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RESUMO

A Sindrome de Axenfeid-Rieger - SAR - ¢ uma doenca genética rara com padrao autossomico
dominante que engloba disgenesia do segmento ocular anterior e distarbios sistémicos. Os
portadores apresentam alto risco de glaucoma de angulo aberto, podendo evoluir para
cegueira irreversivel. E diagnosticado através de achados sistémicos, exames oftalmologicos,
e teste genético, inclusive aconselhamento genético aos familiares. O presente projeto teve
como objetivo apresentar uma revisdo de literatura acerca da SAR, bem como suas
manifestagdoes, diagnostico e tratamento. Considerando sua repercussao, ¢ de suma
importancia a discussdo acerca do tema a fim de ampliar o conhecimento sobre a SAR,
enfatizar a importancia do diagndstico precoce na evolucao e realizar intervencao terapéutica
imediata. O tratamento de individuos afetados pela SAR requer uma abordagem

multidisciplinar e inclui vigilancia e manejo dedicados de glaucoma e outras anormalidades.

Palavras-chave: Sindrome de Axenfeid-Rieger; Glaucoma; Perda de visdo; Anomalias

oculares.

ABSTRACT

Axenfeid-Rieger Syndrome - ARS - is a rare genetic disease with an autosomal dominant
pattern that encompasses dysgenesis of the anterior ocular segment and systemic disorders.
Carriers are at high risk of open-angle glaucoma, which may progress to irreversible
blindness. It is diagnosed through systemic findings, ophthalmological examinations, and
genetic testing, including genetic counseling of family members. This project aimed to
present a literature review about SAR, as well as its manifestations, diagnosis and treatment.
Considering its repercussion, it is extremely important to discuss the subject in order to

increase knowledge about SAR, emphasize the importance of early diagnosis in the evolution



and carry out immediate therapeutic intervention. Management of individuals affected by
SAR requires a multidisciplinary approach and includes dedicated surveillance and

management of glaucoma and other abnormalities.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Axenfel-Rieger (SAR) ¢ considerada uma patologia ocular congénita
dentro do espectro de alteracdes do desenvolvimento envolvendo as estruturas do seio
camerular. Essas alteracdes morfologicas resultam em glaucoma secundario em 50% dos
pacientes afetados. As alteracdes oculares coexistem frequentemente com outros achados
sistémicos que permitem caracterizar a sindrome '.

Trata-se de uma sindrome multigénica totalmente penetrante com expressividade
variavel, que embora sua patogénese seja desconhecida, apresenta provavel relagdo com
migragao anormal das células da crista neural sendo explicadas na maioria das vezes por
mutacdes nos genes de fatores de transcricdo PITX2 (4925) e FOXC1 (6p25). Como
resultado, surgem anomalias oculares (embriotoxon posterior, atrofia da iris, corectopia e
policoria) e anomalias ndo oculares que comprometem principalmente o terco médio da face.
O problema ocular associado mais grave ¢ a presen¢a de glaucoma cronico de dificil manejo e
geralmente refratario a terapia medicamentosa .

A sindrome de Axenfeld-Rieger (SAR) € caracterizada como uma doenca genética
rara com padrao autossomico de carater dominante, ou seja, apenas um dos alelos ¢ suficiente
para manifestar a doenga, ¢ engloba disgenesia do segmento anterior e distirbios sistémicos.
Embora apresente uma baixa incidéncia estimada em 1 a cada 200000, sua consequéncia pode
ser impactante em todos os individuos afetado °.

Desta forma, se justifica a presente revisao com a finalidade de relatar os achados
clinicos mais frequentemente encontrados nesta sindrome que apesar de ser rara, frente a esse
contexto de gravidade, com evolucdo para cegueira, afirma-se a relevancia desse estudo nos
cenarios de cuidado aos portadores da sindrome de Axenfeld-Rieger, na busca por diagndstico

precoce e subsidios ou estratégias que reduzam as possiveis complicagoes.



Este artigo tem como objetivo apresentar uma revisao de literatura acerca da SAR,

bem como suas manifestagdes, diagndstico e tratamento.



