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ANADANGOLMO KOLOBOMA iLO MUSAYIiOoT
OLUNAN COXSAYLI DISEMBRIOGENETIK STIQMALAR

Haciyeva A.S., Macidova S.Z., Bilalova F.O.
K.Y.Faracova adina Elmi-Tadqgiqat Pediatiya Institutu

Koloboma-gorma iizviiniin anadangslma va ya qazanmilms patologiyasidir. Goz struktur-
larinin vo miixtalif qisalarin koloboma tipli anadangolmo patologiyanin rastgalma tezliyi har
10000 yenidogulanlar arasinda 0,5-0,7 toskil edir ki, bunlarin arasinda 60%-don coxu qiizehli
qisanin kolobomasinin hesabina bas verir.

Anadangalma koloboma irsi xarakter dasiyir va asasan irsiyyat autosom-dominant
slamatlorlo otiiriiliir. Autosom-resessiv dasiyiciigi nadir hallarda rast galir. Koloboma yeni-
dogulanlarda xromosom mutasiya naticasindd bas veron disembirogenetik stigmalar1 ils
birlikds rast galinir. Cox sayll sindromlar mévcuddur ki, onlardan VCFS (velokardiofascial
sindromu), DGS, CHARHGE zamani koloboma ils birlikdo anadangslms iirok qiisuru, iiz
dismorfizmi, beyin, qulaq, daxili iizvlorin anomaliyalari kimi dayisikliklar bas verir.

Belolikla, qiizeyli gisanin kolobomasi polietioloji qeyri-miitaraqqi anadangalma anomali-
ya hesab olunur. Bizim apardigimiz klinik miisahids bu patologiyanin niimunasi kimi nazars
catdirihir.

Acgar sozlar: koloboma, disembiogenetik stigmalar, yenidogulan

Yenidogulanlarda gérmo iizviiniin ana- qiizehli gqisanin mezoderminin yiingiil hipop-
dangolmo patologiyalar1 arasinda koloboma laziyasi, g6z dibinin anomal pigmentasiya-
xostoliyi xiisusi yer tutur. Goz strukturlarinin nin diizxatli sahosi ilo biton bir sira qiisur-
vo miixtalif qisalarin koloboma tipli ana- lardan ibarotdir.
dangolmo patologiyanin rastgolma tezliyi hor Qiizehli gisanin kolobomasi tez-tez askar
10000 yenidogulanlar arasinda 0,5-0,7 toskil olunan inkisaf qlisurudur vo Mollenbach, O.G
edir ki, bunlarin arasinda 60%-don ¢oxu qii- Stroyeva gora har 6000 yenidogulandan birin-
zehli qisanin kolobomasinin hesabina bag do, E.Bermejo, M.L.Martinez-Frias goro iso
verir, hor 100.000 yenidogulmusun 4,89-do rast

Koloboma- gérms izviiniin anadangalmo golinir [3.,4].
vo ya qazanilmis patologiyasidir. Xostoliyin 2 Etiologiya. Bu qrupa aid olan anadangsl-
formast movcuddur - tam vo natamam. Bu mo patologiyalarin inkisaf mexanizmlorini
patologiya hor iki cinso aid olan yenidogu- basa diismok iiclin qeyd etmok lazimdir ki,
lanlarda eyni tezliklo rast golinir; iki vo bir- insan rligeyminin inkisafinin 2-ci hoftesindon
torafli xarakter dasiyir. Torlu qisanin anadan- 1-ci g6z qovuqcugu, 4 hoftosindon digor goz
golmo damar torunun bitismamasi korlugun qovuqcugu inkisaf edir vo bunlarin asagi
vo gorma zaifliyinin asas sababi kimi gobul hissasindo yariq miisahids edilir. Goz yarig
olunur. Bu patologiyanin on ¢ox rast golon hamiloliyin 4-5 hoftesindon proksimal vo
formasi qilizehli gqisanin kolobomasidir. distal hissalordon bir-birino torof inkisaf

