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Actualizacion: Sindromes en ORL

Manifestaciones otorrinolaringologicas del
sindrome de Axenfield-Rieger
Otolaryngologic manifestations of Axenfeld-Rieger syndrome
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Abstract

Axenfeld- Rieger Syndrome or “mesodermic iris
dysgenesis” is an autosomal dominant disease
with heterogeneous phenotype. It is characterized
by ocular anterior chamber malformation. Consists
on iris hypoplasia, prominence of the Schwalbe
line and iris adhesion to this line. On rare occa-
sions, present hypodensity of the white matter of
the central nervous system , observed in a Cranial
Computed Tomography. From the point of view of
ENT disorders, we can find facial bone defects such
as broad nasal bridge, small upper lip and everted
lower, prognathism, maxillary hypoplasia, anodon-
tia, conductive hearing loss caused by dysfunction
of the Eustachian tube or perceptive hearing loss.
The pathogenesis of ocular hypertension in Rieger
syndrome presents various theories, but the most
accepted is the vascular cause. There are other ab-
normalities such as hypospadias, or umbilical pro-
trusion. Occasionally has been associated with Mar-
fan syndrome or vascular Hydrocephalus (5-12).

Key words: Axenfeld-Rieger, syndrome, genetic di-
sorders, otolaryngology disorders.

Resumen

El sindrome de Axenfeld-Rieger o “Disgenesia me-
sodérmica del iris”, es una enfermedad autosémica
dominante con fenotipo heterogéneo. Caracteriza-
do por malformacién de la camara anterior ocu-
lar. Consiste en una hipoplasia del iris, prominen-
cia de la linea de Schwalbe y adherencias del iris
que se adhiere a ésta. En raras ocasiones presenta
hipodensidad de la sustancia blanca del sistema
nervioso central que se puede observar en la to-
mografia computada de craneo. Desde el punto de
vista otorrinolaringologico podemos hallar defectos

0seos faciales tales como puente nasal ancho, labio
superior pequenio e inferior evertido, prognatismo,
hipoplasia maxilar, anodontia, hipoacusias conduc-
tivas por disfuncion de la trompa de Eustaquio e
hipoacusias perceptivas. La etiopatogenia de la hi-
pertension ocular en el sindrome presenta diversas
teorias, pero la mas aceptada es la vascular. Se en-
cuentran otras anomalias, como por ejemplo hipos-
padias, o protrusion umbilical. Ocasionalmente se
ha asociado a sindrome de Marfan o a hidrocefalia
de causa vascular (5-12).

Palabras clave: Axenfeld-Rieger, sindrome, desor-
denes genéticos, manifestaciones otorrinolaringold-
gicas en sindromes.

Introduccion

El sindrome Axenfeld Rieger es una rara enfer-
medad congénita progresiva del desarrollo ocular,
que afecta al segmento anterior del ojo, y presenta
también alteraciones extraoculares acompanantes

1)
Pertenece al grupo de las llamadas disgene-

sias del segmento anterior, previamente conocidas
como disgenesias mesodérmicas.

Lleva el nombre del oftalmoélogo aleman Theo-
dor Axenfeld que estudid los trastornos del segmen-
to anterior ocular y del austriaco Herwigh Rieger.

En 1920 Axenfeld describid la anomalia que lle-
va su nombre, refiriéndose a ella como la asociacion
de un anillo de Schwalbe prominente, con multiples
tractos iridianos adheridos al mismo.

En 1935 Rieger asocia la anomalia de Axenfeld
para indicar una asociacion con el glaucoma y otras
anomalias faciales (1-2-6).
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Los sindromes o anomalias de Axenfeld y la
de Rieger (Figura 1) actualmente se unifican con el
nombre de anomalia de Axenfeld-Rieger, debido a
que ambas se producen por una migracion anéma-
la, con detencion del desarrollo de los tejidos deri-
vados de las células de la cresta neural, durante el
tercer trimestre de gestacion, lo que explica las ano-
malias oculares, asi como otras anomalias extraocu-
lares, especialmente las dentales y faciales (3-4).

Figura 1. Facies peculiar en el sindrome de Axenfel Rieger.
Hipertelorismo, micrognatia. Paciente que presenta hipoacusia

Neurosensorial moderada a severa.

El sindrome puede asociarse a algunas enfer-
medades sistémicas como facomatosis, sindrome
de Marfan, sindrome de Lowe, sindrome de Pierre
Robin, sindrome de Hallerman, y sindrome de Ru-
benstein (1-5-9).

Desarrollo

El desarrollo anormal de los tejidos embriona-
rios de la camara anterior ocular origina, ademas
del citado anillo, alteraciones normalmente bilate-
rales -aunque no siempre simétricas- que afectan
la cornea, el iris, el cristalino y el angulo de dicha
camara anterior (Figura 2).

4

Figura 2. Atrofia iridiana.

Por lo tanto suelen asociarse a glaucoma (au-
mento anormal de la presién intraocular) secunda-
rio en el 50% de los casos.

Este glaucoma se manifiesta mas a menudo en la
infancia o en la adolescencia.

El sindrome de Axenfeld Rieger es una enferme-
dad de herencia autosdomica dominante, en la cual
el consejo genético y el diagndstico de las anomalias
sistémicas tipicas son importantes como prevencion
de las complicaciones oculares (9-10).

Ha sido relacionado genéticamente con el cro-
mosoma 4q25, y el gen responsable, RIEG1.

Se han detectado mutaciones en el locus RIEG1
4q25 (7-8).

Estas mutaciones son las responsables de dife-
rentes fenotipos, que se solapan entre si y combinan
en diferente grado las anomalias referidas previa-
mente: anomalia de Axenfeld, anomalia de Rieger
y sindrome de Rieger, por lo que ahora son agrupa-
das en una tnica entidad conocida como sindrome
de Axenfeld Rieger.

Manifestaciones oculares

1) Anillo de Schwalbe.

2) Iris ectopico o multiple.

3) Catarata.

4) Degeneracion macular.

5) Hipoplasia del nervio dptico.

6) Desprendimiento de retina e hipermetropia.

Manifestaciones extraoculares

1) Anomalias faciales: hipoplasia maxilar y mandi-
bular, aplanamiento de la base de la nariz, e hi-
pertelorismo.

2) Anomalias dentarias: microdontia, anodoncia
(Figura 3).

Figura 3: Hipodontia y anodontia.
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3) Anomalias umbilicales: piel periumbilical redun-
dante.

4) Anomalias 6seas y articulares: osificacion irregu-
lar de la cabeza femoral y de las epifisis distales
tibial y femoral, 2° y 5° metatarsos cortos.

5) Anomalias cardiacas: defecto de los tabiques in-
terauricular e interventricular.

6) Hipospadias.

7) Anomalias del sistema nervioso central: hipoa-
cusia neurosensorial, hidrocefalia, calcificaciones
leptomeningeas y retraso mental leve (Figura 4).

-

Figura 4: Pacientes portadores de sindrome de Axenfeld-
Rieger que presentan glaucoma e hipoacusia neurosensorial
bilateral moderada. Son cuatro hermanos que padecen este
sindrome, dos de ellos con patologia auditiva. Obsérvese tam-
bién el puente nasal ancho y un ligero hipertelorismo.

Otras alteraciones menos frecuentes son defi-
ciencia de la hormona del crecimiento y talla corta,
cardiopatias, deficiencia mental, albinismo 6culo -
cutaneo y otros trastornos neurologicos y dermato-
logicos (11-12-13).
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