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Bevezetés: A congenitalis aniridia ritka panocularis betegség, amelyben a szem csaknem minden struktúrája érintett, és a 
betegek többségének jelentősen csökkent a látóélessége. A congenitalis aniridia szemészeti jelei lehetnek az aniridiához 
társult keratopathia, másodlagos zöld hályog, szürke hályog, macula- és opticus-hypoplasia, nystagmus. Noha az aniridiá-
hoz társult keratopathia kifejezés régóta elterjedt az irodalomban, sokféle stádiumbeosztási javaslata került már leírásra.
Célkitűzés: Az aniridiához társult keratopathia egyes stádiumainak vizsgálata az irodalomban elérhető stádiumbeosztá-
sok szerint, magyarországi aniridiás betegeknél.
Betegek és módszerek: 33, congenitalis aniridiás beteg 65 szemét vizsgáltuk (életkor: 25,69 ± 17,49 [5–59] év, 17 nő 
[51,51%]). Réslámpás vizsgálattal rögzítettük a szaruhártya állapotát, majd Mackman, Mayer, López-García, Lagali 
stádiumbeosztása alapján osztályoztuk a corneaeltéréseket. 
Eredmények: A Mackman beosztása szerinti 0. stádiumba 8 szem (12,3%), az 1A stádiumba 0 szem, az 1B stádiumba 
38 szem (58,46%), végül a 2. stádiumba 19 szem (29,23%) került. Mayer szerint az I. stádiumba 8 szem (12,3%), a II. 
stádiumba 38 szem (58,46%), a III. stádiumba 5 szem (7,7%), a IV. stádiumba 7 szem (10,77%), az V. stádiumba pedig 
7 szem (10,77%) tartozott. López-García csoportosítása alapján nem került beosztásra 8 szem (12,3%), az 1. stádium-
ba 20 szem (30,77%), a 2. stádiumba 18 szem (27,7%), a 3. stádiumba pedig 19 szem (29,23%) került. Lagali osztá-
lyozása szerint a 0. stádiumba 8 szem (12,3%), az 1. stádiumba 20 szem (30,77%), a 2. stádiumba 18 szem (27,7%), a 
3. stádiumba 5 szem (7,7%), a 4. stádiumba pedig 14 szem (21,54%) tartozott. 
Következtetés: Jelenleg a Lagali és mtsai által kialakított, aniridiához társult keratopathia stádiumbeosztási használatát 
javasoljuk, hiszen a stádiumbesoroláshoz szükséges vizsgálat könnyen kivitelezhető, a stádiumok kellő részletességgel 
követik az állapot előrehaladását, segítve a prognózis megítélését, a terápiás terv felállítását. A Lagali szerinti 1. stádi-
umban az erek legfeljebb 1 mm-rel lépik át a limbust, a 2. stádiumban a centrális 2–3 mm szaruhártya-terület erektől 
megkímélt. Amikor az erek elérik a szaruhártya centrumát, 3. stádiumról, majd az átlátszatlan, vaskos, egyenetlen 
cornealis pannus esetén 4. stádiumról beszélünk. 
Orv Hetil. 2023; 164(27): 1063–1069.

Kulcsszavak: congenitalis aniridia, PAX6-szindróma, aniridiához társult keratopathia stádiuma 

