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i. I N T R O D U Z I O N E 

Vi e motivo di discutere la natura delle malattie primitive dell'iride perche la 
dimostrazione dell'eziologia ereditaria di un settore e importante sia dal punto di 
vista dottrinario sia dal punto di vista pratico, cioe eugenico, ma anche per il fatto 
che lo studio di una malattia nell'ambito della consanguineita permette di coglierne 
particolari sintomi, aspetti, stadi ed equivalenti che uno studio limitato al soggetto, 
che presenta una forma dichiarata, non permetterebbe di evidenziare. 

Percio abbiamo pensato di portare il nostro contributo al problema della malattia 
ereditaria dell'aplasia iridea. Faremo questo riassumendo la letteratura che si rife-
risce alia genetica della malattia e poi descrivendo un caso gemellare occorsoci 
che riteniamo essere, non solo esemplificativo, ma anche, sotto qualche aspetto, 
dimostrativo, mentre ci riserviamo di tornare con altra casistica clinica sull'argo-
mento. 

Gli studi gemellari, che hanno sempre riscosso particolare attenzione da parte 
dei cultori della specialita oculistica, si sono sviluppati indipendentemente sia nella 
direzione delle malformazioni dell'iride sia nella direzione dell'idroftalmo, produ-
cendo un'interessante casistica che piu oltre ricorderemo. 

Una recente osservazione gemellare infatti ci ha fornito l'occasione di raccogliere 
questa bibliografia, ma anche di formulare un'ipotesi che consideriamo interessante 
e che rappresenta il fulcro del presente lavoro: se cioe non vi sia fondato motivo di 
ridurre 'ad unita, almeno in certi casi, lo studio genetistico di queste due sindromi 
oftalmologiche: l'atrofia dell'iride e Pidroftalmo. 
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Infatti la coppia gemellare che ci apprestiamo a descrivere presentava la mal-
formazione iridea in entrambi i gemelli e l'idroftalmo (o buftalmo) monoculare in 
uno solo dei due gemelli. 

2. LETTERATURA 

a) Generalita 

All'aggiornamento intorno alia letteratura gemellare specifica ritcniamo oppor­
tune di premettere una visione d'insieme dei problemi oftalmologici che hanno 
riferimento con l'atrofia dell'iride per dare occasione ad una rassegna biblio-
grafica soddisfacente anche in ordine ad altri lavori che pubblicheremo sull'argo-
mento. 

Fra le alterazioni che possiamo riscontrare a carico dell'iride spicca l'atrofia die 
puo essere primitiva o secondaria e interessare la membrana sia nel suo foglietto me-
sodermico che nella sua interezza, variando di sede [pars ciliaris o pars papillaris) 
come di intensita, da una semplice ipoplasia, magari circoscritta, ad una grave 
forma di atrofia con scomparsa del foglietto mesodermico ed in seguito con lacera-
zioni e distruzione anche del foglietto pigmentato. 

Le alterazioni a carico dell'iride, inoltre, possono interessare solamente la mem­
brana od anche le formazioni viciniori, cioe l'angolo camerulare, la Descemet, lo 
sperone sclerale e la cornea anteriormente, la cristalloide anteriore ed il cristallino 
posteriormente. 

Prescindendo dalle atrofie secondarie (da glaucoma cronico, da tabe, da flogosi, 
da senilita), l'eziologia delle quali va riferita a quella del processo primitivo, notiamo 
che le atrofie primitive sono inquadrate sotto nomi diversi come i seguenti: ipoplasia, 
displasia o aplasia iridea, atrofia congenita anteriore dell'iride, atrofia essenziale congenita, 
atrofia essenziale progressiva, iridoschisis o atrofia fibrillare senile progressiva, disgenesis me-
sodermalis iridis et corneae di Rieger. Alterazioni a carico dell'iride si ritrovano pure 
frequentemente nel capitolo della patologia della camera anteriore inquadrato da 
Streiff sotto il titolo di displasia marginale posteriore della cornea nel quadro delle mal-
formazioni irido-corneali, nel quale egli riuni e unifico le varie terminologie: embrio-
toxon corneaeposterius (Axenfeld 1920), malformazioni del limbo (Saba, 1927), doppio arco 
senile (Velhagen, 1930), anello periferico della Descemet ispessito (Biozzi e Lugli, 1935), 
stria anulare del bordo della Descemet (Karbacher, 1940), riunendovi pure la sindrome 
di Peters e la sindrome di Rieger. 

