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HERENCIA DE LA RETINOSIS PIGMENTARIA
EN LA PROVINCIA CAMAGUEY

Elisa Dyce Gordon,Yolanda Mapolén Arcenddy Beatriz Dyce Gordén

RESUMEN: cConel objetivo de clasificar a los pacientes con Retinosis Pigmentaria y a sus
respectivas familias segiin la herencia y exponer el valor de dicha clasificacion, se realizé un estudio
descriptivo con 354 individuos afectados, distribuidos en 191 familias camagiieyanas. A través de
entrevistas y la confeccion e interpretacion del arbol genealédgico se obtuvieron los datos necesa-
rios. Se realizo estadistica descriptiva con pruebas de chi-cuadrado y de probabilidad estadistica. El
36,65 % de las familias estuvieron representadas por los casos con herencia no definida (simple)
seguidas por las herencias autosémica recesiva (27,75 %) y autosémica dominante (24,60 %), esta
tltima con el 87 % de penetrancia. Estadisticamente significativa fue la asociacion de la consangui-
nidad con las herencias recesivas (p < 0,05 ). De 581 pacientes examinados, se realizaron 231
nuevos diagnésticos (39,75 %). El hecho de conocer los modos de herencia de la Retinosis Pigmentaria
en cada paciente y familia es de gran valor para el pesquisaje de individuos afectados y para la
prevencién de la enfermedad.

Descriptores DeCS: RETINITIS PIGMENTOSA| genética; RETINITIS PIGMENTOSA/prevencion & con-
trol.

La Retinosis Pigmentaria (RP), carac- y a su caracter incurable, ya que el trata-
terizada clinicamente por la disminucién miento actual esta encaminado a mejorar el
progresiva del campo visual y su evoluciéon estado visual del paciente y controlar su
hacia la ceguerees la mas comun de las evolucion; por lo que se hace tan necesaria
retinopatias de origen genétic@presen-  su prevencion y deteccion precoz.
tada por tres de los cuatro modos de heren- Con esta investigacion se pretende cla-
cia mendelian&* La herencia materna sificar a los pacientes con RP segun los
(mitocondrial) también ha sido reportaifa. modos de herencia de la enfermedad, rela-

Constituye un problema de salud en la cionandolos con los sexos, razas, edad de
poblacién cubana a causa de su prevalen-aparicion y consanguinidad, asi como ex-
cia, estimada en 1 de cada 4 082 habiténtes poner el valor que tiene la identificacion de
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los diferentes patrones hereditarios para RP Recesiva ligada al cromosoma X
perfeccionar su pesquisaje y prevencion a (RLX)
través del asesoramiento genético (AG) y Se considerara aquella que retna los
el diagndstico prenatal (en el futuro). criterios clasicos.

Se realiz6 un estudio descriptivo so- RP con herencia no definida simple
bre la herencia de la RP, en el Centro de (NDS).
Retinosis Pigmentaria de la provincia Cama- Caso aislado, sin signos de consan-
guey, desde el 21 de octubre de 1991 hastaguinidad parental y sin signos de portado-
el 27 de octubre de 1997. La poblacion estu- ra en madre, hermanas o hijas.

diada estuvo compuesta por 354 individuos RP con herencia no definida multiple
afectados por esta enfermedad, distribui- (NDM).
dos en 191 familias camaguieyanas. Familias con al menos dos miembros

A todos los pacientes se les llen una enfermos que no encuadran dentro de un
encuesta en la gue se recogieron sus nom'patrén mendeliano especiﬁco_

bres y apellidos, direccion particular, na- Caso desconocido

mero de historia clinica, sexo, raza y edad Cuando el individuo con RP sea un hijo
de inicio de la enfermedad. Se les confec- adoptivo o desconozca de su familia.

