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SUMARI0O Revista VI SION

Editorial: éCuando?
"Pronto aprendemos que nuestra curacion no es simplemente
una cuestion matematica"”

FUNDALUCE

éSabes que el numero de socios que participan activamente
en las asociaciones, en FAARPE y en FUNDALUCE no alcanza
ni siquiera la cifra de 150 personas?

retinosis.org. Acceso al punto de encuentro.
La pagina web retinosis. Org representa una posibilidad para
muchos afectados por esta enfermedad de acceder a una com-
pleta informacién y comunicar con otras personas con la
misma problematica.

NOTICIAS FAARPEE.

Nuevas ayudas a la investigacion.
FAARPEE renueva sus cargos, JOAN CLARAMUNT, continuara
como Presidente hasta el aino 2005. Comienza la convocatoria
de nuevas ayudas a la investigacion por parte de FUNDALUCE.

MUNDO CIENTIFICO

IV Jornada de enfermedades heredita-

rias de la retina
En esta jornada ha quedado de manifiesto un cambio de orien-
tacion en la investigacion sobre enfermedades degenerativas de
la retina.

K'Y Base genética y molecular

de la Retinosis Pigmentosa
Como se ha venido realizando en anteriores nimeros incorpo-
ramos un interesante articulo de la investigacion que se lleva
a cabo por parte del grupo dirigido por la Dra. Roser Gonzalez
Duarte, financiada, en parte por los fondos de ayuda de
Fundaluce

Papel de las Células Madre en la terapia

de la Retinosis Pigmentaria
El Dr. Millan incide en las principales espectativas terapéuti-
cas de la RP, profundizando especialmente en la investigacion
sobre las células madre

Tirada: 6.500 ejemplares - Distribucion GRATUITA - Donativo: 1 euro ejemplar.

‘ Premio FUNDALUCE 2001

Premio José Garcia Sicilia 1997

La presente revista se encuentra disponible junto con otras interesantes noticias
direcciones, en la pagina Web de la FAARPEE www.retinosis.org

Todos los articulos se publican bajo la responsabilidad de sus autores. La revist
VISION no comparte necesariamente las opiniones y comentarios vertidos en Ic
mismos. Se autoriza la reproduccién total o parcial de esta publicacion citando s
procedencia y previa notificacion al editor.
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La basqueda de tratamien-
to para las Degeneraciones
Retinianas: lecciones deri-
vadas de la biologia mole-
cular y del desarrollo.
Rubén Adler.

Espirituales contra la ceguera
El dia 2 de abril de 2.002,tuvo lugar en el
Palau de la Musica y Congresos de Valencia,
un concierto Gospel con el fin de recaudar
fondos para la LUCHA CONTRA LA CEGUERA.

KCEEM De camino a la profesionali-
zacion de las asociaciones.

La Tercera F.
Desde la Federacion de Asociaciones de
Afectados por Retinosis Pigmentaria del

Investigacion de las enfer-
medades hereditarias de la

retina en modelos animales.
En la investigacion experimental se han des-
crito y utilizado animales de experimentacion
que pueden ser considerados como"modelos
experimentales” de ciertas enfermedades
que afectan a los humanos.

Bibliografia mas relevante
sobre R.P.

ARVO 2002. Reunién de

Retina Internacional.
Se describen las ultimos avances cientificos
sobre RP recogidos en esta importante reu-
nion.

Estado Espaiol se realiz6 un curso de
Gestion de Asociaciones impartido el 9 de
junio, 16 y 17 de noviembre de 2001 y sub-
vencionado por el Real Patronato.

2003 Aino europeo

de discapacidad

37 millones de personas estan representados por
el llamado Foro Europeo de la Discapacidad, EDF.

Rubén Adler nos enamora

Dentro de las IV Jornadas de Enfermedades
Hereditarias de la Retina celebradas el pasado
mes de abril tuvimos la suerte de conocer la
humanidad y sensibilidad de un cientifico

extraordinario.Esta relacion no se cerré con la
clausura de la Jornada, sino que a través de
una entraiable carta se ha consolidado, por lo
que muchos de nosotros consideramos ya
como un amigo al Dr. Rubén Adler.

ACTIVIDADES ASOCIATIVAS

CEVRCH Canarias
KR Fuskadi

IS Asturias

Se compromete con la investigacion.

Castilla-Leon.

Madrid

Simposium Internacional,
"Aniridia y Alteraciones
Asociadas"

Sten Andreasson

Investigador sueco, sobre Enfermedades
Degenerativas de la Retina, sera apoyado por
la ONCE.

AREA SOCIAL

éQué es el Sindrome
de MARFAN?

Nuestra retinosis no esta sola, otras enfer-
medades degenerativas nos acompaian.

Asociacion de Afectados

por Retinosis Pigmentaria
de Aragon
En este numero de la Revista Vision, la

A.A.R.P. nos muestra la labor que realiza
en nuestra comunidad:

Intentando aunar esfuerzos para orientar al
afectado tanto en la faceta clinica como en la
aceptacion de la enfermedad. Fomentando
un espiritu cordial y de ayuda mutua.

Cada vez mas tesis doctorales

Cataluna.

La importancia del diagndstico.

KA Valencia

COMPROMISO CON LAS CELULAS MADRE

Se crea una plataforma que luche para que
en nuestro pais se permita el estudio de las
células madre embrionarias.
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tiitorial ¢CUANDO?

La eterna pregunta que nos
hacemos de forma continua los
afectados por RP, llamados sim -
patica y vulgarmente "retinosos"
es, jcuando surgird una terapia
para curarnos!. Muchas veces, la
respuesta, es siempre la misma
"dentro de 10 afios".

Ante esta respuesta uno se
marca en un calendario perpetuo
la fecha mégica "en la que me han
dicho que me curaré" y espera
paciente el transcurrir del tiempo.

Transcurrido un afo, hace-
mos la misma pregunta y obte-
nemos idéntica respuesta, o sea
"dentro de 10 afos". Quizis
vanamente, esperabamos que nos
dijeran 9 afios porque "ya ha
transcurrido un afio y diez menos
uno son nueve'.

En fin, pronto aprendemos
que nuestra curacién no es
simplemente una cuestion
matematica y que a veces, se nos
trasmite una esperanza que sin
duda existe, concretando los afios
que faltan para que llegue ese
momento tan ansiado

Efectivamente no es una
cuestiéon matemadtica pero pode-
mos esperar una solucién en un
tiempo proximo.

Todo hace pensar que el
camino es mas corto y que
avanzamos cada vez mds rapido.
Esto fue la sensacion que tuvi -
mos en las Jornadas sobre enfer-

medades hereditarias de la retina
celebradas en Madrid en le pasa-
do mes de abril.

Abiertamente se hablé de
"restauracion de la retina", tras-
plante de retina y sobre todo de la
esperanza derivada de la investi -
gacion sobre las células madre.
Parece que ésta investigacion
pueda integrarse con la terapia
génica y con el trasplante del epi-
telio pigmentario.

Esto parece haber considera-
do la ONCE con la concesién del
segundo premio de Investigacién
y Desarrollo al otorgarselo al
investigador sueco Sten
Andréasson de la Universidad de
Lunds (Suecia). El trabajo abor-
da el estudio biopatolégico y posi-
bles soluciones terapéuticas de las
degeneraciones retinianas.

Aplaudimos la decision de
la ONCE por la concesion de
este premio, que esperamos sea
el principio de un apoyo mas
estrecho y comprometido de esta
institucién con las enfermedades
degenerativas retinianas tanto es
los aspectos terapéuticos como en
la investigacion bdsica (ver entre-
vista con José M* Arroyo en el n°
19 de esta revista).

Al principio de esta editorial
habldbamos del tiempo, y hechos
como los mencionados en le
parrafo anterior "acortan la dis-
tancia hasta la solucién de la
enfermedad".

Misién nuestra, de todos
vosotros, queridos lectores, es
empujar , ayudar y colaborar en
ésta mision de "acortar distan-
cias". No desdeiéis la accion
individual con una actitud pro-
activa en la colaboracion y exi -
gente, a la hora de demandar
nuestro derecho a que se nos
atienda y se localice una solucién
a nuestra enfermedad.

A vosotros se os brinda una
oportunidad individual de cola-
borar con pequefas aportaciones
a través de donativos mediante el
encarte y el sobre que se entre-
gan con ésta revista.

Por nuestra parte estamos
"enfrascados" en multitud de
ideas y proyectos, entre otros una
plataforma de para la legaliza-
cién de la investigacion con
células embrionales, que esta
siendo promocionada por la aso -
ciacién de la Comunidad Valen-
ciana.

Esperamos que, tal como ha
sucedido en otros paises de
Europa, la legislacion también
nos permita "acortar distancias"
y no obstaculizar la investiga-
cion.

A las instituciones, publicas
y privadas, les digo, que tan
importante es colaborar como
hacerlo a tiempo.

Joaquin Selva
Director.

DA

El sobre permite el envio de billetes de forma
directa introduciéndolos en el cartén y este en el
sobre, que no necesita sellos, por lo que simple-
mente se tira al buzén mds préximo y ya has cola-
borado con la "Lucha contra la ceguera".

INSTRUCCIONES PARA ENVIAR EL DONATIVO UTILIZANDO
EL SOBRE Y EL ENCARTE INCLUIDO EN LA REVISTA.

En el caso de querer recibir un certificado de
la donacién realizada, habra que rellenar los datos
que se solicitan en la cartulina. Hay que recordar
que el 20% de la donacién realizada es deducible
de la cuota del impuesto de la Renta (IRPF).

Vision




PRIMERAS
PALABRAS

éSabes que el nimero de socios que participan activamente en las asociaciones, en

FAARPEE y en FUNDALUCE no alcanza ni siquiera la cifra de 150 personas?

FUNDALUCE

UN NUEVO NUMERO
DE LA REVISTA Visién (20),
y un nuevo afo, el 2002, de
nuestras actividades en FUN -
DALUCE, en el que con difi -
cultades, pero con optimismo,
unos y otros vamos colaborando
para sacar adelante la difusion
de nuestros Objetivos y los
Programas de Investigacion que
dia a dia vamos perfilando.

Hoy, si se me permite, qui-
siera referirme a grandes rasgos
a lo que proyecta y realiza
FUNDALUCE en el presente
afo y volver a insistir a conti-
nuacién sobre la necesidad que
tenemos de que nuestros aso-
ciados de R.P. Colaboren acti-
vamente y econdmicamente con
FUNDALUCE desde sus res-

pectivas asociaciones.

Porque resulta que en las
asociaciones y en sus socios
radican nuestras posibilidades
de éxito.

FUNDALUCE continua
su proyecto de investigacién
con el apoyo a cuatro grupos de
investigadores que vienen tra-
bajando seriamente en sus res-
pectivos temas, conocidos/ ya
por los lectores de VISION.
Continua, también, con el pro-
ceso de valoracion de tres nue-
vos trabajos que han concurri-
do en la convocatoria actual-
mente abierta, proyectindose
una nueva convocatoria de ayu-
das en fechas préximas.

FUNDALUCE se propone
realizar una campafia en pro de
la investigacion en general y de
la R.P. en particular de fuerte
incidencia en la opinién publica
y en los responsables de la admi -
nistracién sanitaria e investiga -
dora. Se estdn realizando gestio -
nes en este sentido entorno a
otras asociaciones de enfermos y
ante los gestores de la adminis -
tracion.

Todo lo anteriormente dicho
requiere una buena capacidad de
gestion, fuertes medios de pre-
sién social y recursos econémi-
cos. Estas tres cosas dependen
fundamentalmente del empuje de
las Asociaciones de la R.P. y de
los mismos afectados.

Permiteme, amigo lector,
hacer a continuacién una serie
de reflexiones que formulo a
modo de preguntas, de manera
que nos permitan ver en que
punto nos encontramos Yy
cu’snto necesitamos avanzar si
pretendemos un cierto nivel de
eficacia.

zSabes que s6lo aproxima -
damente una cuarta parte de los
enfermos estamos afiliados a las
Asociaciones de R.P en Espafia?

;Sabes que el ndmero de
socios que participan activamen -
te en las asociaciones, en
FAARPEE y en FUNDALUCE
no alcanza ni siquiera la cifra de
150 personas!?

_ flinda'fa:am

:Sabes que somos casi 4000
los lectores de la Revista
VISION vy que la Federacion se
hace cargo de una cuarta parte del
valor de coste del niimero de la
revista que cada uno leemos. O
sea, que ocasionamos pérdidas?.

;Tienes conocimiento de
que de las 17 asociaciones reuni-
das en FAARPEE tan solo tres
han aportado fondos para la
investigacion a FUNDALUCE
en el afio 2001. y que estas son:
Asturias con 500.000 pesetas,
Canarias con 325.000 y Cata-
lufia con 500.000.

;Sabes que las donaciones
privadas recaudadas en el 2001

han sido de 1.752,44 Euros!?

:Sabes que presentan en la
Federacién bastantes proyectos
para recaudar fondos con desti -
no a la investigacion y que no se
ponen en marcha porque se esti -
ma que en las asociaciones no se
encuentra colaboracion de los
socios para ejecutarlos?

:Sabes que FUNDALU-
CE, al igual que otras agrupa-
ciones, ha editado unas postales
navidefias con las que en el
2001 ha recaudado solamente
la cifra de 707, 43 Euros y que
con que cada socio se hiciera
cargo de un juego de diez posta-
les (6, 01 Euros) se recaudari-
an al afo mas de 15.025,30
Euros que se destinarfan a pro-
yectos de investigacion?

Visiéon



:Sabes que en esta revista se
estain publicando unos encartes
con los que se pretende recaudar
para FUNDALUCE la cifra de
10.000 Euros y que en el afio
2001 la cifra alcanzada fue sola-
mente de 1.250,11 Euros?

:Sabes que buen nimero de
asociaciones no difunden, o
difunden pobremente los objeti -
vos de FUNDALUCE, a pesar
de que se ha programado una
campaia para ello?

M ER A S

Podriamos seguir haciéndo-
nos preguntas y con todas llega-
riamos a la misma conclusién:
muchas son nuestras asociacio-
nes de RP. yla inmensa mayoria
de nuestros socios se encuen-
tran en estado de durmientes
con respecto a FUNDALUCE
y a los objetivos que persigue
porque no estdan dispuestos a
trabajar por su causa.

No obstante es bastante lo
que se esta haciendo gracias al

P ALABRAS

esfuerzo y a la voluntad de un
pufado de personas, pero ;Hasta
cudndo?.

FUNDALUCE depende de
todos. Por eso, amigo lector te
invito desde estas paginas a que
acudas a tu asociacién y pregun -
tes, y propongas, y colabores con
un minimo de tu tiempo y de tu
dinero.

Fausto Torio
Secretario de FUNDALUCE

La pagina web retinosis. Org

retiﬁé’éis.m*g/

representa una posibilidad para muchos afectados por esta enfermedad de acceder a

una completa informacion y comunicar con otras personas con la misma problematica.

Acceso al punto de encuentro

Retinosis.org el PUNTO
DE ENCUENTRO en Internet
de los afectados y afectadas de
Retinosis Pigmentaria que nos
expresamos en espafiol renueva
su imagen.

Retinosis.org da un paso
adelante en este nuevo siglo para
seguir ofreciéndonos todos los
contenidos que son de interés
para nosotros/as.

Actualidad, investigacion,
lista de correo, directorio de aso -
ciaciones del Estado Espafiol, la
versién digital de VISION, vy
sobre todo, el vinculo que nos
permite estar en contacto.

Unos 400 millones de per -
sonas usamos el espafiol para
comunicarnos en el planeta
Tierra y retinosis.org nos ayuda
a encontrarnos. Nos vemos,
oimos, sentimos, en la red.

Retinosis.org la web de la
Retinosis en espafiol sigue avan -

Vision

zando en su camino como refe -
rente mundial de la Retinosis
para las personas que usamos el

espafiol para comunicarnos. En

ese afin de poner a disposicién

de todos y todas las dltimas

novedades en el campo de la
investigacion hemos conseguido
que el Gobierno del Principado
de Asturias, a través de la

Consejeria de Cultura nos ayude

a actualizar nuestra web.

LOS RETOS QUE ABORDA
ACTUALMENTE RETINO-
SIS.ORG, ESTAN MARCA -
DOS POR LAS SIGUIEN-
TES LINEAS DE ACCION:

O Dotar a retinosis.org de
personalidad propia como fuente
de informacién y recursos sobre
la RP en espafiol.

@ Recopilar informacién de
cardcter médico, tecnolégico y
social en el dmbito de la

Retinosis Pigmentaria y otras
enfermedades asociadas.

€ Servir como punto de
encuentro para las diferentes
entidades o asociaciones relacio -
nadas con la RP en el mundo de
habla hispana.

@ Convertirse en platafor -
ma para la comunicacién y el
intercambio de informacién
entre los afectados o personas
relacionadas con la RP en todo
el mundo.

Pero como siempre, todos
estos esfuerzos no sirven de nada
sin tu colaboracion y tu ayuda.
Retinosis.org necesita apoyos
para traducir articulos, buscar
fuentes documentales y compar-
tir tus experiencias.

Si eres investigador/a, afecta-
dofa, estudiante, o simplemente
crees que puedes aportar tu gra-
nito de arena nos vemos en
Retinosis.org
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PALABRAS

FAARPEE renueva sus cargos, JOAN CLARAMUNT, continuara como Presidente

hasta el afno 2005. Por otra parte, se da curso a la convocatoria de nuevas

ayudas a la investigacion por parte de FUNDALUCE.

Nuevas ayudas a la investigacion
NOTICIAS FAARPEE

En la Asamblea general
extraordinaria de la Federacion
de Asociaciones de Afectados por
Retinosis Pigmentaria del Estado
Espafiol celebrada el dia 2 de
marzo de 2.002 se procedi6 a la
votacién de Cargos Directivos de
F.A.A.R.P .E.E. para el periodo
2.002-2.005 por el que resulté
elegido por unanimidad D. Joan
Claramunt Pedreny como presi -
dente, siendo acompanado por
Dfa. Maria Teresa Melero
Miranda como Vicepresidenta,
D. Fausto Torio Garcia como
Secretario y D. Andrés Mayor
Lorenzo, que a su vez compon-
drin la junta de patronato de
FUNDALUCE para el mismo
periodo 2.002-2.005 en los res -
pectivos cargos.

Como vocales de la junta

directiva de F.A.A.R.P .E.E. resul-

taron elegidos:

- D. Francisco Martin Garrido
por la Asociacion de Andalucia.
- D. German Lépez Fuentes
por la Asociacién de Canarias.

- D. Inocencio Gonzalez
Demetrio por la Asociacién de
Cantabria.

- D. Antonio Gémez Ibanez
por la Asociacion de Castilla-La
Mancha.

- D. José Luis San José de
Dios por la Asociacién de
Castilla-Le6n.

- Dia. Purificacion
Zambrano Gémez por la
Asociacién de Extremadura.

+ D. José Luis Campos Jiménez
por la Asociacién de Madrid:

» D. Luis Berrocal Balanza
por la Asociacién de Murcia.

- D. José Maria Casado
Aguilera por la Asociacion de
Navarra.

- Diia. Begoia Urchaga Gémez
por la Asociacién del Pais
Vasco.

- D. Joaquin Selva Roca de
Togores por la Asociacion de
Valencia.

En Asamblea general ordi-
naria celebrada el mismo dia se
da cuenta de la gestién econé-
mica correspondiente al ejerci-
cio 2.001 y se acuerda que el
superavit obtenido pase a rema-
nente de ejercicios anteriores asi
como que FAARPEE asuma los
gastos del afio 2.001 de FUN-
DALUCE.

Asimismo, el Sr. Presidente
aborda una serie de temas entre
los que destacan:

- Se da lectura a un informe
del Dr. Manyosa sobre los traba-
jos de investigacién acerca de la
transduccién de la luz en la retina.

- La Dra. Concha Vilela asis-
tird al proximo congreso de
ARVO para lo que se procurard
obtener financiacion.

- Se aprueba por unanimidad
no difundir los datos privados de

los socios que se custodian en las
distintas asociaciones.

Se aprueban los presupues-
tos para el afio 2.002 con la sal -
vedad de los gastos procedentes

de FUNDALUCE.

En la junta directiva del 20
de abril de 2.002 se da curso a la
convocatoria de ayudas a la inves-
tigacién para lo que se dispone
de un fondo de aproximadamen -
te 24.000 euros y donde concu -
rren 3 proyectos:

- José Manuel Garcia Fernan-
dez de la Universidad de Oviedo.
"Conocimiento sobre los meca-
nismos degenerativos de la reti-
na en ratones'.

- Fernando Vargas Martin, Dr.
en fisica de la Universidad de
Murcia. "Desarrollo de ayudas
optoelectrénicas a la visién". Se
pretende paliar la pérdida de campo
visual sin afectar al resto visual.