Vario e il grado di interessamento della membrana iridea: da un semplice fila-
mento dell'iride natante nell'acqueo, residuo della membrana fetale di Wachendorf, a 
depositi pigmentati sulla cristalloide anteriore, da una ipoplasia dell'iride fino all'atro-
fia, a una corectopia, una policoria, un ectropion dell'uvea, un coloboma. Anche 
un'aniridia puo essere associata, come anche un'eterocromia semplice ed infine 
un'ipoplasia iridea con alterazione dell'angolo e idroftalmo. 
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L'ipoplasia dell'iride puo presentarsi sotto vari aspetti: con la membrana di spes-
sore diminuito e questo si vede molto chiaramente nei casi di eterocromia dove un 
occhio e marrone e l'altro e celeste con un numero inferiore di cripte nelle sue tre 
porzioni, cioe possono essere conservate nella pars media o nella pars pupillaris o 
anche nella pars ciliaris. Possono essere conservate le cripte ma il tessuto che le ri-
copre essere gelatinoso diafano e lasciar trasparire nettamente il foglietto pig­
mentato sottostante. Questo aspetto dell'iride e stato definito «muschioso ». II colore 
puo essere splendente o nei gradi piu avanzati sbiadito, variando dalla normale appa-
renza cromatica dell'iride fino al colore del foglietto pigmentato sottostante. In un 
secondo stadio l'iride si presenta appiattita, poche le travature e il disegno e radiale. 
In seguito l'iride non ha piu un colore omogeneo ma si divide in due zone: una 
parte pupillare bianco-giallastra per il trasparire del muscolo costrittore della pu-
pilla ed una parte molto scura, che occupa la pars media e ciliaris, per il trasparire 
del foglietto pigmentato; tale aspetto e caratteristico. In seguito, proseguendo 
l'atrofia, il foglietto posteriore non riesce piu a mantenersi integro e comincia a per-
forarsi con buchi e fessure che possono simulare una policoria. L'orletto pigmentato 
della pupilla si ectropionizza provocando una midriasi. La pupilla diviene rigida 
non piu reagente anche per l'atrofia del muscolo costrittore. II colore deH'atrofia 
iridea nei suo grado estremo generalmente viene definito marron-scuro. Pero non 
tutti i pazienti lo presentano, infatti molti hanno un colorito grigio-piombo asso-
lutamente caratteristico. La causa di questa differenza di colore non e chiaramente 
identificabilc avendo, in altro nostro materiale, osservazioni dei due tipi nella mede-
sima fratria. L'angolo camerulare puo presentarsi ampio con tutte le sue strutture 
normali e bene evidenti o stretto a becco di flauto; si possono riscontrare numerosi 
granuli di pigmcnto che vanno ad infarcire le vie di deflusso ed anche goniosi-
nechie nei casi complicati a glaucoma. Si possono trovare finissime listerelle di tes­
suto irideo che vanno ad inserirsi in posizioni varie dell'angolo ed anche della cornea 
come autentiche sinechie anteriori. Questi filamenti iridei possono essere chiarissimi, 
quasi trasparcnti, ialini, oppure del medesimo colorito del tessuto irideo e quindi 
anche scuri o del medesimo colore dei granuli di pigmento che infarciscono l'angolo. 
Quando si vanno ad inserire direttamente alia cornea, nei punto di contatto con 
questa, generalmente si nota una piccola opacita della membrana. Possono partire 
da un tessuto sano, cioe l'iride in quel punto puo essere ancora ben conservata nei 
suoi due strati oppure soltanto nei foglietto pigmentato e la sinechia anteriore cor-
rispondere alia piccola zona mesodermica assente. Talvolta in vicinanza alia sinechia 
anteriore si nota un foro a tutto spessore, o meglio l'iride e aderente alia cornea ed 
e lacerata nei suo margine libero. L'aderenza delle due membrane puo essere anche 
molto ampia ed in questi casi l'esame gonioscopico mette in evidenza i corpi ciliari 
con un aspetto che si riscontra neh"aniridia. II cristallino puo essere indenne ma 
generalmente mostra delle fini opacita che possono variare da puntiformi, a gocce 
di cera ed anche come scde, potendosi riscontrare un'opacita centrale nei casi di 
sindrome di Peters (displasia marginale posteriore di I I I grado). Generalmente sulla 
cristalloide anteriore sono evidenti depositi stellari pigmentati, di natura congenita, 
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variamente raggruppati e che possono ricoprire completamente la zona pupillare. 
In altri casi noi possiamo trovare l'angolo ripieno di un tessuto mesodermico indif-
ferenziato che blocca le vie di deflusso e che puo provocare un idroftalmo, ma che 
si puo ritrovare anche in fratelli di individui idroftalmici, con condizioni funzional-
mente normali. Le condizioni della membrana iridea possono essere stazionarie per 
tutta la vita o progressive; possono essere ben tollerate dall'occhio, o portare a 
condizioni gravi fino alia perdita della visione per complicanze. intervenute. La 
complicanza principale e l'ipertensione che generalmente viene considerata secon-
daria, legata alle condizioni dell'angolo e delle vie di deflusso. Questa ipertensione 
puo svilupparsi in qualsiasi epoca della vita, da quella fetale che porta all'idroftalmo 
congenito e in alcuni casi aH'idroftalmo maligno quando la C.A. sia assente ed il 
cristallino e l'iride aderenti alia cornea, a quella senile o pre-senile con l'instaurarsi 
di un glaucoma cronico che puo evolvere fino alia cecita. 

