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Ozet / Abstract

Tek Tarafli Axenfeld-Rieger Sendromu
Unilateral Case, Axenfeld-Rieger Syndrome

Erkan Unsal, Yeliz Acar, Kadir Eltutar

Alti yasinda ¢ocuk hasta, ilk defa g6z muayenesine basvurdu. Sikloplejisiz,
tashihsiz muayenesinde, gorme keskinligi sagda 0,3, solda ise tam ola-
rak saptandi. On segment muayenesinde, sag gozde arka emriyotokson
bulunup, Schwalbe hattindan ayrismis posterior embryotokson yapisi ve
Gst yarida iris koktiinden ona dogru uzanan fibriller mevcuttu. Periferik
anterior sinesi ve iriste stromal atrofi nedeniyle heterokromi saptandi. Ap-
lanasyon tonometrisi ile sag goz ici basinci 17 mmHg, sol g6z ici basingi 13
mmHg olarak olgildi. Arka segment her iki gozde de dogal olarak saptan-
di. Sikloplejik muayene sonrasinda sag gozde +4,00,+0,25 a.90°, sol gozde
ise +1,00,+0,50 a85° refraksiyon kusuru saptandi. Tashihle gorme sagda
0,4’e ¢ikti. Hasta sistemik agidan ayrintili degerlendirildi. Yiiz asimetrisi
oldugu saptandi. Dis muayenesinde st ve alt molar dislerin germinin ol-
madig gortldi. Abdominal muayenede, periumbilikal bolgede cift cukur
ve fazla deri kiviimi belirlendi. iskelet anomalisi yoktu. Olgu tek tarafl
Axenfeld-Rieger anomalisi olarak degerlendirildi. Sol goze, 2 ay sire ile
uygulanan 6 saat/gtin kapama tedavisi sonrasi, sag gozde gorme keskinligi
0,6'ya yiikseldi. Ailesinde goz ve yliz anomalisi olan saptanmadi.

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

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 a90°in the right eye and +1.00,+0.50 a.85° 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
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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.

Key Words: Axenfeld-Rieger Syndrome, posterior embryotoxon, unilateral

Giris

Posterior embriyotokson ilk kez 1920 de Axenfeld tarafindan rapor edilmistir. Riegerin 1934’de
ek iris anomalilerini tanimlamasi ve diger goz disi bulgularin eklenmesiyle Axenfeld-Rieger Send-
romu (ARS) adr altinda birlesen, klinik ve genetik olarak heterojen bir tablo acgiga cikmistir (1).
ARS nadir, otozomal dominant bir hastaliktir. Ancak ¢ok farkli fenotipleri mevcuttur. Goziin 6n
kamerasindaki noral krest hiicrelerinin anormal migrasyonu sonucu 6n kamara, ayrica fasyal ke-
mikler, disler, periumblikal deri ve kardiyovaskiler sistemin gelisiminde bozulma ya da durmaile
karakterizedir (2). Biz burada tek tarafli bir ARS olgusunu sunacagiz.

Olgu Sunumu

Alti yasinda bir cocuk hasta, ilk defa géz muayenesine basvurdu. Sikloplejisiz, tashihsiz muayenesin-
de, gorme keskinligi sagda 0,3, solda ise tam olarak saptandi. On segment muayenesinde, sag gozde
arka emriyotokson bulunup, Schwalbe hattindan ayrismis posterior embryotokson yapisi ve st yari-
da iris kokiinden ona dogru uzanan fibriller mevcuttu. Periferik anterior sinesi ve iriste stromal atrofi
nedeniyle heterokromi saptandi (Resim 1-3). Aplanasyon tonometrisi ile sag goz ici basinci 17 mmHg,
sol goz ici basingl 13 mmHg olarak 6lciildi. Arka segment dogal olarak saptandi. Sikloplejik muayene
sonrasinda sag gozde +4,00+0,25 a90°, sol gozde ise +1,00+0,50 a85° refraksiyon kusuru saptan-
di. Tashihle gorme sagda 0,4’e cikti. Ultrasonik biyomikroskopik (UBM) muayenede iridokorneal aci
bolgesinden kalkan iris bantlarinin pupil kenarina uzandigi goriildi (Resim 4). Hasta sistemik acidan
aynintih degerlendirildi. Yiz asimetrisi oldugu saptandi. Dis muayenesinde alt ve st molar dislerin
germinin olmadigi gorildi (Resim 5). Abdominal muayenede, periumbilikal bolgede cift cukur ve faz-
la deri kivrimi belirlendi (Resim 6). iskelet anomalisi yoktu. Olgu tek tarafli ARS olarak degerlendirildi.
Ailesinde goz ve yiiz anomalisi olan saptanmadi. Sol goze, 2 ay siire ile uygulanan 6 saat/glin kapama
tedavisi sonrasi, sag gozde gorme keskinligi 0,6'ya yikseldi. Hastanin ebeveynlerinden onam alindi.
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Resim 1. Etkilenen goz, dilatasyonsuz

