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Axenfeld-Rieger Sendromlu Bir Olgu’

Goérme azhg sikayeti ve anormal iris gérinimu nedeni ile klinigimize yonlendirilen 87 yasindaki
erkek hastanin yapilan muayenesinde, gérme keskinlikleri tashihle her iki gézde 0.1 olarak
bulundu. Goéz i¢i basinglari applanasyon tonometrisi ile her iki gézde 10 mmHg olarak &lguldu.
Kornea kalinliklar sag goézde 445 mikron, sol gézde 467 mikron olarak 6lguldu. Duzeltilmis goz igi
basinglari saj gézde 14.50 mmHg, sol gézde 13.51 mmHg idi. Biyomikroskop ile yapilan 6n
segment muayenesinde her iki gézde grade 3 nikleer skleroz ve asimetrik pupil anomalileri
mevcuttu. Gonyoskopik incelemede minimal periferik on yapisikliklar ve arka embriyotokson
mevcuttu. Dilate edilerek yapilan fundus muayenesinde her iki gézde C/D orani 0.3 ve her iki géz
makulasi dogal idi. Yapilan sistemik incelemelerde ise minimal aort yetmezlidi ve dis anomalisi
disinda bir bulguya rastlanmadi.

Bu olgu sunumunda ileri yaslara kadar semptomsuz seyreden Axenfeld- Rieger sendromlu bir
olgunun g6z ve sistemik bulgulari irdelenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Axenfeld-Rieger sendromu, arka embriotokson, iris anomalisi, dis anomalisi.

Axenfeld- Rieger Syndrome: A Case Report

A 87- years- old man was presented with decreased vision and abnormal iris change to our clinic.
Examination revealed visual acuity as 0.1 and intraoculer pressure was 10 mmHg in both eyes.
Central corneal thickness was 445 micron on the right eye and 467 micron on the left eye.
Corrected intraocular pressure was 14.5 mmHg in the right eye and 13.5 mmHg in the left eye. In
slit-lamb examination, bilateral grade 3 nuclear sclerosis and asymmetric pupil abnormalities were
observed. In gonioscopic examination, bilateral anterior synechiae and posterior embryotoxon were
detected. In funduscopic examination, cup/disc ratio was 0.3 and macula was normal in both eyes.
In detailed systemic examination there was no problem except aort insufficiency and dental
abnormalities.

In this case report, ocular and systematic abnormalities were presented in a patient with Axenfeld-
Rieger syndrome with no symptoms until advanced ages.

Key Words: Axenfeld- Rieger Syndrome, posterior embryotoxon, iris anomalies, dental anomalies.

Giris

Axenfeld-Rieger sendromu oldukga nadir gérilen (1/200000) embriyolojik olarak
néral krest hiicrelerinin anormal migrasyonu sonucu gelisen bir hastaliktir (1). Kornea ve
iris defekti gibi gz semptomlarinin yani sira kraniofasial, dis ve kardiyak olmak Uzere
bir ¢ok sistemik semptomlari da igermektedir. Axenfeld-Rieger sendromu pek g¢ok
olguda otozomal dominant gecis gbsteren ancak sporadik olarak da karsimiza ¢ikabilen
bir klinik durumdur.

Bu makalede Axenfeld-Rieger sendromlu bir olgunun géz ve sistemik bulgulari
degerlendirilmistir.

