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RESUMEN: Se presentaron los resultados de un estudio realizado en 72 pacientes con
glaucoma primario de angulo abierto y sus familiares. Las familias se agruparon segiin patrén
de herencia y se relaciond el tipo de herencia con antecedentes patoldgicos personales, edad
y sexo. Se obtuvo el 50 % de familias con patron de herencia no definido, el 25 % con patrén
autosomico dominante y el 25 % con patron autosémico recesivo.

Descriptores DeCS: GLAUCOMA DE ANGULO ABIERTO/genética.

Desdelostiemposde Hipécratesseha
blaba del glaucoma como una enfermedad
de las personas mayores, que evoluciona
ba ala ceguera, considerandose como una
enfermedad incurable.

El glaucoma primario de dangul o abier-
to es unaneuropatia dptica crénicade evo-
lucién lenta, caracterizadapor atrofiay ex-
cavacion de la cabeza del nervio 6ptico y
asociacion con lesiones caracteristicas del
campo visual .>?

A mediados de 1800 € glaucoma fue
reconocido como unaenfermedad familiar.
Se conoce que la historiafamiliar de glau-
coma constituye un factor de riesgo mayor
parael desarrollo del glaucomaprimario de
angulo abierto.34
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Muchosdelos parametrosocularesdel
glaucoma estan asociados a la herencia,
€omo son: presién intraocular, excavacion
delapapila, facilidad de drenaje, respuesta
a esteroides y dimensiones oculares como
profundidad de la cAmara anterior y longi-
tud axial del 0jo.%25

Actua mente existen multiplescriterios
acercade laubicacion exactadel gen afec-
tadoy tipo de herencia. Esprecisamentelo
controvertido que resulta este temalo que
nos motivo arealizar estainvestigacion.

Métodos

Se realizd un estudio epidemiol 6gico
observacional transversal, con lafinalidad



de precisar el patrén de herencia del glau-
comaprimario de angulo abierto, enlapro-
vinciaLasTunas, en el periodo comprendi-
do desde mayo de 1996 hasta octubre de
1997.

Se trabaj6 con una muestra de 72 pa-
cientesy susfamiliares, lacual seseleccio-
no apartir delos pacientesremitidoscon el
diagndstico de glaucoma crénico simple,
los cuales fueron estudiados descartando
aguellos que presentaban otros tipos de
glaucomas y los que no reunian todos los
elementos confirmatorios de la entidad.

Paradescribir el examen oftalmol 6gico
serealizé examen objetivoy subjetivoalos
pacientes y sus familiares ascendentes y
descendentes hasta estudiar 4 generacio-
nes. Paradeterminar €l patron de herencia
selesconfecciond arbol geneal 6gico acada
unade las familias estudiadas.

Se recogieron los datos mediante en-
cuestasy se procesaron através de un sis-
tema de base de datos FOXBASE. Utiliza-
mos prueba de significacién estadistica X?,
consideramos como significativos valores
dep< 0,05y atamente significativosval o-
resdep < 0,01. Lainformacién se presenta
enformatabular y grafica.

Resultados

La serie estudiada comprende 72 pa-
cientes con € diagndstico de glaucoma de
angulo abierto, distribuidos en 40 familias
agrupadas seguin patrén de herencia.

En relacion con € patrén de herencia
(fig.) se obtuvo &l 50 % de las familias sin
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FIG. Distribucion de familias segiin patrén de he-
rencia. Las Tunas. 1996-1997.

ND: no definido; AD: autosdmico dominante; AR:
autosdémico recesivo.

patron de herencia definido, el 25 % con
patrén autosémico dominantey el 25 %
con patrén autosdmico recesivo.

Al analizar el comportamiento de los
pacientes segun patron de herenciay ante-
cedentes patol dgicos personales referidos
como: hipertension arterial (HTA), diabe-
tesmellitus (DM) y cardiopatiaisquémica
(ClI) (tabla 1) no se observaron diferencias
significativas entre los grupos. La mayor
proporcion de pacientes no presentd ante-
cedentes patol 6gicos personales (SA), para
el 63,9%.

Con respecto a la distribucién de pa-
cientes segun patron de herencia 'y edad
(tabla2) no se hallaron diferencias signifi-
cativas entre los grupos, a pesar de que €l
mayor nimero de pacientes estuvo en el de
60 aflosy més, parael 41,7 %.

Al distribuir los pacientes segin pa-
tron de herenciay sexo (tabla 3) no se en-
contraron diferencias significativas, con e
50 % de casos del sexo masculino e igual
cifradel sexofemenino.



