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S U M M A R Y 

THREE CASES WITH BILATERAL ANIRIDIA 

The variety of the anomalies accompanying aniridia and the concordance of the findings with the literature is surveyed in 2 
male children of a normal father and a mother with aniridia. 
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OZET 
Aniridili bir anne ve sağlam bir 

babadan doğma aniridili iki erkek ço
cukta, aniridiye eşlik eden anomalile
rin çeşitliliği ve literatür verileri ile 
uygunluğu İncelenmiştir. 

Anahtar Kelimeler: Aniridi, iris hipoplazisi 

GİRİŞ 
Aniridi normal popuiasyonda 

1/64.000-1/96.000 insidansda görülen, 
kornea, ön kamara, lens, iris retina ve 
optik siniri de tutabilen, iris hipoplazisi 
ile karakterize panoküler bir bozukluk 
olup sporadik ve famüyal olarak ortaya 
çıkabilir. Familyal olgularda genelde 
kromozomal bir bozukluk olmamasına 
rağmen, sporadik olgularda 11. kromo
zomun kısa kolunun delesyonu sonucu 
meydana gelebilir. Bu kromozoma! bo
zukluk böbreklerde VVİlms tümör insi-
dansı artışı ile birliktedir (1-4). 
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Cücelik, mental bozukluk, kraniofa-
syai dizostoz, polidaktili ve yumru ayak, 
aniridi ile birlikte olabilen diğer göz dışı 
anomalilerdir. Aniridili olgularda görme 
zayıftır. Görme azlığı optik sinir hipopla
zisi, katarakt, glokom, ambliyopi, kor
nea! opasifikasyonlar ve retina degene-
resanslarına bağlı olabilir. Karakteristik 
yüz ifadesi, palpebral fissür daralması 
ve alın kırışıklığı aniridili olgularda tipik
tir (5,6). 

O L G U L A R 
1. Olgu: 30 yaşında kadın hastada 

biiateral aniridi ile beraber horizontal 
nistagmus, sağ lens subluksasyonu, sol 
patolojik katarakt, glokom ve pitozis 
tesbit edildi, Şekil 1. Horizontal kornea 
çapı her iki gözde 11 mm, sol kornea
da tipik olarak pannus oluşumu vardı. 
Görmeler sağ gözde 1 metreden par
mak sayma, sol gözde 2/10 düzeyinde 
idi. Schiötz tonometrisi ile göz içi ba
sıncı sağ gözde 33 mmHg, sol gözde 
30 mmHg olarak ölçüldü. Direk oftal-
maskopik fundus muayenesinde sağ 
gözde optik sinir hipoplazisi ve periferik 
retinada çevresel olarak küçük sarı be
nekler tespit edilmesine rağmen sol fun
dus patolojik katarakt nedeni İle 
muayene edilemedi. Yapılan intravenöz 
pyelografide herhangi bir patolojiye 

rastlanmadı. Gonioskopik muayenede 
her iki gözde trabeküier şebekede ya
pışıklıklar tespit edildi. 

2. Olgu: 6 yaşında erkek çocukta 
bilateral aniridi ve horizontal nistagmus 
ile sağ ve sol lens subluksasyonu ve 
konjenitai pitozis tesbit edildi, Şekil 2. 
Horizontal kornea çapı her iki gözde 11 
mm, görmeler sağda 3 metreden par
mak sayma düzeyinde, solda 1/10 dü
zeyinde idi. Schiötz tonometresi İle her 
iki gözde göz içi basıncı mükerrer ola
rak 16 mmHg olarak ölçüldü. Refrak-
siyon muayenesinde yüksek myop ik 
refle alındı ve görmeler tashihle arttırıia-

Şekil 1. 
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Şekil 3. 

m a d ı . D i r e k o f t a l m a s k o p i k f u n d u s 
muayenesinde sağda ve solda optik si
nir hipoplazisi ve periferik retinada kü
çük sarı benekler tesbit edildi. Yapılan 
Intravenöz pyelografide herhangi bir pa
t o l o j i ye r a s t l a n m a d ı . G o n i o s k o p i k 
muayenede her iki gözde açı normal 
bulundu. 

3. Olgu: 4 yaşında erkek çocuk. 
Bilateral aniridi yanında horizontal nis-
tagmus ve pitozis tesbit edildi, Şekil 3. 
Horizontal kornea çapı her iki gözde 
10.5 mm olarak ölçüldü. Kooperasyon 
sağlanmadığından görmeler ölçülemedi. 
Genel anestezi altında yapılan direkt of
talmaskopik muayenede, miyopik retle, 

hipoplazik optik sinir ve periferik retina
da küçük sarı benekler tesbit edildi ve 
schiötz tonometrisl İle göz içi basınçları 
her iki gözde 15 mmHg olarak ölçüldü. 
Yapılan intravenöz pyelografide herhan
gi bir patolojiye rastlanmadı. Goniosko
pik m u a y e n e d e her iki gözde aç ıda 
herhangi bir patoloji tespit edilmedi. 

Levator fonksiyonu ve pitozis dere
ces i sınıflandırması Tablo 1 ve Tablo 
2'de verilmiştir (7). 

Her üç olgudaki levator fonksiyon
ları ve primer pozisyondaki pitozis mik
tarları Tablo 3 ve Tablo 4'de gösteri l
miştir. 

