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Editorial

La union nos
hace mas fuertes

a union hace la fuerza. Este
L dicho es tan manido y co-
nocido por todos porque
es mas que acertado. La labor de
grupo, de reparto de papeles, de
distribucion de esfuerzos y de sa-
crificios compartidos siempre
obtiene mejores resultados que
las individualidades y el exceso
de protagonismos. El nimero
de la revista VISION que tienen
€en sus manos o en las pantallas
de sus dispositivos recoge va-
rios ejemplos de que esa labor
asociada y conjunta causa mas
satisfacciones y alegrias que ti-
rar del carro solo o en direccion
contraria al resto.Y eso requiere
implicacién,compromiso y par-
ticipacion, mucha participacion.
La Federacion de Asocia-
ciones de Distrofias Heredi-
tarias de Retina de Espana
(FARPE) y su Fundacién de Lu-
cha Contra la Ceguera (FUN-
DALUCE) hemos apostado en
este ejemplar por destacar el
apoyo al distintivo ‘Tengo Baja
Visién'y a la campana nacional
para su difusién por parte de
multiples colectivos, tanto de
profesionales como de pacien-
tes, que han permitido que el
simbolo recorra todo el pais en
los mupis de calles céntricas, es-
taciones y centros comerciales,
pero también en las consultas
de muchos oftalmdlogos y de
muchos pticos y optometristas.

La campana ha contado con
el apoyo de todas las asociacio-
nes relacionadas con la baja
vision que existen en Espania,
pese a que se trata de una ini-
ciativa que nace en Retina Gi-

Cuando los

investigadores,

médicos
y pacientes
colaboran
es mayor la
probabilidad
de que surjan
soluciones

puzkoa Begisare hace varios
anos. Ellos no buscan protago-
nismos ni medallas. Tampoco
apropiarse de un simbolo ex-
clusivo para su area de influen-
cia o una enfermedad concreta,
como la retinosis pigmentaria,
sino que sea una senal identi-
ficativa para las personas con
baja visién en nuestro pais, sin
excepciones.Y lo estan con-

siguiendo, lo estamos consi-

guiendo, porque el distintivo

gana terreno y da visibilidad a

personas que, sin él, se sienten

incomprendidas e inadaptadas

en el entorno y la sociedad en
la que conviven.

Esta y otras iniciativas de
nuestras asociaciones que
también se recogen en nues-
tra revista vuelven a evidenciar
que cuando investigadores,
médicos y pacientes colaboran
es mayor la probabilidad de
que surjan soluciones. En ese
camino estamos, porque se
vislumbran, en un futuro cada
vez menos lejano, terapias con-
tra las distrofias hereditarias de
retina que no hace tanto se an-
tojaban una quimera.

La aproximacion de la meta
no debe distraernos ni des-
lumbrarnos en lo que resta de
recorrido ni desviarnos de la
base que nos ha llevado hasta
aqui.Debemos sequir exigien-
do una labor asistencial que

cumpla con los derechos de los
pacientes a que les sometan a
todos los estudios y pruebas
que precisen y a obtener sus
resultados. Como tampoco las
asociaciones de afectados he-
mos de dejar que una mayor di-
fusion nos aleje de la cercania
y la labor de asesoramientoy
acompafamiento que es nues-
tra auténtica razén de ser.
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Noticias

NOTICIAS

Cinco dias por
tierras zamoranas

Un grupo de 44 socios de Farpe viaja a Castillay Ledn,
gracias al Imserso, para disfrutar sus pueblos, paisajes,
gastronomia e historia

a Federacion de Asocia-
L ciones de Distrofias Heredi-

tarias de Retina (FARPE) ha
viajado este ano a Zamora y sus
alrededores, gracias al programa
anual de viajes de turismo y ter-
malismo para personas con dis-
capacidad subvencionado por el
IMSERSO.El viaje empezé el dia 19
de mayo y finalizé el 23 de mayo,
con 44 personas que pudieron
disfrutar de los encantos de esta
provincia castellano-leonesa.

El resultado del viaje fue muy
satisfactorio, ya que, de la mano
de una experta guia local, el pri-
mer dia conocimos la historia de
la vieja Zamora.

El segundo dia viajamos a
Puebla de Sanabria, considera-
do uno de los pueblos con mas
encanto de Espana y, por des-
contado, también hicimos una
visita a su famoso lago.
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Visitaron Puebla de
Sanabria y su lago y fueron
a Toro a probar sus vinos




El tercer dia conocimos los
Arribes del Duero,donde disfru-
tamos del paisaje y fauna a tra-
vés de una corta y enriquecedo-
ra navegacion por el rio Duero.

El cuarto dia visitamos Toro,
pueblo en el que, ademas de
su entorno histérico, pudimos
degustar sus excelentes vinos y
quesos de oveja.

El quinto dia fue el del adids,
puesto que todos partimos hacia
nuestras comunidades, recor-
dando con cariflo nuestra convi-

&

vencia y deseando que llegue el
préximo ano para vivir de nuevo

Noticias

esta fabulosa experiencia que
nos facilitan FARPE y el IMSERSO.

DESTINO

La provincia
de Zamora

VISITADOS
De 19al 23 Un grupo de 44 Zamora, Pugbla
de mayo de 2019 personas de Sanabria,
Arribes de

LUGARES

Duero y Toro
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Noticias

Clamor por un centro
nacional de referencia
en el Congreso de la SEO

El 95° encuentro de la Sociedad Espanola de Oftalmologia
acoge la mesa multidisciplinar de investigacion de Far-

| 95° Congreso de la Socie-

E dad Espanola de Oftalmo-
logia (SEO), celebrado en
Madrid el pasado 26 de septiem-
bre, acogid, como viene siendo
habitual desde hace mas de
ocho afios, una mesa multidis-
ciplinar de investigacién
organizada por la Federa-
ciéon de Asociaciones de
Distrofias Hereditarias de
Retina de Espana (FARPE)
y la Fundacién Lucha con-
tra la Ceguera (FUNDALU-
CE),encuadrada dentro de
las reuniones satélites del
congreso. La mesa llevo
por titulo 'REUNION FAR-
PE-FUNDALUCE' El acto
conto con la colaboraciéon
del Ministerio SSSI'y ONCE.
Tras las palabras de
bienvenida de Dna. Al-
mudena Amaya Rubio,
presidenta de FARPE y
FUNDALUCE, intervino D.Mario
del Val Martin como secretario
de FARPE y Retina Madrid, re-
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pe-Fundaluce

presentando a su vez a la ciudad
anfitriona. Por parte de la presi-
denta y el secretario se reiterd
el agradecimiento a la Sociedad
Espafiola de Oftalmologia por la
posibilidad de desarrollar esta
mesa satélite en su congreso

El trabajo de

Investigacion debe
iracompanado
con las nuevas
tecnologias y las
terapias génicas se
aplicaran de forma
personalizada

anual y compartiendo con los
asistentes una breve relacién de
los asuntos que preocupan a las

asociaciones de pacientes como
son:la difusion de la guia précti-
ca clinica en Distrofias Heredita-
rias de Retina; desarrollo y pro-
mocion de un registro nacional
de pacientes en DHR; asignacion
de un CSUR especifico de DHR
que permita a Espana
estar de pleno derecho
en las Redes Europeas
de Referencia (ERN-EYE)
y, por ultimo, hacer un
llamamiento a todos los
profesionales que tra-
tan con los pacientes de
DHR (investigadores, of-
talmodlogos clinicos, ge-
netistas, optometristas,
psicélogos, trabajado-
res sociales, etc) a que
trabajen coordinados
y compartiendo infor-
macién para una mejor
gestién de los pacientes
y patologias.
Posteriormente, dio comien-
zo la mesa, que fue concebida
con un formato multidisciplinar



para un mayor enriquecimiento
de los asistentes y moderada
por la presidenta. En primer lu-
gar, el Dr.Enrique Rodriguez de
la Rua Franch, Jefe del Servicio
de Oftalmologia del Hospital
Universitario ‘Virgen Macarena’
de Sevilla pronuncié su ponen-
cia titulada ‘Unidad de Referen-
cia en Enfermedades Oculares
Raras de Andalucia’ En ella, ex-
plicé el proceso del porqué y el
cémo se fue formando la Uni-
dad de Referencia, surgida por
las necesidades de los afectados,
alabando el trabajo en red entre
médicos de otras especialidades,
cuando anteriormente, se traba-
jaba por separado y,hoy por hoy,
tratan a los pacientes de una for-
ma mas global y completa.
Continud la participacién el
Dr.David Salom, Jefe del Servicio
de Oftalmologia del Hospital de
Manises, Profesor Asociado de
Oftalmologia de la Universidad
Cardenal Herrera CEU, de Valen-
cia. El Dr.Salom basé su exposi-
cién en la‘Unidad de Distrofias
Hereditarias de la Retina; presen-
t6 el trabajo de investigaciéon que
se ha hecho con los pacientes y,

Noticias

conjuntamente con la Dra. Regi-
na Rodrigo, de los Nutaceuticoos,
cuyos resultados seran presen-
tados en préximas fechas. Asi, se
pone de manifiesto la importan-
cia de estas Unidades De Refern-
cia,asi como la coordinacién con
otros profesionales.

Como tercer ponente, inter-
vino el Investigador Cientifico
del CSIC y del CIBERER-ISCIII en
el Centro Nacional de Biotecno-
logia de Madrid, el Dr. Lluis Mon-
toliu José, siendo el titulo de su
ponencia:‘Las nuevas técnicas
de edicién genética en la inves-

PRINCIPALES REIVINDICACIONES DE FARPE

> La difusion de la guia practica
clinica en Distrofias Hereditarias
de Retina.

> El desarrollo y promocion de
un registro nacional de pacien-
tes en DHR.

> Asignacion de un Centro, Servicio
y Unidad de Referencia del Ssitema
Nacional de Salud (CSUR) especifi-
co de DHR que permita a Espaia es-

tar de pleno derecho en las Redes
Europeas de Referencia (ERN-Eye).

> Llamamiento a los profesiona-
les que tratan con los pacientes
de DHR (investigadores, oftalmé-
logos, genetistas, optometristas,
psicdlogos, trabajadores sociales,
etc...) a que trabajen coordinados
y compartan informacion para
una mejor de los pacientes y sus
patologias.

tigacion y desarrollo de terapias
para enfermedades de la vision:
Expuso que el trabajo de investi-
gacion debe iracompanado con
las nuevas tecnologias y que es-
tas terapias seran aplicadas de
forma personalizada.Y como
ultima ponente intervino la Dra.
Rosa Coco, profesora titular de
Oftalmologia de la Universidad
de Valladolid, basandose su po-
nencia en el titulo:‘Importancia
de las redes europeas de refe-
rencia,donde enfatizé la impor-
tancia del trabajo en red entre
los diferentes componentes
tanto a nivel comunidad auto6-
noma, nacional e internacional,
pero haciéndonos saber a todos
los presentes la importancia de
la constitucion del CSUR como
requisito unanime para formar
parte de las Redes Europeas de
Referencia (ERN).

En resumen, los asistentes a
este encuentro tuvieron la oca-
sion de escuchar, por parte de los
profesionales, la problematica de
los afectados por Distrofias Here-
ditarias de Retina y la necesidad
de que esta se difunda.
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Noticias

Motivados por los
pacientes para
investigar mas

El doctor Nicolas Cuenca recibe el premio
Farpe-Fundaluce 2018 como un reto para redoblar
esfuerzos y trabajar con mas empeno

SHOT ONMEST
OO 4 TripLe camera

n pequeno ratéon de unos
U pocos meses se ha con-

vertido en la esperanza
de una familia con 58 miem-
bros afectados por una distrofia
hereditaria de retina. Se trata
de la distrofia coroidea areolar
central, que provoca una pérdi-
da progresiva de visién, causada
por una mutacion en el gen de
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la periferina. El equipo del pro-
fesor de la Universidad de Ali-
cante, el doctor Nicolas Cuenca,
ha conseguido implantar en el
roedor una retina que se ha re-
plicado con la misma mutacion
gue tienen los enfermos, con el
fin de ensayar tratamientos te-
rapéuticos y comprobar la evo-
lucién del animal y si permiten

AUMENTA
LA CUANTIA DEL
PREMIO

Nuestro punto de mira es la in-
vestigacion. Ese es el lema de las
XXI Jornadas Farpe-Fundaluce. Y
no se queda en palabras bonitas,
sino que refleja que el apoyo a la
investigacion es parte de la razon
de ser de FARPE. De ahi, que la
cuantia del premio a la excelencia
en la investigacion de su Funda-
cion de Lucha contra la Ceguera
haya aumentado de 24.000 a
30.000 euros. El anuncio lo hizo el
responsable de relaciones institu-
cionales, Albert Esparol.

recomponer los montones de
discos que se apilan como mo-
nedas en la parte externa de los
fotorreceptores, que se desorde-
nan y mueren a raiz de la distro-
fia coroidea areolar central.
Este es, explicado de forma
breve, el proyecto que ha reci-



Noticias

Vicepresidenta de Servicios
Sociales y Participacion
de la ONCE

“Juntos llegamos mds
lejos y sumamos mads.
Lo que es bueno para la
discapacidad, lo es para
toda la sociedad”

bido el premio a la excelencia
en las XXI Jornadas de Investi-
gacion Farpe-Fundaluce, cuya
entrega se desarrollé en la Uni-
versidad de Alicante el pasado
viernes 25 de octubre.

