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ÖZET 
Aniridi ile bidikte arka poler kataraktı olan hastamız genetik açıdan incelemeye alındı. Yapılan sitogenetik analiz 

sonucunda 11p12.1 'de (onbirinci kromozomun kısa kolunun onikinci bandında) delesyon saptandı. Bu bölgeye ait delas-
yonların Wilms tümörü gelişimine neden olduğu bilindiğinden hasta sıkı takibe alındı. Bir süre sonra Wilms tümörü gelişen 
olgumuzu Aniridi-Wilms tümörü (AWTA) assosiyasyonu olarak değerlendirdik. Aniridi ile müracaat eden olgularda ilerde 
Wilms tümörünün gelişebileceği göz önüne alınarak hastaların bir genetik uzmanı tarafından görülüp değerlendirilmesinin 
önemini vurguladık. 
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S U M M A R Y 

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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ların büyük bir b ö l ü m ü n d e de 11 p 1 3 d e l e s y o n u görü l ­
mekted i r (1). Anir id i ile birl ikte d e l e s y o n görü len o lgu la ­
rın yak laş ık 1/3 ile 2 /3 'ünde üç yaş ından önce W i l m s 
tümörü ge l i şmek ted i r (1,2). 1990 y ı l ına kada r 65 Anir i ­
d i -W i lms tümörü A s s o s i y a s y o n u o l g u s u bi ldir i lmişt ir (1). 

An i r id in in , W i l m s t ü m ö r ü , urogeni ta l anoma l i l e r ve 
menta l r e ta rdasyon ile bir l iktel iği , W A G R s e n d r o m u o l a 
rak t an ım lan ı r ken An i r i d in in , u rogen i ta l a n o m a l i l e r ve 
menta l re ta rdasyon ile beraber l iğ i A G R tr iadı o l a rak ta­
n ım lanmak tad ı r . He r iki k l in ik t ab l onun o l u ş m a s ı n d a n 
11p13 'dak i Ani r id i2 (AN2) gen i ve (Wi lms tümörü ) WT 
gen i so rum lu tu tu lmaktayken spo rad i k ( izole) an i r id iden 
ise 2 p 'dek i (AN1) gen i so rum lu tu tu lmaktadı r (3,4). 

Olgu 
An lams ız b a k m a ş ikayet i i le a i les i ta ra f ından G ö z 

Has ta l ı k la r ı A B D ' ı n a b a ş v u r a n h a s t a u y g u l a n a n g ö z 
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Şekil 1. Anirldl ve «ırka polar kataraktı gösteren ön segment 
fotoğrafı 

Şekil 2. 11p12.1'de delesyon 

muayenesi sonucunda bilateral aniridi, katarakt teşhisi 
konularak Çocuk Hastalıkları ABD'nın Genetik Polikli­
niğine tetkik amacı ile gönderilmiştir. 

Göz Muayenesi: Yapı lan biyomikroskopik muaye­
nede aniridi ile birlikte arka polar katarakt görüldü. 
G İB normal olan hastaya bilateral katarakt ameliyatı 
yap ı ld ı . Ameliyat önces i V E R (Visuel Evoked Re-
sponce) tetkiki normal olan hastanın katarakt ameliyatı 
sonrası yapılan göz dibi muayenesi normal olarak de­
ğerlendirildi. 

Özgeçmişi : Anne gebeliğinin 1.ayında grip geçir­
miş, bunun d ış ında gebelik dönemi normal geçmiş. 
Bebek miadında spontan, 2500 gr tartı ile doğmuş. 

Soygeçmiş i : Anne ve baba a ras ında akrabal ık 
yok, hasta ailenin ilk çocuğu, her iki tarafın ailesinde 
de özellik gösteren bir hastalık tanımlanmıyor. 

Fizik muayene: Gözün dışında, hastanın genel du­
rumu iyi, ödem, ikter, siyanoz yok, turgor, tonus nor­
mal. Solunum sisteminde, minimal dispne ve kaba kre-
pitan railer var. 

Laboratuar tetkikinde: Hemogram, idrar analizi ve 
kan biokimyası normaldi. T O R C H grubu antikor testle­
rinde aktif enfeksiyon saptanmadı . 

Denver gelişim testi yapıldı, mental durumu nor­
mal olarak değerlendirildi. 

Sitogenetik analiz: Periferik kanda yapılan G T G 
bantlama ile 46,XX,del (11) (p12.1) saptanmıştır (Şekil 
2). 

