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ANTECEDENTES CIENTIFICOS 

Deqeneracibn Marginal !!..!.!. Joven 

. ·. l 

La Dege11eracibn Marginal del Joven (DMJ) es i.ma 

desinsercibn de la retina a nivel de la Ora Serrata. Este tipo 

de desprendimiento de retina asociado con diAlisis, compromete 

aproJiimadamente 10~ de todos los desprendimientos de retina 

(OR), 

Estas DMJ varlan en cuanto a tama~o y pueden ser una o 

varias. Como una regla; estas DHJ ocurren en gente joven 

em~trope, situadas generalmente en cuadrante inferotemporal. 

Se piensa que e>:isten ciertos factores anatbmi~os ·que 

predispondrlan a la localizacibn temporal como: en la Ora 

Serrata es la parte mi\s delgada de la retina, es la l\ltima 

parte en desarrollarse, la base del vltreo se encuentra 

fuortemente adherida a la extrema periféria de la retina, todo 

esto puede contribuir a la mayor predisposicibn de este 

cuadr·ante, pero tambié11 eniste cierta relac:iOn gen!}tica, aun 

no determinada. (1) 

Se han realizado vanios estudios al respecto, en donde se 

ha encontrado mayor prevalencia entre Judlos, donde ocurre 

hasta 10 veces m~s frecuente en esa raza, asl como es raro 

entre la ·raza negra. (2) 

La incidencia de DR entre los indios amercanos es de 1 en 

19,000, en donde se encontrb que el 78% de todos los DR eran 

cai.1sados por DMJ y de estos, el 73% no terdan ,:mtecedentes de 

trauma ocl1lar. (3) 
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Se han encontr·ado en gemelos idbnticos, apoyando 

nuevamente q•Je el factor gent}tico J1.tega un rol er1 algunos 

casos de DMJ. 

Esta enfermedad es m~s frecuente en hombres en ·un 51%, 

ocurre m~s en el ojo izquierdo en un 56% y en el 84% se 

encuentr·an 1tuadas en la regibn temporal inferior, sblo un 4% 

son bilaterales y un 11% se asocia a miopta. (4) 

Entendiendo esto, trataremos de investigar la relacibn 

&Mistente entre el gen Rb y la DMJ, ya que ambas tienen su 

defecto en el neuroepitelio. 

El gen Rb es el tumor maligno intraocular m~s frecu~nte 

en niftos, varia su frecuencia de 14,000 a 34,000 nacidos 

vivos, ocur·re en ambos ojo& en 25 a 30%, apro>eimadamente el 6~ 

de los pacientes co~ retinoblastoma, tienen una historia 

familiar de la enfermedad. El patrbn de trasmisibn en los 

casos hereditarios, es autosbmico dominante, con penetrancia 

incompleta que se estima er1tr·e 60 a 95% de los casos heredados 

y de ~stos, hasta un 75% tienen tumor bilateral. 

Una anomalla cromosbmica ha sido demostrada en 

aproximadamente 5~ de los pacientes con retinoblastoma, 

usualmente la anormalidad envuelve una delecibn del brazo 

largo del cromosoma 13q banda 14. (5, 6) 

El término retinoblastoma fue adoptado por la Sociedad 

Americana Oftalmolbgica en 1926. Grinfeer afirmb que la 

presencia de rosetas era indicativo de un origen primitivo de 

conos y bastones y se retuvo el t~rmino de neuroepitelioma 

para tumores con esas caracteristicas, ahora se sabe que el 
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retinblastoma tiene uri origen neuronal y glial. (7, S) 

Que laB c@l•.1las del l"'etinoblastoma carazcan de material 

genético en el brazo largo del cromosoma 13, sugiel"'e que la 

p~r·dida de un gen especifico de este segmento cr-omosOmico, 

contribuye a la formacibn del tumor, el gen particular se 

denomina Rb. 