Yunanca "koloboma" sdziinilin torciimasi edmoayo baglayir. Qiizehli qisa 6z inkisafini
"catismayan hissa" demokdir [1]. "Koloboma" daha gec-batndaxili inkisafin 4 ayindan bas-
termini 1821-ci ildo Walther torofindon toklif layir vo ona gora do onun natamam inkisafi
olunmusdur [2]. "Koloboma" termini goérmo gdz yarigmin baglanmamasina sabob olur.
siniri diskini, torlu qisani, damarli qisanin Zodolonma yerinda torlu qisanin vo xorioi-
Oziint, kirpikli cismi, hatta biilluru ohato edon deyanin olmamasi vo skleranin nazik mem-
tam defektindon baglayaraq babok konarinda bran hissasi ilo Ortlilmasi qeyd olunur. Kolo-
kicik bir sirimla qurtarir. Eyni zamanda boma ¢ox vaxt gdz almasinin asagi hissasindo
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yerlosir. Bunun sobaobi fetal yarigin mohz o
sahodon ke¢gmosidir (asag1 burun kvadrati).

Miioyyon olunmusdur ki, bir g¢ox irsi
xostoliklor miioyyan bir gen ilo deyil, bir nego
gen ilo olagolidir, eyni zamanda bir gendo
olan miixtolif mutasiyalar gozdo miixtolif
patoloji fenotiplorinin meydana golmasina
sobab ola bilar. Lakin bir ¢ox irsi xastaliklorin
patogenezi vo birincili biokimyavi ¢atmamaz-
liglar1 molum deyil. Hazirda siibut olunmus-
dur ki, irsi g6z patologiyasinin klinik forma-
larin miixtolifliyi, mutasiyalarin doyiskonliyi
vo miixtolif genlorin (dominant, resessiv, X
xromosomu 1ilo olagoali) tosiri ilo olagali vo
homginin  paratipik soraitdon vo ekoloji
faktorlarin qalan genotipinin tosirlorindon
asilidir. Anadangslms koloboma irsi xarakter
dastyir vo osason irsiyyat autosom-dominant
olamatlorls otiiriiliir. Autosom-resessiv dagtyi-
ciligi nadir hallarda rast golir. Beloliklo,
qiizeyli gisanin kolobomasi polietioloji qeyri-
miitoraqqi anadangslmo  anomaliya hesab
olunur.

Kolobomanin omoals golmasing  sobab
olan otraf miihit amillorinin sirasinda alkoqol,
sifilis, vorom, diabet, moxmarak, resus uygun-
suzlugu va s. kimi faktorlarin da rolu miioy-
yonlogdirilmisdir.

Klinika. Qiizehli gisanin kolobomasi gox
rast golinon patologiyadir. Bu defekt armuda-
bonzor formada olur vo asagi hissado yerlosir.
Defekt sahoasindo babayin y18ilma qabliyyati-
nin saxlanilmasi yalniz anadangslmo kolobo-
ma lcilin xarakterdir. Koloboma 6n torofdon
kirpikli cismo vo zonulyar gata, arxadan iso
gérmo sinirinin diskino qoder yayila biler.
Biillur koloboma hissasindo qalinlagsmis for-
mada olur ki, bu da zonulyar qatinin olma-
masi ilo olagodardir.

Xorioideyanin kolobomasi ag zona sok-
linds miioyyan edilir. Konar hiidudlar1 aydin
goriiniir vo koloboma zonasi pigmentlogmis
sokildo olur.

T.Aksenfeld qiizeyli qisanin kolobomasi-
nin ikitorafliys nisboton, daha ¢ox birtorofli
rast golmosini iddia edirdi [5].