Staging of aniridia-associated keratopathy
Introduction: Congenital aniridia is a rare panocular disease that affects almost all eye structures leading in most pa-
tients to reduced visual acuity. Ophthalmological signs include aniridia-associated keratopathy, secondary glaucoma, 
cataract, macular and optic nerve head hypoplasia, nystagmus. Although the term aniridia-associated keratopathy has 
long been used in the literature, various staging proposals have been described.
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Objective: To analyze aniridia-associated keratopathy stages, using available literature classifications, in patients with 
aniridia in Hungary.
Patients and methods: We examined 65 eyes of 33 patients with congenital aniridia (age: 25.69 ± 17.49 [5–59] years, 
17 females [51.51%]). We recorded the corneal status by slit-lamp examination and classified the corneal abnormali-
ties according to the Mackman, Mayer, López-García and Lagali staging.
Results: According to Mackman’s classification, 8 eyes (12.3%) were in stage 0, 0 eye in stage 1A, 38 eyes (58.46%) 
in stage 1B and 19 eyes (29.23%) in stage 2. According to Mayer, stage I included 8 eyes (12.3%), stage II 38 eyes 
(58.46%), stage III 5 eyes (7.7%), stage IV 7 eyes (10.77%) and stage V 7 eyes (10.77%). In López-García’s classifica-
tion, 8 eyes (12.3%) could not be grouped, 20 eyes (30.77%) were in stage 1, 18 eyes (27.7%) in stage 2 and 19 eyes 
(29.3%) in stage 3. Lagali’s classification included 8 eyes (12.3%) in stage 0, 20 eyes (30.77%) in stage 1, 18 eyes 
(27.7%) in stage 2, 5 eyes (7.7%) in stage 3 and 14 eyes (21.54%) in stage 4. 
Conclusion: We recommend using Lagali’s staging scheme for aniridia-associated keratoptahy due to its ease of use, 
detailed progression assessment, and treatment planning. In stage 1 according to Lagali, blood vessels cross the lim-
bus by up to 1 mm, in stage 2 the central 2–3 mm of the corneal area is spared of blood vessels. When the blood 
vessels reach the center of the cornea, it is stage 3, followed by opaque, uneven corneal pannus in stage 4.

Keywords: congenital aniridia, PAX6 syndrome, aniridia-associated keratopathy staging
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Rövidítések 
HLA = humán leukocytaantigén; OCT = (optical coherence 
tomography) optikaikoherencia-tomográfia; RNS = ribonuk-
leinsav

A congenitalis aniridia ritka panocularis betegség, amely-
ben a szem csaknem minden struktúrája érintett, és a be-
tegek többségének jelentősen csökkent a látóélessége. 
A  congenitalis aniridia szemészeti jelei az aniridiához 
társult keratopathia, másodlagos zöld hályog, szürke há-
lyog, macula- és opticus-hypoplasia. A betegek többsé-
génél nystagmus is megfigyelhető [1].

Az aniridiához társult keratopathiában jellemző az 
életkor előrehaladtával megjelenő vagy fokozódó limba-
lisőssejt-elégtelenség . Először alig látható ereződés jele-
nik meg a limbusban, azután az erek a limbuson túl 
 egyre messzebbre nyúlnak, majd többnyire elérik a sza-
ruhártya centrumát. Ezzel egyidejűleg a szaruhártya 
conjunctivalisatiója és a szaruhártya felszínének sebgyó-
gyulási zavara jelentkezik. Egyenetlenné válik a szaruhár-
tya felszíne, megjelenhetnek szaruhártya-hámhiányok 
vagy szaruhártyafekélyek is. Eközben a változó vastagsá-
gú, nehezen gyógyuló hám alatt subepithelialis, majd 
mélyebb stromalis fibrosis jelenik meg, később akár átlát-
szatlan cornealis pannusszal rontva tovább a betegek lá-
tóélességét [2–8].

Az aniridiához társult keratopathia egyik oka feltehe-
tőleg a limbalis őssejtek elégtelen funkciója. Ugyanakkor 
nem ismert, hogy pontosan mi vezet a Vogt-paliszádok-
ban található limbalis epithelialis őssejtek funkciójának 
romlásához, majd funkcióvesztéséhez [7]. Noha aniri-
diá hoz társult keratopathiában a limbalis őssejtek alig 
expresszálnak 12-es és 3-as keratint, ennek pontos okát 

jelenleg szintén nem tudjuk [9]. Ismert az is, hogy aniri-
diához társult keratopathiában az epithelsejtek proliferá-
ciója romlik, talán ez is hozzájárul a szaruhártya-beteg-
séghez [8]. Mindemellett a szemfelszín állapotát tovább 
rontja az is, hogy többnyire csökkent könnytermelés, 
 illetve Meibom-mirigy-elégtelenség is megfigyelhető a 
betegeknél [8]. A keratopathia megjelenésével a szaru-
hártya beidegzése is romlik. A subbasalis ideg plexusban 
megvastagodások, töredezettség és a plexus megrövidü-
lése volt megfigyelhető [8].

