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ksenfeld-Rieger anomalisi (ARA), pos-
teriyor embriyotokson, iris bantları, 
iridokorneal yapışıklık, irisde incelme, 

pupilla ektopisinin olduğu gelişimsel ön segment 
anomalisidir.1 Nadir rastlanan bilateral, otozomal 
dominant bir bozukluktur. ARA olgularının yakla-
şık %50-75’inde iridokorneal açı ve aköz drenaj 
sistemindeki tıkanıklık nedeni ile glokom gelişir.2 
ARA’ya eşlik eden sistemik anomaliler, maksilla 
hipoplazisi, diş anomalisi, santral sinir sistemi 
anomalisi, abdominal duvar defekti, sensörinöral 
işitme kaybı, doğumsal kalp defektidir.3-5 Bu ma-
kalede literatürde oldukça nadir görülen doğumsal 
kalp defekti ile birlikteliği bulunan ARA’lı bir 
olgumuz sunulmaktadır.5 

Olgu Sunumu 
Dört aylık erkek bebeğin, çocuk kliniği tara-

fından yapılan kalp muayenesi ve ekokardiyografi- 
sinde Patent Duktus Arteriozus (PDA) tespit edildi. 
Kardiyovasküler cerrahi kliniğinde ameliyat oldu. 
Bilateral pupil anomalisi nedeniyle kliniğimize 
konsülte edildi. Genel anestezi altında ön segment 
muayenesi, göz içi basıncı ölçümü, goniyoskopi ve 
fundus muayenesi yapıldı. Pupilla ektopisi, 
posteriyor embriyotokson, Schwalbe hattına uza-
nan periferik iris bantları tespit edildi (Resim 1). 
İki gözde de göz içi basınçı 15 mmHg olarak öl-
çüldü. Fundus muayenesi doğaldı. 

Sistemik muayene bulgularında diğer anomali-
ler (santral sinir sistemi anomalisi, abdominal du-
var defekti, sensorinöral işitme kaybı) tespit edil-
medi. Diş anomalisi henüz 4 aylık olduğu için 
değerlendirilemedi. Böbrek fonksiyon testleri nor-
mal olarak değerlendirildi. Annenin gebelik öykü-
sünde herhangi bir özellik yoktu. Anne ve babanın 
ikinci derece akraba olduğu tespit edildi. Anne, 
baba, 5 yaşındaki kardeşinde ve diğer aile üyele-
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Özet 
Patent Duktus Arteriyozus nedeniyle ameliyat olan 4 aylık er-

kek bebek her iki pupillada şekil bozukluğu nedeniyle kliniğimize 
başvurdu. Muayenesinde her iki gözde pupilla ektopisi, posterior 
embriyotokson, Schwalbe hattına uzanan periferik iris bantları tespit 
edildi. Fundus muayenesinde C/D oranı: 0.3. Göz içi basıncı her iki 
gözde 15 mm Hg. Bu makalede oldukça nadir görülen ve doğumsal 
kalp defekti ile birlikteliği olan Axenfeld-Rieger anomalili (ARA) bir 
olgumuz sunulmuştur. Olası glokom nedeniyle hastanın takipleri 
devam etmektedir. 

Anahtar Kelimeler: Doğumsal kalp anomalisi, glokom 

Turkiye Klinikleri J Ophthalmol 2006, 15:144-146 

 Abstract 
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.  
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rinde göz bulguları normal bulundu. Hasta yakı-
nından gönüllü olur formu alındı. Glokom ve do-
ğumsal kalp defekti nedeniyle hastanın takipleri 
devam etmektedir. 

Tartışma 
Embriyolojik olarak ARA nöral krest orijinli 

dokuların gelişimindeki defekt sonucu oluşmakta-
dır.6 Nöral krest hücrelerinin farklılaşması ile gö-
zün ön segment yapıları gelişir. Ön segment ano-
malileri nöral krest hücrelerinin farklılaşmasındaki 
başarısızlık sonucu meydana gelir. İridokorneal 
açıda distorsiyon ile sonuçlanır. Bunun sonucu 
olarak posterior embriyotokson, ARA, Peters ano-
malisi, İridogoniodisgenesisde görülen ön segment 
gelişimsel anomalileri oluşur.7 

İridokorneal açı ile trabeküler ağ arasındaki i-
ris bantları ve posterior embriyotokson Axenfeld 
anomalisi olarak adlandırılır. İris stromasında 

hipoplazi, distorsiyon, pupil ektopisi, polikori 
Rieger anomalisi olarak adlandırılır. İris anomalile-
ri genellikle aynı kalır, çok az olguda zamanla 
değişiklik gösterebilir.8 Maksilla hipoplazisi, diş 
anomalileri, umblikal herni gibi tipik sistemik bul-
guların varlığı Axenfeld-Rieger sendromu olarak 
tanımlanır.5 Konjenital kalp defekti ile birlikteliği 
daha az sıklıkta görülür. Literatürde 15 vakada 
bildirilmiştir.5,9 

Bu olgularda glokomun şiddeti ön kamara açı-
sında bulunan anormal dokunun miktarı ile uyumlu 
değildir, ancak açıda irisin yapışma yeri seviyesi 
ile ilgilidir.2 İrisin seviyesi yüksek ise glokom ge-
lişme riski artmıştır.2 Olgumuzda iris yapışma se-
viyesi ve göz tansiyonu normal sınırlarda idi. 

Genetik faktörlerinde ARA oluşumunda ö-
nemli rol oynadığı bildirilmiştir. Forkhead 
transcription factor geni (FOXC1) geni iskelet 
kası, böbrek, karaciğer ve kalpte yüksek miktarda 
bulunur.10 FOXC1 genindeki mutasyon sonucu ön 
segment anomalilerinin oluştuğu düşünülmektedir. 
ARA’lı hastalarda kardiyak anomalilerin gelişme-
sinde FOXC1 genindeki mutasyonun rol oynadığı 
bildirilmiştir.10 Nöral krest hücreleri kalp gelişi-
minde de önemli rol oynar.11 Son çalışmalarda, 
FOXC1 geninin ratlardaki anoloğu olan Mf1 geni-
nin kalp kapakları ve septaların gelişiminde önemli 
rol oynadığı bildirilmiştir.11 

Olgumuzda ön segment bulguları ve konjenital 
kalp defekti mevcuttur. ARA oldukça nadirdir. 
Kalp defekti ile birlikteliği daha da nadir olarak 
rapor edilmiştir. 

Sonuç olarak, ARA’lı olgularda erken tanı, 
görme düzeyinin korunması, glokomun önlenmesi 
ve eşlik eden sistemik anomalilerin tedavisi açısın-
dan oldukça önemlidir. Ayrıca bu olgularda nöral 
krest orijinli dokuların ve kardiyak anomalilerin 
araştırılması gerektiğini düşünmekteyiz.  
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Resim 1. Sağ ve sol gözün ön segment görüntüleri. 
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