Tipik koloboma homiso asagiya vo ya
asagi-icoriya dogru yonaldilir. Kolobomanin
sokli vo oOl¢iisii forgli ola bilor. Bu, riiseym
yariginin bitismasi zamani bas veran pozgun-
luglarla olagodardir. Normal halda qiizehli
qisada mezodermal qatlarin arxitekturasi sax-
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lanilir.  Qtizehli qisanin sfinktoru baboyin
dairovi hissosindon kecorok aypara soklindo
deffekti ohato edir. Adoton babok konarinda
genis osasa malik armudsokilli vo ya iighucaq
formasinda rast golir. Kolobomun on ¢ox
yayllmis formasi aysokillidir. Isiglandirma
zamani goOziin qlizehli qisasinin vo kalobo-
matoz seqmentin diafraqmal funksiyasi sax-
lanilir. Bu anadangolma kolobomani qazanil-
mis kolobomadan (travmatik, postoperativ)
forglondiron bir olamotdir [6-8]. Koloboma
quizehli gisanin biitiin sektorunu kirpikli cismo
godor ohato edorso, ona “total”, oks halda iso
"hissovi koloboma" adlanir. Qtsur qiizehli
gisanin biitiin tobagolorini ohato edirss, kolo-
boma "tam" adlanir. Yalniz neytral laylar vo
ya mezodermal stroma qiisurlu oldugda, bu
"natamam" koloboma vo ya psevdo-kolobo-
madir.

V.A. Arxangelskiy yazirdi ki, qiizeyli
gisanin anadangolmo kolobomasi tez-tez biil-
lurun bulanmasi ilo miisahido olunur. Biillu-
run bulanmasindan olave, qiizehli qisanin
anadangolms kolobomasi ilo birlikds biillurun
kolobomasinin olmasi da miimkiindiir [9].

Qiizehli gisanin kolobomas1 tez-tez da-
marli gisanin kolobomasi ilo birlosir. Damarlh
gisanin kolobomasinin goriiniisii, ol¢iisii vo
formasi forqli ola bilor. Daha c¢ox - oval ag vo
hatta mavi rongds boyiik bir sahs olur. Kolo-
bomanin kanarlar1 normal xorioideyadan kas-
kin gokildo ayrilir vo demok olar ki, homiso
pigmentlidir.

Gormo sinirin vo damarli gisanin kolobo-
mas1 birlikds rast golinorso onlarin sorhodlori
birlasir vo gdrmo sinirin diskinin sarhadlorini
ayirmagq ¢otin olur.

Damarli gisanin kolobomasi zamani1 g6z
funksiyasinin vaziyysti makulyar sahonin ko-
lobomaya daxil olub-olmamasindan asilidir.
Ogor daxil olmasa, gérmo gabiliyyati olduqgca
yiiksak ola bilor. ©ks halda, gérme qabiliyyati
hor zaman koskin azalir. Oftalmoloji praktika-
da 1964-cii ildo Duke-Elder torafindon toklif
olunan anadangslma qiizehli gisanin kolobo-
malarimin tosnifatindan istifado olunur [2].
Duke-Elder tosnifatina oasason gérmo orqa-
ninda anotomik vo funksional doyisikliklor
qanunlarinin dyranilmasinin naticoloring asas-
lanaraq, catigsmazliglar1 nazore almaqla ana-
dangolmo qiizehli gisanin kolobomalarin kli-
nik-morfoloji tosnifati hazirlanmisdir [6, 10].
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Qtizehli gisanin anadangslme kolobomala-
rinin yeni tosnifati corrahi miidaxilonin hocm
vo xiisusiyyatini daha obyektiv planlasdir-

maga, hom¢inin omoliyyatin miimkiin funk-
sional noaticolorini prognozlasdirmaga imkan
verir (cadval 1).

Cadval 1.

Qiizehli qgisanmin anadangalma kolobomalarin tasnifat

Xiisusiyyat Xiisusiyyotin xarakteristikas1 | Xiisusiyyatin topografiyasi
Lokalizasiya tipik embrional doliyin
proyeksiyasi
atipik embrional doliyin
proyeksiyasindan konar
Yayilma daracasi total Kirpikli cismi ohato edon
(kolobomanin olgiisii) qiizeyli gisanin sektoru
hissovi Streyf olugu
Psevdopolikoriya
Iridodiastaz
Qiizehli gisanin zadalonmad tam qiizehli gisanin biitiin
daracosi tobagolori
natamam Korpiictiklii
stromanin hipoplaziyasi —
lakuna
pigment layin hipoplaziyasi
Babayin ektopiya doracasi ektopiyasiz -
I doraco qiizeyli qisanin is1q
refleksindon konarinda yuxari
bobak konari
IT doraco 151q refleksindon 1/3 asagi
yerloson yuxar1 babak konari
III daraca 151q refleksindon 2/3 asag1
yerloson yuxar1 babak konari
Kirpikli cismin vaziyyati doyisiksiz -
hipoplasiya qiizehli gisanin kolobomasi
proyeksiyasinda
koloboma qtizehli gisanin kolobomasi
proyeksiyasinda
Biillurun vaziyyati dayisiksiz -
koloboma qtizehli gisanin kolobomasi
proyeksiyasinda
katarakt -
Damarh qisanin vaziyyati doyisiksiz -
koloboma makulani shats edir

