
ÖZET
 
Nadir görülen anomalilerinden biri olan anoftal-
mi/mikroftalmi gözün tek veya çift taraflı olarak 
karşılaşılan önemli konjenital patolojilerinden bir 
tanesidir. Etiyolojisinde genetik, çevresel ve yapısal 
faktörler olmak üzere birçok faktör suçlanmakta-
dır. Anoftalmi/mikroftalmi oluşumuna neden olan 
etiyolojik faktör veya faktörlere bağlı olarak bir-
çok organ sisteminin etkilenebilme olasılığı var-
dır. Ayrıca anoftalmi/mikroftalmi tablosu çocukluk 
çağı sendromlarından birinin komponenti olarak 
da karşımıza çıkabilir. Mikroftalmi tespit ettiğimiz 
olgumuzu sunarken anoftalmi/mikroftalmi kliniği 
ile başvuran hastaların, sistemik hastalıklar ve ço-
cukluk çağı sendromları açısından da genetik da-
nışmanlık amacıyla araştırılması gerektiğini vurgu-
lamayı amaçladık.

Anahtar kelimeler: Anoftalmi, çocukluk çağı, gene-
tik sendrom, konjenital anomali, mikroftalmi

SUMMARY

A Rarely Seen Congenital Anomaly: Anopthalmia/
Micropthalmia
 
Anopthalmia and micropthalmia are rare and im-
portant congenital developmental defects of the 
orbit. They can be unilateral or bilateral. Anopt-
halmia and micropthalmia are heterogenous con-
ditions with various etiologies such as genetic de-
fects, environmental factors or structural factors 
which effect multiple organ systems Anopthalmia 
and micropthalmia can be isolated or can occur 
with other anomalies or as a part of a well-defined 
syndrome in chilhood. In this case report, we aimed 
to emphasize that all children born with congenital 
anopthalmias or micropthalmias require a detailed 
clinical examination by an experienced opthalmo-
logist to rule out any ocular pathology, and by a 
paediatrician to screen for any associated systemic 
anomalies. 
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GİRİŞ
 
Çocukluk çağının nadir karşılaşılan anoma-
lilerinden biri olan konjenital anoftalmi ve 
mikroftalminin görülme sıklığı 1-20/100.000 
dir (1). Gözün önemli konjenital anomalilerin-
den biri olan bu klinik tablo tek taraflı veya 
iki taraflı olabilmektedir. Anoftalmi; gözka-
pağı, konjonktiva ve lakrimal yapıların bu-
lunmasına rağmen, globun tamamen olma-
ması, mikroftalmi ise globun total aksiyel 
uzunluğunun yaşa göre ortalama iki standart 
deviasyonun altında olması şeklinde tanım-
lanmaktadır (2). 
 
Anoftalmi/mikroftalmi oluşumunda genetik 

yapı, çevresel etmenler ve kromozom ano-
malileri gibi birçok etiyolojik faktör rol oyna-
maktadır (3). Bu konjenital anomali, sistemik 
tutulum olmadan tek başına görülebilmek-
te ya da sistemik bir hastalığın komponenti 
veya bir sendromun parçası olarak da kar-
şımıza çıkabilmektedir (4). Klinik olarak has-
talarda; ekstremite, kas-iskelet, genital ve 
üriner sistem anomalileri, holoprozensefali, 
hidrosefali, mikrosefali, katarakt, büyük ar-
ter transpozisyonu, ventriküler septal defekt, 
endokardiyal yastık defekti, ve yarık dudak/
damak klinik tabloya eşlik edebilmektedir. 
 
Olgu sunumumuzla anoftalmi/mikroftalmi 
kliniği ile başvuran hastalarda, sistemik bir 
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yaklaşımla olası diğer sistem tutulumlarını ve 
sendromik hastalıkları düşünmemiz gerekti-
ğini vurgulamak istedik.

OLGU

Olgu, miadında sezeryanla 2090 g olarak, 
aralarında akrabalık olmayan 29 yaşında hi-
pertiroidi nedeniyle takipli ve bu nedenle 
ilaç kullanan anne ile, 29 yaşında sağlıklı ba-
banın ikinci çocuğu olarak doğmuş ve başvu-
ruda onüç aylık olan erkek çocuğu idi. Dört 
yaşında kız kardeşinin sağlıklı olduğu öğre-
nildi. Antenatal dönemde takipli olan anne-
nin, gebelik döneminde hastalık öyküsü, ilaç 

ve alkol alım öyküsü yoktu. Doğum sonrası 
solunum sıkıntısı nedeniyle onbeş gün yoğun 
bakımda takip edilmiş olan hastanın takip-
lerinde solunum sorunu olmadığı öğrenildi. 
Hasta nöromotor gelişiminin geri olması ve 
sol gözünde doğumdan itibaren fark edilen 
küçüklük olması nedeniyle polikliniğimize 
başvurdu. Hastanın aile öyküsünde doğumsal 
göz anomalisi olan kimsenin olmadığı öğre-
nildi. Fizik bakıda sol gözde mikroftalmi, alt 
ekstremitede bilateral pes ekinovarus mev-
cuttu. Hastanın nöromotor gelişimi yaşına 
göre geri idi; desteksiz oturabilmekte, ancak 
cümle kuramamakta ve yürüyememekteydi. 