TABLA 1. Relacion de pacientes segin herencia y antecedentes patolégicos personales

Herencia No. pacientes HTA DM Cl SA

A.D 26 5(19,2 %) 3(11,5 %) 2(7,7 %)  16(61,5 %)
AR 26 8(30,8 %) 1(3,8 %) 1(3,8 %)  16(61,5 %)
N.D 20 6(30 %) 2(10 %) 2(10 %) 14(70 %)
Total 72 19(26,4 %) 6(8,3 %) 5(6,9 %)  46(63,9 %)

Fuente: Encuesta p > 0,05
Leyenda: HTA: Hipertension arterial; DM: Diabetes Mellitus; Cl: Cardiopatia Isquémica; SA: Antecedentes

patol 6gicos personales.

TABLA 2. Relacion de pacientes segin patrén de herencia y edad

Grupos de edades
Herencia No. pacientes 15-29 30-44 45-59 60y mas
AD 26 2(7,7 %) 10(38,5 %) 6(23,1 %) 8(30,8 %)
AR 26 1(3,8 %) 3(11,5 %) 12(46,1 %)  10(38,5 %)
ND 20 1(5 %) 2(10 %) 5(25 %) 12(60 %)
Total 72 4(5,5 %) 15(20,8 %) 23(31,9 %)  30(41,7 %)

Fuente: Encuesta p > 0,05

TABLA 3. Distribucion de pacientes segin
patrén de herencia y sexo

Herencia No. Pacientes Masculino Femenino

AD 26 13(50 %) 13(50 %)
AR 26 13(50 %) 13(50 %)
ND 20 10(50 %) 10(50 %)
Total 72 36(50 %) 36(50 %)

Fuente: Encuesta p < 0,05
Leyenda: AD: Autosd

Discusion

Algunos autores han publicado traba-
josque demuestran laherenciaautosdémico
dominante,*® otros abogan por la herencia
autosémico recesiva.” La tendencia actual
es considerar que la herenciaen el glauco-
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ma primario de angulo abierto sigue un
modelo multifactorial,*2%° con diferente gra-
do de penetrancia 'y expresividad a causa
delainteraccion entre genesy factoresam-
bientales.

Nuestro trabajo coincide con labiblio-
grafiarevisada; en el grupo estudio obser-
vamos familias con herencia autosdmico
dominante, otras con herencia autosdmico
recesivay €l mayor porcentagje de familias
sin patron de herencia definido.

Actualmente se invocan varios genes
implicadosen lapatogénesisdel glaucoma:
GLCIA(1qg 23-¢g25); GLCIB(2cen-gl13);
GLCIC(3921-¢31); GLCIE(10p15-pl4)NTG;
GLC3A(2p-21); IRIDI(6p-25).9%°

Aunque algunos autores niegan laim-
portancia que juegan los antecedentes pa-
tolégicos personales como hipertension
arterial, cardiopatiaisquémicay diabetes



mellitus, enlaapariciony evolucion del glau-
coma, otroslesatribuyen gran significacion
y describen la asociacién de glaucoma pri-
mario de dngulo abierto afactores de ries-
go cardiovascular.®12

Diversos autores describen varias fa
milias con igual patrén de herenciay eda
des de aparicion variable,” lo que coincide
con huestros resultados.

Debemos sefidar queel mayor nimero
de pacientes estuvo en los grupos de eda-
desde 60 afiosy més, y 45 - 59 afios, coin-
cidiendo con estudios anteriores que plan-
tean que la prevalencia del glaucoma pri-
mario de angulo abierto aumenta con la
edad, sobre todo en los mayores de 40
aﬁos_1,2,8,9

Se ha comprobado también que los
cambios compensatorios en € drengje del
humor acuoso, disminuyen con la edad.?

Se plantea que el glaucoma de angulo
abierto afecta por igual a ambos sexos.>%°
Resultados similares se obtuvieron en nues-
trotrabgjo.

En un estudio sobre la prevalencia de
glaucoma primario de angulo abierto en
Sueciase reportaun mayor nimero de hom-
bres afectados.’®

Por 1o que se concluye que el 50 % de
las familias estudiadas no mostraron un
patron de herencia definido; € 25 % pre-
sentd un patrén autosdmico dominante y
el 25 % un patrén autosdmico recesivo. Los
pacientes sin antecedentes patol 6gicos
personales predominaron en la seriey que
€l grupo de edad més afectado fue el de 60
afios y mas, seguido del grupo de 45-59
afios. Laenfermedad afecté por igual aam-
bos sexos.

SUMMARY: Results of a study carried out in 72 patients presenting with open-angle
primary glaucoma and their relatives are presented. Families were grouped according to
inheritance pattern, and type of inheritance with personal pathologic backgrounds, age and
sex were related. There was 50 % of families with indefinite inheritance pattern, 25 % with
autosomal dominant pattern, and 25 % with autosomal recessive.

Subject headings: GLAUCOMA OPEN-ANGLE; genetics.
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