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Zespół Axenfelda–Riegera jest rzadko występującym, za-
zwyczaj obustronnym zaburzeniem rozwojowym przedniego od-
cinka oka, dziedziczonym autosomalnie dominująco. Charaktery-
zuje się obecnością wydatnej, przemieszczonej ku przodowi linii 
Schwalbego (embryotoxon posterior) z dochodzącymi do niej 
licznymi pasmami tęczówki, znajdującymi się na części lub na 
całym obwodzie kąta przesączania oraz współistniejącymi ano-
maliami tęczówkowymi. W 50% przypadków występuje jaskra. 
Objawom tym mogą towarzyszyć zmiany ogólnoustrojowe, ta-
kie jak anomalie uzębienia, twarzoczaszki i okolicy pępka.

Vossius w 1883 r. po raz pierwszy opisał cechy typowe 
dla zespołu Axenfelda–Riegera u dziecka, u którego współ-
istniały anomalie tęczówki i nieprawidłowości uzębienia, (1). 
W 1920 r. Axenfeld zaobserwował u pacjenta z łagodnym 
zanikiem zrębu tęczówki i szczeliną tęczówki występowanie 
białej linii na obwodzie rogówki, którą nazwał embryotoxon 
posterior (2). W 1935 r. Rieger na podstawie swoich obser-
wacji jako jeden z pierwszych opisał rodzinne występowanie 
hipoplazji zrębu tęczówki, nieprawidłowości budowy źrenicy 
i anomalie kąta przesączania, które zbiorczo określił mianem 
mezodermalnej dysgenezji tęczówkowo-rogówkowej. Zaobser-
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PRACE KAZUISTYCZNE

wował, że zmianom tym często towarzyszyły również anoma-
lie ogólnoustrojowe (3).

Zespół Axenfelda–Riegera obejmuje szeroki zakres zabu-
rzeń, które tradycyjnie dzieli się na następujące jednostki cho-
robowe: anomalie Axenfelda, anomalie Riegera i zespół Riegera. 
Anomalię Axenfelda charakteryzuje obecność embriotoksonu 
tylnego z przyczepionymi włóknami odchodzącymi od obwodo-
wej części tęczówki. W anomalii Riegera występują dodatkowo 
nieprawidłowości tęczówki, obejmujące zanik zrębu, rzekomą 
wieloźreniczność (pseudopolicorię), przemieszczenie źrenicy (co-
rectopię), wywinięcie listka barwnikowego tęczówki (ectropion 
uveae). W zespole Riegera zaburzeniom ocznym towarzyszą 
objawy ogólne, takie jak anomalie uzębienia (hypodontia i mi-
crodontia), anomalie twarzoczaszki (hipoplazja szczęki, szeroki 
grzbiet kostny nosa, zwiększony rozstaw oczodołów), nadmiar 
skóry wokół pępka, zmiany w okolicy przysadki (zespół puste-
go siodła), spodziectwo, niedosłuch, nieprawidłowości stawu 
biodrowego, wady nerek i serca. Wymienione cechy występują 
z różną częstością i ze zmiennym nasileniem.

Prowadzone w ostatnich latach badania genetyczne do-
wiodły, że proponowana dotychczas klasyfikacja zespołu 
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Axenfelda–Riegera, oparta na cechach fenotypowych, jest 
niewystarczająca (4).

W naszej pracy przedstawiamy obraz kliniczny zespo-
łu Axenfelda–Riegera na przykładzie członków jednej rodziny 
(ojciec – pacjent 1. i dwoje dorosłych dzieci: syn – pacjent 
2. i córka – pacjent 3.). Nie ma dokładnych danych na temat 
wcześniejszego wywiadu rodzinnego, wiadomo jednak, że w ro-
dzinie tej co najmniej od czterech pokoleń u osób z tęczówkami 
o charakterystycznym ciemnym zabarwieniu dochodziło w mło-
dości do znacznego pogorszenia widzenia.

