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Congenitalis aniridia — egy
spektrumbetegség magyarorszagi adatai
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Bevezetés: A congenitalis aniridia ritka betegség, melynek 6 jellemzdje a szivarvanyhdrtya teljes vagy részleges hidnya,
azonban a szem Osszes struktardjaban jelen lehetnek elvaltozasok.

Célhitiizés: Tarsulé szembetegségek elSforduldsinak meghatirozdsa congenitalis anirididban, egy magyarorszagi
centrum betegeinek vizsgdlataval.

Betegek és modszerek: Munkankba a Semmelweis Egyetem Szemészeti Klinikdjan 2005. oktéber és 2022. méjus kozott
aniridia diagnodzisaval vizsgilt betegeket valogattunk be. A betegek anamnézisfelvételét kovetSen részletes szemésze-
ti vizsgalatot végeztiink.

Eredmények: Az adatbazisban taldlt 82 betegbdl 33 jelent meg vizsgilaton (életkor: 25,69 + 17,49 [5-59] év, 17 nd
[51,51%]), és 65 szemet vizsgdltunk. Nystagmust 23 beteg 45 szemén (69,23%) taldltunk, a vizsgélt betegek korri-
galatlan tavoli lit6élessége 0,14 = 0,128 (0,9 logMAR; 0,63-0,005) volt. Az anirididhoz tirsult keratopathia 8 szem
(12,3%) esetén Grade 0., 10 szem (15,38%) esetén Grade 1., 16 szem (24,62%) esetén Grade 2., 4 szem (6,15%)
esetén Grade 3. és 25 szem (38,46%) esetén Grade 4. volt. 15 beteg 30 szeme (46,15%) esetén talaltunk szekunder
glaucomat, 3 beteg 6 szemét (9,2%) glaucomagyantsnak {téltiik meg. 8 szem (12,3%) esetén a lencse tiszta volt,
44 szem (67,69%) esetén taldltunk sziirke halyogot, melybdl 22 (33,84%) eliilsé kérgi polaris sziirke halyog volt.
13 szem (20%) volt pseudophakids (PCL), és 7 szem (10,77%) esetén taldltunk lencsediszlokdciét vagy zonulainsuf-
ficientidt. Maculahypoplasia 3 beteg 6 szeme (4,6%) esetén, papillafejlédési rendellenesség 1 beteg 2 szeme (3,03%)
esetén volt igazolhato.

Kovetkeztetés: A congenitalis aniridia szemészeti jelei az anirididhoz tarsult keratopathia, masodlagos zold hilyog,
sziirke hdlyog, macula- és opticushypoplasia. A szemészeti eltérések ellaitasidhoz és gondozasihoz a kiilonféle szemé-
szeti szakteriiletek rendszeres, gondos egytittmiikodése sziikséges.
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Kulcsszavak: congenitalis aniridia, szemészeti tiinetek

Congenital aniridia — Hungarian data of a spectrum disease

Introduction: Congenital aniridia is a rare disease, characterised by the complete or partial absence of the iris, but
lesions may be present in all structures of the eye.

Objective: To determine the prevalence of ocular diseases in congenital aniridia by analyzing patients from a Hungar-
ian centre.
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Patients and methods: Patients at the Department of Ophthalmology of Semmelweis University, examined between
October 2005 and May 2022, have been included. After taking the patients’ medical history, a detailed ophthalmo-
logical examination has been performed.

Results: Of the 82 patients in the database, 33 (age 25.69 = 17.49 [5-59] years, 17 females [51.51%]) presented for
examination and 65 eyes were examined. Nystagmus was found in 45 eyes of 23 patients (69.23%), and the patients’
uncorrected distance visual acuity was 0.14 + 0.128 (0.9 logMAR; 0.63-0.005). The aniridia-associated keratopathy
was Grade 0 in 8 eyes (12.3%), Grade 1 in 10 eyes (15.38%), Grade 2 in 16 eyes (24.62%), Grade 3 in 4 eyes (6.15%)
and Grade 4 in 25 eyes (38.46%). 30 eyes (46.15%) of 15 patients had secondary glaucoma, 6 eyes (9.2%) of 3 pa-
tients were glaucoma suspect. 8 eyes (12.3%) had a clear lens, 44 eyes (67.69%) had cataract, of which 22 (33.84%)
were anterior cortical polar cataracts. 13 eyes (20%) were pseudophakic (PCL) and 7 eyes (10.77%) had lens disloca-
tion or zonular insufficiency. Macular hypoplasia was found in 6 eyes of 3 patients (4.6%) and optic nerve head mal-
formation in 2 eyes of 1 patient (3.03%).