makulani ohata etmir

Koloboma yenidogulanlarda xromosom
mutasiyasi naticasindo bas veran disembrio-
genetik stigmalari ilo birlikds rast golinir. Cox
sayli  sindromlar movcuddur ki, onlardan
VCFS (velokardiofascial sindromu), DGS,
CHARHGE zamani koloboma ilo birlikdo
anadangolmo iirok qiisuru, iiz
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dismorfizmi, beyin, qulaq, daxili tzvlorin
anomaliyalar1 kimi doyisikliklor bas verir.
Diagnostika. Xarici miiayino zamani
qiizehli gisanin kolobomas1 diagnozunu asan-
ligla qoymaq olur. Xorioideya kolobomasi
oftalmoskopik olaraq torlu qisada damarsiz
aciq rongli sahoalor vo homin saholorin aydin
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nazaro carpan sorhodlorinin  pigmentasiyasi
soklindo goriiniir.

Miialica: Quzehli gisanin kolobomasinin
miualicosi omolo golon qiisurun Olgilisiindon
asthidir. Kicik olgiilii defekt miialico tolob
etmir. Nozorogarpan doyisikliklor varsa omo-
liyyat 2 formada aparila bilor. 1-ci formada
omoliyyat ilk 6nco limb hissonin kosiyi ilo
apartlir (tam defektin {izorinds), qiizehli
gisanin konarlarinin tikilmosi ilo basa c¢at-
dirtlir. 2-ci formada iso omoliyyat gdziin
minimal zodalonmasi sorti ilo tunel kosiklorlo
icra olunur. Bozi miislliflor yaxindan gor-
monin pozulmasinda tatbiq olunan kollagen-
plastika toklif edirlor ki, bu zaman c¢orgivo
yaradaraq defektin artmasinin garsis1 alinir.

Xorioideyanin kolobomasinin hal-hazirda
adekvat miialicosi yoxdur. Buna baxmayaraq
bu patologiyada endodrenaj vo lazer fotokoa-
qulyasiyasi ilo miialico aparilir.

Prognoz va profilaktika. Spesifik profi-
laktika tisulu hazirlanmay1b. Bu patologiya ilo
olan xastalor ildo 2 dofs oftalmoloqun baxi-
sindan ke¢molidirlor. Zaif doracali zodslonma
zamani prognoz gonaotbaxs olur. Genis miq-
yaslt zodolonmo iso gdrma itiliyinin azalmast,
tam korluga va alilliys gotirib ¢ixara bilar.

Bizim klinikamizda rastlasdigimiz asagi-
da gostorilon bir klinik niimunoni nazarinizo
catdirmagq istordik.

