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PRESENTACION DE CASO

Sindrome de Axenfeld Rieger
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RESUMEN

El sindrome de Axenfeld-Rieger es una enfermedad rara congénita, de herencia autosémica dominante. La
afectacién oftadlmica con la disgenesia del segmento anterior es la que define la enfermedad. Se presenta el
caso de un lactante masculino de nueve meses de edad, que llega al servicio de oftalmologia para valoracién
por presentar “ojos grandes”. No fueron referidos antecedentes patoldgicos personales ni familiares. Al
realizar el examen oftalmoldgico se encontraron manifestaciones oculares en la biomicroscopia del segmento
anterior: embriotoxon posterior, megalocornea e iris hipopldsico en ambos ojos. Ademds, el paciente fue
valorado en los servicios de cardiologia, ortopedia, maxilofacial, genética, urologia, dermatologia vy
neurologia, que evidenciaron hipoplasia maxilar, piel redundante del ombligo, prominencia del frontal y
presencia de soplo. Se llegé al diagndstico de sindrome de Axenfeld-Rieger. Durante los controles trimestrales
los valores de la presién intraocular se han mantenido normales, asi como los ecocardiogramas seriados.
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SUMMARY

Axenfeld-Rieger syndrome is a rare congenital disease that has an autosomal-dominant inheritance pattern.
The ophthalmic disorder with the dysgenesis of the anterior segment is what defines the disease. This study
presents the case of a 9-month-old still-on-milk male infant who was taken to the ophthalmology department
for assessment for presenting "big eyes". No personal or family pathological history was reported. When
performing the ophthalmological examination, ocular manifestations were found on biomicroscopy test of the
anterior segment: posterior embryotoxon, megalocornea and hypoplastic iris in both eyes. In addition, the
patient was assessed at the services of cardiology, orthopedics, maxillofacial surgery, genetics, urology,
dermatology and neurology, finding maxillary hypoplasia, redundant skin of the navel, prominence of the
frontal bone and presence of heart murmur. A diagnosis of Axenfeld-Rieger syndrome was made. Follow-ups
took place every three month and the values of the intraocular pressure have remained normal, as well as the
sequential echocardiograms.
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INTRODUCCION posterior y procesos del iris prominente, el término
sindrome de Axenfeld designaba un ojo con anomalia
de Axenfeld y glaucoma. Anomalia de Rieger se
referia a ojos con afectacion mas grave, con
hipoplasia y atrofia del iris, corectopia, ectropién
uveal y glaucoma. El término sindrome de Rieger se
reservaba para los casos en los que las alteraciones

Las entidades conocidas como sindrome de Axenfeld
y sindrome de Rieger, debido a sus semejanzas, se
consideran ahora como manifestaciones de un
mismo trastorno bésico, de acuerdo con lo sugerido
por Shields. En el pasado, el término de anomalia de
Axenfeld se referfa a un ojo con embriotoxon
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oculares se acompafaban de otras anomalias
sistémicas. Puesto que las manifestaciones clinicas
son, en la practica, dificiles de delinear con claridad,
y debido a que parece existir un problema genético
comun, ahora se prefiere usar la designacién
sindrome de Axenfeld-Rieger, considerado como un
trastorno congénito bilateral, que se hereda con
caracter autosémico dominante y afecta las
estructuras anteriores del ojo y otros drganos
remotos, que tienen en comun su origen en la cresta
neural durante el desarrollo embrionario y fetal. (1,
2) No existe predileccién racial ni sexual y es comun
el glaucoma secundario (del 50 al 60 % de los
pacientes), siendo el problema ocular mas serio,
frecuentemente bilateral, a veces desde el
nacimiento. En la infancia o en la adolescencia se
manifiesta mads a menudo en forma de glaucoma
juvenil. (3, 4)

Se describe el siguiente caso clinico con el objetivo
de mostrar que el sindrome de Axenfeld-Rieger, a
pesar que comienza la mayoria de las veces en la
infancia o en la primera parte de la vida adulta,
puede hacerlo durante la lactancia como en este
caso. También se analiza la conducta seguida con el
paciente y su evolucién.

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un lactante masculino de nueve meses
de edad, procedente del municipio Amancio
Rodriguez, que llega al servicio de Oftalmologia para
valoracién por presentar “ojos grandes”. No fueron
referidos antecedentes patoldégicos personales ni
familiares.

Al realizar el examen oftalmoldégico, en la
biomicroscopia del segmento anterior se encontré
megalocérnea, embriotoxon posterior e iris
hipopldsico en ambos ojos (AO), imagen 1.

IMAGEN 1. Embriotoxon posterior

La esquiascopia (SK) realizada fue de +3.50 esférico
ambos ojos (AO). En la exploracién bajo anestesia se
encontré un didmetro corneal vertical y horizontal de

13 mm AO. Presién intraocular 16mmHg AO, medida
con tondmetro de aire. En la gonioscopia se observé
una linea de Schwalbe prominente, desplazada en
sentido anterior y presencia de goniosinequias en los
360 grados AO. En el examen del fondo de ojo se
observd papilas de tamafio y coloracién normal, de
bordes bien definidos, con excavacién fisioldgica, red
vascular normal, retinas aplicadas, no exudados, no
hemorragias, buen reflejo foveal AO.

