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Desde el dltimo Informe de Genética del IMI publicado en 2019, la investigacion sobre la genética de la miopia se ha
expandido rapidamente. En la actualidad, miles de variantes genéticas estan asociadas al error refractivo,
proporcionando nuevos conocimientos sobre cémo crece el ojo y por qué algunas personas desarrollan miopia alta
mientras que otras no.

Estudios recientes confirman que la miopia posee un importante componente genético, pero los genes actdan
conjuntamente con el entorno y el estilo de vida. Los niveles elevados de formacidn, el trabajo prolongado en vision
préxima y el tiempo limitado al aire libre pueden amplificar el riesgo genético. Las nuevas “puntuaciones de riesgo
poligénico” muestran potencial para predecir qué nifios presentan un mayor riesgo cuando se combinan con factores
ambientales, aunque todavia no estan preparadas para su uso clinico.

Amplios estudios internacionales han identificado genes implicados en los procesos bioldgicos que determinan la
conformacion del ojo, incluidos genes relacionados con la regulacion del tamafio ocular, la sefializacién retiniana, el
neurodesarrollo y la remodelacion de la matriz extracelular. La investigacion sobre variantes genéticas raras también
ha identificado mutaciones que se solapan con trastornos retinianos y enfermedades del tejido conectivo, poniendo
de relieve cuando las pruebas genéticas pueden ayudar a identificar casos sindrémicos o de alto riesgo de miopia.

Los trabajos emergentes sobre epigenética (como el entorno modifica la expresion génica) estan revelando como
factores tales como la exposicién a la luz, el ritmo circadiano y la inflamacién pueden “activar” o “desactivar”
determinados genes que influyen en el crecimiento ocular.

En resumen, el conocimiento esté evolucionando desde el descubrimiento de genes hacia la comprension de como
funcionan y cémo interactdan con el entorno. Este conocimiento permitird en el futuro apoyar estrategias
personalizadas de prevencién y tratamiento de la miopia. Los profesionales clinicos deben ser conscientes de que,
aunque las herramientas genéticas todavia no forman parte de la practica clinica habitual, estdn configurando la
direccidn futura de la identificacion temprana del riesgo y de las intervenciones dirigidas.

Mensajes clave para los profesionales clinicos
Los genes y el entorno actian conjuntamente: el riesgo genético se ve amplificado por factores

ambientales y de estilo de vida, como el trabajo en visién proxima, el nivel educativo y la escasa exposicion al
aire libre.
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Las puntuaciones de riesgo poligénico muestran potencial para la identificacion temprana de los nifios
con mayor riesgo, aunque todavia no estan preparadas para su aplicacion clinica.

El analisis de variantes raras puede ayudar a identificar casos de miopia sindromica o grave asociados a
trastornos retinianos o del tejido conectivo.

La investigacién epigenética y molecular esta revelando como factores como la exposicion a la luz, el suefio
y la inflamacién pueden influir en el crecimiento ocular mediante la regulacion génica.

La aplicacion clinica esta préxima: comprender los mecanismos genéticos permitird desarrollar estrategias
mas personalizadas de prevencién y tratamiento en el futuro.
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