El doctor Nicolas Cuenca hizo
extensivo el galardén a todo su
equipo en el Departamento de
Fisiologia, Genética y Microbiolo-
gia de la Universidad de Alicante.
Asimismo, afiadié que no es solo
un premio, también es un reto y,
sobre todo, una motivacion para
seguir investigando y renovar los
animos y las fuerzas para ello.

Le acompafaron en la mesa
de investigacién el ingeniero en

terapias de la vision, la doctora
Regina Rodrigo.

La mesa institucional la for-
maron la vicerrectora de Alican-
te, Amparo Navarro; la directiva
de la ONCE, Imelda Fernandez; la
consejera del Patronato de Dis-
capacidad, M2 Teresa Fernandez;
y la presidenta de Farpe-Funda-
luce, Almudena Amaya. Todas
coincidieron en la necesidad de
avanzar unidos en la busqueda
de terapias contra las distrofias

AMPARO NAVARRO ALMUDENA AMAYA M2TERESA
FAURE RUBIO FDEZ.CAMPILLO
Vicerrectora de Investigacion Presidenta de FARPE Consejera Técnico del Real
de la Universidad de Alicante y FUNDALUCE Patronato sobre Discapacidad
“Lo raro no son las enfer- “Debemos trabajar y “Cuanta mds accesibi-
medades, lo raro es que esforzarnos por la union lidad haya en nuestras
con tantas patologias de todos los pacientes, calles y edificios, en
de origen genético no se para que miremos en la nuestra sociedad, menos
investigue mds” misma direccion” discapacidad habra”
. Telecomunicaciones de la Uni-  hereditarias de retina, asi como
IMELDA FERNANDEZ versidad de Sevilla, Alejandro  en exigir que se respeten los
RODRIGUEZ Barriga, y la investigadora de  derechos de los pacientes con

estas patologias y la necesidad
de mejorar en accesibilidad por
parte de toda la sociedad.

La presidenta de FARPE in-
cidio, ademas, en potenciar el
registro de pacientes como
una herramienta util para
los profesionales, la creacién
de una unidad de referencia
(CSUR) en algun hospital del
territorio nacional y en la difu-
sion de la baja vision,“la gran
desconocida’ dijo.

El jefe del Servicio de Oftalmologia
del Hospital General de Alicante,
Juan José Pérez Santonja, fue el en-
cargado de coordinar la mesa sobre
investigacion de las XXI Jornadas
Farpe-Fundaluce. El doctor apro-
vecho este encuentro para admitir
que las reivindicaciones de Farpe y
de la Asociacion Retina Comunidad
Valenciana han dado como resulta-
do la inminente puesta en marcha
de una red de segumiento de dis-
trofias de retina de la que formaran
parte hasta cinco hospitales de la

RED PARA DISTROFIAS DE RETINA
EN LA COMUNIDAD VALENCIANA

Comunidad: el Hospital General y
el Hospital de San Juan en Alicante;
el Hospital General y un segundo
por designar en Valencia y un quin-
to centro también por determinar
en Castellon. La red servira para
mejorar y coordinar mejor la aten-
cién a los pacientes con estas pa-
tologias. Respecto a los plazos por
los que se interesoé la presidenta
de Farpe, el doctor Santonja sefalo
que ya se han celebrado reuniones
para evaluar el personal y los me-
dios necesarios.
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:TE HAN DIAGNOSTICADO
RETINOSIS PIGMENTARIA?

CONOCE LOS DERECHOS QUE LA LEY AMPARA

ntrevistamos a Lorenzo Pérez, Presi-

dente de Fidelity (www.consulting-fide-

lity.com), consultora legal que colabora
con FARPE y que es especialista en todos los
aspectos juridicos relacionados con la disca-
pacidad y las enfermedades graves.

Una vez que ha pasado la impresiéon del
diagnéstico lo primero, obviamente, es
ver las alternativas médicas que tenemos
para curarnos, pero, justo a continuacion,
lo siguiente que se nos pasa por la cabeza
es si no puedo trabajar como antes la em-
presa me va a echar, de donde obtengo
los ingresos, quién me ayuda, etc., Loren-
2o, ;cuales son nuestros derechos? ;quién
nos ayuda a obtenerlos?

La Administracion deberia aplicar los dere-
chos que la Ley contempla para cada situa-
cién a cada individuo con el mero hecho de
solicitarlos (o sin hacerlo si me apuras). La
realidad es otra por desgracia.

El mayor problema es que la gente des-
conoce sus derechos y cuando acude a la
Administracion y se los deniegan, un por-
centaje elevadisimo no reclama y, lamenta-
blemente, no acceden a ellos.

Lo mas importante, desde nuestra expe-
riencia, es “construir el caso” con una base
sélida desde el inicio, por eso recomenda-
mos iniciar cualquier procedimiento con el
asesoramiento de un experto.Si llevamos a
la Administracién informes que nos perju-
dican (puede ser una simple frase o incluso
una simple palabra) eso va a pesar durante
todo el proceso, queda “rastro”y la Adminis-
tracién lo va a utilizar para denegar nuestros
derechos. Se trata de cuidar al maximo los
detalles para conseguir que los derechos
que la Ley ampara sean reconocidos.

En el caso concreto de la Retinosis Pig-
mentaria ;cual es, por ejemplo, el tipo de
incapacidad laboral que corresponde que
se aplique?
Se trata de un traje a medida. Depende
de cdémo afectan las secuelas de la en-
fermedad a cada individuo, no se puede
generalizar.

Lo que si que es cierto es que, al tratarse
de una enfermedad degenerativa y, de mo-

A LOS ESPANOLES

mento irreversible, lo normal es que acabe
en una gran invalidez.

Normalmente la administracién reco-
noce como maximo la pension por incapa-
cidad laboral permanente absoluta y hay
que acudir a los tribunales de justicia para
reclamar el complemento de gran invalidez
que, como sabes es de aproximadamente
un 50% mas y que la administracion suele
intentar ahorrarse.

Lorenzo, otro problema que nos encon-
tramos es que,dependiendo de la Comu-
nidad Autonoma, nos estan denegando o
no el derecho-al analisis genético al que
creo que tenemos derecho todos los es-
panoles, ;qué podemos hacer ante esta
circunstancia?

Es cierto, el Sistema Nacional de Salud re-
conoce el derecho de todos los esparoles
a que se les realice un andlisis genético en
diferentes supuestos (presentar signos o
sintomas sugestivos de una.enfermedad de
caracter genético, pertenecer a una familia o
grupo poblacionalcon alteracion genética,
ser portador de enfermedad que puede ser
transmitida a:mi descendencia, diagndstico
prenatal y/o diagnéstico genético preimplan-
tacional), lo que ocurre es que quien hizo la
ley hizo la trampa y estas competencias estan
transferidas a las comunidades auténomas,
dejaron dentro de la ley una puerta abierta
a que fuera el facultativo quien decidiera la
idoneidad del paciente para la realizacion del
estudio genético, de forma que en algunas
comunidades autéonomas las instrucciones
son de hacerlos y en otras todo lo contrario
y ponen mil problemas, algo a todas luces
disparatado y discriminatorio.

Me consta que desde FARPE y las diferen-
tes Asociaciones se estd trabajando para evi-
tar este trato discriminatorio.Nosotros hemos
preparado un escrito que los afectados de
las diferentes Asociaciones pueden presen-
tar ante la Administracion, pero, si se niegan,
habria que iniciar acciones legales, presentar
demanda, etc., no queda otra si no queremos
gue nos tomen el pelo y nos discriminen.

El problema Lorenzo es que los aboga-
dos son en general caros y, ademas, pi-

den dinero por adelantado sin ninguna
garantia de éxito, ;qué recomiendas que
se haga en estos casos?

Desde mi punto de vista el problema es do-
ble pero no porque los abogados sean caros
o baratos sino por otros dos motivos.

El primero pasa por la especializacién.
Yo siempre le digo lo mismo a los clientes,
si te diagnostican un cancer ;quién quieres
que te trate tu médico de cabecera o un on-
cologo? Pues con los abogados pasa algo
extrano, pedimos que nos lleve estos casos
el abogado que nos ha llevado el divorcio, el
que nos ha llevado la herencia de nuestros
padres, o el familiar o amigo que es abogado
generalista y “sabe de todo”

El segundo problema es evidente y es el
que comentabas,“me cobran por adelanta-
do y sin garantias de éxito”

Bueno, no todos los abogados actian
asi, Fidelity no actua asi, s6lo cobramos ho-
norarios si ganamos el caso. Lo importante
es realizar un buen estudio de viabilidad
para saber si hay caso o no, algo que co-
municamos al cliente para que sepa que si
seguimos adelante es porque realmente hay
posibilidades reales de obtener su pension
en este caso.Y si hay posibilidades pero no
ganamos no tendrd que pagar ni un solo
euro, asi que no pierde nada.

Entonces Lorenzo, cual seria tu consejo
si algin dia nos encontramos ante esta
situacion.

Desde mi punto de vista lo mas acertado es
buscar asesoramiento especializado para
saber cudles son todas las opciones que
se presentan tanto de presente como de
futuro.

A partir de tener claras todas las opcio-
nes lo que hay que hacer es tomar las de-
cisiones mas adecuadas sobre las mismas
y, por supuesto, a lo que uno quiere para si
mismo y para su entorno.

Si no partes de un asesoramiento espe-
cializado puedes tomar decisiones erréneas
basadas en anélisis incorrectos y lo que te
juegas es tu futuro y el de tu familia.

El resumen podria ser:qué opciones ten-
go, cudl o cudles de ellas me interesan masy
qué tengo que hacer para obtenerlas.
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La baja vision

Itziar Gonzalez
Presidenta de la

Asociacion Retina
Gipuzkoa Begisare

a baja vision es un grado menor que la ce-

guera. Se trata de la condicién visual

que padece una persona con una
reduccion importante de su vision,
que no mejora utilizando correc-
cion optica ni con tratamiento
farmacoldgico o quirurgico,y que
le dificulta y/o incapacita para la
realizacion de tareas de la vida
cotidiana.

Algunas de las enfermedades
que causan baja vision son la dege-
neracién macular asociada a la edad
(DMAE), el glaucoma, la miopia magna, la
retinosis pigmentaria y otras distrofias hereditarias
de la retina, la retinopatia diabética, la neuropatia
Optica de Léber o la aniridia. En funcién del motivo

)
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causante de la baja vision, los sintomas se presen-
tan en forma de pérdida de la visién central, de la
visiéon periférica o de una parte del campo visual,
vision parcheada, ceguera nocturna y/o fotofobia.
Habrd quien sea capaz de leer y reconocer caras
pero no de moverse con autonomia (vision en tu-
nel); otras personas podran caminar sin ayuda pero
no podran leer carteles, ver nombres de calles o
reconocer caras (vision central borrosa). Algunas
tendran afectada tanto la vision que les permite
moverse de forma auténoma como la necesaria
para leer y reconocer rostros. Habra personas que
sean relativamente auténomas de dia y completa-
mente ciegas en la oscuridad (ceguera nocturna);
otras, en cambio, quedaran totalmente cegadas
por la luminosidad (fotofobia).

En Espafia mas de un millén de personas tienen
baja vision.Es mucho mas frecuente que la cegue-
ra (2% y 0.15% de la poblaciéon respectivamente),

pero infinitamente mas desconocida.

La baja vision causa incom-
prension
La mayoria de la poblacién no
relacionada con la discapacidad
visual desconoce la existencia
de personas con baja visién que
tienen un resto visual suficiente
para realizar algunas tareas de la
vida cotidiana de forma auténoma,
pero que necesitan ayuda de alguien,
e incluso elementos de apoyo como lupas
o un bastén blanco, para llevar a cabo otras. Los
problemas de visién solo se relacionan con aque-
llos facilmente corregibles con lentes o cirugia la-
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ser (miopia, hipermetropia, presbicia...). Este des-
conocimiento causa una gran incomprension en
la poblacién general, sobre todo si,como ocurre a
menudo, la persona con baja visibn muestra unos
0jos y mirada aparentemente sanos.

Incomprendidos y malinterpretados

El desconocimiento y la invisibilidad de la baja
visién hace que las personas que tienen la con-
dicién se sientan a menudo incomprendidas y
malinterpretadas cuando se comportan de forma
extrana debido a su pérdida de visidon. Algunos
ejemplos:

- Saludar a veces, y a veces no,a una misma per-
sona conocida.

- No apartarse en la calle.

- Caminar excesivamente despacio, arrastrar los
pies, parar en seco...

- Tropezar continuamente, chocarse con un ban-
co, una farola, un perro, nifos...

- No apretar una mano tendida.

- No encontrar puertas de acceso o de salida. -
Saltarse una cola por no haberla visto.

- Preguntar por algo que es muy visible (el nu-
mero del autobus por ejemplo).

- Mirar de reojo.

Si esas mismas personas utilizan como elemen-
to identificador de su discapacidad visual un bas-
ton blanco, asociado a ceguera total, pero mues-
tran capacidad para hacer cosas que una persona
completamente ciega no podria hacer (leer car-
teles, contestar a un mensaje, ojear el periédico),
vuelven a ser malinterpretadas. Estas situaciones
de continua incomprension pueden hacer que se
eviten las actividades sociales, causar una merma
en la autoestima y traer como consecuencia un im-
portante riesgo de aislamiento y exclusién social.

