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Axenfeld-Rieger Sendromu ve
Optik Disk Druseni

Axenfeld-Rieger Syndrome and
Optic Disc Drusen: Case Report

OZET Axenfeld-Rieger sendromu (ARS), noral krest hiicrelerinin anormal gelisiminden kaynakla-
nan, belirgin Schwalbe hatti, iris stromasinda incelme, periferik iris dokusundan Schwalbe hattina
uzanan bantlar gibi 6n kamara anomalileri ile karakterize otozomal dominant kalitilan bir bozuk-
luktur. Bu olgularda g6z ve goz dis1 doku ve organlarda da ek anomalilere rastlanmaktadir. ARSli
olgularin yaklasik olarak yarisinda ¢ocukluk ya da genglik ¢aginda glokom goriilmekte olup; kont-
rolii oldukga zordur ve 6nemli oranda optik sinir harabiyeti ve gorme kaybiyla seyretmektedir. Bu
¢alismada, iridokorneal a¢1 anomalisi, iris stroma atrofisi, kor ektopi ve kardiyovaskiiler sistem ano-
malisi mevcudiyeti nedeni ile ARS tanisi koydugumuz olgu, daha 6nce literatiirde beraberligi gos-
terilmemis olan optik disk druseni varlig1 nedeni ile sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Axenfeld-Rieger sendromu; optik disk druseni; glokom

ABSTRACT Axenfeld-Rieger syndrome (ARS) is an autosomal dominant inherited disorder stem-
ming from abnormal development of neural crest cells which is characterized by anomalies of an-
terior segment like prominent Schwalbe’s line, hypoplasia of the iris stroma, iris strands to
Schwalbe’s ring. Also additional ocular and extraocular anomalies can be found in these cases. Glau-
coma is seen about half of the ARS cases in childhood or youth which is quite difficult to control
and leads to optic nerve damage and vision loss. In this case report, we present a patient diagnosed
as ARS with hypoplasia of the iris stroma, corectopia, iridocorneal angle anomalies and cardiovas-
cular system anomalies who has optic disc drusen co-occurence of which has not been previously
reported in the literature.
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xenfeld, ilk kez 1920 yilinda posterior embriyotoksonu tanimla-

mistir. Sonraki yillarda Rieger’in bu tabloya ek iris anomalileri ve

diger goz dis1 bulgularn eklemesiyle Axenfeld-Rieger sendromu
(ARS) olarak adlandirilan; temel bulgusu 6n segment disgenezisi olan, kli-
nik olarak heterojen bir tablo ortaya ¢ikmigtir.!

ARS kraniofasiyal, dental ve okiiler gelisimi iceren noral krest hiicre-
lerinin anormal migrasyonu sonucu 6n kamara, fasiyal kemikler, disler ve
kardiyovaskiiler sistemin gelisiminde bozulma ya da durma ile karakterize
otozomal dominant bir hastaliktir. ARS’de periferik iris dokusundan
Schwalbe hattina uzanan bantlar, iris stromasinda incelme, atrofi, korek-
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topi, ektropiyon uvea gibi iris anomalileri goriil-
mektedir. Bu bulgularin yani sira literatiirde
mikrokornea, sklerokornea, mikroftalmi, limbal
dermoid, katarakt, koriyoretinal kolobom, persis-
tans pupiller membran, persistans hiperplastik pri-
mer vitreus, koroid ve optik sinir bas1 hipoplazisi,
optosiliyer sant damarlar gibi ek okiiler anomaliler
de bildirilmistir.2>

Bu ¢alismada, daha 6nce literatiirde beraber-
ligi gosterilmemis olan, optik disk drusenli bir ARS
olgusu sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Sag gozde sulanma ve az gérme yakinmasi ile po-
liklinigimize getirilen 10 yasindaki kadin olgunun
gorme keskinligi Snellen egeli ile sagda 0,05, solda
1,0 diizeyinde idi. Goz ici basinc1 (GIB) aplanasyon
tonometrisi ile sagda 14, solda 15 mmHg idi. Sik-
loplejinli muayenede sagda +7,50 dioptri, solda
+0,75 dioptri refraksiyon kusuru mevcut olan ol-
gunun sag gozdeki gérme azlif1 anizometropik
ambliyopiye baglanda.

Olgunun yapilan biyomikroskobik muayene-
sinde sag gozde iris stroma atrofisi, korektopi ve her
iki gozde belirgin Schwalbe hatti mevcuttu (Resim
1). Kornea gaplar1 sag gézde horizontal ve vertikal
9,5 mm, sol gézde 10,5 mm olup, sagda mikrokor-
nea mevcuttu. Gonyoskopik incelemede, her iki
gozde 360° one yerlesimli Schwalbe hatt1 ve peri-

RESIM 1: Olgunun biyomikroskobik muayenesinde sag gézde iris stroma
atrofisi, korektopi ve belirgin Schwalbe hatti varligi.
(Renkli hli icin Bkz. http://www.turkiyeklinikleri.com/journal/oftalmoloji-dergisi/1300-0365/)

RESIM 2: Olgunun arka segment ultrasonografisinde optik disk druseninin
gorindimd.

ferik iristen Schwalbe hattina uzanan bantlar ol-
dugu gorildi.