Az itt felsorolt sokféle szemfelszíni és szaruhártya-el-
térésnél egyelőre nem tudjuk, hogy mely eltérések jelen-
nek meg közvetlenül a PAX6-haploinsufficientia miatt, 
és melyek azok további következményei. Ennek megér-
téséhez még további kutatómunka szükséges [4].

Az aniridiához társult keratopathia kifejezés már rég-
óta elterjedt az irodalomban, és sokféle stádiumbeosztási 
javaslatot közöltek. Különféle stádiumbeosztási javasla-
tot ismertetett Mackman [2], Mayer [3, 4], López-García 
[5], valamint Lagali [6, 7] is. 

Jelen munkánk célja az aniridiához társult keratopa-
thia egyes stádiumainak vizsgálata az irodalomban elér-
hető stádiumbeosztások szerint, magyarországi aniridiás 
betegeknél.

Betegek és módszerek 

Munkánkat a Helsinki Deklarációban lefektetett elvek 
szerint végeztük, vizsgálatunkat a Semmelweis Egyetem 
Regionális, Intézményi Tudományos és Kutatásetikai 
 Bizottsága jóváhagyta (80/2020). A vizsgálatban való 
részvétel önkéntes hozzájáruláson alapult. A betegek, il-
letve kiskorúak esetén törvényes képviselőjük teljes körű 
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1. táblázat Mackman, Mayer, López-García és Lagali aniridiához társult keratopathiára vonatkozó stádiumbeosztása [2–7]

Mackman, 
1979

0. 1A 1B 2.

Szaruhártya-eltérés 
nincsen.

Egy vagy több, 
nem folytonos 
felszínes pannus  
a limbusból 
kiindulóan,  
a szaruhártya 
centrumának 
érintettsége nélkül.

Körben 360 fokban 
felszínes pannus  
a limbusból 
kiindulóan,  
a szaruhártya 
centrumának 
érintettsége nélkül.

Centrális szaruhár-
tya-érintettség, 
stromahegesedés-
sel.

Mayer, 2003 I. II. III. IV. V.

Noha fehér fénnyel 
végzett réslámpás 
vizsgálatnál nem 
látható eltérés a 
szaruhártyán, 
fluoreszceinfestéssel 
10 perc után 
kimutatható 
rendellenes 
epithelium.

Körkörösen 
láthatók epithelialis 
eltérések,  
de a szaruhártya 
centruma tiszta.

Epithelialis 
eltérések a 
szaruhártya 
centrumában is,  
a periférián pedig 
felszínes érújdon-
képződés figyelhető 
meg.

Rendellenes 
epithelium borítja  
a teljes szaru-
hártyát, subepithe-
lialis homályok.

Rendellenes 
epithelium borítja  
a teljes szaruhártyát, 
stromalis pannus.

López- 
García, 2006

1. 2. 3.

A szaruhártyapan-
nus legfeljebb  
1 mm-rel lépi át a 
limbust.

Legalább a 
szaruháryta-peri-
féria felét elfoglaló 
pannus és 
subepithelialis 
fibrosis.

Centrális szaru-
hártya-érintettség.

Legfeljebb 2 
visszatérő erózió 
vagy fekély az 
elmúlt 6 hónapban.

Legalább 3 
visszatérő erózió 
vagy fekély az 
elmúlt 6 hónapban.

Állandó corneaeró-
zió jelei.

Enyhe epiphora, 
photophobia, 
enyhe fluoreszcei-
nes festődés.

Tartósan instabil 
könnyfilm, 
folyamatosan vörös 
szem, epiphora, 
photophobia.

Tartósan instabil 
könnyfilm, 
folyamatosan vörös 
szem, epiphora, 
photophobia, 
látásvesztés.

