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SINDROME DE AXENFELD-RIEGER: A PROPOSITO DE UM CASO CLINICO
Tania Borges Miguel Neves, Vasco Miranda, Ricardo Parreira, Pedro Menéres
(Centro Hospitalar do Porto)

Introducao:

O sindrome de Axenfeld-Rieger (SAR) é raro (prevaléncia de 1:200000) e primariamente ocular, podendo apresentar
um atingimento sistémico. E caracterizado por anomalias do segmento anterior (SA), nomeadamente corectopia,
atrofia da iris e embriotéxon posterior. Aproximadamente 50% destes doentes vao desenvolver glaucoma. Pode
coexistir megaloconea ou microcornea. As manifestacdes sistémicas séo variaveis, incluindo hipertelorismo, nariz
achatado, altera¢bes dentéarias, auditivas, cardiacas, umbilicais, estenose anal, hipospadia e baixa estatura. Existem
3 tipos de SAR, consoante a alteracdo genética. Podem existir muta¢cdes no gene PITX2 (tipo 1), num gene ndo
identificado do cromossoma 13 (tipo 2) e no gene FOXCL1 (tipo 3). Contudo, alguns doentes ndo tém alteracdo em
nenhum dos genes identificados, apresentando uma etiologia desconhecida. A hereditariedade é autossémica
dominante. Pode, contudo, ocorrer uma mutagéo de novo, surgindo em individuos sem historia familiar.

Doente e Métodos:

Doente do sexo feminino, 2 anos, seguida em pediatria por baixa evolu¢do ponderal e sinéquias dos pequenos
labios. Aos 17 meses apresentava uma idade 6ssea de 9 meses (radiografia de punhos). A mae apresenta displasia
frontonasal e ptose palpebral a direita. O irmao tem sindrome de Kleefstra. Foi referenciada a consulta de
oftalmologia por alteragdo congénita da pupila. No exame oftalmolégico apresentava uma acuidade visual em
binocularidade de 5/10 sem correcao, refragéo cicloplégica bilateral de +1,75 +1,50x90°, hipertelorismo, nariz largo e
achatado, corectopia bilateral e suspeita de megalocérnea esquerda. Nao colaborou para um exame mais detalhado
do SA ou fundoscopia (FO). A mée, ao exame oftalmolégico, apresentava embriotéxon posterior, sem outras
alteracdes do SA, e a pressdao intraocular (PIO) estava hormal. Foi proposta a observacao sob anestesia geral.

Resultados:

Sob anestesia geral com sevoflurano, apresentava uma PIO de 8 mmHg no olho direito (OD) e 8 mmHg no olho
esquerdo (OE) com o tonémetro de Perkins. Os diametros corneanos do OD eram de 12 mm, horizontal (H) e vertical
(V), e os do OE de 12,5 mm (H) e 13 mm (V). A observagdo com microscopio apresentava, bilateralmente,
embriotéxon posterior a 360°, corectopia, hipoplasia da iris, pontes de iris aderentes a linha de schwalbe. FO normal,
com discos corados e ndo escavados. Foi feito o diagndstico de SAR. Aguarda a realizagdo de estudo genético.

Conclusao:

A clinica é fundamental para o diagnéstico de SAR. Um estudo genético positivo pode auxiliar o diagndstico, mas um
resultado negativo ndo o exclui. Uma vez que o risco de desenvolver glaucoma é de cerca de 50% ao longo da vida,
estes doentes devem ter um acompanhamento regular para despiste desta patologia.
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