LO QUE DEBE SABER ACERCA DE LA

¢ QUE ES LA AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER (LCA)?

La Amaurosis Congénita de Leber (LCA) es una enfermedad de (-,c(')MO SE HEREDA LA

origen genético, que afecta principalmente a la retina, y se caracteriza AMAUROSIS CONGENITA DE
por un grave déficit visual o ceguera en los nifios desde que nacen. LEBER?

Algunos expertos en retina consideran que la LCA es una condicion z
avanzada de la Retinosis Pigmentaria (RP). La degeneracion y/o la

disfuncion de los fotorreceptores causan la enfermedad. Las mutaciones en uno de mas de dos docenas de genes
pueden causar la LCA. Se hereda cuando ambos padres
tienen una copia mutada del gen y una copia normal.
La retina es una pieza fina que Ellos son portadores y no afectados de la LCA.
recubre la parte posterior del ojo.

El nervio optico transmite
informacion visual al cerebro
para crear imagenes.

El nifio tiene un 25% de probabilidad de heredar dos copias del
gen mutado (uno por cada padre) para causar la enfermedad.

Pruebas genéticas
Las pruebas genéticas ayudan a obtener un

Los fotorreceptores son

9 ) —— ] diagnéstico preciso. Un paciente o un familiar
células en la retina que 'Y con un diagndstico genético esta en mejor
captan laluzy la ® il e e posicién para entender qué tratamientos
transforman en energia. — e e nuevos y ensayos clinicos son los mas
@ S beneficiosos y adecuados para ellos.

CONSECUENCIAS DE LA AMAUROSIS CONGENITA DE LEBER:

Con un bebé afectado, los padres observan la falta de respuesta Reflejo oculodigital: Los nifios
visual y movimientos oculares errantes, conocidos como nistagmo. tienden a presionar sus ojos.
Los examenes oculares de los bebés con LCA a veces revelan retinas de Los ojos pueden verse
apariencia normal. En otros casos, se observan varias anomalias. hundidos o profundos.
Un examen de electrorretinograma (ERG) mide la funcién de Queratocono: forma cénica
la retina, y se usa para establecer un diagnostico de LCA. de la parte frontal del ojo.

L. . L o Cataratas: opacidad del cristalino
Una prueba genética proporciona un diagnostico definitivo. del cudl pasa la luz.

EF'GHT'NG Para obtener mas informacign sobre como vivjr con Amaurosis Congénita de

gBLINDNESS Leber, encontrar un especialista, pruebas genéticas o ensayos clinicos, visite
= nuestra pagina web: FightingBlindness.org o llame al teléfono: 888-332-3667.






