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Yarik Dudak-Damakla Birlikte Goriilen Klinik
Anoftalmi Olgusu

(Clinical anophthalmia associated cleft lip/palate: A case report)
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OzET

Bu olguda 17 yasindaki anneden 28 hafta, 1677 gr ola-
rak dogan ve sol klinik anoftalmi saptanan bir erkek
bebek sunulmaktadir. Antenatal izlemler dlizensiz olup
annenin hastalik, radyasyon ve ilag alim 6ykusu yoktu.
Anne ile baba arasinda akrabalik yoktu. Fizik muayenede
solda klinik anoftalmi, sag preaurikular deri gikintisi (skin
tag), sag yarik dudak-damak ve sag Ust ekstremitede
hemihipertrofi gorildi. Orbita ultrasonografide solda
rudimenter gz yapilari saptandi. Genetik incelemede
normal yapida 46 XY kromozomlari rapor edildi. Bu olgu
ile anoftalmiye eslik edebilen diger organ anomalilerini
gostermeyi ve orbita dokularinin gelisimi igin erken
dénemde protez yerlestirilmesi gerektigini vurgulamak
istedik.

Anahtar Kelimeler: Anoftalmi; anoftalmi plus sendro-
mu; mikroftalmi; yarik dudak; yarik damak

ABSTRACT

In this case, we describe a male new born of 17 years
old mother who was born at 28 weeks, 1677 gr in weight
and with left clinical anophthalmia. Antenatal follow-up
was irregular and there was no history of maternal
disease, radiation or drug ingestion. The mother and
father are not relatives. In physical examination, there
are left clinical anophthalmia, right preaurikular skin tag,
right cleft lip and palate and the right upper extremity
hemihypertrophy. It was detected rudimentar eye
structures on the left in orbital ultrasonography (USG).
Genetic examination revealed normal structure 46 XY
chromosomes. We emphasize in this case that other
organs anomalies may be associated with anophthalmia
and fitting of a prosthesis in the early period is required
for the development of the orbital tissues.

Key Words: Anophthalmia; anophthalmia-plus syndrome;
cleft lip; cleft palate; microphthalmia

GIRIS

Konjenital géz anomalileri diger organ anomalile-
rine gore daha az go6rulmektedir. Sikhdr tam
olarak bilinmemekle beraber 1-3/10.000 oldugu
tahmin edilmektedir. En ¢ok bilinen iki konjenital
g6z anomalisi anoftalmi (gdzin hig olmamasi) ve
mikroftalmidir (g6zin klglk ya da gelismemis ol-
masi)!. Bu oranlar Tirkiye'ye uyarlanacak olursa
yillik beklenen canli dogum sayisi olan 1.200.
000’'de 180 vyeni konjenital anoftalmi ve mik-
roftalmi vakasi gériilme ihtimali vardir?.

Anoftalmi nadir gortlmesine ragmen orbitofa-
siyal blyimeyi olumsuz ydnde etkiler. Normal
boyutlardaki bir g6z klresinin yoklugu orbitanin ve
yumusak dokunun gelisim geriligine ve ayni za-
manda maksilla, maksiller sinlis ve mandibulanin
gelisimini etkileyen hemifasiyal mikrozomiye yol
acar. Fetal fisslriin tam kapanmamasi iris kolo-
bomu ve mikrokorneadan klinik anoftalmiye degi-
sen malformasyonlara neden olabilir®*,
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Konjenital géz anomalileri, gesitli dogumsal siste-
mik anomaliler ile birlikte bulunabilir. Bu sunum ile
yarik dudak-damak ile birlikte gorilen sol klinik
anoftalmi olgusunun o6zelliklerini sunmayl amag-
ladik.

OLGU SUNUMU

Bu olgu sunumu Helsinki Deklerasyonu Pren-
sipleri'ne uygun olarak ve ebeveynlerin “bilgilendi-
rilmis olur”u alinarak hazirlanmistir. Olgu 17
yasindaki annenin ilk gebeliginden 28 haftalik ve
1677 gr olarak dogmus sol klinik anoftalmisi olan
bir erkek bebekti. Antenatal izlemler dizensiz olup
annenin hastalik, radyasyon ve ilag alim 6ykusu
yoktu. Prenatal takipte erken membran riptdara ve
takipne izlendi. Olgunun soy gegmisinde anne ile
baba arasinda akrabalik olmadigi belirtildi. Aile
oykusiinde bebedin halasinin 22 yasindaki oglunda
ve 15 yasindaki kizinda mental retardasyon bulun-
dugu 6grenildi.

Fizik muayenede solda klinik anoftalmi, sag
preaurikular deri gikintisi (skin tag), sag yarik
dudak-damak ve sag ust ekstremitede hemihi-
pertrofi goérildi. Solda goz kapaklarinin, kirpiklerin
ve punktumlarin mevcut oldudu, lateralde kismi
ankiloblefaron bulundugu goruldi. Orbita igerisinde
g6z yapilari hipoplazik izlendi (Resim 1). Sag gozde



On segment yapilari normal, g6z ici basinci nor-
moton, dilatasyon sonrasi fundus muayenesinde
optik disk ve arka damarlart normal, zon 1

vaskdularize, 2 ve 3 ise avaskdller bulundu.

