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Crisis de hipertension ocular
en el Sindrome de Rieger:
a proposito de un caso

Ocular Hypertension episode in Rieger’s
Syndrom: case report

PENATE SANTANA H', GARCIA GONZALEZ M?

RESUMEN

Objetivo: El Sindrome de Rieger es una enfermedad autosémica dominante con un fenotipo
heterogéneo caracterizado por disgenesis del segmento anterior, defectos 6seos faciales y
piel periumbilical redundante. Presentamos el caso de un paciente de 13 afios diagnostica-
do de Sindrome de Rieger normotenso con alteraciones oculares propias de su sindrome
acompafiadas de un episodio de hipertensién ocular en su ojo izquierdo (OI). Realizamos
una revision bibliografica haciendo especial hincapié en los mecanismos fisiopatoldgicos
responsables del aumento de PIO en estos pacientes.

Métodos/Resultados: La exploracion oftalmoscdpica revelé embriotoxon y procesos iridotra-
beculares en ambos ojos acompafiados de un aspecto rojizo del trabéculum en el OI.

Conclusion: La etiopatogenia de la hipertension ocular en el Sindrome de Rieger presenta
diversas teorias para su explicacion. La observacion de un angulo rojizo en la gonioscopia
coincidiendo con un episodio de hipertension ocular en el Sindrome de Rieger nos podria
estar hablando de la posible patogenia vascular de la misma.
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ABSTRACT

Objetives: Rieger’s Syndrom is an autosomal dominant disorder with phenotypic heteroge-
neity characterized by anterior segment dysgenesis, facial bone defects, and redundant
periumbilical skin. We examined a 13-year-old patient with Rieger’s Syndrome and with
ocular abnormalities after his first acute hypertension episode in his left eye. We made a
literature review enhancing the physiopathologic mechanisms which make PIO’s increase
in these patients.
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Methods/Results: Ophthalmoscopic examination revealed an embriotoxon and iridotrabecular
proceses in both eyes. A red trabeculum was found in the left eye’s gonioscopy.

Conclusion: There are many theories which describe the ethiopathogeny of the ocular hyper-
tension in the Rieger’s Syndrome. When gonioscopy discovers a red iridochorneal angle
within an acute hypertension episode in Rieger’s Syndrome patients, it shows the possible

vascular origin of this disease.

Key words: Rieger, syndrome, glaucoma, ethiopathogeny.

INTRODUCCION

El Sindrome de Rieger es un sindrome
neurocutdneo caracterizado por hipocreci-
miento adenohipofisario y displasia ectodér-
mica (anomalias renales, digestivas y umbili-
cales) (1,2) y dentaria. Estos pacientes pre-
sentan alteraciones oculares importantes
derivadas de la disgenesia mesodérmica del
segmento anterior (1) por una maduracién
incompleta del trabeculum y canal de
Schlem (3) caracterizada por un iris hipopla-
sico con tejido mesodérmico indiferenciado
unido al dngulo de la cdmara anterior que for-
ma sinequias, irregularidad del iris, y produ-
ce un aumento del riesgo de glaucoma (2).

CASO CLINICO

Presentamos el caso de un nifio de 13 afios
remitido a nuestro centro de urgencia por sos-
pecha de crisis hipertensiva en OI. El pacien-
te presenta como antecedentes patologicos
Sindrome de Rieger con afectacién dsea y
dentaria, hipertelorismo, dedos en palillo de
tambor, criptorquidea, dilatacién ventricular
cerebral y soplo cardiaco. En sus gafas pre-
senta la siguiente correccién: ojo derecho
(OD): 42,50, —2,00 a 10°; ojo izquierdo (OI):
+3.00, 2,50 a 180°. Aporta un campo visual
dénde se observan depresiones localizadas a
nivel de cuadrantes superiores en ambos 0jos
teniendo una sensibilidad media (MS) de 28
dB, un defecto medio (MD) de 1,5 dB y una
varianza de pérdida (LV) de 13dB? en OD, y
una MS de 24,7dB, un MD de 4,9dB y una
LV de 10,6dB?en OL. Su cariotipo es 46, XY;
14 ps— (variante polimérfica) siendo el de su

padre igual, sin presentar este dltimo anoma-
lfas propias del Sindrome de Rieger. No tiene
antecedentes familiares. Refiere dolor a la
convergencia en OI.

