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S U M M A R Y 

AXENFELD-RIEGER ANOMALY 

Axenfeld-Rieger anomaly is a rare anterior segment pathology as a result of abnormal embriogenesis. In this paper we reviewed 
our three Axenfeld-Rieger's anomaly cases diagnosed in Ophthalmology Department of Fırat University, Faculty of Medicine. [Of
talmoloji 1993; 2(3): 302-306] 
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ÖZET 
Ön segmentte embriyoner gelişim 
anomal is i olarak karşımıza çıkan 
Axenfeld-Rieger (A-R) anomalisi en
der görülen bir göz patolojisidir. Bu 
yazıda Fırat Üniversitesi Göz Hasta
lıkları Anabilim Dalında tanı konulan 
A-R anomalili üç kardeşin bulguları 
gözden geçirilmiştir. 

Anahtar Kelimeler: Goniodisgenezis, Rieger 
anomalisi ve sendromu, 
Axenfeld sendromu, Ön 
kamara klevaj sendromu 

GİR İŞ 
Ön kamara açı anomalileri ile ilgili ilk 
bilgiler 1920 yılında Axenfeld tarafından 
rapor edilmiştir. 1930'da Rieger'in açı 
anomalilerinde iris ve korneanın mezo-
dermal disgenezisi kavramını gündeme 
getirmesinden günümüze kadar, açı 
anomalilerinde "Anterior Chamber Clea
vage Syndrome", "Mesodermal dysge
nesis of the cornea and Iris" ve "Irido-
goniodysgenesis" gibi farklı isimlendir
meler kullanılmıştır. En son önerilen 
isimlendirme "Axenfeld-Rieger Syndrome 
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(A-R Syndrome)" şeklindedir. Daha son
raki yıllarda oküler patolojilere ek olarak 
nöral krestden orijin alan yüz kemikleri, 
dişler ve ön beyin gibi yapılarda da ge
lişim defektlerinin görüldüğü bildirilmiş; 
tek başına oküler bulgular varsa A-R 
anomalisi, göz bulgularına ek olarak 
ekstraokuler bulgularda görülüyorsa A-R 
sendromu olarak isimlendirilmiştir (1-
6). 

A-R anomalisinin özelliklen şöyiedir 
(4): 

— Kornea: Normalde popuiasyonda 
%8-15 oranında başka patoloji olmaksızın 
görüiebüen, belirgin Schwalbe halkasının 
varlığı. 

— Açı: Belirgin Schwalbe hattından 
irise uzanan, histolojik olarak irise ben
zeyen doku britleri vardır. Britler dışında 
açı açıktır. 

— iris: Periferik anomaliler dışında 
İris normal olabileceği gibi, irisde stromal 
incelme, atrofl, delik oluşumu, korektopi 
ve ektropium uvea görülebilir. 

— Diğer göz bulguları. Glokom dışın
daki şaşılık, limbai dermoid, lens subiuk-
sasyonu, katarakt, retina dekolmanı, ko-
rioretinal kolobom, koroid ve papiüa hipop 
lazisi gibi anomaliler ender olarak görülür 
(8). Olguların %50'sinden fazlasında se
kunder glokom görülür. Glokom doğuştan 
beri vardır denilmekle birlikte, çocukluk o 

zellikle genç erişkin dönem (2-3'cü de-
kat) de katarakta göre daha sıklıkla 
rastlanır. Göz içi basıncı (Gİ B) yüksek
liği ile açı anomalileri korrelasyon göster
mez. 

O L G U L A R 
Olgu i: V.K., 21 yaşında erkek has

ta (Resim t). Her İki gözde zaman zaman 
ortaya çıkan görme azalması İle polikliniğe 
başvuran hastanın muayene bulguları; 
Görme keskinliği sağ gözde 4mps + 12.0 
D'lik düzeltme ile 0.7, sol gözde 2mps + 

Resim 1. Olgu 1 'in yüz resmi 
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Resim 2. Olgu 1 'in sağ göz gonioskopik görünümü Resim 3. Olgu 1 'in sol göz gonioskopik görünümü 

Resim 4. Olgu 1 'in sol göz lensi 

10.0 D'lik düzeltme ile 0.4 idi. Biomikros-
kobik muayenede her iki gözde belirgin 
Schwalbe halkası, iris periferisinde kor
nea ile yapışıklık gösteren iris britleri göz
lendi. Göz içi basıncı (GİB) Applanasyon 
tonometresi (App.) ile her iki gözde 14 
mm Hg olarak bulundu. Gonioskopide, 
iris britleri dışındaki açı bölgeleri normal 
olarak değerlendirildi (Resim 2-3). Pupilla 
dilatasyonu sonrası her iki lensin alt naza-
la sublukse olduğj gözlendi (Resim 4), 
Göz dibi muayenesinde patoloji sap
tanmadı. 

Hastanın öyküsünde kız ve erkek 
kardeşinde de göz rahatsızlığı olduğu bil
gisinin alınması üzerine aile taraması 

yapıldı. Şekil 1'de aile ağacı görül
mektedir. Olgu aile ağacında 2. jeneras
yondaki 4 numaralı kişidir. Olguların 
anne ve babası ile 3. olgunun 2 çocuğu
nun göz ve sistemik muayenesinde pa
toloji saptanmadı. Diğer bireylere ulaşıla
mamış, haklarında alınan sözel bilgide 
patoloji tanımlanmamıştır. 

Olgunun periferik kanından hazırla
nan lenfosit kültüründen elde ettiğimiz 
metafaz plaklarının Giemsa bantlama 
yöntemi ile incelenmesi sonucunda 
anormal kromozom yapısı gözlenmiştir 
(Şekil 2). 

