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CASO CLÍNICO

• Rasgos craneofaciales dismórficos
(macrocefalia, ventriculomegalia)

• Foramen oval permeable 

• Ectasia renal

• Extremidades cortas

Recién nacida 3 días de vida
IC por opacidad corneal AO



CASO CLÍNICO

OD Dorzolamida + timolol cada 12h + Acetazolamida oral

OD OI

- Opacidad difusa corneal 

- Megalocórnea 

- PIO 34

- Opacidad corneal densa vascularizada

- Diámetro corneal normal

- PIO normal



EXPLORACIÓN QUIRÚRGICA

Sd.Axenfeld-Rieger Sd. Peter’s



EVOLUCIÓN

1 Trabeculotomía + 2 Goniotomía
PIO 34

Dorzolamida +  
timolol cada 12h +

Acetazolamida oral



EVOLUCIÓN

Queratoplastia penetrante





GENÉTICA

• No antecedentes oftalmológicos en la família. 

• TEST GENÉTICO--> mutación

gen FOXC1, en heterocigosis

• Ser131Phefs*51



OVERLAP ANOMALÍA AXENFELD-RIEGER Y PETERS

Anomalía de Axenfeld
Embriontoxon + adherencias

Síndrome Axenfeld

Anomalía de Rieger Síndrome de Rieger

Anomalía de Peters Síndrome de Peters o 
Peters Plus

+Hipoplasia iris

+Glaucoma

+alt sistémicas

Opcadidad corneal central 
+Adherencias

+alt sistémicas

ESPECTRO 
COMÚN



OVERLAP ANOMALÍA AXENFELD-RIEGER Y PETERS

• Disgenesias de segmento anterior

• Crestopatías

• Amplio fenotipo/gravedad

HETEROGENEIDAD 
GENETICA

EXPRESIVIDAD 
VARIABLE

Diferentes mutaciones en 
varios genes producen un 

mismo fenotipo

Una misma mutación 
de un gen produce 

diferentes fenotipos



2008

- Familia 5 miembros--> mutación nonsense (Q120X) en el gen FOXC1 → 4 miembros S.Axenfeld-Rieger + 1 con 
anomalia de Peter’s bilateral. 



1977

El primero en describir la rara asociación entre anomalía de Peters y 
Riegers en un mismo paciente 

1991

Describen 2 familias con afectos Riegers + 1 miembro con Riegers y Peters



2003

Familia 10 miembros--> 5 disgnesia SA + mutación F112S en el gen FOXC1 --> Diferentes fenotipos
IV:1 Paciente con anomalía Rieger y Peters  



2022

Paciente anomalía Riegers y Peters --> asoc catarata, DR, 
exotropia
Test genético - 



Artículo KJ Awan 1977 Gerd E Holmström 
1991

Robert A.Honkanen 
2003

Weisschuh
2008

Yong Meng 2022 Nuestro caso

Genética - - Mutación F112S en 
el gen FOXC1 

Mutación 
nonsense 
(Q120X) en 
el gen FOXC1 

Test genético 
negativo

Mutación de 
significado 
incierto 
(Ser131Phefs*51) 
en el gen FOXC1

Clínica Paciente con 
Rieger + Peters

2 familias con 
diferentes afectos 
de rieger y 1 
miembro Rieger + 
Peters

Paciente con Rieger 
+ Peters 

Familia 4 
Rieger + 1 
Peters 
bilateral

Paciente con 
Rieger + Peters

Paciente con 
Rieger + Peters

Asoc oft Cata polar, papila 
oblicua, 
hipoplasia N.O, 
ectopia mácula

Exotropia, 
nistagmus, 
catarata, DR, 
displasia foveal 
hipoplasia N.O



CONCLUSIONES

✓ Overlap Genotipo-fenotipo 

disgenesias SA

✓  Mismo espectro de enfermedades 

✓  Heterogeneidad genética y 

expresividad variable

✓  Mutación única de gen concreto     

(FOXC1): amplio espectro fenotipos
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