En el examen ocular se observa una
AVCSC de 0,6 en ambos ojos. La presion
intraocular (PIO) fue de 12 mmHg en OD y 40
en OI. En la exploracién externa facial se
observa hipertelorismo, la biomicroscopia de
segmento anterior mostré hipofagma nasal y
temporal inferior de OI acompafnado de
embriotoxon posterior y ectropion uveal en
ambos 0jos. La gonioscopia bajo ldmpara de
hendidura demostré en OD un dngulo grado
IV con algin proceso iridotrabecular superior,
y en OI un dngulo grado IV con procesos iri-
dotrabeculares en la mitad superior y un
aspecto rojizo del trabéculum. La gonioscopia
en decubito supino bajo microscopio en quir6-
fano sin anestesia, revel6 un dngulo rojizo con
dilataciones vasculares en los 360° de ambos
0jos que eran mds nitidos en ojo derecho. La
exploracién funduscépica fue normal sin obje-
tivarse excavacion en la papila (figs. 1y 2).

Se aplicé tratamiento inmediato mediante
manitol 150cc al 20% iv y maleato de timolol
0,5% en gotas en OI con lo que la PIO baj6 a
23 mmHg. Se le administré tratamiento a
base de acetazolamida via oral, y maleato de
timolol 0,5%, beta bloqueante y prostaglan-
dinas en colirio en pauta descendente hasta
terminar por retirar todo el tratamiento en
quince dias. La PIO se mantuvo en 10 mmHg
en ambos o0jos (AO) en las sucesivas visitas
tras la retirada de los hipotensores oculares.
La gonioscopia en ese momento fue idéntica
a la descrita en el momento del diagndstico
con la diferencia de que el trabéculum pre-
sentaba un aspecto rojizo atenuado en OI.
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DISCUSION

Los pacientes con Sindrome de Rieger pre-
sentan alteraciones en la biomicroscopia de
segmento anterior que pueden ser corneales
como megalocérnea, microcérnea o corneas
de forma atipica y el embriotoxon o linea de
Schwalbe prominente desplazada hacia
delante aislada o asociada a glaucoma congé-
nito primario (sindrome iridocérneo endote-
lial), alteraciones que no son exclusivas de
dicho sindrome. En otros casos la linea de
Schwalbe es normal (3,13,19); ademas en el
15% de los ojos de la poblacién general sin
Rieger y sin glaucoma podemos encontrar
embriotoxon (13). También pueden observar-
se restos mesodérmicos en el dngulo irido-
corneal en forma de bandas que forman un
puente sobre el dngulo de cdmara anterior
desde el iris a la linea de Schwalbe. Estos son
del mismo color del iris en nimero de 1 6 2
hasta varios por cuadrante. El espolén escle-
ral se encuentra tapado por el iris periférico
que se inserta en la porcidn posterior del tra-
béculum dejando el dngulo abierto. El iris
varia desde normal hasta adelgazado en su
estroma formando atrofias con orificios iri-
dianos, puede hallarse corectopia o ectropion
uveal que a veces son progresivos (4,3,13).
Nuestro paciente presenta embriotoxon pos-
terior, ectropion uveal y procesos iridocorne-
ales en la zona superior de ambos ojos y en
mayor nimero en Ol.

El glaucoma que aparece en mas del 50%
de los pacientes (4), esta producido por filtra-
cién defectuosa del angulo (3) segtin algunos
autores y no se relaciona con la presencia o
severidad de los defectos del iris ni de las
bandas iridocorneales. Lo que si se ha descu-
bierto es que la insercion alta del iris perifé-
rico en el trabéculum es mds pronunciada en
los casos con glaucoma (2). La edad de apa-
ricién suele ser la 2.* infancia o la etapa adul-
ta del paciente (4). Los pacientes suelen ser
asintomaticos y la sospecha parte de una
exploracién funduscépica que demuestre
papilas excavadas o de AV por debajo de lo
normal (19). En sindromes asociados a bra-
quidactilia (dentro de los que se encuentra el
Rieger), se han encontrado casos glaucoma-
tosos en pacientes jévenes cuyo mecanismo

fue el bloqueo pupilar (17). Hayashi y cola-
boradores estudiaron 4 pacientes de la misma
familia adultos con Sindrome de Rieger que
padecian ademds glaucoma en varios estadi-
os haciendo hincapi€ en las vias de drenaje
del humor acuoso. Parece que la via uveoes-
cleral esta incrementada (drenando el 61%
del humor acuoso) para compensar la insufi-
ciencia de la via trabecular (18). Nuestro
paciente fue diagnosticado de hipertension
ocular aguda en OI sin bloqueo pupilar.

Se ha publicado bastante acerca de las ano-
malias genéticas del sindome de Rieger. Estd
producido por una mutacion genética en el
gen PROP1, por delecciones en el cromoso-
ma 425 y por mutaciones inactivadoras de
PTX2 o RIEGI que se heredan de forma
autosémica dominante (4) de manera clasica.
Referentes a la apariciéon de glaucoma en
estos pacientes, estudios mas recientes apun-
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Fig. 1:
Embriotoxon
posterior.