Resim 1. Hastada yarik dudak-damakla birlikte gorilen
sol klinik anoftalmi
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Resim 2. Hastada orbita USG’sinde sagda normal bulgu-
lar, solda ise rudimenter gz yapilari saptandi

Olgunun takibinde Ugclncli ay muayenesinde
sag gozde zon 1, 2 ve 3’ln vaskllarize oldugu
goruldu. Dider sistem muayenelerinde bir 6zellik
yoktu. Orbita ultrasonografide (USG) sagda normal
bulgular saptandi ve aksiyel uzunluk 15,75 mm
Olclldi. Solda rudimenter goéz yapilar saptandi
(Resim 2). Kraniyel USG’'de bilateral periventri-
kller ve intraventriktler kanama goértlda.

Genetik incelemede normal yapida 46 XY
kromozomlari rapor edildi.

Olgunun tedavisinde sol orbita icine protez
konulmasi kararlastirildi.  Yarik dudak-damagin
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tedavisi icin Plastik ve Rekonstruktif Cerrahi Bolu-
mu’ne danisildi ve olguya alti aylik olunca dudak
cerrahisi, 18 aylik olunca da damak cerrahisi
yapilmasi 6énerildi.

TARTISMA

Anoftalmi, orbita iginde g6zin olmamasidir.
Klinik olarak, orbita igerisinde kiguk ve rudimen-
ter bir g6z bulunabilir. Dolayisiyla, gergek anof-
talmi tanisi orbital dokunun seri kesitlerle histo-
lojik incelenmesi sonucunda konulabilir. Klinik
anoftalmi, fizik muayenede g6z yoklugunu tanim-
lamaktadir ve bu durum daha sik géraldr.

Anoftalmi sporadik olarak, ailesel, kromozal
anomalilerle iliskili ya da bircok sendromla birlikte
gérilebilir (Tablo 1). Izole anoftalmi genellikle
otozomal resesif gecmektedir®. Ailelere sonraki
gebelikler icin genetik danismanlik verilmesi bu
nedenle o6nemlidir. Anoftalmi siklikla baska do-
gumsal defektlerle birlikte gortlir. Anoftalmi ile en
sik iliskili konjenital anomaliler ekstremite ve kas
iskelet sistemi anomalilerinden sonra goz, kulak,
ylUz ve boyun anomalileridir. Anoftalmi ve mikrof-
talmi olgularinin dortte birinde adirhkh olarak
trizomi 18 ve trizomi 13 gibi kromozomal ano-
maliler gorilir. Kromozom anomalilerinin yani sira
tek gendeki bozukluklar da etken olarak gosteril-
mistir. Bunlar arasinda SOX2 geni basta olmak
lzere, PAX6, OTX2, CHX10 ve RAX genleri sorumlu
olarak gérilmektedir? Anoftalmi ve mikroftalmi-
nin etiyolojisinde kromozom anomalileri, konjenital
infeksiyonlar, pestisidler, radyasyon, diyabet, alkol
ve talidomid gibi faktérler suglanmaktadir®.

Orbitanin goruntilenmesi gézin yapisi ile eglik
eden periokller ve intrakraniyal anomalilelerin
belirlenmesi icin gereklidir. Orbital USG, hastanin
mikroftalmik ya da gergekten anoftalmik olup
olmadigini belirlemek icin ilk yapilmasi gereken
tetkiktir. Orbital USG hastaya anestezi uygulama-
dan klinikte yapilabilir. Fakat kemik yapilari ya da
diger periokUler yapilari gostermede yetersiz kalir.

Tablo 1. Anoftalmi ile iliskili sendromlar (OD: Otozomal Dominant, OR: Otozomal Resesif)

Sendromun adi | Kalitim Ozellikler

Fryns Sendromu OR Orofasiyel yariklasma, Uriner anomaliler, kulak anomalileri, nérol tlip defektleri

Lenz Mikroftalmi X o Mikroftalmi, mental retardasyon, distal ekstremitede orofasiyel yariklasma, dis ve
e bagh | . - e ; .

Sendromu iskelet anomalileri, duyma kaybi, genito-lriner malformasyonlar, imperfore anis

AR e Sporadik | Pulmoner hipoplazi

Sendromu

Oktiloserebral-

Kutenoz oD Orbital kist, fokal dermal hipoplazi, serebral malformasyonlar, yarik dudak/damak

Sendrom

Waardenburg OR Sindaktili ve diger distal ekstremite anomalileri, mental retardasyon, iskelet

Sendromu anomalileri

14922-23 Polidaktili, pituiter hipoplazi, SIX6 hemizigotlugu, biytime geriligi, mental

Delesyonu Sporadik | retardasyon, kallozum agenezisi, heminazal hipoplazi, apikal yariklasma, 6zofagus

Sendromu atrezisi
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Magnetik rezonans gorintileme (MRG) yapila-
cak ikinci goérintlileme calismasi olabilir. Ayrica
g6z cevresindeki kemik anatomisi hakkinda fikir
de verir. Ancak, cocugun saghk durumuna bagdh
olarak, sedasyon ya da genel anestezi gerektirir.
Bilgisayarh tomografi (BT) 6zellikle cerrahi dncesi
orbitanin gérintilenmesi igin tercih edilebilir.

