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Cél: A vords és zold Fényre érzékeny opszin fehérjék génjeinek ritka haplotipusai 6rokletes rovidlatast, szinlatdszavart és csapdiszfunkci6t
okozhatnak. A betegség stlyossiga nagyon valtozé: a nem-szindrémds rovidlétdstdl a sdlyos veleszletett 14tascsokkenéssel jar6 kék-
monokromazidig terjed. Munkénk sorén egy, az opsin gén ritka haplotipusai dltal okozott eddig ismeretlen klinikai megjelenésd
retinadisztrofit ismertet{ink.

Anyag, médszer: Egy tobbgeneracits, X-kromoszéméhoz kototten 6rokl6ds rovidlatésban szenvedd csaldd klinikai és genetikai vizsgélatat
végeztik el.

Eredmények: Az érintett férfiak gyermekkori, nagyfoki rovidlatdsban szenvedtek. A latasélesség valamint a vords és zold szinérzékelés
épessége a 40 éves korig megtartott volt, az ennél idGsebb csalddtagok esetén lasst csékkenést mutatott. ERG vizsgalataink szerint a csapok
elektromos aktivitdsa mar gyermekkorban csokkenést mutatott, amely az életkor elSrehaladtaval tovabb csékkent, és melyhez idSsebb kor-
ban a palcikék érintettsége is tarsult. Klinikai exom szekvenalds segftségével az LVAVA és az MVAVA ritka haplotipusokat azonositottuk a
vords valamint a zold fényre érzékeny opszin fehérjék génjeiben.

Kévetkeztetés: Az IVAVA/MVAVA ritka haplotipusok gyermekkori nagyfokd rovidlatast okoznak, melyhez csak 40 éves életkor felett tar-
sulnak a csapdisztrofia egyéb tiinetei: a litasélesség-csokkenés és szinlétdszavar. A betegség ilyen lefoly4sa eddig nem volt ismert az opszin
gének ritka haplotipusai &ltal okozott korképek kozott és felhivia a figyelmet arra, hogy a nem szindrémésnak tGn fiatalkori érokletes ro-
vidl4tés estén csapdisztréfidra is gondolnia kell a gyakorl6 klinikusnak.
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Purpose: Rare interchange haplotypes in exon 3 of OPN1LW and OPNAMW opsin genes cause X-linked myopia, color vision defect, and cone
dysfunction. The severity of the discase varies on a broad scale from nonsyndromic high myopia to blue cone monochromatism. Here, we describe a new
genotype-phenotype correlation attributed to rare exon 3 interchange haplotypes simultancously present in the long- and middle-wavelength sensitive
opsin genes (L- and M-opsin genes).

Methods: A multigenerational family with X-linked high myopia and cone dystrophy was investigated.

Results: Affected male patients had infantile onset myopia with normal visual acuity and color vision until their forties. Visual acuity decreased
thereafter, along with the development of severe protan and deutan color vision defects. A mild decrease in electroretinography response of cone
photoreceptors was detected in childhood, which further deteriorated in middle-aged patients. Rods were also affected, however, to a lesser extent than
cones. Clinical exome sequencing identified the IVAVA and MVAVA toxic haplotypes in the OPNALW and OPN1MW opsin gences, respectively.
Conclusion: LVAVA haplotype of the OPNALW gene and MVAVA haplotype of the OPNAMW gene cause apparently nonsyndromic high myopia in young
patients but lead 10 progressive conc—rod dystrophy with deuteranopia and protanopia in middle-aged patients corresponding to a previously unknown
disease course. To the best of our knowledge, this is the first report on the joint effect of these toxic haplotypes in the two opsin genes on chronosome X.