Conclusion: The ocular signs of congenital aniridia are aniridia-associated keratopathy, secondary glaucoma, cataract,
macular and optic nerve head hypoplasia. Systematic collaboration of different ophthalmological specialties is re-
quired for the management and care of all these ocular abnormalities.
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Roviditések

AAK = (aniridia-associated keratopathy) anirididhoz tarsult ke-
ratopathia; BMI = (body mass index) testtomegindex; ETDRS
= (Early Treatment Diabetic Retinopathy Study) a diabeteses
retinopathia korai kezelésének vizsgalata; LSCD = (limbal stem
cell defficiency) a limbalis &ssejtek elégtelensége; OCT = (opti-
cal coherence tomography) optikaikoherencia-tomografia;
OSDI = (Ocular Surface Disease Index) szemfelszinbetegség-
index; PCL = (posterior chamber lens) hdtsé csarnoki mdlen-
cse; UCVA = (uncorrected visual acuity) korrigalatlan tavoli
latoélesség; VEP = (visual evoked potential) vizudlis kiviltott
valasz; WAGR = (Wilms tumor, aniridia, genitourinary anoma-
lies) Wilms-tumor, aniridia, urogenitalis rendellenességek;
WAGRO = (WAGR and obesity) WAGR-szindréma és elhizds

A congenitalis aniridia olyan ritka betegség, amelynek 6
jellemzGje a szivarvanyhdrtya teljes vagy részleges hianya.
Emellett azonban viltozé stalyossiggal a szem 0Osszes
struktarajaban jelen lehetnek elvaltozasok, akar velesziile-
tett médon, akar az élet sordn szerzetten. Az aniridia ritka
betegségnek tekinthetd, globdlis prevalencidja 1,/40 000-
1/100 000 [1]. A betegség hitterében a legtobbszor
(90%) a PAX6-gén heterozigdta funkciévesztd muticidja
all, mely az esetek egy részében de novo alakul ki. A con-
genitalis aniridia a szemészeti érintettségen tal kilonbo-
z6 szisztémas manifesztaciokkal is jirhat [2, 3].

A velesziiletett részleges vagy teljes irishidnnyal gyak-
ran egylitt jar a progressziv, tn. anirididhoz tarsult kera-
topathia (AAK), szekunder glaucoma, cataracta, papilla-
és foveahypoplasia és nystagmus, melyek egy része a mar
velesziiletetten nem teljes latdélesség tovabbi romlasat
okozhatja a beteg élete sorin. Emellett eléfordulnak

irisérintettséget klinikailag nem mutaté formak is, me-
lyeknél csupan a szem egyéb részeit érintd eltérések iga-
zolhat6k [2, 3].

Az anirididhoz tirsulé szisztémdas manifeszticiok meg-
jelenhetnek onalléan és szindromak részeként is. A
WAGR-szindroma a 11p13-régi6 tobb gént érinté dele-
tidja kovetkeztében alakul ki. Jellemz&i az aniridia mel-
lett a WT1 haploinsufficientiaja miatt kialakulé Wilms-
tumor, urogenitalis fejlédési rendellenesség és a mentalis
retardacié. A Gillespie-szindroma kétoldali aniridia, ce-
rebellaris ataxia és oligophrenia képében jelentkezik.
PAX6-muticiéval érintett gyermekeknél leirtak auditiv
teldolgozasi zavart, mely normalis audiogram mellett ne-
heziti a beszédértést zajos kornyezetben. Egérmodellek-
ben a PAX6 muticidja mellett a pancreas csokkent en-
dokrin miikodését mutattak ki. A szénhidrat-anyagcsere
zavara szintén megfigyelhet6 esetenként aniridids bete-
geknél, illetve szignifikinsan magasabb BMI-értékekkel
rendelkeznek, gyakoribb kortikben az elhizas [2].