En a~os r-ecientes, Knuson explica su teorla de 2 

mutaciones, tl"'atando de comprender las bases genéticas del 

retinoblastoma y ésta eHplica que la lnactlvaci~n de las. dos 

copias del gen Rb pueden ser por delecibn o por mutaciOn ·del 

ADN. La mayorla de las mutaciones de la linea germinal que 

conducen a retinoblastomas familiares, se producen durante la 

espermatogénesis, y en la mayorla de éstas y de los tumores, 

el brazo cromosbmico que lleva la copia intacta primitiva del 

gen, es desechado y reemplazado por una copia duplicada de la 

copia ya mutante. El resultado es que la célula tumoral lleva 

2 copias id@nticas y mutantes del gen Rb. 

Mediante el estudio de mar·cadores cromosbmicos 

diseminados al azar por el genoma, se pueden detectar algunos 

qu~ tienen diferente configuracibn heterocigbtica e11 el tejido 

normal, pero que se reducen a una condición homocigbtica en el 

genoma de la célula tumoral, este tipo de marcadores 

cromosOmicos son secuencias de ADN elegidas al azar con 

significancia biolbgica variable en el conjunto gen~tico 

humano y consecuencia probable de heterocigocidad del ADN de 

la mayorla de los sujeto5. 
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La p~rdlda repetida de la condición heterocigbtlca de una 

partic:•Jlar marca biolOgica anbnima, observada en .un grupo de 

muestras de ADN tumoral, s1..1giere la presencia de •Jn gen 

supresor t1.1moral lntimamente ligado, cuya pérdida condiciona 

la progresibn del tumor (9, 10). En base a lo anterior, este 

estudio propone el anAlisis a nivel molecular de las posibles 

alteraciones del gen Rb en pacientes con OMJ. 

El método para el anAlisis de los Acidos nucleicos y 

aiBlamiento, serA en base al método descrito por Maniatis y el 

anAlisis tipo Southern. Se estudiaran muestras de sa~gre 

periférica de personas con DMJ, asl como un grupo control de 

personas sanas. Se tratarA de establecer: 1) Correlacibn entre 

ewtado genético del Rb en muestras de pacientes con DMJ y sus 

respectivas muest~as de sangre perif~rica, y 2) Correlación 

entre alteraciones gen~ticas y enfermedad. 

{.~ 
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MATERIAL Y METODOS 

Se identificaron a todos los pacientes con D~J, que 

acudieron al Servicio de Urgencias del Hospital General del 

Centro M~dico La Raza, del periodo comprendido entre el 

primero de septiembre de 1994 al primero de enero de 1995, con 

a·pro>iimadamente 14 pacientes. 

Se le informb al paciente de la toma de muestra sangutnea 

necesaria para el estudio, asl como la autori%acibn del mismo 

para la toma de ella. 

CRITERIOS DE INCLUSION 

Todos los pacientes que tengan degeneración marginal del 

Joven, sin importar edad ni sexo y sin ar1tecedentes de 

retinoblastoma. 

CRITERIOS DE NO INCLUSION 

Pacientes en los que se perdi~ el resultado del estudio, 

aquellos con patologta agregada y los que tuvieron algQn 

tral1matismo. 

CRITERIOS DE EXCLUSION 

Pacientes que no se realicen el estudio y aquellos con 

expedientes incompletos. 

Muestras. Se analizar·on ml1estras de sangre perif~rica 

obtenidas de los pacientes con DMJ. La·s células fuer-on 

s~paradas en gradientes de Ficoll-Hypaque. 

Control.Como muestras control, se utilizaron muestras de 

1angre periférica obtenidas de donadore5 sanos. 

Aislamiento de ~cidos nucleicos. El DNA de alto peso 

molecular fue aislado y purificado de acuerdo al mbtodo 
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descrito por Maniatis (11). Las células fueron tratadas con 

Protoinasa f( (50 µg/ml) e incubadas toda la noche a 50 C. Se 

realiza ron ewtracciones con fenal, fenolcloroformo y 

cloroformoalcohol isoamllico. El DNA precipito con 2,5 

volUmenes de etanol absoluto trio; desp•J~s de 

centrifugado, se secb la pastilla y se resuspendiO en TE 

(TrioHCl 10 mM1 EDTA 1 Mm Ph 8,0). La concentracibn y pureza 

de la muestra se determinb por lectura al espectrofotbmetro. 