« Pedro de la Villa Polo, Dr.
en medicina de la Universidad de
Alcala de Henares. "Caracteri-
zacién molecular y celular en
células de ratones". Se busca
conocer el proceso de la degene-
racion retiniana y la apoptosis en
ratones.

Se acuerda remitir los pro-
yectos a la ANEP para su evalua-

cion solicitando a los investigadores

Visiéon



PRI MERAS

un informe sobre el estado de las
investigaciones y la situacién de
otras ayudas econémicas recibidas.
Tras debatir sobre las fun-
ciones del Comité Médico
Asesor , se acuerda que todos sus
miembros sigan en sus puestos
desempefiando las mismas fun-
ciones que hasta la fecha.

Se acuerda apoyar la inves-
tigacion de futuro basada en tera-
pias curativas y paliativas sobre
la investigacion bésica.

Existe consenso para pro-
mocionar la creacién de un banco
de ADN haciendo gestiones ante
el Instituto de salud Carlos III,
la Fundacién Oficial para la
Investigacién del Genoma en
Espafia y del recientemente cre-
ado Laboratorio para Ila
Investigacion de terapias Génicas
en Navarra. Llevarin las gestio-
nes los Sres. Claramunt, Mayor,

Torio y Casado.

Se aprueba la gestacion de una
campafia general en pro de la
investigacién sobre enfermedades
hereditarias junto con asociacio-
nes de enfermedades raras (enfer-
medades raras son aquellas que
tienen una prevalencia de un afec-
tado cada 2.000 personas). T al
campafia pretende hacerse llegar
a Retina Europa y Retina
Internacional para que actden en
la misma direccién.

Se decide undnimemente ayu-
dar a las asociaciones autonémicas
en dificultades mediante la cons-
titucién de una comisién de estu-
dio que evalte la mejor manera
de superar tal situacion.

En referencia a las comisio -
nes de trabajo, se nombran las
siguientes: Internet; Investiga-
cién; Asuntos Sociales; Rela-
ciones Institucionales; Relacio-

PALABRAS

nes Internas; Financiacién vy
Recursos; Coordinacién; Revis -
ta Visidn; Relaciones Puablicas;
Organizacion de congresos.

En relacién con las ayudas a
solicitar , se plantean distintas
opciones para el afio 2.002. A
Caja Madrid para el programa
"Soy afectado de RP" con el obje-
tivo de mejorar la calidad de vida
de las personas afectadas y sus
familias, asi como ofrecer aten-
cién a los recién diagnosticados.

Al Ministerio de Asuntos
Sociales para funcionamiento
habitual y distintas actividades.
Al IMSERSO para la Revista
Visién vy retinosis.org. Al
Departamento de Bienestar Social
del gobierno de Navarra para el
programa '"Vivir con RP".

Francisco Rodriguez Antelo
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(CASOS ESPECIALES)

VISUALES

NOVOLENT

SH'lld Viﬁuﬂl Tel. 93 458 65 08

OLENT, Centros especializa-
dos en Rehabilitacion de la BAJA

GRUPO NOVOLENT

03002 ALICANTE
Rambla Ménders Nunce, 39 MALLORCA

Iel. 96 520 18 66

48001 BILBAD
Mavarra, |
Tel. 94 423 76 8%

Cuenta en sus instalaciones con:
- FILTROS PARA RETINOSIS
- LENTES DE CONTACTO

28019 MADRID

Ceneral Ricardos, 23

Tel. 91 472 19 13
22002 MADEID
Atocha, 41

Tel. 91 420 18 78

30001 MURCIA

- SISTEMAS DE AUMENT():
CCTV, LUPAS TELESCOPIOS.
OFRECEMOS a todos los afectados
un estudio GRATUITO de so pro-
blemiitica visual, asi como una
impaortante bonilicacion econdémica
en la compra de sus AYUDAS

Tel. 968 21 76 80

(08037 BARCELONA
Avda, U'::Lgnriui, 40K

07012 PALMA DE

Avda. Jaime IT1, 25
Teh. 971 71 53 24

41004 SEVILLA
Sierpes, 20
Tel. 95 456 31 56

46001 VALENCITA
P kel
Ayuntamuento, 16
Tel. 96 351 43 01

46002 VALENCIA
San Vicente, 110
Tel. 976 352 71 (02

50004 ZARAGOZA
Cinco de Marzo, 7
Tel 976 22 1609

Isidoro de la Clerva, 7

INTERNMNET:

e, v ol el e
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En esta jornada ha quedado de manifiesto un cambio de orientacion en la inves-

tigacion sobre enfermedades degenerativas de la retina.

Los pasados 26 y 27 de abril se celebraron una nueva edicion de las ya clasicas

Jornadas sobre enfermedades hereditarias de la

retina, contandose con la invitacion extraordina-

ria del investigador de origen argentino, Rubén

Adler. Esta cuarta edicion fue organizada por

Retina Madrid y la Fundacion Jiménez Dias. La

primera jornada estuvo eminentemente dedicada

a los especialistas, y Vision

acontecido en la misma.

resume lo dicho y

IV JORNADA DE ENFERMEDADES
HEREDITARIAS DE LA RETINA

Mientras que la excitacién
inicial tras la consecucién del
mapa genético humano ha dis-
minuido un tanto en vista de la
ingente empresa que adin resta
por hacer, se continta con la
investigaciéon para detectar
todos los genes implicados en
estas enfermedades y las muta-
ciones que los afectan, asi como
tras la bisqueda de vectores
que permitan llevar los genes
sanos hasta las células retinia-
nas afectadas aminorando en
todo lo posible los efectos
secundarios que puedan produ-
cir tanto estos agentes como las
técnicas empleadas para su
insercion.

La nueva orientacion tiene
que ver con las células madre y
con la muerte celular programa -

Las células madre ofrecen la posibilidad de ser transplantadas en la retina

da. Ambos campos ofrecen muil -
tiples posibilidades y lo que es

mds importante, parece que se

pueden resolver con mayor

prontitud, lo cual es sin duda lo

que demandan los afectados.

Las células madre ofrecen
la posibilidad de ser trasplanta-
das en la retina para que susti-
tuyan las células degeneradas
pero para ello, aparte de las téc
nicas quirdrgicas que también
habra que desarrollar a propdsi
to, es necesario conocer todo el
proceso que sufre una célula a
lo largo de su evolucién, los
porqué de esa evolucidén y cua-
les son los posibles factores que
influyen en ella.

\

Y

La investigacién avanza tan-
to en el conocimiento puro de la

fisiologia de las células madre,
como en el de las moléculas que
en un momento u otro intervie-
nen en su evolucién. Ya se
conocen varias de estas molécu-
las pero queda por concretar de
qué manera influyen y c6mo se
pueden utilizar para conseguir
los objetivos que se persiguen.

En cuanto a la muerte celu-
lar programada o apoptosis, esta
claro que es una alteracién en sus
mecanismos normales la que pro-
duce las enfermedades degenera-
tivas y al igual que en el caso de
las células madre, se ha de cono-
cer cudles son estos mecanismos
y qué factores influyen sobre
ellos. Ya se conocen algunos de
estos factores, en unos casos ate-
nuadores y en otros precursores
de la apoptosis.

Visiéon
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En el momento en que
estén bien estudiadas estas
moléculas que evitan una muer -
te celular anormal, serd necesa -
rio como en los casos anteriores
encontrar la manera de utilizar -
los de forma terapéutica puesto
que en principio, las inyeccio-
nes intraoculares que exigen,
tienen efectos secundarios.

Pero estos caminos nuevos
y atrayentes no han conducido
al abandono de los métodos
oftalmolégicos  clasicos de
investigacion y de los métodos
terapéuticos mas a la mano
como serian las técnicas Gpticas,
farmacologia y vision artificial.
Sea cual sea el camino, lo nece -
sario es que se produzcan resul -
tados y para ello hay que brin-
dar todo el apoyo que sea
necesario a los investigadores
luchando para que sea posible el
estudio con células madre
embrionarias en Espafia (hoy en
dia no esta permitido) y propor -
cionando retinas que estudiar.

INTRODUCCION A LAS
ENFERMEDADES HEREDO-
DEGENERATIVAS DE LA
RETINA

Dra. Blanca Garcia Sandoval

Desde el punto de vista
oftalmolégico las caracteristicas
clinicas de estas enfermedades
fueron descritas hace ya tiempo
pero en muchos casos se pre-
sentan  cuadros  ambiguos,
incompletos o las enfermedades
se solapan o se heredan conjun -
tamente.

Han sido descritas numero -
sas degeneraciones hereditarias
de la retina, sindrémicas o no
sindromicas. Normalmente se
suelen clasificar en funcién de
estructura ocular a la que afec-
tan prioritariamente. Estas
estructuras son:

Vision

1. Coroides.
- Coroideremia.
- Atrofia girata.

2. Epitelio Pigmentario.
- Stargardt.
- Enfermedad de Best.

. Albinismo

3. Fotorreceptores.

- Retinosis Pigmentaria.

- Acromatopsia congénita.

- Distrofia progresiva de conos.
- Ceguera Nocturna Estacio-
naria Congénita

4. Capas internas de la retina.
- Retinosquisis.

5. Vitreoretinopatias.

En la actualidad, en la
investigacion de las enfermeda-
des hereditarias de la retina, el
papel primordial lo asumen la
genética y la bioquimica mien-
tras que la oftalmologia es una
herramienta de diagndstico que
permite establecer una correla-
cién entre genotipo y fenotipo
de donde se derivan nuevas
hipétesis etiopatogénicas. Los
métodos usados habitualmente
en oftalmologia son fotografias
del fondo del ojo,, angiografia,
campo visual, electroretinogra-
ma, test de colores.

Muchas de las anomalias
genéticas de las degeneraciones
retinianas atin son desconocidas
y los dltimos hallazgos dejan
bien a las claras que los genes
implicados no son especificos de
la retina.

Los estudios moleculares
han proporcionado informacién
detallada sobre patogénesis, por
lo que son muy prometedoras
las nuevas estrategias terapéuti -
cas como pueden ser la terapia
génica y la manipulacién de las
vias bioquimicas.

El conocimiento de la fisio -
logia e histologia normal de la

O

retina es fundamental para com -
prender su patologia, es decir,
es imprescindible conocer cémo
funciona una retina normal.

Un apartado vital en las
enfermedades degenerativas de la
retina es la apoptosis 0 muerte
celular programada. Esta estd
codificada genéticamente en las
células y forma parte del desarro-
llo embriolégico, recambio celu-
lar y eliminacién de células infec-
tadas por virus o mutaciones. Es
un proceso habitual de muerte
celular en la distrofias retinianas.

Los problemas surgen cuan -
do este proceso natural sufre
alguna alteracién.

En la actualidad existen
diferentes tratamientos en fase
de investigacion:

- Factores de crecimiento:

Se utilizan para prevenir la
apoptosis. Son muchos los fac-
tores investigados y su ventaja
radica en que no es necesario
conocer el tipo de mutacién que
produce la enfermedad. Sin
embargo, en los animales estu-
diados tiene un corto efecto y se
desconocen sus efectos secun-
darios. Ademas, dado que su
administracién requiere de
inyecciones intraoculares de
caracter mensual, se plantearian
problemas ergonémicos e irian
acompafados de riesgos de des-
prendimiento de retina, endof-
talmitis o cataratas.

En la actualidad se estudian
agentes bioldgicos y bioquimi-
cos de liberacion lenta que pue -
dan solventar estos problemas.

- Terapia génica:

Consiste en la introduccién
de una copia sana del gen muta -
do en un estadio suficientemen -
te precoz que desplace o supla
las copias defectuosas del gen.
También requieren de inyeccio -

En la investigacion de las enfermedades hereditarias de la retina, el papel

primordial lo asumen la genética y la bioquimica.
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nes subrretinianas y aparte se
necesita un agente que trans-
porte el gen mutado hasta la
célula enferma, esto se viene
haciendo con virus atenuados
pero no se evitan los problemas.

En las formas autosémicas
recesivas o en recesivas ligadas
al sexo, en las que la alteracién
es una haploinsuficiencia, el
objetivo consiste en insertar un
gen normal en la célula que se
exprese bien por muchos afos.

En las formas autosémicas
dominantes, el objetivo es blo-
quear la produccién de la prote -
fna anormal.

- Trasplante celular:

Consiste en la introduccion
de células en el espacio subrre-
tiniano con el fin de sustituir
las células defectuosas o crear el
ambiente necesario para que las
células del epitelio pigmentario
o los fotorreceptores funcionen
correctamente. Estos trasplanf
tes atin tienen un largo camino
por delante para ser viables
amén de los problemas inmuno -
l6gicos que surgen.

Puede haber trasplante de
células del epitelio pigmentario
de la retina o de fotorreceptores
pero en ambos casos, por los
experimentos realizados con
animales, los problemas son
amplios y complicados.

. Terapia con células madre:
Existen estudios que pare-

ENTIFI

cen demostrar que es posible
reparar tejidos nerviosos en
general y la retina en particular
con el trasplante de células
madre. Asi mismo ya hay estu-
dios que parecen indicar que las
células madre inyectadas en el
vitreo pueden entrar en la reti-
na y mostrar cierto grado de
diferenciacién estructural, sin
embargo, no fueron capaces de
mostrar otros rasgos caracteris-

ticos de las células retiniananas
normales. En otros estudios se

demostr6 un mayor grado de
diferenciacion celular, pero las
células no poblaron la retina de
forma significativa.

Todavia no existe evidencia
de reemplazo ordenado de los
fotorreceptores perdidos y/o
restauracién funcional en los
trasplantes de células madre.

La diferenciacién de las célu-
las madre se ve muy influida por
el ambiente que las rodea en el
sitio del trasplante por lo que se
piensa en obtener una diferencia-
cién previa antes del trasplante.

Por otro lado, para que
estas experiencias tengan por
fin aplicacién terapéutica en
humanos serd necesatio combi-
narlas con factores de creci-
miento y otros tratamientos
especiales que las ayuden a
migrar hasta el punto donde
deberan ejercer la funcién a la
que se las destina.

c o

. Tratamiento farmacoldgico:

Se sabe que los bloqueantes
de los canales del calcio retra-
san la pérdida de fotorrecepto-
res en ratones pero esta investi -
gacién estd muy al principio y
antes de nada se ha de experi-
mentar con animales de mayor
tamafio. Atn asi, se desconoce
si realmente tienen efecto sobre
la vision.

En cuanto a la administra-
cion de vitamina A no existen
estudios estadisticamente signi-
ficativos que permitan concluir
que retarda la pérdida de vision.

- Visién artificial:

Se han disefiado dispositi-
vos que pueden detectar sefales
visuales y estimular directa-
mente el cortex visual, logrando
con ello sensaciones visuales.
Sin embargo, el sistema se salta
la sofisticada codificacion de la
imagen. Por otro lado, existen
problemas técnicos en la
implantacién y en la conexién
con el exterior, asi como la limi -
tacién en el nimero de disposi-
tivos a implantar.

INVESTIGACIOI\j SOBRE
LA R.P. EN ESPANA

Dra. Carmen A yuso

En la actualidad el grupo
médico espafiol de retinopatias
hereditarias estd formado por 6
equipos de investigacién:

TIPO CLINICO N2 PACIENTES [ MUJERES |HOMBRES |N? FAMILIAS

RP SINDROMICA 196 (16%)
Consagueneidad 256 {12%) 113 143 44196 (22%)
RP NO SINDROMICA | 2011 (88%) 931 1080 1046 (84%)
ADRP 616 (31%) 322 794 153 (15%.
ARRP 392 (37%)
Consagueneidad 745 (36%) 359 306 176/337 (52%)
'XLRP 353 (13%) 55 Y 66 (6%)
SRP 376 (19%) 185 191 418 (40%)
SIN CLASIFICAR 22 (1%) 15 7 17 (2%)
TOTAL 2285 1242

Vision
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Carmen Ayuso

. C. Ayuso.

Fund. Jiménez Diaz. Madrid.

- M Baiget.

Hospital San Pablo. Barcelona.

- G. Antinolo.

Hosp. Virgen del Rocio. Sevilla.

- M. Carballo.

Hospital de Tarrasa. Barcelona.

- M. Beneyto.

Hospital La Fe. Valencia.

- D. Valverde.

Universidad de Vigo.

Dentro de sus logros cabe

destacar:

- Elaboracién de una encuesta
genético epidemioldgica.

+ Criterios de clasificacion
genética de las familias.

- Andlisis epidemioldgico de las
distrofias retinianas en Espafia.
- Contribucién a la identifica-
cién de nuevos loci/genes.

- Caracterizacién genotipo-
fenotipo en numerosas formas
genéticas de R.P.

Mucho antes de que se
hayan establecido las unidades
de seguimiento y control en
todo el territorio espafiol,
muchos de los grupos han asu-
mido un papel asistencial mas
alla de su labor investigadora,
ocupandose de muchas visitas
clinicas asi como del consejo
genético en la mayoria de las
familias.

Actualmente el grupo médi -
co espafiol ha recogido mas de

2.200 pacientes pertenecientes

Vision
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a mas de 1.200 familias que se

clasificaron genéticamente

segtin los siguientes criterios:
(ver tabla en pie de pagina)

También en las formas sin-
drémicas se ha procedido al
estudio clinico integral de los
pacientes, integrando al equipo
a otros especialistas como ORL,
radiélogos, neurdlogos, etc.

Se ha analizado la distribu-
cién geografica de las familias
en algunos tipos genéticos, lo
que permite relacionar entre si
nicleos familiares aparente-
mente no emparentados.

El estudio genético de la
R.P. se abordé tanto mediante
el andlisis directo de los genes
responsables o de genes candi-
datos, como mediante estudio
genético indirecto. Hoy por
hoy se han encontrado muta-
ciones cuyos portadores no
padecen la enfermedad y muta-
ciones cuyos efectos llegan mds
alla de la retina.

Las técnicas moleculares
son cada vez mds precisas y se
van automatizando cada vez
mds permitiendo abarcar cada
vez un ndmero mayor de genes
y de pacientes. Y, ante una
patologia para la que no existe
un tratamiento eficaz, el estu-
dio genético permite la preven-
cién de la enfermedad a través
del consejo genético mediante
el estudio molecular de estas
familias, asi como el diagndsti-
co de portadores, presintomati-
co y prenatal.

El diagnéstico del subtipo
genético y la caracterizacién
molecular permite el prondstico
individual y la clasificacion de
cada familia.

Estos pasos son imprescin-
dibles para llegar a un trata-
miento de la enfermedad pues

apoptosis o muerte celular programada.

Cc

(¢}

serd imposible tratar a los
pacientes de los que no se
conozca cudl es su defecto gené -
tico concreto y cual es el gen
que se debe reparar en el
momento en que esto sea posi-

ble.

Analizando datos oftalmo-
légicos, clinicos y genealgicos
se quiere en un futuro identifi-
car nuevos genes afectados y
optimizar el consejo genético.

AVANCES EN
EL AISLAMIENTO DE
CELULAS DE LA RETINA

Dra. Carmen Prada

Las neuronas y células de la
glia de la retina de los vertebra -
dos ya sean embrionarias o
adultas son complejas estructu-
ral y funcionalmente, es decir,
cada célula posee dominios con
caracteristicas estructurales y
funcionales especificas. El aisla -
miento de estas células sin alte -
racion de sus formas nativas y
preservando su integridad fun-
cional ha sido un desafio para
los neurocientificos. Las protea -
sas comerciales y los procedi-
mientos de disgregacién celular ,
ya sean mecdnicos o enzimati-
cos, generalmente empleados
para disgregar retina embriona-
ria, dafan severamente las célu -
las eliminando sus prolongacio-
nes y dejandolas redondas e
inidentificables  morfolégica-
mente. Por lo tanto, las células
son desprovistas de buena parte
de sus dominios funcionalmente
especializados.

El equipo cientifico de la
Dra. C. Prada ha desarrollado
un procedimiento nuevo de dis -
gregaciéon en el que se utiliza
una proteasa no comercial,
denominada proteasa SF que
tiene la propiedad de digerir la

Un apartado vital en las enfermedades degenerativas de la retina es la
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matriz extracelular sin atacar
las moléculas de la membrana
celular , proporcionando células
integras, con su citoesqueleto y
sus formas nativas intactas.

La obtencién de neuro-
blastos y glioblastos integros
de la retina de los vertebrados
es pues, factible, por lo que la
utilizacién de esta metodologia
en experimentos de investiga-
cién de terapia celular sustitu-
toria, asi como de ingenieria
genética, podria mejorar los
resultados.

Las células tienen distinta
forma en funcion de la zona de
la retina en que se encuentren
(periférica, central, etc.) y de
las células de Miiller (Ganglio-
nares) hay un 20% que tienen
una prolongacidn accesoria que
sin duda debe tener una fun-
cién. De ahi la importancia de
aislarlas lo mds integramente
posible.