Fundus muayenesinde, sag gozde vaskiiler tor-
tiosite artig1 ile birlikte optik sinir basinda hafif si-
linme ve kabariklik mevcuttu. B-mod ultraso-
nografisinde optik sinir basinda akustik gélge veren
yliksek yansimali yapilar goriilerek optik sinir bast
druseni tanisi kondu (Resim 2).

Olgunun anamnezinde anne ve babanin ikinci
dereceden akraba oldugu ve olgunun yedi yil 6nce
Fallot tetralojisi nedeni ile opere edildigi 6grenildi.
Eslik eden diger sistemik anomaliler agisindan pe-
diatri klinigine yonlendirilen olguda dis anomalisi
disinda ek bir patoloji bulunmada.

TARTISMA

Descement membraninin en perifer kismini olus-
turan Schwalbe hattinin belirgin ve 6ne yer degis-
tirmis olmas1 arka embriyotokson olarak adlan-
dirilir. Toplumun %15’inde bulunabilen izole za-
rarsiz bir bulgudur.® Axenfeld anomalisi, periferal
iris dokusu liflerinin yapismasi ile beraber arka em-
briyotokson ile iligkilidir. Bu durum irisin stromal
atrofisiyle birlikte oldugunda Rieger anomalisi ola-
rak anilir ve bu olgularda korektopi, polikori gorii-
lebilir. On segment disgenezisi ile birlikte fasiyal,
dental, umbilikal ve iskelet anomalileri bulunmas:
Rieger sendromu olarak adlandirilir. ARS ise temel
bulgusu 6n segment disgenezisi olan ve fenotipik
olarak birbiriyle ¢akisan bu durumlarin timiini
birden kapsayan bir terim olarak kullanilmaktadir.”
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Bu grup hastaliklar klinik ve genetik olarak hete-
rojen bir tablo gostermektedir. Arka embriyotok-
son bu olgularin ¢ogunda mevcuttur, ancak tani
i¢in kosul degildir.

ARS 1/200.000 siklikta goriilmekte olup olgu-
larin %601 PITX2 ve FOXCI transkripsiyon fak-
torlerindeki mutasyonlarla, bir kismi ise 13q14,
16924, 6p25 ve 11. kromozom tizerindeki bazi gen-
lerle (PAX6 ve MAF) iligkilendirilmigtir.””?

ARS’de siklikla kornea (megalokornea ve be-
lirgin Schwalbe hatti), iris (hafif atrofi, ciddi deje-
neratif degisiklikler, delik, korektopi, ektropion
uvea vs.) ve agl (irisin daha 6ne insersiyonu, peri-
ferik iristen belirgin Schwalbe hattina uzanan doku
kopriileri) etkilenmektedir. ARS’li olgularin yakla-
sik olarak yarisinda ¢ocukluk ya da genclik ¢caginda
glokom goriilmektedir. fligkili ac1 anomalisi ya da
ikincil sinegiye bagl ac1 kapanmasindan dolay1 ge-
lisen glokomun kontrolii oldukg¢a zor olup, 6nemli
oranda optik sinir harabiyeti ve gorme kaybiyla
seyretmektedir.'!!

Literatiirde ARS’ye mikrokornea, sklerokor-
nea, mikroftalmi, keratoglobus, sferofaki, limbal
dermoid, katarakt, koriyoretinal kolobom, persis-
tans pupiller membran, persistans hiperplastik pri-
mer vitreus, optosiliyer sant damarlar, koroid ve
optik sinir bag1 hipoplazisi gibi ek okiiler anomali-
lerin eslik ettigi bildirilmistir.>>'° Iridokorneal a¢1
anomalisi, iris stroma atrofisi, kor ektopi ve kardi-
yovaskiiler sistem anomalisi varlig1 nedeni ile ARS
tanist koydugumuz olgumuzda, literatiirde birlik-
teligi gosterilmemis olan, optik disk druseni sap-
tanmagtir.

Optik disk druseni, etiyolojisi tam olarak bilin-
meyen aseliiler hiyalin benzeri kalsifiye birikimler
olup insidansi %0,34-2 arasinda degismektedir.'?