N O T : Levator fonks iyonu hesap 
lanırken, frontal kasın etkisi hastanın 
kaşına parmak basılarak azaltılmış, son
ra hastadan aşağı ve yukarı bakması is
tenerek üst kapağın bu iki konumdaki 
hareketinin mesafesi mm olarak ölçül
müştür. 

NOT: Pitozis miktarını hesaplarken, 
hastanın alt limbus ile üst kapak arası 

Tab lo 1. 
dırması 

Levator fonks iyonu s ın ı f lan-

Normal 

iyi 
Zayıf 

Kötü 

15 mm 

8 mm veya î 

5.7 mm 

4 mm veya 1 

Tablo 2. 
dırılması 

P i t oz i s de rece le r i n s ın ı f l an -

Hafif 

Orta 

Ağır 

2 mm 

3 mm 

4 mm veya î 

Tablo 3. Olgu lar ımız ın levator fonks i -
yonları 

Sağ So l Dereoesi 

Olgu 1 

Olgu 2 

Olgu 3 

5.5 mm 5.0 mm 

7.0 mm 5.0 mm 

6.0 mm 4.0 mm 

"Zayıf 

Zayıf 

Zayıf 

Tab lo 4. Olgularımızın pitozis miktarları 
(Primer pozisyonda) 

Sağ So l Derecesi 

Olgu 1 

Olgu 2 

Olgu 3 

3.5 mm 5.0 mm 

5.0 mm 5.0 mm 

5.5 mm 5.5 mm 

Ağı r 

Ağır 

Ağır 
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mesafe ölçüldü ve 9 mm'den çıkartıldı. 
Bu değer hesaplanırken ortalama kor
nea vertikal çapı 11 mm alındı ve üst 
kapağın korneayı 2 mm örttüğü kabul 
edildi. 

TARTIŞMA 
Çalışmamızda 3 jenerasyon tarana

rak aynı aileden bir anne ve onun iki 
erkek çocuğunda oftalmik anomali bu
lunduğu halde, babada ve kız çocuğun
da herhangi bir anomaliye rastlan
maması, belirgin penetrasyonlu domi
nant bir geçişi düşündürmektedir. 

Daralmış kapak aralığı, lens subluk-
sasyonu, katarakt, glokom, optik sinir 
hipoplazisi ve periferik retina dejene-
ransının aniridi ile beraberliği göz önüne 
alındığında, aniridinin bu denli kapsamlı 
oftalmik patoloji ile birlikte olması kabul 
görmüş bir etyolojik teoriyi düşündür
mektedir. Konjenital pitozis ve aniridinin 
beraberliği nöroektodermal veya mezo-
dermal gelişim bozukluğu ile açıklan
maktadır. Kanaatimizce mezodermal 
kökenli bir bozukluk daha mantıklı bir 
yaklaşım olarak gözükmektedir. Çünkü 
embriyo henüz 22-30 mm büyüklüğüne 
eriştiğinde levator palpebra süperior üst 
rektusun iç kısmından ayrılarak gelişir, 
irisin mezodermal kısmı da aynı za
manda geliştiğinden bu birlikteliği açık
layabilmek mümkün olur (5). 

Literatürde aniridi ile birlikte senso-
ryal işitme kaybı, pitozis ve glokom 
kombinasyonları da bu görüşü destek
lemektedir (5,6). 

Optik sinir hipoplazisi, periferik reti
na dejeneresansı, katarakt ve lens su-

bluksasyonu görme azlığını ar*ran fak
törlerdir. 

Aniridide de ön kamara açısında 
trabeküler sistemin sklerozuna kadar gi
debilen ilerleyici dejenerasyonlar görü
lebilir. Bazı olgularda da oküler hiper
tansiyon ve glokom ortaya çıkabilir 
(9,10). Olgularımızda annede mükerrer 
ölçümlerde göz içi basıncı yüksek ol
masına rağmen, her iki çocukta göz içi 
basıncı artışının periferik irisin trabekü
ler ağa yapışması ve dışa akımı engel
lemesi sonucunda geliştiği kanısındayız. 
Bu olgumuzda proflaktik olarak dışa 
akımı sağlamak için goniotomi yapmayı 
düşünüyoruz. 

Olgularımızda alın kırışıklığı ile bir
likte görülen dar kapak aralığı pekçok 
aniridide karakteristik yüz ifadesi olarak 
kabul edilmiştir. Neher, fotofobiden ka
çınmak için istemli bir reaksiyon olarak 
bu tipik görünüşü ileri sürmüştür (11). 
Olgularımızda bu denli oküler anomali
lerin olması aniridinin panoküler konje
nital bir anomali olma özelliğini doğrula
maktadır. 

Her üç olgumuzda da yapılan ba
tın ultrasonografik ve IVP tetkik
lerinde Wilms tümörü lehine herhangi 
bir patoloji tespit edilmemesine rağmen 
izole sporadik an i rid ili o lgu lar ın 
%20'sinde Wilms tümörü olma olasılığı 
olduğundan bu olgularda mutlaka 
Wilms tümörünü ekarte ettirecek tetkik
ler yapılmalıdır. 

Sonuç olarak aniridi de görme 
prognozu oldukça zayıftır. Katarakt glo

kom, optik sinir hipoplazisi, ampliyopi 
ve korneal opasıteler gibi anomalilerin 
yaygın olması zayıf görme ile sonuç
lanır 
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