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Legenda:

1 – IRIDE il quadro clinico è caratterizzato da uno sviluppo parziale e/o anomalo dell’iride, la struttura che dona all’occhio un colore caratteristico per ogni persona e che, di fatto, risulta essere un diaframma con al centro la pupilla, dall’aspetto di un pallino nero, ma che è un foro attraverso il quale la luce entra nell’occhio per raggiungere e stimolare la retina. L’iride non svolge puramente un ruolo estetico, rappresenta infatti uno schermo opaco necessario a selezionare il fascio luminoso che entra nell’occhio attraverso il foro pupillare, il cui diametro muta in relazione alla luce presente nell’ambiente. L’anomalia dell’iride è quasi sempre bilaterale e la variabilità fenotipica è ampia, vale a dire che la stessa anomalia del gene si presenta con caratteristiche diverse nei diversi soggetti affetti. L’iride può essere totalmente o parzialmente assente fino a casi nei quali ad una sua apparente presenza corrisponde una profonda alterazione morfologica tale per cui l’iride è “trasparente”, presente come impalcatura di base, ma priva nel suo spessore di strutture e pigmento utili alla sua funzione di schermo. La trasparenza iridea è facilmente diagnosticabile in corso di visita oculistica per mezzo della retroilluminazione del bulbo. In questi casi è necessario porre una diagnosi differenziale con l’albinismo oculare, che presenta la medesima caratteristica.

2 -IPOPLASIA per ipoplasia si intende uno sviluppo anormale (incompleto o ridotto ) di un organo o di un tessuto. All’anomalia di sviluppo embrionale dell’iride si associa ipoplasia della macula, zona centrale della retina, area fondamentale per la visione del dettaglio fine. Ipoplasia è sinonimo di ridotto sviluppo e funzione, ma non di degenerazione e morte cellulare, per cui si comprende come vi sia una ridotta acuità visiva (1-2/10), stabile nel tempo salvo complicazioni.

3 -NISTAGMO caratteristico dell’aniridia è il nistagmo (in senso stretto è un movimento oscillatorio involontario dei globi oculari), di solito orizzontale a scosse più intense nella prima infanzia, con possibilità di componenti rotatorie. La sensibilità al contrasto e la visione dei colori si presentano nei limiti della norma.

4 –CATARATTA  processo di progressiva opacizzazione del cristallino legato a fenomeni di ossidazione delle proteine che lo costituiscono

5 – GLAUCOMA  aumento della pressione endobulbare, sofferenza di retina e nervo ottico

6 –ALTERAZIONI DELLA TRASPARENZA CORNEALE opacità, neovascolarizzazione, leucoma ecc..; le alterazioni corneali sono dovute principalmente ad una insufficienza di cellule staminali corneali presenti nel limbus, ovvero alla periferia della cornea. In carenza di cellule staminali, che sono le progenitrici delle cellule dell’epitelio corneale, questo è più fragile, si danneggia con facilità, ripara lentamente e risulta molto sensibile agli agenti esterni e all’uso di lenti a contatto. Pertanto le cellule staminali corneali sono incapaci di garantire una corretta e continua rigenerazione dell’epitelio corneale e l’occhio, come meccansimo di difesa, risponde attivando un “processo di congiuntivalizzazione” che consiste nell’invasione della cornea da parte dell’epitelio congiuntivale

7 –DEFICIT LIMBARE perdita/degenerazione delle palizzate di Vogt, che rappresentano le nicchie delle cellule staminali corneali.

8 –TIPO DI MUTAZIONE l’aniridia è una patologia genetica trasmessa con modalità autosomica dominante, vale a dire che in una coppia di genitori, uno dei quali affetto da aniridia, ad ogni concepimento si presenta un rischio del 50% di generare un figlio affetto dalla stessa patologia.  Di fatto poi vi sono casi di aniridia anche in famiglie dove mai si era presentata questa anomalia. Tale possibilità è prevista dalla genetica umana e si definisce come effetto di una “mutazione de novo”, ovvero l’alterazione di un gene che si manifesta occasionalmente in un embrione. Per l’aniridia nei 2/3 dei casi la patologia si presenta a carattere ereditario e familiare trasmessa con modalità autosomica dominante, mentre la mutazione de novo è responsabile di ca 1/3 dei casi. Il gene identificato come responsabile dell’aniridia è il PAX6. Esso fa parte di un gruppo di geni chiamati PAX coinvolti nello stimolare la crescita di organi. Il PAX6 è attivo nell’occhio, nel cervelletto e nel pancreas. Ad oggi è possibile individuare nel DNA, con tecniche di biologia molecolare, le alterazioni (mutazioni) del gene PAX6.
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