Munkank célja az volt, hogy meghatarozzuk a szemé-
szeti és szisztémas betegségek elGfordulasit congenitalis
anirididban, egy magyarorszagi centrum dltal kezelt be-
tegek vizsgilata révén.

Betegek és modszerek

Munkinkba a Semmelweis Egyetem Szemészeti Klinikd-
jan 2005. oktéber és 2022. mdjus kozott aniridia diag-
nozisaval vizsgalt vagy kezelt betegeket valogattunk be.
A betegeket a Medsolution (T-Systems Magyarorszag
Zrt., Budapest) dokumenticids rendszer segitségével
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azonositottuk, és beleegyezésiik esetén egyeztetett id6-
pontban vizsgilatra hivtuk &ket.

A vizsgilatot a Helsinki Deklaraciéban meghatirozott
elvek szerint végeztiik, munkankat a Semmelweis Egye-
tem Regionilis, Intézményi Tudomdnyos és Kutataseti-
kai Bizottsiga jovahagyta (80,/2020). A vizsgilatban
valé részvétel 6nkéntes volt. A betegek, illetve kiskortiak
esetén jogi képviseldjiik, részletes tdjékoztatist kovetSen
irdsban beleegyezésiiket adtik a vizsgalathoz.

A vizsgilat els6 részében a betegek anamnézisfelvétele
tortént szemészeti és szisztémas betegségeik tekinteté-
ben. Annak érdekében, hogy az anirididban koribban
leirasra kertilt minden betegségre rikérdezziink, konk-
rét, az 1. és 2. tdblazatban feltiintetett pontokra kérdez-
tink rd.

Emellett kitoltottiik a betegekkel a szemfelszinbeteg-
ség-index (Ocular Surface Disease Index [OSDI]) kér-
déivét, mely a betegek szarazszem-panaszainak stlyossa-
gat méri fel (normalis [0-12 pont], enyhe [13-22 pont],
kozépsualyos [23-32 pont] és salyos [33—-100 pont]).

Ezutin szemészeti vizsgilatot végeztiink, melynek so-
rin ETDRS- (Early Treatment Diabetic Retinopathy
Study) tabla segitségével a tavoli visus vizsgalatit, iCare
(CenterVue S.p.A., Padova, Olaszorszag) segitségével
szemnyomasmérést, réslimpas vizsgilatot, tovibba
macula- és papilla-OCT-t [OCT (AngioVue OCTA,
RTVue XR Avanti, OptoVue, Fremont, CA, USA)],
illetve ultrahang B-scan vizsgdlatot (Ultrascan with
10 MHz and 20 MHz ultrasound probes, Alcon, Fort
Worth, TX, USA) végeztiink.

1. tablazat | A szemészeti kortorténet adatai congenitalis anirididban

Familiaris aniridia 23 16 (69,7%)

17 £6 (51,52%)

Ptosis
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Eredmények

Munkiank soran az adatbdzisban talalt 82 betegbdl 33
jelent meg ambulans vizsgalaton. 33 beteg szemészeti és
szisztémds anamnézisét vettiik fel, 33 beteg 65 szemét

Szarazszem-betegség

3 £6 (4,6%)

Szemceseppek hasznalata

p-blokkolo

Karboanhidraz-gitlo

Alfa-agonista

Prosztaglandin-anal6g

Antibiotikum

Tartésitészermentes miikonny

Nem tudja megnevezni az alkalmazott szem-
cseppet

17 £6 (51,5%)
12 £5 (36,36%)
12 £6 (36,36%)
2 £6 (6,06%)
416 (12,12%)
1 £6 (3,03%)

7 £6 (21,21%)
1 6 (3,03%)

Szaruhdrtya-betegség és -miitét
Anirididhoz tarsult keratopathia miatt perforild
keratoplasztika, amnionplasztika

1 £6 (3,03%)

Sziirkehdlyog- és sziirkehdlyog-ellenes mtitét

10 £5 (30,30%)