Lagali, 2020 0. 1. 2. 3. 4.

A limbus ép. Kötőhártya és erek 
húzódnak 
legfeljebb 1 mm-rel 
a limbuson túl.

Több mint  
1 mm-re kötőhártya 
és erek húzódnak  
a limbuson túl,  
de a szaruhártya  
2–3 mm-es centrális 
területe megkímélt.

Kötőhártya és erek 
húzódnak  
a szaruhártya 
centrumáig, 
átlátszó, erezett 
pannus.

Kötőhártya és erek 
húzódnak a 
szaruhártya 
centrumáig, 
átlátszatlan, vastag, 
egyenetlen pannus.

tájékoztatás után írásbeli beleegyezésüket adták a vizsgá-
lathoz.

Munkánkban 33 congenitalis aniridiás beteg 65 szemét 
vizsgáltuk (életkor: 25,69 ± 17,49 [5–59] év, 17 nő 
[51,51%]). Réslámpás vizsgálattal rögzítettük a szaru-
hártya állapotát, majd Mackman [2], Mayer [3, 4], 
 López-García [5], valamint Lagali [6, 7] stádiumbeosztá-
sa alapján osztályoztuk a corneaeltéréseket. Az egyes stá-
diumbeosztásokat az 1. táblázatban ismertetjük  [2–7].

Mackman 1979-ben 0 és 2 közötti stádiumbeosztást 
készített. Az első, ún. 0. stádiumban réslámpával igazol-
ható szaruhártya-eltérés még nincsen. Ezzel szemben az 
1A stádiumban egy vagy több, körben nem folytonos 

felszínes pannus található a limbusból kiindulva, majd az 
1B stádiumban már a limbusból kiinduló pannusok 360 
fokban láthatók (1A és 1B stádiumban a szaruhártya 
centruma nem érintett). Mackman szerint a legelőreha-
ladottabb stádium a 2. stádium, amelyben a centrumot is 
pannus fedi. Ilyenkor a stroma állományában is kifejezett 
hegesedés figyelhető meg [2]. 

Mayer 2003. évi stádiumbeosztásának I. stádiumában, 
noha fehér fénnyel végzett réslámpás vizsgálatnál nem 
látható eltérés a szaruhártyán, fluoreszceinfestéssel 10 
perc után kimutatható a rendellenes epithelium. A II. 
stádiumban körkörösen láthatók epithelialis elváltozá-
sok, de a szaruhártya centruma tiszta, a III. stádiumban 
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pedig a szaruhártya centrumában is rendellenes az epi-
thelium, a periférián pedig felszínes érújdonképződés 
 figyelhető meg. A IV. stádiumban subepithelialis homá-
lyok jelennek meg, az V. stádiumban pedig már pannus 
látható a szaruhártya állományában [3, 4]. 

López-García 2006-ban 3 stádiumot különböztetett 
meg. Az 1. stádiumban a pannus legfeljebb 1 mm-rel 
lépi át a limbust, a 2. stádiumban a pannus már legalább 
a cornealis periféria felét elfoglalja, és subepithelialis ho-
mályok is megjelenhetnek. A 3. stádiumban már a cor-
nea centruma is érintett [5].

Lagali a 2017-ben megjelent első, aniridiához társult 
keratopathiára vonatkozó stádiumbeosztását [6] 2020-
ban módosította [7]. 2020-ban az aniridiához társult 
keratopathiát összesen 4 stádiumra osztotta. A 0. stádi-
umban limbalis vagy cornealis eltérést nem látunk. Az 
1. stádiumban a kötőhártya és az erek legfeljebb 1 mm-rel 
lépik át a limbust. Amennyiben az erek és a kötőhártya 
ennél jobban megközelíti a szaruhártya centrumát, de a 
centrális 2–3 mm megkímélt, 2. stádiumról beszélünk. 
Amikor az erek elérik a szaruhártya centrumát, 3. stádi-
um, majd az átlátszatlan vaskos, egyenetlen cornealis 

pannus esetén 4. stádium a beosztás (1. és 2. ábra) [7]. 
A szaruhártya felszínének egyenetlensége jól megfigyel-
hető a szaruhártya tomográfiás felvételén (Pentacam 
HR, Oculus, Wetzlar, Németország) (2/A ábra), és a 
szaruhártyahám egyenetlensége jól látható az elülsőszeg-
mentum-OCT-felvételen (Casia-1, Tomey, Erlangen-
Tennenlohe, Németország) (2/B ábra), az aniridiához 
társult keratopathia 4. stádiumában.

