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PRESENTACIONES DE CASOS

Sindrome de Axenfeld-Rieger con glaucoma asociado
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RESUMEN

Se describen dos casos clinicos con sindrome de Axenfeld-Rieger y glaucoma bilateral.
El primer caso representa una paciente femenina con corectopia, embriotoxon
posterior, atrofia del estroma anterior del iris, adherencias iridocorneales y glaucoma
bilateral; por lo que se decide realizar trabéculo-trabeculectomia en ambos ojos y
mantuvo cifras de tension intraocular dentro de limites normales al afio de evolucion.
El segundo caso se trata de un paciente masculino con escleras azules, microcornea,
embriotoxon posterior, aniridia parcial, atrofia sectorial del iris y glaucoma bilateral;
por lo que se realiz6 trabéculo-trabeculectomia de ambos ojos con descompensacion
posterior del ojo izquierdo. Se inicid el tratamiento médico sin buenos resultados y se
reintervino el ojo izquierdo, se descompens6 dos meses después de la cirugia.
Actualmente se encuentra compensado con tratamiento médico.
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ABSTRACT



Two clinical cases of Syndrome of Axenfeld—Riegel and bilateral glaucoma were
described. The first case was a female patient with corectopia, posterior embriotoxon,
atrophy of the anterior stroma of the iris, iridocorneal adherences and bilateral
glaucoma. To treat her, it was decided to perform trabeculo-traceculectomy in both
eyes and as a result, the patient kept intraocular pressure values within the normal
limits after one year. The second case was male patient who suffered with blue sclera,
microcornea, posterior embrotoxon, partial aniridia, sector atrophies of the iris and
bilateral glaucoma. Trabeculo-trabeculectomy of both eyes with posterior
decompensation of the left eye was applied. The medical treatment did not yield good
results, His left eye was then re-operated and two month afterwards, decompensation
occurred again. At present, he is compensated with a new medical treatment.
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INTRODUCCION

El sindrome de Axenfeld-Rieger (SAR) es una entidad rara, autosémica dominante, que
se caracteriza por una penetrancia completa y expresividad variable.! Los defectos
oculares clasicos del sindrome de Axenfeld-Rieger incluyen hipoplasia del iris,
adherencias iridocorneales, corectopia, policoria, embriotoxon posterior, y otros rasgos
menos frecuentes como cataratas, desprendimiento de retina y microcérnea.?® Las
anomalias sistémicas asociadas incluyen las malformaciones faciales (telecantus,
hipoplasia del maxilar), anomalias dentarias y piel periumbilical redundante entre
otras. Aproximadamente la mitad de los individuos afectados desarrollan glaucoma.4®

Se describen dos casos clinicos con el objetivo de mostrar lo interesante de la
asociacion del sindrome de Axenfeld-Rieger y el glaucoma en la edad pediatrica.
También se analiza la evolucidon, manejo y prondstico visual de estos pacientes.

PRESENTACIONES DE CASOS
Caso 1

Paciente de 1 afio de edad, femenina, con diagndstico de sindrome de Axenfeld-Rieger.
Fue estudiada por genética y se detectd que el padre mantiene seguimiento por
glaucoma asociado a este sindrome.

Al examen oftalmoldgico se aprecié hipertelorismo y buftalmo en ambos ojos (AO). En
el segmento anterior de AO se observd megalocérnea, embriotoxon posterior,
adherencias iridocorneales, corectopia, atrofia del estroma anterior del iris y ectropion
uveal. Los medios refringentes muestran un edema corneal ligero (AO) que permite la
visualizacion del cristalino subluxado en el ojo izquierdo (Ol) (Fig. 1).



Fig. 1. A: hipertelorismo y puente nasal ancho, B: megalocdrnea
y buftalmo.

En el examen bajo anestesia se encontrd a la fundoscopia una excavacion de 0,4 ojo
derecho (OD) y 0,7 Ol con disminucién del anillo neurorretiniano en sector temporal de
este Ultimo ojo. Los valores del diametro corneal horizontal fueron en el OD de 13 mm
y en el Ol de 13,5 mm; el diametro vertical del OD 11 mm y del Ol 11,5 mm. La
longitud axial medida por biometria mostré valores de 22,46 mm y 22,71 mm en el OD
y Ol respectivamente, con presiones intraoculares con tondmetro de Perkins de 24
mmHg en OD y en el Ol de 28 mmHg.

A la gonioscopia se observo una linea de Schwalbe prominente desplazada en sentido
anterior, insercién anterior del iris en sector inferior y superior, y procesos iridianos
que llegan hasta la linea de Schwalbe en sector temporal y nasal. En el ultrasonido no
se encontro alteracion del polo posterior.

