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SUMMARY

THREE CASES WITH BILATERAL ANIRIDIA

The variety of the anomalies accompanying aniridia and the concordance of the
male children of a normal father and a mother with aniridia.
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OZET

Aniridili bir anne ve saglam bir
babadan dogma aniridili iki erkek ¢o-
cukta, aniridiye eslik eden anomalile-
rin cesitliligi ve literatiir verileri ile
uygunlugu incelenmisgtir.

Anahtar Kelimeler: Aniridi, iris hipoplazisi

GiRi$

Aniridi normal popuiasyonda
1/64.000-1/96.000 insidansda gdoriilen,
kornea, on kamara, lens, iris retina ve
optik siniri de tutabilen, iris hipoplazisi
ile karakterize panokiiler bir bozukluk
olup sporadik ve famiiyal olarak ortaya
cikabilir. Familyal olgularda genelde
kromozomal bir bozukluk olmamasina
ragmen, sporadik olgularda 11. kromo-
zomun kisa kolunun delesyonu sonucu
meydana gelebilir. Bu kromozoma! bo-
zukluk bébreklerde VVilms tiimér insi-
dansi artigi ile birliktedir (1-4).
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Ciicelik, mental bozukluk, kraniofa-
syai dizostoz, polidaktili ve yumru ayak,
aniridi ile birlikte olabilen diger g6z disi
anomalilerdir. Aniridili olgularda goérme
zayiftir. Gorme azhigi optik sinir hipopla-
zisi, katarakt, glokom, ambliyopi, kor-
nea! opasifikasyonlar ve retina degene-
resanslarina bagh olabilir. Karakteristik
yuz ifadesi, palpebral fissiir daralmasi
ve alin kingikhgi aniridili olgularda tipik-
tir (5,6).

OLGULAR

1. Olgu: 30 yasinda kadin hastada
biiateral aniridi ile beraber horizontal
nistagmus, sag lens subluksasyonu, sol
patolojik katarakt, glokom ve pitozis
tesbit edildi, Sekil 1. Horizontal kornea
capi her iki géozde 11 mm, sol kornea-
da tipik olarak pannus olugsumu vardi.
Gormeler sag gozde 1 metreden par-
mak sayma, sol goézde 2/10 diizeyinde
idi. Schidtz tonometrisi ile g6z ici ba-
sinci sag goézde 33 mmHg, sol gdzde
30 mmHg olarak olg¢iildii. Direk oftal-
maskopik fundus muayenesinde sag
gozde optik sinir hipoplazisi ve periferik
retinada cevresel olarak kiigiikk sari be-
nekler tespit edilmesine ragmen sol fun-
dus patolojik katarakt nedeni lle
muayene edilemedi. Yapilan intravenéz
pyelografide herhangi bir patolojiye

findings with the literature is surveyed in 2

rastlanmadi. Gonioskopik muayenede
her iki gozde trabekiiier sebekede ya-

pisikliklar tespit edildi.

2. Olgu: 6 yasinda erkek cocukta
bilateral aniridi ve horizontal nistagmus
ile sag ve sol lens subluksasyonu ve
konjenitai pitozis tesbit edildi, Sekil 2.
Horizontal kornea ¢api her iki gozde 11
mm, gormeler sagda 3 metreden par-
mak sayma diizeyinde, solda 1/10 dii-
zeyinde idi. Schidétz tonometresi ile her
iki gézde g6z ici basinci miikerrer ola-
rak 16 mmHg olarak odlg¢iildii. Refrak-
siyon muayenesinde yiiksek myop ik
refle alindi ve gormeler tashihle arttiria-

Sekil 1.
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Sekil 2.

Sekil 3.

madi. Direk oftalmaskopik fundus
muayenesinde sagda ve solda optik si-
nir hipoplazisi ve periferik retinada ki-
clk sari benekler tesbit edildi. Yapilan
Intravendz pyelografide herhangi bir pa-
tolojiye rastlanmadi. Gonioskopik
muayenede her iki gdézde agi normal
bulundu.

3. Olgu: 4 yasinda erkek gocuk.
Bilateral aniridi yaninda horizontal nis-
tagmus ve pitozis tesbit edildi, Sekil 3.
Horizontal kornea capi her iki gdzde
10.5 mm olarak 6lgildi. Kooperasyon
saglanmadigindan gérmeler 6lgllemedi.
Genel anestezi altinda yapilan direkt of-
talmaskopik muayenede, miyopik retle,

hipoplazik optik sinir ve periferik retina-
da kiclk sari benekler tesbit edildi ve
schiétz tonometris| ile géz igi basinglari
her iki gézde 15 mmHg olarak 6lguldi.
Yapilan intraven6z pyelografide herhan-
gi bir patolojiye rastlanmadi. Goniosko-
pik muayenede her iki gézde acgida
herhangi bir patoloji tespit edilmedi.

Levator fonksiyonu ve pitozis dere-
cesi siniflandirmasi Tablo 1 ve Tablo
2'de verilmistir (7).

Her U¢ olgudaki levator fonksiyon-
lari ve primer pozisyondaki pitozis mik-
tarlari Tablo 3 ve Tablo 4'de gosteril-
mistir.