Opis przypadków
Pacjent 1.
Mężczyzna, lat 54, leczony od 20. roku życia z powodu ja-

skry, zgłosił się do naszej kliniki w grudniu 2004 r. z powodu 
postępującego pogorszenia widzenia w jedynym widzącym oku. 
Na podstawie wywiadu rodzinnego ustalono, że na jaskrę choro-
wał również jego ojciec, co doprowadziło u niego do praktycznej 
ślepoty w 56. roku życia, oraz prawdopodobnie babcia. Według 
relacji pacjenta oko lewe od dzieciństwa było praktycznie niewi-
dzące, jedynie z poczuciem światła, ustawione w zezie rozbież-
nym, natomiast oko prawe miało wówczas dobrą ostrość wzro-
ku. W młodości stwierdzono u chorego w oku prawym jaskrę 
wtórną, szczelinę tęczówki oraz astygmatyzm, a w oku lewym 
jaskrę dokonaną, wieloźreniczność i zez rozbieżny, a następnie 
rozpoznano jaskrę wrodzoną i aniridię obojga oczu. W 20. roku 
życia ostrość wzroku oka prawego wynosiła 5/8 z korekcją -1,0 
Dsph/-3,0 Dcyl ax 150, natomiast oko lewe miało jedynie po-
czucie światła, bez prawidłowego rzutowania. Z powodu wyso-
kiego ciśnienia wewnątrzgałkowego w prawym oku wykonano 
wówczas zabieg przeciwjaskrowy (scleroirydectomia m. La-
grange). W 31. roku życia ostrość wzroku oka prawego wynosi-
ła już tylko 5/50 (5/25 z otworem stenopeicznym) i stwierdzono 
obecność zwyrodnienia pęcherzowego rogówki. Ze względu na 
znaczną bolesność lewego oka, które wówczas nie miało już po-
czucia światła, wykonano zabieg cyklodestrukcyjny.

W wywiadzie ogólnym: cukrzyca, stwierdzona 3 lata wcze-
śniej (leczona doustnymi lekami przeciwcukrzycowymi), nadci-
śnienie tętnicze i osteoporoza.

Podczas pierwszego badania w naszej klinice (grudzień 
2004 r.) ostrość wzroku oka prawego wynosiła 0,5/50 bez ko-
rekcji. W badaniu okulistycznym oka prawego stwierdzono 
małą rogówkę (microcornea), zwyrodnienie pęcherzowe rogów-
ki, zaawansowany zanik tęczówki i zaćmę. Tylną powierzchnię 
rogówki cechowała obecność dużej ilości barwnika tworzącego 
litą warstwę w kwadrancie dolnym nosowym (ryc. 1).

Z powodu niskiej przezierności ośrodków optycznych nie 
można było ocenić dna oka. W oku lewym, ustawionym w ze-
zie rozbieżnym, stwierdzono pogrubiałą i przymgloną rogówkę. 
Z objawów ogólnoustrojowych u pacjenta występowały: hipo-
plazja szczęki, anomalie uzębienia, szeroki grzbiet kostny nosa 
oraz fałd skórny w okolicy pępka.

Z powodu podejrzenia dziedzicznego charakteru zaburzeń 
przeprowadzono badanie okulistyczne u dwojga dorosłych dzieci 
pacjenta 1. (pacjenci 2. i 3.).

Pacjent 2.
31-letni mężczyzna, syn pacjenta 1., pomimo obciąża-

jącego wywiadu rodzinnego (jaskra u ojca i dziadka oraz 

prawdopodobnie u prababci) nie był wcześniej diagnozowa-
ny w kierunku jaskry. Ogólnie zdrowy, jedynie 5 lat wcześ-
niej przebył strumektomię z powodu nadczynnego wola guz-
kowego tarczycy. Od kilku miesięcy obserwował stopniowe 
pogarszanie się widzenia, głównie w oku prawym, bez żad-
nych innych objawów subiektywnych. Ostrość wzroku oka 
prawego wynosiła 5/25 bez korekcji, z optymalną korekcją 
sfero-cylindryczną: -3,5 Dsph/-3,0 Dcyl w osi 500 uzyskano 
nieznaczną poprawę widzenia – do 5/16. Po dodatkowym 
zastosowaniu otworu stenopeicznego ostrość wzroku wy-
niosła 5/6. Ostrość wzroku oka lewego: 5/6 bez korekcji, 
5/5 z korekcją -1,0 Dcyl w osi 1700. Ostrość wzroku do bli-
ży w obojgu oczach – 0,5. Ciśnienie wewnątrzgałkowe, mie-
rzone tonomatrem aplanacyjnym Goldmana, wynosiło w oku 
prawym w czasie pierwszego badania 34 mmHg, włączenie 
do tego oka dwóch leków przeciwjaskrowych (0,3% meti-
pranolol i 0,005% latanoprost) doprowadziło do obniżenia 
ciśnienia wewnątrzgałkowego do 14 mmHg, po uwzględnie-
niu centralnej grubości rogówki – CCT (central corneal thi-
ckness) – 16,2 mmHg. Ciśnienie w oku lewym utrzymywało 
się w granicach 16 mmHg bez leków (po uwzględnieniu CCT 
17,5 mmHg). W obojgu oczach występowało boczne skró-
cenie szpary powiekowej. W badaniu biomikroskopowym 
rogówki stwierdzono obustronny pierścień Fleischera (bez 
innych charakterystycznych cech stożka rogówki), na śród-
błonku – dużą ilość barwnika (większą w oku prawym) oraz 
embryotoxon posterior obejmujący tylko część obwodu. Tę-
czówkę charakteryzował wyraźny zanik zrębu, bardziej nasi-
lony w oku prawym (ryc. 2 i 3).