Retinitis pigmentoza, anjioid streaks, psédoksan-
toma elastikum ve Alagille sendromu gibi kali-
timsal gecisli hastaliklarla sik goriildiigi bildiril-
mistir.'*!® Oftalmoskopik muayenede goriilebilen
drusen “belirgin drusen” olarak adlandirilirken,
olgumuzda oldugu gibi bulanik disk kenarlar: ve
damarlarin anormal dallanmasi ile kendini goste-
ren fakat goriilemeyenler “gomiilii drusen” olarak
adlandirilmaktadir. Optik disk druseni erken yas-
larda disk yiizeyinin altinda bulundugundan of-
talmoskop ile goriillemez. Ugilincii- dérdiincii
dekada gelindiginde yiizeye ilerleyip goriiniir hale
gelmektedir.'* Gomili drusenin teshisinde en gii-
venilir yontem ultrasonografi olup, B-mod ultra-
sonografide kalsiyuma bagli akustik goélge veren
yiiksek yansimali yapilar olarak goriiliir. Fundus
floresein anjiyografide kontrast verilmeden 6nce
¢ekilen kirmizidan yoksun goriintiide otofloresans
verir ve ge¢ fazlarda boyanmaya baglh gittikce
artan hiperfloresans goralar.'*"® Optik disk
druseni saptanan olgularin ¢ogu asemptomatik ol-
makla birlikte, drusenin ganglion hiicre aksonla-
rina basarak hasar verdigi ve retina sinir lifi
tabakasini incelterek gérme alani defekti olustu-
rabilecegi bildirilmigtir.">'¢

ARS’li olgularin yaklasik yarisinda ¢ocukluk
ya da erken ergenlik déneminde glokom goriilmesi
bu olgularin takibini zorunlu kilmaktadir. Gloko-
mun baslangicinda topikal ila¢ tedavisine bagvu-
rulmakla birlikte, olgularin ¢ogunda, hastalik
progresyonu nedeni ile, cerrahi tedavi gerekli ol-
maktadir. Olgumuz glokom gelisimi agisindan
izlem altina alinmis olup, eslik eden optik disk dru-
seni glokomatéz hasarin izlenmesini giiglestirdi-
ginden, glokom takibi agisindan oldukea 6zellikli
ve dikkatle izlenmesi gereken bir olgu oldugunu
distiinmekteyiz.

Turkiye Klinikleri ] Ophthalmol 2016;25(2)

119



Emine DOGAN ve ark.

AXENFELD-RIEGER SENDROMU VE OPTIK DiSK DRUSENI

Shields MB, Buckley E, Klintworth GK,
Thresher H. Axenfeld-Rieger syndrome.
A spectrum of developmental disor-
ders. Surv Ophthalmol 1985;29(6):387-
409.

Ozeki H, Shirai S, lkeda K, Ogura Y. Anoma-
lies associated with Axenfeld-Rieger syn-
drome. Graefes Arch Clin Exp Ophthalmol
1999;237(9):730-4.

Erkilic K, Ozkiris A, Evereklioglu C, Dogan H.
Rieger anomaly with bilateral choroidal os-
teoma: coincidence or association? Eur J
Ophthalmol 2003;13(5):496-9.

Storimans CW, Van Schooneveld MJ.
Rieger's eye anomaly and persistent hyper-
plastic primary vitreous. Ophthalmic Paediatr
Genet 1989;10(4):257-62.

Ozcura F, Dayanir V. [Rieger anomaly and op-

tociliary shunt vessels]. Glo-Kat 2006;1(1):61-
2.

I KAYNAKLAR

Sim KT, Karri B, Kaye SB. Posterior embry-
otoxon may not be a forme fruste of Axenfeld -
Rieger’s syndrome. J AAPOS 2004;8(5):504-6.
Utine CA, Utine GE. [Genetics in ophthalmol-
ogy ll-anterior segment disorders]. Turk J
Ophthalmol 2012;42(5):378-85.

Lines MA, Kozlowski K, Walter MA. Molecular
genetics of Axenfeld Rieger malformations.
Hum Mol Genet 2002;11(10):1177-84.
Saricaoglu MS. [Molecular genetics of glau-
coma]. Glo-Kat 2006;1(4):1231-7.

Dietlein TS, Jacobi PC, Krieglstein GK. Out-
come of anterior-segment surgery in Rieger's
anomaly. Ger J Ophthalmol 1996;5(6):439-42.

. Ninios K, Jonescu-Cuypers CP, Seitz B.

[Glaucoma with primary iris malformations.
Axenfeld-Rieger syndromes, ICE syndromes
(essential iris atrophy, Chandler's syndrome,
Cogan-Reese syndrome), aniridia]. Ophthal-
mologe 2011;108(6):585-93.

Turkiye Klinikleri ] Ophthalmol 2016;25(2)
120

Haynes RJ, Manivannan A, Walker S, Sharp
PF, Forrester JV. Imaging of optic nerve
head drusen with scanning laser ophthal-
moscope. Br J Ophthalmol 1997;81(8):654-
7.

Karadeniz Ugurlu S, Sefi N, Maden A. [Optic
nerve head drusen masquerading as primary
open angle glaucoma). Turkiye Klinikleri J
Ophthalmol 2000;9(4):265-8.

Bhatt UK. Bilateral optic disc swelling; is a CT
scan necessary? Emerg Med J 2005;22(11):
827-30.

Katz BJ, Pomeranz HD. Visual field defects
and retinal nerve fiberlayer defects in eyes
with buried optic nerve drusen. Am J Oph-
thalmol 2006;141(2):248-53.

Roh S, Noecker RJ, Schuman JS. Evaluation
of coexisting optic nerve head drusen and
glaucoma with optical coherence tomography.
Ophthalmology 1997;104(7):1138-44.



