LO QUE DEBES SABER ACERCA DE LA

¢QUE ES LA RETINITIS PIGMENTOSA?

La Retinitis Pigmentosa (RP) es un grupo de enfermedades de
origen genético en la retina, que conduce a la ceguera parcial 0
total. Existe varias formas de RP, asi como: el Sindrome de Usher, la
Amaurosis Congeénita de Leber, el Sindrome de Bardet-Bield, entre
otros. Se calcula que unas 100,000 personas en los Estados Unidos
sufren de esta condicién.
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Los fotorreceptores de baston y
de cono en la retina,
transforman la luz en
informacion visual, la cual el
cerebro interpreta como
vision.

Laretina es una pieza fina que
recubre la parte posterior del ojo.

SINTOMAS DE LA RETINITIS PIGMENTOSA:

Los sintomas dependen en que si los fotorreceptores de bastén o
conos estan implicados inicialmente:

Fotorreceptores de baston: en la mayoria de formas de RP, estos se ven afectados
en primer lugar, causando la pérdida de la vision periférica y la nocturna. La
visién se hace mas restringida con el tiempo.

Fotorreceptores de cono: cuando la enfermedad progresa y los conos se afectan,
la agudeza visual, la percepcion de los colores y la vision central disminuyen.

Se diagnostica en nifios y
adolescentes normalmente

El indice de progresion y el
grado de pérdida visual
varian.

Muchas personas con RP
quedan ciegas a los 40 Se reduce el campo visual en
afios. diversos grados.
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¢COMO SE HEREDA LA RETINITIS PIGMENTOSA?

Las mutaciones genéticas se transmiten de padres a hijos,
a través de uno de los tres patrones de herencia genética:

1. Autosémico recesivo:
Ambos padres portan una
copia del gen mutado y una

del normal, pero no poseen -
sintomas (portadores
asintomaticos).
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' 07 25% de posibilidad de heredar el gen

: A mutado de sus padres y resultar afectado.
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07 50% de posibilidad de heredar solo un gen
©F mutado y ser un portador asintomatico.

o5 25% de posibilidad de heredar un gen normal
de cada padre y no estar afectado.
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2. Dominancia autosémica: solo uno de los padres esta
afectado con una copia del gen mutado. El nifio tiene un 50%
de posibilidad de verse afectado por la herencia del gen
mutado.
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3. Ligado al cromosoma X: el gen mutado de la enfermedad
se encuentra en el cromosoma X. Las mujeres infectadas
tienen un 50% de posibilidad de transmitir el gen de la
enfermedad a sus hijas, que se convierten en portadoras, y
un 50% de posibilidad de transmitir el gen mutado a sus
hijos, los cuales son afectados por la enfermedad.

Normal 50%  Portadora 50% Normal 50% Afectado 50%

Los hombres afectados nunca transmitiran una enfermedad
ligada al cromosoma X a sus hijos. Sin embargo, siempre
transmitiran sus cromosomas afectados a sus hijas, las
cuales seran portadoras.

Para obtener mas informacidénsobre como vivir con Retinitis Pigmentaria, encontrar
a un especialista, pruebas genéticas y ensayos clinicos, visite nuestra pagina

web: FightingBlindness.org o llame al teléfono: 888-332-3667.
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