Pur essendo l'ipertensione ormai da tutti considerata secondaria, il meccanismo 
di insorgenza non e del tutto noto. Questo meccanismo consta di due fattori; il primo 
e la conformazione dell'angolo che puo essere anomala, il secondo riguarda il pro-
dotto di disfacimento dell'iride che va ad ingorgare le vie di deflusso magari gia 
alterate in partenza. Resta da risolvere la variabilita del momento di insorgenza 
pur essendo apparentemente uguali in certi casi le condizioni obiettive. Anche in 
un medesimo individuo i due occhi non si comportano talvolta nella medesima ma-
niera. Generalmente l'alterazione iridea e bilaterale, ma quasi mai alio stesso stadio. 
Talvolta succede che 1'occhio il quale ha l'iride meglio conservata e l'angolo came-
rulare piu libero sia quello nel quale il glaucoma e piu progredito. Un altro punto 
da prendere in considerazione e il comportamento di questi glaucomi: generalmente 
non raggiungono una tensione molto elevata, danno facilmente edema corneale anche 
fugace con ipertensioni modicissime e frequentemente, una volta divenuti assoluti, 
presentano una cheratite bollosa che da generalmente pochissimo fastidio al paziente. 
Queste alterazioni parlano di una compartecipazione della cornea anche se non 
sappiamo come, e vanno ricordate perche noi spesso abbiamo trovato in questi pa-
zienti distrofie epiteliali ed endoteliali, queste ultime riscontrate anche da Chandler. 
Sono pure state riscontrate alterazioni a carico di altri organi ed apparati: emangiomi, 
dermoidi, alterazioni ossee, alterazioni a carico dei denti, colobomi che possono inte-
ressare l'iride fino al cristallino, alia coroide. II coloboma a carico dell'iride puo essere 
in qualsiasi sede ma generalmente e inferiore, nella sede, cioe, dove avviene la chiu-
sura della fessura fetale. Puo essere a tutto spessore o interessare soltanto il foglietto 
anteriore, oppure presentarsi nel medesimo individuo in un occhio a carico di 
un solo foglietto e nell'altro a carico di tutti e due; varie ipotesi furono prospettate 
sulla possibile etiologia. Streiff, Poliakowa-Spector ritengono che I'ipoplasia sia 
un'anomalia congenita consistente in un'abnorme regressione dello strato meso­
dermico, dal quale si forma lo stroma irideo e la pupilla, regressione che non 
si fermerebbe con la nascita. Su quest'ipotesi venne fissato da molti il punto 
di partenza dell'atrofia iridea. Bitter infatti osservo tre casi in cui essa partiva dal 
piccolo cerchio. Riibel pensa che vi sia stato un arresto di sviluppo, Kreiker ritiene 
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che i processi citolitici che nella vita embrionale provocano il riassorbimento della 
membrana pupillare, non si arrestino con la nascita, ma rimanendo attivi, interes-
sino poi il tessuto irideo normale, Feingold pensa con Riibel ad un disturbo circo-
latorio del piccolo cerchio dell'iride che provochi in un secondo tempo I'alterazione 
del tessuto. Lane e Zentmayer ipotizzano una sclerosi vasale, mentre altri pensano 
ad una eredo-degenerazione mesodermale che rientrerebbe nel capitolo delle 
distrofie abiotrofiche. Kamenestzky ritiene che nelPammalato colpito da alterazioni 
di questo tipo vi sia una predisposizione ereditaria; l'atrofia verrebbe ad eviden-
ziarsi solo verso i 10-12 anni e i motivi causali sarebbero disfunzioni ghiandolari 
(anche in queste sarebbe presente un meccanismo ereditario). Un'altra ipotesi ricon-
duce l'ipoplasia dell'iride ad alterazioni del simpatico dato che la sindrome di Horner 
puo essere associata ad eterocromia e l'iride appare anche ipoplasica oltre che alte-
rata quanto a colore. Le lacune del foglietto pigmentato non sarebbero mai primi­
tive ma secondarie alio stiramento delle fibre muscolari che provocherebbero la 
lacerazione del foglietto ectodermico. Questi non avendo la parte elastica super-
ficiale, rimane indebolito e facilmente si rompe dando luogo alle caratteristiche 
fessurazioni. 

b) Bibliografia genetistica riguardante l'Atrofia dell'iride 

KAMENESTZKY descrive nel 1925 una famiglia in Siberia, nella quale la quasi 
totalita degli individui era colpita da atrofia del foglietto anteriore dell'iride in en-
trambi gli occhi, con glaucoma secondario. 

PELLATY nel 1926 riporta un caso familiare di atrofia iridea che in alcuni membri 
della famiglia era appena accennata, essendovi soltanto un appiattimento dell'iride 
e pupilla midriatica. 

ROSSANO nel 1934 descrive due casi di ipoplasia del foglietto mesodermico del­
l'iride, che in uno dei due pazienti era complicata da glaucoma e riduzione visiva; 
i due malati appartenevano a due generazioni. 

RIEGER nel 1935 descrive la sindrome familiare « disgenesis mesodermalis iridis 
et corneae », che si trovava associata ad un'anodontia parziale vera. 

THEODORE nel 1944 descrive la displasia marginale in due sorelle. 
RESEHRT e MIKJA nel 1952 riportano una famiglia nella quale vi erano 3 casi 

di disgenesis mesodermalis associato ad anodontia (in 3 generazioni). 
FRANCOIS e D E ROUGK nel 1953 riportano un albero genealogico in cui vi 

era aplasia congenita bilaterale e stazionaria dell'iride che interessava inoltre 
ambedue i foglietti, mesodermico e ectodermico, nella loro porzione circumpapillare. 
Da quanto osservato, gli AA. propendono per una forma incompleta di aniridia e 
sono dell'opinione che un medesimo gene abbia trasmesso le anomalie. 