Anllhh tipo Southern.Cada muestra de DNA tumoral y lo• 

controles (10 ug por caso), fueron digeridos, utilizando las 

enzimas de restriccibn necesarias para poder detectar 

fragmentos de un peso molecular determinado, correspondiente 

al gen en estudio. El DNA digerido fue separado por 

electroforesis en un gel de agarosa al 0.8%. Después del 

corrimiento, el DNA fue trar1sferido a filtros de 

nitrocelulosa, de acuerdo a la t~cnica descrita por Southern 

(2). Los filtros fueron horneados a 80 C durante 2 horas e 

hibr·idados con la sonda radiactiva apr·opiada. 

Sonda molecular. Se utilizaron para este estudio sondas 

especificas, las cuales fueron capaces de reconocer al gen Rb. 

Esta secuencia fue marcada radiactiva.mente con 32 P a una 

actividad especi fit:a de 24 X 1(1~ cpm/ug. Las prehibridaciones 

se realizaron de acuerdo a 'lo descrito en la referencia 1. Las 

hibridaciones se llevaron a cabo a 42 C durante 24 hs. Los 

filtros fueron lavados dos veces con SSC 2X, SOS (lauril. 

sulfato de sodio) al Q.1% durante 15 minutos a temperatura 

ambiente. Se realizaron dos lavados mAs con SSC o.lX y SOS al 
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o. 1"% durante 30 minutos a 50 c. Los filtros se sometieron a 

au~orradiogr-afla a -70 e, utilizando placas para radiografla 

Kodak X-Omat. 

Se visualizaron las bandas correspondientes al gen Rb, 

tambttn fue posible detP.ctar alteraciones genbmicas 

(mutaciones, rear•reglos), e11 base a los r-eaultados obtenidos. 

En caso de ausencia de seffal para el gen Rb, se utilizaron 

otras sondas para comprobar que el gen RB ha sido deletado. 

(11, 12) 

¡ 
¡ 

.¡ 
¡ 
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RESULTADOS 

Se identificaron 14 pacientes con DegeneraciOn Marginal 

del Joven, y fueron 17 ojos los que tuvieron bsta alteracibn. 

En cuanto al sexo masculino, se encontrb en un 71.4%, 

siendo el femenino de 28.6% (Fig. No. l). 

De acuerdo a la edad el 35.er.. cor-respondiO al grupo 

comprendido entre los 31-40 a~os y el segundo lugar lo ocupan 

3 gl'upos de edad de 11 a 20 al'ios, de 21 a 30 al'ios y de 41 a 50 

al'ios (Tab. 1). 

El ojo más' afectado corres¡:1or1dib al ojo derecho, siendo 

~ste de 531, con 471 del ojo izquierdo y bilateral en un 21.41 

(Fig. No. 2). 

Se encontró desprendimiento de retina asociado a DMJ en 9 

ojos derechos, o sea un 60% y er1 6 ojos izquierdos, o sea un 

40%. Dos ojos cursaron sin desprendimiento de retina (16.7r,) y 

en total hubo 15 ojos cursando con desprendimi~nto de retina 

(88.31) (Figs. No. 3 y 4). 

En cuanto a la agudeza visual inicial, 3 tuvieron PPL y 

continuaron con la misma visibn final. Siete tuvieron CD en la 

aqydeza visual inicial y 4 de ellos continuaron con CD en la 

agudeza visual final, uno se encontrO con PL, otro con PPL, 

llegando otl'o a 20/200. 

C1.1atro pacientes con agudeza visual inicial de 20/200, 2 

de 20/80 y 20/60 con agt.tdeza vi s1.1al final de 20/SO, PPL, 

20/200 y 20/60 ~espectivamente y dos pacientes con agudeza 

visual inicial de 20/20 con el mismo resultado final 

(Flg. No. 5). 