NOT: Levator fonksiyonu hesap-
lanirken, frontal kasin etkisi hastanin
kasina parmak basilarak azaltiimis, son-
ra hastadan asagi ve yukari bakmasi is-
tenerek Ust kapagin bu iki konumdaki
hareketinin mesafesi mm olarak &lgil-
miustir.

NOT: Pitozis miktarini hesaplarken,
hastanin alt limbus ile Ust kapak arasi

Tablo 1. Levator fonksiyonu siniflan-
dirmasi

Normal 15 mm
iyi 8 mm veya 1
Zayif 5.7 mm
Koti 4 mm veya 1

Tablo 2. Pitozis derecelerin siniflan-
diriimasi

Hafif 2 mm
Orta 3 mm
Agir 4 mm veya 1

Tablo 3. Olgularimizin levator fonksi-
yonlari

Sag Sol Dereoesi
Olgu 1 5.5 mm 5.0 mm "Zayif
Olgu 2 7.0 mm 5.0 mm Zayif
olgu 3 6.0 mm 4.0 mm Zayif

Tablo 4. Olgularimizin pitozis miktarlari
(Primer pozisyonda)

Sag Sol Derecesi
Olgu 1 3.5 mm 5.0 mm Agir
Olgu 2 5.0 mm 5.0 mm Agir
Olgu 3 5.5 mm 5.5 mm Agir
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mesafe Olgiildi ve 9 mm'den cikartildi.
Bu deger hesaplanirken ortalama kor-
nea vertikal capt 11 mm alindi ve iist
kapagin korneayr 2 mm orttiigii kabul
edildi.

TARTISMA

Galigmamizda 3 jenerasyon tarana-
rak ayni aileden bir anne ve onun iki
erkek gocugunda oftalmik anomali bu-
lundugu halde, babada ve kiz gocugun-
da herhangi bir anomaliye rastlan-
mamasi, belirgin penetrasyonlu domi-
nant bir gegisi disiindiirmektedir.

Daralmis kapak araligi, lens subluk-
sasyonu, katarakt, glokom, optik sinir
hipoplazisi ve periferik retina dejene-
ransinin aniridi ile beraberligi g6z oniine
alindiginda, aniridinin bu denli kapsamli
oftalmik patoloji ile birlikte olmasi kabul
gormis bir etyolojik teoriyi diisiindiir-
mektedir. Konjenital pitozis ve aniridinin
beraberligi noéroektodermal veya mezo-
dermal gelisim bozuklugu ile agiklan-
maktadir. Kanaatimizce mezodermal
kokenli bir bozukluk daha mantikli bir
yaklagim olarak goéziikmektedir. Ciinkii
embriyo heniiz 22-30 mm biyiikligiine
eristiginde levator palpebra siiperior (st
rektusun i¢ kismindan ayrilarak gelisir,
irisin mezodermal kismi da ayni za-
manda gelistiginden bu birlikteligi acik-
layabilmek miimkiin olur (5).

Literatiirde aniridi ile birlikte senso-
ryal isitme kaybi, pitozis ve glokom
kombinasyonlari da bu goriisii destek-
lemektedir (5,6).

Optik sinir hipoplazisi, periferik reti-
na dejeneresansi, katarakt ve lens su-
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bluksasyonu goérme azhgini ar*ran fak-
torlerdir.

Aniridide de ©on kamara agisinda
trabekiiler sistemin sklerozuna kadar gi-
debilen ilerleyici dejenerasyonlar gorii-
lebilir. Bazi olgularda da okiiler hiper-
tansiyon ve glokom ortaya cikabilir
(9,10). Olgularimizda annede miikerrer
olgiimlerde g6z ici basinci yiiksek ol-
masina ragmen, her iki cocukta g6z igi
basinci artiginin periferik irisin trabekii-
ler aga yapigsmasi ve diga akimi engel-
lemesi sonucunda gelistigi kanisindayiz.
Bu olgumuzda proflaktik olarak disa
akimi saglamak igin goniotomi yapmayi
diigiiniiyoruz.

Olgularimizda alin kirigikhigi ile Dbir-
likte goriilen dar kapak arahigi pekgok
aniridide karakteristik yiiz ifadesi olarak
kabul edilmigtir. Neher, fotofobiden ka-
cinmak igin istemli bir reaksiyon olarak
bu tipik goriiniigi ileri slirmusgtir (11).
Olgularimizda bu denli okiiler anomali-
lerin olmasi aniridinin panokiiler konje-
nital bir anomali olma o6zelligini dogrula-
maktadir.

Her ili¢ olgumuzda da yapilan ba-
tin  ultrasonografik ve IVP tetkik-
lerinde Wilms tiimorii lehine herhangi
bir patoloji tespit edilmemesine ragmen
izole sporadik aniridili olgularin
%20'sinde Wilms tiimorii olma olasilig:
oldugundan bu olgularda mutlaka
Wilms tiimoriinii ekarte ettirecek tetkik-
ler yapilmalidir.

de gorme
Katarakt glo-

Sonug olarak aniridi
prognozu oldukga zayiftir.

CILT 1 « SAVI

3

kom, optik sinir hipoplazisi, ampliyopi
ve korneal opasiteler gibi anomalilerin
yaygin olmasi zayif goérme ile sonug-
lanir
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