CORNALBA nel 1954 descrive 3 casi di atrofia primaria del foglietto anteriore 
dell'iride presente nella stessa famiglia; vi erano disfunzioni endocrine e disturbi 
psico-neurotici che l'A. ritiene possano aver infiuito su un terreno predisposto eredi-
tariamente. 
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KITTEL nel 1956 riporta un caso familiare comprendente nonno, padre e figlio 
di 4 anni: il bambino era oligofrenico e aveva una parziale anodontia; non c'erano 
aderenze dell'iride all'anello di Schwalbe; in tutti e 3 vi era inoltre una mascella 
ipoplasica. 

ROSSETTI e BETETTO nel 1956 descrivono una famiglia con un membro che pre-
sentava ipoplasia dell'iride, un altro con embriotoxon e residui mesodcrmici, un 
terzo membro con alterazioni tipo von Hippel al fondo dell'occhio. 

UNGER nel 1956 cita due casi familiari di disgenesis mesodermalis di Rieger 
presenti in madre e figlia; l'A. imputa la genesi di questa malformazione all'ecto-
derma dato che l'anodontia parziale vera ha questa origine. 

c) Bibliografia genetistica riguardante l'Idroftalmo 

JOHNSON (1898), sotto il titolo « Buphthalmia: an interesting series of cases occur­
ring in the same family », riporta il caso di tre fanciulli affetti da idroftalmo in una 
fratria di 6 il cui padre e monocolo in seguito ad un'affezione indeterminata; la 
cecita e stata constatata all'eta di 7 anni. Esaminato nell'eta adulta, il padre presenta 
POD normale, mentre l 'OS ha un visus spento, per cataratta complicata. 

BONDI (1903), nel lavoro « Megalophthalmus und Hydrophthalmus in einer 
Familie», segnala nella stessa famiglia madre ed un figlio affetti da megalocornea, 
due figli morti in tenera eta con grossi occhi ed infine Pultimo nato affetto da 
idroftalmo. 

WALLENBERG (1910) riporta un'osservazione « Erbliches, juveniles Glauckom in 
vier Generationen » in cui I'affezione si e presentata all'eta di 20 anni. WESTERLUND 

(1947) ha gia fatto osservare che questo caso non poteva essere un idroftalmo ma 
un glaucoma giovanile. 

TAKAGI e O D A (1934) riportano un albero genealogico di 6 generazioni nel quale 
e possibile riferire due soggetti di sesso maschile e 6 di sesso femminile colpiti da 
idroftalmo. 

BRONS (1937) ha studiato 7 famiglie la cui genealogia risale molto in alto nel 
tempo e vi ha trovato numerosi casi di idroftalmo. Ha reperito inoltre un matrimo-
nio consanguineo in 3 famiglie, ma uno di questi risaliva all'undicesima generazione. 

BARATTA nel 1937 osservo due casi, madre e figlio, nei quali oltre all'idroftalmo 
vi era corectopia policoria e cataratta. 

GRESSERI e BEGHERLE (1944-45), studiando un albero genealogico risalente 
all'anno 1600, trovano 6 fratrie con 11 soggetti colpiti su 32, il che corrisponde ad 
una penetranza vicina al 100%. 

DALSGARD-NIELSEN (1945) riportano 2 casi ereditari di idroftalmo su una sta-
tistica di 40 casi. 

WESTERLUND (1947) trova in tutto il suo materiale 118 casi di idroftalmo riguar­
dante 105 fratrie, in cui il numero totale dei membri e di 462. Vi e dunque una fre-
quenza degli individui colpiti del 25,5%. 
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FALLS nel 1949 trovo in una famiglia idroftalmo, microcornea, embriotoxon, 
policpria, corectopia ed ectropion uveae. KLUISKENS (1950) segnala due casi nei quali 
l'idroftalmo si ritrova in tre generazioni. 

GALLENGA e MATTEUCCI nella relazione sull'idroftalmo del 1952 descrivono un 
caso familiare nel quale su una fratria di 6 individui, 2 avevano idroftalmo e tutti 
numerose anomalie congenite, quali nistagmo, atrofia dell'iride, discromatopsia e cata-
ratta congenita; l'esame gonioscopico mostro in 4 di essi alterazioni variabili del-
1'angolo, da un quadro quasi normale a un grande sviluppo dei processi iridei; nei 
2 fratelli idroftalmici vi era infine un'inserzione alta dell'iride con abbondante 
tessuto indifferenziato; secondo gli AA. l'atrofia del foglietto anteriore dell'iride 
alia base, sarebbe un reperto caratteristico dell'idroftalmo. Nel capitolo poi sul­
l'idroftalmo maligno gli AA. pongono l'alterazione consistente nell'opacita centrale 
della cornea con sinechia anteriore dell'iride, presenza della membrana pupillare 
e C.A. assente. 