Zoldhalyog- és glaucomaellenes mttét

13 £6 (39,39%)
/2 £6 (6,06%)

Egyéb szemészeti miitét

Kétoldali sziirkehdlyog-mttéttel kombinalt mdvi
szivarvanyhdrtya-betiltetés

Egyoldali enucleatio

2 £6 (6,06%)
1 £6 (3,03%)

1 £6 (3,03%)

Terapids kontaktlencse haszndlata

45 (12,12%)

Latassériiltek segédeszkozeinek haszndlata

8 16 (24,24%)

vizsgiltuk meg. A résztvevék dtlagéletkora 25,69

2. tablazat
didban

Az dltaldnos (szisztémads) kortorténet adatai congenitalis aniri-

Magasvérnyomads-betegség

5 £6 (15,15%)

Cukorbetegség
Inzulinrezisztencia
Diabetes mellitus

1 6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)

Pajzsmirigybetegség 1 16 (3,03%)
Testtomegindex (BMI)

Alultaplilt 316 (9,67%)
Normalis teststlyt 16 16 (51,61%)
Tlstlyos 416 (12,9%)
Elhizott 8 16 (25,8%)
Vesebetegség -

Urolégiai fejlédési rendellenesség

WAGR-szindréma

Egyéb kronikus betegség

Atopids dermatitis

Asthma bronchiale

Fert6z6 méjgyulladds

Vashidnyos anaemia

Polydactylia

ADHD (attention-deficit/hyperactivity disorder)

11 £6 (33,3%)
2 £6 (6,06%)

1 £6 (3,03%)
1 6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)

Szedett gyogyszerek
Acetazolamid
Amlodipin
Klé6rtalidon
Subcutan inzulin
Levotiroxin
Inhaléciés ciklezonid
Antivirdlis kezelés
Pantoprazol

Vas és C-vitamin

12 £5 (36,36%)
2 £6 (6,06%)

1 £6 (3,03%)

1 £6 (3,03%)
1 6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 6 (3,03%)

Kordbbi kemoteripia

Esetleges korabbi vesemtitét

Egyéb korabbi miitétek
Adenectomia

Cholecystectomia

Phimosismitét

Koldoksérvmitét

Perforilt fekély miatt gyomormiitét
Aranyérmdtét

Papillomaeltavolitis
Mellnagyobbitd miitét
Méhnyakmitét

Csaszarmetszés

Ndgyogyaszati tilyog feltirdsa
Kétoldali lagyéksérvmitét
Appendectomia

Cranialis synostosis miatt koponyamtitét

17 £6 (54,84%)
5 £6 (15,15%)
315 (9,09%)
2 £6 (6,06%)
2 £6 (6,06%)
1 t6 (3,03%)
£6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
16 (3,03%)
5 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)
1 £6 (3,03%)

Hallassériiltség -
Hangulatingadozasok 14 6 (45,16%)
Lehangoltsag 14 6 (45,16%)

Ertelmi fogyatékossig

ADHD = figyelemhidanyos hiperaktivitasi zavar; WAGR = Wilms-

tumor, aniridia, urogenitalis rendellenességek
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17,49 (5-59) évvolt, 17 n6 (51,51%) és 16 férfi (48,48%)
vett részt vizsgalaton. A szemészeti és a szisztémds kor-
torténettel kapcsolatos adatokat az 1. és 2. tablazatban
foglaltuk ossze.

Az atlagos OSDI-pontszam 4,03 + 6,39, a latdssal
kapcsolatos kérdések atlagpontszdma 3,09 £ 7,21, mig a
kornyezeti tényezbkkel kapcsolatos kérdések atlaga 4,82
+ 6,54 volt. Az OSDI-pontszim alapjin 30 beteg
(90,90%) keriilt szarazszem-panaszok tekintetében a
normaltartomanyba (0-12 pont), 2 beteg (6,06%) tiine-
tei szamitottak enyhének, és 1 beteg (3,03%) tiinetei sza-
mitottak kozépsulyosnak a kitoltés idépontjaban. Salyos
szarazszem-betegséget az OSDI-kérdSiv egy betegnél
sem igazolt.