2 MATERIAL E METODOS

O estudo realizado consiste em uma revisao da literatura, de carater qualitativo. Trata-
se de uma pesquisa com coleta de dados realizada por meio de levantamento bibliografico,
concretizada por meio de pesquisa em literaturas. A pesquisa bibliografica ¢ caracterizada
pelo desenvolvimento do estudo a partir de materiais ja finalizados, sendo constituido de
livros, monografias, dissertagdes e artigos cientificos.

Quanto aos objetivos, esta pesquisa classifica-se como descritiva pois apresenta os
estudos sobre o determinado problema. Institui uma finalidade de desenvolver investigagdes,
tendo em vista de estabelecer proposigdes, acrescentando uma maior intimidade do
pesquisador com o objeto de estudo, acontecimento ou por algum feito, converter ideias e
explanar duvidas.

Foi realizada uma pesquisa no banco de dados dos conhecimentos e informagdes mais
relevantes para se atingir os objetivos do estudo, sendo a busca realizada entre os meses de
agosto a outubro de 2022.

Os dados utilizados neste trabalho foram buscados em livros, artigos cientificos,
monografias, dissertacdes de teses de mestrado, estes podendo ser documentos nacionais ou
internacionais, indexados a base cientifica de dados eletronica: LILACS, SCIELO, Bireme ¢
PubMed. Estes foram escolhidos por serem os bancos de dados que mais contemplam artigos
cientificos e por ter facil dominio pelo pesquisador.

Foram empregados artigos cientificos completos circulares, nacionais e/ou
internacionais que pudessem ressaltar os principais objetivos da presente revisdo e estudos
observacionais e qualitativos abordados em nacional ou internacional no periodo de 2012-
2021. Essa busca foi realizada através das seguintes palavras chaves: Sindrome de Axenfeid-
Rieger, glaucoma, perda de visdo e anormalias oculares. Estas foram utilizadas isoladamente,

com o marcador booleano (AND). Foram excluidos do estudo artigos nao cientificos, bem



como artigos que nao facam parte das bases de dados acima descritas, capitulos de livros,
artigos sem resumo ¢ as duplicidades, monografia, dissertagdes, teses e textos ndo cientificos,
artigos cientificos sem disponibilidade do texto na integra online, revisdes bibliograficas, pois
a mesmas nao sdo realizacdes de protocolos de atendimento e também, artigos com a data
inferior ao ano de 2012.

Foi realizada uma leitura primdria, onde foram utilizados somente os resumos dos
trabalhos, a partir dessa leitura, foram selecionados os estudos que passaram por a uma leitura
secundaria, dos trabalhos em sua integra, para realizacdo da discussdo do trabalho. Foram
selecionados para amostra aqueles que obedeceram rigorosamente aos critérios de inclusdo e
exclusdo apresentados, e se adequasse ao objetivo proposto por esta revisao.

A partir da analise critica de seu conteudo, considerando o potencial em alcancar o
objetivo estabelecido, foram escolhidos 15 artigos para compor a amostra do estudo, os quais
foram posteriormente analisados mediante a leitura dos textos na integra.

Os estudos foram analisados de forma completa, sendo extraidos fragmentos
importantes para o trabalho, estes em forma de citacdo direta ou indireta. Nao foram
realizados encontros, entrevistas ou investigagcdes com pacientes, familiares e profissionais de

saude, ndo sendo necessaria aprovacao do Comité de Etica em Pesquisas (CEP).



3 REVISAO DA LITERATURA

3.1 Definicao

A sindrome de Axenfeld Rieger apresenta incidéncia baixa, estimada em 1 em cada
200.000 pessoas, com padrao de heranga autossomico dominante. Dentre as manifestacdes
pode-se citar: Embriotoxon posterior, hipoplasia estromal de iris, ectrépio da Gvea, corectopia,
defeitos totais da iris, aderéncia iridocornena, desenvolvimento de glaucoma secundario e
alteragdes sistémicas. Se expressam como anomalias bilaterais ndo simétricas, sem predilegdo
por raga e sexo. E ocasionada por uma alteragdo no desenvolvimento do segmento anterior,
que ¢ formado a partir do mesénquima periocular embriondrio no primeiro trimestre, devido
migragdo anormal de células derivadas da crista neural. *°

Embora a SAR tenha predominio genético em 75% dos casos, também pode ocorrer de
forma esporadico. Mutagdes nos genes PITX2 e FOXCI, exercem papéis fundamentais na
regulacdo do desenvolvimento de tecidos do segmento anterior e extraoculares, aumenta a
probabilidade de anormalidades sistémicas e oculares °.