Resim 2. Etkilenen goz, dilatasyonlu

Resim 3. Etkilenmeyen goz

Tartisma

ARS insidansi 1:200000 olan gelisimsel otozomal dominant bir
bozukluktur. Altta yatan sebebin, kraniofasial, dental ve okiiler ge-
lisimi iceren noral krest hiicrelerinin anormal migrasyonu oldugu-
na inanilmaktadir. Olgularin %601 PITX2 ve FOXC1 transkripsiyon
faktorlerindeki mutasyonlarla, bir kismi ise 13q14, 1624 ve 11.
kromozom uzerindeki bazi genlerle (PAX6 ve MAF) iliskilendiril-
mistir (3). Giinimiizde ARSnin nedeninin PITX2 ve FOXCT genleri
oldugu bilinmektedir (4, 5). Bununla birlikte, diger genetik lokus
(13914 ve 16924) ya da genlerin de (PAX6 ve MAF) ilisigi oldugu
gosterilmistir (6-9).

Shields, gelisimsel duraklamanin hamileligin gec donemlerinde
meydana geldigini primordial endotelin iris ve 6n kamara agisinda
kalmasi sonucunda olustugunu 6ne stirmustir (10). Bu primordi-
al tek tabakanin kontraksiyonu iriste stromal incelme, korektopi
ve hol formasyonuna yol acar. Kontaksiyonla, on uveanin arkaya
gocti engellenir ve 6n kamera acisinda irisin yiksek insersiyonu
ile sonuglanir (11). Etkilenmis n kamara yapilari ncelikle noral
krestten koken alanlardir.

Genelde hastalarda her iki goz etkilenir ve tutulum hemen hemen
simetrik fenotiptedir. ARSnda siklikla kornea (megalokornea ve

Resim 4. Etkilenen goz UBM goruintusu
UBM: ultrasonik biyomikroskopik

-

Resim 5. Panoromik dis filmi

belirgin Schwalbe hatti), iris (hafif atrofi, ciddi dejeneratif degisik-
likler, delik, korektopi, ektropion uvea vs.) ve aci (irisin daha one
insersiyonu, periferik iristen belirgin Schwalbe hattina uzanan doku
koprileri) etkilenir (11). Gonyoskopi ile 6n kamara acisi incelendi-
ginde , arka embriyotokson vegenisten inceyecesitli iridokorneal ya-
pisikliklar goraliir. Bu iridokorneal yapisikliklar éne dogru Schwalbe
hattina uzanabilir ve skleral spur ve trabekiiler agi ortebilir. Stromal
incelmeden gercek bir hol olusumuna kadar degisen iris defektleri,
korektopi ve ektropion uvea meydana gelebilir. ARS ile gelisimsel
defekler en siklikla dis ve yiiz kemiklerini tutar. En sik olarak mikro-
dontia (tahta civi benzeri diser), hipodontia (esit araliklarla yerlesmis



Resim 6. Batin bolgesi fotografi

az sayida dis), anodontia (disin fokal yoklugu) gortilir. Yz anormal-
likleri maksiler hipoplazi, 6ne ¢ikik alt goz kapagini icerir.

Olgularin yaklasik %50’sinde sekonder glokom gelisir. Genellikle
cocukluk veya erken ergenlik doneminde olusur (11). Glokomun
siddeti acida anormal miktarda doku bulunmasi ile korele degil-
dir. Ancak aciya irisin insersiyo seviyesi ile koreledir. Glokomun
baslangicinda topikal ilag tedavisine basvurulur (11, 12). Bunun-
la birlikte vakalarin cogunda, hastalik progresyonu nedeniyle,
cerrahi tedavi gerekli olur. Uygun adaylarda gonyotomi, trabekii-
lektomi, trabekiilotomi uygulanmasina ragmen, trabekilektomi
ve antimetabolit tedavisi genellikle tercih edilir (1, 13, 14). Bizim
olgumuzda hastanin yalniz sag goziinde benzer 6n segment bul-
gulari mevcut olup sol gozde vizyon tamdi ve 6n segment dogaldi.
Literattirde asimetrik tutulumlu vakalar bildirilmis olmasina rag-
men, tek tarafli ARS vakasi bildirilmemistir.

Sonug

Axenfeld-Rieger Sendromu asimetrik tutulum gosterse de iki gozi
de tutmaktadir. Bizim vakamizda oldugu gibi nadiren de olsa tek
tarafli olarak da gorulebilir. Bu tir olgularda, ozellikle glokom ve
ambliyopi acisindan yakin takip gereklidir.
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