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Axenfeld-Rieger anomaly is a rare anterior segment pathology as a result of abnormal embriogenesis.

SUMMARY

AXENFELD-RIEGER ANOMALY

In this paper we reviewed

our three Axenfeld-Rieger's anomaly cases diagnosed in Ophthalmology Department of Firat University, Faculty of Medicine. [Of-

talmoloji  1993; 2(3): 302-306]
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OZET

On segmentte embriyoner gelisim
anomalisi olarak karsimiza g¢ikan
Axenfeld-Rieger (A-R) anomalisi en-
der gorulen bir géz patolojisidir. Bu
yazida Firat Universitesi Géz Hasta-
liklari Anabilim Dalinda tani konulan
A-R anomalili u¢ kardesin bulgulari
g6zden gegirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Goniodisgenezis, Rieger
anomalisi ve sendromu,
Axenfeld sendromu, On
kamara klevaj sendromu

GIRIS

On kamara agi anomalileri ile ilgili ik
bilgiler 1920 yilinda Axenfeld tarafindan
rapor edilmigtir. 1930'da Rieger'in agi
anomalilerinde iris ve korneanin mezo-
dermal disgenezisi kavramini gindeme
getirmesinden gunumuze kadar, agi
anomalilerinde "Anterior Chamber Clea-
vage Syndrome", "Mesodermal dysge-
nesis of the cornea and Irs" ve "Irido-
goniodysgenesis" gibi farkli isimlendir-
meler kullaniimistir. En son &nerilen
isimlendirme "Axenfeld-Rieger Syndrome
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(A-R Syndrome)" seklindedir. Daha son-
raki yillarda okuler patolojilere ek olarak
noéral krestden orijin alan yUz kemikleri,
digler ve 6n beyin gibi yapilarda da ge-
lisim defektlerinin gorildigu bildirilmis;
tek basina okiler bulgular varsa A-R
anomalisi, g6z bulgularina ek olarak
ekstraokuler bulgularda goruliyorsa A-R
sendromu  olarak isimlendirilmistir (1-
6).

A-R anomalisinin 6zelliklen $dyiedir
(4):

— Kornea: Normalde popuiasyonda
%8-15 oraninda bagka patoloji olmaksizin
gorliebien, belirgin Schwalbe halkasinin
varligl.

— Acl: Belirgin Schwalbe hattindan
irise uzanan, histolojik olarak irise ben-
zeyen doku britleri vardir. Britler diginda
acl agiktir.

— iris: Periferik anomaliler disinda
iris normal olabilecegi gibi, irisde stromal
incelme, atrofl, delik olusumu, korektopi
ve ektropium uvea gorulebilir.

— Diger goz bulgulari. Glokom disin-
daki sasilik, limbai dermoid, lens subiuk-
sasyonu, katarakt, retina dekolmani, ko-
rioretinal kolobom, koroid ve papitia hipop
lazisi gibi anomaliler ender olarak gorulir
(8). Olgularin %50'sinden fazlasinda se-
kunder glokom goriiliir. Glokom dogustan
beri vardir denilmekle birlikte, cocukluk o

zellikle geng erigkin dénem (2-3'ci de-
kat) de katarakta goére daha siklikla
rastianir. Géz igi basinci (Gl B) yiiksek-
ligi ile agl anomalileri korrelasyon gdster-
mez.

OLGULAR

Olgu i: V.K., 21 yasinda erkek has-
ta (Resim t). Her iki gézde zaman zaman
ortaya ¢ikan gérme azalmasi lle poliklinige
basvuran hastanin muayene bulgulari;
Gorme keskinligi sag gézde 4mps + 12.0
Dlik dizeltme ile 0.7, sol gbzde 2mps +

Resim 1. Olgu 1 ‘in yiizresmi
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Resim 2. Olgu 1 'in sag g6z gonioskopik goriiniimii

Resim 4. Olgu 1'in sol g6z lensi

10.0 D'lik diizeltme ile 0.4 idi. Biomikros-
kobik muayenede her iki gézde belirgin
Schwalbe halkasi, iris periferisinde kor-
nea ile yapisiklik gosteren iris britleri goz-
lendi. Géz ici basinci (GIB) Applanasyon
tonometresi (App.) ile her iki gézde 14
mm Hg olarak bulundu. Gonioskopide,
iris britleri digindaki agi bolgeleri normal
olarak degerlendirildi (Resim 2-3). Pupilla
dilatasyonu sonrasi her iki lensin alt naza-
la sublukse oldugj goézlendi (Resim 4),
GOz dibi muayenesinde patoloji  sap-
tanmad.

Hastanin oykustnde kiz ve erkek

kardesinde de goz rahatsizligi oldugu bil-
gisinin alinmasi Uzerine aile taramasi

Resim 3. Olgu 1 'in sol gdz gonioskopik goriinimii

yapildi. Sekil 1'de aile agaci gorul-
mektedir. Olgu aile ajacinda 2. jeneras-
yondaki 4 numarali kisidir. Olgularin
anne ve babasi ile 3. olgunun 2 ¢ocugu-
nun goéz ve sistemik muayenesinde pa-
toloji saptanmadi. Diger bireylere ulasila-
mamig, haklarinda alinan soézel bilgide
patoloji tanimlanmamustir.

Olgunun periferik kanindan hazirla-
nan lenfosit kiltirinden elde ettigimiz
metafaz plaklarinin Giemsa bantlama
yontemi ile incelenmesi sonucunda
anormal kromozom yapisi gdzlenmistir
(Sekil 2).