Orbita boslugunun ve g6z kapaklarinin genisle-
mesi altta uygun bilyUklikte bir goz kiresinin
varhdi ile mimkindir. Hastalar bliylidikge orbita
boslugunun kliclk kaldigi, fasiyal asimetri gelistigi
ve gbéz kapak araliinin daraldigi géralir’. Bu
nedenle anoftalmide ya da mikroftalmide hayatin
ilk birkac haftasinda protez yerlestirilmesi ve
protezin sik araliklarla blyutilmesi gerekmektedir.
Yerlestirilen protezin yillar icinde slrekli olarak
daha buyugu ile iki ayda bir dedistirilmesi gerekir.

Tedavide amacg ylzin simetrisini ve kozmetik
goértinimuni koruyabilmektir. Bu amaca yonelik
olarak orbitanin gelisimini tamamlayabilmesi icin
cesitli ebatlarda soketler, subperiostal yerlestirile-
bilen doku genigleticiler veya orbital implant
olarak dermis-yag dokusu flepleri kullanilabilir’-8.

Hafif ve orta dereceli mikroftalmilerde sokete
yerlestirilen ve giderek boyutlan buyitilen akrilik
yer tutucular kapaklarin ve yumusak dokularin
gelisimini saglamaktadir. Ayni sekilde kemik orbita
gelisimine de katki saglamaktadir. Anoftalmi ya da
ileri derece mikroftalmilerde bu uygulama yeterli
olmayacaktir. Hem soketin hem de kemik orbita-
nin gelisimini saglayacak tedaviler planlanmali ve
silikon orbital genisleticiler tercih edilmelidir?.

Gelismemis orbitalarda diger tedaviler yetersiz
kaldiginda son yaklasim orbito-kranial ilerletme
cerrahileridir. Bu cerrahilerde periokller kemikler
bircok osteotomilerle orbitadan ayrilir ve orbita
kemik greftler ileri ve disari dogru ilerletilir®.

Hastalarin tedavisi kadar takipleri de 6nemlidir.
Hastalarin orbita genigletici tedavilere cevabinin
izlenmesi igin yakin takipleri gereklidir. Tedavi
asamasinda fonksiyonel ve kozmetik hedefler aile

ile birlikte dederlendiriimeli ve onlar da tedavi
surecine dahil edilmelidir. Ailelerin tedaviye katili-
mi ulasiilmak istenen basarida anahtar rol oynar.

Sundugumuz bu olguda, annenin gebelik
déneminde hastalik, radyasyon alimi, alkol alimi,
sigara kullanimi, kimyasal maddelere veya bdcek
oldaricl ilaglara maruziyet ve ilag alim o6ykisu
tespit edilmedi. Anne ile baba arasinda akrabalik
yoktu fakat olgunun soy gegmisinde halanin iki
cocugunda mental retardasyon bulunmasi dikkat
cekiciydi. Hastanin hormonlarina, konjenital enfek-
siyonlara, biyokimya ve kan dederlerine yoOnelik
yapilan tetkiklerde o6zellik saptanmadi. Olgunun
yapilan kromozom ve genetik incelemesinde her-
hangi bir anomali saptanmadi. Daha o6nce yarik
dudak-damakla birlikte anoftalmi olgulan sunul-
musturi®3, Bu olgu sunumlarinda yarik dudak-
damakla birlikte anoftalmi birlikteligi “anoftalmi
plus sendromu” olarak dederlendirilmistir.

Anoftalmi plus sendromu ilk olarak Fryns ve
ark. tarafindan 1995 vyilinda otozomal resesif
gecen, bilateral anoftalmi, bilateral yarnk dudak-
damak, bluyutk kulak ve noéral tlip defekti bulunan
bir olguda tanimlanmistir'®. Bizim olgumuzda ise
anoftalmi ve yarik dudak-damak tek tarafli gordl-
muis ve otozomal gecis goOsteren aile hikayesi
tespit edilememistir.

Sonug olarak, anoftalmi olgularinda tedaviye
erken baslanmasi normal anatomik ve psikososyal
gelisim icin tatmin edici sonuglar saglayabilir.

Orbita dokularinin gelisimi icin erken dénemde
protez yerlestirilmesi basari sansini artirmaktadir.
Oldukca nadir gortlen anoftalmiye diger organ
anomalileri eslik edebilmektedir. Bu nedenle anof-
talmisi bulunan hastalar genetik sendromlar ve
sistemik hastaliklar yoniinden arastiriimali ailelere
sonraki gebelikler icin genetik danismanlik veril-
mesi gereklidir.

Yazarin beyani: Cikar gatismasi bulunmamaktadir.
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