UN FACTOR IMPLICADO
EN LA DIFERENCIACION
DE LA RETINA. POSIBLES
IMPLICACIONES EN
PATOLOGIA Y TERAPIA

Dra. Paola Bavolenta

Las SFRP son una familia
de moléculas sefalizadoras
implicadas en el control de la
proliferacion de precursores
neurales y en mecanismos de
remodelaciéon axonal, entre
otros. Sus funciones exactas
durante el desarrollo embriona-
rio estdn ain por determinar
pero en el caso de SFRP1, en
las experiencias realizadas con
pollos, el patrén de expresion de
este gen ha llevado a pensar que
pueda estar implicado en la dife -
renciacion de distintas regiones
del sistema nervioso central,
incluyendo la retina. Para con-

El estudio genético permite la prevencion de la enfermedad a través

del consejo genético.
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firmarlo, se ha producido y
purificado SFRP1 recombinan-
te que en cultivos disociados de
retina es capaz de reducir la
proliferacién celular y aumen-
tar la diferenciacién neuronal.

Puesto que SFRP1 tiene la
capacidad de promover la dife-
renciacién de los fotorrecepto-
res, se estd analizando la posibi -
lidad de utilizar esta molécula
sobre células madre neuronales,
con la idea de generar gran
ntmero de fotorreceptores sus-
ceptibles de ser trasplantados en
modelos animales de degenera-
ciones retinianas. Asi mismo, se
esta analizando si SFRP1 vy los
relacionados SFRP2 y SFRP5
podrian estar implicados en
patologias oculares.

Analizando la localizacién
de estos genes se puede compro -
bar que estin asociados con
algunos locus de los que se sabe
que estdn afectados en enferme -
dades humanas.

SFRP1 al ser una molécula
soluble y de facil administra-
cién, podria ser utilizada de for-
ma farmacolégica para evitar la
degeneracién de los conos pero
el camino por recorrer en la
investigacion atin es largo.

NEUROGENESIS Y MUER-
TE CELULAR PROGRAMA-
DA DURANTE EL DESA-
RROLLO DE LA RETINA
DE LOS VERTEBRADOS

Dr. J. M. Frades

Los fenémenos que inter-
vienen en el nimero de neuro-
nas que hay en un tejido son la
proliferacién, neurogénesis y la
apoptosis pero estos mismos
fenémenos también intervienen
en la enfermedades degenerati-
vas de la retina.

o
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En primer lugar se da la
proliferacién para dar paso a la
neurogénesis que coincide con
la apoptosis.

La cifra ideal de neurogéne -
sis es de un 13% vya que si
aumentara demasiado habria
una menor proliferaciéon. La
apoptosis también interviene en
este proceso.

En la actualidad se estdn
estudiando una serie de molécu -
las que intervienen en los pro-
cesos de proliferacion, neurogé -
nesis y apoptosis como medio de
intentar saber mds sobre los

mecanismos que ocurren en las
células.

MUERTE CELULAR PRO-
GRAMADA. UN PROCESO
CLAVE EN LA FISIOLOGIA
Y EN LA PATOLOGIA

Dr. De la Rosa

La idea de que la muerte,
incluso cuando ocurre a nivel de
las células que componen un
organismo vivo, es un proceso
lamentable y frecuentemente
accidental ha cambiado en los
dltimos afios. Estudios de biolo-
gia del desarrollo en diversos
organismos modelo han demos-
trado que la muerte celular es un
proceso que se produce natural-
mente en el desarrollo normal de
organismos pluricelulares, desde
gusanos a la especie humana.

Andlisis genéticos en gusa-
nos han demostrado que la
muerte celular es un proceso
regulado a nivel genético. Las
células expresan los componen-
tes moleculares que les van a
permitir suicidarse dependiendo
de un balance de sefiales proce -
dentes del medio ambiente celu -
lar. La comprension de este
mecanismo ha cambiado de

Visiéon
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manera notable el punto de vis -
ta que se tenia sobre numerosas
enfermedades humanas. Por
ejemplo, el cdncer frecuente-
mente se desarrolla porque dis-
minuye la capacidad de muerte
celular, mientras que un exceso
de muerte celular desencadena
una enfermedad degenerativa.

Enfermedades relacionadas
con la muerte celular programa -
da son:

- Neurodegenerativas:
Existe un exceso de apoptosis.
Mueren las células hasta produ-
cir su desaparicién.

- Autoinmunes: Existe un
defecto de apoptosis. Hay una
gran presencia de glébulos blan -
cos que pueden agredir a las
células que han de proteger.

. Cancer: Existe un defecto
de apoptosis.

- Virales: Existe una inhibi -
cién de la apoptosis. Una célula
infectada tiende a suicidarse
pero la accién del virus se lo
impide.

La muerte celular progra-
mada es un proceso de autodes-
truccion celular controlada que
permite al organismo su
correcta morfogénesis, asi
como su renovacion y la elimi-
nacién de las células que ame-
nacen su supetrvivencia. Esta
muerte es de vital importancia
tanto durante el desarrollo
embrionario como durante la
vida adulta.

Uno de los ejemplos mas
visibles del resultado de Ia
muerte celular programada es
la morfogénesis de los dedos
que se produce por eliminacién
de las areas interdigitales. La
muerte celular programada ori-
gina que los humanos tengan 5
dedos en cada extremidad. Su
ausencia en los patos, por

Vision
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ejemplo, les hace conservar su
caracteristica pata palmeada.
Otro ejemplo cldsico es la
muerte neuronal, durante el
desarrollo se producen neuro-
nas en exceso, lo que permite
posteriormente un refinamien-
to de la inervacién al morir
aquellas neuronas menos capa-
citadas, en un modo de selec-
cién darwiniana a nivel celular.
El sistema inmune también
proporciona muchos de los
ejemplos cldsicos de muerte
celular programada. Tanto en
la seleccion del repertorio de
linfocitos que han de defender
al organismo, produciéndose la
eliminacion de aquellos que
reconocen antigenos propios,
como en la eliminacién de
células infectadas o tumorales
por histolisis se requiere un
correcto funcionamiento del
mecanismo de muerte celular
programada.

El término apoptosis se
acufd por contraposicion a la
necrosis de las situaciones pato -
légicas. Los términos necrosis y
apoptosis hacen referencia a los
aspectos morfolégicos de las
células que mueren. Una célula
necrética se hincha, explota y
libera su contenido citoplasma-
tico, lo que produce una res-
puesta inflamatoria al atraer
células del sistema inmune. Ori -
ginalmente se pensaba que todas
las muertes celulares, o al
menos la mayoria, presentaban
esta morfologia. Sin embargo,
esta muerte estd restringida a
situaciones accidentales o agu-
das: heridas, infecciones, el
dafo inicial en infartos, etc. Su
asociacién con la respuesta
inflamatoria la hace facilmente
detectable. Una célula apoptéti -
ca, por el contrario, va redu-
ciendo paulatinamente su volu-
men y perdiendo primero
porciones de citoplasma rodea-
do de membrana. Mas adelante
también su cromatina se va a

apoptosis o0 muerte celular programada.
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fraccionar. Los cuerpos picnéti -
cos, como se llaman dichos frag -
mentos, son engullidos por
células vecinas y pueden des-
aparecer en tan s6lo una hora o
poco mads, sin dejar rastro ni
inducir una respuesta inflama-
toria. Es una muerte que ha
permanecido desconocida por
su discrecion, aunque ahora se
sabe que es la mayoritaria, tanto
en procesos fisiolégicos como
patolégicos.

Necrosis es una muerte
accidental mientras que la apop -
tosis es una muerte tranquila
que permite la vida.

El término muerte celular
programada, mds preciso desde
el punto de vista del mecanis-
mo, responde a estudios mds
recientes que demostraron la
existencia de una maquinaria
intracelular de muerte cuyos
componentes, codificados gené-
ticamente, se expresan en todas
las células nucleadas del orga-
nismo. Es decir, existe un pro-
grama que controla el mecanis-
mo de muerte celular. Es facil
entender la necesidad de una
precisa y estricta regulacién de
un proceso irreversible como la
muerte celular. La exposicién,
incluso simplificada, de sus
mecanismos bdsicos tiene un
grado de complejidad bastante
por encima del nivel divulgativo.

La muerte celular progra-
mada normalmente tiene lugar
por apoptosis, aunque existen
bastante  excepciones  que
requieren atin un estudio deta-
llado del mecanismo subyacente.

Durante décadas, aunque se
conocian ejemplos como los cita-
dos anteriormente del desarrollo
embri onario, se seguia conside-
rando a la muerte celular por
apoptosis un proceso singular,
aunque fisiolégico, de ciertos
sistemas especificos. Sin embar -
go, segin se iba observando la

Un apartado vital en las enfermedades degenerativas de la retina es la
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muerte en nuevos tipos celula-

res y procesos del desarrollo,

fue cambiando la vision hasta
considerar que la muerte celular

programada es un proceso
mucho més general de lo que en
un principio se pensaba. El
estudio de la muerte celular
programada se considera ya
esencial en numerosas enferme -

dades.

La temida progresién tumo -
ral que tantas vidas cuesta no
parece depender sélo de la capa -
cidad proliferativa e invasiva,
sino también de la pérdida de la
regulacién de la muerte celular
por parte de las células tumora -
les: dejar de responder tanto a
sus controles internos, que las
llevarian a suicidarse, como a
algunas de las sefales que con el
mismo fin les envia el sistema
inmune. Numerosos virus que
infectan nuestras células codifi -
can moléculas inhibidoras del
programa de apoptosis, asi evi-
tan que la célula muera, de nue -
vo por indicaciones de las célu-
las del sistema inmune, y asi
disponen de mayor tiempo para
multiplicarse.

La muerte celular progra-
mada también es esencial, en
correcto equilibrio con la proli-
feracion, para la renovacién de
los tejidos que constituyen el
organismo. Es fdcil comprender
que una aceleracién del proceso
de muerte va a originar procesos
degenerativos. El sistema ner-
vioso es especialmente sensible a
estos procesos por su reducida o
ausente capacidad proliferativa.

Factores hereditarios o
ambientales van a desregular el
proceso de muerte celular pro-
gramada y producir enfermeda-
des tales como la enfermedad
de Alzheimer, diferentes tipos
de esclerosis y una larga lista de
males de consecuencias perso-
nales y sociales muy dolorosas.

La muerte celular es un proceso natural en el desarrollo normal de
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El conocimiento de los
mecanismos moleculares que
llevan a una célula a su muerte
programada en situaciones
fisiolégicas puede ayudar a
remediar la pérdida irreparable
de células en ciertas situaciones
patolégicas y disminuir asi las
secuelas de ciertas enfermeda-
des. Asi mismo, conociendo en
detalle el mecanismo de muerte
celular, puede ser mejorada la
terapia de induccién activa de
muerte celular en poblaciones
de células tumorales, efecto
principal de la radioterapia y
quimioterapia actuales, en bus-
queda de tratamientos con
menores efectos secundarios.

Para conocer los mecanis-
mos de la apoptosis, hay que
comenzar por el principio, es
decir, por la proliferacién y
diferenciacién de la célula.

En la retina embrionaria
hay concentraciones de células
apoptdticas y los factores que
las controlan tienen que ver
con la proinsulina (precursor
de la insulina). En una retina,
existe mas apoptosis en la zona
central y al bloquear la proin-
sulina, se observa un aumento
de la apoptosis que produce
una disminucién de fibras neu-
ronales. Por tanto, la proinsu-
lina es un factor atenuador de
la apoptosis durante el desarro-
llo embrionario, falta compro-
bar si hace lo mismo en enfer-
medades degenerativas puesto
que los efectos secundarios que
suelen producir otros trata-
mientos farmacolégicos, en el
caso de la proinsulina ya estdn
solventados.

En células ganglionares, el
tratamiento con proinsulina
que ya estd en el mercado,
inyectada de forma subcutanea,
permite obtener un indice de
supervivencia en su primera
semana del 93% en ratones.

Cc
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POTENCIALIDAD DE
CELULAS MADRE

Dr. Carlos Vicario

Las células madre o células
troncales poseen dos caracteris -
ticas principales:

. Autorrenovaciéon, es
decir, capacidad de dividirse
continuamente y generar mas
células madre.

- Potencialidad de diferen -
ciarse en multiples tipos de
células especializadas.

Las células madre embrio-
narias se obtienen a partir de la
masa celular interna del blasto-
cisto, en los mamiferos. Una
vez que tiene lugar la organogé-
nesis, se pueden encontrar
células madre en tejidos especi-
ficos (piel, médula 6sea, cere-
bro, etc.) del animal en des-
arrollo o adulto.

Se han aislado células
madre a partir del bulbo olfato-
rio de ratén embrionario.
Dichas células proliferan en
cultivo celular durante al menos
6 meses en presencia de los
mitégenos FGF-2 y EGE
Mediante la realizacion de anali -
sis clonal, se ha comprobado su
potencialidad de generar neuro -
nas, astrocitos y oligodendroci-
tos. En presencia de dichos
mitégenos, el IGF-1y otras pro -
teinas de la familia de la insuli -
na, promueven la proliferacién
de las células madre. La super-
vivencia y diferenciaciéon de
neuronas y células de la glia
depende, en gran medida, de la
presencia de IGF-1 en el medio.

La proporcion de células
diferenciadas en neuronas y glia
es considerablemente menor en
los cultivos procedentes de ani-
males IGF-I nulos, respecto a
los silvestres. Estos resultados

Visién

organismos pluricelulares, desde gusanos a la especie humana.
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sugieren que el IGF-I endégeno
es un importante componente
del sistema molecular que regu -
la la supervivencia o diferencia -
cién de células madre en el bul -
bo olfatorio.

Una pretension es controlar
la diferenciaciéon de células
madre para después trasplantar-
las en los destinos necesarios.

Los peces y los anfibios tie-
nen gran capacidad de regenera-
cién a nivel de la retina, capaci-
dad que ha perdido el ser
humano. Sin embargo, parece
ser que hay puntos muy especi-
ficos de la retina que si se
extraen y se colocan en un
medio adecuado, se pueden rege-
nerar, el problema es durante
cuanto tiempo se pueden mante-
ner estas células en cultivo.

NUEVAS ESTRATEGIAS
EN LA LUCHA CONTRA
LAS ENFERMEDADES
HEREDITARIAS DE LA
RETINA

Dr. Rubén Adler

Las enfermedades degenera-
tivas son en realidad un proble-
ma de comunicacién celular de
la que hay muchas cosas que se
desconocen, por eso es necesario
antes de nada conocer cuiles
son las lagunas en el conoci-
miento sobre los mecanismos de
la vida de una célula. Partiendo
de esta base, se siguen estudios
que analizan la posibilidad de
reemplazar células perdidas por
células madre.

Las células madre se carac-
terizan porque pueden autorre-
novarse, es decir, se dividen y
dan lugar a células iguales y, son
pluripotenciales porque pueden
diferenciarse en dos o mds de los
tipos de células existentes en el
organismo. Eso si, se diferencia-
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Rubén Adler

ran de una u otra manera depen-
diendo de su procedencia, del
tejido del que provienen. Hay
células madre germinales,
embrionarias, progenitoras, neu-
ronales, adultas.

Hay células madre en la
retina adulta, sin embargo, en
los mamiferos, estas no reem-
plazan las células que se pierden
aparte de que contienen las mis -
mas mutaciones que las que se
perdieron por lo que a su vez
terminardan muriendo. No es
por tanto una solucion.

Antes del trasplante de
células madre es necesario saber
cudntas veces se va a dividir
una célula y en qué se va a
transformar . De cualquier for-
ma, el trasplante de estas célu-
las todavia no ha tenido grandes
resultados en la regeneracion
del sistema nervioso central
aunque si perviven algin tiem-
po hasta el punto de integrarse
en el tejido y algunas de ellas
incluso generar neuronas vy
establecer conexiones.

En la retina sélo se ha visto
supervivencia, migran y pueblan
tejidos pero no reemplazan célu-
las perdidas. La retina se origina
de una capa de células indiferen-
ciadas y deberia aplicarse a una
capa de células madre trasplan-
tadas los mismos factores que
sufre la retina para su transfor-
macion. Por lo tanto es impres-

O

cindible la investigacién sobre
los factores que controlan la
diferenciacién celular, estos son
los factores neurotréficos.

Lo cierto es que un factor
puede actuar sobre muchas neu -
ronas y una neurona responder
a muchos factores por lo que las
respuestas son muy complejas.

Poco a poco se van cono-
ciendo algunas de las moléculas
(factores) que intervienen en la
diferenciacién de las células
madre. La célula progenitora
nace cuando se divide por ulti-
ma vez (cesa la proliferacion),
entonces migra hacia una de las
futuras capas de la retina sin
dejar de transformarse en fun-
cion de los factores neurotréfi-
cos y sefales que se encuentra
en el medio ambiente por el que
se mueve hasta que finalmente
recibe los dltimos datos que la
llevan a situarse en un lugar y
cumplir una misién.

La formacién de territorios
celulares es fundamental, es
decir, la disposicién espacial de
las células. En la retina hay dis -
tintos grupos de células distin-
tas con el mismo origen embrio -
nario.

En un trasplante, para que
las células cumplan su cometido,
han de ser entrenadas por asi
decirlo y eso lo tienen que hacer
las células vecinas o los médicos
y para ello es necesario conocer
todo el proceso que lleva a una
célula a una zona de la retina y a
realizar unas funciones.

De cualquier forma, atn
hay escollos que salvar puesto
que en el caso de que se hubie -
ran obtenido fotorreceptores,
todavia hay que conseguir que
estos no se mueran. Esto se
puede lograr con factores neu-
rotréficos inyectados intraocu-
larmente de forma repetida pero



M UNDO Cc 1

esto tiene efectos secundarios
negativos e indeseables en el ser
humano. Y atin hay otro proble -
ma puesto que aparte de no
conocerse exactamente como
funcionan los factores neuro-
tréficos, las dnicas células que
no son activadas por estos fac-
tores son los fotorreceptores.

ENTIFIC

Aunque todo puedan pare-
cer inconvenientes, se ha obser -
vado que hay unas células de la
retina que sin son siempre acti -
vadas, estas son las células de
Miiller.

Por tanto, estas células se
pueden utilizar como mediado-
res mas probables para que efec -

)

tos indirectos rescaten los foto-
rreceptores.

Descubriendo qué fabrican
las células de Miiller para acti-
var los fotorreceptores, se ten-
drian los medios para salvar a
estos dltimos.

Francisco Rodriguez Antelo

Como se ha venido realizando en anteriores numeros incorporamos un interesante

articulo de la investigacion que se lleva a cabo por parte del grupo dirigido por la Dra.

Roser Gonzalez Duarte, financiada en parte, por los fondos de ayuda de Fundaluce

"Bases genéticas y moleculares
de la RETINOSIS PIGMENTOSA™

OBJETIVO DE
LA INVESTIGACION

Desde hace mas de 10
afios, un equipo del Departa-
mento de Genética de la Uni-
versidad de Barcelona, inicié
una investigacion para identifi-
car las bases genéticas de las
formas recesivas de la RP y de
otras  distrofias  retinianas
mediante:

1. La caracterizacién de los
genes responsables de las for-
mas autosdmicas recesivas de la

RP en un panel de 52 familias
diagnosticadas en distintos cen -
tros oftalmoldgicos espafioles

2. Identificar nuevos genes
que causan RP

3. Estudiar el gen ABCA4,
principal responsable de la
enfermedad de Stargardt, en un
conjunto de retinopatias fre-
cuentes (Stargardt, distrofia de
conos y bastones, distrofia en
patrén y distrofia macular aso-
ciada a la edad) que cursan con
degeneracién macular.

La retinosis pigmentaria
(RP) es un conjunto de patolo-
gias complejas que se diagnosti-
can por la pérdida de funcién de
las células de la retina. Estas
células son de origen neuronal,
han adquirido un grado de espe-
cializaciéon muy elevado y por
tanto son muy vulnerables a
cualquier tipo de error. Los
cambios que se producen, tanto
a nivel de la estructura interna
como en el metabolismo de los
productos que utilizan para su
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Figura 1. Esquema de los pasos que conducen
a la identificacion de un nuevo gen. Primero, se Estwdio: e Fragmeatos de  Genes Mutacide
. .y Fiaailiares cromesdmica DMNA cleanades  candidatos palig daaca
determina con marcadores moleculares la regién 4
cromosdmica en la que se localiza el nuevo gen. JictA A
Seguidamente se analizan en detalle los fragmentos J | T
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el gen caracterizado es el causante de la patologia, "= X, | -
tiene que haber diferencias entre la copia del gen de [ Fro : T
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funcién, conducen a la muerte
celular . Estas alteraciones gene-
ran dreas de la retina incapaces
de responder a las sefiales de luz

que reciben. Los cambios a los

que nos hemos referido estan en

los genes, o unidades de infor-

macion localizadas en los cromo-
somas que dictan la sintesis de

las moléculas (proteinas) res-

ponsables de la morfologia inter-
na de los fotoreceptores y de los

componentes celulares esencia-
les. Hoy sabemos que el nimero

de genes que participan en el
proceso de la visién es muy ele-

vado y que un fallo en cualquie-

ra de ellos conduce al final a la
pérdida de vision. Esta es la cau-

sa por la cual hay que estudiar

cada familia por separado. Muy
probablemente en cada familia el
gen que causa la patologia es dis-
tinto. Dicho de otro modo, hay
muchos genes y cada uno de
ellos explica la patologia en muy
pocas familias.

