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Catarata congénita juvenil: a propdsito de una pareja de gemelas dicigoticas.
Congenital cataract youthful: report of a pair dizygotic twins.
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RESUMEN

Se efectla una revision en las bases de datos de Internet sobre algunos aspectos hereditarios y
genéticos involucrados en la catarata congénita. Se encuentra que en ella existen un gran niumero de
genes implicados como: CRYGD, CCV, PCC, LOC619404, CCA1, CATM, CCNP, PITX3, GCNT2, CCT,
CCAT, CATC2, CCZS, CCFDN, CRYAA, BFSP2, CRYBB1, CRYBB2, Cgct, MAF, Cad, CCA2, HSF4,
CRYBAL, CRYAB, CRYGC, FAM126A, EYALl, CRYBB3, PAX6, NHS, GJA8, GJA3, AIPL1, SIX6,
MTHFR, GALT, Gja3, LCT, BCL2, DMBX1 y GALK1. A continuacion se informa de una pareja de
gemelas de 28 afos de edad afectadas de catarata congénita juvenil en ambos ojos, diagnosticada
durante su adolescencia con disminucion lenta y progresiva de la vision en los dltimos meses, por lo
gue se decidio la extraccion extracapsular del cristalino via limbica con implante de lente intraocular en
saco capsular durante el afio 2004. El transoperatorio y su evolucion posterior fueron satisfactorios. La
refraccion realizada a las dos pacientes a los tres meses de operadas estuvo entre 1,0 y 0,8 con la
mejor correccion Optica. En la actualidad se mantienen con similar agudeza visual.
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INTRODUCCION

De acuerdo a la edad de comienzo, la catarata congénita infantil es visible en el primer afio de vida, la
catarata juvenil ocurre en la primera década, la presenil antes de la edad de 45 afios, y la senil o
relacionada con la edad después de los 60 afios. Los limites entre estos diferentes tipos de catarata
son aproximados, de esta forma algunos investigadores consideran que la catarata juvenil ocurriria
antes de los 20 afios (1).

Las cataratas congénitas pueden ser hereditarias 0 como casos esporadicos secundarios en que la
madre haya sido infectada por rubéola durante el primer trimestre del embarazo (1-2).

Las cataratas asociadas a enfermedades sistémicas o genéticas ocurren por lo general en la segunda
o tercera década de la vida, por ejemplo, las asociadas a retinitis pigmentaria. Las cataratas
relacionadas con la edad son debidas a multiples eventos acumulados a través de los afios y tienen
componentes genéticos que hacen a ciertos individuos mas vulnerables a las agresiones del medio (1).
Las cataratas congénitas tienden a ser hereditarias del tipo mendeliano, autosémicas recesivas,
autosémicas dominantes o ligadas al X con una alta penetrancia, mientras que las relacionadas con la
edad tienden a ser multifactoriales con multiples genes y factores medioambientales influenciando en
el fenotipo (1-2).

Las cataratas hereditarias representan entre el 8,3% al 25% de las cataratas congénitas y puede estar
afectado el lente solamente o estar asociadas a otras anomalias oculares como microftalmia, aniridia,
anomalias del desarrollo de la camara anterior 0 degeneraciones retinianas. Ademas, pueden formar



parte de desérdenes genéticos multisistémicos como anomalias cromosomicas, sindrome de Lowe o
neurofibromatosis tipo 2 (1-2).

En el sitio del NCBI (National Center for Biotechnology Information) o Centro Nacional para la
Informacion Biotecnolégica y la base de datos OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) aparece
un compendio de genes humanos y de fenotipos. Contiene informacion de todos los desérdenes
mendelianos conocidos y de mas de 12 000 genes (3).

En la referida base de datos por la condicion “catarata congénita”, aparecen 222 items que incluye a
cataratas asociadas a diversos padecimientos y sus locus génicos y que la relacionan con un gran
namero de genes, entre ellos: CRYGD, CCV, PCC, LOC619404, CCA1, CATM, CCNP, PITX3, GCNT2,
CCT, CCAT, CATC2, CCZS, CCFDN, CRYAA, BFSP2, CRYBB1, CRYBB2, Cgct, MAF, Cad, CCA2,
HSF4, CRYBA1, CRYAB, CRYGC, FAM126A, EYAL, CRYBB3, PAX6, NHS, GJA8, GJA3, AIPL1, SIX6,
MTHFR, GALT, Gja3, LCT, BCL2, DMBX1, y GALK1 (4).