Şekil 1. Anoftalmi/mikrotalmi olgusunun yüz görünümü.

Tablo 1. Anoftalmi/Mikroftalmi nedenleri.

1. Fetal enfeksiyonlar:
. Rubella enfeksiyonu
. Varicella enfeksiyonu
. Toksoplazma enfeksiyonu
. CMV enfeksiyonu

2. Kromozomal anomaliler ve genetik sendromlar
. 3q duplikasyon sendromu (3q21-ter dup)
. 4p- (Wolf-Hirschhorn Sendromu)
. 4p duplikasyon sendromu
. 7p15.1-p21.1 delesyonu
. 14q22.1-q23.2 delesyonu
. 14q22.1-q23.2 delesyonu
. Trisomy 9 mosaic delesyonu
. 10q duplikasyon sendromu
. Trisomy 13 (Patau Sendromu)
. Trisomy 18 (Edwards sendromu)
. Aicardi sendromu
. Serebro-Okülo-Fasial sendrom
. Triploidi sendromu
. Meckel-Gruber sendromu
. Fraser sendromu
. Hallermann Streiff sendromu
. Walker-Warburg sendromu
. Goltz sendromu
. Goldenhar sendromu
. Neu-Lexova sendromu
. CHARGE sendromu

3. Gen mutasyonları:
. SOX2  3q26.3-q27 (AD)
. PAXd 11p13 (AD)
. OTX2 14q22 (AD)
. RAX  18q21.3 (AR)
. CHX10 14q24.3 (AR)
. FOXE3 1p32
. CRYBA4 22q11.2-q13.1 (AD)

4. Diğer nedenler:
Annenin gebelik döneminde 

1. Talidomide maruz kalması
2. Alkol kullanımı
3. X-ray maruziyeti
4. Hidantoin kullanımı
5. Vitamin A eksikliği olması Şekil 2. Anoftalmi/mikrotalmi olgusunun yüz görünümü. 

(Sol gözde mikroftalmi).
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Diğer sistem muayeneleri normal sınırlarda 
bulundu. Laboratuvar incelemelerinde; tam 
kan sayımı, biyokimya, tiroid stimülan hor-
mon, serbest T3 T4 ve kreatin fosfokinaz dü-
zeyleri normal bulundu. TORCH tetkiklerinde 
bir özellik yoktu. Direkt ekstremite, telekardi-
yogram ve akciğer grafilerinde özellik yoktu. 
Batın ve transfontanel ultrasonografisinde 
özellik saptanmadı. Elektrokardiyogram ve 
ekokardiyografi tetkiklerinde özellik yoktu. 
Hastaya uygulanan Denver II gelişim testinde 
tüm gelişim alanlarında gerilik olduğu görül-
dü ve gelişim seviyesi beş ay olarak saptandı. 
Kromozom analizi 46 XY olarak bulundu, sa-
yısal veya gros yapısal kromozom anomalisi 
gözlenmedi. Yapılan göz muayenesinde sağ 
göz korneasının saydam olduğu, solda ise 
mikroftalminin mevcut olduğu görüldü, sağ-
da optik disk nazalinde korioretinal atrofi 
ve optik retina pigment epitelyum diskinin 
etrafında değişimler saptandı. Bu bulgular 
doğrultusunda hastanın nöromotor gelişim 
geriliğine neden olan sistemik bir hastalığı 
saptanmadı ve mikroftalmisine yönelik taki-
be alınarak özel eğitime yönlendirildi. 