·\ 

1 
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En cttanto al tamafío, 6 ojos (35.3%), cor-respondib a una 

DMJ pequefta (de 30 ), la mediana correspondib a e ojos (47%) y 

la grande a 3 ojos (17.7%) (Fig. No. 6). 

Considerando el tamaWo y la agudeza visual final, se 

obser·vb br.tena agudeza visr.1al (20/8(1 a 20/20) en un 23.4~, 

reg•Jlar agudeza visual final (20/41)0 a 20/100), tambitln en un 

23.4ll y mala agudeza visual de (PPL a CD) e11 un 52.7ll (Tab. 

No. 2). 

ANALISIS MOLECULAR DEL GEN Rb 

I. MUESTRAS TUMORALES V TEJIDOS CONTROL 

Se obtuvieron 14 muestras de sangr-e periférica de 

pacie1,tes (20 ml), las cuales fueron sometidas a gradientes·de 

Ficoll-Hypaque para la separación de linfocitos. El rango de 

cuenta celular obtenido se estableciO entre 1.83 H 1o"a 20 >< 

10~ células/mi., con una viabilidad celular del 82 al 99% de 

células vivas, de acuerdo a la técnica de recuento de células 

con azul de tripano. (Tabla 3) 

Se aislar·on y purificaron ~cidos nucleicos de acuerdo a 

los m~todos descritos (ref), obteni~ndose rendimientos que 

fluct1.1aron entre los 10-300 ug de DNA por- muestra. Los 

criter-ios de pureza y concentracian se realizaron por ~~todos 

espectrofotom~tricos, de acuerdo a la lectura a 260-290 nm de 

longitud de omla. (Tabla 3) 

II. CONTROLES 

Como controles de patrOn electrofor~tico, se trataron 

muestras obtenidas a par·ti r de donadores sanos en forma 
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similar a las muestras de pacientes. Los rendimientos y pure~a 

de los Acidos nucleicos obtenidos, fueron similares a las 

muestras problema. 

Se incluyeron muestras de pacientes con alteraciones 

hematolbgicas como patrones do comparacibn y descartar junto 

con los controles normales la ettistencia de un polimorfismo 

natural del gen Rb en la poblacibn me><icana. (Tabla 4) 

111. HIBRIDACION TIPO SOUTHERN 

Los Acidos nucleicos fueron digeridos con enzimas de 

restricci~n especifica, para poder detectar al gen · Rb, 

utilizando ur1a sor1da molecular mar-cada radiactivamente. La 

transferencia e hibridacibn se realizaron de acuerdo a lo 

descrito anteriormente (ref). 

Los resultados preliminares muestran a las 14 muestras ·de 

sangre perif~rica como negativas. 

Las muestras an.alizadas del gr·upo de control, tampoco se 

encont~aron alteraciones del gen Rb. 
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DEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

DISTRIBUCION POR EDAD ----' 

GRUPO DE EDAD NUMERO PORCENTAJE 
años 1•1.1 

o - 10 o o •¡. 

11 - 20 3 2 1.4 o¡. 

21 - 30 3 21.4 o¡. 

31 - 40 5 35. 8 o¡. 

41 - 50 3 2,1. 4 o¡. 

51 - 60 o o o¡. 

Toblo N •. 1 
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DEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

1 DISTRIBUCION POR SEXO 

FEMENINO 

Figuro No. 1 
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OEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

OJO AFECTADO -------' 
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OJO DERECHO OJO IZQUIERDO BILATERAL 

Figuro No.2 
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DEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

DESPRENDIMIENTO DE RETINA 

Figura No. 3 
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DEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

OJO DERECHO 

DESPRENDIMIENTO DE RETINA 
OJO COMPROMETIDO 

Figuro N •· 4 

OJO IZQUIERDO 
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DEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

AGUDEZA VISUAL 1 

20/20 •• 
20/30 

20140 

20/60 • 
20/BO • .... 20/100 

~ 

:z 20/200 .. • ... 20/400 

CD • :a 
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PL • 
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PL PPL CD 20/400 20/200 20/100 20180 20/60 2Ql40 20/30 20/20 

INICIAL 

Figuro No. 5 
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DEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

TAMAÑO 

60 

155 

50 

~ 45 

40 
l1J .., 35 
¡! 
z 30 . ' 
w 
u 25 a: 
o 20 a. 

