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Síndrome de Rieger. Aportación de un nuevo caso con alteraciones en la
TAC craneal

R. PALENCIA, G. MOUSSALEM yA. CARAZO*

RESUMEN: Se aporta un caso de sindrome de Rieger: defecto de la cámara anterior del
ojo consistente en una hipoplasia del iris, prominencia de la linea de Schwalbe y adhe
rencias del iris que se pega a esta linea. Nuestro paciente presenta la particularidad de
asociar alteraciones en la TAC craneal, con hipodensidad de la sustancia blanca, hallazgo
no referido en otros casos aportados en la literatura. PALABRAS CLAVE: SÍNDROME DE
RIEGER. MALFORMACIÓN OCULAR. 1.EUCOOISTROFIA.

RIEGER'S SYNDROME. REPORT OF A NEW CASE WITH ANOMALIES IN THE
CRANIAL CAT. (SUMMARY): One girl with Rieger's syndrome is reported. This syndro
me shows hypoplastic iris, protrudent Schwalbe's line and iris adherences. Our patient
had the particularity of presenting an anormal cranial CAT, with hypodensity of white
subuance. This finding was not previously reported in other patients. KEY WORDS:
RIEGER'S SYNDROME. OCULAR MALFORMATIONS, 1.EUKODYSTROPHIA.

La malformación ocular de Rieger es
un defecto estructural de la cámara ante
rior consistente en una hipoplasia del iris,
línea de Schwalbe prominente y adheren
cias del iris que se pega a la línea de
Schwalbe. Se han descrito un gran núme
ro de anomalías no oculares en asociación
con este defecto, constituyendo el patrón
conocido como síndrome de Rieger. Desde
la descripción de ésa entidad en 1935 se
han comunicado en la literatura menos de
200 pacientes por lo que nos parece opor
tuno aportar un nuevo caso que muestra
además alteraciones en la TAC craneal, he
cho no reseñado con anterioridad.

CASO CLÍNICO

Niña de 8 años de edad. No se reco
gen antecedentes familiares de procesos si-

milares; el embarazo, parto y período neo
natal transcurrieron con normalidad. En la
exploración se aprecia (Tabla 1) una ano
malía ocular con existencia de tractos iri
dianas que a modo de puente unen el
iris, que es hipoplásico, con la membrana
de Descemet; la pupila es irregular (fig.
1), siendo la tensión ocular y el fondo de
ojo normales; otros hallazgos oculares in
cluyen la presencia de estrabismo y astig
matismo. La paciente presenta además
una hipoplasia dental con odontolisis, ma
milas desplazadas hacia abajo, con raíz na
sal ancha, epicantus y prognatismo; el la
bio superior es pequeño y el inferior ever
tido. En un estudio psicométrico mostró
un CI de 84 y la TAC craneal se evidencia
una dilatación ventricular con atenuación
de la sustancia blanca, similar a la imagen
de las leucodistrofias (fig. 2).
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rante toda la vida, con medida de la pre
sión ocular para detectar el glaucoma lo
antes posible. En nuestra paciente no se
ha evidenciado esta manifestación en el
tiempo que la llevamos controlando.

Rara vez hay cataratas, luxación del
cristalino o colobomas. La coroides puede
ser hipoplásica y la retina suele ser nor
mal. La alteración ocular del síndrome de
Rieger puede presentarse también como
una manifestación en síndromes con ano
malías cromosómicas (trisomía parcial 3 p,
delección 4 p ó trisomía parcial 16 q) (3).
Cuando a esta alteraciones oculares se
unen anomalías en otros lugares del orga
nismo se habla de síndrome de Rieger.
Entre estos hallazgos no oculares destacan:

Cara: puente nasal ancho, labio supe
rior pequeño e inferior evertido, progna
tismo (manifestaciones todas ellas presen
tes en nuestr0 caso), hipoplasia maxilar.

Dientes: hipoplasia, anodontia o am
bas (4, 5). Los elementos dentales se for
man en el mismo período embrionario
que las estructuras del iris y similares fac
tores genéticos pueden actuar para produ
cir esta asociación.

Otros: hipospadias, protrusión del om
bligo.

Ocasionalmente se ha asociado a
síndrome de Marran (6), hidrocefalia (7),

deficiencia mental o sordera de conduc
ción.

Los hallazgos en la TAC de nuestro pa
ciente, similares a los observados en las
leucodistrofias, constituyen una novedad
que no hemos visto descrita antes en este
síndrome, desconociendo su significado; es
posible que en el curso evolutivo aparez
can manifestaciones que expliquen la afec
tación asociada de la sustancia blanca.

Mecta a ambos sexos y en un 70 % de
los casos se puede demostrar una herencia
autosómica dominante, con casi total pe
netrancia del gen pero con una alta varia
bilidad de expresión; el estudio de: fami
liares de estos pacientes permite identificar
a individuos afectados pero con grandes
variaciones en el grado y tipo de anoma
lía.

Esta situación debe diferenciarse de
entidades como:

Atrofia esencial progresiva del iris, que
es adquirida, progresiva y unilateral; no
muestra línea de Schwalbe prominente.

Glaucoma infantzl primario, que tam
poco suele acompañarse de alteración de
la línea de Schwalbe.

Displasia ácula-denta-digital, que cur
sa con raíz nasal estrecha (a diferencia del
síndrome de Rieger en el que es ancha) y
alteraciones de los dedos, sin anomalías
del iris ni de la pupila.
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