cion6 ademas el arbol genealégico para es- Después de establecer el patrén here-
tablecer los diferentes patrones heredita- jitario en cada caso, se procedi a ofrecer
rios, analizar la consanguinidad y penetran- ag e identificacién de los individuos con

ciadelgen. ) _ riesgo de padecer la enfermedad. Se les in-
Para identificar cada patron heredita- jic¢ estudio oftalmolégico (fondo de ojo,

rio se tuvieron en cuenta los criterios Clasi- o metria y electrorretinograma) si ellos asi
cos, mas las consideraciones desde el PUN-4 deseaban

to de vista practico tomadas como acuer-
dos por los genetistas en el marco del IV
Taller Nacional de Retinosis Pigmentaria

celebrado en diciembre de 1993 en Santia-
go de Cuba, que son:

La penetrancia del gen en las familias
con herencia AD, se calculdé en términos
matematicos como:

Individuos afectados

RP Autos6mica dominante (AD). Pene- _ X 100
rancia hgividuos  Portadores obligados
1. Como minimo dos generaciones de afec- afectados + del gen simple
tados con transmision vertical.
2. Transmision de padre a hijo. La edad de comienzo de la enfermedad

3. Cadaindividuo tiene al menos un padre (debut) se clasificé segun la escuela cuba-
afectado: puede ocurrir un salto gene- na del profesor Orfilio Pelaez Molina en:
racional.

Debut precoz: Inicio antes de los diez afios.
RP. Autosémica recesiva (AR). Debut juvenil: Inicio entre 10y 20 afios.
Debut tardio: Inicio a los 21 afios o nias.

1. Dos 6 mas hermanos afectados, alin con
sintomas referidos. Los datos fueron procesados por el

2. Dos hermanos varones afectados, hijos Paguete de programa estadistico Microstat.

de madre normal sin signos de portado- Se realizaron pruebas de chi-cuadrado y sig-
ra, es decir, con fondo de ojo electrorreti- nificacién estadistica para buscar asocia-

nograma normal. cién entre determinadas variables.
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Los resultados fueron presentados en TABLA 2. Sexos y modos de herencia

tablas de distribucion de frecuencias y de

contingencia asi como en figuras para su pio4os de herencia

analisis y discusion.

Resultados

La mayoria de los pacientes tenian un
patrén de herencia bien definido (n = 258;
72,87 %). En las familias predominé el gru-
po constituido por los casos no definidos

simples, seguidos por las herencias AR y

AD (tabla 1), esta dltima con un grado de
penetrancia del 87 %.

TABLA 1. Modos de herencia de la retinosis
pigmentaria

Modos de Individuos Familias
Herencia No. % No. %
AD 183 51,69 47 24,60
AR 69 19,49 53 27,75
RLX 6 1,69 3 1,58
Sin patron here-

ditario definido

NDS 70 19,77 70 36,65
NDM 21 5,93 13 6,80
Desconocida 5 1,43 5 2,62
Total 354 100,00 191 100,00

Fuente: Encuestas.

Se encontrd un ligero aumento del na-

mero de pacientes del sexo masculino (ta-

bla 2) asi como un predominio de la raza
blanca (tabla 3).
Las edades de inicio de la enfermedad

fueron variables; el debut precoz fue el mas

frecuente, seguido por el tardio (tabla 4).
En las familias con herencia definida (AD,
AR y RLX) se encontré mayor consangui-

tiva, con un 99 % de confididad (fig. 1).
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Sexos
Maculino Femenino

AD 83 100

AR 41 28

RLX 5 1

NDS 36 34

NDM 13 8
Desconocida 2 3
Total 180 174

Fuente: Encuestas.

TABLA 3. Raza y modos de herencia

Razas

Modos de herencia Blanca Negra Mestiza
AD 163 2 18

AR 63 1 5

RLX 6 0 0

NDS 59 4 7

NDM 18 0 3
Desconocida 5 0 0

Total 314 7 33

Fuente: Encuestas.

TABLA 4. Debut de la enfermedad y modos

de herencia

Modos de Debut
herencia Precoz Juvenil Tardio
AD 66 54 63
AR 38 16 15
RLX 2 2 2

21 16 33
NDM 6 9 6
Desconocida 0 1 4
Total 133 98 123

Fuente: Encuestas.

