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XULASO

Mogqalods Akademik Zorifo Oliyeva adina Milli Oftalmologiya
Morkazine bazi genetik sindromlar zamani gérme orqaninda rast galon
patologiyalar ilo miiraciot eden pasiyentlorin klinik hallar1 teqdim
olunub. Tadqiqatin obyekti "Tibbi Ekpertiza Komissiyasi" sobasina
2023-cii ildo miiraciot etmis miixtalif nadir rast golon genetik sindromlu
usaqlar olmugdur. Belo ki, Fraser, Pierson, Maroto-Lami, Warburg-
Micro, Bardet-Biedl sindromlari va bu sindromlarin gérms orqaninda
yaratdig1 xastaliklor toqdim edilmisdir. Qeyd etmok lazimdir ki, usaqlar
birinci doraceli gohum nikahlarindan dogulmuslar.

Acar sozlor: gohum nikahi, Fraser sindromu, Pierson sindromu,
Maroto-Lami  sindromu, Warburg-Micro sindromu, Bardet-Bied|
sindromu
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SUMMARY

The article presents clinical cases of ocular pathologies that we have
encountered in various genetic syndromes. The object of the study were
children with various rare genetic syndromes who applied to the Medical
Expert Commission of the National Ophthalmology Centre named after
Academician Zarifa Aliyeva in 2023. In particular, Fraser, Pierson,
Maroteaux-Lamy, Warburg-Micro and Bardet-Biedl syndromes were
presented, as well as pathologies that these syndromes caused in the
organ of vision. It should be noted that the children were born to first-
degree consanguineous marriages.

Key words: consanguineous marriages, Fraser syndrome, Pierson
syndrome, Maroteaux-Lamy syndrome, Warburg-Micro syndrome,
Bardet-Biedl syndrome
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PE3IOME

B crarse mpencTaBieHbl KIMHUYECKHUE CIyYad ST, OOPATUBIIHXCS
B otnen "MenmunumHckord OkcneptHo Komuccun" HammonambHOTO
Hentpa OdTanmpMonornn WMEHW akajgemMuka 3apudbl AIMEBON C
[JIa3HBIMH TIPOSIBIICHUSIMU HEKOTOPBIX TCHETHYSCKUX CHUHIAPOMOB B
2023 romy. B wactHOCTH, OBLIM IIpeICTaBICHBI cHHAPOMBI Dpeiizepa,
Iuepcona, Maporto-Jlamu, BapOypa-Mukpo u bBapper-Baiimna, a
TaKKe MaTOJIOTWH OpraHa 3pCHUs, BBI3BAHHBIC STUMH CHHIPOMAaMHU.
Heob6xomumo 0TMETHTD, 9TO AETH POIMINACEH OT OPAKOB IIEPBOU CTEIICHU
poacTaa.

KiaroueBble ciaoBa: kposuopodcmeennvlii 6pak, Cunopom Dpetizepa,
Cunopom Ilupcona, Cunopom Mapomo-Jlamu, Cunopom Bapbypea-
Muxkpo, Cunopom Bapoem-baiiona
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Genetik xastaliklorin qarsisinin alinmasi
vo mialicosi diinyada aktual olan sohiyyo
masalorindondir.

Elmi arasdirmalar gostorir ki, qan
gohumlar1 arasinda baglanan nikahlar
naticosinds  dogulan  usaqlarda  genetik