W badaniu gonioskopowym stwierdzono w obojgu oczach 
szeroki, otwarty kąt przesączania, z cofniętą nasadą tęczów-
ki i mnogimi, drobnymi wyrostkami tęczówkowymi, nieprze-
kraczającymi ostrogi twardówki oraz z poszerzonymi, okręż-
nie przebiegającymi naczyniami krwionośnymi i dużą ilością 
barwnika. Zmiany były bardziej nasilone w oku prawym. 
W badaniu dna oka (wziernikowanie pośrednie soczewką 

Ryc. 1.	 Oko prawe pacjenta 1: rogówka ze zwyrodnieniem pęcherzo-
wym i litą warstwą barwnika na śródbłonku w kwadrancie 
dolnym nosowym, od skroni widoczny zaawansowany zanik 
tęczówki, soczewka całkowicie zmętniała.

Fig. 1.	 Right eye of patient 1: bullous keratopathy, solid pigment layer 
on corneal endothelium in the inferonasal quadrant, severe iris 
hypoplasia temporally, cataract.
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Volka) wykazano asymetrię zagłębień tarczy n. II: c/d w oku 
prawym – 0,8, w oku lewym – 0,5, bez innych odchyleń od 
stanu prawidłowego. U pacjenta stwierdziliśmy ponadto ano-
malie uzębienia pod postacią zmniejszenia liczby i wielkości 
zębów, hipoplazję szczęki oraz charakterystyczny fałd skórny 
nad pępkiem (ryc. 4 i 5).

Badanie pola widzenia perymetrem Humphrey’a (Central 
30-2 Threshold Test) wykazało uogólnione obniżenie czułości 
siatkówki w oku prawym (MD – 6,24 dB), bez zmian w oku 
lewym. Asymetrię zmian stwierdzono również w badaniach 
HRT II i GDx VCC. Biomikroskopia ultradźwiękowa (UBM 
– ultrasound biomicroscopy, Opticon 2000) potwierdziła ob-
serwowane w badaniu przedmiotowym ścieńczenie struk-
tury tęczówki z zachowanym listkiem barwnikowym oraz 
otwarte, szerokie kąty przesączania. Ponadto w oku prawym 
stwierdzono nieznaczne uwypuklenie tęczówki ku tyłowi. Ba-
danie topograficzne rogówki aparatem Orbscan II (Bausch & 
Lomb, Inc., Rochester, N. Y., USA) wykazało obecność cech 
charakterystycznych dla stożka rogówki: astygmatyzmu 
z asymetrią dołem (bardziej zaznaczonego w oku prawym), 
wyraźnie zaznaczonego uwypuklenia powierzchni tylnej oraz 

ścieńczenia rogówki do około 460 µm na szczycie uwypukle-
nia w obojgu oczach. W mikroskopii konfokalnej aparatem 
ConfoScan 3 (Nidek Technologies) stwierdzono jedynie licz-
ne hiperrefleksyjne osady barwnikowe na śródbłonku, któ-
rego gęstość wynosiła w prawym oku 1605 komórek/ mm2, 
a w lewym oku – 1679 komórek/ mm2. Centralna grubość 
rogówki (CCT) mierzona pachymetrem Haag–Streit (optical 
low-coherence reflectometer – OLCR) wynosiła: 447 µm 
w oku prawym i 472 µm w oku lewym.