Eredmények

Az általunk vizsgált 33 beteg 65 szemének négyféle stá-
diumbeosztását a 2. táblázat mutatja be [2–7]. 

A Mackman beosztása szerinti 0. stádiumba 8 szem 
(12,3%), az 1A stádiumba 0 szem, az 1B stádiumba 38 
szem (58,46%), végül a 2. stádiumba 19 szem (29,23%) 
került. 

Mayer szerint az I. stádiumba 8 szem (12,3%), a II. 
stádiumba 38 szem (58,46%), a III. stádiumba 5 szem 
(7,7%), a IV. stádiumba 7 szem (10,77%), az V. stádium-
ba pedig 7 szem (10,77%) tartozott.

1. ábra Az aniridiához társult keratopathia beosztása Lagali szerint [6]. Az 1. stádiumban a kötőhártya és az erek legfeljebb 1 mm-rel lépik át a limbust (A). 
Amennyiben az erek és a kötőhártya ennél jobban megközelíti a szaruhártya centrumát, de a centrális 2–3 mm megkímélt, 2. stádiumról beszélünk 
(B). Amikor az erek elérik a szaruhártya centrumát, 3. stádium (C), majd az átlátszatlan vaskos, egyenetlen cornealis pannus esetén 4. stádium a be-
osztás (D)

A B

C D
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López-García csoportosítása alapján nem került beosz-
tásra 8 szem (12,3%), az 1. stádiumba 20 szem (30,77%), 
a 2. stádiumba 18 szem (27,7%), a 3. stádiumba pedig 
19 szem (29,3%) került. 

Lagali osztályozása szerint a 0. stádiumba 8 szem 
(12,3%), az 1. stádiumba 20 szem (30,77%), a 2. stádi-
umba 18 szem (27,7%), a 3. stádiumba 5 szem (7,7%), 
a 4. stádiumba pedig 14 szem (21,54%) tartozott.

Megbeszélés

Az aniridiához társult keratopathia első leírása után egyre 
több klinikai adat állt rendelkezésre az aniridiához társult 
keratopathia kialakulásáról és progressziójáról, így szük-
ségessé vált egy részletes, klinikai stádiumbeosztás kiala-
kítása [2–8]. Egy klinikai stádiumbeosztás a betegek ellá-
tásának folyamatát is megkönnyíti, támogatja.

2. ábra Aniridiához társult keratopathia (Lagali beosztása szerinti 4. stádium) corneatomográfiás (Pentacam HR, Oculus, Wetzlar, Németország) és elülső-
szegmentum-OCT-felvétele (Casia-1, Tomey, Erlangen-Tennenlohe, Németország). A szaruhártya felszíne egyenetlen (A), a szaruhártyahám vastag-
sága szintén egyenetlen (B, nyilak), és a teljes szaruhártya szövet is megvastagodott és egyenetlen vastagságú (A, B)