xastoliklorin olmasi riski olduqca yiiksokdir
va diinya ohalisinin bir gqismi bu problemdon
oziyyot ¢okir [1]. Qohum nikahlardan
dogulan usaqlarda homoziqot voziyyatdo
ortaq ocdaddan miras qalmig autosom-
resessiv. gen mutasiyalarinin  yaranmasi
sobabindan genetik xostoliklora meyilli olma
riski daha yiiksok olur. Qohum evliliklori
ciitliiklorin eyni nosildon golmoalori vo eyni
mutant geni dasimalar1 sobobiylo autosom-
resessiv xastoliklorin goriilme sixligin artirir.
Beloliklo, saglam valideynlordon xasto usaq
dogulubsa, hom ata, hom do ana dasiyict
sayilir. Belo wusaqlardan 1/4-do xostelik
goriilmasi, 1/2-nin dasiyici olmasi, 1/4-nin
iso genotip olaraq tamamilo saglam olmasi
gozlonilir. Xosto insanla genotip olaraq
saglam ford evlonorss, dogulan usaqlarin
hamist dastyic1 olacaqdir. Dastyict ilo xosto
insan ailo qurarsa, usaqlardan yarist xasta,
yarist dastyict olma ehtimali vardir [2].
Qohum nikahlarinin faiz doracasi imumi
nikahlarin sayindan asagi olsa da, saglamliq
imkanlart mohdud olan usaqglarin dogulma
nisboti daha ¢oxdur. Yad ciitliiklor arasinda
nikahlar naticasinds olil usaqlarin dogulmasi
riski 2-4%, qohum evliliklorindo bu risk
4-8%-dok artir [2].
Qohum nikahlar1 zaman1 gérmo orqaninda
rast golon xostaliklor bunlardir [3]:
* anadangolmo qlaukoma;
» anadangolmo ¢opgdzlik vo refraksiya
qusurlart;
+ anadangolmo katarakta;
* pigmentli retinit va
distrofiyalar;
* g0z vo goz-dori (ocular va oculacutaneos)
albinizmi;
e gOrmo sinirinin
atrofiyalart,
» anadangolmo go6z defektlori, aniridia vo
uveal kolobomalar va s.

basqa retinal

inkisaf qiisurlar1 vo

Magsad — bazi genetik sindromlar zamani
gormo orqaninda rast golon patologiyalari
klinik hallar soklindo togdim etmokdir.

Klinik hallarda istifads olunan usaqlarin
fotogokil vo molumatlar1 valideynlorin raziligi
ilo togdim olunmusdur.

Klinik hal 1.

Xosto A.M., 8 yash qiz hor iki goziiniin
gormomosi sikayoti ilo Tibbi Ekspertiza
Komissiyasina miiracist etmisdir. Pasiyentin
anamnezindo  birinci  doracali  qohum
nikahindan (omiusagl) dogulmasi qeyd
olunmusdur. Valideynlori usagda homginin
genital qiisur vo oqli zoiflik oldugunu qeyd
etmisdirlar.

Obyektiv miiayino zamani hor iki
gozdo gormo itiliyi O (sifir) olmusdur.
Biomikroskopiya zamani sag torofdo

g6z almasmin inkisafdan qalmasi1 vo goz
yuvasinin dori toxumasi ilo Ortiilmasi,
sol gozdo {ist gbz qapagmin olmamasi
(ablefaron), buynuz qisanin total leykomasi
geyde alinmis vo bununla bagl goéziin arxa
seqmentlori miiayino olunmamigdir (sakil 1,
a, b). Ultrasos miiayinasi zamani sag torofds
g6z almasmin inkisaf etmomaosi tosdiqlondi
vo bununla yanas1 sol torofdo gisalar yerindo,
siisovari cismin iso akustik soffaf olmasi
geyd olunmusdur (sokil 1, ¢, d). Aparilan
miiayinolora osason, “OD — Kriptoftalmiya,
OS — Ablefaron. Buynuz qisanin total
bulanmasi. Fraser sindromu” diaqnozu
goyulmusdur. Xostonin valideynlorino digor
usaqglarin saglam diinyaya golmaosi {igiin
genetik analizlorin vacibliyi bildirilmis va
moslohot goriilmiigdiir. Xostoliyin miialicosi
olmadig1 iiclin pasiyent miisahido altina
alinmisdir.

Fraser sindromu kriptoftalmiya, dori
sindaktiliyasi, qirtlaq vo urogenital yollarin
patologiyalari, kollo-liz dismorfizmi, oqli
gerilik vo ozolo-skelet anomaliyalar1 ilo
xarakterizo olunur. Bu sindrom tii¢ forqli gendo
doyisikliklor noticesinde yaranir: FRASI
(4921 xromosomun uzun qolunda yerlasir),
GRIP1 vo FREM2 [4,5]. Kriptoftalmiya vo
ya gizli goz ilk dofo 1872-ci ildo Zehender
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Sokil 1. Xosto A.M., kriptoftalmiya, Fraser sindromu: a) xastanin fotosakli; b) OS —iist géz gapaginin
olmamas (ablefaron), buynuz gisanin total bulanmasi; c) sag goziin ultrasas miiayinasinin (B-scan) naticasi:
g6z almasinin inkisaf etmamasi d) sol géziin ultrasas miiayinasi (B-scan ) naticasi: gisalar yerinda, siisovari
cisim akustik soffafdur.