Xosto-I.A. (X/t-6306), 07.10.2018-Ci il
tovalliidlii, ¢ox agir voziyystds, 5 giinlik,
K.Foracova adina ETPI-nin vaxtindan avval
dogulanlarin  patologiyast sObosine  daxil
olmusdur. Xostonin anamnezinds miioyyan
edilmisdir ki, usaq ananin III hamilsliyi, III
dogusundandir. Evdo 2 saglam qiz usag: var.
Hamilolik dovriindo ana hokim nozaratindo
milayina vo miialica olunub. Usaq vaxtinda
2500 qgram kiitlo ilo tobii yolla dogulub.
Dogum evindon 3 giinliik evo yazilib. Usaqda
2-ci glindon sariliq miisahids edilib vo eve
yazildigdan sonra getdikco sariliq olamaoti
artib. Usaq evdo ana siidii ilo qidalandirilib,
lakin 5 gilinlilyiinds ommonin soiflomosi
miisahido edilib. Vaziyystinin agirlasmasi ilo
olaqadar olaraq K. Forocova adina ETPI-nun
VQDPS-yo gondorilib. Obyektiv miiayina
zamani usagin voziyyoti cox agirdir. On
planda  yetkinsizlik olamatlori, tonoffiis
pozgunlugu, bilirubin intoksikasiyasi, kobud
nevroloji ~ simptomatika geyd  olunub.
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Darisinin rongi solgun, ikretik, qurudur. Pero-
ral vo periferik sianozu var. Cox sayl disem-
briogenetik stigmalar geyd olunur: ¢ons vo iiz
dismorfizmi (alin stimiiklori geyri-diizgiin
formasi). Boyik amgok 0,5x0,5 sm agiq,
sagital tikis baghdir. Otraf qiciglara qarsi
reaksiyasi zoif idi: ©mmo, udma refleksinin
olmamasi. otraflarinda fleksor hipertonus
miisahido edilirdi. Klinik baxis zamani ol
barmaglarinin anormal qurulusu, mikroftal-
miya, hipertelorizm, burun yohorin yastiligi,
qulaq seyvanlarin asagi yerlosmosi, yumsaq
damagin bitismomosi kimi qlisurlar agkar
edildi. Usaq agladiqda sosi zoif ¢ixirdi,
kiitlosini 400 qr itirmisdi. Urok tonlar1 kar-
lasmisdi, sistolik kily esidilirdi. Auskultat-
siyada ag ciyarlorindo tonoffiisii hor 2 torofdon
otirtiliirdii. Qarn1 yumsaq, qaraciyor qabirga
konarindan 1,5 sm ollonirdi. Sidik ifraz1 sor-
bast, nacis giindo 3-4 dohos hozm olunmamius,
sar1 rongdo olurdu. S6bads miialice olundugu
miiddotdo xosto nevroloq, genetik, retinolog
torofindon konsultatsiya olundu. Miitoxassis-
lor torofindon asagidaki diagnozlar qoyuldu:

Nevroloqun baxist aparilib (13.10.2018):
Anadangolma inkisaf qiisuru.

Oftalmoloqun baxis1 (13.10.2018) —bobo-
yin ig1ga reaksiya hadsiz zoifdir, formasi qey-
ri-diizgiindur. Biillur bir qgodor bulanlq
goriiniir. GOz almalarinin dl¢iisii g6z yariginin
olgiilari ilo uygun deyil. Diagnoz: OU-mikro-
ftalmiya, qiizehli gisanin kolobomasi (nata-
mam) Maslohat-retinoloqun baxisi.

Miialico hokiminin baxis1 zamani — mik-
roftalmiya, ol barmaqlarmnin (2-3 barmaq)
kontrakturasi, lirok miiayinasi zamani-made-
ciklorarast ¢oporin deffekti, yumsaq damagin
qiisuru, qiizehli gisanin  kolobomasi askar
edildi.

Genetikin baxisi zamani1 Xxromosom abe-
rasiyasina siibho olundugu geyd olundu.
Molekulyar-genetik, sitogenetik miayino
olunmasi maslohat goriildii.

Retinoloqun baxis1 (18.10.2018): Qiizehli
gisanin kolobomasi. Xorioideyanin kolobo-
mast.

Neyrosonoqrafiya miiayinosinin naticosi:
13.10.2018.—I doraco gansizma. [R-0,56 (0,55
- 0,75). Beyindo sag modacik -3 mm, sol
madocik-3 mm. subaraxnoidal saho -2 mm
(N-4 mm) 6l¢iids oldu.
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EXOKQ miiayinasi zamani - iirok kame-
ral1 geniglonmoyib. MACD (VSD) - 2,1 mm.
QACD- funksional oval dolik. Sol madacik
boslugunda exopozitiv fokus 2,0 mm.

Doppler miiayinosindo patoloji axintilar
misahido edilmoyib.

Dos gofasinin rentgen miayinasi (13.10.
2018): Sag agciyorin asag1 payinda zoif inten-
sivli pnevmonik kolgalor izlonir. Bagirsaq-
larda hava-maye saviyyasi izlonmir. Meteo-
rizm olamatlori qeyd olunur, haustralar genis-
lonib. 18.10.2018 - pnevmonik kolgaliklorin
tam sorulmasi izlonir.

