
Altı yaşında çocuk hasta, ilk defa göz muayenesine başvurdu. Sikloplejisiz, 
tashihsiz muayenesinde, görme keskinliği sağda 0,3, solda ise tam ola-
rak saptandı. Ön segment muayenesinde, sağ gözde arka emriyotokson 
bulunup, Schwalbe hattından ayrışmış posterior embryotokson yapısı ve 
üst yarıda iris kökünden ona doğru uzanan fibriller mevcuttu. Periferik 
anterior sineşi ve iriste stromal atrofi nedeniyle heterokromi saptandı. Ap-
lanasyon tonometrisi ile sağ göz içi basıncı 17 mmHg, sol göz içi basınçı 13 
mmHg olarak ölçüldü. Arka segment her iki gözde de doğal olarak saptan-
dı. Sikloplejik muayene sonrasında sağ gözde +4,00,+0,25 α90°, sol gözde 
ise +1,00,+0,50 α85° refraksiyon kusuru saptandı. Tashihle görme sağda 
0,4’e çıktı. Hasta sistemik açıdan ayrıntılı değerlendirildi. Yüz asimetrisi 
olduğu saptandı. Diş muayenesinde üst ve alt molar dişlerin germinin ol-
madığı görüldü. Abdominal muayenede, periumbilikal bölgede çift çukur 
ve fazla deri kıvrımı belirlendi. İskelet anomalisi yoktu. Olgu tek taraflı 
Axenfeld-Rieger anomalisi olarak değerlendirildi. Sol göze, 2 ay süre ile 
uygulanan 6 saat/gün kapama tedavisi sonrası, sağ gözde görme keskinliği 
0,6’ya yükseldi. Ailesinde göz ve yüz anomalisi olan saptanmadı.

Anahtar Kelimeler: Axenfeld-Rieger sendromu, arka embriyotokson, tek 
taraflı

A 6-year-old girl had an eye examination for the first time. Visual acuity 
was 0.3 in the right eye and 1.0 in the left without cycloplegia and refrac-
tive correction. In anterior segment examination of the right eye, poste-
rior embryotoxon was observed. Posterior embryotoxon, dissociated from 
Schwalbe’s line in the upper half of the structure, and extending iris root 
fibers were present. Iris bands were laying obviously in the superioinferior 
direction towards the Schwalbe’s line. Because of the peripheral anterior 
synechiae and iris stromal atrophy, the eye was heterochromatic. Intraocu-
lar pressure was 17 mm Hg in the right eye and 13 in the left by applana-
tion tonometry. There was no abnormality in the posterior segment in 
both eyes. After cycloplegia was performed, there appeared a refractive 
anomaly as +4.00,+0.25 α90°in the right eye and +1.00,+0.50 α85° in 
the left. Visual acuity increased up to 0.4 with refractive correction. The 
patient was examined for any systemic problem. Facial asymmetry was 
observed. Dental examination revealed the absence of superior and in-
ferior molar teeth germ. There was a double navel and a skin fold on the 
periumblical region in the abdominal examination. No skeletal anomaly 
was observed. The case was considered as a unilateral Axenfeld-Rieger 
anomaly. After the occlusion therapy, which was performed to the left eye 
as 6 hours/day for 2 months, visual acuity increased up to 0.6 in the right 
eye. There was no family with eye and facial abnormalities.
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Giriş

Posterior embriyotokson ilk kez 1920 de Axenfeld tarafından rapor edilmiştir. Rieger’in 1934’de 
ek iris anomalilerini tanımlaması ve diğer göz dışı bulguların eklenmesiyle Axenfeld-Rieger Send-
romu (ARS) adı altında birleşen, klinik ve genetik olarak heterojen bir tablo açığa çıkmıştır (1). 
ARS nadir, otozomal dominant bir hastalıktır. Ancak çok farklı fenotipleri mevcuttur. Gözün ön 
kamerasındaki nöral krest hücrelerinin anormal migrasyonu sonucu ön kamara, ayrıca fasyal ke-
mikler, dişler, periumblikal deri ve kardiyovasküler sistemin gelişiminde bozulma ya da durma ile 
karakterizedir (2). Biz burada tek taraflı bir ARS olgusunu sunacağız. 

Olgu Sunumu

Altı yaşında bir çocuk hasta, ilk defa göz muayenesine başvurdu. Sikloplejisiz, tashihsiz muayenesin-
de, görme keskinliği sağda 0,3, solda ise tam olarak saptandı. Ön segment muayenesinde, sağ gözde 
arka emriyotokson bulunup, Schwalbe hattından ayrışmış posterior embryotokson yapısı ve üst yarı-
da iris kökünden ona doğru uzanan fibriller mevcuttu. Periferik anterior sineşi ve iriste stromal atrofi 
nedeniyle heterokromi saptandı (Resim 1-3). Aplanasyon tonometrisi ile sağ göz içi basıncı 17 mmHg, 
sol göz içi basınçı 13 mmHg olarak ölçüldü. Arka segment doğal olarak saptandı. Sikloplejik muayene 
sonrasında sağ gözde +4,00+0,25 α90°, sol gözde ise +1,00+0,50 α85° refraksiyon kusuru saptan-
dı. Tashihle görme sağda 0,4’e çıktı. Ultrasonik biyomikroskopik (UBM) muayenede iridokorneal açı 
bölgesinden kalkan iris bantlarının pupil kenarına uzandığı görüldü (Resim 4). Hasta sistemik açıdan 
ayrıntılı değerlendirildi. Yüz asimetrisi olduğu saptandı. Diş muayenesinde alt ve üst molar dişlerin 
germinin olmadığı görüldü (Resim 5). Abdominal muayenede, periumbilikal bölgede çift çukur ve faz-
la deri kıvrımı belirlendi (Resim 6). İskelet anomalisi yoktu. Olgu tek taraflı ARS olarak değerlendirildi. 
Ailesinde göz ve yüz anomalisi olan saptanmadı. Sol göze, 2 ay süre ile uygulanan 6 saat/gün kapama 
tedavisi sonrası, sağ gözde görme keskinliği 0,6’ya yükseldi. Hastanın ebeveynlerinden onam alındı.
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Tartışma