Nuestro primer objetivo
fué identificar el gen que causa -
ba la RP en un panel de 52
familias espafiolas afectas y en
las que la patologia se transmite
segiin un patréon de herencia
recesivo (padres sanos, hijos
afectos). Hemos analizado 11
genes distintos en cada familia y
hemos identificado 7 mutacio-
nes en cuatro genes distintos.
Asi, del panel inicial de las 52
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familias hemos descrito la base
genética de la RP en 6, y que-
dan 46 por caracterizar.

El estudio anterior se basaba
en analizar genes cuya implica-
cién en la patologia ya habia sido
determinada. Pero después de
este largo trabajo observamos
que atin nos quedaban muchas
familias por caracterizar. Los
resultados que habiamos obteni-
do nos habian permitido identifi-
car el gen responsable de la reti-
nitis en 6 familias y descartar
cualquiera de los 11 genes anali-
zados como causante de la pato-
logia en las 46 familias restantes.

Seguidamente, nos propusi -
mos caraterizar nuevos genes de
RP. Tampoco es ésta una tarea
sencilla. Adn hoy, cuando ya
conocemos del orden del 97%
de la informacion contenida en
el genoma humano, gracias al
Proyecto Genoma, la identifica -
cién de nuevos genes responsa-
bles de patologias humanas es
en la mayor parte de los casos
una tarea dificil y mds adn si
éstas presentan herencia auto-
sémica recesiva ).

En este dltimo caso, se
requiere partir de familias con
un ndmero elevado (5 o mas) de
hijos afectos. Y en ellas, prime-
ro, se determina con marcadores
moleculares la regiéon cromosé-

c
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mica en la que reside el gen res-
ponsable de la enfermedad v,
después, se analizan todos los
genes de esta regién. Si, como
ocurre en general, la regién aco-
tada es de gran tamafio, el niime-
ro de genes a analizar es elevado.
Datos complementarios impor-
tantes son, por un lado, la com-
paracién del gen con otros ya
existentes en los bancos de
datos. Esta informacién puede
dar pistas sobre posibles "parien-

tes" ya conocidos y sobre la fun-

cién que realizan en distintas
especies. La prueba definitiva de
que se ha hallado el gen causante
de RP consiste en demostrar que

los afectos de la familia presen-
tan una variante del gen distinta
de la de los individuos sanos y de
la poblacién control. En relacién
a este objetivo, el analisis de una
familia del panel que cumplia los
requisitos mencionados nos ha
permitido localizar una regién
del cromosoma 2 que contiene
un nuevo gen RP. En la actuali-

dad, estamos analizando en deta-
lle unos 15 genes de esta region.

El primero que hemos caracteri-
zado ha resultado ser muy inte-

resante aunque lo hemos descar-
tadlo como la causa de Ia
patologia en la familia analizada.
Se trata de un gen que pertenece
a una familia, ORMDL, que no

se habia descrito con anteriori-
dad y que tiene "parientes proxi-

mos" muy conservados en orga-

Heterogeneidad alélica de genes que cansan la REP
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Figura 2. Un mismo gen puede ser responsable de
distintas patologias de la retina, es decir distintas muta-
ciones en la secuencia del gen causan o confieren sus-
ceptibilidad a entidades retinianas diferenciadas. En
relacion a ABCA4, se han descrito mutaciones que cau-
san Retinitis Pigmentosa, Distrofia de Conos y Bastones,
Distrofia Macular, Enfermedad de Stargardt y Degenera-
cion Macular Asociada a la Edad. RHO, rodopsina;
PDEG6B, subunidad b de la fosfodiesterasa de GMP cicli-
co; Periferin/RDS, periferina; ABCA4, gen especifico de
retina con cassette de ATP.
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nismos tan alejados en la escala
evolutiva como la levadura del
pan y los mamiferos. T enemos
varias hipétesis y datos prelimi-
nares sobre su funcién, que aho-
ra estamos caracterizando a nivel
celular . Al mismo tiempo, prose-
guimos con el estudio de otros
genes de esta misma regién para
identificar el nuevo gen RP.

En relacion al tercer objeti-
vo, hace un par de afios este
equipo identific6 un nuevo gen
de RP, ABCAA4. Es el gen princi-
pal de otra distrofia de retina, la
enfermedad de Stargardt. La his-
toria que nos condujo a este des-
cubrimiento es la siguiente. En
otra familia grande del panel
habiamos iniciado una buisqueda
exhaustiva del gen responsable
con marcadores moleculares.

Descartamos todos los genes
analizados menos ABCA4.
Mutaciones "leves" en este gen
ya habian sido identificadas en
pacientes Stargardt, patologia
macular que afecta la retina cen-
tral y considerada menos severa
que la RP. En cambio, nuestra
familia presentaba una mutacién
"severa" cuyos efectos debian ser
mucho mas drésticos que los de
las variantes anteriormente des-
critas. A partir de este estudio
pudimos concluir que dos patolo-
gias retinianas clinicamente dife-
renciadas, Stargardt y RP, podian
ser causadas por un mismo gen.

Estudios posteriores nos
permitieron asociar nuevos
defectos en este gen con otras
patologias de la retina, como la
distrofia de conos y bastones.
Ademads, nuestro trabajo con-
juntamente con el de otros
autores, no sélo ha demostrado
que ABCA4 es causa de al
menos 4 patologias retinianas
distintas, sino que ha permitido
establecer un modelo que rela-
ciona el tipo de mutacién con la
severidad clinica de la patologia.

El nimero de genes que participan en el proceso de la vision es muy eleva-
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. ; COMO ESTE PROYEC-
TO PUEDE AYUDAR

A LOS ENFERMOS DE
RETINOSIS?

La retinosis es un conjunto
de patologias que se caracterizan
por la degeneracion progresiva
de las células de la retina. Desde
hace muchos afios el diagnéstico
clinico se ha basado en la obser-
vacion de las alteraciones mor-
folégicas y funcionales de la
retina. El conocimiento de estas
bases moleculares nos permiti-
rdan conocer cémo funciona el
proceso de la visién y cuiles son
los pasos que hay que controlar
para que la funcién celular se
mantenga. En resumen, tendre-
mos una comprensién mucho
mds detallada de la patologia y
podremos inferir nuevas dianas
terapéuticas. Las investigaciones
realizadas por muchos equipos
de investigacion sobre las bases
moleculares de la RP en estos
15 afios han revelado datos de
gran interés. Entre ellos hay que
destacar los siguientes:

1. las distrofias de la retina
son un conjunto de patologias
asociadas a un gran nimero de
genes

2. distintos tipos de muta-
ciones en un mismo gen puede
causar patologias distintas

3. se estima que quedan
mds de un 50% de genes RP
por identificar

4. el conocimiento de los
genes ha facilitado la compren-
sién de las alteraciones celula-
res asociadas a la muerte de los
fotoreceptores

5. en el caso de los genes
mas prevalentes (los que expli-
can un mayor ndmero de
casos) se estan desarrollando
métodos de diagndstico por
micro-chips de DNA.

El conocimiento de las
bases moleculares de la enfer-
medad es absolutamente necesa -
rio para establecer estrategias

o

o

preventivas, controlar la pro-
gresion de la enfermedad y dise -
fiar intervenciones terapéuticas
eficaces. En esta patologia el
conocimiento ha desvelado una
complejidad mayor que la espe-
rada y por ello las aplicaciones
no son tan inmediatas. El estu-
dio, la investigacidn, es el tnico
camino que nos permitira pre-
venir, diagnosticar y modificar
el curso de la enfermedad. La
enfermedad del SIDA por su
grado de complejidad y descono -
cimiento inicial es un buen
ejemplo. Y vale la pena indicar
un dato de interés, hoy ya no se
habla de combatir la muerte por
SIDA, sino de optimizar los tra -
tamientos para incrementar la
calidad de vida de los enfermos.
Con motivo del préximo con-
greso mundial, en julio 2002 en
Barcelona, la voz de las ONG
implicadas es unanime, NO

DEJEN DE INVESTIGAR!!!!

Roser Gonzalez Duarte

Grupo de investigacion de la
UB que realiza este proyecto
en la actualidad,

Doctorandos:
Eva Paloma, Miquel Tusén

Investigadores: Susana Balcells,
Gemma Marfany

Responsable del proyecto:
Roser Gonzilez Duarte

Investigadores que han contri-
buido con anterioridad:

Doctorandos: Monica Bayés,
Amalia Martinez-Mir

Post-doctoral: Lars Hjelmqvist
Investigadores: Daniel Grin-
berg, Lluisa Vilageliu

do y un fallo en cualquiera de ellos conduce al final a la pérdida de vision.
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Papel de las CELULAS MADRE en
la TERAPIA de la RETINOSIS
PIGMENTARIA

El conocimiento de los
genes implicados en wuna
determinada ruta metabdlica
es esencial para la compren-
sion de la misma y la com-
prensién cientifica de una
ruta metabdlica es fundamen-
tal para conseguir una terapia
racional de las enfermedades
debidas a la alteracién de
dicha ruta.

La investigacién de los
genes implicados en la ruta de
la fototransduccién ha dado
lugar a resultados espectacula-
res en cuanto a la localizacién y
aislamiento de muchos de los
genes implicados en ella, res-
ponsables de un buen niimero
de retinopatias.

Tal vez se esperaba que los
avances en este campo trajesen
de la mano avances similares
encaminados a wuna terapia
racional de estas enfermedades,
que, especialmente tras la
secuenciacion del genoma
humano, la terapia génica seria
un hecho. Sin embargo, la
amplia heterogeneidad genética
encontrada complica técnica-
mente la bisqueda de la muta-
cion en el gen causante de la
enfermedad en cada familia y la
hace econémicamente inaborda -
ble desde el punto de vista asis -
tencial. Esto unido a las dificul -
tades encontradas para aplicar
la terapia génica en ésta y otras
enfermedades y las complicacio -
nes que ofrece el trasplante de
retina hacen que, aunque estas
vias de curacion no se deben
descartar , se busquen estrate-
gias de curacién alternativas en
los que distintas disciplinas

Vision

cientificas oftalmologia, genéti-
ca, fisiologia, etc. han de inter-
actuarmucho mds fuertemente
que hasta ahora.

Desde mi punto de vista,
hoy existen dos estrategias que
merecen la atencion de los que
estamos involucrados, cientifi-
cos y afectados, en la lucha con -
tra la retinosis pigmentaria y
enfermedades afines.

Una estd basada en el
hecho de que, independiente-
mente del gen mutado responsa -
ble de la RP, (de los que se
conocen ya mdas de 30 vy el
ntimero sigue subiendo) el
resultado final es una muerte
anticipada de los fotorrecepto-
res, este fendmeno se conoce
como APOPTOSIS o muerte
celular programada. La investi-
gacién encaminada a conocer
primero y frenar después este
proceso fisiolégico aportard
grandes beneficios a la lucha
contra la RP.

La segunda estrategia seria
el desarrollo de técnicas que
permitan la sustitucion de las
células enfermas por otras fun-
cionales, es decir, el trasplante
de células de retina genética-
mente modificadas para realizar
correctamente su cometido, que
no tenga efectos adversos y que
funciones el mayor tiempo posi -
ble sin que el paciente sufra
rechazo.

En este punto desempefian
un papel muy importante las ya
famosas CELULAS MADRE,
células totipotentes con capaci-
dad para transformarse en célu -
las especializadas.

No cabe duda de que esa

capacidad tedrica para diferen-

sobrevivir, migrar y poblar tejidos.

ciarse hasta dar lugar a todos los

tejidos necesarios para desarro-

llar una nueva vida engendra
peligrosas posibilidades, sin

embargo, a mi juicio, el plantea -
miento de unos objetivos claros

y éticamente aceptables permiti -
ria aprovechar la enorme poten -
cialidad terapéutica de estas
células madre tanto para las

enfermedades degenerativas de

la retina como en otras muchas

enfermedades para las que

actualmente no existe trata-
miento.

Recientemente, investiga-
dores de diferentes paises han
experimentado con esta posibili -
dad. En el afio 2000 el grupo
del Prof. Ehinger de la Univer-
sidad de Lund en Suecia habia
conseguido transplantar retinas
de embriones de conejo de 15
dias de edad a conejos adultos,
tras casi 600 dias observaron
que el tipo celular superviviente
predominante era de células de
la glia y de células de capas
internas de la retina. Los pocos
fotorreceptores que sobrevivie-
ron estaban colocados siempre
sobre epitelio pigmentario de
retina (RPE) lo que da una idea
de la importancia del RPE para
el mantenimiento de los fotorre -
ceptores. Tampoco se consiguié
la vascularizacion dei injerto.

Warfvinge y colaboradores
(2001) y Wojciechowski y cola -
boradores (2002) de la misma
Universidad de Lund continua-
ron profundizando en esta linea
de trabajo. Asi, injertaron
subretinalmente en ratas adul-
tas inmunodeprimidas células
de una linea celular derivada del
cerebro (RN33B) y otra deriva -

Se ha comprobado que las celulas progenitoras neuronales pueden
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da del cerebelo de ratén (C17-
2). Estos injertos se mantuvie-
ron durante al menos 4 sema-
nas antes de sacrificar a los
animales. Tras el sacrificio se
comprobé que las células se
habian integrado en el RPE, en
capas internas de la retina y en
la parte anterior del nervio
optico. Ademds las células
RN33B migraron ocupando
toda la superficie de la retina y
se diferenciaron en células de la
glia, desgraciadamente, de nue-
VO no consiguieron que estas
células se diferenciasen en foto-
rreceptores.

Paralelamente a estos traba -
jos, un estudio conjunto de
cientificos de Salt Lake City y
Londres demostraron que en
ratas mutantes RCS (un modelo
animal muy utilizado en estu-
dios de RP, del que ya se ha
hablado en niimeros anteriores
de esta revista) cuando se les
injertaba subretinalmente lineas
celulares genéticamente modifi-
cadas para mantenerse estables
a largo plazo "in vitro"
(ARPE19 y h1RPE7), su fun-

cion visual quedaba preservada
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significativamente  hasta 5
meses después del trasplante.

Kawasaki y colaboradores
(2002) han conseguido generar
precursores neuronales, neuro-
nas y RPE (no olvidemos que la
retina esta formada por varias
capas de células que son en defi -
nitiva neuronas altamente espe -
cializadas) a partir de células
madre obtenidas de macaco,
gracias a una actividad neuroge -
neradora descubierta investi-
gando los mecanismos que sub-
yacen a la diferenciacion
neuronal en los mamiferos
(SDIA) demostrando que es
posible inducir la formacién de
precursores neuronales en pri-
mates, filogenéticamente el mis -
mo orden que los humanos.

Por dltimo, uno de los gru -
pos mds destacados en el estu-
dio de los patrones de expresién
espacio-temporal de los factores
que controlan el desarrollo de la
retina es el liderado por el Pro -
fesor Rubén Adler. Los trabajos
del Profesor Adler son funda-
mentales para el conocimiento
de la fisiologia de la retina, paso
fundamental previo a la aplica-
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cion de una terapia racional
para las enfermedades retinia-
nas. Este trabajo merece un
articulo aparte en este mismo
ntumero de VISION, elaborado
a partir de la conferencia que el
Profesor Adler pronuncié en la
IV Jornada sobre enfermedades
hereditarias de la retina.

Como se puede apreciar en
estos estudios, en muy poco
tiempo, se ha avanzado enorme -
mente en el conocimiento de los
genes implicados en las degene-
raciones retinianas, en el tras-
plante de determinadas capas de
la retina, en la modificacién
genética de las células que se
van a transplantar y, por dltimo,
en la generacion, a partir de
células madre, de las células
idoneas para realizar estos tras-
plantes. Estos avances son pro-
metedores y permiten concebir
la esperanza de una terapia. Es
el momento mas que nunca de
ser prudentes, no lanzar las
campanas al vuelo y seguir tra-
bajando.

José M2 Millan
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| a busqueda de TRATAMIENTOS
nara las DEGENERACIONES
RETINIANAS: lecciones derivadas

de la biologia molecular y del desarrollo
Rubén Adler

Las degeneraciones heredo-
retinianas pueden ser considera-
das enfermedades de comunica-
cién intercelular ya que la muer-
te progresiva (apoptosis) afecta
primero a los bastones, pero
luego contintia en forma secun-
daria con los conos, destruyendo
en sus estadios finales la totali-
dad de la capa de fotorreceptores
de la retina.

La muerte de los fotorrecep-
tores supone la muerte de la capa
mas externa de la retina, es decir,
que la enfermedad respeta la vida
de las capas mds internas de la
misma. Esto supone una ventaja
si se consiguiese transplantar
algtn tipo de células capaces de
reemplazar a los fotorreceptores,
las que podrian eventualmente
formar conexiones con las célu-
las de las capas internas.

En este punto pueden des-
empefar un papel muy impor-
tante las células conocidas como

células madre (stem cells) que
en el contexto de la retina lla-
maremos a partir de ahora célu-
las progenitoras neuronales.

Las células progenitoras
neuronales tienen capacidad
para:

1- Renovarse, es decir, dividir-
se dando lugar a mas células
progenitoras

2- Dejar de proliferar y dife-
renciarse en otros tipos de
células

Ademais varian en funcién de:
1. Su tejido de origen
2. El nimero de veces que se
dividen antes de diferenciarse
3. El miimero de tipos de célu-
las distintas que pueden origi-
nar

Por otra parte, las células
progenitoras en algunos casos
pueden ser totipotentes (es decir,
pueden dar lugar a todos los tipos
celulares posibles) pero en otros

casos s6lo son multipotentes (es
decir, dan lugar sélo a dos o tres
tipos celulares distintos). Un
problema importante para el pro-
greso en este campo es que las
caracteristicas de una célula pro-
genitora neuronal solo pueden
ser evaluadas retrospectivamen-
te, una de las labores actuales de
los cientificos que se dedican al
estudio de estas células es crear
herramientas para la evaluacién
prospectiva de las mismas.

Uso de las células madre
progenitoras neuronales como
material para trasplantes tera-
péuticos.

Se ha comprobado que las
células progenitoras neuronales
pueden sobrevivir, migrar y
poblar tejidos, pero atin no ha
sido posible conseguir que repa -
ren satisfactoriamente las lesio -
nes producidas por degenera -

22 Visién

Breve Curriculum Vitae:

El Profesor Rubén Adler, nacid en Los Toldos (Argentina). Estudid Medicina en la Facultad de
Medicina de la Universidad de Buenos Aires donde también se doctord obteniendo el Premio
Extraordinario de Doctorado.

Actualmente trabaja en el Wilmer Ophthalmological Institute del Johns Hopkins Hospital y es
Catedratico de Neurociencias y Catedratico Distinguido Arnall Patz de Oftalmologia en la
Facultad de Medicina de la Universidad Johns Hopkins en Baltimore (Estados Unidos).

Ha recibido numerosos premios y honores por sus trabajos en el campo de la Oftalmologia y
ha publicado sus investigaciones en las mas prestigiosas revistas internacionales.

La amplia heterogeneidad genética encontrada complica técnicamente

la busqueda de la mutacion en el gen causante de la enfermedad.
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cién celular en la retina. Parte
del problema es que atin no se
conocen en detalle las influen -
cias mediante las cuales el des -
arrollo de los progenitores neu -
ronales es normalmente contro -
lado por las células vecinas que
las "instruyen" para que las
progenitoras neuronales se dife -
rencien en un determinado tipo
celular y no en otro.

Aumentar el conocimiento
en este campo también seria cri-
tico, porque necesitamos saber
cémo tratar a las células proge-
nitoras que quisieramos trans-
plantar en una retina enferma,
para conseguir que originen las
células que queremos reempla-
zar. Parece que entre las molé-
culas implicadas en esta funcion
cumplen un papel protagonista
los factores neurotréficos.

Hasta hace poco tiempo se
pensaba que la relacién factor
neurotréfico-neurona era una
relacién biunivoca, sin embargo
ahora se sabe que estas relaciones
son mas complejas, representan-
do redes en las que un mismo fac-
tor actda sobre muchas neuronas
y sobre una sola neurona acttan
muchos factores neurotréficos.
Las respuestas también son com-
plejas. Por ejemplo, interacciones
de este tipo permiten la forma-
cién de territorios celulares tales
como el tallo dptico, el epitelio
pigmentario de la retina, y la reti-
na misma. Los tres tejidos tienen
un mismo origen embrionario,
proceden del mismo tipo de célu-
las, pero algo interviene durante
el desarrollo del ojo que hace que
ese pequefio conjunto de células
iguales se diferencie en tres teji-
dos distintos.