torofindon tosvir edilmisdir [6]. 1969-cu
ildo Francoise vo digorlori [7] xostaliyin
tozahiiriiniin siddotino géro onu tam, natamam
va abortiv olaraq tosnif etmigdir. 1962-ci ildo
Corc Freyzer bu xastolorde autosom-resessiv
irsi yolla 6tiiriilmo nozoriyyasini irali stirmiis
vo homin dévrdon etibaron bu sindrom “Fraser
sindromu” kimi taninir.

Klinik hal 2.

Xosto F.A., 10 yash oglan hor iki
gbzdo zoif gormo sikayoti ilo (valideynlori
torofindon) Akademik Zorifo Oliyeva adina
Milli Oftalmologiya Markozine miiraciot
etmisdir (sokil 2, a). Belo ki, anamnezdo
usagin birinci dorocali qohum nikahindan
(emiqizi-omioglu) dogulmasi vo hipertenziya,
nefrotik sindrom, proteinuriya oldugu qeyd
olunmusdur. Pasiyentin xastoliyin anamnezino
asasan, 2019-2020-ci illords “OU - Yiiksok

doracali miopiya veo torlu gisanin qopmasi”
diagnozu ilo corrahi omoliyyat olunmusdur.
Tirkiyodo aparilan genetik analizo osason
LAMB2 geninde homoziqot patogenik
variant askarlanmigdir (sokil 2, d).

Obyektiv miiayino:

Vis OD=0,05 (korreksiya etmir)

Vis 0S=0,08 (korreksiya etmir)

B-scan miiayinasino osason, hor iki
gbzdo siisovari cisim boslugunda miixtalif
bulanmalar, silikon qaliglar geyd olunmusdur
(saokil 2, B, ¢). Diagnoz: OU — Vitreoretinal

corrahi omoliyyatdan sonraki voziyyat,
Pierson sindromu.
Pierson sindromu nadir rast golon,

anadangolma nefrotik sindrom, nevroloji
inkisaf anomaliyalar1 vo g6z simptomlari

ilo  — mikrokoriya, yiiksok miopiya,
nistaqgm, qiizehli qisa hipoplaziyas1 vao
neovaskulyarizasiyasi,  damarli  qisanin
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Hypertension, Inguinal hernia; Nephrotic syndrome; Proteinuria, Retinal detachment; Visual loss (Clinical

information indicated above follows HPO nomenclature).

Clinical suspicion: retinal scierosis.

POSITIVE RESULT

@

Likely pathogenic variant identified

INTERPRETATION

A homozygous pathogenic variant was identified in the LAMB2 gene. This finding is consistent with the
genetic diagnosis of autosomal recessive Pierson syndrome.

d)

Sokil 2. Xosta F.A., Pierson sindromu. a)xastonin fotosakli; b,c) iki goziin ultrasas miiayinasinin (B-scan)
naticasi: OU — siisavari cisimda azsayli miixtalif bulanmalar ( silikon qaliqlari); d) genetik analizin naticasi:

LAMB? geninda homoziqot patogenik variant.

ektropionu, katarakta, retinal isemiya,
makular hipoplaziya, neovaskulyarizasiya,
torlu gisanin qopmasi, optik sinir atrofiyasi
vo glaukoma kimi patologiyalarla oziinii
gostoron autosom-resessiv xostalikdir [8].

Bu sindrom 3-cii xromosomda (3p21)
yerloson LAMB2 genindo bas veron mutasiya
naticasinds  yaranir. Bu gen qlomerulyar
bazal membran, neyromuskulyar birlogmolor
vo gozdaxili strukturlarda yerlogson laminin
beta 2 qlikoproteinini kodlasdirir  [9].
Pierson sindromunun prognozu bdyrokdoki
doyisiklikloro bagli olaraq pisdir vo usaglar
nadir hallarda xilas ola bilirlor [10,11].

Klinik hal 3.