As entidades conhecidas como Sindrome de Axenfeld e sindrome de Rieger, devido as
suas semelhancas, atualmente sdo consideradas como manifestacdes de um mesmo disturbio
basico, como sugerido por Shields 7. No passado, o termo anomalia de Axenfeld se referia a
um olho com embriotoxon posterior e processos de iris proeminentes, o termo Sindrome de
Axenfeld designou um olho com anormalidade de Axenfeld e glaucoma. A anomalia de
Rieger referia-se a olhos com envolvimento mais grave, com hipoplasia e atrofia da iris,
corectopia, ectrépio uveal e glaucoma. O termo Sindrome de Rieger era reservado para os

casos em que as alteragdes oculares sdo acompanhadas de outras anomalias sistémicas *°.



3.2 Manifestagdes oculares

Em relacdo a cérnea, o embriotoxon posterior ¢ definido como uma anteriorizacdo da
linha de schwalbe, que pode ser visto no exame em uma lampada de fenda ou através da
gonioscopia, como uma linha branca na coérnea posterior, proximo ao limbo e ao nivel da
terminagdo da membrana de Descemet, como mostra a Figura 1. Muitas vezes ndo ¢ continuo
e ¢ mais facilmente visualizado nos niveis temporal e nasal. A partir do embriotoxon
posterior, a periferia corneana apresenta uma opacificagdo, o que ndo permite que a face

anterior da iris seja vista com a mesma clareza '°.

Figura 1 - Embriotoxon posterior em ambos os olhos, aderéncias iridocorneais, corectopia e

atrofia setorial da iris

Fonte: BlancOo Gonzéalez et al., 2013

De 8 a 15% da populagdo geral pode apresentar essa caracteristica, sem estar associada
pop geral p p

ao glaucoma ou as alteracdes sist€émicas encontradas na SAR. Em alguns casos o embriotoxon



s6 pode ser diagnosticado por gonioscopia. Essa malformacdo pode ter diferentes graus de
desenvolvimento dependendo das estruturas vizinhas comprometidas ''.

No primeiro grau hd comprometimento apenas da parede esclerocorneana. A borda
distal do limbo ¢ marcada pelo embriotoxon posterior. No segundo grau, do apice da Gltima
prega circular da iris surgem numerosos processos iridianos que terminam no embriotoxon,
formando assim goniossinéquias triangulares ou pezoidais. O comprometimento ndo ¢
exclusivo da parede esclerocorneana, mas também da parte uveal do seio da camara. No
terceiro grau, as alteracdes comprometem a camada mesenquimal superficial da iris. As
aderéncias ocorrem desde a superficie da iris até varios niveis da parede corneoescleral ou do
embriotoxon posterior 2.

Essas aderéncias também podem ocorrer em uma extremidade da pupila, deslocando-a
e distorcendo-a, ocasionando corectopia. Também estdo presentes discoria, policoria, ectropio
uveal, aniridia parcial, hipoplasia estromal de iris, aderéncia iridocornena. Quando todas
essas malformagdes se estendem em 360 graus, a microcornea ¢ um achado comum, ndo
sendo a cornea central geralmente acometida. O endotélio pode ser normal, entretanto,
pacientes com glaucoma de longa duracdo ou submetidos & cirurgia intraocular podem
apresentar polimorfismo e polimegatismo de leve a moderado ".