Fig. 2: Dilatacion
vascular en
gonioscopia,
procesos
iridotrabeculares
y ectropion uveal.
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tan a mutaciones en el factor de trancripcién
genético humano FOXC1 que dan lugar a
malformaciones en el segmento anterior. Este
factor se expresa considerablemente en el
mesénquima periocular y se encarga del man-
tenimiento de la homeostasis celular. La inhi-
bicién o sobreexpresion del mismo aumenta-
ria la muerte celular en respuesta al estrés
oxidativo (6). Dos nuevas alteraciones en el
FOXC1 y polimorfismos en el GJA1 han sido
descritas en pacientes brasilefios con Sindro-
me de Rieger y glaucoma (7). Existe una
unién funcional fisica entre FOXC1 'Y PITX2
(funciona como inhibidor del primero) con lo
que mutaciones que incrementen FOXCI1 o
delecciones de PITX2A darfan lugar a un
fenotipo de cdmara anterior igual al Rie-
ger (8,10). Estas mutaciones aparecen en el
50% de los pacientes con Sindrome de Rie-
ger (20). Segin Deng y colaboradores, el
locus 4q25 estaria detrds de la hipoplasia de
cornea, iris y cdmara anterior con la disgene-
sis del cuerpo ciliar. Esta serfa probablemen-
te una de las razones del glaucoma secunda-
rio (9). La mutaciéon PITX2/Pitx2 resulta en
corneas finas (484 micras) y supone el primer
ejemplo de un reducido grosor central corne-
al en el glaucoma tipo genético (20). Por ulti-
mo, podria haber una conexién entre el gen
responsable de la persistencia de vitreo hiper-
plasico primario y el Sindrome de Rieger
aunque so6lo se han descrito dos casos de esta
coexistencia (11). En el caso de nuestro
paciente se realizaron estudios genéticos que
mostraron una variante polimérfica (14ps—)
en su cariotipo que también presentaba su
progenitor sano, pero no tenemos hasta el
momento estudios especificos de los genes
descritos.

Con respecto a la exploracion, el descubri-
miento de anillos de Schwalbe prominentes
suspendidos en la cdmara anterior de pacien-
tes con Sindrome de Rieger es una presenta-
cién inusual de los mismos que pueden variar
desde normales a marcadamente alterados
segtn algunos autores (12). En un trabajo de
Ozeki y colaboradores sobre una muestra de
pacientes con Sindrome de Rieger, el embrio-
toxon acompafiado de procesos iridianos fue
bilateral en 81% de los casos y unilateral en
19%, la hipoplasia de iris se encontrd en el

28,6% de los casos y el 50% de las mismas
presentaron glaucoma. El glaucoma apareci6
en un 14,3% de los casos. Recomienda pues
buscar glaucoma en estos pacientes con hipo-
plasia iridiana (14). Podriamos decir que las
anormalidades en el desarrollo del estroma
iridiano y la trama trabecular cominmente
derivan en glaucoma (15) esta idea se contra-
pondria a lo que de manera cldsica se expone
en los libros de pediatria. En el trabajo de
Walter y colaboradores sobre iridogoniodis-
genesis se describe la exploracion de pacien-
tes con o sin Rieger un exceso de tejido en el
4ngulo y vasculatura anémala angular. Estas
parecen relacionarse con la ya citada region
4425 mutante (16). Nuestro paciente presen-
ta ectropién uveal y en la gonioscopia un
dngulo grado IV en ambos 0jos y un trabécu-
lum rojizo parecido al de los glaucomas neo-
vasculares que nos puede hacer pensar en el
origen vascular de este episodio. Ademas
también presentd hipofagma en la zona tem-
poral conjuntival del OI. Tiene ademads pro-
cesos iridotrabeculares bilaterales.

Otros trabajos relacionan el Sindrome de
Rieger con la aparicién de coloboma de iris,
policoria y ectopia lentis. No es el caso de
nuestro paciente.

Con respecto al prondstico, los pacientes
con hipoplasia de iris y los pacientes con Sin-
drome de Rieger y glaucoma en la historia
familiar no parecen tener peor prondstico que
los pacientes sin hipoplasia o sin historia
familiar de glaucoma o Sindrome de Rieger.
En cualquier caso, los nifios de padres con
dicho sindrome deben ser evaluados precoz-
mente para detectar Rieger y glaucoma (21).

CONCLUSION

La aparicién de glaucoma en el Sindrome
de Rieger suele ser crénico aunque se han
descrito casos de episodios agudos relaciona-
dos con bloqueo pupilar. La aparicién de un
angulo rojizo en la gonioscopia acompafan-
do a un episodio de hipertensién ocular agu-
da en pacientes con Sindrome de Rieger y
angulo abierto nos podria estar hablando del
efecto del componente vascular en la patoge-
nia del mismo.
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