Xasta B.G., 10 yash qiz gérmonin zaifliyi
sikayati ilo Tibbi Ekspertiza Komissiyasina
daxil olmusdur (sokil 3, a). Anamnezdo
valideynlorin birinci doracali gohum (omiqizi-
omioglu) oldugu bildirilmisdir.

Obyektiv miiayina:

Vis OU=0,08 (korreksiya etmir)

Biomikroskopiya zamani hor iki gozde
buynuz qisa bulanmis (sokil 3, b), 6n kamera
orta dorinlikds, bobok dairavi, biillur soffafdir.
Goz dibi: buynuz qisanin voziyyati ilo
olagodar aydin miiayino olunmamisdir. Hor
iki gbziin ultrasos miiayinosi zamani qisalar
yerindo, siisovari akustik soffaf olmusdur.

Aparilan miiayinolora vo genetik analizo
osason “OU — Buynuz gisanin bulanmasi.
Mukopolisaxaridoz (MPS) tip VI” diaqnozu
goyulmusdur (sakil 3, d).

Xostods  mukopolisaxaridoz tip VI
xostaliyino uygun olan skelet patologiyalari
radioloji olaraq tosdiq olunmusdur: giillo
formali qisa, genis vo qeyri-diizgiin metakarpal
stimiiklor vo falanqalar; maili distal mil vo
dirsok stimiiyii (sokil 3, ¢). Xostonin boyunun
uzunlugu 95 sm-dir.

Xostoyo buynuz qisanin bulanmasi ilo
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olagodar keratoplastika corrahi omoliyyati
maslohat goriilmiisdiir.

Maroto-Lami sindromu
(mukopolisaxaridoz tip VI) arilsulfataza-B
(ARSB) genindo bas veron mutasiya
naticasinda N-asetilqalaktozamin
4-sulfataza fermentinin catismazligr ilo
glikozaminglikanlarin  (dermatansulfat vo
xondroitinsulfat) toplanmasina saobob olan
nadir genetik xastalikdir [ 12]. Lizosomlarda vo
ekstrasellular matriksde proqressiv toplanma
naticasindo hiiceyra vo toxuma zodslonmosi
bas verir ki, bu da klinik oslamatlorin
meydana ¢ixmasima sobab olur. Sindrom
Oziinii boylimo anomaliyalar1 dayaq-horokot
vo urok-damar sisteminin patologiyalari,
yuxart tonoffiis yollarinin  obstruksiyasi,
hepatosplenomeqaliya, karliq vo gozdo bas
veran doyisikliklorlo biiruzo verir [13]. Goz
simptomlarina proqressiv buynuz qisanin
bulanmasi, gozdaxili hipertenziya vo optik
neyropatiya aiddir.

Pierre Maroteaux vo Maurice Lamy ilk
dofo 1963-cii ildo MPS VI hagqinda malumat
vermis vo onu xondroitin sulfatin sidiklo
ifrazinin artmasi ilo xarakterizo etmislor [14].

Klinik hal 4.

Xosto R.0O., 2 yaslh oglan usagidir. Gorma
qabiliyyatinin zaif olmasi sikayatlori ils Tibbi
Ekspertiza Komissiyasina miiraciot etmisdir.
Valideynlor arasinda birinci doracali qohum

=
3 iy
i‘ |

CLINICAL INFORMATION
no clinical information has been provided.

O

missing clinical information.

Please note that the quality of the interpretation of patient's genetic data can be negatively infl encad by

nikah1 gqeyd olunmusdur (xalaoglu-xalaqiz1).
Umumi miiayino zamam xostodo bas idarosi
zoif, liz qurulusunda qalin burun kokii, diglori
nizamsiz, boyiik vo asagi hissado yerloson
qulaglar, polidaktaliya movcud idi (sokil
4, a). Obyektiv miiayinado gérms itiliyinin
toyini usagm lUmumi vaziyyeti ilo olagodar
mimkiin olmamisdir. Hor iki gozdo III
dorocali ptoz, biomikroskopiyada buynuz
gisanin diametri normadan kicik (~10 mm),
O0n kamera orta dorinlikda, babak dairavi va
biillurda bulanma qeyd olunmusdur (sokil
4, b). Goz dibi miiayinasi biillurun vaziyyati
ilo olagedar miimkiin olmamisdir. Ultrasas
milayinoasindo qisalar yerinds, goziin 6n-arxa
oxunun uzunlugul8,0 mm geyd olunmusdur.