Pacjent 3.
30-letnia kobieta, córka pacjenta 1., dotychczas nie-

diagnozowana w kierunku jaskry, w dzieciństwie leczona 
okulistycznie z powodu zeza i nadwzroczności oka prawego 
korekcją okularową, stosowaną przez pacjentkę niesystema-
tycznie. Oko prawe pozostało niedowidzące. Ogólnie zdro-
wa. W badaniu okulistycznym stwierdzono: ostrość wzro-
ku oka prawego do dali – 5/50, do bliży – 3,6, oka lewego 
do dali – 5/5, do bliży – 0,5. Ciśnienie wewnątrzgałkowe 
w oku prawym – 30 mmHg, w oku lewym – 32 mmHg. Po 
zastosowaniu dwóch leków przeciwjaskrowych (0,25% be-
taksolol i 0,004% travoprost) uzyskano obniżenie ciśnienia 

Ryc. 2.	 Oko lewe pacjenta 2: zanik zrębu tęczówki.
Fig. 2.	 Left eye of patient 2: hypoplasia of iris stroma.

Ryc. 4.	 Anomalie uzębienia u pacjenta 2.
Fig. 4.	 Dental anomalies in patient 2.

Ryc. 3.	 Oko prawe pacjenta 2: zanik zrębu tęczówki w transiluminacji.
Fig. 3.	 Right eye of patient 2: hypoplasia of iris stroma in transillumination.

Ryc. 5.	 Fałd skórny nad pępkiem u pacjenta 2.
Fig. 5.	 Umbilicus and periumbilical skin fold in patient 2.
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do 18 mmHg w oku prawym (po uwzględnieniu CCT 17,5 
mmHg) i 17 mmHg w oku lewym (po uwzględnieniu CCT 
17,0 mmHg). W badaniu biomikroskopowym stwierdziliśmy 
nieznaczne, paracentralne, wysycone barwnikiem przymgle-
nie rogówki w prawym oku oraz embryotoxon posterior (za-
znaczony wyraźniej niż u brata) i zanikowy zrąb tęczówki 
w obojgu oczach (ryc. 6).

Badanie gonioskopowe wykazało w obojgu oczach szero-
ki, otwarty kąt przesączania, pogrubienie i uwypuklenie linii 
Schwalbego, z dochodzącymi do niej pojedynczymi pasmami 
tęczówkowymi, obecność poszerzonych naczyń krwionośnych 
o okrężnym przebiegu oraz niewielką ilość barwnika. W badaniu 
dna oka (wziernikowanie pośrednie soczewką Volka) zagłębienie 
tarczy n. II wynosiło w oku prawym 0,3, w oku lewym – 0,5. 
Nie stwierdziliśmy objawów ogólnoustrojowych charaktery-
stycznych dla zespołu Axenfelda–Riegera.

Badanie pola widzenia perymetrem Humphrey’a (Central 30-
2, Threshold Test) wykazało w oku lewym niecharakterystyczne, 
rozsiane mroczki względne (MD – 2,32 dB). W badaniach HRT II 
i GDx VCC oka lewego nie stwierdzono nieprawidłowości w bu-
dowie tarczy n. II i warstwie włókien nerwowych siatkówki. Wy-
konanie tych badań w prawym oku było niemożliwe z powodu 
blizny rogówki. Badanie UBM uwidoczniło nieregularne ścieńcze-
nia zrębu tęczówki z zachowanym listkiem barwnikowym oraz 
otwarte, szerokie kąty przesączania. W badaniu topograficznym 
rogówki aparatem Orbscan II stwierdzono w oku prawym zmniej-
szenie mocy keratometrycznej rogówki w okolicy przymglenia 
oraz astygmatyzm asymetryczny z przewagą w kwadrancie gór-
nym skroniowym. Badanie oka lewego było prawidłowe. Badanie 
mikroskopii konfokalnej rogówki aparatem ConfoScan 3 wykazało 
w prawym oku paracentralnie tkankę bliznowatą na poziomie bło-
ny Descemeta i komórek śródbłonka, poza tym struktury rogówki 
obojgu oczach w granicach normy. Gęstość komórek śródbłonka 
wynosiła w prawym oku 1908 komórek/ mm2, a w lewym oku 
– 1917 komórek/ mm2. Centralna grubość rogówki (CCT): 536 
µm w prawym oku i 521 µm lewym oku.

Omówienie
U wszystkich opisanych przez nas członków rodziny wystę-

powały anomalie tęczówki o różnym stopniu zaawansowania 
oraz jaskra (tab. I).

