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OZET:

Nadir bir konjenital anomali, anoftalmi/mikroftalmi: Olgu sunumu

Anoftalmi/mikrooftalmi, gziin Gnemli fakat oldukca nadir gériilen konjenital anomalilerinden biridir. Sikligi tam
olarak bilinmemekle birlikte 1-3/10000 oldugu bildiriimektedir. Etiyolojide kromozom anomalileri, konjenital
infeksiyonlar ve teratojenler suclanmaktadir. Yazimizda 3200 g dogum agirhdi ile 40. gebelik haftasinda dogan
ve anoftali saptanan bir erkek bebek sunuldu. Anne ile baba arasinda akrabalik yoktu. Antenatal izlemler
dlizensiz olup annenin hastalik ve ilag alim dykisu yoktu. Fizik muayenede bebedin sagda mikroftalmi, solda
anoftalmisi, dustik kulak, hipertelorizm ve mikrognatisi saptandi. Mezokardiyak bolgede 2/6 sistolik Gftrimu
vardi. Belirgin hipotoni ve azalmis kemik-tendon refleksleri disinda diger sistem muayenelerinde bir 6zellik
yoktu. Kraniyal tomografide sag goziin hipoplazik oldugu, sol bulbus okilinin izlenmedigi goruldd.
Ekokardiyografisinde 2,5 mm patent duktus arteriosus saptandi ve digoksin baslandi. Postnatal 32.giiniinde
sepsis ve kalp yetmezligi nedeni ile kaybedildi. Bu olgu ile, oldukca nadir gériilen anoftalmi/mikrooftalmide eslik
edecek diger organ anomalileri acisindan ileri inceleme yapilmasinin, dogumdan sonra gelisebilecek
komplikasyonlar yoniinden multidisipliner yaklasimda bulunulmasinin, ve ailelere sonraki gebelikler icin genetik
danigsmanlik verilmesinin dnemini vurgulamak istedik.
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ABSTRACT:

Anophtalmia/ microphthalmia, a rare congenital anomaly: A case report

Anophtalmia /microphthalmia is a major but a very rare congenital anomaly of the eye. The frequency is not
known exactly but has been reported to be 1-3/10000. In the etiology, chromosomal anomalies, congenital
infections and teratogens have been blamed. Here in this case report, we describe a female infant delivered by
cesarean section with the 40th week of gestation, born with a birth weight of 3200 gr. Parental consanguinity
was not found. During pregnancy, she was not on reqular, routine visits and did not have the history of any drug
and/or teratogen use. Physical examination revealed multiple congenital anomalies, including microphtalmia of
the right eye, anophtalmia of the left eye, hypertelorism, micrognathia and low-set ears. A 2/6 systolic
mesocardiac murmur was found. Severe, general hypotonia with decreased tendon reflexes were also detected.
Other systems were found to be normal. Right ocular hypoplasia and absence of left bulbus oculi were detected
in cranial tomography. Echocardiographic examination showed patent ductus arteriosus of 2.5 mm. Postnatally
on the 32nd day, she died because of heart failure and sepsis. We concluded that, any patient with anophtalmia
needs to be investigated systematically for other associated anomalies and followed up closely for possible
complications with a multidisciplinary approach and genetic counseling should be advised for the future
pregnancies.
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GIRiS

Dogumsal g6z anomalileri diger organ anomalile-
rine gore daha az gortilmektedir. Anoftalmi/mikroof-
talmi (A/M) goziin 6nemli konjenital anomalilerinden
biridir (1). Goz kapaklari bulunmasina ragmen globun
dogustan tamamen olmamasina anoftalmi; glob gelisi-
minin rudimenter kalmasina ise mikroftalmi denir. Sik-
ligr tam olarak bilinmemekle beraber 1-3/10.000 ol-

dugu tahmin edilmektedir (2). Sistemik tutulum olma-
dan izole olabilecegi gibi kromozom anomalisi ve ba-
z1 sendromlarin bir bulgusu olarak da ortaya cikabilir
(1,2). Anoftalmi/mikrooftalmiye eslik eden anomaliler
arasinda ekstremite, kas iskelet, genital ve Griner sis-
tem anomalileri, holoprosensefali, hidrosefali, mikro-
sefali, katarakt, biiytk arter transpozisyonu, ventriki-
ler septal defekt, endokardiyal yastik defekti, yarik du-
dak/damak, sindaktili ve diyafragma hernisi sayilabilir
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(3). Yazimizda anoftami/mikrooftalmi tanisi konulan
bir olgunun literattir esliginde multidisipliner yaklasi-
min degerlendirilmesi ve sunulmasi amaclandi.