Nystagmust 23 beteg 45 szemén (69,23%) taldltunk.
A vizsgalt betegek korrigalatlan tavoli lat6élessége
(UCVA) 0,14 £ 0,128 (0,9 logMAR,; 0,63-0,005) volt.
4 beteg 6 szeme (9,2%) esetén nem volt tablavisus, azaz
az UCVA ¢értéke 0,1-nél kisebb volt.

A Dbetegek réslampdval torténd vizsgilata sordn 35
szem (53,85%) esetén taldltunk szemhéjszéli gyulladast
(53,85%), 35 szem (53,85%) esetén Meibom-mirigy-
elégtelenséget.

Az AAK tekintetében 8 szem (12,3%) esetén taldltunk
intakt limbust (Grade 0.), 10 szem (15,38%) esetén a
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pannus/kotShartya atlépte a limbust kevesebb mint 1
mm-re (Grade 1.), 16 szem (24,62%) esetén a pannus/
kotShartya atlépte a limbust tobb mint 1 mm-re, de a
centrumot nem érte el (Grade 2.), 4 szem (6,15%) ese-
tén a pannus/kotShartya elérte a centrumot (Grade 3.),
és 25 (38,46%) szem esetén megvastagodott, egyenet-
len, erezett szaruhartyapannust taldltunk (Grade 4.)
(1. abra).

A szaruhdrtya vizsgalatakor 4 szem (6,15%) esetén ta-
ldltunk fest6d$ hdmhidnyt vagy fekélyt, 15 szem
(23,07%) esetén Salzmann-féle nodularis degeneratiot,
pseudopterygiumot pedig egy szem esetén sem talal-
tunk.

A betegek szemnyomasa a vizsgalati id6pontban 21,99
£ 9,79 Hgmm (9,5-60 Hgmm) volt. 15 beteg 30 szeme
(46,15%) esetén dllapitottunk meg szekunder glauco-
mit, 3 beteg 6 szeménél (9,2%) a klinikai adatok alapjan
glaucoma gyandja meriilt fel. Ultrahang-B-scan vizsga-
lattal 13 beteg 23 (35,38%) szemén lchetett exkavalt pa-
pillat igazolni.

Kissé kifordul6 pigmenthamot a pupillaris szélen vagy
egy finom csipke miatt kissé elhtizott pupillat 4 személy
8 szeménél (12,30%) lattunk (Grade 0.). 5 személy 10
szeme (15,38%) esetén volt atipusos iriscoloboma (Grade
1.), 8 személy 16 szeme (24,61%) esetén tobb mint 6

1. dbra

(A) Anirididhoz tirsult keratopathia (Grade 1-4.): a pannus /kotShértya atlépte a limbust kevesebb mint 1 mm-re (Grade 1.). (B) A pannus/koétShar-

tya atlépte a limbust tobb mint 1 mm-re de a centrumot nem érte el (Grade 2.). (C) A pannus/kétShdrtya elérte a centrumot (Grade 3.). (D) Meg-
vastagodott, egyenetlen, erezett szaruhdrtyapannus, 360°, a limbalis ssejtek elégtelenségével, cornealis erezédéssel és conjunctivalisatibval, valamint
perzisztalé himhidnnyal (nyil) (Grade 4.). A felvételek a Semmelweis Egyetem Szemészeti Klinikdjin késziiltek.
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2. 4bra
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Az irismalformatio kiilénféle tipusai congenitalis anirididban. (A) Kissé kifordulé pigmentepithelium a pupillaris szélen, finom csipke miatt kissé elha-

zott pupilla (Grade 0.). (B) Atipusos iriscoloboma (Grade 1.). (C) Tobb mint 6 6ranyi irismaradviny (Grade 2.). (D) Kevesebb mint 6 6ranyi irisma-

radvany (Grade 3.). (E) Teljes aniridia (Grade 4.).

A felvételek a Semmelweis Egyetem Szemészeti Klinikajan késziiltek

oranyi irismaradvany (Grade 2.), 2 személy 4 szeme ese-
tén (6,1%) kevesebb mint 6 6ranyi irismaradvany (Grade
3.), 13 személy 25 szeme (38,46%) esetén teljes aniridia
(Grade 4.) volt lathat6 (2. abra).