TARTIŞMA
 
Konjenital anoftalmi veya mikroftalmi 
1-20/100.000 oranında görülmektedir (1). An-
cak, anoftalmi/mikroftalminin nedeni tam ola-
rak bilinmemektedir. Etiyolojisinde; kromozo-
mal anomaliler (Trizomi 13, Trizomi 18q-), fetal 
enfeksiyonlar (Rubella, Varicella, Toksoplaz-
ma), genetik sendromlar (Fraser sendromu, 
Goldenhar sendromu, Meckel-Gruber send-
romu, Neu-Lexova sendromu, Okulodento-
digital sendrom, Walker-Warburg sendromu, 
Lenz sendromu, CHARGE sendromu, Aicardi 
sendromu, Goltz sendromu vb.) ve çevresel 
etmenler (alkol, varfarin, talidomid, retinoik 
asit, hidantoin kullanımı, röngen ışınına ma-
ruz kalma ve diğer teratojen etkenler) ola-
bilmektedir. İzole olgularda ise 3q26.6 nolu 
kromozom üzerindeki SOX2, 11p13 nolu kro-
zom üzerindeki PAX6, 1p32 nolu kromozom 
üzerindeki FOXE3, 14q22 nolu kromozom 
üzerindeki OTX2 ve 14q24.3 nolu kromozom 
üzerindeki CHX10 gibi çeşitli genler sorumlu 

tutulmaktadır (5,6). Tüm incelemelere rağmen 
anoftalmi-mikroftalmi hastalarının yalnızca 
% 22’sinde etiyolojik neden gösterilebilmiş-
tir (7). 

Olgumuzun anamnezinde, gebelik dönemin-
de annenin alkol alması, kimyasal maddelere 
veya insektisidlere maruz kalması, gebelikte 
geçirilen enfeksiyon veya maternal hiperter-
mi öyküsü gibi teratojen nedenler saptan-
madı. Olgunun yapılan kromozom inceleme-
sinde kromozom anomalisi tespit edilmedi. 
Hastanın konjenital enfeksiyonlara yönelik 
yapılan tetkiklerinde özellik saptanmadı. 
Bunun üzerine olgumuzda literatürde anof-
talmi mikroftalminin eşlik ettiği sendrom-
lara yönelik olarak genetik araştırma yapıl-
dı. Bu sendromlardan Trizomi 13 sendromu 
1/12.000-29.000 doğumda görülmektedir. 
Mikroftalmi, yarık damak veya yarık dudak, 
polidaktili triadı sendrom için karakteristik-
tir (8). Hastalarda motor ve mental gerilik, 
mikrosefali, mikroftalmi, holoprozensefali, 
hipotelorizm, yarık damak veya yarık dudak, 
kardiyovasküler ya da genitoüriner malfor-
masyonlar görülmektedir. Kesin tanı kromo-
zom analizi ile sağlanmaktadır. Hastamızın 
kromozom analizi normal olarak bulunduğu 
için Trizomi 13 sendromu tanısından uzakla-
şıldı. Diğer bir anoftalmi/mikroftalmi nedeni 
olan Fraser sendromu ise 4/1.000.000 sıklığın-
da görülen otozomal resesif geçiş gösteren 
kriptoftalmus, sindaktili, anormal genitalya, 
burun, kulak ve larenks anomalileri, renal 
agenezi, iskelet anomalileri ve mental retar-
dasyon ile tanımlanmıştır (9). Ayrıca olguların 
çoğu yaşamın ilk haftasında kaybedilmekte-
dir (10). Ancak, hastamızda tanımlanan bu ek 
anomaliler yoktu. Walker-Warburg sendro-
mu göz ve beyin bulguları, konjenital müskü-
ler distrofi ve çok yüksek kreatin fosfokinaz 
düzeyi ile karakterize, otozomal resesif geçiş 
gösteren ve letal seyreden bir hastalıktır. Tip 
II lizensefali, hidrosefali, serebellar hipoplazi, 
mikroftalmi, gözde iridokorneal anomaliler, 
katarakt, retinada displastik değişiklikler ve 
konjenital müsküler distrofi bu sendrom için 
tanı koydurucu kriterlerdir (11). Hastamızda 
kranyal görüntülemede beyin patolojilerinin 
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saptanmaması, kreatin fosfokinaz düzeyinin 
normal seyretmesi, göz bulgularının ağır dü-
zeyde olmaması nedeniyle bu sendrom tanı-
sından uzaklaşıldı. Meckel-Gruber sendromu 
da otozomal resessif geçiş gösteren multipl 
anomalilerin eşlik ettiği, ender rastlanan bir 
sendromdur ve 1/13.000-400.000 doğumda 
görülmektedir. Perinatal veya erken infant 
döneminde ölümle sonlanan oksipital ense-
falosel, polidaktili ve kistik böbrekler triadı 
ile karakterizedir. Ancak, bu klasik triad dı-
şında konjenital hepatik fibrozis, mesane hi-
poplazisi, psödohermafroditizm gibi üroge-
nital sistem anomalileri, mikrosefali, göz ve 
orbita anomalileri, mikrognati, yarık damak, 
yarık dudak, kalp defektleri ve hidrosefali de 
görülebilmektedir (12). Hastamızın batın ve 
kranyal ultrasonografisinde bir özellik sap-
tanmaması ve hastalığa özgü diğer fenotipik 
değişikliklerin olmaması bizi bu tanıdan da 
uzaklaştırdı. 
 
Serebro-Okulo-Fasio-Skeletal sendrom nö-
rojenik artrogripozis, mikrosefali ve mikrof-
talmi ile karakterize, otozomal resesif geçiş 
gösteren bir sendromdur ve prognozu kötü-
dür. Etkilenen bebekler normal doğum ağır-
lığında doğarlar, ancak yeterli kalori alımına 
rağmen doğumdan sonra büyüme olmaz. 
İntrakranyal kalsifikasyon yerleşim yeri açı-
sından patognomoniktir, lentiküler nukleus 
ve beyaz cevheri tutar. Göz bulguları ara-
sında katarakt, blefarofimozis, mikroftalmi 
karakteristiktir (13). Hastamızda intrakranyal 
kalsifikasyon olmaması ve anamnezde büyü-
menin normal olması nedeniyle bu sendrom 
tanısından uzaklaşıldı.
 
Hallermann-Streiff sendromunda kuşa ben-
zer yüz görünümü, mandibula ve maksilla hi-
poplazisi, göz ve diş anomalileri, deri atrofisi 
ve ufak vücut yapısı olur. Göz bulguları ara-
sında en sık görülenleri katarakt, mikroftal-
mi, nistagmus, şaşılık, mavi sklera görünümü 
ve fundus anomalileridir. Çoğu olguda erken 
dönemde tekrarlayıcı ağır seyreden üst solu-
num yolu enfeksiyonları nedeniyle solunum 
arresti gelişir ve hastalar kaybedilir (13). Hasta-
mızın bu sendroma özgü fenotipik özellikleri 

ve göz bulguları yoktu.
 
Lenz mikroftalmi sendromunda bilateral mik-
roftalmi, mikrosefali, dış kulak, diş ve ekstre-
mite anomalileri, hidrosefali ve hipospadia-
zis görülür. Hastaların % 75’inde mikrosefali 
ve mental retardasyon vardır (14). Hastamızın 
genitoüriner sistem anomalisinin olmaması 
ve tek taraflı mikroftalmisinin olması bizi bu 
tanıdan uzaklaştırdı. Aicardi Sendromunun 
tanısı koriyoretinal lakün, nöbet ve korpus 
kallozum agenezi triadı ile konur. Doğumsal 
ve nadir görülen ciddi seyirli bir hastalıktır. 
Genetik orijinine rağmen, görülen olgular 
sporadiktir. Görülme sıklığı bilinmemekle 
beraber, tüm dünyada 450’den fazla olgu ol-
duğu düşünülmektedir. Etkilenen olguların 
tamamına yakını kız çocuklardır. Tek başına 
kallozal agenezi, hastalığı tanımlamaz. Ha-
fif veya orta derecede mental retardasyon 
sıklıkla eşlik eder. Fokal nöbet görülmesi 
daha yaygındır. Eşlik eden diğer sık bulgular 
oküler kolobom, kostovertebral anomaliler, 
elektroensefalografik bozukluklar, kognitif 
bozukluk ve psikomotor gelişme geriliğidir. 
Bu sendromda intrakraniyal kist birlikteli-
ği sıktır. Hastanın fizik muayene bulguları, 
cinsiyeti ve anamnezi ile bu sendromdan da 
uzaklaşıldı. 
 
Herhangi bir sendromla ilişkili olarak değer-
lendirmediğimiz hastamızı izole olgu olarak 
değerlendirdik. Ancak, izole olgularda yapı-
lan gen analizlerini mevcut şartlarımız içinde 
yaptıramadık. Mikrotalmi/anoftalmide men-
tal ve motor gelişim geriliği önemli bir sorun 
olarak karşımıza çıkmaktadır. Bu nedenle bu 
hastalarda erken destek tedavisine başlamak 
gereklidir (15). Biz de tespit edilen gelişim ge-
riliği nedeniyle hastamızı özel eğitime yön-
lendirdik.
 
Anoftalmi-mikroftalmi olguları yalnızca spo-
radik olarak değil aynı zamanda sistemik 
hastalıklar veya otozomal resessif geçiş gös-
teren pek çok sendromla birlikte de görüle-
bilmektedir. Bu nedenle mikroftalmi/anoftal-
mi yakınması ile başvuran hastaların sistemik 
hastalıklar ve genetik sendromlar açısından 
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multidisipliner yaklaşımla değerlendirilmesi 
ve bunun sonucunda genetik danışmanlık 
verilmesi gerektiğini düşünmekteyiz.
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