GIANFERRARI, CRESSERI e MALTARELLO (1954), studiando 9 famiglie in cui l'af-
fezione e presente in molte generazioni, trovano 16 soggetti affetti su 49, il che cor-
risponde ad una penetranza vicina al 100%. 

DELMARGELLE (1957) riporta 2 casi: I caso, di idroftalmo bilaterale apparso 
all'eta di 4 mesi in un fanciullo il cui padre e la zia paterna sono affetti da idroftalmo 
congenito bilaterale di forma grave. Non si rivela consanguineita nella famiglia, 
ma Falbero genealogico non pote essere risalito molto in alto nalPascendenza. 

II caso, di idroftalmo bilaterale in un fanciullo di 5 mesi. II padre e affetto da 
idroftalmo bilaterale. Un primo figlio, dell'eta di 2 anni, e sano. La madre, 
ugualmente indenne dall'affezione oculare, ha avuto, da un primo matrimonio, 
3 figli sani. Nessuna consanguineita dichiarata nella famiglia, salvo che dal lato 
matcrno in cui i nonni sono cugini. 

WEEKERS S. e R. hanno illustrate una famiglia che presentava, oltre all'idroftalmo, 
megalocornea, embriotoxon, anomalie riguardanti l'angolo irido-corneale; studiano 
anche la struttura dell'iride, forma e posizione della pupilla. 

Passiamo ora brevemente in rassegna i casi gemellari: 
KIEHLE e PUGMINE (1934) descrivono una coppia M Z di a. 6 nella quale l'idroftal­

mo era monolaterale e speculare. Non era concordante invece la gravita. II bulbo 
avcva incominciato ad ingrandirsi all'eta di 3 mesi. L'anamnesi familiare era silente. 
Le condizioni obiettive erano le seguenti: O S : Visus 1/10, tono 65 mm. Hg., Fundus: 
escavazione profonda della papilla. Alia L.a.F. si notavano numerose rotture della 
Descemet ed un'iride atrofica. L 'OD era indenne. II cogemello presentava all 'OD 
bulbo molto ingrandito, cornea opaca, iride di aspetto muffo ed il cristallino ri-
dotto ad una massa biancastra sporgente dall'iride, fondo inesplorabile. L 'OS era 
indenne. In ambedue i gemelli l'indagine radiologica mostrava un allargamento del-
l'orbita contenente l'occhio idroftalmico. 

POTTS (1950) riferisce pure lui un'osservazione gemellare monozigotica nella quale 
l'idroftalmo era monolaterale e speculare. L'anamnesi familiare era silente. La ma-
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lattia datava dalla nascita. AU'esame obiettivo presentavano: I gemello O D : Visus 
spento, bulbo ingrandito in Mo, iride sottile, stirata, con poche cripte e residui 
della membrana pupillare; al fondo, papilla escavata ed atrofica. OS indenne. I I ge­
mello O S : il reperto era uguale al cogemello, solo vi erano in piu rotture della De-
scemet e cataratta complicata; OD indenne. L'A., eseguito un reperto istologico, ha 
trovato assenza del canale di Schlemm, lo sperone sclerale ed il trabecolato corneo-
sclerale rudimentali. Iride atrofica. 

ANDERSON (1939) riporta due casi. II primo si riferisce ad un'osservazione di 
GAULT (1937) consistente in idroftalmo bilaterale concordante in gemelli MZ. Essi 
erano stati operati con esito infausto: i pazienti erano ciechi. 

II secondo caso si riferisce ad un'osservazione di DUNCAN e consisteva in una 
coppia probabilmente monozigotica che presentava un idroftalmo bilaterale con­
cordante e contemporaneamente distacco di retina. 

GASTELLI (1940) descrive una coppia gemellare bisesso di 3 m. nata prematura 
al settimo mese, che presentava in maniera discordante l'idroftalmo. Al reperto 
autoptico di uno dei membri deceduto per eresipela trovo assenza del canale di 
Schlemm e atrofia dell'iride. L'idroftalmo era congenito. 

MASSIMEO (1950) descrive una coppia maschile MZ di 6 a. con idroftalmo mono-
laterale concordante. Anamnesi familiare silente. II reperto era identico e consisteva 
in bulbi ingranditi, cornea aumentata nei suoi diametri principali, appiattita, con 
rotture della Descemet. Camera anteriore profonda ed iride atrofica nella pars ci-
liaris. Residui della membrana pupillare di Wachendorf. 

DESGRIZIONE DELLA COPPIA GEMELLARE DZ NADIA E CLAUDIO Or. 

DI 20 MESI 

NADIA, / nata {cfr. Jig. i) 

Anamnesi 

Nata da gravidanza gemellare decorsa normalmente. Parto eutocico, peso alia nascita 
Kg. 2,900; prima suzione valida nelle 24 ore. Cordone ombelicale caduto in quarta gior-
nata senza residua secrezione. Allattamento materno esclusivo per 15 giorni, poi misto con 
latte in polvere mezza crema. Prima minestrina a 6 mesi. Primo dente a dieci mesi. Primi 
passi a 14 mesi. Non ha subito le vaccinazioni antivaiolose. Durante l'allattamento artifi-
ciale le sono stati somministrati fattori vitaminici A e D e vitamine del gruppo B e C. 

