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INTRODUCAO:

A aniridia congénita ocorre por mutacdo do gene PAX6, cursando com Varios graus
de hipoplasia da iris e fovea. Além disso, pode ser uma manifestacdo da sindrome
WARG.

OBJETIVO:
Descrever um caso de aniridia relatando suas manifestacdes clinicas, possiveis
alteracGes genéticas concomitantes e exames para diagnostico.

DELINEAMENTO E METODOS:
Estudo do tipo relato de caso, retrospectivo, observacional, qualitativo e descritivo.

RESULTADOS:

A.S.F, 4 meses e 18 dias, comparece a um hospital no setor de oftalmologia por
suspeita de aniridia bilateral, ndo sendo detectada nenhuma alteracdo no teste do
olhinho. M&e nega intercorréncias no parto e pais relatam que desconhecem casos
na familia. Pais referem que a crianca apresenta fotofobia intensa com inquietacgéo,
choro e tremores oculares repetitivos, nédo fixando o olhar. Na biomicroscopia ha
presenca de cérnea e cristalino transparente associados a aniridia total bilateral. Ao
exame de Teller I, realizado a 38 centimetros verticalmente, a acuidade visual em
ambos os olhos era de 20/1400. A fundoscopia ocular foi de dificil realizacdo por
nistagmo importante, revelando hiperpigmentacdo normal da regido macular, mas
sem presenca da depressao foval. Nao foi possivel descartar hipoplasia de macula e
papila. A refracdo objetiva e subjetiva apontou hipermetropia de +4,00 em ambos 0s
olhos. A conduta contou com a solicitacdo de lentes de contato fotocrométicas e
orientacdes de uso aos pais da paciente, associada a lubrificagdo ocular. Realizou-se
encaminhamento ao nefrologista e geneticista. A paciente realizou ultrassonografia
dos rins, excluindo tumor de Wilms. Realizou rastreio genético, constando-se a
mutagao no gene PAX6, mas excluindo a alteracdo do gene WT1.
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CONCLUSAO:

A aniridia congénita cursa com graus de hipoplasia da iris e févea variaveis, gerando
deficiéncias visuais importantes, podendo ter complicagbes como ceratopatia,
glaucoma, catarata e olho seco. O diagnéstico definitivo ocorre pela comprovacao da
mutagdo genética no gene PAX6, podendo ter auséncia concomitante do gene WT1,
causando a sindrome de WAGR (aniridia, tumor de Wilms, anomalias génito-urinarias
e retardo mental).

PALAVRAS-CHAVE:
Aniridia, Proteina PAX6, Deficiéncia Visual, Transtornos da Visao, Sindrome WAGR.