Olgu 2: Z.K., 22 yasinda kadin
hasta (Resim 5). Gérme keskinligi sag

gbzde 3mps + 10.75 D ile 0.6, sol
gbézde 2mps + 9.75 D ile 0.4, GIB sag-
da 13 mm Hg. solda 14 mm Hg (App)
olarak bulundu. Biomikroskobik muaye-
nede olgu 1'de oldugu gibi belirgin
Schwalbe halkasi, periferik korneaya ya-
pisan iris britleri olmak Uzere benzer
bulgular saptandi. Gonioskopide iris brit-
leri disinda ka'in agi bdlgeleri normaldi
(Resim 6-7). iris britleri 1 no'lu olguya
gbre daha yaygin olarak gézlendi. Pupil-
la dilatasyonu sonrasi her iki lensin alt
nazale sublukse oldudu saptandi (Resim
8-9). Goz dibi patolojisi saptanmadi.

Olgu 3: M.K., 30 yasinda erkek
hasta. Gorme keskinligi sag gozde P~
P~' idi. Biomikroskobik muayenede sag
goz fitizik olmakla birlikte gdézlenebilen
patolojiler iris periferisinden korneaya
iris britleri, 6n kamara darligi, oklizyo
pupilladir (Resim 10). Fitizis nedeniyle
gonioskopi yapilamadi GIB digital olarak
hipoton bulundu. Sol gézde gérme kes-
kinligi P~ P, fitizis bulbi ve sklerokor-
nea saptandi.

Her ¢ olgunun i¢ hastaliklar ana-
bilim dali tarafindan yapilan muayenele-
rinde patoloji saptanmadi.

TARTISMA

Axenfeld-Rieger anomalisi tipik olarak
bilateral, siklikla (%60) sekonder glo-
komla birlikte seyreden goniodisgenezis
tablosudur. Maksiller hipoplazi, kisa fil-
trum, 6ne c¢ikik alt dudak, mikrodonti,
mental retardasyon, miyopati, kardiovas-
kiler anomaliler, umblikal herni, hipos-
padias gibi ekstraokular patolojilerle bir-
likte ise A-R sendromunda otozomal do-
minant gecis ve kromozom anomalileri
bildirilmekle birlikte %25 sporadik olabi-
lecedi de vurgulanmaktadir (3,6,7).
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Sunulan olgulara; belirgin Schvvalbe
halkasi, 6n kamara agisinin 6niinde pe-
riferik korneadan (Schvvalbe halkasin-
dan) irise uzanan britler, lens subluk-
sasyonu olmasi, ekstraokuler patoloji
saptanmamasi nedeniyle A-R anomalisi
tanisi konuldu. Olgularimizda agl ve pe-
riferik iris anomalisi disinda iris patolojisi
saptanmadi. Literatirde pupil anomalisi
ve iris hipoplazi ve atrofisinin gézlenme-
digi durumlar da bildiriimektedir (4). Lite-
ratirde A-R anomalisinde genellikle 2-3
dekatlarda gelisen ve %60 (4,6,9-13)
oraninda goruldigu bildirilen glokom; ol-
gularimizin ikisinde (olgu 1-2) saptanma-
di. Olgularimizda oldugu gibi Lischettide
GIB normai sinirlarda 3 clgu bildirmistir

1 (11). Bununla birlikte olgularimiz glokom
]' acisindan riskli olgular olmalari nede-

' niyle 6 aylik aralarla izlemeye alindilar.

Olgu 3'te bllateral titizis bulbi olmasi ne-

1 A deniyle glokomun olup olmadigi konu-

sunda yorum yapilamadi.

A-R sendromunda otozomal domi-
nant gecgis ve kromozom anomalileri
(1,4-9,15) bildirilmekle birlikte, otozomal
resesif gegis ya da (6) %25 oraninda
sporadik olabilecedi de bildiriimektedir
(3). Dominant gegisin oldugu durumlarda
heterojenite bildiriimistir (6). Heterojeni-
tenin nedeni anomalinin varyant eks-
presyon gosteren bir genle kalitiliyor ol-
masidir (3). Varyant ekspresyon goste-
ren dominant genler etkilerini %0 ile
%100 arasinda gosterebilmeleri nede-
$ekil 1. Olgularin aile agac: niyle hastalik bulgulari degisen agirlikta

: liormal
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$Sekif 2.  Olgu 1'in kromozom harttast
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Sekil 5.  Olgu 2'nin yuz resmi

ortaya ¢ikar (3,15,16), Bizim olgularimiz-
da da olgu 3'de erken dénemde fitizis
gelismesi, olgu 2'de iris britlerinin daha
genis alanlarda olmasi A-R anomalisinin
degisik agirlikta kendini gbstermesi ola-
rak degerlendirilebilir, Ru durumda olgu- Resim 6. Olgu 2'nin sag goz gonioskopik gorinimu

Resim 7. Olgu 2'nin sol g6z golinoskopik gorinimi Resim 8. Olgu 2'nin sag g6z lensi

Resim 9. Olgu 2'nin sol g6z lensi Resim 10Dlgu 3'nin sag gozi
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larimizda beterojenite gdsteren otozomal
dominant gegisten s6z edilebilir.

Ekstraokuler anomaliler olmaksizin
tim goniodisgeneziler dominant gegis
gbsteren bir durumun pargasi olabilir
(6). Bugiin ki bilgilerimiz i1s1ginda anoma-
lili kisilerin ¢ocuklarinda da gorulip go-
rilmemesi konusunda kesin birsey sOy-
lemek mimkin degildir. Gelecekte ge-
netik bilimin gelisimi ile goniodisgenezi-
lerde bilinmeyenler agiklanabilecektir.
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