La Unica manera de invertir esta situacion para
favorecer la inclusién social de las personas con
baja vision es:

1.Informando a la sociedad de su existencia.

2.Dotandoles de un elemento identificador.

Distintivo Tengo Baja Vision
Retinosis Gipuzkoa Begisare creé para ello el dis-
tintivo Tengo Baja Vision (2013), con el objetivo de
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visibilizar la baja visién, facilitar la comprension de
la problematica que ésta conlleva, mejorar la inte-
raccién social de las personas con la condicion,y
sensibilizar a la poblacién sobre su existencia.

Es de utilidad para cualquiera que tenga baja vi-
sion (o ceguera legal), sea cual sea el motivo causan-
te de la misma. Se puede usar solo 0 acompanando
al bastén blanco o perro guia, indicando con ello
que quien lo usa tiene un resto de vision util (no
es completamente ciega). Se presenta en diferen-
tes formatos (chapa, brazalete, camiseta deportiva,
gorro de piscinay visera),y en varias lenguas (caste-
llano, euskera, catalan/valenciano, gallego e inglés).

Se trata de una iniciativa sin animo de lucro, que
auna a asociaciones de personas con discapacidad
visual y profesionales de la visién para la sensibi-
lizacion social sobre la existencia de la baja visién
en favor de las personas que tienen la condicién.

Campanas de sensibilizacion

Desde su lanzamiento en 2013, Retinosis Gipuzkoa
Begisare esta trabajando el proyecto a través de
tres campanas de sensibilizaciéon que, si bien uti-
lizan estrategias diferenciadas de comunicacién,
comparten el objetivo comun de visibilizar la baja
vision y mejorar su conocimiento, para facilitar la
interaccion social de las personas con discapacidad
visual.Las tres campanas de sensibilizacién convi-
ven y se complementan.

En Espana, mas
de un millon de
personas tienen
baja vision.Es
mucho mas
frecuente que
la ceguera, pero
infinitamente mas
desconocida
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En una primera fase, se trabajé por lograr dar a
conocer la existencia de la baja vision y el significa-
do del simbolo Tengo Baja Visidn. Se realizaron ma-
teriales de sensibilizacion (carteles, folletos, enaras)
y videos didacticos para la difusién masiva del pro-
yecto. Fruto de esta campana se distribuyeron fo-
lletos y carteles en todos los centros de la red vasca
de salud Osakidetza, 6pticos y farmacias a través de
sus colegios, se cred el video didactico “Baja Vision
y distintivo Tengo Baja Vision” En una segunda fase,
de sensibilizacion, ya no solo se busca informar a
la poblacién, sino que ademas, se espera que tome
parte activa en la mejora de la calidad de vida de
las personas con baja vision.Con frases comoSi te
arrollo tenlo en cuenta / Si te ignoro tenlo en cuen-
ta / Si no me aparto tenlo en cuenta / Si necesito
ayuda tenlo en cuenta / Tengo Baja Vision tenlo en
cuenta; se insta a empatizar ante los problemas de
visiéon. Esta campana ha dado paso a la subcam-
pafia“Aqui lo tenemos en cuenta;que combina la
formacion sobre la baja vision y el trato adecuado a
personas con discapacidad visual a colectivos que
trabajan cara al publico, con el uso de pegatinas
identificadoras de establecimientos amigables e
inclusivos para personas con baja vision.

En esta campana, se ha realizado el segundo vi-
deo didactico’‘Cémo interactuar correctamente con
una persona con baja visidn, que se complementa
con los folletos ‘Tengo Baja Vision - Cémo interac-
tuar conmigo’ La carteleria‘Tenlo en Cuenta’se esta
utilizando para sensibilizar a la poblacién a través de
soportes publicitarios en centros urbanos, centros
comerciales y transporte publico de toda Espana.

La tercera campana de sensibilizacién gira en
torno a la necesidad que tienen las personas con
baja vision de explicar a su entorno cobmo ven. Lo-
grar que la poblacién conozca la existencia de la
baja vision y la tenga en cuenta es primordial para
la plena inclusién de las personas con baja vision,
pero también es necesario para ello que su entorno
conozca y experimente sus dificultades en primera
persona.En este sentido, ponerse en la piel de una
persona completamente ciega es relativamente
sencillo, basta con cerrar los ojos y tratar de hacer
cualquiera de las cosas que requieren de la vista
para su realizaciéon. Entender, en cambio, como ve
una persona con baja visiéon es complicado, porque
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existen diferentes defectos visuales, porque la pér-
dida de visién suele ser una combinacion de varios
de estos sintomas, y porque en cada caso cada uno
de los sintomas se presenta con un grado distinto
de intensidad.

Aplicaciones que simulan la baja vision

Las aplicaciones ‘Tengo Baja Visiéon'y ‘Tengo Baja
Vision VR’ que Retinosis Gipuzkoa Begisare cred
en 217, simuladoras de los sintomas principales
gue intervienen en la pérdida de vision, permiten
experimentar la baja vision, ponerse en la piel del
familiar,de la amiga o del conocido con baja vision.
La experiencia permite comprender y empatizar, fa-
cilitando la adecuada interaccién con la persona con
baja vision.Ademas de las aplicaciones como tal,en
descarga gratuita en iOS y Android, en torno a esta
campana la asociacién cred la exposicion itinerante
“Experimenta la Baja Visién” para, a través de even-
tos en diferentes poblaciones,acercar la baja visién a
la poblacion. Pretende generar una conciencia social
colectiva sobre la baja visién en lo local, en el entor-
no mds cercano de las personas con baja vision, alli
donde mas conocidas son, mas expuestas estan y
mas vulnerables se pueden sentir.

Que el término‘baja vision’esté en la calle, en los
comercios, en el centro de salud, en la escuela, en la
casa de cultura, que los amigos experimenten los di-
ferentes tipos de pérdida de vision...normalizay va a
incidir positivamente sobre la predisposicién de las
personas con baja vision a identificarse como tales.

Tengo Baja Vision funciona

Las sucesivas campafas de sensibilizacién, las con-
tinuas apariciones en medios de comunicacién, los
videos didacticos, las aplicaciones simuladoras de
los diferentes defectos visuales, la exposicion iti-
nerante ‘Experimenta la Baja Vision, las jornadas
‘Tengo Baja Vision, las charlas, talleres y formacio-
nes impartidas, etc., estan dando sus frutos.6 afos
después estos son los datos:

+ 22.000 distintivos distribuidos a personas con
baja visiéon, que lo utilizan a diario para ser facil-
mente identificables con el fin de mejorar la com-
prension y su interaccion social.

+ 30 asociaciones de personas con discapacidad
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visual de diferentes patologias adheridas al pro-
yecto para impulsar su difusion.

+ 200 organizaciones de profesionales de la vision
colaboradoras (agrupaciones de 6pticos, oftalmo-
logos, rehabilitadores visuales, clinicas oftalmol6-
gicas, centros Opticos, etc.).

+200.000 folletos informativos distribuidos en hos-
pitales y centros de salud, clinicas oftalmolégicas,
centros épticos, farmacias, ayuntamientos, comer-
cios, bares y restaurantes.

+ 10.000 pegatinas “Aqui lo tenemos en cuenta”dis-
tribuidas entre establecimientos de cara al publico
sensibilizados e integradores de personas con baja
vision.

+ 26.000 visualizaciones en Youtube del video que
dio inicio al proyecto.

+48.000 visualizaciones en Youtube al video “Baja
Vision y Tengo Baja Vision” https://youtu.be/mft-
fLBivCco.

+ 18.000 visualizaciones en Youtube del sequndo
video didactico.

* 11.000 descargas de las aplicaciones Tengo Baja
Vision y Tengo Baja Vision VR, tanto en sistema iOS
como Android.

« Distintivo creado en todas las lenguas oficiales
espafolasy eninglés,asi como en varios formatos
a peticiéon de los usuarios: chapa, brazalete, cami-
seta técnica para hacer deporte, peto para esquiar,
gorro de piscina.

* Material de sensibilizacién en todas las lenguas
oficiales, web en 4 idiomas, videos y aplicaciones
trilingUes (euskera, castellano, inglés).

« Mdltiples talleres tedrico-practicos de sensibiliza-
cién impartidos a escolares de diferentes edades
y estudiantes universitarios, profesionales de la
salud y oftalmoélogos residentes, trabajadores de
ayuntamientos, comerciantes, empresas, museos,
ciudadania.

+ Conferencias en congresos y jornadas organiza-
dos por asociaciones de pacientes y profesionales.

Hasta aqui los datos cuantificables.Indican que
se estan dando pasos para lograr que se entienda
qué es la baja visidon y que se tenga en cuenta que
no solo existen las personas que ven bien y las
totalmente ciegas; también que tanto agrupacio-
nes de personas con discapacidad visual, entre las
que se encuentra FARPE y las asociaciones que la
conforman, como los profesionales que las tratan,
ven la necesidad de este tipo de sensibilizacion.

{Qué dicen quienes tienen baja vision?

;Tengo Baja Vision funciona? jPor supuesto! Funcio-
na en el tu a ty, en lo social, en lo emocional.En un
comercio, en el médico, en el bar, con conocidos...
cuando el de enfrente ve el simbolo comprende y
facilita tu interaccién. Sentir que el resto del mun-
do entiende tus dificultades quita carga emocio-
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nal.Obviamente, no es facil tomar la
decision de identificarse.De alguna
manera se asemeja a ‘salir del arma-
rio”: cuesta pero es liberador.

Hay quien ve en el distintivo‘Ten-
go Baja Visién'un elemento estigma-
tizante, que marca, que separa. Los
que lo usamos percibimos justo lo
contrario. Es incluyente, explica que
nos tropecemos, que no saludemos
a conocidos, que nos colemos...,
permite que nuestra interaccion so-
cial sea mucho mas fluida.

El distintivo no ayuda a que vea-
mos mejor, ni es una herramienta
de movilidad, pero es un gran recur-
so social, que explica sin palabras
que tenemos problemas visuales.
SIN PALABRAS. Antes de existir el
distintivo trataba de excusar mis
acciones por activa y por pasiva
con frases como “veo poco,“tengo
un problema visual;“no veo bien’.

Pero cuanta gente hay que no ve bien y que no tie-
ne baja visién: miopes, hipermétropes, présbitas. ..
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No es facil
tomar la
decision de
identificarse.
De alguna
manera, se
asemejaa
‘salir del
armario’:
cuesta, pero
es liberador

Llevar el distintivo ‘Tengo Baja
Vision’ es como llevar un carné
que te acredita. De repente todo
el mundo te entiende y empatiza
y tu vida se hace mas sencilla.
Hay quienes piensan que da-
ran pena si utilizan el distintivo
o el bastén blanco. iNOOOOQ!
Hacer uso de las herramientas
a nuestra disposicion para man-
tener nuestra forma de vida y
autonomia nos pone en valor,y
hace que el resto nos admire por
nuestra valentia y capacidad de
hacer frente a las dificultades.
El distintivo ayuda en lo so-
cial, el bastén blanco es una
fantastica herramienta de mo-
vilidad y, en combinacidn, ex-
plican lo que hasta ahora era
inexplicable: que a veces ve-
mos y otras no.Te animo a que
si los necesitas, los utilices, te

haras un favor a ti mismo/a y al resto del colec-
tivo de personas con baja vision.
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Terapia génica en las
distrofias de retina

Elena Aparicio
y Miguel
Fernandez-Burriel

y 4
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Servicio de Analisis Cli-
nicos del Hospital de
Mérida

Unidad de Genética.

medades clinica y genéticamente heterogé-
neas que afectan aproximadamente a una de
cada cuatro mil personas, con mas de 250 genes
implicados, lo que hace que el diagndstico sea real-
mente complejo.Durante anos, el tratamiento de la
distrofia de retina se centra-
ba en aliviar los sintomas de
la patologia, pues no existe
una alternativa terapéutica
que permita abordar la cau-
sa de la enfermedad y por
tanto curarla.
La terapia génica apor-
ta un enfoque novedoso y
alentador para los pacien-
tes afectos de distrofia de
retina, actuando sobre la
base genética de la enfer-
medad. La terapia génica
se basa en la transferencia
de material genético que
permita editar o modificar
la informacién genética del
paciente, proceso llevado a

I as distrofias de retina son un grupo de enfer-

cabo mediante el sistema de edicién génica CRISPR/

Cas (Repeticiones Palindrémicas Cortas Agrupadas

Durante anos, el
tratamiento de la
distrofia de retina se
centraba en aliviar
sintomas, pues no
existia alternativa que
permitiera curarla.La
terapia génica aporta
un enfoque novedoso
y alentador

Intercaladas y su Sistema de genes asociados) o me-
diante la transferencia de ADN a través de sistemas
de suplementacion de genes.