Tartışma 
Aniridi, irisin total veya parsiyel hipoplazisidir. Ani­

ridi tek başına (izole) görülebildiği gibi birçok sendrom-
larla birlikte de görülebilmektedir. İzole olguların büyük 
bir bölümünü sporadik olgular oluşturmaktadır. Otoso-
mal dominant kalıtım gösteren aniridi, kuşaktan kuşağa 
farklı klinik şiddet gösterebilmektedir. Örneğin klasik 
aniridi gösteren kişilerin çocuklar ında atipik klobom 
veya iris stroma defekti şeklinde görülebildiği gibi tam 
tersi de olabilmektedir. Bu farklı görünüm, aniridi eks-
pressivitesinin variabilitesi olarak yorumlanmaktad ı r . 
Gerek sitogenetik gerekse moleküler genetik çalışmalar 
sonucunda isole aniridinin o luşumundan sorumlu ve 
ikinci kromozomun kısa kolu (2p) üzerinde aniridi 1 ge­
ninin (AN1) varlığı saptanmıştır (3). 

İzole aniridi dışında, aniridi ile birlikte urogenital 
sistem anomalileri, Wilms tümörü ve mental retardas-
yonun birlikte görüldüğü hastalık grubu tanımlanmakta­
dır. Bu grupta yapılan sitogenetik ve moleküler genetik 
çalışmalar sonucunda onbirinci kromozomun kısa kolu­
nun 13'üncü bandı üzerinde birbirine çok yakın (aynı 
lokusta) iki gen saptanmıştır. Bu genlerden biri Aniridi 
2 geni (AN 2), diğeri ise Wilms tümörü genidir (WT ge­
ni) (4,5). Bu bölgede meydana gelen delesyonun yapı­
sına ve uzunluğuna bağlı olarak klinik tablonun değiştiği 
söylenmektedir. Örneğin Aniridi, urogenital anomaliler 
ve mental retardasyonun birlikte görüldüğü olgulara 
(AGR) triadı, Wilms tümörü, aniridi, urogenital anomali­
ler ve mental retardasyonun birlikte görüldüğü olgulara 
(WAGR) sendromu, Aniridi ve Wilms tümörünün birlikte 
görüldüğü olgulara ise Aniridi-Wilms tümörü assasias-
y o n u ( A W T A ) d e n i l m e k t e d i r . T ü m o l g u l a r d a 
değişmeyen klinik bulgu anlrididir. Ayrıca aniridiye kata­
rakt, glokom ve nistagmusda eşl ik edebilmektedir 
(3,4,6). Olguların yaklaşık %30-R5'inde Wilms tümörü 
gelişmektedir. Wilms tümörü de Knudson hipotezine 
göre homolog kromozomdaki çift mutasyon sonucu 
oluşmaktadır (7). Olguların %75'inde genital anomali 
görülmesine karşın mental retardasyon farklı şiddette 
görülebilmektedir (Yüksek variyabilite). 

Olgumuzdaki aniridi ile birlikte 11 p12-1 delesyo-
nunun g ö r ü l m e s i y a n ı n d a urogenital anomal i ve 
mental retardasyon görülmemesi bizi W A G R sendro-
mundan uzaklaştırarak A W T A asosiyasyonuna doğru 
yönlendirdi . Bu nedenle h a s t a m ı z d a A W T A assos i -
yasyonunun bir bulgusu olan Wilms t ü m ö r ü n ü n ü n 
gelişebileceği düşünülerek sıkı izlemeye alındı. Nite­
kim aylık izlemeler s ı ras ında has tamız 2.5 y a ş ı n d a 
iken Wilms tümörü gelişti. Başarılı bir ameliyatla tü­
mör çıkarıldı. Olgumuzu, 11 p12.1 'da delesyon İle bir-
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likte Aniridi ve Wilms tümörünün beraberliğini (AW­
TA) assosiyasyonu olarak değerlendirdik. Bu arada 
ikinci çocuğuna hamile olan anneye, amniyotik sıvı 
hücre kültürü yöntemi ile prenatal tanı yapıldı . Dele-
syon saptanmadı ve sağlıklı bir erkek bebek doğur­
du. Bu olgunun deneyimi ile tüm göz hekimlerine 
öner imiz ; Aniridi gösteren olgular, sadece oftalmik 
açıdan ele al ınmamalı , genetik hastalıklar grubundan 
W A G R , A G R veya A W T A olabi leceği düşünülerek , 
bir genetik uzmanı ile birlikte değerlendirilmelidir. 
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