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OzZET

Aniridi ile  bidikte arka poler katarakti olan hastamiz genetik agidan incelemeye  alindi. Yapilan  sitogenetik analiz
sonucunda 11p12.1 'de (onbirinci kromozomun kisa  kolunun onikinci bandinda) delesyon saptandi. Bu bélgeye ait delas-

yonlarin ~ Wilms tiimérii gelisimine neden oldugu bilindiginden hasta siki  takibe alindi.  Bir slire sonra Wilms  tiimérii  gelisen
olgumuzu  Aniridi-Wilms  timéri  (AWTA) assosiyasyonu olarak  degerlendirdik. Aniridi ile  miracaat eden olgularda ilerde
Wilms  timériniin  gelisebilecegi g6z 6niine  alinarak hastalarin  bir genetik uzmani tarafindan  gériliip  degerlendirilmesinin
énemini vurguladik.
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T Klin Oftalmoloji 1996, 5:47-49

SUMMARY

ANIRIDIA-WILMS TUMOR  ASSOCIATION (AWTA): A CASE  REPORT

We analysed a patient genetically, who has aniridia associated with posterior polar cataract. Cystogenetic  analysis
of mis patient revealed deletion at 11p12.1 (on chromosome 11's short arm (p) 12th band). Because of this region
deletions that lead to Wilms tumor, the patient was taken under our control. Indeed, she suffered from Wilms tumor
approximately 1 year later. Therefore, we described that the patient had aniridia-Wilms tumor association (AWTA). The
aniridia patients who are under the risk of Wilms tumor, must consult a genetic specialist.
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Giris larin biyik bir béliminde de 11p13 delesyonu gériil-

Konjenital aniridi olgularinin gogunlugu yeni mutas- mektedir (1). Aniridi ile birlikte delesyon goérilen olgula-

yon sonucu olusan sporadik olgulardir, Sporadik olgu- rin yaklagik 1/3 ile 2/3'linde ii¢c yagindan dnce Wilms

timoriu gelismektedir (1,2). 1990 yilina kadar 65 Aniri-
di-Wilms timori Assosiyasyonu olgusu bildirilmistir (1).
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Sekil 1. Anirldl ve «rrka polar katarakti gésteren 6n segment
fotografi

cent

48, XX, del(11)(p12.1)

Sekil 2.  11p12.1'de delesyon

muayenesi sonucunda bilateral aniridi, katarakt teshisi
konularak Gocuk Hastaliklari ABD'nin Genetik Polikli-
nigine tetkik amaci ile goénderilmistir.

Goz Muayenesi: Yapilan biyomikroskopik muaye-
nede aniridi ile birlikte arka polar katarakt goruldi.
GiB normal olan hastaya bilateral katarakt ameliyati
yapildi. Ameliyat 6ncesi VER (Visuel Evoked Re-
sponce) tetkiki normal olan hastanin katarakt ameliyati
sonrasi yapilan goéz dibi muayenesi normal olarak de-
gerlendirildi.

Ozgegmisi: Anne gebeliginin 1.ayinda grip gegir-
mis, bunun disinda gebelik donemi normal geg¢mis.
Bebek miadinda spontan, 2500 gr tarti ile dogmus.

Soygegmisi: Anne ve baba arasinda akrabalik
yok, hasta ailenin ilk g¢ocugu, her iki tarafin ailesinde
de ozellik gosteren bir hastalik tanimlanmiyor.

Fizik muayene: Goéziin disinda, hastanin genel du-
rumu iyi, 6dem, ikter, siyanoz yok, turgor, tonus nor-
mal. Solunum sisteminde, minimal dispne ve kaba kre-
pitan railer var.

Laboratuar tetkikinde: Hemogram, idrar analizi ve
kan biokimyasi normaldi. TORCH grubu antikor testle-
rinde aktif enfeksiyon saptanmadi.
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Denver gelisim testi yapildi, mental durumu nor-
mal olarak degerlendirildi.

Sitogenetik analiz: Periferik kanda yapilan GTG
bantlama ile 46,XX,del (11) (p12.1) saptanmistir (Sekil
2).