8 szem (12,3%) esetén a lencse tiszta volt, 22 szem
(33,84%) esetén cataracta polaris anteriort, 24 szem
(36,92%) esetén cataracta corticalist (3/A és 3/B abra), 2
szem (3,07%) esetén cataracta nuclearist, 18 szem
(27,69%) esetén cataracta polaris posteriort dllapitottunk
meg. 13 szem (20%) volt pseudophakids (PCL), és 7
szem (10,77%) esetén taldltunk lencsediszlokdciot
és/vagy zonulainsufficientiat (3/C dbra).

Papillafejlédési  rendellenesség 1 beteg 2 szeme
(3,03%) esetén volt igazolhat6, maculahypoplasit
(4. abra) 3 beteg 6 szeme (4,6%) esetén talaltunk.
Ugyanakkor a nystagmus, a szaruhartya és/vagy a lencse
allapota tobb beteg esetén nem tette lehetévé a szemfe-
nék részletes réslampds vizsgalatat.

Megbeszélés

Az aniridia az egész szemet érint6 rendellenesség, amely
nevét az iris tobbségében jol lathaté hypoplasidjardl kap-
ta. Ez a jellemz6 a feltting teljes irishianytél az iriscolo-
boman at a pupillaris szél szabdlytalansigaig terjedhet,
mely esetenként csak alapos réslaimpas vizsgalattal igazol-
hatd. A betegség latdsra gyakorolt hatasa szintén rendki-
vill valtozo. Az esetek jelentSs részében velesziiletetten
salyos latascsokkenést, ennek kovetkeztében koros latas-
fejlédést, valamint nystagmust talalunk [4-8]. Betegeink
kozel 70%-aban talaltunk nystagmust, az atlagos korriga-
latlan latoélesség 0,14 volt.

A velesziiletett anirididban kiilonbséget lehet tenni a
PAX6-tarsult és egyéb formdk kozott. A PAX6-tarsult
formdban gyakoribbak bizonyos szemészeti szovédmé-
nyek. A PAX6-génhez kapcsolédo velesziiletett aniridia
tobbféle formaban fordulhat elS: izoldltan, a PAX6
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3. dbra Cataracta congenitalis anirididban hdts6 kérgi homidllyal (A);
eliils6 kérgi polaris homallyal és széli kérgi homadlyokkal (B); va-
lamint kérgi homallyal és diszlokalt lencsével (C). Jol megfigyel-
hetd, hogy az irismalformatio tipusinak stlyosboddsaval a lencse
koéros eltérései is kifejezettebbek. A felvételek a Semmelweis

Egyetem Szemészeti Klinikdjin késziiltek

oroklott vagy de movo muticidja kovetkeztében, illetve
mids szindromak: a WAGR- vagy a WAGRO-szindréma
(WAGR-szindréma és elhizds) részeként. Mivel az utéb-
bi években egyre nyilvinvalobba valt, hogy az dgyneve-
zett ,,izolalt” PAX6-aniridianak gyakran szisztémas kisé-
r6 betegségei is lehetnek (hormonalis, gastrointestinalis,

EREDETI KOZLEMENY

metabolikus, cerebralis), az ,aniridiaszindréma” vagy
»PAX6-szindroma” kifejezés hasznalata javasolt, Kds-
mann-Kellner javaslata alapjan [2-8]. Munkankban
elézményi adatok alapjan szisztémds betegségek eléfor-
duldsat is vizsgaltuk congenitalis anirididban. Noha 5 {6
(15,15%) esetén ismert volt a hypertonia, egyéb sziszté-
miés betegségek halmozott eléfordulasa az anamnézis-
ben nem szerepelt. Sajnos azonban hangulatingadozas-
rol 14 személy, a betegek 45,16%-a szamolt be. Eddig
esetlegesen fel nem fedezett szisztémds betegségek iga-
zolasahoz, felderitéséhez tovabbi részletes vizsgalatok
sziikségesek.