Uno de los factores impor-
tantes en esa diferenciacion son
las BMPs (Bone morphogenetic
proteins). Estas BMPs integran
una familia de proteinas (BMP-
2, BMP-3, BMP-4, etc.), for-
man homodimeros y estdn regu-
ladas por varias proteinas inhibi-

Estudios experimentales han demostrado que ciertos factores neurotroficos
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doras que secuestran estas
BMPs. Ambos tipos de protei-
nas, BMPs y proteinas inhibido-
ras de BMP pueden ser sinteti-
zados por las mismas células o
por células vecinas. En la retina
existe un equilibrio homeostati-
co entre los dos tipos de protei-
nas y una distribucién espacial
asimétrica de las mismas.

Las BMP regulan el desarro-
llo de la regién ventral de la vesi-
cula éptica en el embrién, y por
otra parte, actiian en la regionali-
zacién dorso-ventral de la retina,
basicamente y dicho de una
forma muy escueta, dando lugara
la aparicion y desaparicion de
diferentes moléculas en diferen-
tes lugares de la retina y de esta
manera regulan la diferenciacion
de las células progenitoras neuro-
nales en la regién del tallo Sptico.

LA RETINA ADULTA.

La retina madura proviene
de un neuroepitelio tnico, el
epitelio  proliferante,  que
mediante una serie de transfor-
maciones va a dar lugar a la reti-
na diferenciada.

En esas transformaciones los
progenitores neuronales sufren
divisiones sucesivas hasta que
dejan de hacerlo y cuando un
progenitor neuronal se divide
por dltima vez migra hacia un
lugar determinado de la retina,
en ese momento la célula conser-
va plasticidad, es decir, todavia
puede diferenciarse en células
distintas. Conforme la célula va
migrando y de acuerdo a la posi-
cién que alcanza dentro de la
retina va encontrando factores
de crecimiento que la estimulan
a diferenciarse en un tipo celular
determinado. Uno de estos facto-
res son las activinas, proteinas
muy similares a las BMP. En cul-
tivos celulares "in vitro" las acti-
vinas desarrollan las células ama-
crinas y, por otra parte, inhiben
la formacion de fotorreceptores.

Ante estos hallazgos uno
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puede hacerse varias preguntas:

(Pueden las células pro-
genitoras neuronales exdge-
nas cuando son transplanta-
das a una retina adulta enfer-
ma recapitular todas las trans-
formaciones que sufren las
células endégenas durante el
desarrollo?

(Pueden retrasar los facto-
res neurotréficos el curso de
una degeneracion retiniana?.

En el caso de la segunda pre-
gunta, es importante notar que
estudios experimentales han
demostrado que ciertos factores
neurotréficos retardan conside-
rablemente la muerte de las célu-
las fotorreceptoras afectadas por
mutaciones genéticas. La duda al
respecto es si efectos similares
podrian obtenerse, sin complica-
ciones, en pacientes afectados
por enfermedades similares. Una
manera de saberlo seria inyectar
estos factores neurotréficos en el
ojo de los pacientes, es el camino
mas rdpido pero las inyecciones
de manera repetida en el ojo es
obviamente problematica. Existe
otro camino mds lento, pero
quiza mas seguro, que es enten-
der el proceso que ocurre en la
retina cuando se inyectan estos
factores neurotréficos, por si
solos y en conjunto.

De momento sabemos que
las tnicas células que no son
activadas por los factores neuro-
tréficos son los fotorreceptores
y que las células mds comin-
mente activadas por estos facto-
res neurotroficos son las células
de Miiller. Esto sugiere que los
efectos de los factores tréficos
que rescatan a los fotorrecepto-
res son indirectos y mediados
por las células de Miiller. El
siguiente paso en la investiga-
cién hacia la terapia de las dege-
neraciones  heredoretinianas
serd, por tanto, conocer qué fac-
tores de las células de Miiller

actdan sobre los fotorreceptores.

Rubén Adler / J. M2 Millan

retardan considerablemente la muerte de las células fotorreceptoras.
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INVESTIGACION de
las ENFERMEDADES
HEREDITARIAS de la RETINA.
EN MODELOS ANIMALES

La investigacién biomédica
se ha dividido tradicionalmen-
te en una investigacion clinica,
realizada en o sobre humanos y
una investigacién bdsica o
experimental. La investigacion
experimental se ha llevado a
cabo de forma tradicional en
animales de experimentacidn.
En la investigacion experimen-
tal se han descrito y utilizado
animales de experimentacién
que pueden ser considerados
como "modelos experimenta-
les" de ciertas enfermedades
que afectan a los humanos. De
entre todos los modelos experi-
mentales, los mds desconoci-
dos hasta hace pocos afios eran
los modelos de enfermedades
hereditarias, o enfermedades
de origen genético. Estos
modelos experimentales de
enfermedades hereditarias se
caracterizan porque mimetizan
enfermedades que afectan a los
humanos. Entre estos modelos
animales estin teniendo un
gran auge los modelos experi-
mentales de las Enfermedades
Heredo-degenerativas de la
Retina (EHR).

Las EHR son un conjunto
de patologias que provocan una
paulatina pérdida de la funcién
visual, siendo la Retinosis
Pigmentaria (RP) la mas cono -
cida de las EHR. En este senti -
do, las EHR pueden considerar -
se quiz4 un caso especial, ya que
existen varios modelos anima -

les, utilizados en experimenta -
cién bdsica o aplicada, que por
desarrollar una mutacién natu -
ral, pueden considerarse como
verdaderos modelos animales de
las enfermedades que afecta al
humano.

En la degeneracién retinia-
na, los modelos animales han
tenido una importancia rele-
vante por varios motivos. En
primer lugar, los modelos ani-
males de degeneracién retinia-
na han permitido la bdsqueda
de genes responsables de algu-
nas degeneraciones; la bisque-
da del gen es dificil, pero una
vez localizado, su identificacién
en el humano es mas sencilla y
es posible el diagnéstico preci-
so del déficit genético que des-
encadena la degeneracion reti-
niana. Por otra parte, en estos
modelos animales es posible el
estudio histolégico-anatomo
patolégico, estudio imposible
de llevar a cabo en el humano.
El conocimiento de la disfun-
cion  generada  por el
déficit/anomalia de un gen
puede ayudar a desarrollar dro-
gas o productos naturales que
reviertan la condicién patologi-
ca. Asimismo, los distintos
modelos animales permiten
ensayos terapetticos eficaces y
"seguros" (exentos de efectos
indeseables). El ensayo en mas
de un modelo animal o en mds
de una especie puede ayudar a
elevar el estudio terapetitico a
"ensayo clinico".

MODELOS ANIMALES

DE DEGENERACION
RETINIANA:

MUTANTESNATURALES:

En el momento actual hay
modelos animales de varias
especies o clases. La gran mayo -
ria de ellos ha permitido un gran
avance en el conocimiento de
las EHR.

Quiza el primer modelo ani-
mal de importancia en el estudio
de las EHR es la Drosophila
melanogaster . Este modelo ha
permitido conocer el normal fun-
cionamiento del procesamiento
visual. Debido a su corta vida y
la gran cantidad de mutaciones
que sufre, este modelo ha permi-
tido la busqueda de genes que
pueden dar lugar a RP. Lo mismo
seria aplicable al '"Zebrafish". El
modelo de "pollo" ha sido tam-
bién utilizado debido a la gran
cantidad de conos que posee, al
ser mas proximo a los modelos
degenerativos de conos. El
arquetipo de modelo animal es el
ratén. Este modelo de EHR fue
ya descrito en la década de los
afios 20; entre ellos, el modelo
"rodless" es el mas conocido, el
cual padece una forma de RP
similar al humano. Al igual que
el ratén, el modelo de rata RCS
es conocido desde hace mas de
50anos. Por dltimo, se han iden-
tificado varios modelos caninos
de RD, disponiéndose en el
momento actual de mas de 10
tipos distintos.

Si se llega a conocer el mecanismo final de muerte de los fotorrecepto-

res, quiza se podrian buscar estrategias terapéuticas para evitarlo.
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Algunos modelos, como el
modelo canino de Setter Irlandes
y el modelo de ratén rd padecen
exactamente el mismo tipo de
déficit genético, un déficit del
gen de la subunidad b de la fos-
fodiesterasa del cGMP. Esta défi-
cit, de forma idéntica, lo padecen
en el humano algunas familias
con RP autosémica recesiva .

De entre los modelos ani -
males que padecen mutaciones
naturales, quizd el mejor cono -
cido es el modelo de raton. En la
actualidad se han tipificado m4s
de 12 genes responsables de RD
en ratén. En muchos de estos
modelos se ha llegado a conocer
el gen deficitario o alterado, e
incluso la proteina a la que daria
lugar y que se encuentra altera -
da. También en casos se conoce
la alteracién homdloga que
padecen los humanos. Gracias a
estos modelos de ratén, se han
llegado a conocer los mecanis -
mos fisiopatoldgicos que dan
lugar al desarrollo de la degene -
racién retiniana. Tal es el caso
del gen de la subunidad b de la

fosfodiesterasa.

MODELOS ANIMALES
GENETICAMENTE
MODIFICADOS

Por desgracia no existen
mutantes naturales de todas las
formas clinicas de las enferme-
dades degenerativas de la retina.
Casi todos los mutantes natura-
les son formas recesivas. Casi no
hay mutantes naturales de las
formas dominantes de RD.
Tampoco existen modelos de
degeneracién macular asociada a
la edad (DMAE); por otra parte,
el modelo idéneo para la DMAE
deberia ser un primate, en el
que existe févea y los modelos
de animales de experimentacion
basados en primates han sido
poco desarrollados hasta el
momento actual. Tampoco se
han desarrollado modelos de las
formas mas raras de RP

Se ha llegado a demostrar que la terapia génica en determinados modelos

ENTIFI

Gracias a la ingenieria gené-
tica se han podido crear nuevos
modelos experimentales de
enfermedades degenerativas de
la retina: animales transgénicos,
knock-out, ... . En el momento
actual hay ciertos modelos expe-
rimentales genéticamente modi-
ficados; entre ellos destacan los
modelos de ingenieria genética
que utilizan ratén y cerdo como
animal de experimentacién. En
el caso del cerdo, hemos de tener
en cuenta ademds que su ojo es
casi idéntico al ojo humano en
tamafio, vascularizacion, vy
estructura, asi como en conteni-
do de conos y bastones (a excep-
cién de la févea).

Podemos decir hasta ahora
que disponemos de una bateria
de modelos experimentales de
enfermedades heredodegenerati -
vas de la retina, veamos cuil
puede ser su uso.

USO DE MODELOS
ANIMALES

Estudios de los mecanismos
fisiopatolégicos que conducen a
una degeneracién retiniana

Son muchos los genes que
se han relacionado con las dis -
tintas formas clinicas de RP .
Hay EHR que tienen su origen
en un déficit funcional.
Mutaciones genéticas que dan
lugar a afectacién del pigmento
visual de los fotorreceptores , a
déficit de las enzimas que parti -
cipan en el proceso de foto -
transduccidn, a anomalias en los
canales i6nicos de membrana en
el segmento externo de los foto -
rreceptores, todos ellos tienen
un final comun caracterizado
por la muerte de los fotorrecep -
tores. Asimismo, déficit genéti -
cos que determinan déficits de
proteinas estructurales de los
fotorreceptores también desen -
cadenan degeneraciones retinia -
nas. Tal es el caso de las protei -
nas estabilizadoras de los discos
de membrana en el segmento

o

O

externo de los fotorreceptores, o

bien déficit en la periferina,

encargada del mantenimiento de
la integridad del segmento
externo. Otros déficit genéticos
no afectan directamente a las
células fotorreceptoras, sino a

las células del epitelio pigmenta -
rio, responsables del manteni -
miento tréfico de los fotorrecep -
tores. Por tanto, distintos défi -
cits llevan a un mismo fin, la

degeneracién de los fotorrecep -
tores. Inicialmente degenerari -
an los bastones, causando la

ceguera nocturna y de forma

retardada los conos, por interre -
lacion tréfica que existe entre

unos y otros. El final del proce -
so seria la pérdida de todos los

fotorreceptores que determina -
ria la ceguera.

Si se llega a conocer el
mecanismo final de muerte de
los fotorreceptores, quizd se
podrian buscar estrategias tera -
petiticas que permitiesen blo -
quear el proceso de muerte a
dicho nivel, independientemen -
te del déficit genético que origi -
né la degeneracion del fotorre -
ceptor. En este sentido se estdn
llevando a cabo estudios de
naturaleza molecular para llegar
a comprender el mecanismo de
muerte apoptética de los foto -
rreceptores. Estimamos que si
se conocen las interacciones
troficas entre bastones y conos,
se podria llegar a conseguir un
agente terapetitico que bloquea -
se la degeneracién tardia de los
conos. Se perderia la funcién de
los bastones, pero quedarian los
conos, lo que permitiria una
mejor calidad de vida. En este
sentido también se estan llevan -
do a cabo experimentos que pre -
tenden desentrafiar qué meca -
nismos permiten la interrela-
cién de conos y bastones.

Aproximaciones terapetiti-
cas y ensayos preclinicos

Se puede afirmar que dispo -
ner de un modelo animal ade-

Visiéon

animales enlentece su degeneracion e incluso una recuperacion parcial.
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cuado de cada tipo de RP es de
crucial importancia para poder
llevar a cabo estudios preclini-
cos y para la evaluacion de
potenciales tratamientos. Asi-
mismo, disponer de animales de
pequefio tamafio y baratos como
modelos experimentales puede
ser muy util en fases tempranas
de la investigacion, donde habi -
tualmente se utiliza un gran
ntmero de sujetos de experi-
mentacién. Por el contrario, los
modelos animales de gran tama -
fio pueden ser utilizados para el
ajuste fino y para responder
mejor a las cuestiones de efica-
cia, dosis y vias de administra-
cién. Los comités de acredita-
cion de ensayos clinicos
necesitan tener evidencia de la
eficacia y seguridad de un trata -
miento antes de permitir el
ensayo clinico en humanos.
Estos criterios han sido crucia-
les en dreas como el trasplante,
la terapia farmacolégica o la
terapia génica.

Quizd por la inefectividad
de algunos de los enfoques
terapéuticos farmacoldgicos o
terapia de trasplantes, o quiza
siguiendo la idea de reponer el
déficit genético que origina la

Mustapha M, Chouery D,
Torchard-Pagnez D et al. A novel
locus for Usher syndrome type I,
USHIG, maps to chromosome
17q24-25. (2002) Hum. Genet 110:
348-350

Se ha localizado un nuevo gen
responsable del sindrome de Usher
tipo I. La regién cromosémica donde
se localiza este gen (17q24-25) es

ENTIFI

degeneracion de los fotorrecep-
tores en las EHR, se estd ya

ensayando en modelos experi-
mentales, fundamentalmente
caninos y murinos la posibili-
dad de aplicar terapia génica.
Se ha llegado a demostrar que
la terapia génica en determina-
dos modelos animales determi-
na un enlentecimiento de la
degeneracién de fotorrecepto-
res e incluso la recuperacion
parcial de los mismos. En este
sentido, se ha llegado a demos-
trar que el reemplazamiento
terapetitico de un simple gen
puede permitir el reestableci-
miento funcional en ciertos
modelos de RD.

A pesar de los éxitos obte-
nidos en distintas aproximacio-
nes terapetticas, es importante
resaltar que en casos de terapia
génica se han observado niveles
significativos del gen o su pro-
ducto en otras porciones del
sistema nervioso, como puede
ser el nervio 6ptico e incluso el
cerebro, ante inyecciones del
virus-vehiculo. Esta "contami-
naciéon" a distancia necesita
mayor estudio y en mayor pro-
fundidad antes de que los ensa-
yos clinicos se puedan llevar a
cabo en humanos.

comun a dos tipos de sorderas auto-
sémico dominantes DFNA20 vy
DENA26 ademds del S. de Usher.
Las tres podrian deberse a mutacio-
nes del mismo gen.

DK, Yashar BM,
Filippova E et al. A comprehensive
mutation analysis of RP2 and RPGR
in a North American cohort of

Breuer

families with X-linked retinitis pig-

Cc
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CONCLUSION

En conclusién, podemos
decir que la bisqueda de mode -
los animales de EHR ha sido
dura y larga, pero que se han
conseguido resultados muy
esperanzadores. Sin embargo,
todavia quedan enfermedades
en las que no existe un modelo
experimental especifico. Quizd
serdn necesarias nuevas aproxi -
macién y técnicas de bioingenie -
ria para llegar a disponer de
buenos modelos experimentales
de los distintos tipos de RP .

En nuestra opinién, la gran
importancia de los modelos
experimentales es su utilizacion
para demostrar la eficacia y
seguridad de las distintas apro-
ximaciones terapetticas. Si lle-
gamos a tratar y eventualmente
a curar ciertas degeneraciones
retinianas en estos modelos ani-
males, ;por qué no lo vamos a
conseguir en humanos?.

Seguiremos intentandolo.

Pedro de la Villa
Departamento de Fisiologia, Facultad de
Medicina, Universidad de Alcala

BIBLIOGRAFIA MAS RELEVANTE SOBRE RP
(enero-mayo 2002)

mentosa. (2002) Am. J. Hum.
Genet. 70: 1545-54.

Los autores estudiaron los genes
RP2 y RPGR en 234 familias en las
que no se podia descartar una heren-
cia ligada al X. Encontraron muta-
ciones en el gen RP2 en menos del
10% de los probandos y en el gen
RPGR en aproximadamente el 50%.
Este trabajo indica que el 40% de
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ARVO 2002
Reunion de Retina Internacional

ORDEN DEL DIA

Bienvenida por la presi-
denta Christina Fasser.

Presentaciéon de los
representantes de cada pais,
diciendo su nombre, cargo y
trabajo que se estd realizando.
En nuestro caso, se entrega el
libro presentado en Diciembre
pasado y una relacién, que la
Dra. Ayuso me habia facilitado,
sobre los grupos que estdn tra-
bajando en Espafia en distrofias
retinianas. La representante de
Noruega que es la primera vez
que acude, habla de trabajos de
trasplantes de células en gatos
abisinios y en perros y comenta
que las células trasplantadas no
hacen buenas conexiones.
Cuando llegé el turno a Japén,
su representante nos invité a
todos a participar en el 12th
World Congress of Retina
International que tendra lugar
en el mes de Agosto en los dias
3 y 4 en Chiba, Japén (adjunto
programa previo).

familias restante debe presentar alte-
raciones en otras partes de estos
genes 0 que existe un gen més en la
misma region.

Aramant RB, Seiler M]. Retinal
transplantation-advantages of intact
fetal sheets. (2002) Prog. Retin. Eye
Res. 21: 57-73.

El trasplante subretinal de "ldmi-
nas" de retina fetal, con o sin su reti-
culo pigmentario (RPE) es una téc-
nica prometedora para la recupera-
cién de la retina degenerada. Se
observé que mientras el RPE (del
donante o del receptor) estaba pre-
sente, el trasplante se desarrollaba
como una retina normal y establecfa

Terapia génica, progresos:
El Dr. Hauswirth de la Univer-
sidad de Gansville en Florida
comenta sobre la terapia génica,
infecciones con virus en ojos de
perros y los resultados obteni-
dos. Dice que estd publicado
todo lo que nos estd contando y
de los problemas que ha encon-
trado. Que tienen 40 ojos con
respuestas de ERG, doce meses
después del tratamiento.

De los modelos animales
a los estudios preclinicos, Dr. La
Vail: hace un repaso a la historia
de la utilizacion de los animales
en estudios retinianos, desde los
ratones hasta los perros. Actual-
mente se puede conseguir anima-
les con las mutaciones que que-
ramos para experimentar en ellos
la terapia génica o los factores de
crecimiento, o los chips. Lo que
se busca es el éxito en conseguir
hacer llegar determinados pro-
ductos a la retina, que hagan que
la degeneracién sea mas lenta.
Los cambios en las retinas de los

conexiones sindpticas con la retina
del receptor.

Radtke ND, Sieler MJ, Aramant
RB et al. Transplantation of intact
sheets of fetal neural retina with its
retinal pigment epithelium in retini-
tis pigmentosa patients. (2002) Am.
J. Ophthalmol. 133: 544-550

En este trabajo los autores trans-
plantan trozos de retina fetal con su
RPE en 5 pacientes con retinosis
pigmentaria. No aparecié rechazo,
desintegraciéon del tejido, edema
retiniano ni cicatrizacién, sin
embargo, tampoco se observé mejo-
rfa en la visién de los pacientes.

| nforme

animales de laboratorio son muy
rapidos, en cambio en la retina el
hombre son muy lentos. La
accion de los factores troficos es
sobre todo en los fotorrecepto-
res. Los factores neurotréficos
hacen més lenta la apoptosis de
las células. Preguntan si la
CMTF serviria para frenar la
degeneracion en el Stargardt,
contesta que el progreso de la
enfermedad seria mas lento. Este
profesor apoya la idea de pasar a
la experimentacién clinica.
Lutein/Zeaxanthin: reco-
mendaciones para los pacientes.
Se habla en este punto de un tra-
bajo publicado por un grupo
americano sobre el tratamiento
para la degeneracion macular
asociado a la edad que ha sido
publicado en Arch. Ophthalmo-
logy de Octubre pasado. Es un
tratamiento con megadosis de
vitaminas. Se explica a todos que
se han hecho estudios en los que
se ha medido la cantidad de
poblacién que tiene el riesgo de

Reh TA, Fischer AJ. Stem cells
in the vertebrate retina. (2002)
Brain. Behav. Evol. 58: 296-305.

