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Objetivo: Organizar um banco de dados regional de todos os indivíduos
portadores de doenças degenerativas da retina, com o objetivo de classi-
ficar cada paciente de acordo com o tipo de distrofia e padrão de herança.
Métodos: Durante o encontro do Grupo Retina São Paulo no dia 5 de maio
de 2001, duzentas e quarenta e três pessoas foram registradas, sendo que
parte forneceu dados de antecedentes oculares, pessoais e familiares e
árvore genealógica. Noventa e três pacientes foram questionados quanto
a idade, origem, tipo de distrofia, história familiar e árvore genealógica, tipo
de herança, outras anomalias sistêmicas e exames complementares. Foram
classificados quanto ao diagnóstico e padrão de herança. Resultados: Dos
duzentos e quarenta e três pacientes registrados, as distrofias encontradas
foram retinose pigmentária, doença de Stargardt, síndrome de Usher,
amaurose congênita de Leber e coroideremia. Quanto à divisão por doença
dos 93 pacientes argüidos, havia 62 pacientes com retinose pigmentária,
13 com doença de Stargardt, 13 com síndrome de Usher, três com amaurose
congênita de Leber e dois com coroideremia. Dos pacientes com retinose
pigmentária, o padrão de herança detectado foi autossômico dominante em
quatro casos (7%), autossômico recessivo em vinte casos (32%), ligado ao
cromossomo X recessivo em sete casos (11%), caso isolado em vinte e
nove (47%) e padrão indeterminado em dois (3%). Para a doença de
Stargardt três indivíduos (23%) seguiam o padrão de herança autossômico
recessivo e dez (77%) eram casos isolados. Dos treze pacientes com
síndrome de Usher, oito (61,5%) apresentavam herança autossômica
recessiva, quatro (31%) eram casos isolados e um (7,5%) tinha o padrão de
herança indeterminado. Os dois pacientes com coroideremia seguiam o
padrão de herança ligado ao X recessivo. Para amaurose congênita de
Leber, um paciente (33,5%) tinha padrão autossômico recessivo de heran-
ça e dois (66,5%) eram casos isolados. Conclusão: Destaca-se assim a
importância desta classificação como a primeira referência nacional dos
padrões de hereditariedade das distrofias retinianas do país. Este é o
primeiro passo para se proceder em seguida a classificação genético-
molecular baseada no seqüenciamento de cada gene responsável por cada
um dos padrões de herança. A freqüência de cada tipo específico é semelhan-
te à encontrada em outros trabalhos epidemiológicos de outros países.
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I N T R O D U Ç Ã O

Avanços recentes em genética molecular tornaram possí-
vel identificar genes responsáveis por diversas afecções hu-
manas, dentre elas retinose pigmentária, doença de Stargardt,
distrofia macular viteliforme de Best e retinoblastoma(1).

Dentre outros foram identificados genes causadores de
distrofias da retina como, por exemplo, alguns tipos de retinose
pigmentária, síndrome de Usher(2), doença de Stargardt, doença
de Best, síndrome de Bardet-Biedl/Laurence Moon e até recente-
mente degeneração macular relacionada à idade(3). Esses avan-
ços estabeleceram clinicamente o conceito de que a retinose
pigmentária não é uma doença, mas o nome dado a uma série de
desordens que cursam com perda de visão devido à degeneração
dos fotorreceptores e epitélio pigmentado da retina.

Tem sido então necessário classificar os diferentes tipos(4)

e suas síndromes relacionadas. Somente assim a base genéti-
ca pode ser relacionada aos achados bioquímicos, de biologia
molecular e de fisiologia. Já foi proposta classificação da
retinose pigmentária baseada nos sistemas funcionais afeta-
dos pelas proteínas mutadas(4). Tal classificação conecta dire-
tamente os vários fenótipos às mutações observadas.

Portanto classificar as distrofias a partir da pesquisa dos
genes ou genotipagem é fundamental para se chegar aos trata-
mentos. Um exemplo é a própria retinose pigmentária, que se
subdivide em vários tipos, causados por mutações genéticas
em diferentes cromossomos, as quais dão à doença caracterís-
ticas próprias (desenvolvimento da doença na infância ou ju-
ventude, progressão lenta ou rápida, comprometimento da
visão central e periférica).

O entendimento dos mecanismos que levam às distrofias
avançou muito nos últimos 15 anos devido às técnicas da bio-
logia molecular(1).

