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Introducéo

O glaucoma congénito primario (GCP) é uma patologia associada a anomalia do desenvolvimento embrionario das
estruturas do angulo da camara anterior, podendo manifestar-se desde o nascimento até a infancia precoce. A
maioria dos casos € esporadica, mas aproximadamente 10 a 40% apresenta um componente hereditario,
predominantemente autossdmico recessivo. Mutacdes no gene CYP1B1 sdo uma causa frequente de GCP em
diferentes grupos étnicos, existindo ainda pouca evidéncia de correlacdo do gendtipo com mutacao identificada com
o fendtipo da doenga.

Objectivos
Determinar a frequéncia e os tipos de mutagBes no gene CYP1B1 em criancas com o diagnostico de GCP e
correlacionar a presenca de alteragfes na sequéncia do gene CYP1B1 com aspectos clinicos da doencga.

Material e Métodos

Analise da sequéncia de DNA do gene CYP1B1 de 21 criangas com GCP, seguidas em consulta de Oftalmologia
Pediatrica do Hospital D. Estefania - Centro Hospitalar Lisboa Central, e estudo da correlacdo das mutacdes
identificadas com o fenétipo.

Resultados

Foram identificadas mutacdes no gene CYP1B1 em 6 doentes (28,57%), todos eles heterozigotos compostos.
Detectaram-se 7 tipos de mutacdes deste gene: ¢.182G>A, c317C>A, c535delG, ¢1064 1076del, c1159G>A,
¢1310C>T e ¢1390dupT. Todos os doentes com mutacao identificada desenvolveram GCP bilateral, enquanto que
no grupo sem mutacdo apenas 7 (46.67%) manifestaram a doenca bilateralmente. A idade de diagnéstico foi inferior
no grupo de doentes com mutacdo (0 meses vs. 4,5+2,63 meses, p<0,01). Os casos de GCP com mutac¢éo no gene
CYP1B1 apresentaram tensdo ocular pds-operatéria mais elevada relativamente aos casos de GCP sem mutacao
(13,8345,11mmHg vs. 13,00+0,92mmHg). A idade da primeira intervencdo cirdrgica foi menor nas criangas com
mutagdo (3,08+8,51 meses vs. 4,50+2,63 meses) e a necessidade de terapéutica anti-glaucomatosa no pos-
operatério também foi superior neste grupo de doentes (0,67+0,89 vs. 0,41+0,73). O nimero de reintervencdes
cirdrgicas foi superior no grupo de doentes com mutacao (110,85 vs. 0,77+1,02). No que diz respeito a acuidade
visual apresentada na Ultima consulta de seguimento, ogrupo que obteve melhores resultados foi o de criancas sem
mutacao identificada (0,43+0,23 vs. 0,28+0,33).

Concluséo

Este estudo demonstra a variedade de mutacdes existentes do gene CYP1B1 e o seu impacto na manifestacdo
clinica do GCP. No futuro, a andlise genética podera ser uma mais-valia para o diagnéstico, progndstico e
tratamento desta patologia.
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