Dentro de las alteraciones no oftalmoldgicas se aprecié un puente nasal ancho,
hipoplasia del maxilar inferior, alteraciones dentarias (microdontia), pliegue umbilical
redundante y dilatacién del 111 ventriculo.

Por los antecedentes familiares, los hallazgos encontrados al examen fisico y el estudio
genético realizado se llegé al diagnéstico de sindrome de Axenfeld-Rieger con
glaucoma bilateral asociado. Se decidi6 realizar trabeculo-trabeculectomia en ambos
0jos.

En la exploracion bajo anestesia a los 3 meses de la cirugia se constataron corneas
transparentes, disminucién de la excavacion del OD a 0,3 y valores de presion
intraocular (PIO) de 9 mmHg en OD y 10 mmHg en OIl. No hubo variaciéon en los
valores del diametro corneal y la biometria. En las consultas de seguimiento
trimestrales ha mantenido valores normales de PIO.

Caso 2

Paciente de 9 afios de edad, masculino, con diagnéstico de sindrome de Axenfeld-
Rieger. Se estudi6 por genética, fue operado de oclusidon intestinal y reconstruccién
umbilical, sin antecedentes familiares de enfermedad ocular y madre con
hipotiroidismo.

La agudeza visual sin cristales fue de 0,1 OD y 0,2 Ol y la mejor corregida de 0,6 OD y
0,7 Ol. Presentaba un defecto refractivo de -2,50 -0,50 x 65° en OD y de -4,00 -2,50
X 25° en el otro ojo. Al examen oftalmoldgico de AO se encontré escleras azules. En el
segmento anterior se observé microcornea, embriotoxon posterior, aniridia parcial,



atrofia sectorial del iris (Fig. 2). Los medios refringentes no mostraron edema corneal,
solo la presencia de pigmentos a nivel del cristalino de forma bilateral. En el examen
del fondo de ojo se hallé papilas con excavacion de 0,6 en OD y 0,7 en Ol, con
disminucién del anillo neurorretiniano en sector inferior y temporal, y cambios del
epitelio pigmentario retinal a nivel ecuatorial.

Fig. 2. Aniridia parcial.

Los valores del diametro corneal fueron de 11 mm horizontal y 10,5 mm vertical en
ambos ojos. La longitud axial mediante biometria mostré valores de 25,02 mm vy 25,11
mm en OD y Ol respectivamente. Los valores de presion intraocular (PIO) con
tonémetro de Pascal fueron de 40 mmHg en OD y 39 mmHg en el otro. Los valores de

paquimetria central fueron de 677 y 655 um en cada ojo.

Al examen por gonioscopia se observd la linea de Schwalbe prominente y desplazada
anteriormente, insercidon anterior del iris en sector inferior y superior, procesos
iridianos que llegan hasta el trabéculo pigmentado. Al ultrasonido no se encontraron
alteraciones. En los estudios de campo visual automatizado umbral se mostré un
aumento de la mancha ciega hacia superior en OD y en Ol un defecto arciforme
superior.

Dentro de las alteraciones no oftalmoldgicas se encontré hipoplasia del maxilar inferior,

alteraciones dentarias, pliegue umbilical redundante y alteraciones
osteomioarticulares. (Fig. 3).

1B

Fig. 3. A: hipoplasia del maxilar inferior, B: microdontia.

=

Por los hallazgos encontrados al examen fisico y el estudio genético realizado se llegé
al diagndstico de sindrome de Axenfeld-Rieger con glaucoma bilateral asociado. Se
realizé trabéculo-trabeculectomia en los dos ojos.



En el posoperatorio inmediato la PIO fue de 15 mmHg en OD y 17 mmHg en Ol con
tonémetro de Pascal. Las paquimetrias de 620 um OD y 630 pm Ol con reduccion del
grosor corneal de 57 pm y 25 um respectivamente.

Al mes los valores de la PIO alcanzaron 18 mmHg en OD y 31 mmHg en Ol medidos
con tondmetro de Pascal. Entonces se introduce tratamiento con timolol 0,5 % en el
ojo izquierdo. No se encontraron variaciones evolutivas en el examen de fondo de ojo.

Al no lograrse reduccion de las presiones intraoculares en el Ol, se decidio6 realizar
trabéculo-trabeculectomia, que fue efectiva durante 2 meses volviéndose a indicar
tratamiento médico con timolol 0,5 %. Se ha mantenido compensado hasta el
momento con cifras de PIO de 10 mmHg en OD y 17 mmHg en Ol por tonometria de
Pascal.