La catarata autosémica dominante tiene el nimero # 604219 en dicha base de datos, es un ejemplo
muy explicito debido a que se han reconocido gran niumero de formas fenotipicas y genotipicas
diferentes. Muchas de estas formas han sido mapeadas en sitios cromosémicos separados y en
algunas de ellas se han identificado diferentes defectos moleculares (4).

Se plantea que el estudio de los gemelos proveera el designio ideal para estudiar y cuantificar la
importancia relativa de los factores genéticos y medioambientales en la catarata congénita (5-6). En el
pais la Revista Cubana de Genética Comunitaria en su primer nimero del afio 2007 en la contraportada
informa del Registro Nacional de Gemelos en Cuba.

Por lo infrecuente del caso es que se decide la presentacion de una pareja de gemelas de 28 afios de
edad afectadas de catarata congénita juvenil que fueron intervenidas quirdrgicamente de la referida
afeccion.

METODO

La recoleccion de la informacion del cuadro clinico oftalmolégico de las pacientes se fundamento en
sus respectivas historias clinicas ambulatorias del Policlinico de especialidades de la ciudad de Ciego
de Avila.

La cigosidad de las gemelas se determiné por el interrogatorio a la madre y por la inspeccion de las
gemelas.

Se realiz6 busqueda en las bases de datos de Internet, sobre los factores hereditarios y congénitos de
la catarata.

RESULTADOS

Para proporcionar el informe de los resultados del caso, se expone los hallazgos de los pacientes
recogidos de su historia clinica.

Presentacion de los casos:

En el transcurso del afio 2004 se decide operar de catarata a unas gemelas dicigéticas de 28 afios de
edad que presentaban el mismo cuadro oftalmolégico de catarata subcapsular de ambos ojos que les
fue diagnosticada durante la adolescencia con un progreso muy lento a lo largo de los afios, hasta
llegar a una vision de 0,1 con la mejor correccion, producto de opacidades centrales en los cristalinos
de ambos 0jos.

Se les realiz6 extraccion extracapsular de la catarata via tlnel con lente intraocular en saco capsular a
cada una de ellas en ambos ojos, con un intervalo aproximado de un mes para cada ojo.

El transoperatorio se comportd sin accidentes al igual que el postoperatorio y a los tres meses de
operadas se alcanzd una agudeza visual de 0,8 con la mejor correcciéon visual en los cuatro ojos
intervenidos quirargicamente.

En un examen oftalmoldgico realizado en dichas gemelas recientemente en el 2009, las agudezas
visuales se mantenian estables y el resto del examen oftalmologico era normal.

CONCLUSIONES
Dentro de los factores hereditarios de la catarata hay un gran niamero de genes implicados en su
desarrollo.



Las gemelas que se presentan en este estudio tuvieron una evolucion favorable y alcanzaron una
Optima agudeza visual postoperatoria.

ABSTRACT

It was done a review in the Internet data base about several hereditary and genetic topics involved in
the congenital cataract. It was found several genes implicated such as: CRYGD, CCV,

PCC, LOC619404, CCA1, CATM, CCNP, PITX3, GCNT2, CCT, CCAT, CATC2, CCZS, CCFDN,
CRYAA,

BFSP2, CRYBB1, CRYBB2, Cgct, MAF, Cad, CCA2, HSF4, CRYBA1, CRYAB, CRYGC, FAM126A,
EYAL, CRYBBS3, PAX6, NHS, GJA8, GJA3, AIPL1, SIX6, MTHFR, GALT, Gja3, LCT, BCL2, DMBX1
and GALK1. It reports a pair of twins of 28 years of age, affected of juvenile congenital cataract in hers
both eyes, diagnosed during adolescence with slow and progressive decrease of vision and It was
decided the extracapsular extraction of the lens by limbic pathway with intraocular lens implant in
capsular bag during 2004. The results were satisfactory during the transoperatory performance. The
best corrected refraction done three months later was about 1.0 and 0.8.

Actually the similar visual acuity have no variations.
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