Najbardziej nasilone nieprawidłowości tęczówki stwierdzi-
liśmy u pacjenta 1., który miał również najbardziej zaawanso-
wane zmiany jaskrowe. Jaskra, rozpoznana u niego w młodości, 
cechowała się szybką progresją zmian i wymagała wczesnego 
podjęcia leczenia operacyjnego. U dwóch młodszych pacjen-
tów (2. i 3.) anomalie tęczówki obejmowały znacznego stopnia 
zanik zrębu, bez rzekomej wieloźreniczności i przemieszczenia 
źrenicy. Stwierdziliśmy u nich ponadto embryotoxon posterior 
i anomalie kata przesączania (u ojca trudne do oceny z powodu 
znacznego zaawansowania zmian rogówkowych). Jaskra, którą 
rozpoznaliśmy u syna i córki (pacjenci 2. i 3.), dobrze zareago-
wała na leczenie farmakologiczne, ale z powodu krótkiego cza-
su obserwacji nie jest jeszcze możliwa ocena tempa progresji 
zmian jaskrowych. U ojca i syna (pacjenci 1. i 2.) stwierdzili-
śmy obecność zmian ogólnoustrojowych pod postacią anomalii 
twarzoczaszki, anomalii uzębienia oraz fałdu skórnego w okoli-
cy pępka. W przypadku 3. pacjenta nie znaleźliśmy charaktery-
stycznych zmian ogólnych.

Z innych, dodatkowych objawów okulistycznych występo-
wały m.in.: microcornea (pacjent 1.), stożek rogówki (pacjent 
2.) i zez (pacjenci 1. i 3.).

Występujące u naszych pacjentów objawy pozwoliły na 
postawienie rozpoznania zespołu Axenfelda–Riegera przebiega-
jącego ze zmiennym obrazem klinicznym. Największe zaawan-
sowanie zmian chorobowych stwierdziliśmy u pacjenta 1. Na 
podstawie wywiadu ustaliliśmy, że przewlekła choroba oczu, 
prowadząca do znacznego upośledzenia widzenia, występowała 
w tej rodzinie również we wcześniejszych pokoleniach (ryc. 7).

Ryc. 6.	 Oko prawe pacjenta 3. (kobieta): embriotokson tylny na obwo-
dzie rogówki.

Fig. 6.	 Right eye of patient 3: posterior embryotoxon in the peripheral 
cornea.

Ma.W.

Mi.W.

A.S.

?

Ryc. 7.	 Rodowód opisywanej rodziny.
Fig. 7.	 The pedigree of the family described in this study.

Czarne kwadraty (mężczyźni) i koła (kobiety) – chorzy członkowie rodziny
Black squares (males) and circles (females) – affected family members
Szare kwadraty (mężczyźni) i koła (kobiety) – zdrowi członkowie rodziny
Grey squares (males) and circles (females) – unaffected family members
? – wywiad niepewny / uncertain medical history
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Pacjenci zauważyli, że w ich rodzinie chorują osoby z tę-
czówkami o charakterystycznym ciemnym zabarwieniu. Prze-
bieg choroby był jednak różnie nasilony u poszczególnych osób.

Zespół Axenfelda–Riegera jest dysgenezją przedniego odcin-
ka oka, do których zalicza się również: irydogoniodysgenezę typu 
1. (IRID1), irydogoniodysgenezę typu 2. (IRID2), autosomalną do-
minującą hipoplazję tęczówki oraz rodzinną irydogoniodysplazję 
z jaskrą. Wymienione dysgenezje przedniego odcinka, traktowane 
do tej pory jako odrębne jednostki chorobowe, cechuje podobień-

stwo genotypowe i fenotypowe do zespołu Axenfelda–Riegera. 
Niektórzy autorzy proponują nawet, aby objąć je zbiorczym okre-
śleniem zespołu Axenfelda–Riegera (4,5). Objawy chorobowe 
występują w tych zaburzeniach z różną częstością i ze zmiennym 
nasileniem, co jest charakterystyczne dla dziedziczenia autoso-
malnego dominującego, wykazującego zmienność ekspresji (6).