Tartisma

Aniridi, irisin total veya parsiyel hipoplazisidir. Ani-
ridi tek basina (izole) gorilebildigi gibi bir¢gok sendrom-
larla birlikte de goriilebilmektedir. izole olgularin biiyiik
bir bélimiinii sporadik olgular olusturmaktadir. Otoso-
mal dominant kalitim goésteren aniridi, kusaktan kusaga
farkli klinik siddet gosterebilmektedir. Ornegin klasik
aniridi gosteren kisilerin g¢ocuklarinda atipik klobom
veya iris stroma defekti seklinde goriilebildigi gibi tam
tersi de olabilmektedir. Bu farkli goriiniim, aniridi eks-
pressivitesinin variabilitesi olarak yorumlanmaktadir.
Gerek sitogenetik gerekse molekiiler genetik c¢aligsmalar
sonucunda isole aniridinin olugsumundan sorumlu ve
ikinci kromozomun kisa kolu (2p) ilizerinde aniridi 1 ge-

ninin (AN1) varhigi saptanmistir (3).

izole aniridi diginda, aniridi ile birlikte urogenital
sistem anomalileri, Wilms timoérii ve mental retardas-
yonun birlikte gorildigii hastalik grubu tanimlanmakta-
dir. Bu grupta yapilan sitogenetik ve molekiiler genetik
calismalar sonucunda onbirinci kromozomun kisa kolu-
nun 13'lincii bandi uUzerinde birbirine ¢ok yakin (ayni
lokusta) iki gen saptanmistir. Bu genlerden biri Aniridi
2 geni (AN 2), digeri ise Wilms tiimorii genidir (WT ge-
ni) (4,5). Bu bolgede meydana gelen delesyonun yapi-
sina ve uzunluguna bagh olarak klinik tablonun degistigi
soylenmektedir. Ornegin Aniridi, urogenital anomaliler
ve mental retardasyonun birlikte goriildigiu olgulara
(AGR) triadi, Wilms tiimori, aniridi, urogenital anomali-
ler ve mental retardasyonun birlikte gorildiiga olgulara
(WAGR) sendromu, Aniridi ve Wilms tiimoériinin birlikte
gorildiigi olgulara ise Aniridi-Wilms tiimorii assasias-
yonu (AWTA) denilmektedir. Tim olgularda
degismeyen klinik bulgu anlirididir. Ayrica aniridiye kata-
rakt, glokom ve nistagmusda eslik edebilmektedir
(3,4,6). Olgularin yaklasik %30-R5'inde Wilms tiimori
gelismektedir. Wilms timori de Knudson hipotezine
gore homolog kromozomdaki ¢ift mutasyon sonucu
olugsmaktadir (7). Olgularin %75'inde genital anomali
goriilmesine karsin mental retardasyon farkli siddette
gorilebilmektedir (Yiiksek variyabilite).

Olgumuzdaki aniridi ile birlikte 11 p12-1 delesyo-
nunun dgoriilmesi yaninda urogenital anomali ve
mental retardasyon goriilmemesi bizi WAGR sendro-
mundan uzaklastirarak AWTA asosiyasyonuna dogru
yonlendirdi. Bu nedenle hastamizda AWTA assosi-
yasyonunun bir bulgusu olan Wilms tiimériiniiniin
gelisebilecegi diisiniilerek siki izlemeye alindi. Nite-
kim aylhk izlemeler sirasinda hastamiz 2.5 yasinda
iken Wilms tiimorii gelisti. Basarili bir ameliyatla tii-
mér cikarildi. Olgumuzu, 11 p12.1'da delesyon ile bir-



ANIRIDI-WILMS TUMORU ASSOSIYASYONU (AWTA) GOSTEREN BIR OLGU

likte Aniridi ve Wilms tiimoriiniin beraberligini (AW-
TA) assosiyasyonu olarak degerlendirdik. Bu arada
ikinci ¢ocuguna hamile olan anneye, amniyotik sivi
hiicre kiiltiri yontemi ile prenatal tani yapildi. Dele-
syon saptanmadi ve saglikli bir erkek bebek dogur-
du. Bu olgunun deneyimi ile tim g6z hekimlerine
onerimiz; Aniridi gosteren olgular, sadece oftalmik
acidan ele alinmamali, genetik hastaliklar grubundan
WAGR, AGR veya AWTA olabilecegi diisiinilerek,
bir genetik uzmani ile birlikte degerlendirilmelidir.
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