El paciente fue valorado en los servicios de
cardiologia, ortopedia, maxilofacial, genética,
urologia, dermatologia y neurologia. También se
realizé interconsulta con el servicio de oftalmologia
pediatrica del Instituto Cubano de Oftalmologia (ICO)
“Ramén Pando Ferrer”.

En el examen fisico general las manifestaciones
extraoculares encontradas fueron: prominencia del
frontal, aplanamiento de la base de Ila nariz,
hipoplasia maxilar, piel redundante del ombligo y
presencia de soplo, diagnosticado como fisiolégico

por el cardidlogo, con ecocardiografia normal
(imagen 2).
IMAGEN 2. Prominencia del frontal,

aplanamiento de la base de la nariz

Por los hallazgos encontrados al examen fisico se
llegé al diagnéstico de sindrome de Axenfeld-Rieger.
Durante los controles trimestrales los valores de la
presién intraocular se han mantenido normales, asi
como los ecocardiogramas seriados.

DISCUSION

Existe una gran variabilidad clinica de este sindrome,
muchas veces aparece el embriotoxon posterior, con
procesos del iris que llegan hasta la linea de
Schwalbe desplazada hacia adelante (presente en
este paciente). Los cambios del iris varian desde
leves hasta graves e incluyen atrofia, corectopia,
hipoplasia intensa, formacién de orificios y ectropién
uveal. La hipoplasia del estroma anterior fue el
cambio del iris encontrado en el estudio
biomicroscépico del segmento anterior. (3) Los
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estudios realizados coincidieron con los de Blanco
Gonzalez Y, donde fueron encontrados, también, el
embriotoxon posterior e hipoplasia del estroma
anterior del iris en la biomicroscopia del segmento
anterior. El aspecto del iris puede cambiar algo
durante los primeros afios de vida, pero se cree que
el sindrome de Axenfeld-Rieger no es progresivo. El
glaucoma se atribuye a detencién del desarrollo de
la malla trabecular y el canal de Schlemm y aparece
mds frecuente en pacientes con cambios iridianos
centrales y en aquellos con pronunciada insercién
anterior periférica del iris en la malla trabecular.

El trastorno comienza la mayoria de las veces en la
infancia o en la primera parte de la vida adulta, pero
puede hacerlo durante la lactancia, como ocurrié en
este caso, (5) comportdndose de forma similar a lo
encontrado por el autor Ferrer Sanchez F, en la

presentacion de un caso clinico que fue
diagnosticado en el periodo neonatal.
Cuando las anomalias oculares descritas con

anterioridad, se combinan con ciertos trastornos
sistémicos, el cuadro se conoce como sindrome de
Axenfeld-Rieger. Las alteraciones sistémicas mas

comunes consisten en defectos dentales
(microdontia o estar disminuidos en ndmero),
dimorfismo craneal; mas raras son otras

afectaciones, como las cardiacas, en las que se han
definido, cldsicamente, defectos del septo
interauricular, asi como alteraciones valvulares en
tractos de salida ventricular. Han sido descritas
afectaciones hipofisarias, con retraso del crecimiento
o hipospadia. También se describen anomalias
faciales, como el telecanto, hipertelorismo, labio
superior fino y labio inferior prominente, prominencia
del frontal, aplanamiento de la base de la nariz,
hipoplasia maxilar, redundancia de Ila piel
periumbilical. (1, 5, 6, 7) Estas cuatro Uultimas
alteraciones encontradas en el paciente no
coincidieron con la literatura revisada, donde no
fueron encontrados estos trastornos faciales.

La ausencia de otras alteraciones corneales, como
megalocérnea, esclerocérnea y opacidades
corneales, son criterios para diferenciar el sindrome
de Axenfeld-Rieger de otras disgenesias del
segmento anterior. (7)

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS:

El diagnéstico no suele resultar dificil y ciertas
caracteristicas lo distinguen de otros procesos, entre
ellos, el sindrome irido-cérneo-endotelial (SICE), que
es la condicién mas frecuentemente confundida con
el sindrome de Axenfeld-Rieger. En esta afeccién el
defecto fundamental es una alteracién del endotelio
corneal, que lleva a su proliferacién 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 aniridia no se encuentra la linea de Schwalbe
prominente y, por Ultimo, la anomalia de Peters que,
en los casos tipicos, aparece una opacidad corneal
central. (1, 6, 8, 9)

El tratamiento primario se dirige al glaucoma,
utilizando primero los supresores del humor acuoso,
con excepcién de los pacientes infantiles.

En los pacientes pediatricos la conducta de eleccién
inicial es la cirugia. Se considera la goniotomia o la
trabeculectomia, 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.

En la actualidad existen autores que consideran los
implantes valvulares como la primera eleccién
quirargica, sobre todo en los sindromes
iridocorneales, como el sindrome de Axenfeld-Rieger,
por su elevado indice de fracaso mediante cirugia
convencional. (9, 10)

Se hace indispensable el control periédico de estos
pacientes de forma integral, para garantizar una
mejor calidad de vida, asi como la conservacién de la
funcién visual, que peligra de instaurarse Ila
hipertensién ocular. Especificamente en este caso se
hace un seguimiento semestral por cardiologia para
la deteccién precoz de alteraciones cardiacas, por la
presencia de un soplo durante el examen fisico, que,
aunque fue diagnosticado como fisiolégico por el
cardiélogo, no deja de ser un hallazgo importante.
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