Nevroloqun konsultasiyasi: serebral iflic,
mental retardasiya, ozolo zoaifliyi, epilepsiya.

Bagbeyninmaqnitrezonansitomoqrafiyast
zamani korpus kallosumun hipoplaziyas1 vo
serebral atrofiya askar olunmusdur. Genetik
analizin noticosino osason Warburg Micro
sindromu tosdiglonmis (sakil 4, ¢) vo “OU
— Ptoz III daraca. Mikroftalm. Mikrokornea.
Anadangolmo katarakta. Warburg Micro
sindromu” diaqnozu qoyulmusdur.

Xostoyo iki goziindo "Kataraktanin
fakoemulsifikasiyas: intraokulyar linzanin
implantasiyas1 ilo" corrahi omsoliyyatinin
aparilmast maslohot olunmusdur. Yanasi
olaraq, nevroloqun dinamik miisahidosi

tovsiyya edilmisdir.

POSITIVE RESULT
Likely pathogenic variant identified

®

INTERPRETATION

Ahomozygous pathogenic variant was identified in the ARSB gene. The activity of arylsulfatase B is

pathologically decreased. The genetic diagnosis of

RECOMMENDATIONS

« We recommend parental carrier testing to confirm homozygosity of the ARSB variant in place of
e deletion.

compound heterozygosity for a lax

«  Genetic counselling for your patient and other relevant family members, to explain the result and

address any concerns.

gt !l
]
d)

Sakil 3. Xosta B.G, mukopolisaxaridoz tip VI: a) xastonin fotosakli; b) iki géziin buynuz gisanin bulanmasi;
¢) sol alin rentgen sakli (bilak va 2l siimiiklarinin osteopenik goriiniisii), d) genetik analizinin naticasi: ARSB
geninda homozigot patogenik variant.
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Warburg  Micro  sindromu  tezliyi
bilinmoyan, ¢ox nadir rast golon, autosom-
resessiv yolla kecon genetik xostolikdir
[15]. Diinya ohalisi arasinda az sayda klinik
hal tosvir olunmugdur (100-don az). Bu
sindrom ilk dofs 1993-cii ildo Pakistanda
qohum evliliyindon diinyaya golon, zehni
geriliyi olan ii¢ usaqda geydo alinmisdir [16].
Warburg Micro sindromunda rast galon gen
mutasiyalarina RAB3GAPI, RAB3GAP2,
RABI8 vo TBCID20 genlori daxildir.
Sindromun klinik olamatlori mikrosefaliya,
mikroftalmiya, mikrokornea, anadangalmo
katarakta, korpus kalsium hipoplaziyasi,
agir oqli gerilik vo hipogonadizm ilo
xarakterizo olunur. Periferik neyropatiya vo
kardiomiopatiya kimi az rast golon klinik
alamoatlor do méveuddur [17].

Klinik hal 5.

Xoasto A.M., 7 yash oglan hor iki gozdo
gormonin ¢ox zoif olmasi sikayati ilo Tibbi
Ekspertiza Komissiyasina daxil olmusdur.
Pasiyentin anamnezindo birinci doracali
gohum nikahindan (omiusagl) dogulmasi
geyd olunmusdur. Valideynlori usaqda yanasi
olarag ol vo ayaq barmaglarinda skelet

anomaliyalar1 (sokil 5, a, b, ¢), homginin
nevroloji problemlori oldugunu da gqeyd
etmisdirlor.