La retina de los vertebrados de
sangre fria (anfibios, peces y reptiles)
tiene una gran capacidad de regene-
racién. Esto es debido a la presencia
de unas células en la regién periféri-
ca de la retina de estos animales, la
zona ciliar marginal. Los autores
ponen de manifiesto que esta zona
también estd presente en aves y que
bajo determinadas condiciones tam-
bién pueden deferenciarse en células
madre progenitoras de retina. Esto
indica una capacidad inesperada de
regeneracion retiniana en las aves.
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padecer esta enfermedad y por lo

tanto el interés de los nuevos
tratamientos. Se calcula que en
USA un millén de personas que-

dardn ciegos y unos ocho millo-
nes lo padeceran. Algunos habla-
ban de extrapolar estas cifras a

Europa, pensando que incluso

podria ser mayor el ndmero, ya

que nuestra poblacién estd mas
envejecida. La Dra. Joana Sed-
don (de Boston) que es quien ha
hecho este trabajo, presenta el
Martes 7-5-02 una revision

hablando de "Efecto de los antio-
xidantes y el suplemento de Zinc
en los cambios de tamafo/irea de
las drusas en un estudio de

DMAE'". El Miércoles presenta

otra comunicacion sobre
"Impacto en la Medicina pdblica
de los resultados del estudio de

DMAE'". El tratamiento para la

maculopatia estd en los inicios,
son muchas pastillas las que ha

de tomar un paciente diariamen-
te y es un tratamiento para toda
la vida. Son megadosis, llevan
zinc y el Dr. Bird habla de apro-

ximadamente 20 afios tomandolo
y hay que pensar en la toxicidad.
Tomar 8 pastillas al dia, puede
ser considerado como una droga,
por su toxicidad. Aconsejan
tomarlo después de consultar a
su internista. Algunos paises no

autorizan estos tratamientos. El

Dr. Bird dice que se debe dejar al

Oftalmologo que decida en qué
paciente se debe dar y a cuales
no. Los alemanes no recomien-
dan la luteina como farmaco,
sino en la alimentacién. Advier-
ten del peligro del tabaco ya que
con el beta caroteno es téxico.
Las recomendaciones dietéticas
de los alemanes se traducirdn y
se enviardn a todos.

A Investigacion con células
madre (Thomas Reh). Se habla
que son células pluripotenciales.
Ha habido una reunién antes de
ARVO para tratar del tema de
estas células. En animales muy
pequefios, como los peces, tienen
una gran potencialidad para for-

ENTIFI

mar todo tipo de células. T odos
estan de acuerdo en que es un
camino para la investigacion,
pero hay que advertir que esta-
mos en el principio. Puede que
esto ayude, pero es a la larga. El
Profesor Ehinger de Suecia dice
que esta trabajando con células
madre haciendo trasplantes en
ratas y que se transforman en
células gliales. El refiere que las
células "atn no hacen lo que
queremos que hagan" o 'no
sabemos darles las instruccio-
nes". El grupo de estudio de
Canadéd refiere que ellos han
logrado formar fotorreceptores,
que tienen morfologia de foto-
rreceptores, pero que "no fun-
cionan como fotorreceptores'.

A Desarrollo del estudio de
prevalencia e incidencia de
enfermedades degenerativas de la
retina, Dr. Bird. Nos da infor-
macion de como se hace en el
Reino Unido la determinacién
de enfermedades que llevan a la
ceguera. Depende del pais que
informa se consigue una infor-
macién u otra. Se quiere saber
cifras de cada pais y que sean
comparables. Proponen presen-
tar el afio que viene las cifras de
cada pais con tantos por cien de
maculopatia, retinosis pigmenta-
ria, degeneracién macular aso-
ciada a la edad y otras heredode-
generativas de retina.

IR L2 conferencia de Paris
fue una reunién de clinicos y
cientificos para ver cémo se
podia establecer un nexo de
unién entre los experimentos
con animales y los ensayos clini-
cos con humanos. Preguntado el
Dr. Sahel, me comenté que no
habia habido ningiin represen-
tante de Espafia en dicha reu-
nién. Le pedi por favor que con-
tactara con nosotros y que nos
enviara el resumen de la misma.
Le di nuestras direcciones. Van a
hacer un informe y enviarlo a
todos. Quieren unir grupos
europeos para hacer una selec-
cion de pacientes ya que antes de

de Retina Internacional en julio de 2004.
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hacer un ensayo clinico hay que
seleccionar con cuidado la mues-
tra de pacientes. Christina Fas-
ser precisé que se necesita saber
el ndmero de pacientes, para
hablar con patrocinadores.

EM Nuevos proyectos de la
Fundacién de Lucha contra la
Ceguera, Dr. Chader. Se est4
contemplando como la investiga-
cién se estd moviendo de experi-
mentacién con animales hacia el
proyecto de ensayos clinicos con
humanos. Se estdn estableciendo
contactos con compaiiias farma-
céuticas, concretamente para
enfermedades como Degenera-
cién Macular y Retinosis Pig-
mentaria (como se ha hecho con
enfermedades como Parkinson).
La Fundacién quiere apoyar
ensayos clinicos con humanos.

Prétesis electrénicas,
Profesor Zrenner se refiri6 a los
trabajos que en su pais se estan
haciendo respecto a implantes
subrretinianos en gatos y que
van por buen camino. En dife-
rentes lugares de ARVO, tanto
en sesiones orales, como en pos-
ters, se presentan los resultados
de sus trabajos.

Por tltimo se presentd
la candidatura de Holanda para
el préximo Congreso Mundial de
Retina Internacional en Julio de
2004. Adjunto copia de la invi-
tacién. Se habl6 de potenciar los
paises de Hispano América y
que el siguiente congreso se
haria en uno de ellos.

Christina Fasser presi-
denta de Retina Internacional
agradece nuestra asistencia y da
por concluida la sesién.

Si se pudiera hacer un
RESUMEN DE LA SESION

que ha durado tres horas, se
tendria que contemplar cuatro
puntos fundamentales:

1. Se ha hablado de terapia
génica. Poco.

2. Se sigue hablando de tras-
plantes, combinado este tema
con células madre, factores trofi-

Se presento la candidatura de Holanda para el proximo Congreso Mundial
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cos y destacando el problema de
las sinapsis.

3. Se ha hablado mucho de
las células madres, destacando
que atin no se manejan bien.

4. Se quiere empezar ensa-
yos clinicos con voluntarios
humanos.

CONTACTOS CON
ALGUNOS CIENTIFICOS
La Dra. Debora Farber de

la universidad de UCLA ha pre-
sentado un trabajo que represen-
ta una gran novedad, como es la
vehiculizacién de la terapia géni-
ca por medio de la iontoforesis
'"Transferencia génica en la reti-
na del ratén (RD mouse) usando
iontoforesis". Rechaza la utiliza-
cién de virus para hacer llegar el
gen mutado, por miedo a las

infecciones. Me comenté que lle-
van todo el afio trabajando en
esto con buenos resultados y
grandes esperanzas y que van a
publicar estos resultados en unos
meses, probablemente en Gen-
Therapy Rev y cree que serd
posible usar este método en
humanos, en unos afos (no
quiere decir cuantos, porque no
lo sabe). Con una corriente, por
iontoforesis, envian el gen ente-
ro, que llega y produce su efecto
y esto lo puede repetir cuantas
veces haga falta. Estdn moduldn-
dolo y perfeccionandolo, ya que
hay dreas en las que crecen mas
fotorreceptores y otras en que
crecen menos, segtn la lentilla.

El Profesor Dr. José-Alain
Sahel, Jefe de Servicio de Oftal-

mologia de Paris, me comenta la
necesidad de formar un grupo
europeo para iniciar la posibili-
dad de un trabajo conjunto.
Enviara el informe de la reunién
de Paris.

El Profesor Dr. Gunter Nie-
meyer de la Universidad de
Ziirich me comenta que se jubila
este afio y que inicia una etapa
de conferencias a nivel mundial.

El Profesor Dr. Eliot Berson
ofrece la posibilidad de becas en
su hospital de Harvard en Bos-
ton Massachusetts (USA) para
oftalmologos que quieran pasar
dos afios formandose con él.

Concepcion Vilela

Simposium Internacional "Aniridia
y Alteraciones Asociadas”

Fecha. 25 y 26 de octubre de 2002
Lugar: Salon de Fundacion ONCE, C/ Sebastian Herrera 15

En este Simposium sobre
Aniridia y Alteraciones asocia-
das, tomardn parte los mejores
especialistas nacionales e interna-
cionales en la materia, que deba-
tiran durante dia y medio sobre
los dltimos avances en el origen y
tratamiento de la Aniridia.

Habrd tres mesas redondas
en torno a cuatro temas relacio -
nados con esta enfermedad El
primer dia, viernes 25, destina -
do a profesionales de la salud, se
trataran los temas en profundi -
dad. Al dia siguiente, sibado
26, los ponentes expondrin a
los afectados y a sus familiares
las conclusiones de las exposi
ciones del dia anterior en las
diferentes mesas.

La importancia e interés

\

cientifico de este Simposium
radica en la categoria de alto
nivel cientifico de sus conferen-
ciantes. Sus investigaciones no
s6lo tienen valor para la
Aniridia, sino que darin luz
sobre el origen de muchas enfer-
medades oculares genéticas.

MESAS REDONDAS:

ORIGEN GENETICO:

Moderadora: Dra. Carmen
Ayuso. Fundacién. Jiménez
Diaz. Madrid. Espafia

Dra.. Veronica van Heynin-
gen, Western General Hospital.
Edimburgh Reino Unido. "El
papel del Pax 6 en la Aniridia".

Dra. Paola Bovolenta. Ins-
tituto Cajal CSIC. Madrid.

Espafia. "Desarrollo del ojo en
vertebrados: De la investiga-

cion basica a patologias
humanas".
Prof. Grady Saunders,

Universidad de Texas. EEUU.
"Mutaciones en el gen Pax 6

y variaciones en fenotipos de
Aniridia".

TRATAMIENTO DE LAS

ALTERACIONES DE

LA SUPERFICIE OCULAR

Y LA OPACIDAD

DEL CRISTALINO:
Moderador: Prof. Jorge

Alié y Sanz. Director médico
del Instituto Oftalmolégico de
Alicante. Universidad Miguel
Hernéndez. Alicante. Espafia.
Prof.. Jorge Alié y Sanz.
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"Opacidad de cristalino:
IOLs adecuadas para estos
pacientes'.

Dr..Edward  Holland
Cincinati Eye Institute. USA.

Prof..Reinhard T. Sundma-
cher. Universidad Augenklinik
de Dusseldorf. Alemania.

"LIO Morcher-Sundma-
cher para Aniridia congénita.
Seguimiento a largo plazo"
"Experiencias con limbokera-
toplastias penetrantes y lame-
lares para degeneraciones de
células madre corneales en
Aniridia congénita"

Dr. Juan Alvarez de T oledo.
Centro de Oftalmologia Barra-
quer. Barcelona. Espafia. "Que-
ratopatia asociada a la Aniri-
dia. Alternativas quirtrgicas"

Dr. Luis Rivas. Departa-
mento de Ojo Seco. Hospital
Ramén y Cajal. Madrid. Esparia.

Prof. Assumpta Peral.
Departamento de Contactolo-
gia. Escuela Universidad Com-
plutense de Madrid. Espada.

ENTIFI

"Nuevas sustancias para la
sequedad ocular y reepiteliza-
cién corneal"

TRATAMIENTO PARA LA
PRESION INTRAOCULAR.

Moderador: Prof. Julidn
Garcia Feijoo. Departamento de
Glaucoma. Universidad Com-
plutense de Madrid. Espafa.

Prof. Julidan Garcia Feijoo.
"Alternativas terapéuticas para
el glaucoma en pacientes con
aniridia"

Prof. Erns Tamm. Instituto
Anatémico.  Lehrsthul 1L
Embriologia y Anatomia Molecu-
lar. Universidad de Erlangen-
Nuernberg. Alemania. "Disfun-
cion en el desarrollo del
angulo camerular en el Pax 6
heterocigético-ratones defi-
cientes. Implicaciones para el
glaucoma".

Prof. Eduardo Ferndndez.
Departamento de Hitologia e
Instituto de Bioingenieria.
Universidad Miguel Hemandez de

C

o}

Alicante. Espafia. "Neuroprotesis
visuales y plasticidad cerebral".

Prof. Jests Pintor. Departa -
mento de Bioquimica. Escuela
Universitaria de Optica. Uni-
versidlad  Complutense  de
Madrid. Espafia. "Nuevas sus-
tancias reguladoras de la pre-
sion intraocular".

Algunos de ellos tomaron
también parte en el Foro Sobre
Aniridia en 1999 y han colabo-
rado con la asociacion desde
entonces. El Simposium Interna-
cional "Aniridia y Alteraciones
Asociadas" tiene como objetivo
profundizar en el conocimiento
sobre esta enfermedad de baja
incidencia, intercambiar expe-
riencias de investigacion genéti-
ca clinica y quirdrgica, que
supongan un avance en el trata-
miento de la misma vy, por tanto,
redunde en una mejor calidad de
vida de los que la padecen.

Rosa Sanchez de Vega. Presidenta
Marta Gaitan. Trabajadora Social

Sten Andréasson, investigador sueco, sobre Enfermedades

Degenerativas de la Retina, sera apoyado por la ONCE.

STEN ANDREASSON

El investigador sueco Sten
Andréasson de la Universidad
de Lunds (Suecia) ha sido el
ganador de la segunda convoca -
toria de los Premios ONCE de
Investigacion y  Desarrollo
(I+D), dotado con 180.300
euros. El campo de investiga -
cién del Profesor Andreasson
es muy amplio y abarca practi-
camente la totalidad de las
degeneraciones retinianas.

Ha colaborado en la busque-
da de mutaciones en genes inter-
cambiadores de Na-Ca-K en
pacientes con enfermedades reti-
nianas, busqueda de mutaciones
en el gen OPA1 en pacientes con
atrofia Optica autosémico domi-
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nante, en los genes de la rodopsi-
na y la periferina/RDS en pacien-
tes con retinosis pigmentaria, en
el gen CHM en pacientes con
coroideremia, en el gen VMD2
en pacientes con distrofia macu-
lar viteliforme de Best, en el gen
RPGRIPlen pacientes con
amaurosis congénita de Leber, en
el gen XLRS1 en pacientes con
retinosquisis ligada al cromosoma
X, en el gen GUCY2D en
pacientes con distrofias dominan-
tes de conos y bastones, en el gen
CLN3 en pacientes con la enfer-
medad de Batten/Spielmeyer-
Vogt, en el gen periferina/RDS
en pacientes con distrofias
maculares en el gen ABCA4
en pacientes con enfermedad

de Stargardt y un largo etcéte-
ra. Destaca especialmente su
colaboracién para el aislamiento
del gen responsable de la distrofia
macular de Best, el gen de la bes-
trofina en 1998.

Desde el punto de vista cli-
nico se ha dedicado al estudio del
fenotipo de pacientes con este
tipo de enfermedades, retinosis
pigmentaria, enfermedad de
Stargardt, de Batten
/Spielmeyer_V ogt, etc; intentan-
do encontrar una posible correla-
cién entre las caracteristicas cli-
nicas de cada enfermedad y la
causa genética subyacente a ésta.

Jose M2 Millan
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Nuestra retinosis no esta sola, otras enfermedades

degenerativas nos acompaiian.

Qué es el SINDROME de MARFAN

El Sindrome de Marfan
esti clasificado como wuna
alteraciéon genética heredita-
ria con caracter autosémico
dominante que afecta al teji-
do conjuntivo. El tejido con-
juntivo se encuentra por todo
el cuerpo y sirve como pega-
mento o andamiaje de todas
las células, dando forma a los
S6rganos, musculos, vasos san-
guineos, etc.

Las manifestaciones del
Sindrome de Marfan aparecen
en varias partes del cuerpo,
principalmente en los huesos y
ligamentos (sistema 6seo), los
ojos (sistema ocular), el corazén
y los vasos sanguineos (sistema
cardiovascular), los pulmones
(sistema respiratorio) y una de
las membranas fibrosas que
cubre el cerebro y la espina dor -
sal (duramadre).

La causa del sindrome de
Marfan es la alteracién del gen
que codifica la proteina fibrilina-
1 lo cual supone que la sujecion
que el tejido conjuntivo aporta a
las distintas partes del cuerpo, es
mads débil de lo normal.

La gran mayoria de las per -
sonas con sindrome de Marfan,
heredaron la mutacion de algu-
no de los padres. Aunque existe
también gente afectada en la
que ni el padre ni la madre lo
estaban, por lo tanto desarrolla -
ron el sindrome de Marfan por
nueva mutacién (de novo).

El diagnodstico puede ser

dificil, ya que, en muchas oca -
siones, aparece como una enfer -
medad progresiva y sus manifes -
taciones pueden ser inicialmen -
te leves. Puede detectarse por
las manifestaciones cardiovas-
culares, oculares y esqueléticas,
sobre todo en presencia de una
historia familiar positiva.

Aunque los problemas
oculares pueden ser y son
importantes y, en muchas oca-
siones son el primer signo que
relaciona al enfermo con el
Sindrome de Marfan, son las
manifestaciones cardiovascula-
res las que pueden suponer una
amenaza para la vida del enfer-
mo ya que, en la mayoria de los
casos, los pacientes presentan
prolapso de la vélvula mitral y
tendencia a sufrir dilatacion en
los grandes vasos y otras valvu-
las cardiacas.

Es fundamental para la
prevencion de la enfermedad
el diagnéstico temprano. De
hecho, es una ventaja poder con-
tar con él antes que se produzcan
manifestaciones. Los estudios
genéticos a los afectados Marfan
son de mucha utilidad, sobre
todo para aquellas personas afec-
tadas que pretenden tener des-
cendencia libre de este sindrome.
También son muy importantes
los seguimientos exhaustivos en
el supuesto de embarazo en
mujeres afectadas.

Ante el diagnéstico del Sin -
drome las personas afectadas se

enfrentan a dificultades de tipo

social, emocional y psicolégico,

por lo que tan importante resul -
ta el apoyo y asesoramiento

médico como el humano y per-

sonal que a través de nuestra

Asociacién pretendemos hacer
llegar todos los afectados.

El Sindrome de Marfan
afecta a un nimero indetermi-
nado de personas. Los indices
que se manejan en la actualidad
oscilan entre 2 a 3 personas
afectadas por cada 10.000, aun -
que no existen estadisticas fia-
bles que avalen esta cifra.

Algunas personas afectadas
desconocen que son Marfan por
ser este un diagndstico que se
administra en Espafia desde hace,
relativamente, poco tiempo.

QUE ES SIMA

SIMA es la Asociacién de
Afectados de Sindrome de Mar -
fan, se constituy6 el dia 31 de
julio de 2000 como Asociacién
de Interés Social sin 4nimo de
lucro, inscrita en el Registro
Nacional de Asociaciones del
Ministerio del Interior, con
ambito de actuacién en todo el
territorio del Estado, con nime -
ro nacional 166.810 de la sec-
cién 12, sede central en Alican -
te. Miembros de FEDER, de la
Asociacion Europea EMSN vy
de la Federacién Internacional
de Asociaciones Marfan (IFM-
SO). En la actualidad somos y a
falta de realizar un censo
exhaustivo, contamos con 170

Puede detectarse por las manifestaciones cardiovasculares, oculares y Visén 31

esqueléticas, sobre todo con historia familiar positiva.
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puntos familiares que represen-
tan a un nimero aproximado de
800 personas afectadas a las
cuales suministramos informa-
cién y asesoramiento.

OBJETIVOS

Divulgar todo tipo de infor -
macién sobre el Sindrome de

AR EA S OCIAL

Marfan a los afectados, familia-
res, educadores y médicos sensi -
bilizados con este sindrome.

Constituirnos como un
punto de encuentro para com-
partir experiencias, prestarnos
apoyo mutuo y de esta manera
contribuir a paliar los proble-

mas de toda persona afectada..