Nos casos de embriotoxon posterior associado a alteragdes estruturais da iris, observa-
se um achado adicional na regido nasal ou temporal. Normalmente, ao nivel do limbo, a
esclera avanga mais sobre a cornea na parte superficial do que na parte profunda, de modo que
impede a visualizacdo das estruturas do angulo. Em pacientes com coloboma parcial do
limbo, uma pequena area transparente em forma de crescente estd presente na esclera,
permitindo a visualizacdo externa das estruturas do seio da cdmara sem qualquer dispositivo

adicional ',



Em relacdo a iris, seu comprometimento vai desde pacientes com iris essencialmente
normais até quadros de atrofia variavel de seu estroma. Em geral, as altera¢cdes que ocorrem
ao nivel da iris central estdo em constante remodelagdo ao longo da vida, principalmente na
infancia. Os achados na periferia da iris e no angulo ndo se alteram significativamente ao
longo dos anos '

Os estudos de iris realizados por angiografia com fluoresceina ndo mostraram
alteracdes significativas quando a iris central apresenta alteragdes minimas na biomicroscopia,
enquanto olhos com corectopia ou atrofia estromal apresentam vasos peripupilares tortuosos
com deformidades de enchimento segmentar e vazamento de fluoresceina °.

Outras alteragdes oculares ainda sdo relatadas em alguns pacientes, como dermoides
limbicos, catarata, membrana pupilar-irido-lenticular congénita, hipoplasia macular,
hipoplasia colobomacoriorretiniana, hipoplasia cordide e hipoplasia do nervo oOptico. O

estrabismo esté entre as alteragdes mais frequentemente observadas nesses pacientes .

3.3 Glaucoma

Mais de 50% dos pacientes com SAR desenvolvem glaucoma crénico de dificil
controle, e sua detec¢cdo na maioria dos casos ocorre na infancia. Frequentemente, esta
patologia leva a danos significativos no nervo Optico com perda visual. O glaucoma ¢
classificado como secundario da infancia, dadas as anormalidades de desenvolvimento
subjacentes. Nao ha correlacdo entre o grau de alteragcdes morfoldgicas do segmento anterior e
a presenca ou gravidade do glaucoma °.

Este ¢ o problema ocular mais grave, frequentemente bilateral, as vezes desde o
nascimento. Na infincia ou adolescéncia se manifesta na maioria das vezes como glaucoma

juvenil e ndo ha predilegdo racial ou sexual .



A etiopatogenia da doenga decorre de uma anomalia de angulo, tal como insercao alta
da iris periférica, ou fechamento sinequial secundéario, que leva a uma dificuldade de
drenagem do humor aquoso, ocasionando aumento da pressdo intraocular e morte das células
ganglionares da retina, sendo a principal causa de cegueira irreversivel no mundo quando ndo

tratada. °

3.4 Outras manifestagdes

Em relacdo as alteragdes sistémicas, os achados mais constantes em pacientes com
SAR comprometem as estruturas dentdrias: microdontia (reducdo do tamanho dos dentes),
hipodontia (diminui¢do do numero e espagamento), oligodontia ou anodontia (auséncia focal
de algumas pecas), geralmente envolvidos os incisivos permanentes. Na velhice, os dentes dos
pacientes com SAR tornam-se frageis e propensos a perdas, além de apresentarem hipoplasia
maxilar com achatamento do terco médio da face, hipertelorismo, telecanto, nariz achatado,
micrognatia e prognatismo com labio inferior proeminente °.

Outras alteragdes menos frequentes sdo pele periumbilical redundante, hipospadia,
surdez, retardo mental, albinismo oculocutineo e diversas patologias esqueléticas. Na
literatura existem alguns casos de pacientes que compartilham alteragdes definidas para duas
sindromes diferentes: Axenfeld-Rieger e SHORT (baixa estatura, hiperextensao articular e/ou
hérnia, depressdo ocular, anomalia de Rieger e atraso na denti¢do), provavelmente por ter um
mecanismo etiopatogénico semelhante .

Caracteristicamente, na sindrome SHORT, a face apresenta configuracdo triangular
com fronte proeminente, olhos encovados, hipoplasia facial nos ter¢os médio e inferior e
alteragdes no desenvolvimento dentario, caracteristicas também presentes nos casos de SAR.

Alteragdes na regido da glandula pituitaria sdo infrequentes, mas patologias graves tém sido



registradas. A sindrome da sela vazia ou alargada foi documentada em pacientes com SAR.
Em um estudo essa alteracdo ocorreu em sete membros de trés geragdes sucessivas de uma
familia acometidas simultaneamente por essas duas patologias .