Alia fine del quarto mese di vita aumento delle evacuazioni con emissione di feci acide. 
Venne fatta diagnosi di dispepsia fermentativa che venne curata con adatta dieta. A dieci 
mesi di vita fu morsa da un topo di fogna per cui venne ricoverata all'Ospedale di Nettuno 
e qui sottoposta a sieroprofilassi antitetanica. A 11 mesi secondo episodio di dispepsia fer­
mentativa curato con la somministrazione di batteriofago e preparati digestivi. A 14 mesi 
parotite epidemica guarita senza complicazioni. 
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Esame obiettivo 

Mesi 20, Kg. i i ,4go. Condizioni generali buone. Cute rosea; mucose visibili rosee, pan-
nicolo adiposo ben conservato. Turgore conservato. Linfoghiandole di grandezza normale 
nelle comuni stazioni linfoghiandolari. 

Cranio: mesaticefalo; fontanella anteriore chiusa. Negativo l'esame esterno a carico 
degli orecchi e del naso. 

Cavo orale di forma normale. Denti 13. Ipertrofia delle tonsille palatine. 
Apparato respiratorio: torace leggermente svasato alle basi. Alia percussione suono 

chiaro polmonare. AlPascoltazione murmure vescicolare a destra, a sinistra presenza di 
ronchi e sibili. 

Apparato cardio-vascolare: aia cardiaca nei limiti. Toni all'ascoltazione netti. Azione 
cardiaca ritmica. 

Addome leggermente globoso, cicatrice ombelicale introflessa. La milza non e palpa-
bile. II fegato si palpa all 'arco costale. Limite superiore della ottusita epatica al V spazio 
intercostale. 

Sistema nervoso: motilita attiva e passiva normale. Riflessi rotulei e achillei normali. 
Nulla a carico degli organi genitali. 

Esame oftalmologico 

O D : Bulbo piuttosto voluminoso con cornea di forma abbastanza grande; C.A. pro-
fonda e otticamente vuota; iride ipoplasica nel suo foglietto mesodermico; cristallino e vi-
treo trasparenti; fondo oculare normale. Tono : 18 mm. Hg. 
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O S : Cornea liscia, lucida e trasparente, leggermente meno grande dell'altra. L'iride 
si presenta meno ipoplasica. Gristallino e vitreo trasparenti; fondo oculare normale. 
Tono: 18 mm. Hg. 

La motilita e normale in tutti i campi di sguardo. Gli annessi sono normali. 

Esame immunoematologico: B, M N , P, CDE/ce. 

CLAUDIO, / / nato (cfr. fig. 2) 

Anamnesi 

Nato da gravidanza gemellare decorsa normalmente. Parto fisiologico, peso alia na-
scita Kg. 2,700. Prima suzione valida nelle 24 ore. Cordone ombelicale caduto in sesta 
giornata senza residua secrezione. Allattamento materno esclusivo per 15 giorni, poi misto 
con latte in polvere mezza crema. Prima minestrina a sei mesi. Primo dente a 12 mesi. Primi 
passi a 14 mesi. Non ha subito le vaccinazioni antivaiolose. Durante l 'allattamento arti-
ficiale gli sono stati somministrati fattori vitaminici A e D e vitamine del gruppo B e C. 

Alia fine del quarto mese aumento delle evacuazioni con emissioni di feci acide. La 
dispepsia fermentativa fu curata con adatta dieta. 

Ali'eta di 7 mesi Glaudio e stato portato a visita specialistica per un ingrossamento 
progressivo del bulbo oculare destro che si presentava con la cornea biancastra senza 
peraltro provocare dolore. Al l 'EO presentava: Tono : 40 mm. Hg. con edema corneale 
imponente. Idroftalmo. Ricoverato in corsia veniva operato correttamente di ciclodialisi, 
con esito soddisfacente. 

All'ottavo mese febbre elevata con disfagia per cui fu fatta diagnosi di tonsillite acuta 
che venne curata con penicillina in supposte. 

A 14 mesi febbre senza segni di localizzazione durata circa 5 giorni. 

Esame obiettivo 

Mesi 20, Kg. 10,670. Condizioni generali: buone. Cute rosea; mucose visibili rosee. 
Pannicolo adiposo ben conservato. Turgore conservato. Linfoghiandole normali nelle co-
muni stazioni. 

Cranio: mesaticefalo. Fontanella anteriore chiusa. II globo oculare destro appare piu 
grande di quello di sinistra. Negativo l'esame esterno a carico degli orecchi e del naso. 

AU'esame del cavo orale si nota una lingua con zone di disepitelizzazione a tipo « lin­
gua a carta geografica ». Le tonsille palatine sono ipertrofiche e i denti sono 11. 

Apparato respiratorio 

Torace svasato alle basi con ingrossamento condro-costale bilateralmente. Alia per-
cussione del torace suono chiaro polmonare e alia ascoltazione murmure vescicolare su 
tutti gli ambiti. 

Apparato cardiovascolare e Addome 

Aia cardiaca nei limiti. Toni cardiaci netti all'ascoltazione. Azione cardiaca ritmica. 
Addome di forma e volume normale. Cicatrice ombelicale introflessa. La milza non e 
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palpabile. II fegato deborda di un centimetre dal lato costale. Limite superiore dell'ot-
tusita epatica al V spazio intercostale. 

