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Az aniridiahoz tarsult keratopathia
stadiumbeosztasa
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Bevezetés: A congenitalis aniridia ritka panocularis betegség, amelyben a szem csaknem minden struktardja érintett, és a
betegek tobbségének jelentésen csokkent a litdélessége. A congenitalis aniridia szemészeti jelei lehetnek az anirididhoz
tarsult keratopathia, masodlagos zold hilyog, sziirke halyog, macula- és opticus-hypoplasia, nystagmus. Noha az aniridii-
hoz tarsult keratopathia kifejezés régéta elterjedt az irodalomban, sokféle stidiumbeosztasi javaslata keriilt mar leirdsra.
Célkitiizés: Az anirididhoz tarsult keratopathia egyes stidiumainak vizsgalata az irodalomban elérhetd stadiumbeoszta-
sok szerint, magyarorszagi aniridids betegeknél.

Betegek és modszerek: 33, congenitalis aniridids beteg 65 szemét vizsgaltuk (életkor: 25,69 + 17,49 [5-59] év, 17 n6
[51,51%]). Réslampds vizsgilattal rogzitettiik a szaruhdrtya dllapotat, majd Mackman, Mayer, Lépez-Garcfa, Lagali
staddiumbeosztasa alapjan osztilyoztuk a corneacltéréseket.

Eredmények: A Mackman beosztdsa szerinti 0. stidiumba 8 szem (12,3%), az 1A stidiumba 0 szem, az 1B stddiumba
38 szem (58,46%), végiil a 2. staidiumba 19 szem (29,23%) keriilt. Mayer szerint az I. stidiumba 8 szem (12,3%), a II.
stidiumba 38 szem (58,46%), a IIL. stidiumba 5 szem (7,7%), a IV. stdidiumba 7 szem (10,77%), az V. staidiumba pedig
7 szem (10,77%) tartozott. Lopez-Garcia csoportositisa alapjan nem keriilt beosztasra 8 szem (12,3%), az 1. stadium-
ba 20 szem (30,77%), a 2. stidiumba 18 szem (27,7%), a 3. stidiumba pedig 19 szem (29,23%) keriilt. Lagali oszti-
lyozasa szerint a 0. stadiumba 8 szem (12,3%), az 1. stdidiumba 20 szem (30,77%), a 2. stidiumba 18 szem (27,7%), a
3. staidiumba 5 szem (7,7%), a 4. staidiumba pedig 14 szem (21,54%) tartozott.

Kovetkeztetés: Jelenleg a Lagali és mesai dltal kialakitott, anirididhoz tarsult keratopathia stidiumbeosztasi hasznalatit
javasoljuk, hiszen a stadiumbesoroldshoz sziikséges vizsgalat konnyen kivitelezhetd, a stadiumok kell§ részletességgel
kovetik az allapot elGrehaladasit, segitve a progndzis megitélését, a terdpids terv feldllitdsit. A Lagali szerinti 1. stadi-
umban az erek legfeljebb 1 mm-rel 1épik at a limbust, a 2. stdidiumban a centralis 2-3 mm szaruhdartya-teriilet erektdl
megkimélt. Amikor az erek elérik a szaruhdrtya centrumat, 3. stidiumrél, majd az atlitszatlan, vaskos, egyenetlen
cornealis pannus esetén 4. staidiumroél beszéliink.
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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, Lopez-Garcia 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 I11 5 eyes (7.7%), stage IV 7 eyes (10.77%) and stage V 7 eyes (10.77%). In Lopez-Garcia’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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Roviditések

HLA = humidn leukocytaantigén; OCT = (optical coherence
tomography) optikaikoherencia-tomogrifia; RNS = ribonuk-
leinsav

A congenitalis aniridia ritka panocularis betegség, amely-
ben a szem csaknem minden struktardja érintett, és a be-
tegek tobbségének jelentGsen csokkent a latdélessége.
A congenitalis aniridia szemészeti jelei az anirididhoz
tarsult keratopathia, misodlagos zold halyog, sziirke ha-
lyog, macula- és opticus-hypoplasia. A betegek tobbsé-
génél nystagmus is megfigyelhetd [1].