15 

10 

5 

o 
CHICA MEDIANA GRANDE 

Figuro N•. 6 
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OEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

c=< TAMAÑO Y AGUDEZA VISUAL =::J 

TAMAÑO AGUDEZA VISUAL FINAL 

Buena Regular Mola 

CHICA 11.6% 11. 6% 11.6% 

MEDIANA 11. 8 •;. o % 35.2% 

GRANDE o •¡. 11. 8% 5.9 "lo 

TOTAL l"/.l 23.4 "lo 23. 4 •;. 52.7% 

Tabla N•. 2 
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ESTA 
SAUR 

TESIS 
DE LA 

DEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

MUESTRAS OBTENIDAS DE PACIENTES CON 
DIALISIS JUVENIL 

RO D~E 
lllUOlECA 

MUESTRA FECHA CELULAS/ml JJg/ml VIABILIDAD 
1 •1. cél.vlvos) 

* 

DNA 

01 31/AG0/94 3.98 • X 10 200 82 
02 19/SEP/ 94 2.48 X 1ó' 2 80 96 
03 23/SEP/ 94 28 X 1 d' 4 00 99 
04 23/SEP/94 25.9 X 1 d' 3 80 92 
05 27 /SEP/ 94 20 X 1 d' 390 118 
06 29/SEP/ 94 1.83 X 1 o" 100 92 
07 30 /SEP/9 4 20 X 1 d' 350 96 
08 2 4/0CT/114 20 X Id' 280 88 
09 24/NOV/94 20 X 1 cf' 360 11 7 
10 29/NOV/94 20 X 1 o" 390 97 
11 29/NOV/94 20 X 1 06 

37 o 90 
1 2 29/NOV/94 20 X 1 d' 36 o 112 
1 3 22/DIC/94 20 X 1 o" 37 o 97 
14 22/ DIC/94 20 X 1 0

6 
34 o 97 

EL CRITERIO DE PUREZA DE LOS ACIOOS NUCLEICOS SE BASO EN LA LECTURA 
ESPECTROFOTOMETRICA A Z60 Y280 nm CE LONGITUD DE ONDA, l.A AELACION 
DE ESTAS LECTURAS SE ESTAOLECIO ALREDEDOR DE 1.0 • VALOR ACEPTADO PA 
RA off A ALTAMENTE PURO. EL ESTADO FISICO DEL DNA PURIFICADO SE oe= 
TERMINO POR ELECTROFORESIS EN GEL DE AOAROSA TEÑIDO CON BROMURO 
DE ETIOIO, ENCONTRAHOOSE ONA DE ALTO PESO MOLECULAR PARA TODAS 
LAS MUESTRAS. 

Tablo 3 
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OEGENERACION MARGINAL JUVENIL 

CONTROLES 

MUESTRA FECHA CELULAS/ml ug/ml VIABILIDAD 
DNA 1•1. cél.vlvos} 

DONADORES 

DI 24 /AGO /9 4 2 X 106 150 87 

D2 25/AGO 194 4 X 1cl' 200 90 

D3 25/AGO/ 94 16 X 18 400 96 

D4 26/AGO/ 94 4 X 1cl' 240 92 

D5 19/SEP/ 94 10 X 1cl' 340 IH 

DG 11/0CT/ 94 1 o X 18 300 97 

D7 21/0CT/ 94 5.2 X 18 280 95 

DB 27/0CT/ 9 4 3.4 X 1cl' 2 00 97 

* LOS CRITERIOS DE PUREZA, CONCENTRACION Y ESTADO FISICO DE LAS MUESTRAS 
DE ONA SE. REALIZARON EN FORMA SIMILAR ALAS DESCRITAS PARA LAS MU­
ESTRAS PROBLEMA 