Sistema nervosa 

Riflessi rotulei ed achillei normali. Motilita attiva e passiva normali. Nulla a carico 
degli organi genitali. 

Esame oftalmologico 

O D : bulbo ingrandito in toto con cornea grande, liscia, lucida e trasparente, G.A. 
olticamente vuota e di profondita aumentata . Iride di colorito azzurro-piombo estremamente 
ipoplasica nel suo foglietto mesodermico, soprattutto nella pars ciliaris. Cristallino e vitreo 
trasparenti, papilla pallida ed escavata. Tono : 18 mm. Hg. 

O S : bulbo piu piccolo dell'altro, pero sempre piuttosto grande, cornea liscia, lucida e 

f ) I P O P L A S I A DELL- I R I D E 

(^ 0 U F T A L M O 

uo C T O u 

aOa^a^ crc?cf§§& 99^cr 

a 

Fig. 3 - Albero genealogico della Famiglia Or. 

trasparente, iride ipoplasica nel suo foglietto mesodermico, ma meno dell'altro occhio; 
cristallino e vitreo trasparenti, fondo normale. Tono 18 mm. Hg. 

La motilita e normale in tutti i campi di sguardo. Gli annessi sono normali. 

Esame immunoematologico: O, MN, P, cde/ce 

REPERTO FAMILIARE 

I genitori dei gemelli presentano entrambi iridi di colorito azzurro con stroma irideo 
normale seppure non molto spesso. Gli occhi non sono molto grandi ed hanno refrazione 
normale. Non consanguineita e non malattie oculari degne di nota nel gentilizio (cfr. fig. 3). 
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D I S C U S S I O N E 

Incomince remo riferendo u n caso sotto a lcuni aspett i ana logo al nostro m a chc non 
appar t i ene alia l e t t e ra tu ra pe rche inedi to . Ta l e caso di atrofia dell ' i r ide e idroftalmo 
in gemello D Z ci e no to pe rche segnalatoci da l C h . m o Prof. Santonas taso Di re t to re 
del lTst i tu to di Clinica Oculis t ica de l l 'Univers i ta di Padova , chc sen t i tamente r in-
g raz iamo. 

Caso clinico di C. R. di a. 6 da Tritiana (Belluno) 

Anamnesi familiare 

Non consanguineita negli ascendenti. 
A.F.P.: nato a termine da parto eutocico, gemellare, dizigotico. Ha 5 fratelli 

viventi e sani. Dalla nascita i genitori hanno notato che il bambino vedeva meno 
degli altri. Fu visitato a 6 mesi da uno specialista che non prescrisse alcuna 
terapia. Fu ricoverato a 8 mesi per intervento al l 'OS. 

La cogemella, secondo i genitori, e sana anche dal punto di vista oftalmologico. 
Durante la gravidanza la madre ha sofl'erto di disturbi gastro-intestinali, non 

malattie a carattere infiammatorio o infettivo; soltanto 20 gg. pr ima del parto ha 
avuto un'eruzione cutanea con ponfi, afebbrile. Tale gravidanza e avvenuta dopo 
che il marito e tomato dalla prigionia. 

Esame obiettivo 

Regione orbitaria e segmento anteriore O O . Movimenti incoordinati dei bulbi 
e qualche scossa di nistagmo. 

O D : bulbo ingrandito in toto dalla nascita, opacita centrale della cornea a 
tipo degenerativo, cui aderisce posteriormente un tessuto di natura organizzativa 
con foro pupillare piuttosto miotico, irregolare; aderente alia massa stessa si intra-
vede il cristallino. Embriotoxon corneae posterius. 

O S : il bulbo appare un po' piu piccolo del destro. Opacita degenerativa 
della cornea a tipo bandelletta. Camera anteriore bassa. Atrofia dell'iride. Ampio 
coloboma chirurgico ore X I I occupato dal cristallino opacato. 

O O : non si avverte alcuna reazione alia luce. 

Giudizio diagnostico 

L ' O D idroftalmico (e ingrandito in toto), e affetto pure da un complesso 
malformativo ed eredo-degenerativo con distrofia epiteliale della cornea, Embrio­
toxon, residui organizzativi del segmento uveale. Presenta inoltre un cristallino 
in gran par te opacato. II visus e spento. 

L 'OS pure idroftalmico (ma e meno grande del l 'OD), presenta inoltre una 
catarat ta congenita e probabili fatti malformativi. Pure in questo occhio il visus 
e spento. 
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Consegnando alia letteratura il caso rilevato a Padova ci sembra logico confer-
mare la diagnosi di idroftalmo bilaterale con fatti malformativi, discordante in 
gemello maschio di coppia DZ bisesso. Pero non siamo in grado di affermare se 
l'atrofia iridea presente nel gemello idroftalmico fosse o no presente anche nella 
cogemella, ammaestrati come siamo, dall'analogo caso gemellare che stiamo descri-
vendo, del fatto che i familiari, mentre danno peso alle variazioni di volume di un 
globo oculare, di solito non attribuiscono importanza alle anomalie dell'iride quando 
sono accompagnate da sufficiente visus e tanto meno apprezzano le variazioni che 
non alterano il forame pupillare in quanto riguardano la struttura dei foglietti che 
compongono l'iride. 