Dotychczasowe badania genetyczne doprowadziły do zidentyfikowa-
nia 2 genów odpowiedzialnych za wystąpienie zespołu Axenfelda–Riege-
ra: PITX2, zlokalizowanego na chromosomie 4q25, oraz FOXC1 – na chro-

Zmiany
Changes

Pacjent 1.
Patient 1

Pacjent 2.
Patient 2

Pacjent 3.
Patient 3

Tylny embriotokson
Posterior embryotoxon 

Niemożliwe do oceny
Impossible to examine √ (+) √ (++)

Zmiany w kącie przesączania:
Iridocorneal angle changes:

– wyrostki tęczówkowe
iris processes

– patologiczne naczynia
pathological vessels

– barwnik
pigmentation

Niemożliwe do oceny
Impossible to examine

√ (+)

√ (+)

√ (++)

√ (++)

√ (+)

Anomalie tęczówki
Iris anomalies:

– rzekoma wieloźreniczność, przemieszczenie źrenicy
pseudopolycoria, corectopia

– zanik zrębu
hypoplasia of iris stroma 

√

√ (+++) √ (++) √ (+) 

Jaskra
Glaucoma

√ √ √

Anomalie uzębienia
Dental anomalies

√ √

Anomalie twarzoczaszki
Midface anomalies

√ √

Fałd skórny wokół pępka
Periumbilical skin fold

√ √

Inne zmiany:
Other changes:

Obecność barwnika na śródbłonku rogówki
Pigment deposition on corneal endothelium √ (+++) √ (++)

Zmiany rogówkowe:
Corneal changes:

– mała rogówka / microcornea
– stożek / keratoconus

– blizna / scar

√
√

√

Nadwzroczność
Hypermetropia

√

Zez
Strabismus

√ √

Tab. I.	 Obecność i nasilenie zmian stwierdzanych u poszczególnych pacjentów.
Tab. I.	 Presence and intensity of changes observed in particular patients.

√ występowanie zmiany / presence of change
+ niewielkie nasilenie / mild intensity
++ umiarkowane nasilenie / moderate intensity
+++ znaczne nasilenie / severe intensity
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mosomie 6p25. Trzecie locus znajduje się na chromosomie 13q14, jak do 
tej pory nie zidentyfikowano jednak konkretnego genu w tym locus. Gen 
PITX2 (paired-like homeodomain transcription factor gene 2) zidentyfiko-
wali po raz pierwszy w 1996 r. Semina i wsp., nazywając go wówczas 
genem RIEG (7). U chorych z zespołem Riegera znaleźli 6 różnych mutacji 
w tym genie. PITX2 jest czynnikiem transkrypcji, regulującym ekspresję 
innych genów w okresie embriogenezy (4,5). Do 2004 r. opisanych zostało 
29 różnych mutacji w tym genie (8). W 1996 r. Phillips i wsp. (9) zidentyfi-
kowali drugie locus związane z występowaniem zespołu Riegera, zlokalizo-
wane na chromosomie 13q14, w którym nie znaleziono dotychczas genu. 
Natomiast gen FOXC1 (forkhaed box), zwany dawniej FKHL7 (forkhaed 
drosophila homologue-like transcription factor gene), został zidentyfikowa-
ny w 1998 r. przez Nishimura i wsp. na chromosomie 6p25 (10). Podobnie 
jak PITX2 jest on czynnikiem transkrypcji (5,11).

Wielokrotnie opisywano zarówno różnorodność ekspre-
sji dla mutacji w tym samym locus, jak i heterogenność loci 
w przypadku podobnych fenotypów. Mutacje w genie PITX2 
wykryto nie tylko u pacjentów z zespołem Axenfelda–Riege-
ra, ale też u chorych z irydogoniodysgenezą typu 2. oraz au-
tosomalną dominującą hipoplazją tęczówki (11-14). Opisano 
również szereg mutacji w genie FOXC1 u pacjentów z innymi 
zaburzeniami rozwojowymi przedniego odcinka oka, m.in. iry-
dogoniodysgenezą typu 1., autosomalną dominującą hipopla-
zją tęczówki, anomalią Petersa. Niektórzy autorzy sugerują, 
że w zależności od rodzaju mutacji dochodzi do zachowania 
częściowej aktywności genu, co może mieć wpływ na obraz 
kliniczny i nasilenie objawów chorobowych (11,15).

Zidentyfikowane dotychczas geny i loci chromosomowe od-
powiadają tylko za część przypadków zespołu Axenfelda–Riege-
ra. Rozpoznanie najczęściej opiera się nadal jedynie na obrazie 
klinicznym, który również cechuje duże zróżnicowanie w grupie 
dysgenezji przedniego odcinka (5,12).

Przedstawiony przez nas opis przypadków zespołu Axenfel-
da–Riegera na przykładzie jednej rodziny potwierdza charaktery-
styczną dla tego zaburzenia różnorodność ekspresji, która często 
może sprawiać trudności diagnostyczne.
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