Sistema CRISPR/Cas
Este sistema se basa en un mecanismo de defensa
que las bacterias desarrollaron frente a la reinfeccién
de un virus, produciéndose dicha defensa mediante
la rotura del ADN viral con la nucleasa Cas (1).Se pro-
duce el reconocimiento especifico de una secuen-
cia usando una guia de ARN de 20 nucleétidos, que
se une de forma complementaria con la secuencia
diana homdloga, y el corte por parte de la nucleasa
Cas depende de una secuencia adyacente espacia-
dora (PAM) compuesta por 3 bases del ADN y que
determina qué tipo de nucleasa Cas puede usarse.La
mas habitual es la Cas9 de
Streptomyces pyogenes,
que reconoce la secuencia
PAM NGG (1).Tras la ruptu-
ra de la doble cadena de
ADN, la célula tratard de
repararla utilizando dos
vias principales: Unién de
cadenas no homologa
(NHEJ) o la de Reparacién
dirigida por homologia
(HDR). Estos mecanismos
puede utilizarlos la bio-
tecnologia para disefar
terapias génicas dirigidas.
En el caso de la repara-
ciéon no homologa (NHEJ),
se unen los dos extremos
de la rotura sin tener en
cuenta si son o no homologos, por lo que este me-
canismo es propenso a cometer errores y producir
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deleciones o inserciones que pueden provocar un
cambio en el marco de lectura de la secuencia del
ADN. Este procedimiento permite disefar terapias
génicas que inactivan especificamente el alelo mu-
tante.Para ello, se dirige especificamente contra este
alelo el RNA guia,y en el caso de que se inactiven am-
bos alelos, se requiere suplementacion con al menos
una copia sana del gen (1).

Sin embargo, la recombinaciéon homadloga (HDR)
utiliza la cromatida hermana para reparar la ruptura
de ADN. Se puede aprovechar este mecanismo afa-
diendo una secuencia del gen sano en forma de oli-
gonucleétido de cadena sencilla (ssODN) junto con
la nucleasa Cas9 y esta secuencia serd entonces la
plantilla que se usara para promover la reparacién del
ADN(1). Asi,la HDR seria el método de eleccion para
corregir especificamente mutaciones en una copia
del gen, sin embargo, debido a la escasa frecuencia
con la que ocurre la HDR con respecto a la NHEJ en
las fases de duplicacion celular, no supone una bue-
na alternativa porque los fotorreceptores y el epitelio
pigmentario de la retina son células post-mitéticasy,
por tanto, carecen de este mecanismo(1).Para solven-
tar este problema, Suzuki y cols. (2) proponen como
alternativa la Integracién dirigida independiente de
la homologia (HITI) basandose en el mecanismo de
la NHEJ para integrar la secuencia de ADN.

Sistemas de suplementacion génica
Existen diversos sistemas para la suplementacion
de genes en la terapia génica, son sistemas de vec-
tores no virales y basados en virus, como liposo-
mas, nanoparticulas,Virus Adeno-Asociados (AAV),
Lentivirus y Adenovirus (3).

1.Sistemas de vectores no virales

Los sistemas de vectores no virales ofrecen un
mejor perfil de seguridad al tener menor riesgo
de inmunogenicidad y mutagénesis insercional,
asi como capacidad de insercién de fragmentos
de ADN mas grandes. Dentro de estos sistemas
nos encontramos los liposomas, nanoparticulas
y biopolimeros.

Los liposomas son particulas rodeadas por una
bicapa lipidica que permite su fusién con la mem-
brana celular e introducir en el interior complejos
de ADN con carga negativa (3).
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Las nanoparticulas lipidicas sdlidas estan for-
madas por una dispersién acuosa rodeando un nu-
cleo lipidico sélido con una capa de tensioactivos
(sustancias como los detergentes), que permiten
la transfeccion de células del EPR in vivo (introduc-
cion de ADN en las células).

Los polimeros bioerosionables se encuentran
en investigacion, en los que se ha demostrado la
internalizaciéon de nanoparticulas de poliéster
como el poli-lactico (PLA), el poli- lactico-glicélico
(PLGA) por células del Epitelio Pigmentario de la
Retina (EPR) in vitro.Los experimentos in vivo han
demostrado que las nanoparticulas PLA son bien
toleradas y pueden cruzar la retina tras la adminis-
tracion intravitreo (3).

2.Sistemas de vectores virales

Se trata de la introduccién de genes en las células
a través de vectores virales entre los que nos en-
contramos vectores virales derivados de Lentivirus,
Adenovirus y los Virus Adeno Asociados (AAV).

Los Lentivirus son vectores de ARN monocate-
nario de gran tamanfo que se integran con el ADN
del cromosoma de las células diana mediando la
expresion génica sostenida incluso en células en
division, por lo que pueden producir mutaciones al
integrarse en el genoma. Son eficientes para infectar
las células del EPR pero no los fotorreceptores (3).

Los Adenovirus son vectores de ADN bicatenario
que infectan eficazmente tanto en células en division
como en las que no se dividen. Al ser episomal (el
ADN no se integra en el genoma) su riesgo de produ-
cir mutaciones en el genoma se ve reducido.Existen
numerosos genotipos de adenovirus diferentes con
distintas afinidades celulares,y por tanto en funcién
de la célula diana se debe utilizar uno u otro.La limi-
tacion que presentan es lainmunogenicidad (produ-
cen una respuesta de rechazo por parte de nuestro
sistema inmunitario) que puede limitar la expresiéon
del gen introducido (3).

Los AAV se han convertido en el vector emer-
gente para la terapia génica ocular, debido a su
mejorado perfil de seguridad, al requerir un virus
auxiliar para la replicacién y, una vez se introduce
en la célula, permanece sin integrarse en el geno-
ma, pero potenciando los eventos de integracion
gendmica. Presentan un tropismo celular diferen-
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Figura 1.Protocolos de Terapia Génica, modificada de Diakatau y cols (1)

cial debido a los diferentes compuestos de la cap-
side que presente cada uno de los genotipos (3).

Aplicaciones de la terapia génica
La terapia génica se basa principalmente en una
terapia de aumento o de reemplazo génico, que
depende del patrén de herencia (Figura 1).Las pa-
tologias con un patrén de herencia autosémica re-
cesivay ligada al cromosoma X dan como resultado
la ausencia de una proteina funcional, por ello, son
alteraciones genéticas mas susceptibles de ser so-
metidas a la suplementacién génica (introduciendo
una copia del gen sano).Sin embargo, la herencia
autosémica dominante tiene una estrategia de te-
rapia génica mas compleja y debe basarse en el tipo
de mutacion al que nos enfrentemos, combinando
edicion del genoma y suplementacion génica.

Si se trata de una mutacion de pérdida de funcién,
se trataria del fendmeno de haploinsuficiencia (una
de las copias del gen no funcionay por tanto no ase-

gura la expresion del fenotipo normal) como ocurre
con las mutaciones inactivantes del gen PRPF31.Se
puede entonces suplementar mediante AAV o nano-
particulas una copia adicional del gen sano, o bien
editar el genoma con el sistema CRISPR/Cas (1).

Por el contrario, en mutaciones con ganancia de
funcion, que atribuyen una nueva funcién ala proteina
pudiendo ser téxica (mutaciones de cambio de ami-
nodcido en el gen RHO), no se aconseja la suplemen-
tacidon génica ya que, en este caso, pueden verse satu-
rados los mecanismos de degradacion de la proteina.

Igualmente, ocurre en las mutaciones dominan-
tes negativas (como en el caso del gen RP1),en las
cuales la proteina producida por la copia del gen
mutado interfiere con la proteina producida por la
copia sana del gen.

En este caso, la suplementacién génica con AAV
proporciona un aumento de proteina normal que
supera la proteina mutante, aliviando los sintomas
sin curar la enfermedad.
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Las mutaciones de ganancia de funcién o domi-
nantes negativas necesitan seguir una estrategia
de interferencia con el alelo mutante a nivel de
ADN o ARN de manera previa a la suplementacion
génica.Esto supone la invalidacién de ambos ale-
los y la posterior suplementacion génica, o bien la
invalidacién del alelo mutante exclusivamente, o
bien la correccién del alelo mediante sistemas de
CRISP/Cas de edicion del genoma (1).

Vias de Administracion

La via de administracion de la terapia génica supone
otro reto para la industria farmacéutica ya que, exis-
ten barreras fisicas que deben ser superadas inde-
pendientemente de la via de administracion. La via
de administracion elegida dependera del tipo de cé-
lula diana y el mecanismo de insercién (3).Para la ad-
ministracion de terapia génica no viral se encuentran
limitaciones como, la baja biodisponibilidad del ADN
en la instilacién tépica, o el gran peso molecular del
mismo para penetrar en el tejido ocular Sin embargo,
en la terapia génica viral, como por ejemplo, en las
inyecciones subconjuntivales de antiangiogénicos
mediante AAV se observa una buena eficacia en lain-
hibicién de neovascularizacién corneal en animales.
La inyeccion intravitrea es una via de administracion
relativamente segura, siendo la preferida en aquellas
patologias donde se encuentran afectadas las célu-
las ganglionares, los fotorreceptores o las del EPR.La
inyeccion subretiniana es mas invasiva, con riesgo de
dano al tejido retiniano pero, presenta el acceso mas
directo a los fotorreceptoresy el EPR (3).

Ensayos clinicos de terapia génica
La terapia génica aporta esperanza para aquellos
pacientes afectos de patologias de distrofia de reti-
na, por ello, la industria farmacéutica se encuentra
inmersa en numerosos ensayos clinicos para poder
dar luz a los pacientes de retinosis pigmentaria.
La mayoria de los ensayos clinicos estan en-
focados a patologias con un patrén de herencia
autosoémico recesivo, que se basan en suplemen-
tacién génica con AAV tipo 2 para mutaciones en
el gen CNGB3 que provocan acromatopsia tipo 3
(NCT02599922), el gen PDE6A causante de retinitis
pigmentosa 43 (NCT02759952) y el gen PDE6B que
provoca retinitis pigmentosa 40 (NCT03328130).
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También los hay con suplementacién con Lenti-
virus como en el caso de mutaciones en el gen
ABCA4 que provoca enfermedad de Stargardt o
en el gen USH1B causante del Sindrome de Usher
tipo 1b cuyos resultados se encuentran en la pa-
gina web de la compafia farmacéutica que lleva a
cabo el estudio (Sanofi/Genzyme).

Los ensayos clinicos realizados hasta la fecha
en patologias con un patrén de herencia ligada
al cromosoma X, se centran en la suplementacion
génica con AAV tipo 2 para las mutaciones del gen
CHM causantes de coroideremia (NCT03496012),y
con AAV tipo 8 para mutaciones del gen RPGR que
provocan retinitis pigmentosa asociada al cromo-
soma X (NCT03116113).

La complejidad de la terapia génica en Distrofias de
Retina autosémicas dominantes se debe a la necesi-
dad deincorporar el sistema de edicion gendmica jun-
to con la suplementacién génica. Uno de los estudios
de terapias génicas llevadas a cabo porTsaiy cols.es la
del gen RHO, codificante de la rodopsina, cuya muta-
cion p.P23H requiere suplementacién génica con AAV
tipo 2/8 tras anulacion de la copia del gen mutada con
el sistema CRISPR/Cas9(4).En otro estudio, la estrategia
utilizada fue corregir la copia mutada del gen PRPF31
editando el genoma mediante el sistema CRISPR/Cas
utilizando una sonda de ADN de una cadena como
plantilla para realizar recombinacién homologa. (5)

En la actualidad, s6lo hay una terapia génica co-
mercializada, se trata de un AAV 2 que transfiere co-
pias del gen RPE65, para el tratamiento de la amau-
rosis congénita de Leber 2 y retinitis pigmentosa
20. Otras terapias génicas en ensayo actualmente
se encuentran descritas en laTabla 1y en la Figura 2.

Conclusion

La terapia génica aporta luz a los pacientes afectos
de distrofia de retina.La complejidad de los mecanis-
mos junto con la individualidad de las mutaciones
hacen que sea dificil seguir una estrategia comuny
que por tanto sea econdmicamente rentable.Por ello,
se estan intentando desarrollar otras terapias con el
mayor impacto posible y cuyas estrategias sean in-
dependientes de la mutacién, como por ejemplo, la
desarrollada para el gen RHO por el equipo del Dr.
Beltran y colaboradores de la Universidad de Pensil-
vania (7).Se basa en la inactivacion de las dos copias
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Figura 2:a) Evolucion y desarrollo del primer farmaco aprobado para el tratamiento de la Amaurosis Congénita de Leber.
b) Ensayos preclinicos/ clinicos en curso para Distrofias de Retina. Modificado de Beltran y Cols (6)
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INDICACION/GEN METODO LABORATORIO FASE ENSAYO
ACROMATOPSIA/CN GB3 AAV2 AGTC Il
ACROMATOPSIA/CN GB3 AAV MEIRA GTX I
ACROMATOPSIA/CN GA3 AAV MEIRA GTX I
ACROMATOPSIA/CN GA3 AAV2 AGTC /1

ACL/CEP290 OAS PROQRTHERAPEUTICS I/
ACL/CEP290 CRISPR EDITAS/ALLERGAN I
ACL/RPE65 AAV2 AGTC Il
ACL/RPE65 AAV MEIRAGTX I
Coroideremia/CHM NSR BIOGEN/Nightstar Ther 11l
Coroideremia/CHM AAV Spark Ther. Il
LOHON/MT-ND4 AAV2 GENSIGHTS Ml
LOHON/MT-ND4 AAV2 Huazhong UNIV. /11
RP/PD6B AAV2 Horama Il
RP/RPE65 HORA Horama Il
rp/MERKT AAV2 Fowzan alkuraya I
STARGARDT/ABCA4 Lv Oxford Biomedical/Sanofi I
USHER7USH1B Lv Oxford Biomedical/Sanofi Il
XLRP/RPGR AAV2 AGTC Il
XLRP/RPGR AAV2 MeiraGTx Il
XLRP/RPGR AAV BIOGEN/Nightstar Ther. I/
XLRETINOSCHISIS/RS 1 AAV2 AGTC I

Tabla 1:Terapias génicas de Distrofias de Retina en curso en 2019. Modificado de Beltran y cols (6)

del gen afectado mediante un ARN silenciador,y la
introduccion de una copia sana del gen que es la que
se va a expresar por ser resistente al ARN silenciador.
Con esta estrategia, el tratamiento podria servir para
cualquier paciente con retinosis pigmentaria debida
a alteraciones en el gen RHO, independientemente
de la mutacion del gen.