Invece e proprio su questa contestualita deH'atrofia iridea che i nostri due gemelli, 
benche dizigotici, presentano, che ci sembra doveroso di imperniare la discussione 
del caso del gemello Or, in quanto esso suggerisce un'ipotesi interpretativa di qualche 
interessc. 

Noi sappiamo infatti che l'ipoplasia dell'iride nei suoi vari gradi riconosce una 
base congenita che si instaura durante la vita fetale come un'alterazione di svi-
luppo che puo ripetere a cause diverse, come si e dimostrato nel paragrafo della let­
teratura, ma anche ad un'eredita morbosa per lo piu di tipo dominante. 

D'altra parte noi sappiamo anche che l'idroftalmo e presente in un solo membro 
della coppia e che questa deformazione macroscopica fu rilevata dai familiari 
solo nel terzo mese dopo la nascita, cioe non appare essere una malformazione 
congenita. 

Mentre dunque i nostri due gemelli presentavano presumibilmente alPatto della 
nascita l'atrofia dell'iride che anche oggi presentano, solo il maschio, ma a distanza 
dalla nascita, ando sviluppando il buftalmo per cui giunse alia nostra osservazione. 
Di qui una possibile interpretazione la quale consisterebbe nel considerare come ere-
dita primaria la malformazione iridea e come complicazione fenotipica dovuta al 
convergere di altri fattori idiotipici, paraidiotipici e paratipici, l'idroftalmo discordante 
che abbiamo descritto. 

Quest'interpretazione bene si accorda con il tipo dizigotico della gemellanza in 
esame perche l'eredita relativamente diversa puo aver fatto si che nella gravita il 
processo malformativo irideo, fondamentalmente concordante, fosse, quanto al-
1'espressione, diverso, cioe piu grave, a carico del maschio, oppure che altre circostanze 
contestuali discordanti abbiano aggravate il processo morboso a carico del maschio, 
e non della femmina, mediante la complicazione idroftalmica. 

Con la surriferita ipotesi si accorda anche la negativita oftalmologica del reperto 
familiare in quanto quelle atrofie dell'iride, che i profani di solito non rilevano, pos-
sono aver marcato l'eredita del carattere negli ascendenti e nei collaterali senza che 
l'anamnesi fosse in grado di denunciarle, in assenza della complicanza idroftalmica, 
dunque non necessaria per stabilire la natura genotipica dell'affezione. 

Bisogna pero dichiarare che l'interpretazione sulla quale ci siamo soffermati, 
benche assai probabile, viene presentata come un'ipotesi la quale ha come alter-
nativa un'altra possibile ipotesi. Puo darsi infatti, in via presuntiva, che non di una 
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sola eredita si tratti ma di due distinti e coagenti meccanismi ereditari, l'uno relativo 
all'atrofia dell'iride, 1'altro relativo all'idroftalmo, i quali, data la diversita genoti-
pica di gemelli DZ, possono essere diversamente rappresentati nei due membri. 

Per decidere quale delle due ipotesi ha maggior ragione di essere adottata, bi-
sogna riferirsi a studi piu vasti possibilmente condotti su scala genealogica, piu cospicua 
di quella offerta da una coppia gemellare dizigotica. 

Riassunto 

Si riferisce intorno ad una coppia gemellare dizigotica bisesso di mesi 7 nella 
quale i due membri presentano atrofia dell'iride e solo uno, il maschio, buftalmo 
acquisito intorno al terzo mese. Si formula l'ipotesi che l'eredita primitiva consista 
nella malformazione iridea e che in questo caso il buftalmo sia secondario a tale 
malformazione. 
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Acta Geneticae Medicae et Gemellologiae 

RESUME SUMMARY 

Les AA. rapportent le cas d'un couple ge-
mellaire dizygote de sexe different, age de 7 
mois. Les deux jumeaux etaient atteints d'a-
trophie de l'iris, compliquee chez le jumeau 
masculin de buphtalmie acquise environ au 
6 mois. 

Les AA. avancent Phypothese que Pheredite 
primaire consiste dans Patrophie irienne et que 
dans ce cas la buphtalmie est secondaire a cette 
malformation. 

The Authors report on dizygotic twins of 7 
months and of different sex. Both twins were 
affected by iris atrophy, which in the male was 
associated with buphthalmos acquired at about 
6 months of age. 

The hypothesis is made that the primitive 
heredity consists in the iris malformation and 
that in this case the buphthalmos is secondary 
to it. 

ZUSAMMENFASSUNG 

Es wird iiber ein 7 Monate altes dizygotisches Zwillingspaar verschiedenen Geschlechtes 
berichtet. Beide Zwillingen wiesen eine Irisatrophie auf, die bei dem mannlichen Zwilling durch 
einen ungefahr um den 6 Monat erworbenen Buphthalmus ompliziert war. 

Es wird angenomen, dass die primare Vererbung in der Irismissbildung bestehe und dass der 
Buphthalmus in diesem Falle dieser Missbildung sekundar sei. 
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