A SAR também tem sido relatada em associacdo com outras neurocristopatias, devido
a origem embriologica comum das estruturas oculares e extraoculares nas células da crista
neural. Estas, sdo células neuroectodérmicas que se proliferam a partir das pregas neurais no
momento em que se fundem para formar o tubo neural. Esse grupo celular comega a migrar
para diferentes locais do corpo, dando origem ao mesénquima secundario >

Outras alteragdes correspondentes as neurocristologias sistémicas correspondem a
braquicefalia, hipertelorismo, pectum excavatum, geno valgo, lordose lombar, encurtamento
do segmento intermediario dos membros superiores ¢ inferiores associados a deformidades do
punho *.

Estudos recentes sugerem que as células da crista neural também contribuem para o
desenvolvimento das paredes dos arcos aodrticos, das valvas semilunares pulmonares, das
massas celulares intermediarias ao longo dos ductos mesonéfricos e paramesonéfricos a partir
dos quais se desenvolvem as gonadas. Alguns casos de malformagdes cardiacas associadas a
SAR foram registradas, entre elas, alteragdes que comprometem as valvulas cardiacas como
estenose pulmonar ou aortica, doenca da valva aortica bicispide, comunicagdo
interventricular e bloqueios de ramo'" .

A importancia de mencionar todas essas alteracdes sist€émicas associadas a SAR ¢ a

necessidade de realizar uma triagem para descartar outras alteragdes extraoculares ’.

3.5 Diagnéstico diferencial



Muitas patologias podem ser incluidas no diagnostico diferencial, como: hipoplasia
congénita da iris, displasia oculodentodigital, anomalia de PETERS, aniridia, ectrépio
congénito uveal, ectopia lentis, sendo as principais a sindrome Iridocorneana endotelial (ICE
SD) ¢ a distrofia polimorfica posterior (DPP) * ',

A ICE SD ¢ condicao mais frequentemente confundida com SAR. Nesta patologia, a
deformidade fundamental ¢ uma alteracdo do endotélio da cornea que leva a sua proliferacao
anormal nas estruturas da cérnea, no angulo e na superficie da iris. As alteragdes morfologicas
apresentam semelhangas clinicas e histologicas entre as duas entidades, mas a ICE SD ¢
frequentemente unilateral, com inicio em adultos jovens e sem historia familiar positiva. O
embriotoxon posterior raramente ¢ visto na ICE SD °.

Ja na DPP, o endotélio corneano adota caracteristicas epiteliais que cobrem o trabéculo
e a iris, causando obstrugdo a saida do humor aquoso. O endotélio corneano e a membrana de
Descemet tém aspecto de lampada de fenda de vesiculas na superficie posterior da cérnea, que
estdo dispostas linearmente ou em grupos. Um pequeno niimero de pacientes apresenta
anormalidades angulares, aderéncias iridocorneais, corectopia e ectropio uveal, com ou sem
glaucoma. A DPP ¢ congénita, de heranca autossomica dominante, sem predile¢do por sexo

ouraga ’.

3.6 Tratamento

Casos com glaucoma representam um tratamento de dificil controle. Exceto em casos
infantis, a terapia medicamentosa deve ser tentada antes de qualquer cirurgia. Medicamentos
como betabloqueadores, agonistas alfa 2 adrenérgicos e inibidores da anidrase carbdnica sdo

os medicamentos mais uteis. A pilocarpina geralmente ndo mostra nenhum beneficio °.



Em pacientes pediatricos, a abordagem terapéutica inicial ¢ cirirgica, sendo a
trabeculectomia o procedimento de escolha, apresentando resultados semelhantes a outras
formas de tratamento de glaucoma em pacientes da mesma faixa etdria. Uma vez que as
criancas possuem resposta fibrotica exacerbada, apresentam progndstico mais reservado
quanto a utilidade dessa cirurgia. Goniotomia e trabeculotomia sdo considerados tratamento
ineficazes. A trabeculoplastia a laser ¢ contraindicada devido a presenca de aderéncias
iridocorneais, inser¢do alta da iris, e aumento do risco de sinéquias anteriores periféricas
podendo agravar o quadro *'°.