No* LAS MUESTRAS DE PACIENTES CON ALTERACIONES HEMATOLOOICAS USADAS 
POSTERIORMENTE CON CONTROLES, FUERON PURIFICADAS PREVIAMENTE EN S. 
SERVICIO DE HEMATOLOOIA DEL HOSPITl\LOENERAL DE ME>CICO- SS, BAJO LA 
ASESORIA DEL DR. ENRIQUE MIRANDA, 

Tablo 4 
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DlSCUSION 

De ácuerdo a los. res•.tltados obtenidos de los pacientes 

Degenerac:iOn Marg.ir,aL Juvenil, se observa que el seKo que 
. . . . 

fi.te- el m~sc1.t~il-io Co·n ._resp.ectO. al fem~nino, en 2.5 

E~~~-r~sulta~o··conc:uerda con el que reporta la 

. Co.r1 r-eSJ;•ec:to a la edad, .el .r-ango que comi:·r·ende entre 31 a 

.anos, oc:u~b el prim~r lugar, siendo los dem~s rangos 

f9ualeS el-. c1.1anto a frec:uencia y obser·vando tambitin q1.1e er1 los 

extremos de la vida no se presenta, afirmando nuevamente tal 

como su nombre lo indica, que es una enfermedad de jOvenes. 

De acuerdo al ojo afectado' con mayor frecuencia fue el 

ojo derecho, r•er·o sier1do i11irif1~a esta tJifer·enc:ia con respecto 

al otr-o ojo y siendo ~m.a bilateralidad de sólo 21.t.1% en 
... ' 

contraposicibri de IJn 7~%, ~~fo~~~n~o en un estudio de 1000 

pacientes con DR <.1.3)·. 

Se encontN\!'on ,1.5 :.:~·lo:s::~:~¡,< ct'esp1'endimiento de r-etina, 

consti tl1yendo el 83.3.r.~·:;J~~~~::~~~f<:j• ac!:ueN1o a .la evoluci011 

el lnic"a del ~'.'adec-t"m_,(~-i~}~.~- '·:i/·::~-~:l~~-~·._:.f;·1:~~~-~ '..':In c•Jrso lento y. 

::::::::::."::, .:·"::;::~:~~¡¡t¡i~m~;~:,~1::".~.: ":: 
··tos 17 ojos est•.1diad1?Sf ',_:·.2·,.~1JV,i~ei;-~~°l·.·~}.i_ri~.~'..e,~;~.el'~n;te· .. :-i~11·~i.bn ai-.te·s 

-. - . . -:: '. ·,: .. -.:.:.·- :.:·.;~~- ;;:.:~:;---~:~\~.:;:~ ~:-,:. :;~~~_-:':~'.-.~~-::;:,::: .. ·,, .. -.:: ~~- '. .. : ;·:··: - . . 
y ctespu~s del- proC:ecttmfent·o ><29/20)·~:~-~-~-~:~. -~-_tiJViei-.an· muy·. ma1a 

· · . . .; ;:::;i>;;;:;:;.:;;:¡//~·L~ .•. : ... 
r-ec•JpP.raciOn vis•.tal fii1Sl':;_(f:;-'C·on:~·pr 1·.y>_s.~con.P.PL),:·y los 9 ojos 

. restantes, tuv~·~,~o·~ .ur1_-~-.:~~;~,:~:·-~~~·~'~.¿:~:i:-~~}~~:~~-l~-,~~:·e· va· del cD a 
-· •• • .. :-,, _,, • 1 •• /·:· ·'· <,> 

20/131). 
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Cabe mencionar que 2 ojos con agudeza visual inicial de 

CD y de 20/BO, tr.1vieron como resr.tltado final uno con PL y el 

otro con PPL respectivamente, esto se puede explicar, ya que 

estos pacierrtes tuvieron desprendimiento de retina 

re~idivante, teniendo que ser reoperados y disminuyendo asl el 

pronbstico visual final. 