Obyektiv miiayina:

Vis OU = 0,04 (korreksiya etmir)

Hor iki gézdo horizontal nistagm oldugu
qgeyds alimmigdir. Biomikroskopiya zamani
hor iki goziin 6n seqmentindo patologiya
miisahido  olunmamigdir.  G6z  dibin
oftalmoskopiya zamanmi iki gozdo gOrmo
siniri diski solgun-¢ohray1 rongli, hiidudlar
aydin, morkozi refleks alinmir. Torlu qisada
diffuz yayilmis piqment cisimciklori qeyd
olunmusdur. Pasiyentin elektroretinoqrafiya
(ERQ) miiayinosinin naticosi: “OU —
tor qisanin kolbaciq vo ¢ubuqcuglarin
funksiyalarinin nozoro c¢arpacaq dorocodo
azalmasi geyd olunur” (sokil 6). Aparilan
miayinolora osason, “OU — Pigmentli
retinit. Horizontal nistagm. Bardet-Biedl
sindromu” diagnozu qoyulmusdur. Xastonin
valideynlorine  genetik analiz  maslohot
goriilmiisdiir. Pasiyent dinamik miisahido
altina alinmisdir.

1866-c1 ildo Laurens vo Moon torlu qisa
distrofiyasi, piylonmo, spastik paraparez
vo kognitiv ¢atismazliq simptomlar1 olan

Test Results and Interpretation

HOMOZYGOUS LIKELY PATHOGENIC VARIANT CONSISTENT WITH PHENOTYPE DETECTED

SUMMARY OF FINDINGS

Gene and Location Variant Zygosity Classification Disease Inheritance
Transcript
RAB3GAP1 Exon 13 c.1199C>G Homozygous Likely Warburg Autosomal
(NM_012233.2) (p. Ser400Ter) Pathogenic Micro Recessive
Syndrome 1
)

Sokil 4. Xosta R.O., Warburg Micro sindrom : a) xastanin fotosakli; b) sol gozds anadangalma katarakta; c)
genetik analizin naticasi: RAB3GAPI geninda homozigot patogenik variant.
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b)

Sokil 5. Xosto A.M., Bardet-Biedl sindromu: a) xastanin fotosakli; b, c) al va ayaqda polidaktiliya va
sindaktiliya.

Rod. Response

500pV/div Right EVE Left EVE
N b 1
$ T
q0.0m.;/div
Chanel a [ms] b-wave
1R-10dB 50 (!) 10.7uV (1)
2L-2 0dB
Normals 67-91-67-91 95u-305puV-95u-305uV

Standard Combined ERG

250pV/div Right EVE Left EVE
N b
'ka L‘\Aﬂ
——
'\~ 1
'\INN\_\”
20.0m s/div
Chanel a [ms] b [ms] a-wave b-wave b/a
1R-10dB 15 34 46.3pV (!) 88uV (1) 1.9v
2L-2 0dB
Normals 14-22 33-46 155uV-356pV ~ 290uV-654puV  1uV-3pV
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5_Photopic 3.0 ERG (GF)

250.00pV/div Right EVE Left EVE
Nap b
N a
1
2
20.0ms/div
Chanel a [ms] b [ms] a-wave b-wave
1R-10dB 10 (1) 11(Y) 2.69uV (1) 651uV (1)
2L-2 0dB 10 () 44 (1) 2.36uV (1) 26.3pV (1)
Normals 13-16 29-33 26uV-62uV 109uV-250uV
30Hz Flicker
250 uVv/div Right EVE Left EVE
N1 P1 N1 | P1 2
| | | 1 | | | TN B
H H~——Tt T T T I J
20.0ms/div
Chanel N1 [ms] P1 [ms] N1-P1
1R-10dB 32 63 13.8uV (1)
2L-2 0dB 43 65 (!) 12.8uV (1)
Normals - 58-64 57uV-223puVv

Sokil 6. Xosto A.M., Bardet-Biedl sindromu: ERQ miiayinasinin naticasi. OU — tor gisamin kolbaciq va
cubuqcuqlarin funksiyalarinin nazara ¢arpacaq daracads azalmasi geyd olunur.

dord gardasdan ibarot bir ailo haqqinda
molumat vermiglor [18]. Daha sonra Bardet
vo Biedl oxsar sokildo digor klinik hallar
tosvir etmis vo olavo olaraq polidaktiliya
simptomunu da miisahido etmislor. Noticodo,
bu genetik sindrom Laurens-Moon-Bardet-
Biedl sindromu adlandirilmisdir. Hal-hazirda
Bardet-Biedl sindromu adi1 daha g¢ox istifado
olunur.