Az iris fejlédési rendellenessége az aniridia jellegzetes
fenotipusos jelensége. A PAX6-gén muticiojatdl tiiggs-
en az iris morfolégidja a teljesen hidnyz6 iristél a pupilla
enyhe eltoldédasiig (corectopia) vagy atipikus colobomid-
jaig terjedhet [9-11]. A szivirvanyhartya-rendellenesség
a jelentkez§ fotofdbia egyik oka. Betegeinknél irismal-
formatio tekintetében minden varidnst (Grade 0-4.)
meg lehetett taldlni, ami jol mutatja a congenitalis aniri-
dia spektrumbetegség-jellegét. Az irismalformatio sa-
lyossaganak fokozodasaval jellemzéen elérehaladottabb
stadiumi AAK-t, illetve nagyobb foku lencse-rendelle-
nességet lattunk.

A PAX6-aniridiaban szenveddk akar 70%-andl kialakul
az életkor el6rehaladtival az AAK, amely tobb tényezd
cgylittes hatdsdra jelentkezik. Betegeinknél 57 szem ese-
tén (87,7%) talaltunk AAK-t. A limbalis &ssejtek felels-
sek a szaruhdrtyahdm regeneracidjaért, valamint a szaru-
hartya-conjunctiva ham hatdranak fenntartisiért. Az
AAK részben a limbalis &ssejtek elégtelenségének
(LSCD) kovetkezménye, amelyet a PAX6-gén muticidja
okoz. Emellett az AAK kialakuldsaért felel6s még az élet
folyaman megjelend szarazszem-szindréma, a szaruhar-
tyahdmsejtek differencidlédasanak és adhézidjanak zava-
ra és koéros sebgyogyulasa [4, 11]. Az AAK jelei gyakran
mir fiatalkorban megjelennek, a periférids szaruhartya-
hiam megvastagodasaval. Jellemz&en az élet masodik év-
tizedében kroénikus irriticié 1ép fel, valamint felszines
erez8dés jelentkezik a periférids szaruhartyan a limbus-
ban, amely fokozatosan dtterjed a szaruhdrtya centruma-
ra. A késébbi staidiumokban a keratopathia progredial, és
a szaruhdrtya centruma is érintetté valik és megvastag-
szik a pannusképz6dés és az erez8dés kovetkeztében
[4, 10, 11]. Emiatt a konnyfilm 4lland6 instabilitdsa, va-
lamint recidivalé szaruhartya-erézidk jelentkeznek, és
fokoz6do latasromls jellemz§ a szaruhdrtya hegesedése
miatt [4, 9-16]. Ugyanakkor érdekes moédon az OSDI-
pontszam alapjan 30 beteg (90,90%) keriilt szirazszem-
panaszok tekintetében a normaltartomdnyba, és sulyos
szdrazszem-betegséget az OSDI-kérdSiv egy betegnél
sem igazolt. A szdrazszem-betegségnek az életkor el6re-
haladtaval torténé valtozdsa congenitalis anirididban
még tovabbi vizsgilatok targya lehet.

Sziirke hélyog az aniridids betegek 50-85%-aban for-
dul el [9-11]. Betegeinknél 57 szemnél (87,7%) lehe-
tett sziirke halyogot igazolni, vagy mar ennyi esetben
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Maculahypoplasia congenitalis anirididban. Noha a kiskorti betegnél kifejezett irismalformatio nem litszott (Grade 0.), a maculahypoplasia

jol mutatja a PAX6-szindréma okozta hatsdszegmentum-érintettséget

kertilt sor sziirke halyog miatt korabban mttétre. Gya-
kori a cataracta polaris anterior vagy posterior, mely
egész életen at stabil maradhat. Betegeinknél cataracta
polaris anterior 22 szem (33,84%) esetén, cataracta pola-
ris posterior 18 szem (27,69%) esetén fordult el6. ElS-
fordulhat még a sziirke halyog egyéb, progressziv megje-
lenési formdja is. A lencsetartd rostok megnytlisa vagy
egy résziiknek a hidnya a lencse részleges helyhagydsit,
subluxati6jat okozhatja (betegeinkél 7 szem [10,77%]
esetén). Egyes esetekben sziikség lehet a lencse eltavoli-
tasdra és milencse beiiltetésére a romlé latéélesség javi-
tasa céljabol. A mdtét indikacidjanak felallitisa nagy ko-
riltekintést igényel, mert a mitéti beavatkozisokat
kovetSen nagy a veszélye a hirtelen stlyosbodé AAK és
az aniridia tokfibrosis szindréma megjelenésének [3-8,
17].