São muitos os temas apresentados atualmente sobre terapia
genética e biologia molecular, prótese visual, experimentos com
transplante de células da retina, testes com medicamentos e
substâncias nutrientes para compor a dieta dos portadores.
Formam-se assim quatro linhas de pesquisa em torno do assunto.

Existe agora o momento de transição das pesquisas de
laboratório para os experimentos clínicos, visando encontrar
os tratamentos para deter a progressão e curar essas doenças.
Bem claro é o vínculo que deverá existir entre o trabalho do
geneticista e do oftalmologista na descoberta do tipo de doença.
Ao geneticista caberá detectar o gene causador da doença.
Ao oftalmologista caberá a tarefa de traçar o quadro clínico do
doente, verificar os exames e classificar o fenótipo da doença,
de posse do genótipo do paciente. São numerosos os tipos de
retinose, sendo que para cada fenótipo poderá haver um medi-
camento ou forma de abordagem (clínica, cirúrgica, terapia
genética), ou talvez um mesmo tipo de abordagem para todos
eles.

Fundações internacionais como a Foundation Fighting
Blindness já destinaram milhões de dólares às pesquisas. Enti-
dades como a Retina International - International Retinitis

Pigmentosa Association - e em nível nacional o Grupo Retina
Rio, por exemplo, procuram organizar informações, agrupar
pacientes, visando a obtenção de recursos e de estrutura para
a pesquisa na área das distrofias da retina. A organização
permite mantê-los com informações atualizadas em relação às
pesquisas e proporcionar treinamento em visão subnormal.
Possíveis vantagens para os integrantes e para a sociedade
científica são baseadas na importância em se conhecer o diag-
nóstico correto de cada um, já que o tratamento pode advir do
conhecimento da fisiopatogenia a partir do erro genético; o
que não quer dizer que o tratamento será diferente para cada
erro genético. Pode haver um mecanismo fisiopatogênico comum
a mais de um erro, agrupando pacientes numa síndrome, que
possa ser modulado por uma droga que possa ser usada como
tratamento.

Ao oftalmologista cabe a importante função de identificar
e classificar os quadros oculares, visando junto com o geneti-
cista a informação precisa da característica fenotípica e geno-
típica individual, visando a terapia específica. Porém, classifi-
cações baseadas somente na clínica podem nem sempre ter a
correlação direta com o defeito genético(1).

O grupo Retina Brasil, uma entidade nacional de portadores
de doenças degenerativas da retina, tem como um de seus
objetivos organizar um banco de dados nacional de todos os
indivíduos com doenças degenerativas da retina no Brasil, vi-
sando classificar cada paciente quanto ao tipo de distrofia e
padrão de herança.

O objetivo deste estudo é apresentar os dados do primeiro
levantamento realizado nos grupos regionais Retina São Paulo
e Retina Vale do Paraíba.

 MÉTODOS

Durante evento do Grupo Retina São Paulo em 5 de maio de
2001, realizou-se o cadastro de duzentos e quarenta e três
indivíduos, dos quais parte se prestou, no dia, a fornecer
dados para realização de seu histórico pessoal, familiar, here-
dograma. Tomaram-se no dia os dados de 93 pacientes refe-
rentes a sexo, idade, procedência, tipo de distrofia, histórico
familiar e heredograma, tipo de herança, outros sintomas ou
alterações sistêmicas associadas e exames complementares. O
tipo de herança foi estabelecido pelos autores após análise
genética dos heredogramas(5).

R E S U L T A D O S

Quanto ao tipo de distrofia do total de 243 pacientes ca-
dastrados, as apontadas foram retinose pigmentária, doença
de Stargardt, síndrome de Usher, amaurose congênita de
Leber e coroideremia.

Quanto à divisão por doença dos 93 pacientes argüidos,
havia 62 pacientes com retinose pigmentária, 13 com doença
de Stargardt, 13 com síndrome de Usher, três com amaurose
congênita de Leber e dois com coroideremia (quadro 1).
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Dos pacientes com retinose pigmentária (RP), o padrão de
herança detectado foi autossômico dominante em quatro casos,
autossômico recessivo em vinte casos, ligado ao cromossomo
X recessivo em sete casos, caso isolado em vinte e nove e
padrão indeterminado em dois (quadro 2). Para a doença de
Stargardt três indivíduos seguiam o padrão de herança autos-
sômico recessivo e dez eram casos isolados. Dos treze pacien-
tes com síndrome de Usher, oito apresentavam herança autos-
sômica recessiva, quatro eram casos isolados e um tinha o
padrão de herança indeterminado. Os dois pacientes com co-
roideremia seguiam o padrão de herança ligado ao X reces-
sivo. Para amaurose congênita de Leber, um paciente tinha
padrão autossômico recessivo de herança e dois eram casos
isolados (quadro 2).

D I S C U S S Ã O

A classificação fenotípica dos pacientes brasileiros porta-
dores de distrofias é de importância capital para sua futura
genotipagem. Vários centros mundiais estão coletando sangue
dos pacientes para a pesquisa genética.

O atendimento destes pacientes poderá ser desenvolvido com
centros aptos ao diagnóstico por meio de exames subsidiários
como retinografia, angiofluoresceinografia, exames eletrofisiológi-
cos, campo visual, teste de cores, exame genético clínico com
geneticista.

O sistema de telemedicina quando desenvolvido ajudará
na orientação destes pacientes e seus médicos.

Entre nós, a doença relatada com maior freqüência foi a
retinose pigmentária que é o nome dado a uma série de doenças
que têm em comum degeneração retiniana progressiva carac-
terizada por perda progressiva do campo visual, cegueira no-
turna e retinopatia com deposição de pigmento na retina. Esta

ampla definição engloba grande número de formas oculares
isoladas e secundárias que são parte de uma síndrome ou
doença sistêmica(6-9), como por exemplo, amaurose congênita
de Leber, doença de Goldmann-Favre, síndrome de Usher e
síndrome de Bardet-Biedel. A maior parte se manifesta na fase
adulta, mas menos comumente pode ser congênita ou manifes-
tar-se na infância com perda progressiva da função dos fo-
torreceptores e células do epitélio pigmentário da retina.
VanTrigt (1853) e Ruete (1854) após a descoberta do oftalmos-
cópio direto, foram os primeiros a descrever quadros de dege-
neração pigmentária do fundo de olho. Porém foi Donders
(1855-1857) que os denominou retinitis pigmentosa. O termo
retinite é inadequado, pois passa a idéia de que a inflamação é
a causa dessa desordem, considerada uma distrofia ou dege-
neração determinada geneticamente(6). Ao passo que a desig-
nação retinose pigmentária transmite a idéia de degeneração
associada a alterações da pigmentação.

Geralmente difusa, bilateral, simétrica com acometimento
principal dos bastonetes. A tríade clássica é estreitamento
vascular, pigmentação tipo espículas ósseas, palidez de disco.
Aos 30 anos 75% dos pacientes são sintomáticos. O envolvi-
mento se inicia do equador seguindo anterior e posteriormente,
até que uma pequena ilha central de visão permaneça. Os 3
tipos de maculopatia que podem aparecer são a atrófica, mem-
brana epiretiniana e com edema cistóide da mácula. Em geral o
eletrorretinograma escotópico é inicialmente alterado, en-
quanto o fotópico é alterado nas fases mais tardias da doença.
É encontrada em todas as raças, sem predomínio em nenhuma(10).
Na forma dominante os sintomas têm início mais precocemente
e o quadro é mais dramático quanto à acuidade visual final.
Pacientes com retinose pigmentária perdem em média 4,6% do
campo de visão residual ao ano.

O padrão de herança da retinose pigmentária pode ser caso
isolado, autossômico dominante, autossômico recessivo, liga-
do ao X recessivo(11). Quanto aos genes responsáveis pela reti-
nose pigmentária, uma grande quantidade já foi identificada(4)

(quadro 3).
Subdivisões genéticas dos tipos de retinose pigmentária

foram até então baseadas na forma de segregação dentro da
família (autossômica dominante, recessiva ou ligada ao X);
nenhum tipo de divisão clara de acordo com a relação genótipo-
fenótipo foi feita até agora. Mesmo porque, dos 23 locus
distintos reconhecidos, apenas para 12 locus os genes causa-
dores e suas mutações foram identificados.

Quadro 2. Padrão de herança identificado em cada tipo de distrofia

Herança/Distrof ia RP (%) Stargardt (%) Leber (%) Usher (%) Coroideremia (%)
Dominante 4 (7%) - - - -
Recess i vo 20 (32%) 3 (23%) 1 (33,5%) 8 (61,5%) -
Ligado ao X 7 (11%) - - - 2 (100%)
Isolado 29 (47%) 10 (77%) 2 (66,5%) 4 (31%) -
Indeterminado 2 (3%) - - 1 (7,5%) -
Total 62 (100%) 13 (100%) 3 (100%) 13 (100%) 2 (100%)

Quadro 1. Freqüência das distrofias encontradas no grupo de
pacientes estudado

Distrof ias n º %
Retinose pigmentária 62 67
Doença de Stargardt 13 14
Síndrome de Usher 13 14
Amaurose congênita de Leber 3 3
Coroideremia 2 2
Total 93 100
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O padrão de herança mendeliana mais comum nos EUA(1) é o
autossômico recessivo com 31%. Autossômico dominante re-
presenta 17% e recessivo ligado ao X representa 10%. Muitos
pacientes (42%) não têm histórico familiar e são casos isolados(12).

Houve correlação entre as porcentagens de herança aqui
descritas e as da literatura (quadro 4).

A doença de Stargardt, originalmente descrita por Stargardt
em 1909, é juntamente com a degeneração macular relacionada à
idade a distrofia macular hereditária mais comum e representa
7% das distrofias de retina. Tipicamente os pacientes apresen-
tam baixa de visão central, usualmente na primeira ou segunda
décadas de vida. Fundoscopicamente há alterações pigmenta-
res da fóvea, com atrofia da área macular, onde uma lesão
ovalada na área macular de cerca de 1,5 DP se desenvolve,
com reflexo de cobre batido, que pode ou não ser circundado
por "flecks" que são lesões branco-amareladas subretinianas,
com formato em escamas de peixe. A acuidade visual nas fases
avançadas varia entre 20/200 e 20/400. A angiografia fluores-

ceínica demonstra fenômeno de silêncio coroidal. A existência
de "flecks" isolados sem a lesão macular em aspecto de cobre
batido foi descrita depois como fundus flavimaculatus por
Franceschetti em 1963. Hoje em dia é geralmente aceito que as
duas entidades são diferentes apresentações de uma mesma
entidade, que podem aparecer simultaneamente em membros
de uma mesma família. Mesmo genes de formas dominante(13) e
recessiva (como STGD3 e STGD1 ou ABCR, ver adiante) podem
coexistir num mesmo indivíduo e interagir de forma a intensifi-
car a gravidade das manifestações. A maior parte dos casos
têm se apresentado como autossômica recessiva. Os achados
deste trabalho são comparáveis aos da literatura, sendo que
aqui o modelo de herança encontrado, quando possível de ser
determinado, foi o modelo autossômico recessivo. Recente-
mente, um gene foi isolado no braço curto do cromossomo 1
(1p - o gene STGD1, ou ABCR) para estes casos. Recentemen-
te o gene ABCR foi clonado, sendo que ele codifica uma
proteína transmembrânica expressa exclusivamente nos bas-
tonetes da retina e pertence à superfamília ATP-binding cas-
sete (ABC) transporter. Um alelo do gene ABCR foi demons-
trado carregando uma mutação (Arg152X, onde Arg corres-
ponde ao aminoácido arginina, 152 corresponde à localização
na proteína e X representa aminoácido mutado indeterminado)
em membros de uma família, sendo que o avô de um dos
pacientes com esta mutação desenvolveu degeneração macu-
lar relacionada à idade (DMRI), consistente com observações
anteriores de que algumas variantes no gene ABCR podem
aumentar a susceptibilidade para DMRI no estado de heretozi-
gose(14). Já nas formas dominantes, diversos genes já foram
implicados. Dois genes foram localizados, no braço longo do
cromossomo 6 (6q � STGD3) e no braço longo do cromossomo
13 (13q � STGD2)(14).

No fundus flavimaculatus15 a apresentação pode ser mais
tardia, durante a quarta e quinta décadas. O prognóstico cos-
tuma ser bom, com acuidade visual freqüentemente igual ou
melhor do que 20/40.

A síndrome de Usher é um grupo de desordens autossô-
micas recessivas caracterizadas por perda congênita neuros-
sensorial da audição, disfunção vestibular, associada à retino-
se pigmentária. Von Graefe foi o primeiro a reconhecer simulta-
neamente a associação em 1858, e em 1935 Usher descreveu a
natureza hereditária desta síndrome, que levou seu nome. Sua
prevalência é de cerca de 1/100000. Corresponde a 5% do total
de crianças com surdez profunda, sendo responsável por cerca
da metade dos casos de cegueira associada a surdez. A tipo 1
(USH1) caracteriza-se por surdez congênita profunda, arreflexia
vestibular e manifestação pré-puberal de retinose pigmentária
progressiva. A tipo 2 (USH2) apresenta surdez congênita mo-
derada a severa, respostas vestibulares normais e retinose
pigmentária progressiva na adolescência. A tipo 3 (USH3) se
caracteriza por perda auditiva progressiva, respostas vestibu-
lares variadas e retinose pigmentar na adolescência(2). Os seis
locus para a USH1 (dos genes USH1 A até F), são localizados
respectivamente nos cromossomos 14q32, 11q13, 11p15, 10q,
21q21 e 10p. Os locus para a USH2 (genes USH2A, USH2B e

Quadro 3. Genes responsáveis pelos diversos tipos de retinose
pigmentária4

Padrão de herança G e n e L o c u s
A D R P 1 8q11-q13
Ligada ao X R P 2 Xp11.3
Ligada ao X R P 3 Xp21.1
A D R P 4 3q21
A D R P 7 17p13.3
A D RP11 19q13.4
A R RP12 1q31-q32.1
A R RP14 6p21.3
Ligada ao X RP15 Xp11.4-p21.1
Ligada ao X RP23 Xp22
Ligada ao X RP24 Xq26-q27
A R RP19 1p21-p13
A R A B C R 1p
A R R P E 6 5 1p31
A R Rodopsina 3q21-q24
A R β-Subunit cGMP PDE 6p
A R cGMP-gated channel 15q
A R α-Subunit cGMP PDE
A R T U L P 1 6p21.3
A R C r a 1 B P
A D RP18 1p13-q23
A D Rodopsina 3q21-q24
A D Periferina/RDS 6p21.1-cen
A D R P 9 7p15.1-p13
A D RP10 7q31-q35
A D RP13 17p13.3
A D RP17 17q22
Ligada ao X R P G R X p
Ligada ao X R P 6 Xp21.3-p21.2
Ligada ao X Doublecortinprotein DCX Xq22.3-q23

PRKCG protein kinase C 19q13.4
C R B 1 1q31-q32.1

A R PDE 6B 4p16.3
A R PDE 6A 5q31.2
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Quadro 4. Quadro comparativo das freqüências dos padrões de herança da retinose pigmentária neste trabalho e em 3 outros trabalhos
científicos publicados

Herança/Distrof ia Fishman 197812 Berson 19808 Farber 19911 Este trabalho
Dominante 18,0% 10,1% 17% 7 %
R e c e s s i v a 19,5% 14,0% 31% 32%
Ligada ao X 8,5% 5,9% 10% 11%
Isolada 52,5% 70,0% 42% 47%
Indeterminada 1,5% - - 3 %

USH2C) foram mapeados nos cromossomos 1q41 e 5q11-13. O
gene da USH3 está locado no cromossomo 3q25. O primeiro a
ser identificado foi o gene USH1B localizado no cromossomo
11q13.5, ocupando mais de 100 kb de DNA genômico. Quarenta
e oito dos 49 exons contêm seqüências codificadoras. O gene
em questão foi denominado MYO7A(2). Ele pertence a uma
classe chamada superfamília da miosina, sendo que esta última
interage com a actina. A proteína do MYO7A possui partes,
sendo a primeira chamada motor, que contém 729 aminoácidos.
Adjacente à primeira parte há a segunda, de 129 aminoácidos.
A cauda contém 1360 aminoácidos. Já foram descritas mais de
90 mutações no gene MYO7A.

Dentro da casuística apresentada neste trabalho 61,5%
dos pacientes tinham herança autossômica recessiva, havia
31% de casos isolados e 7,5% com padrão indeterminado de
herança.