Alentar, apoyar, fomentar y
difundir , en la medida de nues-
tras posibilidades, la investiga-
cion clinica y terapéutica para
posibilitar la deteccion precoz
de la enfermedad y conseguir
una mejor calidad de vida de los

afectados. I

En este namero de la Revista Vision, la A.A.R.P. nos muestra la labor que realiza

en nuestra comunidad: Intentando aunar esfuerzos para orientar al afectado

tanto en la faceta clinica como en la aceptacion de la enfermedad. Fomentando

un espiritu cordial y de ayuda mutua.

ASOCIACION de AFECTADOS por

RETINOSIS PIGMENTARIA
de ARAGON

La Asociacién de Afectados
de Retinosis Pigmentaria de
Aragén, nacié en el afio 1.985
como Asociacién Espafiola de
RP para posteriormente, al cre -
arse la FAARPEE, pasar en el
afio 1.990 a denominarse
Asociacién de Afectados de RP
de Aragén vy asi pasar a formar
parte de la Federacién.

Desde su fundacién ha
estado presidida por:

M? Teresa Ara Eced

Concha Miguel Marzo

Angel Tierra Anoro, nues -
tro actual Presidente.

Los Socios entre afectados
y colaboradores son 150

OBJETIVOS

La Asociacién, desde su
creacién tiene como maxima
prioridad fomentar la investiga -
cién para que un dia no muy
lejano pueda tener curacién esta
enfermedad hoy incurable.

La Asociacién, con la ayuda
de las personas que en ella cola -
boran, realiza la labor de ayuda
en la prevencién primaria y
secundaria, asi como la ayuda
animica vital para el sosteni -
miento Psico- Afectivo del afec -

tado de RP.

Concienciar a los poderes
publicos para que adquieran un
compromiso y valoren la
importancia que tiene para los
afectados el apoyo y basqueda
de soluciones.

aparicion de la enfermedad.

GENERALES

Durante estos anos, la
Asociacién ha intentado contac -
tar con profesionales cualifica -
dos en temas punteros de
Investigacion Clinica vy
Genética. Impartiendo estos
profesionales, conferencias,
para que el afectado esté pun -
tualmente informado sobre los
dltimos avances médico-cienti -
ficos que se estdn realizando en
terapias o estudios cientificos
que puedan frenmar o curar la
enfermedad.

Dentro de las actividades de
la A.A.R.P tiene gran impor-
tancia la salud psicoemocional
en la discapacidad visual, organi-
zando talleres de Psicologia
Aplicada. A partir de aqui, abor-

Abordamos los problemas emocionales mas frecuentes que suscita la




damos los problemas emociona-
les mas frecuentes que suscita la

aparicion de la enfermedad con
el empefio de dotar de estrategias
de afrontamiento de estas emo-
ciones que permitan al individuo
aceptar este proceso con el
menor costo emocional posible.

Para que exista una comu -
nicacién mdas fluida entre los
afectados, organizamos fines de
semana de convivencia donde
intentamos que intercambien
sus experiencias y surja una
relacion de apoyo mutuo. Estas
convivencias se realizan anual -
mente con gran éxito y amplia
participacion.

- ACTIVIDAD DE
ASESORAMIENTO

Laboral:

« Informar sobre la obten-
cién de certificado de Minusvalia

- Realizar la tramitacién de
pensiones de Invalidez, segiin el
nivel de afectacién de la enfer -
medad.

« Informacién sobre la inte -

gracion laboral de las personas
con Minusvalia.
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Médico:

El afectado de RP desea
conocer la evolucion de su
enfermedad y el tipo de retinosis
que padece, asi como un conse -
jo Genético para sus posibles
descendientes. Para ello se les
encamina a la realizacion de su
estudio clinico en la Unidad de
Oftalmologia. Y en cuanto al
estudio genético, desgraciada-
mente nuestra comunidad no
dispone de Unidad de Genética
Molecular de RP. Haciendo las
extracciones, el ADN es envia -
do a Madrid o Barcelona para su
posterior estudio. Esta
Asociacién va a poner su maxi -
mo empefio para que los estu -
dios genéticos se realicen en
nuestra comunidad, ya que
Aragén acaba de asumir las

competencias en materia de
Sanidad.

Divulgacion:

Nuestra Asociacién mantie-
ne contacto con medios de
comunicacién, tanto de prensa
escrita, radio y TV. Anunciando
puntualmente nuestros actos,
intentamos divulgar el problema
de nuestra enfermedad.

- ACTIVIDADES

El pasado dia 15 de

diciembre  de 2.001, esta
Asociacién celebré una
Conferencia - Coloquio

impartida por el Catedratico
de  Histologia de Ila
Universidad de Valladolid, D.
Manuel José Gayoso, sobre
trasplante de retina. En la
actualidad estd realizando un
proyecto de investigacion de
trasplante de retina en conejos,
proyecto que realiza en colabo -
racién con el IOBA y el INYL
Terminada la Conferencia cele-
bramos nuestra Cena Benéfica
Anual, con gran participacién y
buen dnimo de todos.

- El pasado dia 5 de abril,
Conferencia - Coloquio
impartida por el Dr. Carlos
Brito, Jefe de Oftalmologia
del Hospital Miguel Servet,
que nos hablé sobre: Técnicas
Quirtirgicas con Patologias
Asociadas.
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El dia 2 de abril de 2.002,tuvo lugar en el Palau de

la Misica y Congresos de Valencia, un concierto

Gospel con el fin de recaudar fondos para la LUCHA

CONTRA LA CEGUERA.

Espirituales contra la

ceguera

El dia 2 de abril de 2.002,
a las 20:15h., tuvo lugar en el
Palau de la Mdsica y Congresos
de Valencia, con el fin de recau -
dar fondos para la LUCHA
CONTRA LA CEGUERA, un

concierto de misica Gospel
ofrecido por la Coral Gloria.
Esta agrupacion musical
nacida hace unos 10 afos y
dirigida por D. Sergio Martin
Zamora, estd formada por mas

Visiéon



de 55 miembros con origen en

diferentes iglesias evangelistas

de Valencia y provincia y cuen -
ta ya con una larga experiencia

de actuaciones tanto en la
Comunidad Valenciana como a
nivel nacional.

El programa ofrecido conté
con un extenso repertorio tanto
de temas en castellano como
clasicos de la musica negra nor-
teamericana y que aparte del
coro, interpretaron dos grandes
solistas.

El concierto tuvo una muy
interesante concurrencia pese a

A R E A S OCIAL

lo poco propicio del dia, justo al

término de la época vacacional y
agravado por el mal tiempo rei -
nante. Sin embargo, pronto se

pudo entrar en calor gracias a

las continuas peticiones de cola -
boracién provenientes del direc -
tor del coro que el ptblico brin -
dé gustoso.

El concierto tuvo una dura -
cién de una hora y media apro -
ximadamente que a todo el
mundo se le pasé con gran rapi -
dez lo que originé entre los
organizadores la impresiéon de
que tal vez merezca la pena vol -

ver a realizar el esfuerzo para
organizar un nuevo evento de
similares caracteristicas.

Hay que tener en cuenta
que el enorme esfuerzo organi -
zativo y de difusién llevado a
cabo ha sido necesario llevarlo a
cabo con gran celeridad debido a
la sucesion de fiestas habidas en
la Comunidad Valenciana al
practicamente solaparse las
Fallas con la Semana Santa.

Los fondos obtenidos servi -
ran para apoyar la investigacion.

Francisco Rodriguez Antelo

Desde la Federacion de Asociaciones de Afectados por Retinosis Pigmentaria del

Estado Espaiiol se realizd un curso de Gestion de Asociaciones impartido el 9 de

junio, 16 y 17 de noviembre de 2001 y subvencionado por el Real Patronato.

De camino a la profe5|onaI|zaC|on
de las asociaciones.
LA TERCERA F

Aunque se trata de unas
palabras de elogio y de aplauso,
no son palabras de mera corte-
sfa. Lo que expresa ahora es
coherente con la forma de pen-
sary con las actividades de Aso -
ciacién Formacién Social con la
que colaboro muy gustoso.

En septiembre y nada menos
que con el rimbombante titulo de
"El Siglo de las Asociaciones",
AFS organizé unas Jornadas en
las que se analizo el papel solido y
creciente que tienen estas organi-
zaciones de participacion. Es un
papel sélido porque el nimero de
asociaciones y el ntumero de
socios y de colaboradores es ya
alto. Se trata de doscientas cin-
cuenta mil asociaciones y més de
veinte millones de socios. Es cier-
to que muchas asociaciones tie-
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nen una vida languida y muchas
personas son socios a la vez de
varias asociaciones (deportivas,
culturales, de accién social,..).
Pero, también es verdad que en
ocasiones no nos percatamos de
la actividad asociativa, ya que la
llamamos con otros nombres:
cofradias, casas regionales, clu-
bes, pefias, etc.

Son tiempos de eficiencia y
de calidad. De lo contrario otros
vendrian (incluso ya han veni-
do) que pueden ocupar nuestro
lugar. La Comunicacién es una
de las estrategias prioritarias
para lograr esa eficiencia y esa
calidad. Comunicacién para cap-
tar socios y para captar fondos.
Comunicacién interna  que
fomente la participacién y comu-
nicacién externa que sintonice

D. Manuel Sanchez - Presidente de la
Asociacion Formacion Social y los profe-
sores del curso de Gestion de
Asociaciones impartido en las fechas 9 de
Junioy 16 y 17 de Noviembre, y que ha
sido subvencionado por el patronato.

con la sociedad - nuestra gran
aliada- y con otras asociaciones.
No debe cabernos duda de que
las asociaciones (particularmen-
te las sociales) tenemos capaci-
dad de convocatoria hacia los
ciudadanos y ciudadanas. Por
otra parte, estd claro que no esta-

mos solos. Podemos contar con
las asociaciones del sector, con
las asociaciones de la zona y con
las asociaciones complementa-
rias. Federalismo, plataformas y

coordinadoras y redes son opor-

tunidades que hay que utilizar.



Una comunicacion hoy més via-
ble con las nuevas tecnologias.

No es literatura lo que esta -
mos afirmando. Hay Asociacio -
nes de gran eficacia y de gran
calidad: Aldeas Infantiles,
Amnistia Internacional, Green -
peace, etc. Los estudios vy las
investigaciones adjudican unos
roles y unas funciones a las
Asociaciones que dificilmente
otros pueden interpretar mejor:
Reivindicacién y Mediacién,
Ayuda Mutua, Garantia de
Valores, Innovacién y Presta-
cién de Servicios.

La representacién de los
socios y su trabajo en equipo es
la que promueve estos roles y
estas funciones.
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No se puede negar que las
Asociaciones requieren iniciati -
va y trabajo. Las Asociaciones
SOMOS NOSOtros mismos y si no
nos ponemos en marcha poco o
nada se lograra. Por el contra-
rio, si nos "animamos'" es muy
probable que alcancemos metas
que ahora nos resultan lejanas.

Los socios de Retinosis Pig-
mentaria ya cuentan con dos F:
Federacion de Asociaciones y
Fundacion. La Asociacion For-
macién Social ha estado préxima
a vosotros en el 2001 a través
de los Cursos y las Jornadas. Asi
hemos conocido vuestras reali-
dades y vuestras posibilidades
evidentes, especialmente vues-
tros recursos humanos. Como

amigos, percibimos y deseamos
una tercera E la F de fuerza o de

fortalecer vuestro movimiento.
Buenas, positivas e insustitui-

bles son las relaciones. Bueno,
positivo e insustituible es tam-
bién el vigor asociativo para
tener un protagonismo que rei-
vindique, garantice valores,
preste servicios e innove.

Manuel Sanchez Alonso
ASOCIACION FORMACION SOCIAL

NOTA

Curso de Gestién de Aso-
ciaciones impartido el 9 de
junio, 16 y 17 de noviembre de
2001, subvencionado por el
Real Patronato.

37 millones de personas estan representados por el llamado Foro Europeo

de la Discapacidad, EDF.

2003, ano europeo
de la discapacidad

DELA DISCAPACIDAD

El Foro Europeo de la Discapacidad (EDF),
que representa a mas de 37 millones de personas
con discapacidad en toda Europa, celebré del 17 al
19 de mayo de 2002, en Madrid su Asamblea
anual. Se trat6 de la primera vez que esta organiza-
cién se reunia fuera de Bruselas. En el encuentro
se debatieron, entre otros temas, las politicas que
seguird esta organizacion de cara al Afio Europeo
de la Discapacidad que se celebrara en el 2003.
Ademids se eligieron los nuevos miembros del
Comité Directivo de esta institucion. La delegacion
del EDF fue recibida por la Reina Dofia Sofia en
una audiencia especial en el Palacio de la Zarzuela.

REALIDAD Y FINES DEL EDF

El Foro Europeo de la Discapacidad (EDF) es

una organizacién que vela por la no discriminacién

de las personas europeas discapacitadas y que pro -

mueve los derechos humanos de este colectivo en

la Unién Europea, a través del didlogo con lasins -

tituciones europeas. El EDF cubre todos los aspec
tos de la discapacidad gracias a sus miembros:
Consejos nacionales en toda la UE y otros paises,
asi como las ONGs europeas que cubren toda la
gama de la discapacidad.

CONSEJO DE EUROPA

Situacién de los discapacitados en la UE

El Consejo de Europa ha publicado dos infor-
mes sobre la situacién de los discapacitados en la
Unién Europea, elaborados por su Comité para la
Rehabilitaciéon e Integracion de las Personas
Discapacitadas. El primero de ellos se titula
"Rehabilitacién e integracién de las personas con
discapacidad, medidas politicas y legislativas", y
se trata de un compendio de programas politicos y
la legislacién en vigor en once paises europeos,
que son miembros u observadores del Acuerdo

Parcial en el dmbito de la Politica Social y
"Evaluacion

Publica; la segunda publicacion es
de la Discapacidad en Europea"
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Dentro de las IV Jornadas de Enfermedades Hereditarias de la Retina celebradas
el pasado mes de abril tuvimos la suerte de conocer la humanidad y sensibilidad
de un cientifico extraordinario.Esta relacion no se cerré con la clausura de la
Jornada, sino que a través de una entrafiable carta se ha consolidado, por lo que
muchos de nosotros consideramos ya como un amigo al Dr. Rubén Adler..

RUBEN ADLER NOS ENAMORA

05/27/02 05:46AM

Estimado Dr. Adler:

Tengo el atrevimiento de
dirigirme a Ud. ya que tuve el
placer de conocerle en la IV
Jormada de Enfermedades
Hereditarias de la Retina cele-
brada en Madrid el 27 de abril
de 2002.

No he dejado de pensar en el
contenido del esperanzador
mensaje que
hubo en sus palabras, asi como
el contacto con sus manos que
me transmitieron todo su calor
y fuerza, y que sélo, alguien
COmo yo y como mis comparie-
ros invidentes somos capaces
de captar.

Como Ud. sabe, el tiempo
corre en mi contra, sigo sien -
do una persona joven, llena de
fuerza, de ganas de aprender...
y ofrecer... quiero volver a
ver las caras de mis hijos...
corret.... sentir que la libertad
y yo no estamos refiidas; hasta
ahora, todo lo he podido llevar
y si es verdad que los inviden -
tes no somos indtiles, pero mi
vida estd al 50 % vy todos
tenemos derecho al 100 %.

Quisiera que no me dejara
en el olvido, me ofrezco para
todo lo que Ud. necesite, cual -
quier ensayo, prueba, tenga la

certeza de que en Valencia
tiene a una de sus primeras

pacientes, por no decir la pri -
mera; también a titulo perso -
nal desearia que me enviara
cualquier tipo de informacién
a la que yo pueda acceder .

Le agradezco enormemente
que me haya leido, soy 'la
espafolita" que lo persiguié
por toda la Jornada....teniendo
la suerte de encontrarlo.

Maribel Gémez

Enviado: martes, 28 de mayo de 2002 18:01

Estimada Sra. Maribel:

Muchisimas gracias por su
mensaje. Para mi es una gran
alegria el tener noticias suyas,
y el poder revivir esa jornada
tan emocionante que compar -
ti con Uds. en Madrid. Lo
que dice Ud. sobre el derecho
de todos a vivir al 100 % es
mi motivacién para hacer el

trabajo que hago. Para mi
serd la culminacién de un
suefio el poder contribuir,
aunque sea modestamente, a
que ese derecho se haga reali -
dad para Ud. y para quienes,
como Ud., enfrentan la lucha
cotidiana de la perdida de la
vista. La fuerza y el coraje
que percibi en todos Uds. esa
tarde madrilefia es y seguird

siendo mi inspiracién. Espero
que en un futuro no demasia -
do lejano podamos encontrar -
nos todos para festejar alguna
buena noticia.

Un muy cordial saludo, y
hasta pronto!

Rubén Adler
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ACTIVIDADES ASOCIATIVAS

CANARIAS

EMPUJE DE LOS
MIEMBROS DEL
CCM REGIONAL

En el mes de Abril, se cele-
bré la "Cena de Hermandad de
R.P.", en los Salones del Hotel
Rural J.M.,, en la Villa Mariana
de Teror, con la asistencia al
completo de la Corporacion del
Istmo. Ayuntamiento de T eror,
ademds de la asistencia masiva
de simpatizantes y afiliados de
nuestra Asociacién. En dicho
evento se sorted un fin de sema-
na en dicho Hotel, para una
pareja y diversos obsequios otor-
gados por comercios de la zona.

Estas Cenas son realizadas
para la recaudacion de Fondos
destinados a la investigacidn,
siendo esta ultima la novena edi-
cién, con un gran seguimiento
por parte de los socios, familia-
res y amigos de la Asociacién.

" TE ESPERAMOS EN
LA PROXIMA EDICION "

La Asociacién de R.P en
Canarias, recientemente, como
en afos anteriores, viene reali-
zando una mesa de trabajo con
los miembros del Comité Cien-
tifico Medico Asesor Regional
(C.C.M.A.R.) para trabajos de
consultas trasladadas por nues-
tros afiliados y para recabar
noticias de primera mano. Ade -

mas de estrechar lazos de coope -
racion hacia nuestro movimien -
to asociativo.

En esta Edicién tenemos el
privilegio del integrar en el mis -
mo a un nuevo miembro espe -
cialista en Genética. En dicha
reunién se presento oficialmen -
te en nuestra comunidad, el
libro de Retinosis Pigmentaria,
con la entrega por parte del Pre -
sidente de la Asociacién de R.P .
en Canarias, Germdn Lope:z
Fuentes, a los médicos que com -
ponen nuestro Comité Cientifi -
co Medico Asesor Regional:

- Médico Oftalmélogo en
Baja Visién, Sr. José Vicente
Rodriguez Herndndez
- Médico Oftalmélogo en Reti-
na, Sr. Pedro Valls de Quintana
- Médico Genetista, Sr. Miguel
Fernandez
- Médico especialista en Oto-
rrinolaringologia, Sr. Angel
Ramos Macias
- Médico especialista en Oto-
rrinolaringologia, Sr. Floren-
cio Castafiera Fuentes
- Optico Optometrista, Sra.
Diia. Pilar Rojas Valido
- Psicélogo, St. Juan Luis More -
no Fuentes

Los cuales ratificaron la
gran aportacion que hace la
Fundacién Lucha contra la

Ceguera (FUNDALUCE) pro-
moviendo un libro técnico de
consulta de alto nivel, escrito
por prestigiosos especialistas.
Animandonos a seguir con una
labor tan ardua y que no desfa -
llezcamos en el intento, por el
bien de nuestro colectivo.

"ASAMBLEA
EXTRAORDINARIA "

La Asociacién de R.P en
Canarias, segin reza en los esta-
tutos de la misma, celebrd el
pasado viernes 26 de Abril de
2002, una Asamblea Extraordi-
naria para la eleccién de la nue-
va Junta Directiva para la Legis-
latura 2002 - 2005, en la cual
se present6 una sola candidatura
con los siguientes componentes:

Presidente:
German Lépez Fuentes
Vice Presidente Tesorero:
Domingo Trujillo
Vocales:
Loly Robaina Arocha
Leila Delgado Garcia
Julio Y. Delgado Ojeda
Esther Blell Galvan
Montse Dolcet Pérez
Abel Jorge Heméndez

Aprobandose por unanimi -
dad por los miembros presen -
tes en dicha asamblea.

EUSKADI

El dia 2 de Junio se ofrecié una conferencia
por los doctores miembros de nuestro Equipo
Asesor Cientifico: Dr. José Manuel Cela, Dra.
Edurne Etxeandia, Dr. Pedro Madoz y Dra. Isabel

convivencia.

Tejada. El tema fué
investigacion sobre Retinosis Pigmentaria".
Al terminar la misma, se realizé una comida de

"Situacién actual de la

Vision 37



A CTI VI

D A DES

ASTURIAS SE COMPROMETE CON LA INVESTIGACION

ASTURIAS

Asturias entrega un dona-
tivo de 3005,06 euros
(500.000 pesetas) a la Funda-
cién Lucha Contra la Ceguera
(FUNDALUCE).

