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Actividad enzimática del gen CYP1B1  
y su posible relación con la ultraestructura  
de las vías de evacuación en el Glaucoma  
Congénito Primario
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JuSTiFicación Y oBJETiVoS

El glaucoma congénito primario (GCP) es una 
causa de ceguera en niños.  Entre los genes res-
ponsables de esta patología, las mutaciones en 
CYP1B1 son las más frecuentes. La actividad enzi-
mática del gen CYP1B1  podría estar relacionada 
con las alteraciones histológicas encontradas en 
estos pacientes.

maTERiaL Y mÉToDoS

Piezas de trabeculectomía de pacientes con GCP 
y mutación en CYP1B1 (n = 5), y anillos esclero-
corneales de cadáveres sin patología ocular (n = 
3), se procesaron para Microscopía Electrónica 
de Transmisión. El estudio genómico del ADN, 
encaminado a detectar las mutaciones, se reali-
zó en leucocitos de la sangre periférica de estos 
pacientes.

RESuLTaDoS

Según los hallazgos histológicos, los pacientes 
se clasificaron en tres grupos: 1) sin visualiza-
ción del canal de Schlemm (CS); 2) visualización 
del CS pero no de los canales colectores (CC); y 
3) presencia del CS y los CC. Los pacientes de 
los grupos 1 y 2, cuya actividad enzimática en 
CYP1B1 era nula, presentaban una malla tra-
becular alterada, con células endoteliales en 
necrosis e inserción anómala del músculo ciliar 
(MC). En contraste, el paciente del grupo 3, cuya 
actividad enzimática era del 60%, tenía una ma-
lla trabecular más desarrollada, con células en-
doteliales vivas y con signos de actividad fago-
cítica; la inserción del MC era anormal, aunque 
su posición era más posterior que en los grupos 
1 y 2. 
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InvestIgacIón básIca ID: 1295
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concLuSionES

Los cambios histológicos observados en las 
muestras analizadas, parecen tener relación con 
la actividad enzimática de CYP1B1, pues a me-
nor actividad enzimática de este gen, mayor go-
niodisgenesis. Esta información podría ser útil 
para planificar la estrategia de tratamiento de 
estos pacientes.

Este trabajo ha sido financiado por la Red de 
Enfermedades Oculares: “Prevención, detec-
ción precoz y tratamiento de la patología ocular 
degenerativa y crónica. RD16/0008/0005 IIORC-
UCM, RD12/0034/0003 HCSC (OFTARED), del 
Instituto de Salud Carlos III, Ministerio de Eco-
nomía y Competitividad. María Teresa García-
Antón disfruta de la beca predoctoral (FPU 
13/03308) del Ministerio de Educación, Cultura 
y Deporte.
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