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A deficiéncia wvisual atinge 0,5 B 1,0% da populacdo no es-—
tado do Rio Grande do Sul. Considerando que estas defici-
éncias podem resultar tanto de causas genéticas corno ambi-
entais, e gque em nosso meio peuca informacdo existe a res-
peito, iniciou-se urna investigacdo com o objetivo ae iden-
tificar alteracdes genéticas em pacientes cegos, visando
sua orientacdo em termos de prevencdo e risco de recorrén-—
cia para a prole. A amostra consiste de 59 deficientes vi-
suais provenientes do Centro Louis Braille que estdo sen-
do avaliados na Unidade de Genética Médica do Hospital de
Clinicas de Porto Alegre através de um protocolo que enfa-
tiza o diagnéstico oftalmoldédgico, histdéria familiar e tes-
tes para errps inatos do metabolismo, entre outros mais
especificas. Urna observacdo preliminar mostrou que 54%
destes individuos apresentam cegueira de etiologia genéti-
ca predominante. Este resultado enfatiza a importéncia
deste tipo de avaliacdo e aconselhamento em pessoas porta—
doras de deficiéncia wvisual.
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