Beyin MRT miiayinoasi: Triqonosefalik
bas formasi. Korpus kallozumda normaldan
inco goriiniim. Hor iki bulbus okuli posterior
divarinda koloboma diisiindiiron olamatlor.
Hoar iki mastoid hiiceyralorinds vo orta qulag-
da artmis maye. Sagda xoroid fissura kistasi.

Miiayinalor: SMV-18 igG-D/U, Tokso-
plazmoz-negativ, Herpes 1l-igG-12D/U. Bili-
rubin-215 mkmol/l, diiz-20, g/diiz -195 mk
mol/l, Ca-1,91 mmol/Il, CI-95, K-4,4, Na-135,
qliikkoza-3,1 mmol/q, imumi ziilal-78 g/l, Hb-
126 g/l, er-3,6x10™/1, ley-10,0x10%1, cub —
3% lim — 40%, seg — 50%, eoz — 3%, mon — 4
%, ECS — 5 sm/s.

Nocisin imumi analizi- leykosit-30 g/s,

miqdarda. Sidiyin {imumi analizi-az bulaniq,
yasti epiteliya-5-6, ¢/s-1010, pH-7, ziilal —
yox, bakteriya az miqdarda.

Klinik diagnoz: Perinatal hipoksik ense-
falopatiya. Bas beyino qansizma I°. Cox sayli
dizembriogenetik stigmalar: Yumsaq damagin
bitismomaosi. Anadangslmo koloboma. Ane-
miya. Neonatal sariliq. VSD, FOD. Az kiitlali
usaq.

Xostoyo kompleks miialico aparilib: anti-
bakterial, infuzion terapiya, respirator terapi-
ya.

Evo yazilanda - Voaziyyati kafidir. Sarilig
kecib. Ana zondla usagimi qidalandirmag:
Oyranib. Kiitlasini 500 qr artirib.

Xosto ilo katamnestik miisahidoni davam
etmok moqsadi ilo olage saxlanilib. Usagin
miilayinasini Tiirkiys Respublikasinda davam
etdiriblor. Genetik konsultasiya aparilib vo
“Mikrodelesiya sindromu” diagnozu qoyulub.
Diagnozlar tesdiqini tapib. Bu miiddat orzinds
usaqda narahatliq, son aylarda qicolma tut-
malarin artmast qeyd olunur. Nevroloji sta-
tusda miisbat dinamika oldo oldugu halda,
korpada gbz omoliyyati aparilmasi planlag-
dirilir.  Kiitlosini artirir.  Somatik cohatdon
voziyyati kafidir.

Hal-hazirda, korpa antikonvulsant prepa-

selik —orta miqdarda, neytral yaglar-cox ratlar alir. K&rpo nozarat altindadir.
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SUMMARY

MULTIPLE DYSEMBRYOGENIC STIGMAS ACCOMPANIED
BY CONGENITAL COLOBOMA

Haciyeva A.S., Machidova S.Z., Bilalova F.A.
Scientific Research Institute of Pediatrics named after K.Farajova

Key words: coloboma, disembriogentic stigma, newborn.

Coloboma is a congenital defect that affects the normal structure of the eye, most
commonly the eyelid or the iris, causing an absence of part of the eye tissue. Coloboma may occur
spontaneously or it may be inherited. The incidence of colonic congenital pathology of eye
structures and of various strains is between 0.5 and 0.7 per 10,000 newborns, of which more than
60% are due to the coloboma of the iris.

The congenital coloboma is inherited and and mostly inherited by autosomal dominant
characteristics. Autosomal-resuscitation is rarely found. Coloboma is commonly associated with
dysembryogenic stigmas occurring as a result of chromosomal mutation. There are numerous
syndromes that include VCFS (Velocardiofacial syndrome), DGS, CHARGE, congenital heart
defects, facial dysmorphism, anomalies of brain, ear and internal organs occur with coloboma.

Thus, the coloboma of the iris is considered to be a polyethiologically unsuccessful congenital
anomaly. Our clinical observation is considered as an example of this pathology.
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