DISCUSION

El sindrome de Axenfeld-Rieger se considera una enfermedad ocular congénita dentro
de las alteraciones del desarrollo que involucran a las estructuras angulares. Estos
cambios morfolégicos conducen a su asociacion con el glaucoma. Frecuentemente las
alteraciones oculares coexisten con otros hallazgos sistémicos que caracterizan el
sindrome.®

En la anomalia de Axenfeld solo se observa embriotoxon y trastornos en el angulo. La
anomalia de Rieger presenta las alteraciones del Axenfeld y se suman otras en el iris.
El sindrome de Rieger tiene, ademas del embriotoxon, compromiso del seno
camerular, del iris y alteraciones sistémicas. Estos cambios oculares son los que
permiten diferenciar las distintas anomalias, del sindrome de Axenfeld-Rieger. Excepto
cuando la unica alteracion que se encuentra es el embriotoxon posterior, el resto de
manifestaciones tiene riesgo de desarrollar glaucoma.”

La transmisién es usualmente dominante (75 %) para el grupo de Axenfeld-Rieger,
pero puede ser esporadico.8Se han identificado 5 sitios cromosémicos (4925, 6p25,
11p13, 13914, 16g24) y 3 genes de factor de transcripcion. Dos de estos genes, PITX2
y FOXC1, que se vinculan a los cromosomas 425 y 6p25 respectivamente, son los
mas frecuentemente afectados. °

Los hallazgos clinicos pueden ser divididos en oculares y no oculares (sistémico). Las
alteraciones oculares observadas afectan principalmente al iris, cérnea y camara
anterior.

Los cambios a nivel del iris son de gran importancia al establecer el diagnéstico del
SAR, e incluyen hipoplasia, corectopia y policoria. Los trastornos iridianos pueden ser
muy sutiles y parecer un iris normal, sin el examen del angulo iridocorneal. En el
primer caso descrito se apreci6 corectopia y atrofia del estroma anterior del iris. El
segundo paciente present6 aniridia parcial bilateral y atrofia sectorial del iris.

La linea de Schwalbe es prominente y se sitla anteriormente (embriotoxon posterior).
Aparece como una linea blanca en la cérnea posterior cerca del limbo y puede
observarse en lampara de hendidura o en la gonioscopia. El embriotoxon posterior se



encuentra en la mayoria de los pacientes, pero aproximadamente 15 % de la poblacién
general lo presenta, sin riesgo de desarrollar glaucoma. Cuando se identifica en un
paciente con disgenesia del segmento anterior, la primera consideracion debe ser
sindrome de Axenfeld-Rieger. La ausencia de otras alteraciones corneales como
megalocérnea, esclerocdrnea u opacidades corneales, son criterios para diferenciar el
SAR de otras disgenesias del segmento anterior.°

GonioscOpicamente se aprecia el embriotoxon posterior asociado a adhesiones
iridocorneales. Estas son tiras de tejido similar en color y textura al iris, que comunican
el angulo camerular desde el iris periférico hasta la prominencia formada por la linea
de Schwalbe. Por detras de ellas, se encuentra un angulo abierto, con el trabéculo
visible y el espoldn escleral parcialmente oculto por una insercion iridiana en la porciéon
posterior de la red trabecular (insercién alta del iris).®

El glaucoma es el problema ocular mas serio en estos pacientes, frecuentemente
bilateral, se encuentra presente en 50 % de los casos y a veces desde el nacimiento.
Puede aparecer durante la nifiez, pero es mas comun durante la adolescencia o al
principio de la madurez. Se caracteriza por ser de dificil manejo y tener un prondstico
visual reservado.!?

Son posibles otros trastornos oculares: catarata, degeneraciéon macular, hipoplasia del
nervio optico, desprendimiento de retina e hipermetropia. El caso 1 presentd
subluxacion del cristalino unilateral y el caso 2 pigmentos iridianos a nivel del
cristalino, ademas de cambios del epitelio pigmentario retinal a nivel ecuatorial.