OCT = optikaikoherencia-tomográfia

A

B
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Noha az aniridiához társult keratopathia pontos okát 
mind a mai napig nem ismerjük, a stádiumbeosztásában 
1979 és 2020 között jelentős változás ment végbe. 
Mackman beosztása csupán a perifériás keratopathia 
megjelenésére és perifériás terjedésére, majd a centrum-
ban történő megjelenésére tér ki. Ez a beosztás nem tér 
ki a cornealis felszín festődésére, illetve nem elemzi a ke-
ratopathiának a perifériáról a centrumba történő fokoza-
tos terjedését [2]. Mayer fluoreszceinfestést is használ az 
egyes stádiumok elkülönítésében, és szintén kitér a vas-
kos pannus megjelenésére is [3, 4]. Ezzel szemben 
 López-García beosztása már pontosan definiálja méréssel 
a keratopathia limbusban történő megjelenését (>1 mm), 
de szintén nem tér ki számszerűleg a keratopathiának a 
centrum felé történő fokozatos terjedésére. Ennek elle-
nére a korábbi beosztáshoz képest újdonság, hogy szaru-
hártya-eróziók, -fekélyek, illetve subepithelialis homá-
lyok megjelenését is elkülöníti stádiumbeosztásában, 
illetve kitér a betegek szubjektív panaszaira is. Ugyanak-
kor nehézséget okoz, hogy a beteg panaszai nem mérhe-
tők objektíven, illetve kérdéses, hogy a korábbi eróziók, 
fekélyek tekintetében rendelkezésre áll-e megfelelő 
 orvosi dokumentáció a beosztás kérdései szerint [5]. 
 Lagali beosztása már mm-es beosztást használ az aniri-
diához társult keratopathia pontos leírására a periféria 
felől a centrum irányába terjedően. Emellett külön stádi-
umként különíti el a centrumot már elért keratopathiát, 
amennyiben vaskos, átlátszatlan pannusszal társul [6, 7]. 

Az aniridiás betegek 90%-ában figyelhető meg a 
PAX6-gén haploinsufficientiája. A PAX6-gén expresszá-
lódik a szemfejlődés legkorábbi szakaszában és a szem 
különféle szöveteiben az egész élet során. Fontos hang-
súlyozni, hogy az aniridiához társult keratopathia kiala-
kulását meghatározza a congenitalis aniridia genotípusa. 
Érdekes módon a PAX6 nem kódoló régióinak mutáció-
ja esetén hosszú távon sem lehet a keratopathia progresz-
sziójára számítani, legfeljebb 1. stádiumú keratopathia 
jelenhet meg. Éppen ezért elengedhetetlen a betegek 
mutációs statusának meghatározása, hiszen ennek segít-
ségével tudjuk őket a keratopathia várható lefolyásáról 
tájékoztatni, mely döntő lehet jövőbeli látóélességük és 
terveik szempontjából. Ugyanakkor feltehetőleg epige-

netikai tényezők is jelentős szerepet játszanak az aniri-
diához társult keratopathia kialakulásában [7, 8].

A korai stádiumban (1–2. stádium) szemszárazság, 
visszatérő eróziók vagy akár fekélyek okozhatnak pana-
szokat a betegeknek. Ilyenkor a konzervatív terápia áll 
előtérben tartósítószer-mentes műkönnyel, sajátsavó-
cseppekkel, terápiás kontaktlencse felhelyezésével [4–7]. 
A 3–4. stádium esetén szóba jöhet pannectomia, vala-
mint amnionmembrán-transzplantáció ’patch’-ként. 
A műtéti kezelést természetesen a korábban említett lo-
kális cseppkezeléssel szükséges kiegészíteni, a műtét után 
sajátsavó-cseppek órás alkalmazása mindenképpen java-
solt. A sebgyógyulásra lateralis tarsorraphia is kedvező 
hatással lehet [10, 11]. Ugyanakkor mivel a betegség 
hátterében a limbalis őssejtek elégtelensége áll, a látó-
élesség javulását és a szemfelszín helyreállítását limba-
lisőssejt-transzplantációtól várhatnánk. Sajnálatos mó-
don azonban a limbalis őssejtek transzplantációja 
rövidebb-hosszabb távon sem hozott eredményt conge-
nitalis aniridiában. HLA-tipizálás ellenére sem sikerült 
megfelelő eredményt elérni egyetlen beteg esetén sem 
[12, 13]. Stromalis homályok esetén szóba jön a teljes 
vastagságú szaruhártya-átültetés, ám ennek kimenetelét 
is a limbalisőssejt-elégtelenség állapota határozza meg 
[4, 6, 7, 12, 13]. Keratoprotézis beültetése hozhat jó 
látóélességet és hosszabb távú, viszonylagosan stabil 
eredményt congenitalis aniridiában [6, 7].