Olgu Sunumu

Seksen yedi yasindaki erkek hasta katarakt ve anormal iris goriinimi nedeniyle
klinigimize dis merkezden yoénlendirildi. Gorme azlhigi disinda herhangi bir sikayeti
olmayan hastanin yapilan muayenesinde, gérme keskinlikleri tashih ile her iki gézde 0.1
olarak bulundu. Go6z ici basinglari applanasyon tonometrisi ile sag gdézde 10 mmHg, sol
g6zde 10 mmHg olarak dlguldu. Kornea kalinliklari sag gézde 445 mikron, sol gézde
467 mikron olarak o6lg¢uldu. Duzeltiimis géz ici basinglari sag gdézde 14.50 mmHg, sol
gézde 13.51 mmHg idi. Biyomikroskop ile yapilan 6n segment muayenesinde her iki
gézde grade 3 nikleer skleroz ve asimetrik pupil anomalileri mevcuttu. Sag gézde
psodopolikori ve iriste stromal atrofi, sol gézde iriste stromal atrofi tespit edildi (Sekil 1-
2). Gonyoskopik incelemede acgida minimal periferik ©6n yapisikhklar ve arka
embriyotokson mevcuttu. Pupil dilate edilerek yapilan fundus muayenesinde her iki
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g6zde C/D orani 0.3 ve her iki g6z makulasi dogal idi.
Yapilan sistemik incelemelerde ise minimal aort
yetmezligi ve dis anomalisi disinda bir bulguya
rastlanmadi. Aile sorgulamasinda ise goz ile ilgili sikayeti
ve rahatsizligi olan kisi tespit edilmedi.

Tartisma

Axenfeld-Rieger sendromu (ARS) olduk¢a nadir
gérulen pek c¢ok olguda otozomal dominant gecis
g6steren ancak olgumuzda oldudu gibi sporadik olarak
da karsimiza c¢ikabilen bir klinik durumdur. Goéz
semptomlari arasinda iriste stromal hipoplazi, atrofi,
korektopi, arka embriyotokson ve iridokorneal agi ile
trabekiler ag arasindaki iris bantlari mevcuttur. Sistemik
semptomlar ise maksilla hipoplazisi, dis anomalileri,
umblikal herni, konjenital kalp defektlerini icermektedir
(2). Konjenital kalp defekti ile birlikteligi daha az siklikta
Sekil 1. Sag goz psodopolikori ve stromal atrofi goériilir. Literatirde sinirli sayida olgu bildirilmistir (2-5).
gorintisu. Bizim olgumuzda gorilen atrial yetmezligin yashhga bagli
oldugu kanisindayiz.

GunUimuze kadar Axenfeld anomalisi, Rieger
anomalisi, Rieger sendromu, iridogoniodisgenezis, iris
hipoplazisi ve ailesel glokom gibi farkli adlandirmalar
yapilmasina karsin Alward tim bu genotipik ve fenotipik
varyasyonlarin ARS adi altinda toplanmasinin en iyi
yontem oldugunu savunmaktadir (6). Simdiye kadar ARS
ile 3 genetik lokus iligkilendirilmigtir. Bunlar sirasiyla PITX
2, FOXC1 transkripsiyon faktorlerini kodlayan genler ve
bunlarin Uzerinde bulunduklari 4925, 6p25
kromozomlaridir (7). ARS i¢in Ugincli kromozom ise
13914 olup sorumlu gen hala tespit edilememistir.
FOXC1 genine ait mutasyonlar g6z bulgular ile PITX2
geni mutasyonlari ise sistemik anomalilerle birliktelik
goOstermektedir (6). Bizim olgumuz yash oldugdu igin ve
takiplerine duzenli gelmedigi igin genetik olarak
incelenememigtir.

On segment ile iligkili anomaliler artmig glokom
riskiyle iligkilidir (8, 9). Bu olgularin yaklasik %50’sinde
iridokorneal agi ve akdz drenaj sistemindeki tikanikhk
nedeni ile glokom gelisir (10). G6z hastaliklar yéninden
en onemli durum olan glokom, c¢ocukluk veya genglik
déneminde ortaya cikar. Tipik olarak bu olgularda
g6rulen glokomun kontrolli zor olmakla birlikte optik sinir
hasari ve gérme kaybiyla seyreder. Bu olguda takipler
sirasinda glokom saptanmadi.

Sonu¢ olarak, nadir goérilen bu gelisimsel g6z
anomalisinin tedavi ile 6nlenebilen 6nemli gérme kaybi
nedeni olan glokomun 6nine gegmek ve eslik eden
sistemik hastaliklarin tedavisi igin yakindan takibi
gereklidir.
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Sekil 3. Olgunun dis gorintis
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