ARS insidansı 1:200000 olan gelişimsel otozomal dominant bir 
bozukluktur. Altta yatan sebebin, kraniofasial, dental ve oküler ge-
lişimi içeren nöral krest hücrelerinin anormal migrasyonu olduğu-
na inanılmaktadır. Olguların %60’ı PITX2 ve FOXC1 transkripsiyon 
faktörlerindeki mutasyonlarla, bir kısmı ise 13q14, 16q24 ve 11. 
kromozom üzerindeki bazı genlerle (PAX6 ve MAF) ilişkilendiril-
miştir (3). Günümüzde ARS’nin nedeninin PITX2 ve FOXC1 genleri 
olduğu bilinmektedir (4, 5). Bununla birlikte, diğer genetik lokus 
(13q14 ve 16q24) ya da genlerin de (PAX6 ve MAF) ilişiği olduğu 
gösterilmiştir (6-9).

Shields, gelişimsel duraklamanın hamileliğin geç dönemlerinde 
meydana geldiğini primordial endotelin iris ve ön kamara açısında 
kalması sonucunda oluştuğunu öne sürmüştür (10). Bu primordi-
al tek tabakanın kontraksiyonu iriste stromal incelme, korektopi 
ve hol formasyonuna yol açar. Kontaksiyonla, ön uveanın arkaya 
göçü engellenir ve ön kamera açısında irisin yüksek insersiyonu 
ile sonuçlanır (11). Etkilenmiş ön kamara yapıları öncelikle nöral 
krestten köken alanlardır.

Genelde hastalarda her iki göz etkilenir ve tutulum hemen hemen 
simetrik fenotiptedir. ARS’nda sıklıkla kornea (megalokornea ve 

belirgin Schwalbe hattı), iris (hafif atrofi, ciddi dejeneratif değişik-
likler, delik, korektopi, ektropion uvea vs.) ve açı (irisin daha öne 
insersiyonu, periferik iristen belirgin Schwalbe hattına uzanan doku 
köprüleri) etkilenir (11). Gonyoskopi ile ön kamara açısı incelendi-
ğinde , arka embriyotokson vegenişten inceyeçeşitli iridokorneal ya-
pışıklıklar görülür. Bu iridokorneal yapışıklıklar öne doğru Schwalbe 
hattına uzanabilir ve skleral spur ve trabeküler ağı örtebilir. Stromal 
incelmeden gerçek bir hol oluşumuna kadar değişen iris defektleri, 
korektopi ve ektropion uvea meydana gelebilir. ARS ile gelişimsel 
defekler en sıklıkla diş ve yüz kemiklerini tutar. En sık olarak mikro-
dontia (tahta çivi benzeri dişer), hipodontia (eşit aralıklarla yerleşmiş 

Resim 1. Etkilenen göz, dilatasyonsuz

Resim 5. Panoromik diş filmi

Resim 2. Etkilenen göz, dilatasyonlu

Resim 3. Etkilenmeyen göz Resim 4. Etkilenen göz UBM görüntüsü
UBM: ultrasonik biyomikroskopik
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az sayıda diş), anodontia (dişin fokal yokluğu) görülür. Yüz anormal-
likleri maksiler hipoplazi, öne çıkık alt göz kapağını içerir.

Olguların yaklaşık %50’sinde sekonder glokom gelişir. Genellikle 
çocukluk veya erken ergenlik döneminde oluşur (11). Glokomun 
şiddeti açıda anormal miktarda doku bulunması ile korele değil-
dir. Ancak açıya irisin insersiyo seviyesi ile koreledir. Glokomun 
başlangıcında topikal ilaç tedavisine başvurulur (11, 12). Bunun-
la birlikte vakaların çoğunda, hastalık progresyonu nedeniyle, 
cerrahi tedavi gerekli olur. Uygun adaylarda gonyotomi, trabekü-
lektomi, trabekülotomi uygulanmasına rağmen, trabekülektomi 
ve antimetabolit tedavisi genellikle tercih edilir (1, 13, 14). Bizim 
olgumuzda hastanın yalnız sağ gözünde benzer ön segment bul-
guları mevcut olup sol gözde vizyon tamdı ve ön segment doğaldı. 
Literatürde asimetrik tutulumlu vakalar bildirilmiş olmasına rağ-
men, tek taraflı ARS vakası bildirilmemiştir.

Sonuç

Axenfeld-Rieger Sendromu asimetrik tutulum gösterse de iki gözü 
de tutmaktadır. Bizim vakamızda olduğu gibi nadiren de olsa tek 
taraflı olarak da görülebilir. Bu tür olgularda, özellikle glokom ve 
ambliyopi açısından yakın takip gereklidir.

Hasta Onamı: Yazılı hasta onamı bu olguya katılan hastalanın 
ebeveynlerinden alınmıştır. 
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