Az anirididhoz tarsult keratopathiiban jellemz§ az
életkor elérehaladtaval megjelend vagy fokozodé limba-
lisGssejt-clégtelenség . ElGszor alig lathat erez8dés jele-
nik meg a limbusban, azutin az erek a limbuson tdl
egyre messzebbre nytlnak, majd tobbnyire elérik a sza-
ruhdrtya centrumat. Ezzel egyidejlleg a szaruhdrtya
conjunctivalisati6ja és a szaruhdrtya felszinének sebgyo-
gyuldsi zavara jelentkezik. Egyenetlenné vélik a szaruhar-
tya felszine, megjelenhetnek szaruhartya-hdmhiianyok
vagy szaruhdrtyafekélyek is. Ekozben a valtozé vastagsa-
gl, nchezen gyégyulé hiam alatt subepithelialis, majd
mélyebb stromalis fibrosis jelenik meg, késébb akar dtlat-
szatlan cornealis pannusszal rontva tovibb a betegek 13-
toélességét [2-8].

Az anirididhoz tarsult keratopathia egyik oka feltche-
téleg a limbalis Essejtek elégtelen funkcidja. Ugyanakkor
nem ismert, hogy pontosan mi vezet a Vogt-paliszadok-
ban talilhat6é limbalis epithelialis Gssejtek funkcidjanak
romldsihoz, majd funkciévesztéséhez [7]. Noha aniri-
didhoz tarsult keratopathidban a limbalis Gssejtek alig
expresszalnak 12-es és 3-as keratint, ennek pontos okat

jelenleg szintén nem tudjuk [9]. Ismert az is, hogy aniri-
didhoz tarsult keratopathiiban az epithelsejtek proliferd-
cidja romlik, talan ez is hozzajarul a szaruhartya-beteg-
séghez [8]. Mindemellett a szemfelszin allapotat tovabb
rontja az is, hogy tobbnyire csokkent konnytermelés,
illetve Meibom-mirigy-elégtelenség is megfigyelhets a
betegeknél [8]. A keratopathia megjelenésével a szaru-
hartya beidegzése is romlik. A subbasalis idegplexusban
megvastagoddsok, toredezettség és a plexus megrovidi-
Iése volt megfigyelhetd [8].

Az itt felsorolt sokféle szemfelszini és szaruhartya-el-
térésnél egyel6re nem tudjuk, hogy mely eltérések jelen-
nek meg kozvetleniil a PAX6-haploinsufficientia miatt,
és melyek azok tovabbi kovetkezményei. Ennek megér-
téséhez még tovabbi kutatbmunka sziikséges [4].

Az anirididhoz tdrsult keratopathia kifejezés mar rég-
ota clterjedt az irodalomban, és sokféle stadiumbeosztasi
javaslatot kozoltek. Kiilonféle stidiumbeosztisi javasla-
tot ismertetett Mackman [2], Mayer 3, 4], Lopez-Garcin
[5], valamint Lagali [6, 7] is.

Jelen munkank célja az anirididhoz tdrsult keratopa-
thia egyes stadiumainak vizsgalata az irodalomban elér-
hetd stidiumbeosztasok szerint, magyarorszagi aniridias
betegeknél.

Betegek és modszerek

Munkankat a Helsinki Deklaraciéban lefektetett elvek
szerint végeztiik, vizsgalatunkat a Semmelweis Egyetem
Regionalis, Intézményi Tudomdnyos ¢és Kutatdsetikai
Bizottsiga jovihagyta (80,/2020). A vizsgalatban vald
részvétel onkéntes hozzijarulason alapult. A betegek, il-
letve kiskoraak esetén torvényes képviseldjiik teljes kord
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tdjékoztatds utdn irdsbeli beleegyezésiiket adtk a vizsga-
lathoz.

Munkénkban 33 congenitalis aniridias beteg 65 szemét
vizsgaltuk (életkor: 25,69 + 17,49 [5-59] év, 17 né
[51,51%]). Réslampds vizsgalattal rogzitettiik a szaru-
hartya allapotat, majd Mackman [2], Mayer [3, 4],
Lopez-Garcin [ 5], valamint Lagali [ 6, 7] stidiumbeoszti-
sa alapjan osztilyoztuk a corneacltéréscket. Az egyes std-
diumbeosztisokat az 1. tablizatban ismertetjik [2-7].