Considerando a alta taxa de falha por cirurgia convencional, alguns autores tem

optado pelo implantes valvares como primeira escolha cirargica *



4 DISCUSSAO

Na literatura existem diferentes denominacgdes para a SAR, como sindrome da fenda
da camara anterior, disgenesia mesodérmica da cornea e iris ou displasia corneana marginal
posterior de Streiff °.

A patogénese exata ¢ incerta. Embriologicamente, a camara anterior do olho se forma
a partir de trés ondas de migracdo das células da crista neural. A primeira onda resulta na
formacdo do endotélio corneano, a segunda dé origem ao estroma da iris e parte da membrana
pupilar e a terceira d4 origem ao estroma da cornea. O crescimento diferencial de todas essas
estruturas combinado com um processo de clivagem, forma as véarias por¢des da camara
anterior e angulo. Por isso, alguns autores denominam a SAR como uma sindrome de fenda
da cAmara anterior, na qual ocorrem graus variaveis de clivagem incompleta ou aberrante °.

Existe uma grande variabilidade clinica desta Sindrome, e em muitos casos, como o
relatado por Blanco-Gonzalez et al., se identifica o embriotoxon posterior, com processos da
iris que atingem a linha de Schwalbe deslocada para frente. As alteragcdes da iris variam de
leve a grave e incluem atrofia, corectopia, hipoplasia grave, formagao de orificios e ectropio
uveal. A aparéncia da iris pode mudar nos primeiros anos de vida, mas acredita-se que a
Sindrome de Axenfeld-Rieger ndo é progressiva °.

O glaucoma ¢ atribuido a interrup¢do do desenvolvimento da malha trabecular e o
canal de Schlemm, e aparece mais frequentemente em pacientes com alteragdes iridianas
centrais e naqueles com pronunciada inser¢ao anterior da iris na malha trabecular. O distarbio
geralmente comega na infancia ou inicio da vida adulta ®.

As alteragdes sistémicas mais comuns sdo deformidades dentdrias (microdontia ou
diminuidos em niimero) e dimorfismo craniano. Outras afec¢des mais raras sdo as cardiacas,

nas que sdo definidos, classicamente, deformidades septais interatrial, bem como alteragdes



valvares em vias de saida ventriculares. Foram descritos distirbios da hip6fise, com retardo
de crescimento ou hipospadia. Anomalias faciais também sdo descritas, como telecanto,
hipertelorismo, 14bio superior fino e ldbio inferior proeminente, proeminéncia do frontal,
achatamento da base do nariz, hipoplasia maxilar, redundancia da pele periumbilical >°.

A auséncia de outras alteragdes corneanas, como megalocornea, esclerocornea e
opacidade na cornea, sdo critérios para diferenciar a Sindrome de Axenfeld-Rieger de outras
disgenesias do segmento anterior .

Apesar da semelhanga, algumas caracteristicas da SAR a distinguem de outras
sindromes, entre elas, a ICE SD em que a deformidade fundamental ¢ uma alteragdo do
endotélio corneal, levando a sua proliferacdo anormal das estruturas da cornea, angulo e
superficie da iris. As alteracdes morfoldgicas apresentam semelhangas clinicas e histoldgicas
entre as duas entidades, mas o ICE SD ¢ muitas vezes unilateral, comeca em adultos jovens e
ndo ha histério familiar positivo. Na ICE SD, o embriotoxon posterior raramente ¢ visto. Na
aniridia ndo se apresenta a linha de Schwalbe proeminente e, finalmente, a anomalia de Peters
que, em casos tipicos, aparece uma opacidade da cornea central > ™.

A SAR ¢ diagnosticada através de achados sistémicos e exames oftalmoldgicos na
lampada de fenda, que incluem gonioscopia para andlise do seio camerular, afericdes de
pressdo intraocular e fundoscopia para avaliacdo da camada de fibras nervosas da retina e do
nervo Optico. O exame de ultrassonografia de segmento anterior ou biomicroscopia
ultrassonica (UBM) sdo importantes para diferenciar se as aderéncias do tecido corneano se
restringem ao embriotoxon posterior ou se ocorre em toda a extensdo do angulo causando
obstru¢do deste, podendo dar informagdes uteis em caso de necessidade cirurgica .