CON LA COLABORACION DE NOVARTIS
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COLECTIVO

a sordoceguera es el déficit combinado de

vision y audicidn. La persona sordociega no

puede apoyarse en la visién para reducir los
problemas de audicién ni apoyarse en la audicién
para reducir los problemas de visién. La prevalen-
cia varia muchisimo segun los diferentes estudios
realizados y segun lo que los autores entienden
gue puede definirse como sordoceguera, ya que
la definicién de ésta varia en funcion del grado de
hipoacusia y de resto visual que tenga la persona.
En 1997, el Consorcio Nacional de sordocegueras
de Canada, definié la sordoceguera en base al gra-

do de audiciéon y vision tal y como se describe en
laTabla 1.

Existen diferentes causas de sordoceguera, des-
de las ambientales (edad, meningitis, anoxia, pre-
maturidad, encefalitis, dafo cerebral traumatico,
etc.) hasta las genéticas. Dentro de las de causa
hereditaria, existen mas de 50 sindromes que afec-
tan al sistema visual y auditivo simultaneamente.
Sin embargo, el sindrome de Usher es considerado
como la causa mas frecuente de sordoceguera de
causa genética en humanos, siendo responsable
de mas del 50% de los individuos sordociegos.
También estd implicado en un 5% de todas las
sorderas congénitas y en un 18% de los casos de
retinosis pigmentaria (RP). La prevalencia de esta
enfermedad varia segun el estudio y esta estima-
da en un rango de 3,2 a 6,2 por cada 100.000.En
Espafa se estima en un 4,2/100.000 nacidos vivos.

Historicamente, el sindrome de Usher se ha
divido en tres tipos clinicos, todos manifestando
hipoacusia neurosensorial asociada a una pér-
dida visual, debida a la RP. Ademas, en algunos

Grado de audicion
UL Sordera: severa a
Grado de vision Audicion normal leve (26-55 dB) a rofunda '(71_90 dB) Sordera progresiva Neuropatia auditiva
moderada (56-70 dB) | P
Visiéon normal Normal para Dlscape_u_:ldad au- Discapacidad auditiva | Depende del grado Discapacidad auditiva
ambos ditiva
Baja vision ] :
Dlsca_lpaclldad Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera
AVMC: 20/70 visua
Ceguera legal D'SCVE;SS:;dad Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera
FUEIb] de_V|5|on Depende del Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera
progresiva grado
|3_|scapa0|qad D|sca}paC|dad Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera Sordoceguera
visual cortical visual

Tabla 1. Definicion de la sordoceguera en base al grado de audicion y visién segun el Consorcio Nacional de

sordocegueras de Canada
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Sindrome de Usher Sindrome de Usher Sindrome de
tipo 1 tipo 2 Usher tipo 3
Severa a profunda Moderada a severa Variable
Pérdida auditiva Congénita Congénita Postlingual
Estable Estable Progresiva
Inicio de la RP Antes de la pubertad Después de la Variable
pubertad
Funcion vestibular Arreflexia vestibular Normal Variable

Tabla 2. Clasificacion clinica del Sindrome de Usher.

casos aparecen problemas vestibulares. Los tres
tipos son principalmente clasificados segun la
gravedad y progresion de la hipoacusia y la pre-
sencia o ausencia de alteracion vestibular (Ta-
bla 2). Sin embargo, hay algunos pacientes en
los que las manifestaciones clinicas no encajan
exactamente con las caracteristicas de los tres
grupos definidos, clasificAandose como sindrome
de Usher atipico.

Sindrome de Usher tipo 1

El sindrome de Usher tipo 1 (USH1) es la forma
mas grave de la enfermedad y esta caracterizado
por hipoacusia neurosensorial congénita y esta-
ble, de caracter severo a profundo, con una audi-
cién residual solo en frecuencias bajas. Tipicamen-
te, estos pacientes pierden los restos de audicion
alolargo de su primer aflo de vida, de forma que
no seran capaces de desarrollar el habla,a menos
que sean tratados con un implante coclear. Ade-
mas, el USH1 se caracteriza por una hiporreflexia
vestibular. La afectacién del aparato vestibular se
refleja ya en el primer afno de vida de los nifos,
presentando éstos un retraso en el desarrollo mo-
tor. La pérdida visual en pacientes con sindrome
de Usher estd causada por RP, siendo el primer sig-
no la falta de adaptacion a la oscuridad, sequida
de una distrofia retiniana que afecta inicialmente
a los bastones, resultando en una‘vision en tlunel’.
En los pacientes USH1 los primeros signos de ce-
guera nocturna aparecen en la primera década de
vida y la RP suele ser diagnosticada a mediados
de la segunda.Sin embargo, existen pacientes con
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un USH atipico, que presentan una RP lentamente
progresiva y con un diagndstico mas tardio. En
el curso de la enfermedad se desarrollaran ano-
malias en el fondo de ojo, con depésitos de pig-
mentos y estrechamiento de vasos sanguineos.
Un estudio de 1995 mostré que las lesiones en la
fovea son mas prevalentes en USH1 comparado
con USH2.Ademas, se observa una alta frecuencia
de cataratas en los tres tipos de Usher.

Sindrome de Usher tipo 2

El sindrome de Usher tipo 2 (USH2) es el tipo clini-
co mas frecuente y, en general, menos grave que
el USH1. El grado de hipoacusia incrementa de
moderada en frecuencias bajas, a severa en fre-
cuencias mas elevadas, tendiendo a permanecer
estable. Aunque la pérdida auditiva es congénita,
ésta puede ser detectada en una etapa mas tardia,
cuando los nifos empiezan a presentar problemas
en el desarrollo del lenguaje. No obstante, dado el
grado de hipoacusia que padecen, son capaces de
desarrollar el habla y poder comunicarse. Ademas,
el grado de audicién puede mejorar notablemen-
te mediante el uso de audiéfonos. La funcién ves-
tibular es normal, por lo que los nifios no sufren
alteraciones en su desarrollo motor.

Los sintomas de la RP se manifiestan habitual-
mente de forma mds tardia en los USH2, gene-
ralmente en la segunda década de vida, es decir
unos 6-8 aflos mas tarde en comparacién a los
USH1. Sin embargo, la edad de inicio de la RP
puede variar enormemente dentro de los USH1
y USH2, pudiendo haber solapamientos entre



ambos tipos. Se ha sugerido que un diagnéstico
mas temprano de la RP en los casos USH1, com-
parado a los USH2, es debido que éstos pade-
cen una sordera profunda combinada con una
alteracion de la funcion vestibular, por lo que los
pacientes USH1 dependen mas de su visién para
su orientacién. El rango y grado de la pérdida
visual es muy variable inter e intrafamiliarmente,
pero generalmente tiende a progresar de forma
mas lenta que los USH1.

Sindrome de Usher tipo 3

Los pacientes con sidrome de Usher tipo 3 (USH3),
sufren una hipoacusia neurosensorial postlingual
y progresiva, pudiendo aparecer desde la primera
a la tercera década de vida. En etapas iniciales el
grado de pérdida auditiva es similar al USH2, con
un mayor impacto en las frecuencias elevadas.
La progresion es muy variable, pero en la mayor
parte de los casos se llega a una sordera profun-
da. Los niveles de audicién permanecen general-
mente normales durante la etapa de adquisiciéon
del lenguaje, de forma que estos nifios no tienen
problemas para desarrollar el habla. La presencia
de alteracion en la funcion vestibular es variable,
encontrandose en un 50% de los pacientes USH3.
Raramente se observa una ausencia completa de
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la funcién vestibular, y no se sabe con certeza si la
alteracion progresa o no.

Genes y proteinas implicados en el sindro-
me de Usher
Acabamos de ver que el sindrome de Usher es he-
terogéneo clinicamente, pero también lo es a nivel
genético, ya que cada tipo clinico puede a su vez
dividirse en subtipos genéticos.Hasta el momento
se han descrito 6 genes para el USH1, tres para el
USH2 y un Unico gen para el USH3(Tabla 3).
Ademas, en 2010, se describié la implicacién
del gen PDZD7 en el sindrome de Usher, bien en
un modelo de digenismo junto al gen ADGRV1 o
como modificador,agravando el fenotipo retiniano
en pacientes con mutaciones en USH2A. La publi-
cacion de estudios sobre la localizacion e interac-
ciones de las proteinas codificadas por los genes
Usher pone en evidencia la existencia de una red
proteica constituida por estas proteinas, conocida
como “interactoma Usher” Esta red la encontra-
riamos tanto en la retina como en el oido interno,
donde desempenan papel esencial para el correcto
funcionamiento de ambos sistemas.

Diagnostico molecular del sindrome
La secuenciacion de nueva generacion (NGS del

Tipo clinico Locus ;‘;?:g;grcr:g; Gen Proteina
USH1B 11913.5 MYO7A miosina Vlla
USH1C 11p15.1 USH1C harmonina
USH1D 10922.1 CDH23 cadherina 23
USH1 USH1F 10921.1 PCDH15 protocadherina 15
USH1G 17925.1 USH1G SANS
USH1J 15q24 CIB2 calcium and mtlegrln binding
protein 2
USH2A 1941 USH2A usherina
USH2 USH2C 5q14.3 ADGRV1 Adhesion G Protein-Coupled
Receptor V1
USH2D 9q32 WHRN whirlina
USH3 USH3A 3925.1 CLRN1 clarina 1

Tabla 3. Loci, genes y proteinas identificados en el sindrome de Usher.
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inglés Next Generation Sequencing) ha supuesto
una revolucion en el diagndstico de las enfermeda-
des genéticamente heterogéneas.La aplicaciéon de
un panel que incluye los 10 genes responsables de
sindrome de Usher mas 3 genes asociados (HARS,
PDZD7,CEP250) ha permitido diagnosticar genéti-
camente a casi el 100% de los casos con sindrome
de Usher tipo 1y mas del 80% de los casos tipo 2.
El sindrome de Usher tipo 3 es frecuente en algu-
nas poblaciones endogamicas como en Finlandia
y entre los judios Askenazi, pero es muy poco pre-
valente en Espafa. Entre los casos tipo 1, el gen
mas frecuente es MYO7A que cuenta para mas del
50% de los casos, le siguen en prevalencia, CDH23
y PCDH15. Para el tipo 2, el gen USH2A esta impli-
cado en casi el 80% de los casos. Esta distribucion
por genes es muy similar en todas las poblaciones
europeas estudiadas (Figuras 1A'y 1B).

Tratamientos para el sindrome de Usher

El sindrome de Usher afecta principalmente a los
organos de la vision y la audicion. Actualmente, no
existe ninguna cura para el sindrome de Usher. Sin
embargo, se estan desarrollando distintos tipos de
estrategias para mejorar la calidad de vida de los
pacientes que la padecen.

Tratamiento contra la hipoacusia En la hipoacu-
sia neurosensorial el 6rgano afectado es el 6rgano
de Corti, situado en el oido interno. Dependiendo
el grado de hipoacusia que presente el paciente,
existen diferentes tipos de estrategias:

1.Audifonos: se suele usar en pacientes que pa-

decen sorderas de leve a moderada (USH2).Este
aparato electrénico permite la amplificacion de
los sonidos.

2.Implantes cocleares: se suelen utilizar en pa-

cientes que presentan una sordera congénita pro-

funda (USH1) o progresiva que deriva en profunda

(USH3).Es un pequenio dispositivo electrénico que

se implanta mediante cirugia y sustituye de ma-

nera artificial al 6rgano de Corti.

Perspectivas de terapia para laretinosis pig-
mentaria

La retinosis es una degeneracién progresiva, para
la que todavia no existe tratamiento. Sin embargo,
las caracteristicas anatémicas de la retina como
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son su accesibilidad y su barrera interna, que li-
mitan la difusién de sustancias o vectores al resto
del organismo, hacen que los avances en la terapia
contra esta enfermedad sean muy prometedores.

Dependiendo el estadio de la enfermedad don-
de nos encontremos, las estrategias aplicables son
distintas. En estadios tempranos, se puede llevar a
cabo tanto la aplicacion de factores que ralenticen
el proceso de degeneracién,como son los factores
neurotréficos, como la terapia génica o implantes
de retina. En etapas finales, Unicamente se podria
aplicar los trasplantes de retina, debido al deterioro
gue presentan los fotorreceptores.

1.Terapias farmacoldgicas: se estan ensayan-
do moléculas neuroprotectoras como algunos
factores neurotréficos que protegen a los foto-
rreceptores de los procesos de muerte celular que
desencadena la RP.También se estan ensayando
farmacos que retrasan la degeneracién de la re-
tina como la minociclina, mioricina, dexametaso-
na, anti-TNFa o el estabilizador de HIF-1a DMOG.
Estas terapias estan dirigidas a tratar la RP inde-
pendientemente de la mutacién responsable. Por
ultimo, se ha ensayado un farmaco, PTC124, que
es especifico para mutaciones que dan lugar a
una proteina truncada.

