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Introducgdo: O glaucoma pediatrico (glaucoma congénito e infantil) € uma patologia grave e rara. Caracteriza-se pelo
aumento da pressao intraocular (P10), buftalmia, aumento do didmetro da cérnea assim como edema e opacificacéo,
com estrias de Haabs. O diagnéstico é, habitualmente, realizado ao nascimento ou durante a primeira década de
vida. Pode ser classificado como primario, quando estd presente uma anomalia isolada do desenvolvimento do
angulo da camara anterior, ou secundario, quando esta associado a outras anomalias oculares e/ou sistémicas,
congeénitas ou adquiridas.

O glaucoma congénito priméario (GCP) pode ter diferentes graus de gravidade, apresentando variabilidade fenotipica
inter e intra-familiar. O tratamento é na maior parte dos casos (cerca de 94%) cirargico. A causa mais frequente séo
mutag6es no gene CYP1B1 que nos dois estudos realizados em Portugal, foram identificadas em 28,57 a 69% dos
casos. Mutacdes neste gene, em homozigotia ou heterozigotia composta, estdo frequentemente associadas a
glaucoma congénito ou infantil primarios, em heterozigotia estdo descritos casos de glaucoma juvenil, assim como
um possivel fator de risco para PIO elevada e glaucoma de angulo aberto no adulto.

Materiais e Métodos: Os autores apresentam o caso clinico de um individuo do sexo masculino, atualmente com 31
anos, com diagnoéstico de glaucoma congénito bilateral aos 10 dias de vida. Nunca foi submetido a tratamento
cirirgico. Mantém valores de pressao intraocular normais com medicagdo antiglaucomatosa. Os campos visuais sao
normais, sem sinais de progressao da neuropatia Optica glaucomatosa. A acuidade visual é de 8/10 no OD e 10/10
no OE. O estudo molecular do gene CYP1B1, confirmou molecularmente o diagndstico de GCP pela identificacdo de
uma heterozigotia composta para as mutac¢des ¢.535delG (p.Alal79Argfs*18) e c.1159G>A (p.Glu387Lys). Ambos os
pais sdo heterozigotos para uma das muta¢cBes. H& outros familiares paternos com glaucoma priméario de angulo-
aberto (GPAA), nomeadamente, uma tia e a avd, Uma prima paterna tem glaucoma diagnosticado no final da
primeira década de vida. Estes familiares néo realizaram estudo genético.

Resultados e Conclusdes: Em vérios estudos, nomeadamente na populacdo portuguesa, o GCP com mutagéo
identificada no gene CYP1B1 esta associado a fenétipos mais graves, com apresentacéo bilateral, mais precoce e
necessidade de maior nimero de intervengdes cirargicas. Com o caso clinico descrito de GCP, com identificagéo de
uma heterozigotia composta para duas mutacdes no gene CYP1B1 e, com fendétipo ligeiro podemos concluir que,
mesmo nos casos com fenétipo menos grave, devera ser realizado, inicialmente, estudo molecular deste gene.
Também é reforcada a possibilidade de outros fatores genéticos e/ou ambientais contribuirem para a apresentagéo
fenotipica, explicando assim as diferentes manifestacdes clinicas.



