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Actividad enzimatica del gen CYP1B1
y su posible relacion con la ultraestructura
de las vias de evacuacion en el Glaucoma

Congénito Primario

2 Autores: Maria Teresa Garcia Antén', Ana Isabel Ramirez Sebastian? , Rosa De Hoz
Montafnana? , Maria Blanca Rojas Lépez', Alberto Trivino Casado', Julidn Garcia Feijoo?,
Julio Escribano Martinez*, José Manuel Ramirez Sebastian', Juan José Salazar Corral?

" Instituto de Investigaciones Oftalmoldgicas Ramén Castroviejo. Departamento de Oftalmologia y ORL. Facultad
de Medicina. Universidad Complutense de Madirid.  Instituto de Investigaciones Oftalmolégicas Ramén Castroviejo.
Departamento de Oftalmologia y ORL. Facultad de Optica y Optometria. Universidad Complutense de Madrid. 3
Servicio de Oftalmologia del Hospital Clinico San Carlos. Instituto de Investigacion sanitaria del Hospital Clinico San
Carlos. Departamento de Oftalmologia y ORL. Facultad de Medicina. Universidad Complutense de Madrid. K
Area de Genética. Facultad de Medicina. Instituto de Investigacion en discapacidades neurolégicas. Universidad de

Castilla-La Mancha. Albacete.

El glaucoma congénito primario (GCP) es una
causa de ceguera en nifos. Entre los genes res-
ponsables de esta patologia, las mutaciones en
CYP1B1sonlas mas frecuentes. La actividad enzi-
matica del gen CYP1B1 podria estar relacionada
con las alteraciones histoldgicas encontradas en
estos pacientes.

Piezas de trabeculectomia de pacientes con GCP
y mutacién en CYP1B1 (n = 5), y anillos esclero-
corneales de cadaveres sin patologia ocular (n =
3), se procesaron para Microscopia Electronica
de Transmisién. El estudio gendémico del ADN,
encaminado a detectar las mutaciones, se reali-
z6 en leucocitos de la sangre periférica de estos
pacientes.

Segun los hallazgos histoldgicos, los pacientes
se clasificaron en tres grupos: 1) sin visualiza-
cién del canal de Schlemm (CS); 2) visualizacién
del CS pero no de los canales colectores (CC); y
3) presencia del CSy los CC. Los pacientes de
los grupos 1y 2, cuya actividad enzimatica en
CYP1B1 era nula, presentaban una malla tra-
becular alterada, con células endoteliales en
necrosis e insercién anémala del musculo ciliar
(MCQ). En contraste, el paciente del grupo 3, cuya
actividad enzimatica era del 60%, tenia una ma-
lla trabecular mas desarrollada, con células en-
doteliales vivas y con signos de actividad fago-
citica; la insercion del MC era anormal, aunque
su posicion era mas posterior que en los grupos
1y2.
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Los cambios histolégicos observados en las
muestras analizadas, parecen tener relacién con
la actividad enzimatica de CYP1B1, pues a me-
nor actividad enzimética de este gen, mayor go-
niodisgenesis. Esta informaciéon podria ser (til
para planificar la estrategia de tratamiento de
estos pacientes.
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