazirlayacaktir. Klinisyenler icin dnemli olan, genetik test ve araglarin hentz rutin klinik uygulamaya
girmemis olsa da, erken risk belirleme ve hedefe yonelik tedavi stratejilerinin sekillenmesinde giderek
daha blyuk rol oynadigini bilmeleridir.

Klinisyenler igin Temel Mesajlar

Genler ve gevre birlikte etki eder: Genetik risk; yakin ¢alisma, yogun egitim yuku ve yetersiz dig
ortam slresi gibi ¢cevresel ve yasam tarzi faktorleriyle daha da artar.

Poligenik risk skorlari, yiksek risk tasiyan ¢ocuklarin erken belirlenmesinde umut vadeden bir
yontem olarak gorulmektedir; ancak heniz klinik uygulamaya hazir degildir.
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Nadir varyant testleri, retina veya bad dokusu hastaliklariyla iliskili sendromik ya da agir miyopi
vakalarinin belirlenmesine yardimci olabilir.

Epigenetik ve molekiiler arastirmalar; 1sik maruziyeti, uyku ve iltihaplanma gibi faktorlerin, gen
dizenlenmesi yoluyla g6z blyumesini nasil etkileyebilecegini ortaya koymaktadir.

Klinik uygulamaya aktarim eskisinden daha yakin: Genetik mekanizmalarin anlasiimasi,
gelecekte daha kisiye 6zel miyopi 6nleme ve tedavi stratejilerinin gelistiriimesini mimkuan kilacaktir.

TESEKKURLER

IMI gérev gicl Uyelerinin tam listesine ve tim IMI kilavuzlarinin tamamina myopiainstitute.org adresinden
ulagilabilir. Bu klinik 6zetin yayimlanmasi ve tercime edilmesine iliskin maliyetler, BHVI, ZEISS,
EssilorLuxottica, CooperVision, Alcon, HOYA, Théa ve Oculus tarafindan yapilan bagiglarla desteklenmistir.
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