OLGU

Aralarinda akrabalik olmayan 27 yasindaki sag-
likli anne ile 36 yasindaki saglikli babanin dérdiinci
cocugu olarak sezaryen ile dogdu. Uc saghkh karde-
si oldugu oOgrenildi. Antenatal takipleri diizensiz
olup, gebelikte hastalik ve ila¢c alim 6ykisi yoktu.
Birinci dakika APGAR skoru 8, besinci dakika AP-
GAR skoru 10 idi. Muayenesinde tartisi 3200 g
(50p), boy 47 c¢cm (25-50p), bas cevresi 34 cm (25-
50p) idi. Hipertelorizm, mikrognati, dusuk kulak, sag
gozde mikroftalmi, sol gbozde anoftalmi tespit edildi
(Sekil 1). Sol ikinci interkostal aralikta daha belirgin
olmak iizere 2/6 sistolik tfiirimii vardi. ileri derece-
de hipoton ve kemik-tendon reflekslerinin azalmis
oldugu saptandi. Laboratuvar tetkikinde kan gazi,
hemogram, biyokimya, prolaktin, kortizol, buytime
hormonu, serbest T4, tiroid stimiilan hormonu ve
kortizol diizeyleri normal bulundu. Postnatal 24.saa-

§eki‘l 1: Bebedin yliz gériinimi. Hipertelorizm, mikrog-
nati, diisiik kulak, sag gézde mikroftalmi ve sol gdzde
anoftalmi saptandi.
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Sekil 2: Kraniyal tomografisinde sag goziin tamamen
hipoplazik oldugu, sol gdzde ise bulbus okiilinin
izlenmedigi saptandi.

tinde emme-yutma koordinasyon bozuklugu nede-
niyle orogastrik sonda ile beslenmeye baslandi. An-
neye erken donemde fiziksel ve néromotor gelisimi-
ni destekleyici bilgiler verildi. Kromozom analizi
46,XX; Toxoplazma, Rubella, Sitomegali ve Herpes
virts IgM degerleri negatif idi. Direkt ekstremite ve
akciger grafisinde, batin ve kranial ultrasonografisin-
de bir 6zellik yoktu. Kraniyal tomografisinde sag go-
zuin hipoplazik oldugu, sol bulbus okdlinin izlenme-
digi saptandi (Sekil2). Ekokardiyografisinde 2,5 mm
genisliginde patent duktus arteriosus (PDA) oldugu
ve ejeksiyon fraksiyonunun %60 oldugu belirlendi.
Digoksin tedavisi baslandi. Postnatal 30. gtin sepsis
ve kalp vyetersizligi gelisti. Ejeksiyon fraksiyonu
%30’a distii. Ampisilin, sefotaksim ve dopamin (10
pg/kg/dk) baslandi. Postnatal 32. giin kalp yetmezli-
gi ve sepsis nedeniyle kaybedildi. Resimlerin yazida
kullanilmasi icin aileden yazili onam alindi.

TARTISMA

Gelismis ulkelerde A/M sikligina yonelik epide-
miyolojik calismalarda prevalansin 1-3:10000 ara-
sinda degistigi bildirilmistir (1,4). Ulkemizde vaka
bildirimleri disinda A/M prevalansina yonelik epide-
miyolojik calisma yoktur.

Anoftalmi/mikroftalminin sebebi tam olarak bilin-
memektedir. Etiyolojisinde genetik sendromlar
(CHARGE Syndromu ve Frasier Syndromu) ve izole
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olgularda tc¢ anormal gen lokusu (MCOP1: 14g32;
OMIM 251600, MCOP2: 14g24.3; OMIM 610093,
MCOP3: 18g21.3; OMIM 601881) saptandigi bildi-
rilmektedir (5). Gebelik siiresince annenin alkol, tha-
lidamit, retinoik asid, insektisidler, kimyasal madde-
ler ve maternal hipertermiye maruz kalmasiyla bir-
likte konjenital rubella, toxoplazma, sitomegali viris
infeksiyonlari anoftalmi/mikroftalmi gelisiminde suc-
lanmaktadir (2). Tim incelemelere ragmen A/M’li
hastalarin sadece %22’sinde altta yatan etyolojik bir
neden gosterilebilmistir (6). Olgumuzda yapilan in-
celemelerde konjenital enfeksiyon, teratojen madde
alimi ve kromozom anomalisi saptanmadi. Literattir-
de A/M’nin eslik ettigi bir cok sendrom tanimlanmis-
tir. Bu sendromlarda A/M’ye genellikle kulak, burun,
yuiz, kalp, beyin, ekstremite ve endokrin anomalile-
rin eslik ettigi gosterilmistir. Bunlar arasinda en sik
yarik dudak ve damak anomalisi oldugu bildirilmis-
tir (7). Olgumuzda yarik dudak ve damak anomalisi
yoktu fakat literatiirle uyumlu olarak distk kulak ve
konjenital kalp anomalileri mevcuttu.

A/M tanil hastalarda bircok konjenital kalp has-
taligi tanimlanmustir. Li L ve ark. (8), anoftalmi tanili
bir hastada akciger hipoplazisi, sag atrium ve ventri-
kilde belirgin dilatasyon, sol atrium ve ventrikilde
kiicilme saptamislardir. Chiatayat ve ark. (9),
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