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Rezumat. Aniridia este o boald oculara congenitala,
manifestatd prin absenta partiala sau totala a irisului, care poate fi
asociatd cu alte complicatii oculare, in special cataracta si
glaucomul. Studii recente arata ca aniridia, aceasta malformatie a
ochiului uman, este determinata de mutatiile genelor PAX 6 sau de
microdeletiile cromozomului 11pl13, care compun PAX 6.
Articolul prezinta acesti noi factori implicati in morfogeneza
oculara.
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Aniridia este definitd ca fiind absenta totald sau
partiald a irisului. Afectiunea este bilaterald, atunci cand este
ereditard, si unilaterala, cadnd apare in urma unui traumatism
si este prezentd doar la ochiul implicat in traumatism. Ea
apare cu o incidentd de 1:54 000 — 1:96 000 (9). Ea poate fi
asociatd, in cele mai multe cazuri, cu defecte ale corneei
(opacitate), ale cristalinului (cataracta si/sau dizlocare), ale
retinei (displazie foveald), ale nervului optic (hipoplazie) si
ale unghiului corneei anterioare (glaucom) (16).

ETIOLOGIA ANIRIDIEI EREDITARE
Aniridia ereditara are o incidenta in populatie de

1,8/100.000 nou-nascuti. Sunt cunoscute 3 fenotipuri de
aniridie.

Abstract.Aniridia is a bilateral, ocular, congenital
disorder expressed by complete or partial absence of the iris,
frequently associated with other complications, particularly with
cataract and glaucoma. Recent studies showed that aniridia, this
malformation of human eye is caused by this mutations of PAX 6
genes, a paired box transcription factor, or by microdelations of
chromosome 11p13 that encompasses PAX 6. The paper presents
new factors involved in ocular morphogenesis.
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1. Aniridia transmisa autosomal dominant este
cea mai frecventa, si anume in cca 85 % din cazurile de
aniridie; nu este asociatd cu nici o altd manifestare
sistemica. La pacientii, la care aniridia nu este unica
manifestare a unei anomalii autosomal dominante, ca si la
pacientii la care apar si malformatii sistemice, trebuie
facutd o analizd cromozomiald atenta, precum si teste
biochimice, pentru precizarea ectiologiei aniridiei si
depistarea precoce a afectarii altor organe.

Sing si colab. (2005) prezinta mai in detaliu,
manifestarea clinica a aniridiei astfel: aniridie simpla,
aniridie in asociere, cu defecte sistemice, cu 20% tumora
Wilms, anomalii genitourinare, retardare mentala cu
defecte oculare, albinism, ectazia cristalinului (50%),
dizlocarea spontand a cristalinului, arcus juvenilis,

*Dr. Petsakos Georgios, medic specialist oftalmolog, Clinica de Oftalmologie, Spitalul Municipal Atena, Grecia.

40 Medicina moderna, 2009, vol. XVI, nr. 1

MEDICINA

100 erna