Los demAs ojos operados tuvieron casi la misma agude~a 

visual inicial y final, con diferencia de 1 a 2 lineas de AV. 

De acuerdo al tama~o de la DMJ, casi el 50% correspondib 

a •Jn tamario mediarro, es decir de 'aprowimadamellte 60 Y. en 

segundo lugar la chica, que corresponde a un 35.3X. 

En el tama~o mediano, el resultado final de AV fue m~s 

malo que la chica, esto es comprensible, ya que se trata de la 

DMJ con un desprendimiento mayor de retina y al contrario de 

lo esperado, la DMJ grande tuvo un resultado mejor que la DMJ 

peque~a, evaluando la mala agudeza visual. 

Esto tué lo que se rep~rtó en nuestra instituciOn y 

pudiera explicarse nuevamente, porque fueron desprendimientos 

de retina recidivantes. 

Rb en pegeneraciOn Marginal del Joven 

El estudio del gen Rb en la DMJ, como ya se comentb er1 

nuestra hipbte~is, era de establecer alguna relacibn entre 2 

enfermedades cuyo origen tenlan el neuroepitelio. A pesar de 

que la DMJ no es un proceso tumoral, tiene alguna al terac:ibn 

en alguna funcibn celular. 

De estos miles de genes que poseen las células, se 

propu;o determinar en pacientes con OMJ, si e>iistan 
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alteraciones del gen Rb, por ser esto importante para las 

funciones celulares normales. AdemAs, se ha observado que en 

paci~ntes con trisomia del cromosoma 13 tienen alteraciones 

oculares como microftalmia, masas fibrova1culares 

retrolentales y displasia retiniana, lo que nos llevb m~s a 

apoyar nuestra hipbtesis. La gran afectacibn bilateral, asl 

como casos reportados de mayor prevalencia entre ciertas 

razas, apoya nuevamente nuestra hipbtesis de que la enfermedad 

tiene una base gen~tica aQn no determinada. 

Los resultados obtenidos de nuestros pacientes con DMJ, 

asl como el grupo de control fueron negativos, sin embargo, 

~sto no descarta la posibilidad de que· eHistan peque~as 

alteraciones del gen Rb en su secuencia (mutaciones puntuales, 

peque~as deleciones, etc.) 

Y en caso de que no e1cistiera ninguna alteración del Rb 

en estos pacientes, debemos intentar detectar otros genes o 

regiones del UNA en donde pudieran existir alteraciones 

gen~ticas asociadas a la enfermedad, por ejemplo HLA (Complejo 

principal de Histocompatibilidad), factores que participen en 

actividades celulares importantes (factor estimulante de 

colonia - CSF), factor de crecimiento nervioso - NGF y su 

receptor, etc. 
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CONCLUSIONES 

El setto predominante en pacientes con Oegeneracibn 

2. 

Marginal del Joven en este estudio, fue masculino. 

La edad con que mayor tr-ec:uer1cia apar-eciO 

enfermedad, fue entre el rango de 31 a 40 aftas. 

3. El ojo derecho fue el m~s afectado. 

4. El ear. de 1 os oJ os estudiados, cursaron 

desprendimiento de retina. 

esta 

con 

5. La mayorla de los pacientes operados de desprendimiento· 

de retina, alcanzaron una recuperación visual final 

semejan.te a s1.t agudeza visual inical. 

6. A mayor recidiva de desprendimiento de retina, peor el 

pronostico visual final. 

7. El ta.mallo promedio de las DMJ detactadas en este estudio, 

correspondió al ta.mallo mediano. 

e. No se encontró alteracion del gen Rb en los pacientes 

estudiados asi como en sus controles. 

9. Esto es el principio de nuestra investigacibn para poder 

determinar causa - efecto de nuestra enfermedad. 
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