¢COMO SE HEREDA LA RETINOSQUISIS LIGADA
LO QUE DEBE SABER ACERCA DE LA AL CROMOSOMA X?

La XLRS es causada por las mutaciones del gen RST.
La enfermedad se contrae en las familias por el
patrén de herencia ligado al cromosoma X.

¢QUE ES LA RETINOSQUISIS LIGADA AL CROMOSOMA X? Portadora Asintomatico

La Retinosquisis Ligada al Cromosoma X (XLRS) es una
enfermedad hereditaria en la retina, que provoca la pérdida
de la vision central y periférica debido a la degeneracién de
la retina. Cerca de 35,000 personas en los Estados Unidos
sufren de esta condicion.

La retina es una pieza fina que
recubre la parte posterior del

ojo.
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o Las mujeres portadoras tienen un 50% de probabilidad e
o . transmitir el gen a sus hijas, las cuales llegan a ser
portadoras, y un 50% de probabilidad de transmitir el gen a
° ‘ ° Ps sus hijos, los cuales contraen la enfermedad.
@ |
0 a— | @ i
Asintomatica Afectado

Los fotorreceptores de baston y de cono en
la retina transforman la luz en informacion
visual que el cerebro interpreta como
vision.

XLRS se caracteriza por la pérdida progresiva de la
vision, debido a que las capas de la retina se dividen, | 00— = __-==
loque llevaaque los fotorreceptores se degeneren. |~ __Z--
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Los hombres con enfermedades ligadas al cromosoma X,

transmiten su cromosoma Y a sus hijos, por tanto,nunca

transmitirdn una enfermedad ligada al cromosoma X. Sin
embargo, ellos transmitiran sus cromosomas afectados a sus

Uno de los primeros sintomas de la hijas, que siempre seran portadoras.
XLRS es la agudeza visual reducida.

Afecta principalmente a los hombres.

La lesién muscular quistica (como
ampollas) en la retina es el rasgo comtin Generalmente se diagnostica en la nifiez.
de la XLRS, y agrava la falta de la vision.

La pérdida de la visién es a

0z - men rogresiva.
La lesién muscular quistica puede tratarse Sl [ EEl

con medicamentos que lleven inhibidores de
la anhidrasa carbénica orales o topicos. Casi siempre conlleva a la ceguera total

SFIGHTING Para obtener mas informacion sobre como vivir con Retinosquisis Ligada al
= Cromosoma X, encontrar un especialista, pruebas genéticas o ensayos clinicos,

gBLINDNESS visite nuestra pagina web: FightingBlindness.org o llame al teléfono 888-332-3667.