Mackman 1979-ben 0 és 2 kozotti stidiumbeosztast
készitett. Az els, un. 0. stdidiumban résldmpaval igazol-
hat6 szaruhartya-eltérés még nincsen. Ezzel szemben az
1A stddiumban egy vagy tobb, kérben nem folytonos
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felszines pannus talalhaté a limbusbdl kiindulva, majd az
1B stddiumban mar a limbusbdl kiindulé pannusok 360
fokban lathatok (1A és 1B stidiumban a szaruhdrtya
centruma nem érintett). Mackman szerint a legelGreha-
ladottabb stidium a 2. stidium, amelyben a centrumot is
pannus fedi. Ilyenkor a stroma dllomanydban is kifejezett
hegesedés figyelheté meg [2].

Muayer 2003. évi stadiumbeosztdsinak I. stadiumaban,
noha fehér fénnyel végzett réslampas vizsgilatnal nem
lathaté eltérés a szaruhartydn, fluoreszceinfestéssel 10
perc utan kimutathaté a rendellenes epithelium. A II.
stadiumban korkorosen lathatok epithelialis elvaltoza-
sok, de a szaruhdrtya centruma tiszta, a III. stidiumban

1. tablazat | Mackman, Mayer, Lépez-Garcia és Lagali anirididhoz tdrsult keratopathidra vonatkozo stidiumbeosztdsa [2-7]
Mackman, 0. 1A 1B 2.
1979
Szaruhdrtya-eltérés  Egy vagy tobb, Korben 360 fokban Centralis szaruhar-
nincsen. nem folytonos felszines pannus tya-érintettség,

felszines pannus a limbusbdl stromahegesedés-
a limbusbél kiinduléban, sel.
kiindul6an, a szaruhdrtya
a szaruhartya centrumanak
centrumanak érintettsége nélkiil.
érintettsége nélkiil.

Mayer, 2003 I II. III. Iv. V.
Noha fehér fénnyel Korkorosen Epithelialis Rendellenes Rendellenes
végzett réslampds  lathatok epithelialis — eltérések a epithelium boritja  epithelium boritja
vizsgilatndl nem eltérések, szaruhdrtya a teljes szaru- a teljes szaruhdrtydt,
lathato eltérés a de a szaruhdartya centrumdban is, hértyat, subepithe-  stromalis pannus.
szaruhdrtyan, centruma tiszta. a periférian pedig  lialis homalyok.
fluoreszceinfestéssel telszines érajdon-
10 perc utin képz8dés figyelhetd
kimutathatd meg.
rendellenes
epithelium.

Lépez- 1. 2. 3.

Garcia, 2006

A szaruhartyapan-
nus legfeljebb
1 mm-rel 1épi dt a

Legalabb a
szaruhdaryta-peri-
féria felét elfoglald

Centralis szaru-
hartya-érintettség.

limbust. pannus ¢és
subepithelialis
fibrosis.
Legfeljebb 2 Legaldbb 3 Allandé corneaeré-
visszatérd erdzid visszatérs erdzid zi6 jelei.
vagy fekély az vagy fekély az

elmult 6 hénapban.

elmult 6 hénapban.

Enyhe epiphora,
photophobia,
enyhe fluoreszcei-
nes fest6dés.

Tart6san instabil
konnyfilm,
folyamatosan voros
szem, epiphora,

Tartésan instabil
konnyfilm,
folyamatosan voros
szem, epiphora,

photophobia. photophobia,
latdsvesztés.
Lagali, 2020 0. 1. 2. 3 4.
A limbus ép. KotShdrtya és erek  Tobb mint Kotshdrtya és erek KotShartya és erek
htzoédnak 1 mm-re kotShartya hazédnak htzédnak a
legfeljebb 1 mm-rel és erek htzodnak — a szaruhdrtya szaruhdrtya
a limbuson tal. a limbuson tal, centrumaig, centrumaig,

de a szaruhartya
2-3 mm-es centralis
tertilete megkimélt.

atlatszo, erezett
pannus.

atlitszatlan, vastag,
egyenetlen pannus.
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1. dbra
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Az anirididhoz tdrsult keratopathia beosztdsa Lagali szerint [6]. Az 1. stidiumban a kotShértya és az erek legfeljebb 1 mm-rel Iépik it a limbust (A).