A amaurose congênita de Leber (retinose pigmentária con-
gênita), clinicamente, é um grupo heterogêneo de degenera-
ções retinianas que se manifesta precocemente e de forma
extremamente severa. Sua forma típica consiste em um neona-
to sem visão e com ERG extinto. O fundo de olho pode parecer
normal no início, mas depósitos pigmentares em geral apare-
cem. Nistagmo se desenvolve até os 2 anos de vida. Uma se-
gunda forma seria a de criança com cegueira noturna, com
perda de campo visual a ser notada ao redor dos 4 anos de
idade. Na evolução haverá quadro de adulto jovem com pre-
sença de campo tubular e visão entre 20/70 e 20/200. Outra
forma consiste em degeneração pigmentária e coloboma
macular, podendo cursar com ceratocone e alterações esque-
léticas. Há uma forma rara em que os pacientes permanecem
com a retina de aspecto normal até a idade adulta, com contra-
ção campimétrica progressiva até evoluir para cegueira noturna.
A maior parte dos casos é autossômica recessiva. Na casuísti-
ca apresentada um paciente tinha herança recessiva e dois
eram casos isolados. O primeiro gene foi mapeado no cromos-
somo 17p em 1995, depois denominado GUCY2D (ou também
RetGC1), que codifica a guanilato ciclase fotorreceptor-espe-
cífica envolvida na fototransdução. Outros genes são o
RPE65, CRX, TULP1, AIPL1 e o agora descrito CRB1(16). Ulti-
mamente, o objetivo principal em se definirem as mutações
genéticas é o de possibilitar o surgimento de meios para estra-
tégias terapêuticas. Daí a importância de serem conhecidos e
comparados a função e produtos de cada gene. O produto do
gene GUCY2D já foi mencionado. O gene RPE65 é específico

para o epitélio pigmentar da retina e pensa-se catalisar passo
crítico no metabolismo da vitamina A, enquanto o CRX é um
fator de transcripção que regula a expressão de certas proteí-
nas dos segmentos externos dos fotorreceptores. A função
dos genes CRB1, TULP1 e AIPL1 na retina ainda não foi bem
estabelecida, mas acredita-se haver envolvimento no desen-
volvimento ou manutenção do sistema de fototransdução.

C O N C L U S Ã O

Destaca-se assim a importância desta classificação como a
primeira referência nacional dos padrões de hereditariedade
das distrofias retinianas do país. Este é o primeiro passo para
se proceder em seguida a classificação genético-molecular
baseada no sequenciamento de cada gene responsável por
cada um dos padrões de herança.

A freqüência de cada tipo específico é semelhante à encon-
trada em outros trabalhos epidemiológicos de outros países.

A B S T R A C T

Purpose: To organize a regional data bank of all individuals that
have retinal degenerative diseases, with the aim to classify each
patient according to the type of distrophy and pattern of inheri-
tance. Methods: During the meeting of the São Paulo Retina
Group on May 5th, 2001, two hundred and forty-three persons
were registered, part of whom provided information concerning
ocular, personal and family history and family tree. Ninety-three
patients were asked about age, origin, type of dystrophy, family
history and family tree information, type of inheritance, other
systemic abnormalities and complementary examination. They
were classified according to the diagnosis and pattern of inhe-
ritance. Results: The distrophies found in the registered two
hundred and forty-three patients, were: retinitis pigmentosa,
Stargardt disease, Usher syndrome, Leber congenital amaurosis
and choroideremia. Of the ninety-three patients examined on
the same day, sixty-two had retinitis pigmentosa, thirteen had
Stargardt disease, thirteen had Usher syndrome, three had
Leber congenital amaurosis and two had choroideremia. The
inheritance pattern of the patients with retinitis pigmentosa
was autosomal dominant in 4 cases (7%), autosomal recessive
in twenty cases (32%), X-linked recessive in 7 cases (11%).



Arq Bras Oftalmol 2003;66:443-8

448  Classificação diagnóstica dos portadores de doenças degenerativas de retina, integrantes dos grupos Retina São Paulo
e Retina Vale do Paraíba

Twenty-nine cases were isolated (47%) and two had an inde-
terminate pattern of inheritance (3%). Of the Stargardt disease
patients, three (23%) were autosomal recessive and ten (77%)
were isolated cases. Of the thirteen patients with Usher syn-
drome, eight (61.5%) were autosomal recessive, four (31%)
were isolated cases and one (7.5%) did not have a determined
inheritance pattern. The two patients with choroideremia were
X-linked recessive. In Leber congenital amaurosis one (33.5%)
was autosomal recessive and two (66.5%) were isolated cases.
Conclusion: This study highlights the importance of this clas-
sification as being the first reference of inheritance patterns of
retinal distrophies in our country. This is the first step to further
classify the genetic and molecular characteristics based on the
sequencing of each gene that causes each inheritance pattern.
The frequency of each disease is similar to that of the literature.

Keywords: Retinal diseases; Retinal degeneration/classification;
Retinal degeneration/diagnosis; Retinitis pigmentosa/classifica-
tion; Retinitis pigmentosa/diagnosis; Choroideremia/genetic;
Blindness
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