2.Terapia génica: se basan en la sustitucion o
reparacion del gen que presenta la mutacién, por
lo tanto, es necesario conocer cual es el gen mu-
tado en cada paciente. Se estan realizando estu-
dios preclinicos mediante varias aproximaciones,
reemplazamiento del gen mutado por uno normal,
oligonuclétidos antisentido o edicidn génica me-
diante CRISPR.

Recientemente, se ha llevado a cabo un ensa-
yo clinico con un lentivirus que contiene el gen
MYO7A denominado SAR421869 en pacientes
con mutaciones en dicho gen. Este ensayo se
abandoné en septiembre de 2019, no por pro-
blemas de bioseguridad sino porque el patro-
cinador del estudio decidié no continuar con
el desarrollo del producto. Ha comenzado otro
para determinar la seguridad a largo plazo, tole-
rabilidad y actividad biolégica del UshStat con
caracteristicas similares al anterior también para
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Figura 1A. Frecuencia de los genes responsables en el sindrome de Usher tipo 1.
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Figura 1B. Frecuencia de los genes responsables en el sindrome de Usher tipo 2.

pacientes con mutaciones en MYO7A. En 2018
comenzo6 un proyecto del programa Horizonte
2020 de la Unién Europea en el que participan
la Fundacién Jiménez Diaz de Madrid y el Hospi-
tal La Fe de Valencia y en el que se ensayard un
tipo de terapia que se denomina terapia génica
dual también para pacientes con mutaciones en
el gen MYO7A. Este mismo afio, ha comenzado
un ensayo clinico en fase I/ll basado en la tec-
nologia de oligonucleétidos antisentido para
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pacientes con sindrome de Usher tipo 2 y con
mutaciones en el exén 13 del gen USH2A.
3.Terapia celular: No existe una terapia celular
especifica para el sindrome de Usher, pero si estu-
dios donde se usa la terapia celular (comunmente
conocida como terapia con células madre) como
aproximacion al tratamiento de las distrofias de
retina.Hay ensayos clinicos en marcha con células
mesenquimales de médula ésea, de células tron-
cales de cordén umbilical para la RP o de células
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embrionarias humanas derivadas a epitelio pig-
mentario de la retina. Los principales problemas
para estas terapias son encontrar un linaje celular
o un tejido a partir del cual se puedan derivar las
células que se desea reponer, los problemas que
conllevan la desdiferenciacién como la reprogra-
macion de estas células troncales y la funcionali-
dad de las mismas.

4,Protesis de retina: En etapas finales de las
DR apenas queda resto visual y ninguna tera-
pia anterior es util. Se esta experimentando con
cierto tipo de protesis artificiales, cAmaras que
conectan directamente con microchips electré-
nicos implantados en la retina y que permiten
al menos la percepcién de luz y la distincion de
algunas formas.
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La resignacion no es
una opcion

El Il Congreso Nacional Retina Murcia llena dos dias
el salén de actos del Hospital Morales Meseguer.
La mayoria de distrofias de retina no tienen cura,

pero“no se debe dejar a un paciente sin hacer nada’

Y AR

a doctora de la
Fundacion Jimé-
nez Diaz de Ma-

drid, Carmen Ayuso,
inaugurd hace un ano
el I Congreso Retina
Murcia con un mensa-
je de esperanza en el
que auguraba que es-
tabamos “en el camino de ir consiguiendo terapias
para las distrofias hereditarias de retina” Un afio
mas tarde, en la segunda cita de este evento, orga-
nizado por la Asociacion Retina Murcia (Retimur),
perteneciente a FARPE, otro ‘gigante’ de la inves-
tigacion genética, el profesor William A. Beltran,
de la Universidad de Pennsylvania, tomé el relevo
de Ayuso. Pronuncié la conferencia inaugural del
segundo congreso y fue un paso mas alla.Llegé a

REDACCION
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afirmar que”“si todo sale bien, quiza se pueda comer-
cializar un tratamiento para la Retinosis Pigmentaria
en el gen de la rodopsina en cinco anos”Tal vez lo
dijera algo presionado por las preguntas que le lan-
zaban los asistentes a su charla y con un grado de
optimismo poco frecuente entre los cientificos, mas
acostumbrados a ser comedidos y cautos, con el fin
de no generar falsas expectativas a quienes pade-
cen, hoy por hoy, patologias incurables. De hecho,
el propio profesor Beltran basé su presentacién en
lo descompasado de los tiempos de trabajo en los
laboratorios y el que requieren los pacientes que
luchan contra el paso de los anos, que conducen
hacia la degeneracion de su enfermedad y,en bue-
na parte de los casos, a la ceguera.

Sin embargo, existen realidades incontestables
que permiten sumarse a la bandera del optimismo
que desplegé el investigador norteamericano en el




salén de actos del Hospital Morales Meseguer de
Murcia, donde se celebré el congreso. De un lado,
cuando hace un afo, la doctora Ayuso vislumbra-
ba soluciones préximas,aun no se habia aprobado
por parte de la Agencia Europea del Medicamen-
to la comercializacion del primer tratamiento para
los afectados por Retinosis Pigmentaria en el gen
RPE65, algo que ya se ha producido.Y,de otro lado,
la irrupcion de las nuevas tecnologias en los labo-
ratorios ha permitido acelerar exponencialmente
los procesos y la obtencién de resultados, lo que
esta propiciando avances en todos los campos de
la medicina inimaginables hace tan solo unos afios.
Y la investigacién sobre las distrofias hereditarias
de retina se ha subido a ese tren.

Los pacientes y sus familias contemplan espe-
ranzados que se hable de tratamientos aprobados,
de proyectos que van dando resultados positivos,
pero paralelamente, ain son muchos los afectados
por patologias de retina que se enfrentan a consul-
tas donde les cierran las puertas de esta ilusion, al
considerarlos intratables y sin cura posible.

Congresos como el celebrado en Murcia los dias
4y 5 de octubre tratan de unir a investigadores,
médicos y pacientes para acabar con ese errar en
un desierto que ya no es tal, para intercambiar co-
nocimientos y experiencias que conduzcan hacia
una meta que parece aproximarse cada vez masy,
sobre todo, para evidenciar que es un camino de
todos, en el que las tres patas de esta mesa deben
avanzar de la mano.“Queremos llegar a todos con
nuestro congreso, porque las distrofias de retina nos
atafien a toda la sociedad’subray6 David Sanchez,
presidente de RETIMUR y anfitrién del evento.

Ese recorrido se hace posible gracias también
a iniciativas como la promovida por Margaret
Creus, pediatra y madre de un nifio con Stargardt,
que conto en el congreso su experiencia personal
y,de paso, insufléd mas aires de optimismo.”Nuestro
lema es que la resignacién no es una opcién.Cuan-
do diagnosticaron a mi hijo Stargardt, nos dijeron
que no habia nada que hacer y, entonces, pensa-
mos que quiza habia llegado el momento de hacer
algo.Estamos ante un cambio de paradigma en la
investigacion de las distrofias hereditarias de reti-
nay los pacientes no podemos ser meros espec-
tadores pasivos’ relaté la impulsora del proyecto
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UN COMPROMISO PARA AVANZAR
HACIA EL DIAGNOSTICO PRECOZ

La insistencia de la Asociacion Retina Murcia en recla-
mar la implamntacion de los medios necesarios para
conseguir el diagnédstico precoz de las distrofias de re-
tina ha obtenido resultados.El consejero de Salud de la
Regién de Murcia, Manuel Villegas, encargado de inau-
gurar el Il Congreso Retina Murcia, aproveché el evento
para anunciar que se ha iniciado la implantacion de las
consultas de alta resolucion de Oftalmologia en 2020
en toda la Region, con el fin de agilizar la atencién sa-
nitaria en determinadas patologias. Con este tipo de
consultas se favorece el diagnéstico y la adopcion del
tratamiento en el caso de patologias como las relacio-
nadas con la retina. Las consultas de alta resolucién
ofrecen“enormes ventajas no sélo a la hora de la detec-
cion temprana de estas patologias, sino que permiten
un diagnéstico con las pruebas necesarias y el inicio de
un tratamiento en el mismo dia, aportando comodidad
al enfermo, que evitara desplazamientos innecesarios
al hospital;explicé el consejero.

Stargardt Go, una marcha solidaria e inclusiva para
luchar contra esta enfermedad.

Su compafera de mesa, la doctora Elena Ro-
driguez, incidié en la necesidad de prestar mas
atencion a los enfermos de retina, puesto que sus
patologias suponen el 70% de las causas de dis-
capacidad visual.Por su parte, la vicerrectora de la
UMU, Paloma Sobrado, inst6 a los muchos estu-
diantes presentes a formarse para combatir estas
dolencias y resalté que su universidad es pionera
en la formacién y la atencion a la baja vision. Los
doctores Nicolas Cuenca y Jesus Angel Sanchez
mostraron la importancia de que Espana entre en
las redes europeas del ojo y crear centros de refe-
rencia para abordar el tratamiento de las distrofias
hereditarias de retina.
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Ya durante la inauguracion oficial del congreso, el
consejero de Salud, Manuel Villegas, habia incidido
en el papel de los enfermos:“Los pacientes han deja-
do de ser meros espectadores para ser protagonistas
de la investigacion’ subrayo.

La necesidad de no resignarse ante el diagndsti-
co de una distrofia de retina también la evidenci¢ el
doctor Pedro Lax:“Hay que cuidar la retina aunque
se haya perdido la funcién visual, porque afecta al
estado general de salud y a funciones relacionadas
con el estado de animo’ advirtio, como también lo
hizo en la siguiente jornada del congreso el doctor
Miguel Fernandez Burriel:“La mayoria de distrofias
hereditarias de retina no tienen cura, pero si presen-
tan complicaciones que hay que seguir tratando.”No
se puede dejar a un paciente sin hacer nada’recalcé.

Quienes desde luego no se han resignado a no
hacer nada son los tres ponentes que protagoniza-
ron la mesa del congreso titulada‘;De qué somos
capaces?, a los que su ceguera no les ha impedido
hacer lo que les gusta. Isidro Sanchez, el primer
alcalde ciego de Espania, narré que ha sabido valorar
que su invidencia le ha supuesto algunos beneficios:
“Mi ceguera me ha permitido vencer mi timidez; co-
mento. La escritora Paqui Ayllon ha intensificado
su pasion por la lectura, nos ha contado su camino
a la ceguera en su libro’La lectora ciega’y sigue le-
yendo para los demas.Y el astrénomo Enrique a
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ESPALDARAZO A LA MUJER
Y ALOS JOVENES

El Congreso Retina Murcia no sélo congrega a
grandes expertos, como el investigador estrella el
profesor William A. Beltran, también apuesta por
la labor contracorriente de las nujeres investiga-
dorasy el talento de los jévenes. Por ello, organizé
la mesa ‘Investigacion en femenino), formada uni-
camente por mujeres, aunque, la presencia de in-
vestigadoras fue constante en todos los coloquios
del evento. Asi, intervinieron las doctoras Gemma
Marfany, Isabel Lopez Expdsito, Marta Agudo, Re-
gina Rodrigo, Isabel Pinilla y Teresa Gracia. Apoyo
de Fundacion Hefame La apuesta por el talento se
plasma con el accésit de la Fundacién Hefame. Su
directora, Enriqueta Fernandez, reconoce la labor
de Farpe y Retimur.

Pérez no solo sigue disfrutando del Universo, sino
que traslada su pasion a otras personas ciegas en
sesiones donde se sirve de los sonidos para llevarlas
a las estrellas. Tal vez la distancia y el tiempo que
nos separan de una solucién sigan a tantos afnos luz
como estos bellos y brillantes astros, pero al igual
que ocurre en la particular carrera espacial del hom-
bre, la sensaciéony el rdpido avance de la ciencia nos
aproximan cada vez mas a la meta.

El Il Congreso Retina Murcia ha supuesto un
enorme esfuerzo de organizacion y trabajo para las
trabajadoras sociales de RETIMUR, Carmen GOmez
directora del evento y su compariera, Elena Esteban,
capitaneadas por el presidente David Sanchez, res-
paldado por su directiva.La implicacién de todos en
la cita,ain mayor que el afio pasado, es la recompen-
say,sobre todo, la actitud para seguir avanzando por
este tunel oscuro cuya luz al final sigue siendo tenue,
pero esta unos pasos mas cerca.
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Hacia la segunda revision
del Protocolo
de Distrofias Hereditarias
de Retina

Asociacion

de Afectados

por Retinosis
Pigmentaria de la
Comunidad Canaria
(AARPCC)
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RETINOSIS PIGMENTARIA
‘Conoce los sintomas

para llevar a cabo la segunda revisién de

nuestro protocolo de Distrofias Hereditarias
de la Retina.Debido a causas externas se retraso la
puesta en marcha, aunque la Asociacion de Afec-
tados por Retinosis Pigmentaria de la Comunidad
Canaria, en adelante AARPCC, nunca ceso en el
intento.

En el aflo 2017, se celebraron en la Universi-
dad de Medicina de Las Palmas de Gran Canaria,
en el Instituto Canario de Biomédica, las primeras
Jornadas de ‘Distrofias Hereditarias de la Retina -
Retinosis Pigmentaria en la Etapa Prenatal y Edad
Pediatrica, donde se llegé al compromiso, entre las
autoridades médicas y politicas que alli se encon-
traban, de revisar el mencionado protocolo.

