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Abstract

Patent Duktus Arteriyozus nedeniyle ameliyat olan 4 aylik er-
kek bebek her iki pupillada sekil bozuklugu nedeniyle klinigimize
basvurdu. Muayenesinde her iki gozde pupilla ektopisi, posterior
embriyotokson, Schwalbe hattina uzanan periferik iris bantlart tespit
edildi. Fundus muayenesinde C/D orani: 0.3. Go6z i¢i basinci her iki
gozde 15 mm Hg. Bu makalede olduk¢a nadir goriilen ve dogumsal
kalp defekti ile birlikteligi olan Axenfeld-Rieger anomalili (ARA) bir
olgumuz sunulmustur. Olast glokom nedeniyle hastanin takipleri
devam etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Dogumsal kalp anomalisi, glokom
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A 4 months old age boy who was operated for patent ductus ar-
teriosus admitted to our clinic with a complain of pupillary abnormal-
ity. His ophthalmic examination revealed bilateral pupillary ectopia,
posterior embryotoxon, peripheral iris fibrils attached to the peripheral
cornea with ocular tension of 15 mmHg and, fundoscopic examination
revealed a cup to disc ratio of 0.3. We presented a rare case of Ax-
enfeld-Rieger anomaly with congenital heart defect in this report. The
patient is still under control of our clinic for possible risk of glau-
coma.

Key Words: Heart defects, congenital, glaucoma

ksenfeld-Rieger anomalisi (ARA), pos-

teriyor embriyotokson, iris bantlari,

iridokorneal yapisiklik, irisde incelme,
pupilla ektopisinin oldugu gelisimsel 6n segment
anomalisidir.' Nadir rastlanan bilateral, otozomal
dominant bir bozukluktur. ARA olgularinin yakla-
stk %50-75’inde iridokorneal a¢1 ve akdz drenaj
sistemindeki tikaniklik nedeni ile glokom gelisir.”
ARA’ya eslik eden sistemik anomaliler, maksilla
hipoplazisi, dis anomalisi, santral sinir sistemi
anomalisi, abdominal duvar defekti, sensorinoral
isitme kaybi, dogumsal kalp defektidir.”> Bu ma-
kalede literatiirde oldukca nadir goriilen dogumsal
kalp defekti ile birlikteligi bulunan ARA’I1 bir
olgumuz sunulmaktadir.’
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Olgu Sunumu
Dort aylik erkek bebegin, cocuk klinigi tara-
findan yapilan kalp muayenesi ve ekokardiyografi-
sinde Patent Duktus Arteriozus (PDA) tespit edildi.
Kardiyovaskiiler cerrahi kliniginde ameliyat oldu.
Bilateral pupil anomalisi nedeniyle klinigimize
konsiilte edildi. Genel anestezi altinda 6n segment
muayenesi, g6z ici basinci dl¢iimii, goniyoskopi ve
fundus muayenesi yapildi. Pupilla ektopisi,
posteriyor embriyotokson, Schwalbe hattina uza-
nan periferik iris bantlar1 tespit edildi (Resim 1).
Iki gozde de goz ici basingi 15 mmHg olarak ©l-

clildii. Fundus muayenesi dogaldi.

Sistemik muayene bulgularinda diger anomali-
ler (santral sinir sistemi anomalisi, abdominal du-
var defekti, sensorinoral isitme kaybi) tespit edil-
medi. Dis anomalisi heniiz 4 aylik oldugu igin
degerlendirilemedi. Bobrek fonksiyon testleri nor-
mal olarak degerlendirildi. Annenin gebelik 6ykii-
stinde herhangi bir 6zellik yoktu. Anne ve babanin
ikinci derece akraba oldugu tespit edildi. Anne,
baba, 5 yasindaki kardesinde ve diger aile iiyele-
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Resim 1. Sag ve sol goziin 6n segment goriintiileri.

rinde goz bulgular1 normal bulundu. Hasta yaki-
nindan goniillii olur formu alindi. Glokom ve do-
gumsal kalp defekti nedeniyle hastanin takipleri
devam etmektedir.

Tartisma
Embriyolojik olarak ARA noéral krest orijinli
dokularin gelisimindeki defekt sonucu olugmakta-
dir.’ Noral krest hiicrelerinin farklilasmasi ile go-
ziin 6n segment yapilar1 gelisir. On segment ano-
malileri noral krest hiicrelerinin farklilasmasindaki
basarisizhk sonucu meydana gelir. Iridokorneal
acida distorsiyon ile sonuglanir. Bunun sonucu
olarak posterior embriyotokson, ARA, Peters ano-
malisi, Iridogoniodisgenesisde goriilen &n segment

gelisimsel anomalileri olusur.”

Iridokorneal ag1 ile trabekiiler ag arasindaki i-
ris bantlar1 ve posterior embriyotokson Axenfeld
anomalisi olarak adlandirilir. Iris stromasinda
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hipoplazi, distorsiyon, pupil ektopisi, polikori
Rieger anomalisi olarak adlandirilir. Iris anomalile-
ri genellikle aym kalir, ¢cok az olguda zamanla
degisiklik gosterebilir.® Maksilla hipoplazisi, dis
anomalileri, umblikal herni gibi tipik sistemik bul-
gularin varligi Axenfeld-Rieger sendromu olarak
tanimlanir.” Konjenital kalp defekti ile birlikteligi
daha az siklikta goriiliir. Literatiirde 15 vakada
bildirilmistir.>’

Bu olgularda glokomun siddeti 6n kamara aci-
sinda bulunan anormal dokunun miktar1 ile uyumlu
degildir, ancak agida irisin yapisma yeri seviyesi
ile ilgilidir.” irisin seviyesi yiiksek ise glokom ge-
lisme riski artmustir.” Olgumuzda iris yapisma se-
viyesi ve goz tansiyonu normal sinirlarda idi.

Genetik faktorlerinde ARA olusumunda 6-
nemli rol oynadig1 bildirilmistir. Forkhead
transcription factor geni (FOXC1) geni iskelet
kas1, bobrek, karaciger ve kalpte yiiksek miktarda
bulunur.'” FOXC1 genindeki mutasyon sonucu 6n
segment anomalilerinin olustugu diisiiniilmektedir.
ARA’D1 hastalarda kardiyak anomalilerin gelisme-
sinde FOXC1 genindeki mutasyonun rol oynadigi
bildirilmistir.'” Noral krest hiicreleri kalp gelisi-
minde de Gnemli rol oynar.'" Son ¢alismalarda,
FOXCI1 geninin ratlardaki anologu olan Mf1 geni-
nin kalp kapaklar1 ve septalarin gelisiminde dnemli
rol oynadig bildirilmistir."

Olgumuzda 6n segment bulgulart ve konjenital
kalp defekti mevcuttur. ARA olduk¢a nadirdir.
Kalp defekti ile birlikteligi daha da nadir olarak
rapor edilmistir.

Sonug¢ olarak, ARA’ll olgularda erken tani,
gorme diizeyinin korunmasi, glokomun 6nlenmesi
ve eslik eden sistemik anomalilerin tedavisi agisin-
dan olduk¢a onemlidir. Ayrica bu olgularda noral
krest orijinli dokularin ve kardiyak anomalilerin
aragtirilmasi gerektigini diisiinmekteyiz.
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