Olgu 2: Z.K., 22 yaşında kadın 
hasta (Resim 5). Görme keskinliği sağ 

gözde 3mps + 10.75 D ile 0.6, sol 
gözde 2mps + 9.75 D ile 0.4, GİB sağ
da 13 mm Hg. solda 14 mm Hg (App) 
olarak bulundu. Biomikroskobik muaye
nede olgu 1'de olduğu gibi belirgin 
Schwalbe halkası, periferik korneaya ya
pışan iris britleri olmak üzere benzer 
bulgular saptandı. Gonioskopide iris brit
leri dışında ka'ın açı bölgeleri normaldi 
(Resim 6-7). iris britleri 1 no'lu olguya 
göre daha yaygın olarak gözlendi. Pupil
la dilatasyonu sonrası her iki lensin alt 
nazale sublukse olduğu saptandı (Resim 
8-9). Göz dibi patolojisi saptanmadı. 

Olgu 3: M.K., 30 yaşında erkek 
hasta. Görme keskinliği sağ gözde P~ 
P~' idi. Biomikroskobik muayenede sağ 
göz fitizik olmakla birlikte gözlenebilen 
patolojiler iris periferisinden korneaya 
iris britleri, ön kamara darlığı, oklüzyo 
pupilladır (Resim 10). Fitizis nedeniyle 
gonioskopi yapılamadı GİB digital olarak 
hipoton bulundu. Sol gözde görme kes
kinliği P— P — , fitizis bulbi ve sklerokor-
nea saptandı. 

Her üç olgunun iç hastalıkları ana-
bilim dalı tarafından yapılan muayenele
rinde patoloji saptanmadı. 

TARTIŞMA 
Axenfeld-Rieger anomalisi tipik olarak 
bilateral, sıklıkla (%60) sekonder glo
komla birlikte seyreden goniodisgenezis 
tablosudur. Maksiller hipoplazi, kısa fil-
trum, öne çıkık alt dudak, mikrodonti, 
mental retardasyon, miyopati, kardiovas-
küler anomaliler, umblikal herni, hipos-
padias gibi ekstraokular patolojilerle bir
likte ise A-R sendromunda otozomal do
minant geçiş ve kromozom anomalileri 
bildirilmekle birlikte %25 sporadik olabi
leceği de vurgulanmaktadır (3,6,7). 
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Şekil 1. Olguların aile ağacı 

Sunulan olgulara; belirgin Schvvalbe 
halkası, ön kamara açısının önünde pe-
riferik korneadan (Schvvalbe halkasın
dan) İrise uzanan britler, lens subluk-
sasyonu olması, ekstraokuler patoloji 
saptanmaması nedeniyle A-R anomalisi 
tanısı konuldu. Olgularımızda açı ve pe-
rlferik iris anomalisi dışında iris patolojisi 
saptanmadı. Literatürde pupil anomalisi 
ve iris hipoplazi ve atrofisinin gözlenme
diği durumlar da bildirilmektedir (4). Lite
ratürde A-R anomalisinde genellikle 2-3 
dekatlarda gelişen ve %60 (4,6,9-13) 
oranında görüldüğü bildirilen glokom; ol
gularımızın ikisinde (olgu 1-2) saptanma
dı. Olgularımızda olduğu gibi Lischettide 
GİB normai sınırlarda 3 clgu bildirmiştir 
(11). Bununla birlikte olgularımız glokom 
açısından riskli olgular olmaları nede
niyle 6 aylık aralarla izlemeye alındılar. 
Olgu 3'te bllateral titizi s bulbi olması ne
deniyle glokomun olup olmadığı konu
sunda yorum yapılamadı. 

A-R sendromunda otozomal domi
nant geçiş ve kromozom anomalileri 
(1,4-9,15) bildirilmekle birlikte, otozomal 
resesif geçiş ya da (6) %25 oranında 
sporadik olabileceği de bildirilmektedir 
(3). Dominant geçişin olduğu durumlarda 
heterojenite bildirilmiştir (6). Heterojeni-
tenln nedeni anomalinin varyant eks-
presyon gösteren bir genle kal itiliyor ol
masıdır (3). Varyant ekspresyon göste
ren dominant genler etkilerini %0 ile 
%100 arasında gösterebilmeleri nede
niyle hastalık bulguları değişen ağırlıkta 
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ortaya çıkar (3,15,16), Bizim olgularımız
da da olgu 3'de erken dönemde fitizis 
gelişmesi, olgu 2'de iris britlerinin daha 
geniş alanlarda olması A-R anomalisinin 
değişik ağırlıkta kendini göstermesi ola
rak değerlendirilebilir, Ru durumda olgu- R e s i m 6. Olgu 2'nin sağ göz gonioskopik görünümü 

R e s i m 7. Olgu 2'nin sol göz golînoskopik görünümü Resim 8. Olgu 2'nin sağ göz lensi 

R e s i m 9. Olgu 2'nin sol göz lensi R e s i m 10Dlgu 3'nin sağ gözü 
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larımızda beterojenite gösteren otozomal 
dominant geçişten söz edilebilir. 

Ekstraokuler anomaliler olmaksızın 
tüm goniodisgeneziler dominant geçiş 
gösteren bir durumun parçası olabilir 
(6). Bugün ki bilgilerimiz ışığında anoma
lili kişilerin çocuklarında da görülüp gö
rülmemesi konusunda kesin birşey söy
lemek mümkün değildir. Gelecekte ge
netik bilimin gelişimi ile goniodisgenezi-
lerde bilinmeyenler açıklanabilecektir. 
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