En el ano 2018, la AARPCC se reunio con la di-
rectora y técnico de programas asistenciales del

E n el ano 2016, se realizé una negociacion
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Servicio Canario de Salud, con la finalidad de ela-
borar el calendario de trabajo, donde se invitarian
a las diferentes areas médicas que intervienen en
la atencién de las patologias de las Distrofias He-
reditarias de la Retina.

En enero de este ano, se celebré la primera
reunién de las cinco que, a dia hoy, se han de-
sarrollado con técnicos, doctores especialistas
de las diferentes areas de las Distrofias Heredi-
tarias de la Retina y representante de pacientes
por AARPCC.

Las lineas de trabajo han sido coordinadas por
Programas Asistenciales del Servicio Canario de
Salud, participando la provincia de Santa Cruz Te-
nerife y la provincia de Las Palmas.

Como novedades se han integrado la especiali-
dades médicas de Prenatal y Pediatrica, Otorrino-
logia, Atencidén Primaria, el drea de Psicologiay,en
el area de lo social, la figura del trabajador social.
Se ha reforzado el departamento de Genéticay
Neurofisiologia para poder asi mejorar la gestion
de éstas areas.

Esperamos que se concluya antes de fin de aio,
cuando quizds se pueda hablar extensamente de
esta deseada revision, mejorando la atencién de
los pacientes.
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Cartel de lujo por el Dia
Mundial de las Distrofias
de Retina en Albacete

Asociacion de
Castilla-La Mancha
de Retinosis
Pigmentaria

n aino mas cumplimos el reto de llevar a
U cabo un Dia Mundial de las Distrofias de

Retina plagado de satisfacciones y buena
acogida por parte de nuestra ciudad. El cartel tenia
un gancho increible, dos profesionales excelentes
que hicieron posible que en nuestras jornadas se
implicasen casi todos los estamentos que consoli-
dan la vida albacetense.Fue un auténtico lujo que
el premiado por Fundaluce en este ano 2019, el
doctor.Nicolas Cuenca, lo encabezase y que fuera
magistralmente acompanado por la doctora Isabel
Pinilla, que deleit6 al publico y me demostré por
qué nuestro presidente fundador, tras escucharla
en una charla, me solicité un mes antes de fallecer

que por todos los medios debia traerla a Albacete.

Este tandem tan interesante eclipsé al plantel
de autoridades que nos demostraron su apoyo y
con su presencia, nos hicieron mas visibles ante los
medios de comunicacién. Estos medios que han
seguido la noticia y que han mimado a nuestros
investigadores han dado una cobertura informati-

va que vamos ganando progresivamente cada afo.

El acto fue seguido no sélo por afectados, a
los que mantenemos fielmente informados, sino
que pudimos captar a profesionales médicos in-
teresados de hospitales de Albacete y Madrid, a

catedraticos de la Facultad de Medicina e incluso
a estudiantes de Medicina, que en un futuro re-
cogeran el testigo en la lucha contra las distrofias
hereditarias de la Retina.

Desde estas lineas,agradecemos la colaboracion
institucional de la Diputacién de nuestra ciudad,
que nos ha proporcionado los carteles con los que
hemos inundado las calles de Albacete, al Excmo.
Ayuntamiento de Albacete y, en concreto, la con-
cejal de Atencidn a las Personas del PSOE, D2 Juani
Garcia: al gran apoyo institucional de la Junta de
Comunidades en la figura del Director General de
Atencién Sanitaria D.José Antonio Ballesteros,y a
D2 Blanca Hernandez, Delegada Provincial de Sa-
nidad que desde el publico, con su presencia nos
demostré ese apoyo con el que siempre hemos
contado.También nos honré con su presencia el Sr
Director Gerente de La Gerencia de Atencién Inte-
grada, D.lbrahim Hernandez, que siempre nos ha
demostrado su interés hacia la Asociacion.

Asimismo contamos con la presencia en la mesa
del Director provincial de la agencia de ONCE en
Albacete, D. Javier Alfaro, que nos brindé el apoyo
de la organizacién y entre el publico estaba la asis-
tente social de ONCE Albacete, Cristina Abarca,
pafno de lagrimas de nuestros afectados a la que
remitimos cuando necesitan su ayuda. Una pieza
basica del acto fue D2 Amaya Zalacain, Directora
del Vicerrectorado de Investigacion de la Universi-
dad de Castilla La Mancha, verdadera mantenedora
y alma mater del acto, a la que desde estas lineas le
mostramos nuestro reconocimiento y admiracion.
Entre el publico se encontraba nuestra Dra Elena
Caminos, representando a la Facultad de Medicina.
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Sin ella no hubiese sido posible este dia.Es un pun-
tal vital para nuestra Asociacién por lo que le mos-
tramos publicamente nuestra admiracion y respe-
to. En suma, sélo nos falté el estamento religioso
y el judicial, de ahi que nos sintamos dichosos por

haber llegado a todos los recovecos mas dispares.

Los doctores Cuenca y Pinilla demostraron su valia
y excelente profesionalidad con su charla titulada
‘Nuevas terapias en distrofias hereditarias de la Re-

tina, en la que demostraron su buen hacery en el
que volcaron su maestria y su implicacién en las
distrofias de la retina.

Tras el acto, terminamos la Jornada con una co-
mida de hermandad entre afectados e investiga-
dores en el mismo hotel, destacando desde estas
lineas nuestro agradecimiento al Director Gerente
del Hotel San Antonio, que afo tras afo,no duda en
brindarnos las instalaciones, nos prepara un menu
cada dia mas exquisito, que hace las delicias tanto
alos afectados como a los investigadores invitados.

El Dia Mundial ha tenido que ser adelantado
puesto que la semana siguiente asistimos al XXXIX
Dia de la Regién de ONCE en Villarrobledo, don-
de compartimos un dia de confraternizacién con
nuestros companeros.

Evidentemente, es un hecho que debemos te-
ner una buena relacion con ONCE, ya que desgra-
ciadamente, tarde o temprano,acabaremos siendo
miembros de esta organizacion.

Estreno de nombre

para celebrar el dia

internacional de la
Retinosis Pigmentaria

—~&oL

Retina Castillay Ledn
(RECyL))

ara celebrar el dia internacional de la Reti-
nosis Pigmentaria, la Asociacion Castellano

Leonesa de Afectados por Retinosis Pigmen-

Ret’wuzx Costillow y lLedr
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taria (ACLARP) organizé una jornada de mafianay
tarde para festejarlo.La jornada comenzé a las diez
y cuarto con una Asamblea General extraordina-
ria con un unico punto del dia que era la votacién
y aprobacion de los estatutos de la asociacién, y
como elemento a destacar fue el cambio de de-
nominacioén de la asociacion, pasandose a llamar
RETINA CASTILLAY LEON (RECYL) adaptandose asi
a la nueva realidad social y cientifica de las pato-
logias retinianas.



El concejal de Salud Publica y Seguridad Ciu-
dadana del Ayuntamiento de Valladolid, don José
Antonio Otero Rodriguez, dirigié unas palabras
como representante del Consistorio y procedio a
leer el manifiesto que elabora FARPE con motivo
del Dia Internacional de la Retinosis Pigmentaria.
A continuacién, tuvieron lugar las cuatro conferen-
cias establecidas con los siguientes contenidos:

> Neuroproteccion, un tratamiento
para las DHR.

Impartida por el Profesor José Carlos Pastor Jimeno,
catedratico de la universidad de Valladolid, miembro
fundador del IOBA y Jefe de servicio de oftalmologia
de hospital Clinico de Valladolid. Hablé de neuropro-
teccién, consistente en la proteccion de las células an-
tes de su fallecimiento, por lo tanto, un enlentecimien-
to real de la enfermedad. Esto puede ser incentivado
por sustancias farmacolégicas o los mismos “factores”
naturales secretados por las propias células.Tratamien-
to que serviria para las fases iniciales y medias de la
enfermedad, no tanto para las finales. Tratamiento que
no tardard en llegar pero que es aun inespecifico.

> Ayudas visuales para la vida diaria,
clasicas y nuevas tecnologias.

Impartida por dofia Maria Cruz Martin Villoria,
Optico-optometrista perteneciente a la Sociedad
Espanola Especialistas en Baja Vision, que traté so-
bre las ayudas visuales clasicas, como lupas, tele-
scopios, microscopios, tipos de filtros terapéuticos
y no terapéuticos, ayudas opticas y no opticas.
También dio un pequeio repaso a diferentes
apps para la ayuda a personas con baja vision o
ciegas. Por ultimo, analiz6 los diferentes disposi-
tivos de nuevas tecnologias existentes en el mer-
cado para la baja vision como las Orcam My Eye,
e-SIGHT, JORDY, ACESIGHT, RETIPLUS enumerando
las diferentes caracteristicas de cada una de ellas.

> Relevancia del estudio genético e
importancia del control y seguimiento
de las DHR.

Impartida por Miguel Diego Alonso, médico interno
del hospital Rio Hortega de Valladolid en la que expu-
so,en primer lugar, la gran importancia del control y se-
guimiento en este tipo de enfermedades para analizar
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su avance, posibles complicaciones y tratamientos por
otras patologias oculares que pueda tener el paciente.
También resalto el gran trabajo y la importancia que
tiene la Unidad de Control y Seguimiento que se rea-
liza en el Hospital Rio Hortega en colaboracién con la
Asociacion Retina Castilla y Ledn. A continuacion ex-
plicé los diferentes motivos por los que es necesario
y fundamental tener un estudio genético en los pa-
cientes de estas patologias,asi como los resultados del
trabajo fin de master en el que se ha centrado en el
estudio poblacional de pacientes que tienen realizado
el estudio genético, elaborando diferentes categorias
segun edad, sexo, consanguinidad, mutaciones, etc,
y exponiendo las conclusiones finales de su trabajo
sobre las personas con el estudio genético realizado.

También expuso la inclusion de estas pruebas en
la cartera de servicios de la administracién, segun
viene recogido en el Real Decreto 1030/2006 de 15
de septiembre, constatando el hecho lamentable
de la gran diferencia entre las Comunidades Au-
tonomas a la hora de realizar estas pruebas, siendo
Castillay Ledn una comunidad en la que, de forma
general, no se realizan por su parte, exceptuando
algunos supuestos muy especificos.

> Biomarcadores de estrés en pacientes
con retinosis pigmentaria.

Impartida por el doctor.Salvador Pastor Idoate, oftal-
mologo del IOBA y adjunto del servicio de Oftalmolo-
gia del hospital Clinico de Valladolid. Como resultado
de un estudio cientifico realizado en colaboracién con
Retina Castilla y Ledn, proporcionando 78 pacientes
con retinosis pigmentaria, el IOBA ha realizado un es-
tudio sobre biomarcadores en la saliva relacionados
con el estrés.El comienzo de la conferencia fue un pe-
queno homenaje al instigador de este estudio, Andrés
Galvez, ingeniero de la Agencia Espacial , que suscité
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el interés de las personas que lo han llevado a cabo,
exponiéndoles sus vivencias e hipétesis.Dejé demos-
trada laimportanciay necesidad de los biomarcadores
en todas las patologias y por supuesto también en las
DHR, asi como su clasificacion y su utilizacién cientifica.
Analizé el desarrollo del estudio describiendo las dife-
rentes fases y pruebas realizadas durante, clasifican-
do a los pacientes en leves,moderados y severos. Nos
presento los resultados de las sustancias estudiadas
que fueron la melatonina, cortisol, testosterona, sAA,
STNF alfay slgA dando todos ellos valores totalmente
anomalos ya sea por defecto o por exceso indepen-
dientemente que el paciente se sienta estresado o no,
en comparaciéon con poblacién sana.El proyecto sigue
abierto en espera de mas financiacion a la obtenida de
momento y cuyos objetivos serian:
- Identificacion de biomarcadores que puedan servir
como identificadores del estrés que puedan servir
como predictores de progresion de enfermedad o
respuesta a tratamiento. - Podran contribuir a una
mejor y mas temprana deteccién de estrés y poder
minimizar su impacto sobre la capacidad funcional
delindividuo.
- Ademas, constituyen herramienta util para una
evaluacién objetiva de los beneficios de los trata-
mientos aplicados a los pacientes con el objetivo

de poder mejorar la calidad, efectividad y eficiencia
de dichos tratamientos. A las dos de la tarde, tuvo
lugar una Comida Benéfica en la que 120 perso-
nas colaboraron en la recaudacién de fondos para
FUNDALUCE, a lo que hay que sumar lo obtenido
en la Mesa Cero. A todos los asistentes a la comida,
asi como a los que colaboraron en la mesa cero se
les obsequié con un Cd de musica con cacnciones
cedidas por los grupos que actuaban por la tarde.
Por ultimo, en horario de tarde, tuvo lugar el
momento mas ludico y festivo. Tres grupos valli-
soletanos nos amenizaron con su musica y buena
sintonia haciendo que los asistentes disfrutaran
de hora y media de un magnifico ambiente y una
extraordinaria musica, con tres estilos diferentes
para la satisfaccion de todos los que acudieron.
Una asociacion se caracteriza por lo logros que
consigue, si,, pero sobre todo por las personas que
la componen, no necesariamente por los que la
organizan, si no por los que participan, colaboran
y suman. En este dia eran muchas las personas que
sumaron y por lo tanto las que demostraron que
Retina Castilla y Ledn tiene muchos motivos por
los que seguir peleando para encontrar un trata-
miento a estas patologias. Retina Castilla y Ledn
solo tiene un objetivo:‘desaparecer.