Amennyiben az erek és a kotShdrtya ennél jobban megkozeliti a szaruhdrtya centrumdt, de a centrilis 2-3 mm megkimélt, 2. stidiumrél beszélink
(B). Amikor az erek elérik a szaruhdrtya centrumit, 3. stidium (C), majd az atldtszatlan vaskos, egyenetlen cornealis pannus esetén 4. stidium a be-

osztis (D)

pedig a szaruhdrtya centrumaban is rendellenes az epi-
thelium, a periféridn pedig felszines érdjdonképzidés
figyelheté meg. A IV. stddiumban subepithelialis homa-
lyok jelennek meg, az V. stadiumban pedig mdr pannus
lathato6 a szaruhartya dllomanyédban [ 3, 4].

Lopez-Garein 2006-ban 3 stadiumot kiillonboztetett
meg. Az 1. stddiumban a pannus legfeljebb 1 mm-rel
1épi 4t a limbust, a 2. stidiumban a pannus mar legalabb
a cornealis periféria felét elfoglalja, és subepithelialis ho-
malyok is megjelenhetnek. A 3. stddiumban mar a cor-
nea centruma is érintett [5].

Lagali a 2017-ben megjelent els, anirididhoz tarsult
keratopathiara vonatkoz6 stadiumbeosztisit [6] 2020-
ban moédositotta [7]. 2020-ban az anirididhoz tarsult
keratopathidt 6sszesen 4 stidiumra osztotta. A 0. stadi-
umban limbalis vagy cornealis eltérést nem litunk. Az
1. stddiumban a kotShdrtya és az erek legteljebb 1 mm-rel
lépik 4t a limbust. Amennyiben az erek és a kotShdrtya
ennél jobban megkozeliti a szaruhartya centrumat, de a
centrilis 2-3 mm megkimélt, 2. stidiumrdl beszéliink.
Amikor az erek elérik a szaruhartya centrumat, 3. stadi-
um, majd az atlitszatlan vaskos, egyenetlen cornealis

pannus esetén 4. stidium a beosztas (1. és 2. abra) [7].
A szaruhartya felszinének egyenetlensége jol megfigyel-
het6 a szaruhdrtya tomografias felvételén (Pentacam
HR, Oculus, Wetzlar, Németorszag) (2/A dbra), és a
szaruhartyahdm egyenetlensége jol lathat6 az eliils6szeg-
mentum-OCT-felvételen (Casia-1, Tomey, Erlangen-
Tennenlohe, Németorszdg) (2/B dbra), az anirididhoz
tarsult keratopathia 4. stidiumaban.

Eredmények

Az dltalunk vizsgilt 33 beteg 65 szemének négyféle sti-
diumbeosztasat a 2. tablizat mutatja be [2-7].

A Mackman beosztasa szerinti 0. stidiumba 8 szem
(12,3%), az 1A stidiumba 0 szem, az 1B stidiumba 38
szem (58,46%), végiil a 2. staidiumba 19 szem (29,23%)
kertilt.

Muayer szerint az 1. stidiumba 8 szem (12,3%), a II.
stidiumba 38 szem (58,46%), a I1I. stidiumba 5 szem
(7,7%), a IV. staidiumba 7 szem (10,77%), az V. stadium-
ba pedig 7 szem (10,77%) tartozott.
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Date of Birth:

Exam Date:

Exam Info:

Cornea Front

Axial / Sagittal Curvature (Front)

Tangential Curvature (Front)

i
< [ R Jatzmm ki [37.0D
f‘ Rs: [806mm K2 [41.8D
ES Rm:[853mm  Km: [393D
gi.al [ox (st;;p)hsy Astig: [49D
(Smm‘)]ﬁ Rper[893mm  Rmin [753mm
Cornea Back “Curvature |
Rf: [756mm  Ki: [53D Rel
7% Rs [634mm k2 [63D
b Rm[69%5mm  Km: [58D
gizal Jox E;‘;;;p)har Astig: [1.0D
(Smmjiﬁ Rper[735mm  Rmino[583 mm
Pachy: x[mm]  y[mm]
Pupil Center: & W W lﬁ
Pachy Apex: © 1649 pm W W
Thinnest Locat: @ W lﬁ lﬁ
K Mex. (Frant): 448D 140 [+329
Comea Volume: IBB.EI mmit  KPD: IH.SD 3
ChamberVolume: |288 mmt  Angle: |52.8’ 8
300

A C.Depth (Ext): [511mm  Pupil Diaft 81 mm

5.0pm

Enter IOP IOP(SurrH.D mmHg LensTh'|

Elevation
Height

2. abra

Anirididhoz trsult keratopathia (Lagali beosztdsa szerinti 4. stidium) corneatomografids (Pentacam HR, Oculus, Wetzlar, Németorszag) és eliils6-

szegmentum-OCT-felvétele (Casia-1, Tomey, Erlangen-Tennenlohe, Németorszdg). A szaruhdrtya felszine egyenetlen (A), a szaruhdrtyahdm vastag-
sdga szintén egyenetlen (B, nyilak), és a teljes szaruhdrtya szovet is megvastagodott és egyenetlen vastagsiga (A, B)

OCT = optikaikoherencia-tomogrifia

Lépez-Garcin csoportositisa alapjan nem kertilt beosz-
tasra 8 szem (12,3%), az 1. stidiumba 20 szem (30,77%),
a 2. stadiumba 18 szem (27,7%), a 3. stidiumba pedig
19 szem (29,3%) keriilt.

Lagali osztilyozdsa szerint a 0. stidiumba 8 szem
(12,3%), az 1. stddiumba 20 szem (30,77%), a 2. stadi-
umba 18 szem (27,7%), a 3. stdidiumba 5 szem (7,7%),
a 4. stddiumba pedig 14 szem (21,54%) tartozott.

Megbeszélés

Az anirididhoz tarsult keratopathia elsé lefrasa utdn egyre
tobb klinikai adat allt rendelkezésre az anirididhoz tarsult
keratopathia kialakuldsdrol és progressziojarél, igy sziik-
ségessé valt egy részletes, klinikai stidiumbeosztas kiala-
kitdsa [2-8]. Egy klinikai stidiumbeosztas a betegek ella-
tasanak folyamatat is megkonnyiti, timogatja.
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2. tablazat A vizsgilt 33 beteg 65 szemének anirididhoz tirsult keratopathids stidiumbeosztdsa Mackman, Mayer, Lopez-Garcfa és Lagali szerint (szemek szima
[%]) [2-7]

Mackman, 1979 0. 1A 1B 2.

8 (12,3%) 0 (0%) 38 (58,46%) 19 (29,23%)
Mayer, 2003 I. II. II1. IV. V.

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

Loépez-Garcia, 2006 Nem kertilt beosztasra 1. 2. 3.

8 (12,3%) 20 (30,77%) 18 (27,7%) 19 (29,3%)
Lagali, 2020 0. 1. 2. 38 4.

8 (12,3%) 20 (30,77%) 18 (27,7%) 5(7,7%) 14 (21,54%)

Noha az anirididhoz tarsult keratopathia pontos okat
mind a mai napig nem ismerjiik, a stidiumbeosztisiban
1979 ¢és 2020 kozott jelentSs valtozds ment végbe.
Mackman beosztisa csupan a periférids keratopathia
megjelenésére és periférids terjedésére, majd a centrum-
ban torténd megjelenésére tér ki. Ez a beosztds nem tér
ki a cornealis felszin festédésére, illetve nem elemzi a ke-
ratopathianak a perifériardl a centrumba torténd fokoza-
tos terjedését [2]. Mayer fluoreszceinfestést is hasznal az
egyes stadiumok elkiilonitésében, és szintén kitér a vas-
kos pannus megjelenésére is [3, 4]. Ezzel szemben
Lépez-Garein beosztasa mar pontosan definidlja méréssel
a keratopathia limbusban torténd megjelenését (>1 mm),
de szintén nem tér ki szimszertleg a keratopathidnak a
centrum felé torténd fokozatos terjedésére. Ennek elle-
nére a korabbi beosztishoz képest Gjdonsag, hogy szaru-
hartya-er6zidk, -fekélyek, illetve subepithelialis homa-
lyok megjelenését is elkiloniti stidiumbeosztisiban,
illetve kitér a betegek szubjektiv panaszaira is. Ugyanak-
kor nehézséget okoz, hogy a beteg panaszai nem mérhe-
ték objektiven, illetve kérdéses, hogy a kordbbi er6ziok,
fekélyek tekintetében rendelkezésre dll-e megfelel
orvosi dokumenticié a beosztds kérdései szerint [5].
Lagali beosztisa mar mm-es beosztist hasznal az aniri-
didhoz tarsult keratopathia pontos leirasira a periféria
felél a centrum irdnyaba terjedSen. Emellett kiilon stadi-
umként kiloniti el a centrumot mar elért keratopathiit,
amennyiben vaskos, atlatszatlan pannusszal tarsul [6, 7].

Az aniridids betegek 90%-dban figyelhet6 meg a
PAXG6-gén haploinsufficientidja. A PAX6-gén expressza-
lodik a szemfejlédés legkordbbi szakaszaban és a szem
kiilonféle szoveteiben az egész élet soran. Fontos hang-
stlyozni, hogy az anirididhoz tdrsult keratopathia kiala-
kuldsat meghatirozza a congenitalis aniridia genotipusa.
Erdekes médon a PAX6 nem kédolé régidinak mutdcio-
ja esetén hosszi tivon sem lehet a keratopathia progresz-
szidjara szamitani, legfeljebb 1. stidiumt keratopathia
jelenhet meg. Eppen ezért elengedhetetlen a betegek
mutacios statusinak meghatarozdsa, hiszen ennek segit-
ségével tudjuk Sket a keratopathia varhaté lefolyasardl
tdjékoztatni, mely donté lehet jovébeli latdélességiik és
terveik szempontjabél. Ugyanakkor feltehetéleg epige-

netikai tényezdk is jelentds szerepet jatszanak az aniri-
didhoz tarsult keratopathia kialakulasiban [7, 8].

A korai stidiumban (1-2. stidium) szemszdrazsag,
visszatér$ er6ziok vagy akar fekélyek okozhatnak pana-
szokat a betegeknek. Ilyenkor a konzervativ terdpia all
el6térben tartdsitdszer-mentes miikonnyel, sajatsavo-
cseppekkel, terdpids kontaktlencse felhelyezésével [4-7].
A 3—4. stadium esetén széba johet pannectomia, vala-
mint amnionmembrin-transzplanticié ’patch’-ként.
A miitéti kezelést természetesen a korabban emlitett lo-
kalis cseppkezeléssel sziikséges kiegésziteni, a miitét utin
sajatsavo-cseppek o6rds alkalmazdsa mindenképpen java-
solt. A sebgyogyuldsra lateralis tarsorraphia is kedvezd
hatissal lehet [10, 11]. Ugyanakkor mivel a betegség
hatterében a limbalis &ssejtek elégtelensége all, a lato-
élesség javulasat és a szemfelszin helyredllitasat limba-
lisGssejt-transzplantciotdl varhatnank. Sajndlatos mo-
don azonban a limbalis Jssejtek transzplantacidja
rovidebb-hosszabb tivon sem hozott eredményt conge-
nitalis anirididban. HLA-tipizalas ellenére sem sikertilt
megfelel6 eredményt elérni egyetlen beteg esetén sem
[12, 13]. Stromalis homalyok esetén széba jon a teljes
vastagsagl szaruhartya-atiltetés, am ennek kimenetelét
is a limbalisGssejt-clégtelenség llapota hatirozza meg
[4, 6, 7, 12, 13]. Keratoprotézis betiltetése hozhat jo
latoélességet és hosszabb tava, viszonylagosan stabil
eredményt congenitalis anirididban [6, 7].