Hangsúlyozandó, hogy az aniridiához társult kerato-
pathiával egyidejűleg fennállhat Meibom-mirigy-disz-
funkció és könnyfilm-elégtelenség. Ezek mértéke jellem-
zően korrelál a keratopathia súlyosságával, éppen ezért 
elengedhetetlen a Meibom-mirigy-diszfunkció megfele-
lő kezelése a könnypótlás mellett, a megfelelő terápiás 
hatás elérésére [8].

Ahhoz, hogy jobban megértsük az aniridiához társult 
keratopathia patofiziológiáját, az itt zajló molekuláris fo-
lyamatok vizsgálata szükséges. Latta és mtsai a mikro-
RNS-ek megváltozott expresszióját írták le congenitalis 
aniridiás betegek conjunctivasejtjeiben. Emellett igazol-
ható volt, hogy a limbalis epithelsejtekben megváltozik a 
retinolmetabolizmus congenitalis aniridia esetén, ilyen-

2. táblázat A vizsgált 33 beteg 65 szemének aniridiához társult keratopathiás stádiumbeosztása Mackman, Mayer, López-García és Lagali szerint (szemek száma 
[%]) [2–7]

Mackman, 1979 0. 1A 1B 2.

8 (12,3%) 0 (0%) 38 (58,46%) 19 (29,23%)

Mayer, 2003 I. II. III. IV. V.

8 (12,3%) 38 (58,46%) 5 (7,7%) 7 (10,77%) 7 (10,77%)

López-García, 2006 Nem került beosztásra 1. 2. 3.

8 (12,3%) 20 (30,77%) 18 (27,7%) 19 (29,3%)

Lagali, 2020 0. 1. 2. 3. 4.

8 (12,3%) 20 (30,77%) 18 (27,7%) 5 (7,7%) 14 (21,54%)
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kor csökken az ADH7 és ALDH1A1 gének expressziója 
[14].

Egy ritka betegségben természetesen csak korlátozot-
tan lehetséges primer sejtek szisztematikus vizsgálata. 
Éppen ezért Latta és mtsai létrehoztak egy sejtmodellt, 
amelynek segítségével molekuláris szinten vizsgálhatóvá 
válik a limbalis epithelsejtek génexpressziójának változá-
sa PAX6 ’knockdown’ esetén [14]. A sejtmodellben iga-
zolódott, hogy a DSG1 és FABP5 gének expressziója 
csökken PAX6 ’knockdown’-t követően a limbalis epi-
thelsejtekben [15, 16]. 

Az ún. limbalis ’niche’ sejtes és nem sejtes összetevők-
ből áll: ez az a speciális mikrokörnyezet a limbusban, 
amely biztosítja a limbus megfelelő működését, funkció-
ját. Schlötzer-Schrehardt és mtsai a limbalis ’niche’-t vizs-
gálták congenitalis aniridiában. Leírták a limbalis ’niche’-
ben a Vogt-paliszádok és a bazálmembrán degradációját, 
valamint hyperplasiás, elvékonyodott epithelsejtréteg és 
gyulladásos sejtes infiltráció volt megfigyelhető [17]. 
A  limbalisőssejt-elégtelenségnek és progressziójának 
pontos megértése még további vizsgálatok tárgya.

Következtetés

Összefoglalva, jelenleg az aniridiához társult keratopa-
thiára vonatkozóan a Lagali által kialakított stádiumbe-
osztás használatát javasoljuk, hiszen a vizsgálat könnyen 
kivitelezhető és dokumentálható, a stádiumok kellő rész-
letességgel követik az állapot előrehaladását, segítik a 
prognózis megítélését és a terápiás terv felállítását. Az 
aniridiához társult keratopathia követése és kezelése spe-
ciális, erre kialakított centrumokban végzendő.
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