Em suspeita clinica de SAR recomenda-se a realizagdo de testes genéticos para
confirmar o diagnostico, os quais incluem andlise cromossdmica e hibridizagdo gendmica

comparativa de matriz de DNA e anélise bioinformatica '*.



Ap6s o diagnostico da doenca, o tratamento deve ser instalado para dar ao paciente a
melhor resultado visual possivel e reduzir possiveis danos que possam afeta-lo no futuro.
Desta forma, o diagndstico precoce € imprescindivel para o desfecho favoravel .

O controle periddico destes pacientes de forma integral ¢ essencial para garantir uma
melhor qualidade de vida, bem como a conservagdo da fun¢do visual, que corre o risco de
estabelecer a hipertensdo ocular ',

Em relacdo ao tratamento, quando o paciente apresenta aumento da PIO mesmo sem
sintoma inicial e na presenga de aspecto normal do disco Optico, a terapia medicamentosa ¢
recomendada antes da cirurgia. O tratamento primario ¢ direcionado ao glaucoma, usando
primeiramente supressores da produ¢do do humor aquoso. No caso do glaucoma, o objetivo
do tratamento ¢ diminuir a pressdo ocular do individuo ".

Vale ressaltar que a pilocarpina geralmente tem pouca eficiéncia no controle da PIO
em olhos com sindrome de RIEGER. Na escolha do farmaco, deve se considerar os eventuais
efeitos colaterais do uso de colirio de brimonidina em criancas. Foi demonstrado em alguns
estudos que a falta de resposta aos andlagos das prostaglandinas estd associado a mutacdo do
FOXCI1, gene que regula a via de sinalizacdo das prostaglandinas. Portanto, as drogas de
escolha sdo betabloqueadores e inibidores da anidrase carbonica .

Em pacientes pediatricos, a cirurgia ¢ o procedimento preferencial. Estudos apontam
que a goniotomia ou trabeculotomia ndo sdo suficientemente eficazes na obtenc¢ao de controle
da PIO a longo prazo. Trabeculectomia com antifibroticos demonstrou ter um maior sucesso
no glaucoma associado a SAR, embora o risco de infec¢do associado a fistula ao longo da
vida deva ser considerado, principalmente nessa populagdo. Blanco et al. Refere em seu
estudo que alguns autores consideram os implantes valvulares como primeira escolha

cirurgica, devido a alta taxa de insucesso por cirurgia convencional. Entretanto necessita de



um acompanhamento adicional para avaliar o sucesso a longo prazo. Para os casos refratarios
de glaucoma secundario, pode ser indicado cicloablagdo °.

O glaucoma ¢ um importante problema de saude publica que, se mal administrado,
pode levar a danos irreversiveis e baixo prognostico visual. O diagnostico imediato e o
manejo adequado do glaucoma congénito sdo essenciais para reduzir a morbidade inerente. O

diagnostico precoce esta relacionado a melhor gestdo do glaucoma °.

5 CONCLUSAO

A SAR ¢ caracterizada por anormalidades bilaterais do desenvolvimento ocular, com
envolvimento sistémico, sem predilegdo por sexo ou raga, historico familiar frequente, e com
alta incidéncia de glaucoma. O gerenciamento especializado melhora significativamente a
qualidade de vida dos pacientes.

Uma vez que a SAR tem como complica¢ao mais grave o glaucoma, podendo evoluir
para amaurose, ¢ de suma importancia o seu diagnéstico precoce e intervencdo terapéutica
imediata quando necessario, visando preservar a funcdo visual e evitar um cenario
desfavoravel.

Por se tratar de uma doenga rara, com repercussdes graves e incapacitantes, torna-se
pertinente a realizagdo de outras pesquisas sobre o assunto abordado a fim de possibilitar
maiores informagdes e ampliar o conhecimento sobre a sindrome, colocando em discussao o

resultado de trabalhos e chamando atengao dos oftalmologistas para um olhar mais atento.
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