Con el establecimiento del patron he-
nidad entre aquellas con herencia recesivareditario en cada familia, la identificacion
(autosémica y ligada al sexo), con una de- de individuos con riesgo de padecer la enfer-
pendencia estadistica altamente significa- medad y su estudio oftalmoldgicodsagnos-
ticaron 231 nuevos casos de RP (figura 2).
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Fuente: Encuesta
Chi-Square 28,816 Prob. 7.966 E-08

FIG 1. Analisis de la consanguinidad.

cienda mas su valor en el futuro, en la mis-
ma medida en que se profundice en el estu-
dio de los familiares.

El gran nimero de pacientes con he-
rencia no definida (simple y mdltiple) no
excluye la base genética en ellos, ya que
pudieran representar casos familiares con
penetrancia reducida o leve expresion del
gen en algunos individuos, asi como nue-
vas mutaciones.

En la literatura se reporta un predomi-

Pacientes
examinados

Nuevos nio de esta enfermedad en el sexo masculi-
d'ggn;;tul/cos no a causa de la contribucioén de la herencia
f 0

RLX.% En el presente estudio, el ligero au-

mento del sexo masculino no esta relacio-
nado con este modo de herencia, ya que
s6lo esta presente en tres familias repre-
sentadas por cinco hombres y una muijer.

Fuente: Encuesta

FIG 2. Nuevos diagnésticos.

Discusion En los casos no definidos ambos sexos mas
0 menos se afectaron por igual.
Quedd manifiesto el caracter heredita- El predominio de la enfermedad entre

rio de la RP en las familias estudiadas. Al personas blancas es independiente de la
igual que en otros reportes de la literatura composicion étnica de la poblacion
entre los patrones hereditarios mende- camagueyana, pues se han obtenido igua-
lianos, se destaca la herencia AR con alta les resultados incluso en las provincias mas
frecuencia de consanguinidatEn el caso  orientales del pafs.

de la herencia AD la penetrancia del gen Las diferentes edades de inicio de la
resultd ser similar a la reportada por Kaplan enfermedad son una expresion de su gran
y cols, en 1990y cercano al 90,6 % encon- heterogeneidad clinica y genéti¢eaepre-
trado por Jay en 1982Posiblemente as- sentada por diferentes subtipos clinicos y
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genéticos que difieren en la edad de co- Es por tanto necesario continuar el es-
mienzo y su evoluciéh. tudio de los familiares de los pacientes con

Por todo lo anterior concluimos que a herencia no definida, tanto simple como
través de la identificacion de los diferentes multiple, para identificar nuevos pacien-
modos de herencia de la RP fueron pes- tes. Emecesario también advertir a la po-
quisados de forma organizada un gran nu- blacion acerca del efecto nocivo para su
mero de personas afectadas por la enferme-descendencia del matrimonio entre parien-
dad, aun cuando se encontraban asintoma-tes acausa del riesgo de presaifm de
ticos o con sintomas tan leves que habianenfermeéddes hereditarias, como es el caso
pasado inadvertidos. de laRP.

RESUMEN: A descriptive study of 354 affected individuals distributed in 190 families from
Camagiiey was conducted aimed at classifying those patients with retinitis pigmentosa and their
families according to inheritance and at showing the value of such classification. The necessary data
were obtained by interviews and genealogical analysis. A descriptive statistics was presented
based on chi square test and statistical probability test. 36,65 % of the families were represent by
the cases with indefinite (simple) inheritance followed by recessive autosomal inheritances (27,75 %)
and dominant autosomal inheritance (24,60 %). The latter with 87 % of penetrance. The association
of consanguinity with the recesive inheritances was statistically significant (p < ,005). 231 new
diagnosis (39,75 %) were made among the 581 patients who were examined. Knowing the ways of
inheritance of retinis pigmentosa of each patient and this family is very important for screening the
affected individuals and for preventing the disease.

Subject headings: RETINITIS PIGMENTOSA| genetics; RETINITIS PIGMENTOSA prevention & control.
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