Hangstlyozandé, hogy az anirididhoz tarsult kerato-
pathidval egyidejlleg fennillhat Meibom-mirigy-disz-
funkci6 és konnyfilm-elégtelenség. Ezek mértéke jellem-
z6en korreldl a keratopathia stlyossagaval, éppen ezért
elengedhetetlen a Meibom-mirigy-diszfunkcié megfele-
16 kezelése a konnypoétlas mellett, a megfelelS terapias
hatas elérésére [8].

Ahhoz, hogy jobban megértsiik az anirididhoz tirsult
keratopathia patofiziol6gidjit, az itt zajlé molekularis fo-
lyamatok vizsgdlata sziikséges. Latta és mtsai a mikro-
RNS-ek megviltozott expresszidjat irtak le congenitalis
aniridids betegek conjunctivasejtjeiben. Emellett igazol-
hat¢ volt, hogy a limbalis epithelsejtekben megvaltozik a
retinolmetabolizmus congenitalis aniridia esetén, ilyen-
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kor csokken az ADH7 és ALDHI1AI gének expresszidja
[14].

Egy ritka betegségben természetesen csak korlatozot-
tan lehetséges primer sejtek szisztematikus vizsgilata.
Eppen ezért Latta és mesai létrehoztak egy sejtmodellt,
amelynek segitségével molekularis szinten vizsgilhatova
valik a limbalis epithelsejtek génexpresszidjanak viltoza-
sa PAX6 ’knockdown’ esetén [14]. A sejtmodellben iga-
zolédott, hogy a DSGI és FABPS5 gének expresszidja
csokken PAX6 ’knockdown’-t kovetSen a limbalis epi-
thelsejtekben [15, 16].

Az Gn. limbalis *niche’ sejtes és nem sejtes 6sszetevok-
bdl all: ez az a specidlis mikrokornyezet a limbusban,
amely biztositja a limbus megtelel miikodését, funkcid-
jat. Schlotzer-Schrehardt és mitsai a limbalis *niche’-t vizs-
galtak congenitalis aniridiaban. Leirtak a limbalis *niche’-
ben a Vogt-paliszddok és a bazdlmembran degradicidjit,
valamint hyperplasias, elvékonyodott epithelsejtréteg és
gyulladasos sejtes infiltracié volt megfigyelheté [17].
A limbalisssejt-elégtelenségnek és progresszidjanak
pontos megértése még tovabbi vizsgalatok tirgya.

Kovetkeztetés

Osszefoglalva, jelenleg az anirididhoz tarsult keratopa-
thidra vonatkozdan a Lagali dltal kialakitott stidiumbe-
osztas hasznalatit javasoljuk, hiszen a vizsgalat konnyen
kivitelezhet$ és dokumentalhatd, a stadiumok kell6 rész-
letességgel kovetik az dllapot el6rehaladasat, segitik a
prognézis megitélését és a terdpids terv feldllitisit. Az
anirididhoz tarsult keratopathia kovetése és kezelése spe-
cialis, erre kialakitott centrumokban végzendd.

Ko6szonetnyilvanitas

Munkink a ,,COST action CA18116” (www.aniridia-net.cu)
része. A Dr. Rolf M. Schwiete Zentrum munkdjit a Dr. Rolf M.
Schwiete Alapitviny timogatta. A timogatdknak a kutatbmun-
ka megtervezésében és annak kivitelezésében nem volt szere-
piik.

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

Szerzoi munkamegosztis: N. A., Cs. M., K-K. K, N. O.,
K Kr,B. M., Sz. A, Cs. A, K Ki.,, Sz. D.,, C. M., T. K.,
M. E., Sz. N.: Adatgytjtés. N. A.; F. N. F., N. O,,
Sz. N.: Irodalomgytjtés. N. A.; Sz. N.: Adatelemzés.
N. A, N. Z. Zs., Sz. N.: A kézirat szovegezése és javita-
sa. A cikk végleges véiltozatit valamennyi szerzé elolvasta
és jovahagyta.

Erdekeltségek: A szerzGknek nincsenek érdekeltségeik.
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