Az aniridia fibrosis szindréma egy progressziv eliilsé
szegmentum fibrosis szindroma. Ilyenkor az eltilsG csar-
nokban gyulladasos membran keletkezik az irismaradva-
nyok kozott, mely tovabbterjedhet a hatsé szegmentum
irdnyaba, érintve a corpus ciliarét. Ennek kovetkeztében
a bulbus hypotonidssa vilhat, és retinalevalas is jelentkez-
het [4, 6, 8, 18].

A szekunder glaucoma 6-75%-os gyakorisiggal fordul
elé, gyakran még a felnéttkor el6tt jelentkezik. Betege-
inknél szekunder glaucoma 15 pdciens 30 szeme
(46,15%) esetén volt igazolhatd, és 3 beteg 6 szemét
(9,2%) glaucomagyantsnak itéltitk meg. Anirididban a
nem kielégité csarnokviz-elvezetést a Schlemm-csatorna
rendellenes helye és/vagy a csarnokzugot, a trabecularis
halézatot elzaré csokevényes szivarvanyhdrtya-maradva-
nyok okozzak [5-8]. A diagnozis feldllitisihoz a szem-
nyomas és a latéidegfd rendszeres ellendrzése sziikséges
[19, 20]. A vizsgalatot elektrofiziologiai vizsgilattal is
érdemes esetenként kiegésziteni (visual evoked poten-
tial, vagy VEP-vizsgilat). A szemfenék vizsgalatit a
szemtekerezgés és a keratopathia tovabb nehezitheti.
A masodlagos glaucoma visszafordithatatlan latasvesz-

téshez, st vaksighoz vezethet. A legstlyosabb szovéd-
ménynek kell tekinteni.

A latéidegts és a macula hypoplasidja gyakori aniridids
betegeknél. A maculahypoplasia nem feltétlentl jar
egylitt az opticus hypoplasidjaval, 6ndllé tinetként is
eléfordulhat [21]. Vizsgilt betegeinknél papillafejlédési
rendellenességet 1 beteg 2 szeme (3,03 %) esetén, macu-
lahypoplasiat pedig 3 beteg 6 szeme (4,6%) esetén dllapi-
tottunk meg.

Kovetkeztetés

Osszefoglalva, a congenitalis aniridia szemészeti jelei az
AAK, masodlagos zold hilyog, sziirke halyog, macula- és
opticushypoplasia. Egyes szemészeti eltérések kialakuld-
sanak megel6zéséhez, valamint a szemészeti eltérések
ellitisadhoz ¢és gondozisihoz a kiilonféle szemészeti
szakteriiletek rendszeres, gondos, élethosszig tartd
egytittmiikodése sziikséges [22].

Anyagi tamogatis: A kozlemény megirisa, illetve a kuta-
témunka anyagi timogatisban nem részestilt.

Szerzdi munkamegosztis: N. A., Cs. M., K.-K. K., N. O.,
K Kr,B. M., Sz. A, Cs. A, K. Ki.,, Sz. D.,S. T., C. M.,
T. K., M. E., Sz. N.: Adatgy(jtés. N. A, M. E., Sz. N.:
Irodalomgytijtés. N. A., Sz. N.: Statisztikai elemzés.
N. A, N.Z.Zs., M. E., Sz. N.: A kézirat szovegezése és
javitasa. A cikk végleges viltozatit valamennyi szerzé el-
olvasta és jovahagyta.

Erdekeltségek: A szerzéknek nincsenek érdekeltségeik.

Ko6szonetnyilvanitas

Munkink a ,,COST action CA18116” (www.aniridia-net.eu) része.
A Dr. Rolf M. Schwiete Zentrum munkdjit a Dr. Rolf M. Schwiete
Alapitvany tamogatta. A timogatoknak a kutatomunka megterve-
zésében ¢és annak kivitelezésében nem volt szerepiik.
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