Dentro de las manifestaciones sistémicas se describen las anomalias faciales como la
hipoplasia maxilar y mandibular, aplanamiento de la base de la nariz, telecantus e
hipertelorismo. Dentro de las anomalias dentarias se encuentran la microdontia,
anodontia, oligodontia (predominantes en los incisivos superiores). La piel periumbilical
es redundante, presente en los dos casos descritos. Las anomalias 6seas y articulares
estan caracterizadas por apofisis clinoides posteriores prominentes, centro
pseudoepifisario del metatarso y metacarpo, osificaciéon irregular de la cabeza femoral
y de las epifisis distales tibial y femoral, 2do y 5to metatarsos cortos. En el sistema
cardiovascular se incluyen los defectos de los tabiques interauriculares e
interventriculares. En el sistema nervioso central se puede detectar hipoacusia
neurosensorial, hidrocefalia, calcificaciones leptomeningeas , retraso mental leve y en
algunos casos, se observa hipospadia en pacientes masculinos.*?

Tanto las alteraciones oculares como sistémicas resultan de la detencion en la
formacion de los tejidos derivados de la cresta neural. Esto incluye el endotelio
corneal, angulo de la camara anterior e iris.1®

Se han identificado muchas enfermedades a considerar en el diagndstico diferencial
como la hipoplasia congénita del iris, la displasia oculodentodigital y la anomalia de
Peters. Sin embargo, las 2 mas importantes son el sindrome irido-cérneo-endotelial y
la distrofia polimérfica posterior.

El sindrome irido-cérneo-endotelial (SICE) es la condicidn mas frecuentemente
confundida con el sindrome de Axenfeld-Rieger. En esta afeccion el defecto
fundamental es una alteracion del endotelio corneal que lleva a su proliferacion
anormal sobre las estructuras corneales, el angulo y la superficie del iris. Los cambios
morfolégicos presentan similitudes clinicas e histoldgicas entre las dos entidades, pero



el SICE frecuentemente es unilateral, se inicia en adultos jévenes y no hay historia
familiar positiva. En el sindrome irido-cérneo-endotelial raramente se ve el
embriotoxon posterior.

En la distrofia polimdrfica posterior el endotelio corneal adopta caracteristicas de
epitelio, cubre el trabéculo e iris, y ocasiona una obstruccién al flujo de salida del
humor acuoso. El endotelio corneal y la membrana de Descemet tienen apariencia, en
la lAmpara de hendidura, de vesiculas en la superficie posterior de la cérnea, que se
colocan de forma lineal o en grupos. Un pequefio nUmero de pacientes tienen
alteraciones angulares, adhesiones iridocorneales, corectopia y ectropiéon uveal, con
glaucoma o sin este. La distrofia polimorfica posterior es congénita, de herencia
autosémica dominante y sin predileccién por sexo o raza.®

Los casos con glaucoma plantean un dificil reto terapéutico. Con excepcioén de los
pacientes infantiles, debe intentarse la terapia médica antes de cualquier cirugia. Los
farmacos de mayor utilidad son los betabloqueadores, agonistas adrenérgicos alfa 2 e
inhibidores de la anhidrasa carbdnica.

En los pacientes pediatricos la conducta de eleccidn inicial es la cirugia. Se considera la
goniotomia o la trabeculotomia como tratamientos con poca efectividad.

La trabeculectomia es el procedimiento quirdrgico de eleccién y sus resultados son
comparables a los alcanzados con otras formas de glaucoma, que comprometen a
pacientes en un rango de edad similar. Desafortunadamente como muchos son nifios,
tienen un pronoéstico mas reservado respecto a la utilidad de ésta cirugia por la
respuesta fibréotica exagerada, caracteristica de su grupo de edad. En los casos clinicos
descritos se empled la trabeéculo-trabeculectomia sin complicaciones transoperatorias.
La trabeculoplastia laser no esta indicada porque es técnicamente dificil por la
presencia de las adhesiones iridocorneales, la insercidon alta del iris, y el incremento del
riesgo de formacion de sinequias anteriores periféricas que empeorarian el cuadro.®

En la actualidad existe autores que consideran los implantes valvulares como la
primera elecciéon quirdrgica. Sobre todo en los sindromes iridocorneales como el SAR,
por su elevado indice de fracaso mediante cirugia convencional.'4

En la rehabilitacion visual debe tenerse presente los errores refractivos, principalmente
la miopia en aquellos casos que presentan glaucoma en los 3 primeros afios de vida
para lograr un mejor pronéstico visual. Esto se debe al aumento de la longitud axial
secundaria a la elevacion de la presién intraocular y la ambliopia consecuente.

En los casos descritos se muestra, que a pesar de los avances en el diagndstico y
tratamiento del glaucoma, alin no existe una terapia efectiva y Unica para el
tratamiento de casos complejos. Se considera de gran importancia resaltar el manejo
adecuado de estos pacientes y su evolucion médica, por el reservado pronéstico visual
que presentan.
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