Bardet-Biedl sindromu nadir rast golon
autosom-resessiv genetik xostolikdir.
Bu sindrom miixtolif klinik tozahiirlorlo
xarakterizo olunur pigmentli  retinit,
polidaktiliya, piylonmo, genital anomaliyalar,

boyrok qiisurlar1 vo s. Digor simptomlara
iso inkisaf geriliyi, nitq pozulmalari,
braxidaktiliya vo ya sindaktiliya, dis qlisurlari,
esitmo qiisurlari, ataksiya, sokorli diabet,
anadangolmo tirok xostoliklori vo s. aiddir.
Bu simptomlarin oksariyyati dogus zamani
movecud olmaya bilor, lakin hoyatin birinci
vo ikinci onilliklori arzindo formalasir vo
progressiv olaraq pislosir [19].

Miizakira

Frasersindromunadirrastgalonxastalikdir.
Belo ki, sindromunun rastgelmo tezliyi diri
dogulmus korpolor arasinda 1/200.000, oli
dogulanlar arasinda iso 1/10.000-9 barabardir
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[5]. Thomas vo homkarlarinin arasdirmasina
osason, kriptoftalmiya Fraser sindromunun
yegana on vacib diagnostik kriteriyasi hesab
olunur va xastolorin 88%-da rast galinmisdir
[20].

Bugiino qodor odobiyyatlarda Pierson
sindromu ilo bagli 100-don az klinik hal qeyds
alinmisdir vo bu sobabdon, xastaliyin yayilma
tezliyi doqiq miioyyon edilo bilmomisdir
[11]. AlKhamees vo digorlorinin tohlil
etdiyi klinik halda bizim klinik haldan forqli
olaraq, hifema, slisoyobonzor cismo gqansizma
vo neovaskulyar glaukoma da miisahido
olunmusdur [9].

MPS tip VI-nin rastgolmo tezliyi miixtolif
populyasiyalarda forqlidir. ©On ¢ox BOO-do
rast golinmisdir (biitiin klinik hallarin 46%-
i), burada hor 100.000 dogusa 7.85 xasto
diisiir [14]. Al-Sannaa vo homkarlarinin elmi
aragdirmasi naticosindo birinci doracali gohum
evliliyi olan 6 forqli ailodon diinyaya golon 18
usaqda MPS tip VI diagnozu qoyulmusdur
[13]. Warburg Micro sindromunun rast
golmo tezliyi 1.2/100 000 yenidogulmusda
miisahido olunur. Odobiyyatlarda toxminon
48 pasiyentdo xostoliklo bagli molumat
verilmisdir [15]. Evren Giimiisiin apardig:
todgigata osason, Tiirkiyodo bir ailonin
birinci doracali qohum evliliyindon diinyaya

galon 4 usagin hor birinds bu sindrom qeydo
almmigdir [21]. Bizim kliniki haldan forqli
olaraq, 4 usagin hamisinda ikincili qlaukoma
da askarlanmisdir.

Bardet-Biedl sindromuna Simali Avropada
1:160 000, orab populyasiyalarinda iso 1:13
500 tezlikdos rast golinir [18]. Ahmed Elawad
vo digorlorinin apardiqlart todqgiqata osason,
on ¢ox rast golon agirlasma korluq olmusdur
[22]. 16 yash kisi pasiyentdo gorma itiliyi Vis
OU=0,15 olmusdur. Bizim todqiqatimizdaki
xostonin yasi az olsa da, gérmo itiliyinin daha
asag1 olmasi prognozun pis oldugunu bildirir.

Yekun

Yuxarida qeyd olunanlara asason, demok
olar ki, diinyada ¢ox nadir rast golon genetik
sindromlu usaqlarin  dogulmasinin  asas
sobabi qohum nikahlaridir. Bu da golocokda

genofondun  pozulmasina vo  olilliyin
artmasina gatirib ¢ixaracagq.

Biitiin  genetik  sindromlu  usagqlar
gdz strukturunda olan  anomaliyalarin

askarlanmas1 {i¢lin miiayino edilmolidirlor.
Anadangolmo g6z patologiyalarinin erkon
askarlanmas1 miivafiq tibbi vo ya corrahi
miialicoyo baslamaga, usagin hoyatina ciddi
tosir edo bilocok gormo patologiyalarinin,
eloca do alilliya sabab olan korlugun qarsisini
almaga imkan verir.
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