Cumpliendo con nuestro
compromiso con la investigacién,
un afio mas hemos hecho entrega
de nuestro donativo a FUNDA-
LUCE en la confianza de que si
no queremos perder la vista
hemos de apoyar la investigacién
en Espafia. Y la investigacion no
se hace con buenas palabras sino
con recursos humanos, materia-
les y financieros.

De hecho, desde Asturias
lanzamos la idea de que si exigi -
mos a las autoridades que dedi-
quen al menos un 2% del Pro-
ducto Interior Bruto a
investigacién, nosotros hemos
de ser avanzadilla y dedicar al
menos el 2% de nuestro salario.
Presupuesto asociativo a la
financiacién de grupos de traba -
jo en Enfermedades Degenerati -
vas de la retina. ;Para que
hemos puesto en marcha FUN -
DALUCE si no es para eso?.

Madrcate un objetivo para
este afio y dedica el 2% de tu
salario a investigacion.

Por otra parte, nuestra aso -

ciacién ha renovado la Junta
Directiva por otros 3 afos.
Andrés Mayor Lorenzo sigue al
frente de la asociacién y tan
s6lo se produce la salida de
Rafael Menéndez Bastian como
tesorero, que tras 10 afios al
frente de la tesoreria, es susti-
tuido por Ratil Baquero Caste-
llanos.

Destacar el acuerdo con la
Fundacién La Caixa para la rea-
lizacién de un programa de apo-
yo socio-familiar del afectado de
Retinosis en Asturias por el que
la Caixa nos facilita un contrato
de trabajo a 4 horas durante un
afio. Desde aqui agradecemos su
colaboracién.

El Dr. Romian Blanco

Velasco, Profesor Asociado de
Oftalmologia de la Universidad

A S O C I
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Hasabla! Prraloal phe dadiariap

Auténoma de Barcelona, diser-

té6 el 16 de marzo en Oviedo

sobre los desafios de la investi-

gacion en enfermedades degene -
rativas de la retina entre los que

podemos destacar el campo de
investigacién de los implantes
electrénicos, donde la nanotec-
nologia ha permitido sustituir
los fotorreceptores de la retina

por un implante electrénico de
4 milimetros en el que se inte-

gran baterias, antenas, electrd-

nica capaz de generar una sefial

que puedan interpretar el resto

de neuronas de la via visual.

Como siempre seguimos
adelante con nuestros programas
divulgativos: la Retinosis va a la
escuela y con la formacion del
voluntariado y los cursos de ocio
y tiempo libre entre los que des-
tacamos un curso de esencias y
otro de braille. Esta primavera
verano pondremos en marcha un
nuevo curso de acompafiamiento
a personas con discapacidad
visual para socios/as, familiares
y/o profesionales en general.

Ya sabes, estamos a tu dis-
posicién, lunes, miércoles y jue -
ves de 10 a 14 horas. Nuestro
teléfono 985105100 extensién
36508.

CASTILLA -

Se ha reabierto la Unidad de Control y
Seguimiento en el hospital RIO ORTEGA, el dia

2 de abril de 2.002.
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que ellos estaban haciendo con la subvencion que

se les habia dado de FUNDALUCE vy de los posi -

bles trasplantes de retina que se estdn investigan -

do en el mundo.

El dia 4 de mayo hemos tenido la Asamblea

General Ordinaria con la participacion de la Dra.
Rosa Coco que en su intervencién nos hablé de lo

38 Visién

Al término de la reunién tuvimos una comida
de convivencia en un restaurante de la ciudad.
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Mad rid Cada vez mas tesis doctorales

Retina Madrid ha estable-
cido ayudas dirigidas a costear
las tasas de matricula en cursos
de doctorado de dos estudian-
tes aventajadas respaldadas por
el Dr. Frade y la Dra. Ayuso

En estos dltimos meses, la
Asociacién ha trabajado inten -
samente en sus 3 dreas funcio -
nales, tanto organizando activi -
dades propias como participan -
do en otras organizadas por dife -
rentes entidades. Sin embargo,
el médximo esfuerzo ha ido
orientado a la organizacién de la
IV Jornada sobre Enfermedades
Hereditarias de la Retina, cele -
brada los pasados dias 26 y 27
de abril, de la que se hace cum -
plida resefia en otra parte de
esta publicacion.

A) AREA DE
COMUNICACION

Con el fin de divulgar la IV
Jornada sobre Enfermedades
Hereditarias de la Retina, nues -
tra Asociaciéon ha editado un
cartel anunciador y dos modelos
de triptico (uno para cada dia de
la Jornada), que hemos distri -
buido en hospitales, centros
universitarios y de investigacion
y organizaciones y entidades
relacionadas con la discapacidad
visual en sus diferentes enfo -
ques; asimismo hemos remitido
los mencionados tripticos, no
s6lo a nuestros asociados y al
resto de asociaciones de afecta -
dos adscritas a la FAARPEE,
sino también a todos los oftal -
mologos registrados en Madrid y
en las comunidades auténomas
limitrofes gracias a la colabora -
cién de la Sociedad Espafiola de
Oftalmologia.

Por otro lado, hemos entra-
do en contacto telefonico con la

Dr. Carlos Cenjor. Otorrino de la
Fundacion Jiménez Diaz en charla sobre
“el sentido del oido y sindrome de Usher”
ofrecida el 29-1-02

D. Luis Palacios concede una beca de
doctorado a Maria Garcia Hoyos colabora-
dora de la doctora Carmen Ayuso.

mayoria de los medios de comu-

nicacion de ambito autonémico y
local de Madrid con el fin de
divulgar los objetivos de nuestra

Asociacién con motivo de la ya
mencionada Jornada. Hemos
intentado llegar tanto a los
medios generalistas como a los
especializados y aunque hemos

llamado a muchas puertas, no se

nos han abierto tantas como nos
hubiera gustado. Debemos seguir

trabajando en este aspecto.

B) AREA DE PROMOCION
ASOCIATIVA

La Jornada de Convivencia
celebrada el 25 de noviembre
del 2001 constituyé el encuen -
tro mas masivo de asociados,
familiares y amigos de este afio.

Unas 320 personas nos reuni -
mos en torno a una buena comi -
da amenizada con mdsica en
directo vy, a los postres, organi -
zamos la tradicional 'Rifa

Benéfica" para recaudar fondos.

No queremos dejar pasar la oca -
sién de expresar una vez mds

nuestro agradecimiento a las
personas y empresas que dona -
ron sus regalos para la mencio -

nada Rifa.

El cambio de moneda al
euro y los problemas que esto
pudiera tener para nuestros aso -
ciados con mayor discapacidad
visual fue motivo de atencién
preferente en el mes de diciem -
bre del 2001. Con la colabora -
cién de la Fundacién La Caixa,
a través de su campafia
"Tiempos del Euro", hemos
dado a conocer las nuevas
monedas y billetes de euro.

Gracias a la colaboracién
econémica de la Fundacién
Cultural Férum Filatélico,
Retina Madrid podrd organizar
un acto de promocion asociativa
10 meses de este afio. Hasta
ahora hemos celebrado los
siguientes:

- El 29 de enero, el otorri -
no Dr. Carlos Cenjor, de la
Fundacién Jiménez Diaz, nos
dio una charla-coloquio sobre
"El sentido del oido y el
Sindrome de Usher". Este
encuentro se celebr6 en el Salon
de Actos del Consejo Nacional
de la Juventud, organismo al
que estamos muy agradecidos
por su amabilidad.

- El 2 de marzo, en nuestra
propia Sede Social, los presiden -
tes de las asociaciones de afecta -

dos de RP de Valencia y
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Catalufia, Joaquin Selva y Joan

Claramunt, protagonizaron una

mesa redonda sobre "Modelos

Asociativos" en la que debati -
mos, con la presencia activa de

representantes de otras asocia -
ciones, la forma de organizacién

y prestacion de servicios a los

asociados.

- El 13 de marzo, al finalizar
nuestra Asamblea General, la
genetista Dra. Carmen Ayuso,
de la Fundacién Jiménez Diaz,
junto con sus colaboradores
Diego Cantalapiedra y Maria
Hoyos, nos present6 un informe
sobre los avances de la investi -
gacion en el 2001 vy las perspec -
tivas a corto plazo. Esta charla
tuvo lugar también en el Salén
de Actos del Consejo Nacional
de la Juventud.

- Finalmente, queremos
incluir en esta relacién la confe-
rencia magistral que, ante mds de
200 personas, nos dio el Prof.
Rubén Adler el pasado 27 de
abril, en el contexto de la IV
Jornada sobre Enfermedades
Hereditarias de la Retina. Esta
actividad tuvo lugar en el Salén
de Actos de la Direccién General

del IMSERSO en Madrid.

C) AREA DE SANIDAD E
INVESTIGACION

En esta drea hemos par -
ticipado en dos actividades del
mundo académico:

- Por un lado, el 20 de febre-
ro, Félix Acefla, nuestro V ocal
de Sanidad e Investigaci6n, par-
ticipé en el curso "Master de
Iniciacién a la Oftalmologia"
organizado por el Instituto de
Investigaciones Oftalmoldgicas
Ramoén Castroviejo de Madrid.
Este curso, avalado por la
Sociedad Espafiola de Oftalmo-
logia, tiene por objetivo iniciar a
médicos internos residentes de
toda Espafa en el campo de la
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Recepcion en el Ayto. de Madrid pre-
via a la IV Jornada sobre enfermedades-
heredodegenerativas de la retina.

De iz. a der. Dra. Blanca Garcia
Sandoval, Luis Palacios, Logan (perro),
Simon Vifials (Concejal de Sanidad y
Consumo del Ilmo. Ayto. de Madrid.

Se concede una ayuda de 8.100
euros a Diego Cantalapiedra para investi-
gacion,

De iz. a der. Carmen Ayuso, Luis
Palacios y Diego Cantalapiedra.

oftalmologia clinica. Nuestra
participacion, habitual en los
dltimos afios, se centra en la sen-
sibilizacién de los futuros profe-
sionales de la oftalmologia res-
pecto a la importancia que le
damos al diagnéstico y al pronds-
tico, tanto desde la perspectiva
clinica como, sobre todo, desde
la social.

- Por otra parte, el 29 de
abril, hemos participado igual -
mente en una mesa redonda
sobre asociacionismo en el
mundo de la salud, en el curso
"Master en Salud Pdblica",
organizado por la Escuela
Universitaria de la Salud de la
Universidad Auténoma de
Madrid. Se trata de un curso
avalado por la Consejeria de
Sanidad de la CAM en el que se
da formacion especializada a los

A S O C I

A TIVAS

profesionales de la salud, no
tanto desde la perspectiva clini -
ca como desde la social.
Ademais, desde mediados
de enero, la Asociacién ha pues-
to en marcha un programa de
visitas a todos los centros publi-
cos de asistencia sanitaria con
especialidad de oftalmologia.
Esta actividad, llevada a la prac-
tica gracias a la dedicacién
altruista de un grupo de volunta-
riado, tiene por finalidad contac-
tar directamente con los profe-
sionales de la oftalmologia clinica
en su propio tetreno, llevarles
nuestras noticias, conocer la
situacion real de las instalaciones
en que prestan sus servicios,
tanto en dotacién material como
humana vy, en definitiva, darnos
a conocer coOmo una organiza -
cién dispuesta a colaborar estre -
cha y francamente con ellos en
estos momentos en que se estd
produciendo la transferencia de
competencias sanitarias y asis -
tenciales a la Comunidad

Auténoma de Madrid.

Finalmente, queremos
dar a conocer a los lectores de la
revista Visidon que nuestra
Asociacion ha otorgado ayudas a
la investigacién por un importe
global aproximado de 10.000
euros. Estas ayudas han ido diri-
gidas a costear las tasas de matri-
cula en cursos de doctorado de
dos estudiantes aventajadas res-
paldadas por el Dr. Frade y la
Dra. Ayuso respectivamente, asi
como para cubrir las necesidades
coyunturales de recursos huma-
nos en los proyectos de investi-
gacién dirigidos por la propia
Dra. Ayuso y el Dr. De la Rosa.
La entrega de estas ayudas se ha
realizado en acto publico con
motivo de la charla-coloquio del
Dr. Cenjor (29 de enero) y de la
IV Jornada sobre Enfermedades
Hereditarias de la Retina (27 de
abril).

Luis Palacios
Presidente de Retina Madrid
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La importancia del diagnostico.

Dentro de los actos progra-
mados por la AARPC el 15 del
pasado mes de diciembre vy,
ante un nutrido grupo de asis-
tentes a pesar de las inclemen-
cias climatolégicas, la doctora
Concha Vilela, responsable del
departamento de
Electrofisiologia del hospital La
Fe de Valencia, desarrollé su
conferencia bajo el titulo
"Pruebas electrofisioldgicas
para la deteccion y diagnosti-
co de la RP".

A lo largo de su exposicion
y siempre eludiendo tecnicis-
mos farragosos, fue explicando
el aspecto morfolégico de la
retina, de lo que constituye la
RP con la consiguiente degene-
racién de los conos y bastones,
asi como demds aspectos relati-
vos a nuestra enfermedad.

Destacé los estudios de
investigacion realizados en base
a detectar la RP en sus prime-
ros estadios. Explicé la manera
en que lleva a cabo su investi-

A S O C I
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D

A.AARPC

gacién y el protocolo a seguir
con el electroretinograma vy los
potenciales evocados, tratando
asi de profundizar acerca del
tipo de células pertenecientes
al epitelio pigmentario que se
han visto afectadas.

Una vez finalizada la con-
ferencia atendié cuantas pre-
guntas le fueron formuladas
por parte de alguno de los asis-
tentes, siendo despedida entre
muestras de agradecimiento.

e

2 Instituto de Deficiencias
K <+ Visuales Baranano

REHABILITACION

DE LA RETINOSIS PIGMENTARIA

Filtros Corning, Prismas, Telescopios, Lupastelevision...
Asesoramiento personalizado. Mas de 15 anos de especializacion

@91-399 22 56

PRIMERA VISITA GRATUITA

MADRID-BARCELONA-Las PALMAS de G.C:
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Se crea una plataforma que luche para que en
nuestro pais se permita el estudio con las células
madre embrionarias.

La Asociacion de Retinosis
Pigmentaria de la Comunidad
Valenciana sigue con su com-
promiso de conseguir que se
hagan realidad los protocolos
médicos, dentro del programa
de Diagnéstico, Control y
Seguimiento, y a tal fin ha
seguido manteniendo una
serie de reuniones con la
Conselleria de Sanidad para
conseguir una acuerdo lo mas
rapido y satisfactorio posible.

Desde esta Asociacién se
tuvo la idea de intentar conven -
cer a la televisién publica valen -
ciana (Canal Nou) para realizar
un tele maratén y para ello, con
la intencién de tener una mayor
fuerza representativa, se intentd
aunar a otras asociaciones de
enfermedades degenerativas o
las calificadas como enfermeda -
des raras.

Se mantuvieron distintas
reuniones tanto con las asocia -
ciones que aceptaron la idea
como con los representantes de
la cadena televisiva sin que por
fin resultara viable la idea, aun -
que a cambio, se obtuviera el
compromiso por su parte de un
apoyo a nivel divulgativo en
forma de noticias puntuales y
reportajes.

Siguiendo con el ciclo de
charlas en la sede de 1la
Asociacién, se ofrecieron las
siguientes:

- "Fisiologia y datos expe-
rimentales sobre la retina"
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ofrecida por el Dr. Pedro de la
Villa, catedratico de la universi -

dad de Alcald de Henares.

- "O.N.C.E." ofrecida por
Miguel Benages, presidente del
Consejo Territorial de la ONCE
en la Comunidad Valenciana y
Fernando Mengot, responsable
de los Servicios Sociales de la
ONCE en la Comunidad
Valenciana.

"Yoga para la recuperacion
visual" ofrecida por Elena Bas,
profesora diplomada de Y oga.

Durante los meses de
diciembre de 2.001 y enero y
febrero de 2.002 se trabaja en la
preparacion y presentacién de
programas ante las distintas
Consellerias para la obtencién
de subvenciones.

También se han realizado
distintas actuaciones en las 3
provincias de la Comunidad
ante los tribunales para conse -
guir que fueran reconocidas la
invalidez de algunos afectados.

En diciembre tuvo lugar
una comida, que tradicional-
mente venia siendo cena, para
despedir el afio, con la preten
sién de ver si de esa manera se
facilitaba la asistencia de un
mayor ndmero de personas
como asi fue a pesar de que en el
dia escogido nevara en Valencia,
algo muy poco comtn en estas
latitudes.

Gracias a la rifa de regalos
obtenidos de distintos colabora -

\

dores y al buen ambiente, todo
los asistentes se despidieron
satisfechos.

Se celebraron una serie de
juntas preparatorias para conse -
guir un mejor reparto de las
tareas a realizar por la
Asociacién y conseguir la cola -
boracién del mayor nimero de
personas, cosa que entendemos,
es la mejor manera de garantizar
el futuro y buen funcionamien -
to de la Asociacion.

El 2 de
abril de 2.002
tuvo lugar un
2 concierto
benéfico de
musica Gospel
a cargo de la
Coral Gloria

que supuso un

NOCHE GOSPEL

o ok s

gran esfuerzo para todos los
organizadores durante el mes de
marzo pero que resulté todo un
éxito.

NOCHE GOSPEL

Desde nuestra Asociacién,
un ntmero de 7 personas asis-
tieron a la IV Jornada sobre
Enfermedades Hereditarias de la
Retina en Madrid, tanto a la jor-
nada cientifica como a la social.

Finalmente, se quiere
crear de forma conjunta con
otras asociaciones de afectados
por enfermedades degenerati-
vas de la Comunidad Valen-
ciana, una plataforma que
luche para que en nuestro pais
se_permita el estudio de las
células madre embrionarias.
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e-mail: aarpc@virtualsd.net
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ASOCIACION DE GALICIA

SGCTACION DE GALICIA
Centro Municipal Asociativo «Domingo Garcia Sabell»
Poligono de Elvifia, 22 Fase. Bloque 17
15008 A Corufia - Telf. 981 240 875

ASOCIACION DE MURCIA
C/ Juan Fernandez, 28 - 8° A
30204 - CARTAGENA (Murcia)
Telf. 968 52 62 10

Presidente: Luis Berrocal Balanza
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ASOCIACION DE ARAGON

P° de Echegaray y Caballero, 76

Edif. ONCE - 50003- ZARAGOZA

Telf. 976 28 24 77 -Ext:262 -Fax. 976 28 38 87
Presidente: Angel Tierra Afioro

ASOCIACION DE CASTILLA- LA MANCHA
C/ Doctor Garcia Reyes, 7-3°A

02002- ALBACETE

TEL.: 967 221 540 - FAX.:967 52 38 62
Presidente: Antonio Gomez |béafiez

ASOCIACION DE EUSKADI

C/ Iturribide, 26 - Ent - Dpto. 6°

48006 - BILBAO

Telf. 94 415 64 76 - Fax. 94 416 76 08

Presidenta: Begofia Gémez |a Fuente
FECTADOS
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LA COMUNI DAD CANARI A
ASOCIACION CANARIAS
Avda. Primero de Mayo,10 - (Edif. ONCE)
35002 - LASPALMAS DE GRAN CANARIA
Telf. 928 431 411 - Fax.928 36 49 18
Presidente: Germén L 6pez Fuentes
e-mail: rpcanarias@hotmail.com

<>
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ASOCIACION DE NAVARRA

C/ Arlar, 3

31002 - PAMPLONA

Telf. 948 203 322 - Fax. 948 20 63 12
Presidente: José Maria Casado Aguilera
e-mail: navarra@retinosis.org

SOCI ACI ON
DE

"Jé"

LRI DRE IR TR
Al R CANISER A HILAL L

ASOCIACION DE ASTURIAS

Hospital Central de Asturias

C/Julién Claveria, SN - 33006 - OVIEDO

Tel. 98 510 61 00-Ext: 36508-Fax. 985 75 26 10
Presidente: Andrés Mayor Lorenzo
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ASOCIACION DE CASTILLA-LEON
C/ Dos de Mayo, 16

47004 - VALLADOLID - Edificio ONCE
Telf. 983 39 40 88 - Fax. 983 30 57 26
Presidente: Manuel Cordero Cordero
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ASOCIACION DE EXTREMADURA
C/. Bullones, 6

06360 Fuente del Maestre (Badajoz)

Telf. 924 531084

Presidente: Purificacion Zambrano Gémez

~
ASOCIACION DE MADRID
C/ Montera, 24-2°H 1
28013 - MADRID
Telf. 91 521 60 84 Fax: 91 521 05 83
Presidente: Luis Palacios

ASOCIACION DE VALENCIA

C/ AV. Baron de Cércer, 48 - 3B

46001 - VALENCIA

Telf. 96 35117 35 - Fax. 9635117 35
Presidente: Joaquin Selva Roca de Togores
e-mail: valenciarp@terra.es
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