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Información para las familias con desórdenes congénitos de desinervación de los nervios craniales

Para el estudio genético de los desórdenes congénitos de desinervación de los nervios craniales:

Fibrosis congénita de los músculos extraoculares del ojo (CFEOM)

Ptosis congénita

Sindrome de Duane

Otros desórdenes de los movimientos oculares
El laboratorio de la Dra Engle

División de Medicina, Programa del Genoma, Edificio Enders, Piso 5, Children’s Hospital Boston

300 Longwood Ave. Boston, MA 02115

Se puede contactar con:  

Caroline Andrews, MS  
617-355-7311 (Tel)

candrews@enders.tch.harvard.edu

Coordinadora del estudio de investigación

Elizabeth Engle, M.D.   
617-919-4030 (Tel)

engle@enders.tch.harvard.edu

Directora del laboratorio, Profesora en Neurología, Harvard Medical School

El laboratorio de la Dra. Engle, situado en el Children’s Hospital Boston, investiga las bases genéticas de los desórdenes de los movimientos oculares. 

Como realizamos esta investigación?

Extraemos el ADN o material genetico de muestras de sangre, de saliva o isopados bucales provenientes de los miembros de las familias que participan en nuestra investigación. Si más de un miembro de la familia padece del mismo desorden ocular, podremos usar una técnica que se denomina “estudio de lineaje”(linkage analysis”) para identificar regiones de ADN compartidas entre los miembros de la familia afectados. Esta regiones compartidas de ADN definen donde se encuentra el gen que está afectando el movimiento de los ojos, por lo tanto cuanto más grandes son las familias, nos da la posibilidad de achicar más la región, haciéndola más simple. Cuando llegamos a este punto, comenzamos el estudio específico de genes relacionados a estas enfermedades, que se encuentran en esa región, analizando si alguno de ellos se encuentra mutado. Una vez que identificamos el gen mutado, podemos estudiar familias pequeñas o familias que solo tengan pocos integrantes afectados y determinar si también tienen la misma mutación. También podemos estudiar la función de este gen en el desarollo ya sea normal o anormal.

Qué resultados se han obtenido en el laboratorio hasta el día de la fecha?

Con la ayuda de muchas familias, el labotatorio a podido identificar los genes responsables de las enfermedades: CFEOM1 (fibrosis congénita de los  músculos extraoculares del ojo tipo 1), CFEOM2, Sindrome de Duane acompañado de otras anomalías y parálisis horizontal de los movimientos de los ojos acompañado de escoliosis progresiva.  También hemos reducido las regiones de las enfermedades CFEOM3 y ptosis congénita, y estamos buscando activamente los genes que pudieran ser responsables de CFEOM3, ptosis congénita, y de formas diferentes del Sindrome de Duane. 

Qué tipos de familias son necesarias para esta investigación? 

Continuamos enrolando familias e individuos con CFEOM, ptosis congénita, Sindrome de Duane, y otras enfermedades relacionadas al movimiento de los ojos. Cada nueva familia puede ser la que nos dé la llave para encontrar el lugar preciso donde se encuentre el gen que esta afectado, por lo tanto la contribución de cada familia es crítica para el éxito de nuestra investigación. Por favor, contáctese con la Sra. Caroline Andrews si tiene alguna pregunta acerca de si usted podría ser candidato para participar de estos estudios.

Qué debe hacer si usted desea participar de nuestra investigación?

Por favor, contáctese  o pídale a su médico que se contacte con Caroline Andrews a la dirección que se encuentra detallada abajo. Caroline responderá cualquier pregunta que usted o su médico pueda tener, y lo ayudará para la organización del enrolamiento de usted o  su familia para este estudio.

Qué significa participar en este estudio?

Significa que tendrá que completar cuestionarios cortos con su información, leer y firmar un consentimiento informado y realizarse un examen de los ojos (o darnos permiso para ver los que previamente se le hayan practicado), y donarnos una pequeña muestra de su sangre. Su sangre sera utilizada sólo para este estudio y su identificación se mantendrá en forma confidencial.

Quién tendrá acceso a esta información?
Toda la información que obtengamos es confidencial. Los resultados de estos estudios tienen base científica y no serán parte de su historia clínica. Hemos establecido un test diagnóstico en el Children’s Hospital Boston para algunas de las mutaciones que hemos identificado para la enfermedad CFEOM1 como también tests de confirmación para otras mutaciones. Su médico tendrá acceso a sus resultados. Por favor, contáctese con la Sra. Caroline Andrews para más información sobre los análisis que realizamos.
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