Retimur se lanza al
mundo con el podcast
Canal Retina

(i MUR

Ge

Asociacion Retina
Murcia (RETIMUR)

Declarada de Utilidad Piblica
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a Asociaciéon Retina Murcia (RETIMUR) se
ha lanzado al mundo con la creacién de un
podcast al que ha bautizado con el nombre
de Canal Retina, donde repasa todo lo relativo
a ese 6rgano visual situado en el fondo de los
0jos, cuya salud y buen estado es primordial para
la vision. El presidente de RETIMUR, David San-
chez, es el conductor de este espacio. Se trata



Asociaciones

de un podcast en espafol con (i MUR

el que se pretende llevar a todo
el mundo la informaciény la ac-
tualidad de la forma mas rapida
y directa, sin moverse de casa o
el sofd. A un solo clic, c6moda-
mente sentado y a tu ritmo.

El podcast Canal Retina tiene

Canal
Retina

Puedes suscribirte. Es totalmen-
te gratis y muy sencillo. Se emitira
un programa cada mes en estos
inicios. Cada episodio ird acompa-
Aado de un articulo en el blog que
encontraras en WWW.CANALRETI-
NA.ORG, donde se pueden dejar
comentarios e impresiones y tam-

asociado un blog que se puede

visitar en www.canalretina.org. Se alojan todos
los episodios en la plataforma IVOOX EN WWW.
IVVOX.COM donde puedes encontrarnos tan

solo con poner CANAL RETINA en el buscador.

También puedes encontrarlo en la aplicacién
PODCAST del Iphone o en la aplicacién para
podcast del terminal Android. Si auin asi surgen
problemas, ponte en contacto con nosotros en
info@canalretina.org.

bién felicitaciones o peticiones.

Seran vistas por todos los que visiten el blog y se-
guro que sirven a todos. Para hacerlo de una forma
mas privada, existe el correo info@canalretina.org.

Al término de este articulo, ya habia disponibles
cinco episodios en Canal Retina. El primero se de-
dicio a la presentacion del podcast y su funciona-
miento. Los cuatro restantes han tratado del ojo,
las enfermedades de la retina, el Il Congreso Retina
Murcia y el distintivo ‘Tengo Baja Vision'

;Qué hacer si te
diagnostican una
enfermedad de retina?

Asociacion Retina Madrid
(ARM)

ué hacer cuando nos diagnostican una

enfermedad degenerativa de la retina. Las

Distrofias Hereditarias de Retina (DHR) son
un conjunto de patologias cuyo diagnéstico impli-
ca en muchos casos pérdida de vision progresiva,
desembocando a largo plazo en ceguera.

Para afrontar dichas enfermedades se constituy6
en 1988 la Asociacion Retina Madrid, organizacion sin
animo de lucro, integrada por los propios afectados,
que trabaja desde hace mas de 30 afios en la atencién

a dichos afectados y sus familias,dando visibilidad a la
situacion y dificultades que dichas patologias implican.

En el momento del diagnéstico,estas patologias suelen
presentar un deterioro visual, progresivo,desembocando
enla ceguera legal. Algunas de dichas dificultades son:De-
terioro de la capacidad de lectura, reconocimiento de caras,
problemas de movilidad.Estas situaciones precisan ciertos
aprendizajes y,en su caso,asistencia técnica o de terceros
para llevarlas acabo.Entre las actividades que la Asocia-
cion lleva a cabo se encuentran el Servicio de Informacién
y Orientacion, el asesoramiento legal, la organizacion de
actividades formativas,de ocio inclusivo,la promocién del
voluntariadoy la ayuda mutua, entre otras.Para acometer
estas actividades,asi como, para la recaudaciéon de fondos
destinados al desarrollo de proyectos de investigacion, re-
sulta obligado el compromiso de toda la sociedad.
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Cursos y ensayos clinicos

Asociacion Retina

Catalunya
Catalunya (AARC)

de la Summer School Spanish Edition, celebrada

del 10 al 14 de junio en Castelldefels (Barcelona).
Estas jornadas han sido organizadas por la Plataforma
Malalties Minoritaries, el Departament de Salut de la
Generalitat de Catalunyay el Institut Catala de la Salut
en colaboracién con EURORDIS, CIBERER, IIB Sant Pau y
Rare Diseases International.En esta ocasion,la Summer
School ha querido mostrar una idea general de todas
las fases para el desarrollo de un medicamento a los

R etina Catalunya toma parte en la tercera edicién

pacientes expertos, representantes de organizaciones
de afectados e investigadores en las enfermedades ra-
ras participantes.

Por otra parte, la unidad de distrofias retinianas del
Hospital de Bellvitge nos reclama la participacion en
dos ensayos clinicoS.El laboratorio Ora Europe, Ltd.se
ha puesto en contacto con el servicio de Oftalmolo-
gia del Hospital de Bellvitge para realizar un ensayo
clinico con terapia génica en pacientes con retinosis
pigmentaria asociada a mutaciones en el gen MERTK.
Referente al segundo ensayo,también han contactado
con el Hospital de Bellvitge desde el Hospital de Moor-
fields,en Londres, para ofrecerles la participacion en un
ensayo clinico de terapia génica para pacientes con
retinosis pigmentaria asociada al gen RPGR (ligada al
X) entre 20 y 40 anos.Debe tener una agudeza visual
que permita una campimetria visual.No hay limite de
agudeza. La diferencia entre un ojo y otro no puede
ser mas de 15 letras.

Divulgacion y convivencia

RETINA COMUNIDAD VALENCIANA

Asociacion Retina
Comunidad
Valenciana

ASOCIACION DE PERSONAS AFECTADAS POR
DISTROFIAS DE LA RETINA
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gue trabajando para que las personas afecta-
dasy sus familias tengan la méxima atencion
y apoyo desde una perspectiva integral.

La psicéloga de la asociacién, Carmen Milla Pé-
rez, ofrece refuerzo psicolégico durante todo el
ano. Por otra parte se sigue desde la asociacion, el
Consejo Genético.El equipo de genética del doctor

I a Asociacion Retina Comunidad Valenciana si-



Millan viene una vez al mes a visitar a cuatro fami-
lias para poder realizar un diagnéstico genético.

JORNADAS DE DIVULGACION

Ademas, la asociacion ha desarrollado las siguientes
jornadas de divulgacion:

1. Marcha solidaria colegio Juan XXIIl. Dia 1 de
febrero.Para recaudar fondos para investigacién y me-
jorar la calidad de vida de las personas con distrofias
de la retina. Durante la semana del 28 al 31 de enero
se hicieron actividades de concienciacion.

2.Charla en el Instituto de Biomedicina Molecu-
lar de Valencia. 'D.H.R.:Conocerlas para curarlas. Enri-
que J.de laRosa, Investigador del CSIC en el Centro de
Investigaciones Bioldgicas.

3.Jornada dedicada a las Distrofias de Retina
enmarcada en el Ciclo de Jornadas de Divulgacion
Cientifico-Tecnoldgica sobre avances en investigacion
Biomédica impartidas por investigadores del IIS La
Fe.:- Febrero:Importancia de la nutricién en la salud y
Evaluacion nutricional de pacientes con Retinosis Pig-
mentaria.- Abril:’Medicamentos huérfanos y distrofias
hereditarias de retina.la situacion actual
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4. Presentacion del libro ‘La lectora ciega’ . Por
Paqui Ayllén, crénica de una historia de superacion
a través del amor a los libros. La presento el escritor
Francisco Delgado.

5.Presentacion del libro ‘Eclipse de luna’ Maria
Sentandreu, socia de Retina Valencia, presenta’Eclipse
de luna’El titulo de este poemario es una metafora de
la Retinosis Pigmentaria.

JORNADAS DE CONVIVENCIA

1.Excursiones. A Alcala de la Selva, el sdbado 8 de
junio,y al Lago de Anna, el 20 de julio

2.Récord de cortadores de pelo. Campana soli-
daria para hacer mas visibles las ONGs.

3.Mesa Informativa en laV Carrera Solidaria de
la Facultad de Medicina de la Universidad Miguel
Herndndez en San Juan de Alicante.

4.Grupo GAM y Talleres de Mindfulness en Ali-
cante y Valencia para reflexionar sobre las emociones
que van asociadas a las distintas etapas por las que
pasa el afectado y su familia, de acuerdo con la evolu-
cion de la enfermedad y las diferentes fases del curso
vital y familiar.

Arte y sabor contra
la cequera

Asociacion Andaluza
de Retinosis
Pigmentaria (AARP)

nas 350 personas asistieron a la Il Gala Be-
U néfica Arte y Sabor-Lucha contra la ceguera
celebrada en Almeria en el mes de octubre
y organizada por la Asociaciéon Andaluza de Retino-
sis Pigmentaria. Muchos vecinos acudieron a la cita
en el Hotel Valle del Este de la localidad almeriense

de Vera, como tambie'n nos acompafiaron muchos

Asociacion Andaluza de
Retinosis Pigmentaria

miembros de nuestra asociacion procedentes de Se-
villay representantes de la Asociacion Retina Murcia
(Retimur).La orgaizadora de la gala Isabel Oller fue la
encargada de dar la bienveniday el periodista Anto-
nio Hermosa fue el presentador del acto.
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DIRECTORIO

Retina de Espana

C/ Montera, 24 - 4°J 28013 Madrid.Tel.915 320 707

E-mail: farpe@retinosisfarpe.org Web: www.retinosisfarpe.org
Presidente: Almudena Amaya Rubio

A FARPE: Federacion de Asociaciones de Distrofias Hereditarias de

h Fundaluce: Fundacion Lucha Contra la Ceguera
- C/ Montera, 24 - 4°J 28013 Madrid Tel.915 320 707
Fundaluce E-mail: fundaluce@retinosisfarpe.org Web: www.retinosisfarpe.org
FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA . .
Presidente: Almudena Amaya Rubio

Retina International
,\ Ausstellungsstrasse 36, CH-8005 Zrich (Suiza)
RETINA INTERNATIONAL Tel.:+41 (0)44 444 10 77 Fax: +41 (0)44 44410 70
S E-mail: cfasser@e-link.ch Web: www.retina-international.org
Presidenta: Christina Fasser

Asociacion Andaluza de Retinosis Pigmentaria (AARP)

C/ Resolana, 30. Edificio ONCE C.P.: 41009 Sevilla

Tel.:954 370 042 / 696 804 996

E-mail: asociacion@retinaandalucia.org Web: www.retinaandalucia.org
Presidente: Rafael Bascon Barrera

Asociacion Aragonesa de Retinosis Pigmentaria
Paseo Echegaray y Caballero, 76.- 22 Planta

Teléfono:976 282477.Ext. 112057

E-mail: mtmelero@gmail.com

Presidente: José Luis Catalan Sanz

Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de la
Comunidad de Canarias (AARPCC)

Avenida Primero de Mayo, 10 - 4° Edif. ONCE).

35002 Las Palmas de Gran Canaria

Tel.:928 932 552/

E-mail: asociacion@canariasretinosis.org - Web: www.canariasretinosis.org
Presidente: German Lépez Fuentes

Asociacion de Castilla-La Mancha de Retinosis Pigmentaria
Centro Municipal de Asociaciones.C/ Doctor Fleming 12-2°

02004 Albacete Tel.: 967 221 540

E-mail: manchega@gmail.com

Presidenta: Concepcion Gémez Sdez

Asociacion Retina Madrid

C/ Carretas, 14 - 42 — G1 - 28012 Madrid.
TIf:915216084 / Mov: 615362357
e-mail: trabajosocial@retina.es

web: www.retina.es

Presidente: José Maria Regodén Cercas
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Asociacion Retina Castilla y Leon (RECyL)

C/ Dos de Mayo, 16, Pasaje de la Marquesina (Edif. ONCE)
47004 Valladolid Tel.: 983 394 088 Ext 117/133 Fax.983 218 947
E-mail:info@retinacastillayleon.org

Presidente: Alfredo Toribio Garcia

ASSOCIACIO RETINA CATALUNYA (AARCQ)
C/ Sepulveda, 1,32 Planta 08015 Barcelona
Tel.392381 111

Web: www.retinacat.org

Correo electrénico: info@retinacat.org

Presidente: Jordi Pala Vendrell

Asociacion de Retinosis Pigmentaria Extremena (ARPEX)
C/ Alhucemas, 44,06360 Fuente del Maestre - Badajoz

Tel.:659 879 267

Presidenta: Purificacion Zambrano Gémez

E-mail: retinosis.extremadura@hotmail.com

RETIMUR - Asociacion Retina Murcia
Centro Cultural de Churra.C/Mayor, 22
30110 Churra. Murcia

Tel.672 347 282

E-Mail:info@retimur.org

Web: http://www.retimur.org

Presidente: David Sanchez Gonzalez

Retina Comunidad Valenciana

Avda.del Oeste, 45 - 7°-J,46001 Valencia
Teléfono/Fax:963 511 735 Movil: 608 723 624
E-mail:info@retinacv.es Web: www.retinacv.es
Presidenta: Maria de la Aimudena Amaya Rubio

Asociaciones en Latinoamérica
Alianza Retinosis Pigmentaria Argentina
E-mail: alianza.RPA@gmail.com
Teléfono: +5491135785050

Rel‘mazcwmuaz ylLesn

fed r EUROsI;DIS

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS Rare Diseases Europe

VISION - 41



faN

Fundaluce

FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA




