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Relevo del Director
de la revista VISION

A partir del presente nimero se hace cargo
de la direccion de la revista VISION, Joaquin
Selva, vocal de la Junta de FAARPEE vy presi-
dente de la Asociacion de Afectados por Retinosis
Pigmentaria de la Comunidad Valenciana.

Afectado por RP, economista de 46 afos, casado y con dos hijas,
manifiesta su ilusién por este proyecto para el que es imprescindible la ges-
tion del equipo de redaccion y colaboradores, bajo la tutela de Vicente
Genovés, secretario de la AARPCV y Director Técnico de Vision.

Tirada: 5.500 ejemplares - Distribucién GRATUITA - COSTE: 100 pts ejemplar.

Premio José Garcia Sicilia 1997

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

Todos los articulos se publican bajo la responsabilidad de sus autores. La
revista VISION no comparte necesariamente las opiniones y comentarios ver-
tidos en los mismos. Se autoriza la reproduccion total o parcial de esta publi-
cacion citando su procedencia y previa notificacién al editor.
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EDITORIAL

PRIMERAS [ZA\Wa\:1 7.8

¢PODEMOS HACER ALGO MAS?

El progreso de la sociedad humana ha exigi-
do continuos esfuerzos para alcanzar cotas
cada vez mas exigentes. Nunca parece que se
alcance el sosiego. Siempre nos encontramos
otro “escalon”, otro esfuerzo adicional.

El deporte es un buen ejemplo de lo comen-
tado en el parrafo anterior: La cadena de supe-
raciones nunca parece tener limite. El record
alcanzado hoy, no es suficiente, otro deportis-
ta consigue superarlo, provocando de forma
inmediata una nueva reaccion de superacion.
Dentro de este espiritu de lucha competitivo
los records se suceden, y en definitiva, se pro-
duce una evolucion y un progreso.

Cuando me sugirieron ser director de esta
revista VISION, lo primero que pense es, si
podria alcanzar el nivel de mis ilustres y bata-
lladores predecesores. Tomas Ripa vy Luis
Palacios han conseguido una prestigiosa
revista que convina el rigor cientifico con una
cuidada seleccion de noticias de aspecto
social que tratan de difundir mejoras en la cali-
dad de vida. Seguramente estas ideas fueron
las que provocaron la concesion del premio
Jose Sicilia en el ano 1997.

En ese momento, surge el espiritu de supera-
cién y el empeno por conseguir el reto de publicar
el numero que tienes en tus manos. \IERCELEDY

tado el testigo en esta especie de carrera de rele
VOS NOS pusimos a trabajar para lograr el reto.

En esta tesitura lanzamos este primer numero,
el numero 17, con una gran esperanza en los
avances por parte de la genética. Parecen lejanos
aun los dias que pueda obtenerse una curacion
definitiva pero el camino esta trazado, y todo apun-
ta que surgira de la genetica. La terapia génica o el
desarrollo de proteinas avanzan vertiginosamente.
Se suceden ponencias en congresos y publicacio-
nes con continuos descubrimiento de genes.

Desde la publicacion del pasado nimero de la
revista, se han desarrollado multiples congresos
o jornadas; después del congreso de Sevilla de
enfermedades raras, en donde empiezan a ser
conocidos sindromes de escasa prevalencia, pero
de incidencia importante, como nuestro sindrome
de Usher.

Posteriormente se llevaron a cabo las tradicio-
nales Jornadas sobre Retinosis Pigmentaria en
Madrid, en este caso las terceras, con la visita del
investigador inglés Alan Bird. Ya en Julio, asisti-
mos a otras jornadas de degeneracion retiniana
en Soria, asi como al 112 Congreso Internacional
de Retina en Toronto, por parte del presidente de
FAARPEE, Joan Claramunt, con una revisién del
estado de la investigacion sobre la R.P. Final-
mente el 20 de octubre se celebro en Valencia, el
| Congreso de insercion y Formacion Cientifico
Social sobre Sindrome de Usher - Retinosis
Pigmentaria, con una perspectiva de aspectos
sociales sobre especificamente estos afectados
asi como una revision del estado de las investiga-
ciones, contando con la presencia del investiga-
dos americano Prof. W. Kimberling.

Esta enorme actividad congresual nos parece
muy sugerente desde la perpectiva del interes
general que plantea en el ambiente cientifico
nuestra patologia, lo que permite confiar en un
progreso hasta un resultado positivo.

En nuestro caso esperamos satisfacer las
espectativas que pudierais tener sobre este nime-
ro de la revista VISION.

Finalmente quisiera trasmitiros una reflexion,
En los primeros parrafos senalaba la importancia
del progreso, del avance, de la consecucién de
hitos. En nuestro caso, la Retinosis Pigmenaria,
este progreso se lo debemos a la preocupacion de
los cientificos y médicos, que se han ido sumando
al famoso lema de LUCHA CONTRA LA CEGUE-
RA. Muchos de estos cientificos y médicos son
amigos al compartir nuestras preocupaciones y
ansiedades. A nosotros nos consta que a veces
esta labor la han realizado con escasos medios y
disponiendo de sus horas de descanso.

En mi opinién, la investigacion sobre Retinosis

Pigmentaria en Espana debe subir “un peldano”.
La base, el equipo humano esta preparado. El
Gobierno y otras instituciones pueden prestar los
recursos para ese progreso; ¢y nosotros?, afecta-
dos por Retinosis Pigmentaria,

¢ PODEMOS HACER ALGO MAS ?

Joaquin Selva
Director
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FAARPEE algo mas que una federacion.

Con este numero que tienes entre tus manos
inicia la Revista Vision una nueva etapa de su
todavia corta, pero fecunda existencia.

Mas alla de todo personalismo que, aungue
humano, tanto nos perjudica porque desvia nuestra
atencion y nuestros escasos esfuerzos de los objeti-
vos que justa y noblemente perseguimos, queda, sin
duda alguna, la impronta personal de cuantos cola-
boran y han colaborado en la tarea de conseguir que
ésta nuestra nueva revista sea cada dia un mejor
organo de informacion y de comunicacién entre
todos los afectados por la Retinosis Pigmentaria.
Vaya pues, nuestro agradecido y reconocimiento,
individual y colectivo, para todos ellos por sus largas
horas dedicadas a conseguir este milagro que tie-
nes, amable lector en tus manos, de excelente for-
mato y preciado contenido. Es nuestra Revista

=

Vision una realidad que debe alentar y crecer mien-
tras la Retinosis Pigmentaria constituya un problema
no superado y a la que, por esta precisa razon,
deseamos sin paradojas una muy breve vida. Es
esta nuestra lucha.

Es por ello ésta una buena ocasion para poner de
relieve el impulso que ha tomado nuestro movimien-
to asociativo, los esfuerzos investigadores que en
torno a él han ido surgiendo y los avances cientificos
logrados por la busqueda de nuevas y eficaces tera-
pias. En suma, progresos cuantitativos y cualitativos
de todo orden que son el exponente de un saber y
de un querer hacer generoso, inteligente, ordenado
y solidario.

Joan Claramunt
Presidente de FAARPEE

funda«’w - FUNDALUCE UNA REALIDAD EN MARCHA

Nuestra reclentemente creada FUNDACION
LUCHA CONTRA LA CEGUERA-FUNDALUCE. En
FUNDALUCE se resume y concentra institucio-
nalmente todo nuestro movimiento. Ella ha de
ser para el futuro la referencia de todos nuestros
comportamientos asociativos.

Es FUNDALUCE en el contexto politico, juridico,
social y cientifico-cultural de la Espana actual, el
mejor instrumento que podemos alcanzar para con-
seguir dar cumplimiento a nuestros anhelos como
afectados por la R.P. Y, porque asi lo hemos enten-
dido, FUNDALUCE es en la actualidad miembro de
pleno derecho de la Confederacion Espanola de
Fundaciones y ha publicado en el presente ano una
generosa convocatoria de Ayudas a la investigacion
de la R.P. a cuya llamada han respondido cuatro
prestigiosos grupos de investigacion, formados por
numerosos investigadores, con proyectos de van-
guardia que van desde la investigacion epidemiol6-
gica a la implantacion de células retinianas, pasando
por la investigacién genético-molecular y el estudio
de mutaciones de proteinas. Esta convocatoria se
resolvera en fechas muy préximas y alcanza un
importe de DIEZ MILLONES DE PESETAS.

FUNDALUCE se encuentra en disposicion de
poder acceder en el 2001 a las convocatorias de sub-
venciones del Estado y demas organismos publicos y
tiene una tarea futura inabarcable para suscribir con-
venios de cooperacion con otras entidades publicas y
privadas y reforzar y ampliar asi los proyectos de
investigacion que con el tiempo iran surgiendo.

FUNDALUCE, querido lector, necesita en su futuro
de tu esfuerzo. Un esfuerzo que podemos cifrar en
aportaciones econdmicas, pero que es tanto mas

importante en el aspecto personal y humano. Te pedi-
mos para ello que intervengas activamente en tu
Asociacion, que te integres en sus distintos grupos de
trabajo, aportando ideas, gestionando temas, organi-
zando campanas recaudatorias y de difusion de
nuestra problematica, interesando en ella a las auto-
ridades cientificas y politicas del pais y de tu autono-
mia, organizando y asistiendo a congresos, efc...

No pienses que es tarea de unos pocos. Nada se
consigue en soledad. En Espafa no hay buena
investigaciéon porque sencillamente no existe clima
investigador, y, este clima es simplemente un esta-
do generalizado de opinién, un hecho socio-cultural
complejo que se resume en una voluntad de hacer
que la investigacion sea uno de los cometidos de
mayor importancia en nuestra sociedad, que la
investigacién es una fuente de ingresos economicos
y, en definitiva, de bienestar colectivo.

Hay que tener presente que al crear este clima

favorable a la investigacion, cooperamos producien-
do nuestro particular micro clima, desarrollando
HUNDVYRV[¢ 4 ampliando sus horizontes. Crear ese
clima investigador esta en nuestras manos, por eso,
a fuerza de resultar pesado, te pido querido lector,
que cooperes activamente.

FAUSTO TORIO
Secretario de FAARPEE y FUNDALUCE

SEDE SOCIAL

C/ Montera, 24 — 22 H1
TIf.: 91 532 07 07

Fax: 91 521 60 84
28013 — Madrid

C..F. G-82040023
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retinosis.org

La RP en espanol

Retinosis.org es el PUNTO DE ENCUENTRO
en internet de los afectados y afectadas de
Retinosis Pigmentaria que nos expresamos en
espanol.

Retinosis.org es ACTUALIDAD sobre los ultimos
aspectos relacionados con la investigacién: tras-
plantes, terapia génica, microchips, nuevos farma-
cos. Se trata de poner al alcance de cualquier
persona toda la informacion sobre el estado de los
progresos de los investigadores e investigadoras
sobre las enfermedades degenerativas de la retina.

Retinosis.org es INFORMACION GENERAL
sobre nuestra enfermedad, sintomas, tipos de
herencia. En modo texto y en modo grafico para
facilitar el acceso a las personas con menor capaci-
dad visual.

Retinosis.org es UNA LISTA DE CORREO donde
personas de todo el mundo pueden compartir sus
experiencias, miedos, alegrias, esperanzas, esfuer-
zos y proyectos para ganar la partida a la Retinosis.
Ya superamos el centenar y tan sélo con un clic de
raton por muy lejos que estés en este planeta ten-
dras alguien que te escucha. jjjSuscribete!!!

«http:/retinosis.org/rpeslist.htm=»

Retinosis.org

Retinosis.org es UN PROYECTO DE FAARPEE
(Federacion de Asociaciones de Afectados/as de
Retinosis Pigmentaria del Estado Espanol) que se
gestiona desde Asturias, donde son los propios
afectados/as miembros de la asociacion los encar-
gados del diseno y mantenimiento del sitio, aunque

«Nuestra pagina web»

con alguna colaboracion externa. Durante este ano
se han recibido mas de 8.000 VISITAS DE LOS
CINCO CONTINENTES, incluido Africa.

Estadisticas de suscripcion A
a la lista de correo RP-ES-list Mokiaets &4
e 0 e 1
- = _.J"""':
= s
J'-
4
J

Retinosis.org es centro de recursos con directo-
rios de las asociaciones en Espana y el resto del
mundo. Donde no podia faltar FUNDALUCE, la
Fundacion Lucha Contra la Ceguera a través de la
cual hemos de encauzar los esfuerzos para favore-
cer la investigacion biomédica tendente a curar y/o
prevenir la Retinosis y otras enfermedades afines de
la retina. Becas, congresos, subvenciones, otras
asociaciones, ...

Pero lo mas importante es el futuro y por eso
nuestro objetivo es ofrecer nuevos servicios (incor-
porar un buscador), mejorar la accesibilidad, aportar
nuevas ideas que favorezcan el conocimiento de
nuestra problematica y apoyar a las asociaciones en
el salta a la red. Y todo esto no ser- posible si no te
implicas tu que lees estas lineas. ;Qué te parece
nuestra web? ;Como se podria mejorar? ¢;Qué
podrias aportar? Ya sabes estamos a tu disposicion

http://retinosis.org
Andrés Mayor

Director Retinosis.org

FUNDALUCE RESUELVE EL CONCURSO DE
AYUDAS A LA INVESTIGACION

El pasado dia 4 de noviembre de 2000, se cele-
bré la Junta Directiva de la FAARPEE,
Federacion de Asociaciones de Afectados de
Retinosis Pigmentaria del Estado Espanol, para
decidir sobre el concurso de ayudas a la investi-
gacion sobre la Retinosis Pigmentaria convoca-
da por FUNDALUCE.

El resultado final del concurso ha establecido ayu-
das para cuatro proyectos de investigacion. “Bases
Moleculares y genéticas en Retinosis Pigmentaria”,
dirigido por la Dra. Roser Gonzalez, le correspondio
unos fondos de 1.869.000 pts, “Trasplante de retina
fetal en la cavidad vitrea del ojo adulto, modelo
experimental en conejos”, bajo la tutela del Dr.
Manuel José Gayoso Rodriguez le fueron adjudica-
das 1.200.000 pts., “Expresion y caracterizacion de

mutaciones en rodopsina asociadas a Retinosis
Pigmentaria”, bajo la direccién de Joan Manllosa
Ribatallada con un fondo de 2.641.000 pts.

Finalmente “Estudio epidemioldgico y genético de
retinopatias hereditarias en Espana” coordinado por
la Dra. Carmen Ayuso Garcia, merecié un importe
de 4.290.000 pts.

El total de ayudas asciende a 10.000.000 pts.
para los préximos tres ejercicios.

Estos fondos se han generado desde aporta-
ciones de todas las asociaciones de Retinosis
Pigmentaria de las diversas comunidades de
Espana, donativos de empresas y particulares
excedentes de FAARPEE

Vicente Genovés
Director Técnico de Vision
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Il JORNADA SOBRE ENFERMEDADES b

HEREDITARIAS DE LA RETINA

Madrid. Luis Palacios

Como todos sabéis, los dias 23 y 24 de Junio
de 2000, la Asociacion de Afectados por Retinosis
Pigmentaria de la Comunidad de Madrid organizo,
en colaboracion con la Fundacién Jiménez Diaz,
la lll Jornada sobre Enfermedades Hereditarias de
la Retina.

Antes de hacer un resumen de las ponencias pre-
sentadas, queremos expresar nuestro mas sincero
agradecimiento a las entidades patrocinadoras de
este encuentro: en primer lugar, el Real Patronato
de Prevencion y Atencion a Personas con
Minusvalias; también el Ministerio de Sanidad y
Consumo, el IMSERSO, Caja Madrid y La Caixa.

La Jornada del dia 23 fue especialmente dedica-
da a los profesionales implicados en la investigacion
y atencion clinica de las diferentes patologias que
nos afectan. La asistencia de publico a las ponen-
cias presentadas ese primer dia fue de 83 personas
en total, lo que para nosotros es todo un éxito con-
siderando que la celebracién de nuestra Jornada
coincidié con otros eventos cientificos no previstos,
como un seminario sobre glaucoma que tuvo lugar

Resumen de la Ponencias

en Londres y al que se desplazaron numerosos
medicos internos residentes que en principio iban a
asistir a lo nuestro.

El dia 24, en cambio, la Jornada estuvo orientada
a los afectados de las distintas enfermedades heredi-
tarias de la retina y a sus familiares. En este caso el
salon estuvo practicamente lleno, lo que supone que
nos reunimos mas de 180 personas. El éxito de la
convocatoria puede medirse por el importante nime-
ro de preguntas que se plantearon al final del dia.

Aunque a continuacion vamos a referirnos a algu-
nas de las ponencias alli presentadas, la Asociacion
dispondra de copias de la grabacion que se hizo en
la sala en video y en cassette. En una préxima Hoja
Informativa os comunicaremos la forma de adquirir
estas copias.

» Lainvestigacion basica (neurociencia) estuvo
representada por el Dr. Vidal Sanz y la Dra.
Hurtado:
o EI Dr. Vidal Sanz (Universidad de Murcia) hablé
sobre la plasticidad de las células neuronales del
nervio optico, asi como del tiempo que estas células
tardan en morir tras sufrir la falta de riego sanguineo
provocado artificialmente.
« LaDra. Hurtado (Hospital de Murcia), que vino en
sustitucion de la Dra. Villegas, expuso los resultados
de su trabajo de experimentacion en cuanto a la
interrelacion de la capa retiniana de fotorreceptores
y los vasos sanguineos que riegan la propia retina.
El campo de la genética tuvo como protagonis-
tas a la Dra. Ayuso, la Dra. Truijillo y el Dr. Carballo:
La Dra. Carmen Ayuso (Fundacién Jiménez Diaz)
hizo una brillante exposicion sobre el trabajo reali-
zado hasta la fecha por el Grupo Multicéntrico de
Investigacion de la R.P. en Espana, asi como sobre
los proyectos que en estos momentos llevan entre
manos referidos a la identificacion de las mutacio-
nes genéticas que afectan a los pacientes de las dis-
tintas enfermedades hereditarias de la retina en
nuestro pais.
o Muy clarificadora para los afectados fue la presen-
tacion que hizo la Dra. Trujillo referente a la metodo-
logia de trabajo que aplican en el laboratorio de
genética de la Fundacién Jiménez Diaz. En este caso
la Dra. Trujillo presenté no sélo su trabajo, sino tam-
bién el de la Dra. Isabel Lorda, presente el la Sala.
o El Dr. Carballo (Hospital de Tarrasa) explico los

avances en la deteccion de mutaciones genéticas
relacionadas con la retinosis pigmentaria autosémi-
ca recesiva.

Las presentaciones oftalmdlogicas corrieron a
cargo de los Dres. Martin Oses, Serrano, Garcia
Sandoval y Rovirosa.

e Los Dres. Martin Osés y Serrano (ambos de la
Fundacién Jiménez Diaz) presentaron sendos vide-
0s en los que mostraron dos tipos de cirugia aplica-
bles a nuestras patologias: el implante de un
microtelescopio en el espacio subcapsular posterior
y la traslocacion macular para los afectados de
degeneracion macular asociada a la edad.

e La Dra. Garcia Sandoval (Fundacion Jiménez
Diaz) y el Dr. Rovirosa (Centro Oftalmoldgico
Rovirosa) hicieron una presentacion sumarial de las
enfermedades hereditarias de la retina.

En esta Jornada la Asociacion a hecho un
especial esfuerzo por traer a dos figuras de relie-
ve internacional como son los Dres. Ali y Bird:

o EI Dr. Robin Ali (Instituto Oftalmolégico de
Londres) dio a conocer como primicia mundial los
resultados de su investigacion en terapia génica.
Trabajando sobre el modelo de ratones RD, que
sufren una degeneracion retiniana muy parecida a la
retinosis pigmentaria humana, han desarrollado la
tecnologia de ingenieria genética para corregir el
defecto genético que provoca la degeneracion y
reintroducir el material asi modificado en el organis-
mo del animal. La electrorretinografia demuestra el
éxito de la intervencion: los ratones tienen un ERG
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plano antes de ser sometidos a la terapia génica;
después de pasar por todo el proceso, el ERG es
practicamente normal. Sélo les queda por demostrar
que los resultados del electrorretinograma se
corresponden con la funcionalidad visual y averiguar
si el proceso es aplicable a otros modelos animales
y, en definitiva, al ser humano.

El Dr. Alan Bird (Hospital Moorfields de Londres),
uno de los oftalmologos mas prestigiosos del mundo
en el campo de las enfermedades hereditarias de la
retina, resumio los tres enfoques terapéuticos mas
prometedores desde la perspectiva bioldgica: la
terapia genica, los factores de crecimiento y el tras-
plante de fotorreceptores. La terapia génica servira
para reparar el defecto genético que provoca la
degeneracion de los fotorreceptores; los factores de
crecimiento tienen que ver con el desarrollo de las
celulas y su muerte por apoptosis (suicidio progra-
mado de la propia celula), mientras que el trasplan-
te de fotorreceptores y/o epitelio pigmentario es el
enfoque quirurgico del que ya nos hablé el Dr. del
Cerro en 1998, que aun esta en fase de desarrollo.

Actos de apertura y cierre.

Desde nuestra perspectiva como Asociacion
de Afectados, nos parece que podemos considerar
como un éxito de la lll Jornada haber conseguido la
participacion de las entidades publicas mas impor-
tantes a la hora de hacer los actos de apertura y cie-

rre de las sesiones: el Director General del FISS
(Fondo de Investigaciones Sanitarias) y Dna.
Encarnacion Blanco, Subdirectora de Programas
para Discapacitados del IMSERSO, abrieron las
sesiones del viernes y sabado respectivamente; el
Dr. Segovia Arana, Presidente del Consejo Asesor
de Sanidad del Ministerio de Sanidad y Consumo, y
D. Manuel Garcia Viso, Asesor Técnico del Real
Patronato de Prevencion y Atencion a Personas con
Minusvalias, protagonizaron los actos de clausura

Conclusiones

A modo de conclusion, podemos decir que
todos los asistentes, tanto los profesionales
como los afectados, salimos francamente satisfe-
chos de este encuentro. Muestra de ello es que
el Dr. Fallos, oftalmoélogo que asistié a la sesién
del viernes 23 de Junio y que colabora habitual-
mente con la Cadena SER, ha recogido comen-
tarios acerca de nuestra patologia en dos
espacios de radio emitidos por Radio Madrid los
domingos 25 de Junio y 2 de Julio respectiva-
mente.

iOjala la Asociacion pueda organizar una IV
Jornada sobre Enfermedades Hereditarias de la
Retina en el aio 2002!

Luis Palacios
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LA GENETICA NOS AYUDA

ENTREVISTA CON EL DR. ALAN BIRD
Madrid, 23 de junio. Joaquin Selva.

Con posterioridad a la celebracion de las lll
Jornadas sobre RP, tuvimos la suerte de poder
entrevistar al Prof. Alan Bird, que trabaja actual-
mente en el Hospital Moorfields de Londres, en
Terapia Génica. Fuimos asistidos para la traduc-
ciéon e interpretacion de conceptos por Luis
Palacios y la Dra. Blanca Garcia Sandoval, cola-
borando la asociacion de la Comunidad Valen-
ciana en la transcripcion de cintas. Se ha
incluido Unicamente un resumen de la entrevista
y no el literal de la misma.

- Vision. Todos los asociados de RP nos pregun-
tamos en qué fase esta la terapia génica, y nos gus-
taria saber, qué fases se pueden plantear y como
podemos reconocer la fase en donde este préximo
un resultado practico, desde el punto de vista tera-
péutico.

- Alan Bird. Lo que se esta haciendo es muy pro-
metedor, es para autosoémicas recesivas. El proble-
ma en las recesivas, es que falta una proteina y hay
que meter un gen que la produzca pero tiene que
ser la cantidad adecuada exactamente y en la célu-
la adecuada y que ademas esa mutacion, ese gen
que introduces en el cromosoma no altere el resto
de las células. Para la autosomica dominante toda-
via es mucho mas dificil porque no se trata de que
falte una proteina, sino que hay un gen anémalo que
produce otra proteina y hay primero que anular esa
proteina

Todo lo que se esta haciendo ahora es positivo pero
no se sabe cuanto tiempo va a pasar hasta que se
pueda aplicar en humanos porque es muy complejo.

- V. ;La segunda fase seria la aplicacion en
humanos?

- AB. Cuando ya se logre el efecto deseado, que
no se puede obtener en un corto periodo de tiempo,
esta previsto que se inicie la segunda fase dentro de
cuatro o cinco anos. Ahora tiene que pasar por otros
animales que ya de hecho tienen esas enfermeda-
des

: el con la conciencia tranquila de
que se ha hecho con seguridad.

- V. Tenemos una gran preocupacion los afecta-
dos, por si podemos hacer mas para acelerar estos
pasos desde las asociaciones o desde los enfermos.

B¥\:MLa importancia de las asociaciones de afec
tados radica en que desde ellas podemos acercar

CEEAENERENEA v participar en proyectos de
investigacion, siendo también los responsables de la
captacion de fondos que son cruciales para llevar la
investigacion adelante, ya que nosotros no dispone-
mos de tiempo suficiente para dedicarnos a ello.

Por otro lado desde las familias se pueden apor-
tar los casos para dar los registros genéticos de tal
forma que luego podemos revisar de un vistazo
quiénes son los miembros de la familia, el tipo de
mutacion genética, de herencia genética e incluso
en su dia, podrian identificarse la mutacion genética
de esa familia entera.

La confidencialidad de la informacion es tam-
bién importante. Los registros de los afectados
estan en manos de los doctores exclusivamente y
nunca en manos de las asociaciones.

- V. La experiencia de la Comunidad Valenciana
es que no todos los afectados tienen registros sino
solamente aquellos que por motivo de la investiga-
cion se les requiere, por ejemplo Sindrome de Usher
o un tipo de retinosis. ¢Cual es su experiencia?.

- AB. Desde hace unos cuatro anos no hemos
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visto una nueva familia ligada al sexo, teniéndolas
todas censadas y estudiadas. De las dominantes
tenemos censadas solo el 60%, y de las recesivas el
porcentaje es aun menor.

Las asociaciones de retinosis invitan a los pacien-
tes a que cuando se registren en la asociacion relle-
nen un cuestionario que luego envian al hospital.
Hay pacientes que no estan explorados en el hos-
pital pero si figuran en el registro del hospital porque
este ha recibido su cuestionario. Algunos de estos
cuestionarios son de familias informativas, por lo
que se ponen en contacto con el paciente para ver
si desea participar en el estudio.

Lo que recomiendo es centralizar todos los regis-
tros de Espana en un solo hospital.

- V. El camino que esta trazado es el correcto, es
decir, el propio hospital o el médico solicite a una
determinada familia la extraccion de sangre y que no
se hagan de una manera exhaustiva, en todos los
pacientes, pareceria lo correcto desde el punto de
vista econdmico.

- AB Todos los pacientes de retinosis estan inves-
tigados en sus hospitales pero si al recibir los cues-
tionarios el registro del hospital consideran que son
interesantes se decide que conviene investigarlos.

Lo ideal efectivamente, seria tener una muestra
de sangre de todos los afectados, pero esto no es
posible. En este momento tienen recogidas mas de
cien mil muestras de sangre y seria imposible pro-
cesar todas esas muestras para cada una de las
mutaciones, por lo que se realiza una seleccion.

- V. En la conferencia ha hablado de otras tera-
pias, de otros posibles tratamientos, por ejemplo el
tema del factor del crecimiento y otros, es decir qué
recomienda Ud. en este momento como posible
paliativo para la enfermedad, incluso a nivel de cui-
dados o por ejemplo llevar una vida sana que imagi-
no que sera lo que también se diga.

- AB. Quiza lo que primero llegue es el trata-
miento del factor del crecimiento, en todo caso lo
mas importante que podemos hacer es difundir la
informacion y que los pacientes sepan qué es lo que
ellos estan haciendo y cémo lo estan haciendo. El
tratamiento del factor del crecimiento ira dirigido a
las formas ligadas al sexo porque son las mas pro-
gresivas y con menos tiempo se podran ver los
resultados. El problema es conocer el momento en
el que la senal desaparece del electroretinograma
(ERG) en las formas ligadas al sexo, por lo que
actualmente estan haciendo ERG en nifos para
detectar cuando deja de haber senal y en qué
momento deberian aplicar el tratamiento.

Hay un matiz importante. Las asociaciones tienen
que transmitir al paciente, que muchas de las explo-
raciones que se les realizan, no son directamente
beneficiosas para ese paciente. Una exploracion de

ERG en ese nino pequeno no le reporta ningln
beneficio directo, pero es importante para tener bien
caracterizado, cuando entremos en la fase de trata-
miento, en qué personas son eficaces y en cudles
no, por lo tanto incluso una persona que esta per-
fectamente diagnosticada con un fondo de pigmen-
to él hacerle un ERG no es despreciable porque
puede tener otra senal y entonces poder comprobar
si el tratamiento ha sido eficaz.

Hay que realizar muchas pruebas y el pacien-
te puede que no le entienda si no existe actual-
mente tratamiento.

- V. ;Se puede hacer algo para ayudarnos a man-
tener el estado de la vision hasta que llegue el trata-
miento, por ejemplo algo que tenga que ver con la
dieta, se habla de los antioxidantes, de la vitamina A?

- AB. Respecto a las medidas generales lo Unico
que se ha demostrado es que la exposicion grande
al sol no es beneficiosa para algunos tipos de reti-
nosis, no para todos, pero como no se sabe cual
exactamente es el danado por la luz del sol se gene-
raliza y se deben utilizar gafas de sol muy oscuras,
Nno poco oscuras Sino muy oscuras para las exposi-
ciones grandes al sol.

Respecto a las vitaminas, en estos momentos los
oftalmélogos estan divididos, parece que todavia no
hay datos con suficiente relevancia como para poder
recomendar el uso generalizado de la vitamina A.

Respecto a las normas basicas de salud, se reco-
mienda hacer una vida normal y sana, haciendo
todo tipo de actividades porque no hay nada que
limite. Los oftalmdlogos y otros profesionales no
pueden curar pero se les puede ayudar a compren-
der los efectos psicoldgicos de la enfermedad.

Sobre las cataratas, hace unos anos se recomen-
daba no realizar la operacion porque no iba a recu-
perar vista, y en cambio actualmente, se
recomienda lo contrario, ya que pueden recuperar
en un porcentaje de pacientes que no esté muy
danada la retina.

El problema del edema macular quistico, que se
produce después de operar de cataratas en un deter-
minado porcentaje de la poblacion de operados, es
que en la poblacién normal respecto a los operados
de RP tiene un mejor prondstico su tratamiento.

Pero en general lo que hay que vivir es de la
manera mas normal y sana posible y cuando se
produce alguna limitacion en la vida, como puede
ser que te quiten el permiso de conducir, la asocia-
cion, el gobierno debe ayudar para suplir el proble-
ma con ayudas para el transporte publico.

También en el uso de ordenadores existen facili-
dades que pueden ayudarnos en el trabajo cuando
se producen limitaciones.
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11™ WORLD CONGRESS OF RETINA
INTERNATIONAL

14-16 de julio de 2000 - Toronto, Canada

Toronto. Joan Claramunt

Organizacion de las conferencias y debates

El programa cientifico del Congreso estaba cons-
tituido por diferentes tipos de reuniones:
Sesiones Plenarias (2),
Coloquios de Interés General (8)
y Sesiones Cientificas (3).

Tanto las Sesiones Plenarias (conferencias de 15
minutos de duracion) como los Coloquios de Interés
General (15 minutos de duracion) se dedicaron a
aspectos generales (meédicos y sociales) y poco
novedosos de diferentes distrofias retinianas, funda-
mentalmente a la degeneracion macular, y en menor
numero a la retinosis pigmentaria, al sindrome de
Usher y otros.

Durante Congreso se realizaron 30 conferencias
(15 minutos de duracion) repartidas en tres
Sesiones Cientificas. Estas conferencias estaban
dirigidas a especialistas. En diez de ellas se hablo
de retinosis pigmentaria, aunque en solo cuatro de
forma especifica.

INFORME CIENTIFICO

Resumen de los contenidos cientificos

En el 112 Congreso Internacional sobre la retina
se trataron un numero importante de distrofias de la
retina como el Sindrome de Usher, la Amaurosis
Congénita de Leber, la Ceguera Nocturna, el
Sindrome de Bardet-Bied|, la Retinosis Pigmentaria,
la Distrofia Macular vy otras.

Hacer un resumen cientifico completo del
Congreso en el que han participado mas de setenta
y cinco investigadores de todo el mundo resulta prac-
ticamente imposible y no es el objetivo principal de
este informe. Por otro lado muchas de estas distro-
fias solo fueron tratadas de modo general sin aporta-
ciones nuevas importantes. Es por ello que
concretaremos nuestros comentarios sobre los dos
temas: La RP, y la degeneracion macular debida a la
edad, (AMD). La RP, que es el tema que obviamen-
te mas interesa a nuestros asociados, aunque no fue
el tema del que mas se hablo en el Congreso. La
degeneracion macular, de la que si se hablo larga-
mente, debido —posiblemente- a que uno de los mas
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importantes colaboradores econémicos del congreso
fue la compania internacional de productos farma-
céuticos CIBA, que ha sacado recientemente al mer-
cado un farmaco especifico para esta enfermedad.

RETINOSIS PIGMENTARIA
Heterogeneidad y multiplicidad génica

Hasta hace unos diez anos se creia que habia
uno o dos genes causantes de la retinosis pigmen-
taria autosémica dominante (ADRP), uno o dos cau-
santes de la retinosis pigmentaria autosémica
recesiva (ARRP) y unos pocos mas causantes de
los otros tipos de las enfermedades retinianas.
Actualmente se sabe que existen —al menos- 11
genes causantes de la AD, 14 de la AR, y un total de
por lo menos 122 que pueden causar alguna de las
numerosas enfermedades hereditarias de la retina.

El Dr. S.P Daiger , profesor de Oftalmologia de la
Universidad de Texas y creador de una Web
(RetNet) que contiene un catalogo completisimo de
los genes causante de las enfermedades retinianas,
hablo en su conferencia de la dificultad que impli-
ca el hecho de que un gran numero de genes
estén implicados en los procesos degenerativos
de la retina. No se sabe exactamente el por que,
pero posiblemente la explicacion este relacionada
con el hecho de que, en la retina, existen muchos
procesos que, si no funcionan bien, tienen como
resultado la muerte de las células fotorreceptoras y
por lo tanto la perdida de vision. EI Dr. Daiger ter-
minod su conferencia con un mensaje optimista de la
situacion actual: Aunque, en la actualidad, nos
hemos dado cuenta que estos procesos son mucho
mas complicados de lo que se habia pensado en un
principio y que el numero de genes implicados no
ha cesado de aumentar en los ultimos afnos, también
es cierto que el conocimiento de esta multiplicidad y
el hecho de que aproximadamente la mitad de los
genes ya hayan sido clonados permiten tener una
imagen global de la causas genéticas de las enfer-
medades retinianas hereditarias.

Otros investigadores como el Dr. S.S. Bhattacharya
de la University College de Londres, y el Dr. T.P.
Dryja de la Harvard Medical School describieron
nuevas técnicas para la deteccion de nuevos genes
implicados en las distrofias retinianas. En particular
el Dr. Dryja presento los ultimos resultados obteni-
dos con pacientes de Ameérica del Norte con retino-
sis pigmentaria autosémica dominante. Se ha
comprobado que en el 25% de los casos estudiados
la enfermedad era causada por mutaciones en el
gen de la rodopsina.

Muerte celular y apoptosis

En conjunto, un total de aproximadamente 100
mutaciones se han encontrado en el gen del rodop-
sina relacionados con la retinosis pigmentaria y la
ceguera nocturna. El grupo del Dr. P. Humphries del

Trinity College de Dublin que ademas es miembro
fundador de la Organizacion Irlandesa del Genoma
Humano ha utilizado ratones que tienen modificado
el gen de la rodopsina y que pierden sus fotorrecep-
tores en un periodo de tres meses y que presentan,
en esta situacion, un electroretinograma plano de
las células baston.

Estos animales pueden utilizarse como modelo
para el estudio de la RP tanto recesiva como domi-
nante. El conocimiento detallado de los procesos
implicados en la apoptosis de las células retinianas
y los factores que puedan afectar a este proceso
son fundamentales para una posible accion tera-
peutica futura. EI Dr. Humphries presento los
ultimos trabajos relacionados con el papel que
juegan ciertos factores genéticos (c-fos) en la
supervivencia de las células fotorreceptoras cuan-
do son expuestas a dosis excesivas de luz. Los
resultados obtenidos muestran que el comporta-
miento de las células es independiente de la pre-
sencia de estos factores, lo que hace pensar que
-en animales- existen distintos caminos que llevan
ala muerte celular, estas observaciones que esta-
rian en desacuerdo con otros trabajos que sefalan
que son las mutaciones en alguna de las proteinas
de las celulas fotorreceptoras las que inducen
directamente la apoptosis. Los investigadores con-
cluyen en que es necesario continuar en el futuro
con estas investigaciones con el objetivo de poder
conocer los mecanismos moleculares implicados
en estos procesos.

Sobre el mismo tema hablo el Dr. R McInnes,
miembro del comité cientifico de la Fundacion
Canadiense para la Lucha contra la Ceguera vy
profesor de Pediatria de la Universidad de Toronto.

Este grupo trabaja desde hace anos en aspec-
tos genéticos relacionados con diversas degenera-
ciones retinianas y describio las posibles causas y
mecanismos implicados en las distrofias de la reti-
na. Aunque, tal como ya se ha dicho anteriormen-
te, las mutaciones genéticas son de alguna forma
la causa de muchas degeneraciones retinianas vy
que estas tienen como resultado la muerte celular,
el proceso podria ser indirecto e implicaria meca-
nismos intermedios entre los cuales se incluirian:
(i) los efectos toxicos de las mutaciones, (ii) la per-
dida de los factores neurotréficos y (iii) la perdida
de proteinas relacionadas con la matriz extracelu-
lar. EI Dr. Mcinnes sefalé que el conocimiento
de estos procesos puede tener una gran impor-
tancia en los proximos anos desde el punto de
vista terapéutico, ya que, como han senalado otros
autores la inhibicion de la apoptosis de las células
fotorreceptoras podria ser la base de un tratamien-
to efectivo de la RP.

Terapia génica

En los ultimos anos la posible introduccion de
material génico exogeno para reemplazar o inacti-
var genes mutados presentes en enfermedades
hereditarias ha sido una de las estrategias tera-
péuticas mas prometedoras. La técnica ha sido uti-
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lizada por el Dr. S.S. Bhattacharya de la
University College de Londres que ha demos-
trado, por primera vez, que un defecto celular
importante puede ser corregido, tanto morfolégi-
camente como funcionalmente utilizando transfe-
rencia genética in vivo. Se han utilizado ratas en las
cuales se habia modificado el gen de la periferina.
Esta proteina es fundamental para estabilizacion de
los discos dentro del segmento externo de las célu-
las fotorreceptoras. Mutaciones en esta proteina
producen diferentes distrofias de las células fotorre-
ceptoras y pueden tener como consecuencia ADRP
y distrofia macular. El resultado final es la muerte
celular debido a la imposibilidad de que se fabriquen
correctamente los discos. El Dr. Bhattacharya con
inyecciones sub-retinales de un vector virico
(adeno-associated virus, AAV) que contenia el gen
de la periferina logro generar las estructuras del
segmento externo y la formacién de nuevos discos,
que eran, en muchos casos, morfologicamente simi-
lares a los segmentos externos normales. Estos
resultados se consideran muy prometedores dentro
de la terapia génica.

Otro ejemplo de terapia génica lo presenté el
Dr. W.W. Hauswirth de la Universidad de Florida
que hablo de aspectos generales y de la poten-
cialidad de estas técnicas. En particular, este
grupo utiliza ribozimas, que son moléculas de RNA
con actividad enzimatica que pueden interaccio-
nar de manera especifica con determinadas
secuencias de acidos nucleicos. En el caso de
pacientes con ADRP, por ejemplo, se puede blo-
quear el gen que produce la mutacién, dejando
solo el gen que produciré la proteina correcta. El
Dr. Hauswirth ha utilizado como modelo animal de
estudio, ratas transgénicas que contenian una
mutacion puntual en el gen de la opsina. Tres
meses después de la inyeccion del ribozima
correspondiente las ratas presentaron una signifi-
cativa protecciéon de sus células fotorreceptoras.
Los investigadores estan trabajando en la
actualidad intentando mantener la proteccion
en periodos de tiempo mas largos y utilizando
también otros animales modelo. Se estima que
sera necesario un periodo de cinco anos para ini-
ciar los ensayos clinicos en humanos

Terapia celular

Una de las Conferencias que suscito mas expec-
tacion del Congreso fue la presentacion por el grupo
del Dr. D. Van der Kooy de la Universidad de Toronto
del descubrimiento en la retina de ratones adultos
de células madre (stem cells) con la capacidad de
regenerarse in vitro. Las colonias obtenidas se pue-
den diferenciar posteriormente en diversas células
retinianas como bastones, neuronas bipolares y
otras. Estos resultados son muy importantes ya que
hasta ahora se creia que no era posible la regene-
racion de la retina de mamiferos adultos, especial-
mente humanos. Los investigadores han verificado
que a partir de células madre obtenidas del margen

ciliar se puede obtener otras lineas celulares que se
dividen y diferencian y podrian reemplazar a otras
que hayan perdido su funcionalidad o hayan muerto.
Aunque la mayoria de los experimentos se han rea-
lizado utilizando ratones, los cientificos han descu-
bierto células madre en otros mamiferos incluyendo
al hombre. Estas células que se encuentran inhibi-
das in vivo, pueden ser extraidas y proliferar in vitro.
Posteriormente se implantarian de nuevo en la reti-
na. Los autores creen que esta estrategia puede
tener gran repercusion a medio plazo para los
pacientes con AMD y otras retinopatias.

La degeneracion macular debida a la edad
(AMD)y el “Visudyne” (CIBA).

Un gran numero de conferenciantes hablé a lo
largo del Congreso de diversos aspectos de la AMD:
estudios epidemioldgicos (R. Klein, Universidad de
Wisconsin, y A.C. Bird, Instituto oftalmoldgico de
Londres), factores genéticos y hereditarios implica-
dos en el origen y desarrollo de la enfermedad (E.
Stone, Universidad de lowa) y también de los ulti-
mos avances en terapia foto dinamica (P. Harvey,
Universidad de Toronto y J.W. Miller, de la Harvard
Medical School).

Los aspectos terapéuticos mas novedosos de la
enfermedad estuvieron relacionados con la terapia
foto dindmica y con un nuevo farmaco, activado con
LASER, que ya ha sido aprobada por la FDA en los
EEUU. Este nuevo farmaco, el "Visudyne” desarro-
llado conjuntamente por la compania Suiza CIBAYy
la canadiense QLT Photo Therapeutics es el primer
tratamiento que disminuye la perdida de vision en los
pacientes que tienen degeneracion macular hume-
da. Esta degeneracion de la macula esta producida
por un crecimiento anormal de los vasos sanguineos
y afecta a uno de cada cinco de la poblacién mayor
de sesenta afos. Un 10% corresponde a la forma
humeda y por lo tanto es susceptible de tratamiento
con el "Visudyne”. El farmaco se se suministra al
paciente mediante una inyeccién intravenosa en el
brazo. Parte de la sustancia se deposita en los vasos
sanguineos de la retina. A continuacion la droga es
activada durante 90 segundos mediante una luz de
LASER. El tratamiento no requiere hospitalizacion. El
tratamiento con el “Visudyne” enlentece el proceso
de degeneracién macular pero no permite recuperar
la vision perdida.

En la pruebas clinicas realizadas en los EEUU, la
visién fue “estabilizada” en el 61% de los pacientes
tratados.

En la dltima Sesion Plenaria del Congreso, el

Dr. J. Rizzo de la Harvard Medical School pre-

sento una pelicula sobre la implantacion de una

retina artificial (multiple-electrode array) vy
hablo de las posibilidades —que a medio plazo-
pueden tener las prétesis retinianas.

Al finalizar el Congreso se informo que la proxi-
ma convocatoria de Retina Internacional se reali-
zara en el Japon los dias 1, 2 y 3 de agosto del
2002.
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SEMINARIO SOBRE CIENCIAS EXPERIMENTALES.
"DEGENERACIONES RETINIANAS:
DEL GEN A LA TERAPEUTICA".

Soria. Luis Palacios y Felix Acefia

Organizado por la Fundacién Duques de Soria
(FDS) y dirigido por los Dres. Carlos Belmonte y
Manuel Vidal Sanz, se ha celebrado en Soria, del
4 al 8 de Julio de 2000 el Seminario arriba men-
cionado.

Por parte de la Asociacion de ARP de la C. de
Madrid hemos asistido, becados por la FDS, Félix
Acena y Luis Palacios. Durante el Seminario hemos
estado alojados en la Residencia de Estudiantes de
la propia Fundacion.

A lo largo del Seminario, los distintos ponentes,
todos de excelente calidad, hicieron un amplio reco-
rrido por las distintas facetas de la ciencia que inter-
vienen en estas patologias. En general, podemos
hablar de tres areas:

1. Investigacion basica.- Tras exponer el Dr.
Pedro de Ia Villa (Universidad de Alcala) la estructu-
ra celular de la retina, los distintos tipos de células
gue componen sus capas Y las funciones de las mis-
mas (hasta donde se conoce), varios profesionales
nos explicaron los distintos procesos fisioldgicos
que tienen lugar en el interior de dichas células
cuando estan en fase de degeneracion:

- EI Dr. Enrique de la Rosa (CSIC) explicé los pro-
cesos de apoptosis celular y los experimentos que
llevan a cabo en su laboratorio de Madrid para iden-
tificar las proteinas que desencadenan e intevienen
en este proceso de muerte celular programada.

- El Dr. Vidal Sanz (Universidad de Murcia) expu-
so los resultados de su investigacion sobre el tiem-
po que tardan las células de la retina en morir tras
una isquemia por presién intraocular, pinzamiento
de los vasos sanguineos de la retina y/o secciona-
miento del propio nervio éptico.

- La Dra. Villegas (Hospital de Murcia) explico la
interrelacion entre las células fotorreceptoras y los
vasos capilares que riegan la retina, asi como la
neovascularizacion que se produce en algunos
casos tras la degeneracion neuronal.

- El Dr. Robert W. Rodieck (Universidad de
Washington), explicé todo el mecanismo de la foto-
transduccion, haciendo especial hincapié en la cap-
tacion del movimiento.

- El Dr. Ruben Adler (Universidad Johns Hopkins
de Baltimore) explico la forma de reproducirse los
fotorreceptores y demas células de la retina a partir
de las células progenitoras, lo cual puede ser funda-
mental para el posterior trasplante celular.

- Desde un enfoque colateral, el Dr. José M.
Garcia (Universidad de Oviedo), hablé sobre las
Degeneraciones Retinianas como modelo para el
estudio de la fotorrecepcion circadiana, que influye
en el reloj biologico interno que regula los ciclos de
sueno y vigilia.

2. Genética.- En este campo se produjeron tres
intervenciones basicas:

- La Dra. Carmen Ayuso (Fundacion Jiménez
Diaz) expuso los hallazgos sobre las mutaciones
genéticas que influyen en las distintas degeneracio-
nes retinianas, presentando los resultados epide-
miologicos y de investigacion realizada por el Grupo
Multicéntrico de Investigacion de la R.P. en Espana.

- La Dra. Capeans (Hospital de Santiago de
Compostela) expuso los resultados de un estudio
analogo al de la Dra. Ayuso, pero referido exclusiva-
mente a la Comunidad Auténoma de Galicia.

- El Dr. Bhattacharya (Escuela Universitaria de
Londres) presento los resultados de sus experimen-
tos en terapia génica sobre ratones RD. El conteni-
do de esta ponencia fue, en esencia, el mismo que
el de la del Dr. Robin Ali en la Ill Jornada sobre
Enfermedades Hereditarias de la Retina, celebrada
en Madrid ( ver pagina 6), pues ambos investigado-
res son companeros de laboratorio y colaboran en
los mismos proyectos.

3. Enfoques terapéuticos.- Los ponentes que se
pueden englobar en este apartado hicieron, en
general, revision de los mdltiples enfoques terapéu-
ticos aplicables, en un futuro mas o menos préximo,
a las distintas enfermedades hereditarias de la reti-
na. Cabe destacar las siguientes cuatro ponencias:

- El Dr. Raymond Lund (Universidad de Londres)
centré su exposicion en los distintos tipos de tras-
plante celular aplicado a la retina.

- EI Dr. Alan Bird (Hospital Moorfields de Londres)
se centro en la terapia génica y los factores de cre-
cimiento como enfoques para la prevencion y resca-
te de fotorreceptores.

- El Dr. José Sahel (Universidad de Estrasburgo)
resumio los numerosos trabajos de investigacion
aplicada a la terapéutica de nuestra patologia que
se estan realizando en su centro de trabajo, sobre
todo en trasplantes y cultivo de células enbrionarias.
Especial interés merece su explicacion de la polémi-
ca en torno al medicamento Diltiazem, del que afir-
mé que se trata de un producto eficaz para
problemas de corazon con posibles repercusiones
positivas en casos de enfermedades hereditarias de
la retina, que en todo caso requiere el asesoramien-
to del especialista cardidlogo.

- La Dra. Rosa Coco (IOBA) hablé de la degene-
racion macular asociada a la edad, explicando su
fisiopatogenia y las posibles causas (mutaciones
genéticas, factores ambientales, etc.) y las terapias
con laser y cirugia.

En resumen, en cuanto a los ponentes, a nuestro
entender, se desenvolvieron a un gran nivel, amplian-
do con sus ponencias los conocimientos generales
que los alumnos asistentes pudiéramos tener.

El ambiente creado entre profesores y alumnos es
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digno de ser destacado por lo agradable y formativo
que resultd para los que asistimos en representa-
cion de los afectados.

El interés que demostraron los ponentes dedica-
dos a la investigacion basica por entender mas de
nuestra enfermedad, nos hace reflexionar en el sen-
tido de que este colectivo (bidlogos moleculares y
celulares) muestra mas preocupacion incluso que los
clinicos (oftalmdlogos), aun siendo éstos los llama-
dos a aplicar las diferentes terapias curativas en los
afectados. De aqui se deriva que en proximas jorna-
das organizadas por nuestra Asociacion deberiamos
dirigirnos a ambos colectivos, contando con bidlogos
moleculares como ponentes para que nos informen
de la marcha de la investigacion a ese nivel.

Si el objetivo fundamental de nuestra Asociacion
es promover la investigacion de nuestra patologia,

parece légico que ampliemos el campo de actuacion
en este sentido para incluir la biologia molecular
como ciencia que también puede aportar resultados
fundamentales para nuestra curacion.

un ||

-

Dr. Manuel Vidal y Dra. Villegas

EL PROFESOR JOSE SAHEL DE LA UNIVERSIDAD

LOUIS PASTEUR DE ESTRASBURGO

PRESENTA SU ENSAYO EN LA FUNDACION DUQUES DE SORIA

UNA NUEVA TECNICA DE TRASPLANTE DE FOTORRECEP-
TORES ABRE UNA ESPERANZA A LOS ENFERMOS DE RP
QUE CONSERVEN LA VISION CENTRAL

SORIA. Dra. M® Belén Merino

La nueva técnica que consiste en transplantar una
capa de fotorreceptores de una retina sana —y no una
suspension como se venia haciendo hasta ahora—
permitird la supervivencia de los bastones —células
responsables de la vision nocturna— no danados, evi-
tando que el campo visual central de los enfermos por
Retinosis Pigmentaria se deteriore.

El profesor José Sahel presento esta técnica en el
transcurso de un seminario que con el titulo
"Degeneraciones retinianas: de los genes a la tera-
péutica" se desarrollé en Soria dentro del ciclo de
actos programados por la Fundacion Duques de
Soria para el verano. Con este curso se pretendia
ofrecer una actualizacion de los conocimientos que
se tienen sobre las enfermedades degenerativas de
la retina, y en el que participaron hasta quince
expertos, nacionales e internacionales.

Para el director del curso y catedratico de
Oftalmologia Experimental de la Universidad de
Murcia, Manuel Vidal Sanz, si los resultados de este
trabajo son positivos "se conseguira que los pacien-
tes puedan conservar la vision central que les reste
y que no se deteriore con la edad".

Vidal Sanz destaco la importancia de los ponen-
tes que pasaron por la capital soriana, procedentes
de diversas universidades nacionales e internacio-
nales "para ofrecer una perspectiva global sobre
cual es el estado actual de las enfermedades dege-
nerativas de la retina", senalé.

La terapia definitiva para esta enfermedad esta

todavia muy lejos de hallarse, aunque como apunté
este profesor "el descubrimiento del mapa definitivo
del genoma humano trae nuevas y grandes pers-
pectivas para los enfermos por Retinosis
Pigmentaria ya que podra aplicarse para cada grupo
de enfermos una terapia individual que aunque téc-
nicamente dificil es un campo con mucho futuro”.
Segun M2 Paz Villegas, coordinadora del semina-
rio, y profesora titular de la Universidad de Murcia,
ademas de medico oftalmdlogo en el Hospital de
esta misma ciudad, "el curso se disefi¢ fundamental-
mente para ofrecer a los estudiantes una perspecti-
va bastante global de cudl es en la actualidad el
estadio en el que se encuentra la investigacion de las
enfermedades degenerativas de la retina y por eso el
titulo tan genérico de los genes a la terapéutica y los
ponentes se han elegido en funcion de ello,” dijo.

Asi la conferencia del doctor Enrique de la Rosa
del Centro de Investigaciones Biologicas del
Consejo Superior de Investigaciones Cientificas
(CSIC) verso sobre el estudio del desarrollo de la
retina en las fases tempranas y como la division de
las células que permiten la formacion de este orga-
no depende de diferentes factores.

Con el titulo "Fisiologia de la Retina", el profesor
Pedro de la Villa Polo, de la Universidad de Alcala
de Henares, explicé como se elabora el proceso de
informacion de la retina y cuéles son las funciones
generales de ésta dentro del sistema visual del ser
humano.También participé en el seminario el profe-
sor Robert W. Rodieck de la Universidad de
Washington que ha escrito libros clasicos en la lite-
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ratura de la retina como Primeros pasos en la vision:
lluvia de fotones a los conos y a los bastones.

Otro de los conferenciantes, el profesor José M.
Garcia Fernandez, de la Universidad de Oviedo, se
dedico a mostrar su trabajo sobre la via que regula
los ritmos circadianos —encargados de controlar los
estados de vigilia y suefio— para averiguar cual es el
origen del estimulo visual de la retina que es capaz
de activar estos ritmos.

La profesora Carmela Capeans Tomé, jefe de
Servicio de Oftalmologia del Hospital Clinico
Universitario de la Universidad de Santiago de
Compostela, expuso su estudio epidemioldgico de
los enfermos de RP realizado en la comunidad de
Galicia. Y la doctora Carmen Ayuso, del Servicio de
Genetica de la Fundacion Jiménez Diaz de Madrid,
hablé de la "Investigacion genética sobre la
Retinosis Pigmentaria en Espana“, exponiendo su
labor como coordinadora del estudio epidemiolégico
mas grande que se ha realizado en Espana para
catalogar a las familias enfermas de RP.

Terapia génica

Una de las vias terapéuticas que ofrece mayores
perspectivas a los enfermos de RP es la llamada tera-
pia génica, que consiste en infectar células de la reti-
na con virus que vehiculan un fragmento de ADN, que
a su vez permite anular la expresion de un gen defec-
tuoso. Para hablar de ello y de los distintos abordajes
terapéuticos de las enfermedades hereditarias de la
retina estuvo el profesor de Oftalmologia
Experimental de la Universidad de Londres Shomi
Bhattacharya, que ha tipificado genéticamente las
enfermedades hereditarias de la retina y cuya mas
reciente investigacion se centra en el estudio del tra-
tamiento genético de las alteraciones retinianas.

Segun el coordinador del seminario, "el problema
de esta técnica estriba en que el niumero de altera-
ciones genéticas en los enfermos de RP es muy gran-
de y en cada grupo de enfermos es distinta, por lo
que sera necesario disenar una terapia para cada
uno de ellos y en la actualidad esto es muy complica-
do técnicamente”. No obstante, "es la mejor opcién
de futuro ahora que ya se conoce cudl es el genoma
humano, por lo que en unos cuatro anos se produci-
ran avances muy positivos en este campo, y siempre
y cuando se disponga de la tecnologia para ello",
anadio.

Tambien la profesora M? Paz Villegas afirma que
no es previsible una solucién a corto o0 a medio plazo
para los enfermos de RP, aunque esta convencida
de que la esperanza reside en la terapia génica. Para
la doctora Villegas "la via farmacoldgica quiza pueda
conseguir retrasar o paliar los efectos de la
Retinosis, pero no sirve para curar definitivamente al
tratarse de una patologia de tipo genético".

Nuevos descubrimientos

Ademas de estos ponentes estuvio en Soria,
Ruben Adler profesor de Oftalmologia Experimental

de la Johns Hopkins University School of Medicine
de Londres, que ha demostrado que la superviven-
cia o muerte de los fotorreceptores no se produce
solamente por la alteracién genética, sino también
por la interaccion con otras células que estéan en la
retina y asi se produce la muerte de los bastones,
responsables de la vision nocturna, o en condicio-
nes de baja luz que es propiamente la RP, pero tam-
bién los conos responsables de la vision diurna.

Tambien destaco en este seminario la asistencia
del retindlogo Alan Bird de University College of
London, quien ofrecié un resumen de cudl ha sido la
evolucion en el despistaje y diagndstico de todos los
enfermos y familiares de Retinosis Pigmentaria y
destaco la importancia que tiene para la investiga-
cion su catalogacion genética. Por uitimo, la doctora
Rosa Coco del Instituto de Oftalmobiologia Aplicada
(IOBA) de la Universidad de Valladolid que se cen-
tré en otra patologia degenerativa como es la dege-
neracion macular asociada a la edad.

Por dultimo, el director del curso, Manuel Vidal
Sanz, presento el estudio que ha venido realizando
en Murcia para caracterizar cudles son los patrones
de muerte neuronal de células de la retina y cuél es
la posibilidad de alterar el curso de esta muerte
inducida por la lesion.

Investigacion

Tanto el profesor Vidal Sanz como la doctora
Villegas coincidieron en sefalar que en Espafa en
general hay buenos investigadores, pero que res-
pecto a los paises de nuestro entorno como
Francia, el numero de ellos no es muy alto.
"Ademas, los recursos que se dedican a este apar-
tado en nuestro pais son muy limitados y aunque
cuantitativamente la investigacion no es muy eleva-
da los resultados son bastante satisfactorios, por lo
que podemos concluir que el rendimiento de nues-
tros investigadores es bastante alto", afirman.

Desde el punto de vista de la investigacion en
Retinosis el porcentaje que se dedica es muy esca-
so, "pero también tenemos que pensar que la pre-
valencia de RP es baja en nuestro pais. Dicho esto
hay que anadir que las asociaciones de pacientes
juegan un papel fundamental dando a conocer a la
opinién publica su problema, logrando asi la sensi-
bilizacion y el incremento en el interés por esta
patologia oftalmologica"”, sefialé Manuel Vidal
Sanz.

A lo que anade M® Paz Villegas que "los resulta-
dos que se estan originando en la investigacion
basica, que afectan a todas las patologias de ori-
gen genético, van a repercutir de forma espectacu-
lar en el descubrimiento de una terapia definitiva
para la enfermedad".

Por ultimo, la coordinadora del seminario, esbozé
cudl debe ser la tendencia para un buen diagndstico
y tratamiento de la Retinosis, que debe apuntar a la
subespecializacion en cada servicio oftalmoldgico.

Vision n® 17 LUCHA CONTRA LA CEGUERA noviembre de 2000 n




MUNDO CIENTiIFICOLY/13»][ele]

USHER 2000

VALENCIA. Dr. Herminio Pérez Garrigues!

La participacion cientifica en el congreso
fue muy importante, con médicos e investigado-
res de todas las especialidades relacionadas
con el sindrome de Usher: otorrinolaringdlogos,
oftalmoélogos, neurofisidlogos, genetistas y bio-
logos moleculares. Acudieron representantes
de los principales grupos que trabajan e investi-
gan en Espana sobre el S. de Usher y otros
médicos y profesionales que tenian interés con
esta enfermedad.

Se presentaron conferencias de un alto nivel
cientifico y participé la primera autoridad mundial en
el estudio del S. de Usher, el profesor W. Kimberling,
del Boys Town Hospital Researche Institute de
Nebraska ( Estados Unidos).

Durante la primera parte de Congreso
Cientifico se discutieron los protocolos propios de
cada especialidad. En ellos se establecen los ele-
mentos de la historia clinica y de las exploraciones
pertinentes que deben figurar en el historial de un
paciente afectado de S. de Usher.

La segunda parte constaba de un ciclo de con-
ferencias sobre temas de maxima actualidad como
son: “ Trasplante de células de retina”, “Implante
coclear en el S. de Usher”, “Heterogeneidad genéti-
ca’, “Rehabilitacion del equilibrio”, “Neuroprotesis
visuales y plasticidad cortical’, “Terapia genica” y
mecanismos reguladores de la apoptosis en retina”.

FOrmacionenTegracion
GIETITITICOTO0CIC
RENINOSISEIgmenana
. Valencia 20 de octubre de 2000

Centro Cullural Bancaja

Declarado de interds cleniifico sanflaric
por ko Comelleria de Sonidad de
ko Generalitat Valenciano

Asociacion de Afectados
@ Retinosis Pigmentaria
Comunidad Valenciana

Deciaracs ce Uticag Puoica

El profesor Kimberling presento una conferencia
sobre los aspectos médicos y genéticos en conjun-
to. La participacion de los asistentes en los colo-
quios fue importante y facilité el intercambio de
conocimientos y opiniones entre todos.

10torrinolaringélogo
Presidente del Congreso Cientifico

HETEROGENEIDAD GENETICA
Y SINDROME DE USHER

VALENCIA. Dra. Magdalena Baneyto

Se estima que en el genoma humano hay
entre 65.000 y 85.000 genes, los cuales ocupan el
25%-35% del ADN nuclear.

Cada gen codifica para una proteina, ya que
parte de su secuencia de ADN, concretamente la
que corresponde a los exones, sirve de molde para
la sintesis de una cadena polipeptidica determinada.
Si se produce un cambio o mutacion en el ADN y ello
repercute en una alteracion de la secuencia polipep-
tidica normal, la funcion proteica se vera afectada en
mayor o menor grado y se desarrollara una enfer-
medad en la mayoria de los casos. Hay cambios en
el ADN, fundamentalmente aquéllos que ocurren en
secuencias que no codifican para la proteina, que no

se traducen en una funcion proteica anémala, por lo
que a estos cambios se les denomina variantes poli-
morficas de ADN. No obstante, en no pocas ocasio-
nes es dificil establecer la verdadera repercusion de
una alteracion en la secuencia de bases del ADN.

A pesar de que cada gen es responsable de una
proteina, seria erréneo pensar en la genética huma-
na en términos de un gen-una enfermedad. En la
mayoria de los casos la enfermedad es la conse-
cuencia del fallo de un proceso complejo en el que
estan involucrados muchos genes, y una mutacion
en cualquiera de ellos tiene como consecuencia final
la misma enfermedad. A esto se le conoce con el tér-
mino de heterogeneidad de locus. Por otro lado,
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aunque un unico gen esté implicado en una deter-
minada patologia, es frecuente encontrarse con la
presencia de heterogeneidad alélica, lo que significa
que distintas mutaciones en dicho gen provocan la
misma patologia. Series alélicas o variantes alélicas
es el termino que se utiliza para expresar que distin-
tas mutaciones en un mismo gen producen fenoti-
pos totalmente diferentes; ello es debido a la distinta
repercusion en la funcion proteica de las diferentes
mutaciones

La existencia de heterogeneidad genética
puede ser ya intuida antes de iniciarse los estu-
dios genéticos correspondientes, al detectarse
variabilidad clinica entre las distintas familias afecta-
das. Aunque la enfermedad presente heterogenidad
de locus, el mismo gen estara implicado en todos los
afectados de una misma familia, observandose una
transmision mendeliana del fenotipo. Es facil de ima-
ginar la existencia de heterogeneidad genética en
enfermedades de caracter general como son sorde-
ra o ceguera hereditarias, las que supuestamente
resultan del fallo de complejos y variados mecanis-
mos en los que interaccionan distintas proteinas.

Pero existe también tal heterogeneidad en pro-
cesos mas concretos de pérdida de vision o audi-
cion, como son la retinosis pigmentaria e incluso el
sindrome de Usher. La heterogeneidad de locus,
maxime si ademas existe heterogeneidad alélica sin
mutacion mayoritaria, tiene implicaciones en el estu-
dio genético de los pacientes y familiares, ya que al
dificultar mucho el estudio genético éste no estara
en principio indicado como prueba diagnéstica ante
un caso de sospecha clinica. Por otro lado, la exis-
tencia de heterogeneidad genética representa un
importante obstaculo para el analisis de portadores
en la poblacion general, con la consiguiente reper-
cusion negativa en el consejo genético de parejas

TERAPIA GENICA

VALENCIA. Dra. Carmen Néjera

La terapia génica es la primera aproximacion a la
curacion de enfermedades hereditarias manipulan-
do el material hereditario del hombre. Las eviden-
cias experimentales que permitieron considerar que
la terapia génica podria ser una aproximacion tera-
peutica aplicable al tratamiento de enfermedades
hereditarias humanas se basan en los estudios pre-
clinicos realizados en modelos animales y en culti-
vos de tejidos.

La primera cura genética en mamiferos la consi-
guieron en 1985 Palmiter y Brinster microinyectando
el gen de la hormona del crecimiento de rata en 6vu-
los de ratones enanos fecundados “in vitro”. Entre
los descendientes habia ratones con altos niveles
de dicha hormona, por tanto habian incorporado el
gen y éste se habia expresado. Sin embargo no se
pudo controlar la expresion del gen ya que también

en las que uno de los conyuges es portador de una
enfermedad hereditaria autosémica-recesiva. Puede
citarse como ventaja que, si ambos conyuges estan
afectados por una patologia autosémica-recesiva, a
mayor heterogeneidad de locus sera menor el ries-
go de que esta pareja tenga descendencia afectada.

El sindrome de Usher (USH) presenta hetero-
geneidad clinica, con al menos tres tipos clinicos
reconocidos, USH1, USH2, y USH3, que se diferen-
cian entre si por las caracteristicas de la funcion
vestibular y de la hipoacusia fundamentalmente. A
este sindrome le caracteriza también la existencia
de heterogeneidad de locus, con diez loci distintos
reconocidos hasta la fecha, de los cuales seis
corresponden al tipo |, tres al tipo Il, y uno al tipo IlI
del sindrome: Tres de los genes responsables han
sido identificados hasta la actualidad: MYO7A
(USH1B), Usherina (USH2A), y USH1C, siendo los
dos primeros los que con mayor frecuencia estan
implicados en USH1 y USH2 respectivamente. En
cada uno de estos genes se ha puesto de manifies-
to la existencia de heterogeneidad alélica y de
variantes alélicas. En el caso del gen MYO7A no
existe mutacion mayoritaria, y las mutaciones detec-
tadas son especificas para cada poblacion. En el
gen Usherina existe una mutacion mas frecuente, la
2299delG, mutacion que se detecta en el 16% de los
cromosomas USH2 en pacientes espanoles, aun-
que su frecuencia es mayor en la poblacion USH2
del norte de Europa. Como dato a resaltar, destaca
el hecho de que la mutacion 2299delG se asocia a
distintos fenotipos, sin que hasta la actualidad se
conozca la causa de ello.

La identificacion del gen responsable de
USH en cada familia es esencial para conocer las
bases fisiopatolégicas de la enfermedad y disenar
en el futuro la estrategia terapedtica mas adecuada.

se originaron ratones gigantes, ademas de la baja
eficacia y elevada mortalidad (s6lo sobrevivio uno
de cada 20 ratones tratados).

Este tipo de terapia utilizado con éxito en mami-
feros inferiores, la terapia génica de las células ger-
minales o del zigoto, seria muy util para conferir
genes “sanos” a todos los 6rganos. Sin embargo, en
el hombre, la alteracion de la constitucion genética
de las generaciones futuras plantea problemas no
solo a nivel genético y meédico sino también ético y
social. Por ello, la terapia génica de las células
somaticas es el metodo de eleccion. Consiste en la
insercion y correcta expresion de una o mas copias
funcionales de un gen en células que portan un gen
defectivo sin reemplazar fisicamente el DNA afecta-
do. También se podria realizar la modificacion qui-
mica de la secuencia de DNA defectuosa en el lugar
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exacto del cromosoma en que se encuentra, restau-
rando el codigo genético a fin de hacerlo idéntico al
del alelo normal. Esto ultimo seria lo ideal aunque
mucho mas dificil de conseguir.

En cuanto a los tipos de estrategias de intro-
duccién de los vectores portadores de las secuen-
cias que nos interesan, podemos considerar:

1 - Introduccion “in vivo” del gen en las células
2 - Introduccion “ex vivo” de genes en células.

En los ultimos anos, se ha avanzado hacia la apli-
cacion de la primera estrategia en determinadas
enfermedades administrando directamente el mate-
rial al tejido deseado, por ejemplo en fibrosis quisti-
ca o cancer. El problema es la baja eficacia de la
transduccion aunque hay estrategias para aumen-
tarla, por lo que hoy en dia la mitad de los protoco-
los son “in vivo", aunque se sigue utilizando la
terapia “ex vivo” que consiste en extraer las células
defectuosas de un paciente, insertar el gen funcional
en ellas y reintroducir en el cuerpo del paciente las
células “reparadas”. Esta técnica es atractiva funda-
mentalmente por la falta de complicaciones inmuno-
I6gicas y eficacia de liberaciéon del vector.

Entre los métodos de transferencia de genes se
ha planteado la posibilidad de utilizar métodos fisi-
cos, quimicos y biolégicos. Entre los no biolégicos,
la introduccion de complejos DNA-lipidos es la téc-
nica mas utilizada. Implica colocar el DNA en sacos
membranosos (liposomas cationicos), que pueden
fusionarse con la membrana externa de las células
blanco permitiendo al DNA su introduccion en las
células. Pueden unirse a microesferas de intercam-
bio idnico (microplex).

Aunque el DNA plasmidico desnudo puede entrar
en las células, las técnicas mas exitosas han sido la
transferencia de DNA mediante vectores viricos. En
esta estrategia se saca provecho de la capacidad
natural de los virus para entrar en las células llevan-
do consigo su propio material genético. La clave es
modificar el genoma virico de modo que se elimine
cualquier probabilidad de efectos patogénicos del
vector cuando esté presente en el animal transgéni-
co, sin cambiar por ello su capacidad de integrarse
en el genoma hospedador. Para ello hay que elimi-
nar la mayor parte de los genes estructurales viricos
y sustituirlos esencialmente por un marcador selec-
cionable y el gen que se desea introducir y expresar
en las células.

Como se trata de que el material genético que
queremos introducir se integre de forma estable, en
el nucleo de las células infectadas, los retrovirus,
presentan precisamente esta propiedad. Ademas, la
eficacia es elevada y se integra una unica copia del
genoma virico por celula (provirus), aunque solo
integran su DNA en cromosomas de células que se
dividen activamente y tienen limitaciones de tamano

por lo que no es aplicable a genes grandes o con
elementos reguladores largos. Actualmente también
se utilizan vectores lentivirales (lentivirus) que si
pueden infectar a células diferenciadas como es el
caso de HIV, que ademas de los 3 genes principales
tienen 6 genes mas que codifican para proteinas
accesorias también eliminables, por lo que el trans-
gen puede ser mucho mayor.

Existe actualmente un gran interés por el desarro-
llo de sistemas viricos alternativos a los retrovirus,
con virus episomales (que no se integran como los
retrovirus) tratando de aprovechar el tropismo natu-
ral de determinados virus para ciertos tipos celulares
como Herpes para el sistema nervioso central, SV40
para el musculo, adenovirus para higado, pulmén y
piel, etc. Los adenovirus infectan tanto células en
division como no, tienen amplio rango de huéspedes
y nivel de expresién, minima patologia asociada con
la infeccion, son faciles de manipular y aceptan
insertos mas grandes que los retrovirus. Sin embar-
go, la respuesta inmune es muy elevada y presen-
tan problemas en la expresion a largo plazo. Los
virus adenoasociados (AAV) son capaces de trans-
ducciones muy eficaces tanto en células y tejidos en
divisién como no, originan expresion de transgenes
a largo plazo, ausencia de respuesta inmune y se
integran en lugares especificos (19q13.4) en pre-
sencia de proteinas Rep que pueden ser expresa-
das transitoriamente para limitar sus efectos
adversos. Las mayores restricciones son su capaci-
dad genética limitada, y lo laborioso, problematico y
caro que resulta la produccion de AAV recombinan-
tes. Ultimamente se han desarrollado vectores qui-
meéricos que utilizan los aspectos favorables de la
integracion de los retrovirus y la infectividad de ade-
novirus para realizar la transduccion.

El primer protocolo de terapia génica en humanos
se realizé para conseguir la correccion de la defi-
ciencia en adenosina deaminasa (ADA). El protoco-
lo comenzé el 14 de Septiembre de 1990 y
perseguia varios objetivos: Evaluar la eficacia tera-
peutica de la administracion de linfocitos autélogos
modificados con un gen de ADA normal, la supervi-
vencia in vivo de células T y la duracioén de la expre-
sion de los genes insertados. Este ultimo punto fue
el problema principal. Sin embargo, en la actualidad,
gracias a la moderna tecnologia, se pueden utilizar
factores de crecimiento recombinantes no solo para
incrementar el numero de células madre o progeni-
toras sino también para movilizarlas desde la médu-
la 6sea a la sangre periférica por lo que la
transferencia puede también realizarse en células
madre de vida muy larga, que permiten la expresion
prolongada del gen.

Otras enfermedades hereditarias tienen en la
actualidad aprobados protocolos de terapia génica
como fibrosis quistica, hemofilia, enfermedad de
Gaucher, hipercolesterolemia familiar, deficiencia en
(-1 antitripsina, DMD, etc. Sin embargo, la aplicacion
méas util de la terapia génica la constituye en la
actualidad, el tratamiento de enfermedades adquiri-
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das, fundamentalmente el cancer. Para ello, se
siguen varias aproximaciones como la inmunopo-
tenciacion genética insertando genes que aumentan
la inmunogenicidad, la utilizacion de genes suicidas
que originan la muerte celular produciendo en las
células tumorales sensibilidad a las drogas. o la
compensacion de mutaciones por transferencia del
alelo normal a las células tumorales en el caso de un
gen supresor de tumor o transfiriendo a las células
tumorales un RNA antisentido que interfiera con la
traduccion del RNAm del oncogen e inhiba su expre-
sion génica. La lista completa de genes que se han
transferido ya mediante terapia esta en:

http://www.wiley.com/genmed/clinical/genes.html|

En cuanto a la terapia génica ocular dada la
enorme heterogeneidad genética que existe (unos
118 loci asociados a enfermedades del ojo), se
requiere tanto estrategias de terapia génica inde-
pendientes como dependientes de las mutaciones
especificas para la supresion de sus efectos. Debido
a que las degeneraciones retinianas humanas mas
severas afectan a los fotorreceptores, las células del
RPE deben ser el foco inicial; por ello, la inyeccién
subretinal parece el medio mas favorable de acce-
der al estrato fotorreceptor. Aunque no hay ningun
protocolo de terapia génica en humanos, los mode-
los animales proporcionan pruebas convincentes de
su posible utilidad futura.

Dado que los animales modelo que se utilizan son
ratones rd (con deficiencia de la subunidad ( de la
GMP fosfodiesterasa) y rds (con deficiencia de la
periterina-2 RDS), se han utilizado estos ratones para
introducir transgenes con cDNA de estos genes utili-
zando adenovirus o AAV como vectores y se han
obtenido expresiones estables de los genes. Los
resultados mas prometedores proceden del
University College de Londres infectando con vecto-
res AAV el gen de la periferina con un promotor de
opsina obteniéndose la restauracion transitoria de la
estructura y la funcion de los bastones. Otros investi-
gadores han realizado transferencias “in vivo” y “ex
vivo” mediante lentivirus introduciendo la proteina
verde fluorescente (GFP) en células fetales RPE
humanas observando una transduccion eficaz y esta-

ble durante al menos 3 meses. También en el espa-
cio subretinal de la retina de conejo donde las células
sobreviven meses si el 0jo es inmunosuprimido con
capsulas de ciclosporina A de liberacion lenta.

La terapia génica no viral también es un trata-
miento potencial para muchas enfermedades retina-
les incurables. Se han hecho pruebas en células “in
vitro” con plasmidos que contienen (-galactosidasa o
luciferasa utilizando lipidos catiénicos o dendrime-
ros que resultan menos toxicos para las células RPE
observandose un bajo porcentaje de células trnas-
fectadas aunque la expresion del gen es elevada.
Otra aproximacion también en prueba es la utiliza-
cion de ribozimas u oligonucleétidos antisentido. Se
ha conseguido preservar entre el 30 y el 80%de
fotorreceptores en ratas RPAD transgénicas trata-
das con ribozimas.

Muy importante es el consentimiento informado
de los pacientes voluntarios entendiendo la natura-
leza de lo que se propone, riesgos, beneficios y obli-
gaciones. Debe estar claro que se puede negar a
participar sin dar ninguna razon, lo que no repercu-
tira nunca sobre sus posibles futuras ventajas clini-
cas. En el caso de que implique a nifos es mas
complejo porque son los padres o tutores los que
deciden. La confidencialidad es obligada.

Se especula con la realizacion de la terapia “in
utero” que tiene las ventajas de que permite que las
células blanco sean poblaciones de células madre
que se extienden rapidamente y permiten una mejor
toma del vector e integracion de los genes terapeu-
ticos, el sistema inmune no se ha desarrollado del
todo, y la correccion puede tener lugar antes de que
ocurra la patologia en el érgano.

Sin embargo, la muerte reciente de un paciente
de terapia genica tratado para la deficiencia en orni-
tina transcarbamilasa utilizando un adenovirus
modificado ha hecho replantearse la seguridad de
todos los métodos.

En cuanto a las perspectivas futuras de la tera-
pia génica, hay varias areas de investigacion en las
que se esta trabajando como conocer la regulacion
de la expresion de determinados genes, campo en
el que se esperan grandes logros gracias a los
avances del proyecto genoma humano; conseguir
técnicas de reparacion y/o reemplazamiento de
genes y desarrollollar técnicas de transferencia
génica mas eficientes por ejemplo sistemas hibridos
constituidos por combinaciones de virus y compues-
tos sintéticos o construccion de cromosomas artifi-
ciales de mamifero (MAC) y cromosomas artificiales
humanos (HAC) para utilizar en terapia génica.

El progreso en Terapia Génica esta incrementan-
do pero no revolucionando. Por el beneficio de los
pacientes, los cientificos y los clinicos han de unir su
trabajo, su esfuerzo y su imaginacion para hacer de
la terapia genica una realidad clinica.
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TRASPLANTE DE CELULAS

DE LA RETINA

Dra. Amparo Navea, Octubre 2000

La retina se encuentra en el nivel mas periféri-
co del Sistema Nervioso Central, formando parte
de él. Se conoce bastante de su compleja estruc-
tura y funcionamiento.

La historia de los trasplantes de retina comen-
z6 a finales de los afios 50, cuando se trasplanté
retina fetal entera a la camara anterior de la rata
madre y se pudo observar su diferenciacién en
capas junto a la supervivencia del injerto.

Sin embargo no fue hasta los anos 80 en que
Turner y Blair trasplantaron retina fetal a camara
posterior via pars plana, cuando se produjo un
avance cualitativo en la investigacion.
Describieron en estos experimentos el desarrollo
estructura laminar e integracion con huésped .

Es en los anos 90 cuando se consigue la mejo-
ra en las técnicas de aislamiento y trasplante
celulares que permite el desarrollo en el labora-
torio de dos tipos de trasplantes:

 Trasplante Neurorretina
« Trasplante Epitelio Pigmentario

TRASPLANTE DE NEURO-RETINA

La retina neural tiene ciertas caracteristicas que la
hacen asequible al trasplante: las células fotorre-
ceptoras sinapsan en vecindad, solo las células gan-
glionares lo hacen en el cerebro. Este hecho
facilitaria las conexiones del tejido trasplantado con
el receptor. Se han realizado varios tipos de tras-
plante de neurorretina:

-Retina embrionaria entera

-laminas de capas retinianas

-células disociadas

-fotorreceptores

Hasta el momento actual la finalidad de los experi-
mentos realizados ha sido el demostrar la ausencia de
complicaciones serias que desestimaran la técnica

Se han realizado algunas experiencia en humanos:

-Trasplantes de neuro-retina fetal a espacio
subretiniano macular en pacientes con Retinosis
Pigmentaria avanzada por el grupo de del Cerro en
la india, en 1995 trasplantaron una suspension foto-
rreceptores procedentes de fetos humanos a macu-
la temporal de 5 pacientes. En aquel experimento
observaron un cambio en 4 pacientes que pasaron
de percepcion luz a movimiento manos, el 5° pacien-

te llegd a ver 0,1. Sin embargo estos mismos auto-
res en la Ultima publicacion de sus resultados en 14
pacientes, no encuentran mejoria funcional y si
ausencia de efectos adversos.

-Trasplante de capas de retina fetal en 2 ojos de
pacientes con Retinitis Pigmentaria que se toleraron
bien, sin reaccion de rechazo inmunoldgico.

-Trasplante de capas de bastones en un modelo
animal de retinosis, demostrando que puede benefi-
ciar a los conos de estos animales enfermos.

TRASPLANTE DE EPITELIO PIGMENTARIO

El epitelio pigmentario de la retina (EPR) es vital
para el funncionamiento de los fotorreceptores y la
retina. El fallo en su funcionamiento puede producir
diversas enfermedades retinianas. El trasplante de
células EPR sanas podria mejorar el pronostico de
estas enfermedades.

El EPR es una monocapa de células con capaci-
dad de multiplicacién y de facil aislamiento y cultivo.

A finales de los anos 80 se describio la curacion
de una enfermedad retiniana hereditaria en ratas,
mediante el trasplante de células EPR. Desde
entonces se han realizado gran cantidad de experi-
mentos para intentar aplicar estas técnicas a enfer-
medades humanas.

Entre estas experiencias cabe destacar las del
grupo de Gouras en Degeneracion Macular
Asociada a la Edad, que nos han ensenado que el
trasplante es posible pero que se produce una reac-
cion de rechazo inmunoldgico.

Para evitar esta reaccion de rechazo algunos gru-
pos, entre los que se encuentra el nuestro, han
desarrollado el trasplante de células del Epitelio
Pigmentario del Iris (EPI).

Nosotros realizamos un estudio en 10 ojos con
Degeneracion Macular Asociada a la Edad, a los
que practicamos la extraccion quirdrgica de la mem-
brana neovascular que tenian y la inyeccion de celu-
las del EPI que habian sido aisladas previamente
del propio paciente. A los dos afos después encon-
tramos que efectivamente no se ha producido reac-
cién de rechazo, pero tampoco hemos conseguido
mejorar la visién de los pacientes.

En resumen, el trasplante de células de la reti-
na es un campo prometedor para el tratamiento de
determinadas enfermedades, pero todavia estamos
lejos de salir del terreno de la investigacion al de las
aplicaciones clinicas.
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GENETICA EN

SINDROME DE USHER

ENTREVISTA CON EL PROF. W. KIMBERLING

Valencia, 19 de octubre. Joaquin Selva.

El dia anterior a la celebracion del Congreso
sobre sindrome de Usher realizamos una entre-
vista al Prof. W. Kimberling que desarrolla su
trabajo sobre genética en sindrome de Usher en
Boys Town Hospital Researche Institute de
Nebraska (Estados Unidos). Fuimos asistidos
para la traduccion e interpretacion de conceptos
por la Dra. Concha Vilela, colaborando la aso-
ciacion de la Comunidad Valenciana en la trans-
cripcion de cintas. Se ha incluido Ginicamente un
resumen de la entrevista y no el literal de la
misma.

- Visién. ;Cuantos tipos de Sindrome de Usher
se conocen?

- Kimberling. Existen tres tipos clinicos y mas de
diez tipos genéticos hasta el momento, seis tipo | ,
cuatro tipo Il y uno tipo Ill.

- V. ;Qué diferencias hay entre estos tipos?

- K. El tipo | es severo , con una sordera profun-
da, con problemas del equilibrio, vestibulares. La
retinosis pigmentaria puede presentarse antes.

El tipo Il es mas suave, tienen dificultades de
audicion, el equilibrio esta bien y la retinosis apare-
ce hacia los diez anos. La retinosis mas severa que
he visto era en un caso de tipo Il.

El tipo Il tiene una pérdida de audicion progresi-
va, probablemente oyen normal al principio y apa-
rece sordera a los 3 0 5 anos de edad y no se sabe
con seguridad si la perdida progresiva de audicion
comienza en la adolescencia como el tipo Il o en los
4 6 5 anos como el tipo |. Probablemente tendran un
progresivo trastorno del equilibro en muchos, pero
no en todos los pacientes.

No podemos hacer una clasificacion de los tipos
moleculares, aunque ésto cambiara en un futuro a
medida que avance la investigacion. Ahora pode-
mos decir sélo las diferencias clinicas. En el
momento en que se pueda obviar la clasificacion a
través de signos clinicos, se podran determinar las
diferencias reales entre tipos. Si ahora le llaman
tipo |, le tienen que adscribir unos sintomas. En el
momento en que la clasificacion sea genética o
molecular se podran dar unas caracteristicas clini-
cas a esa futura clasificacion genética.

- V. Se esta hablando de un grupo de genes
defectuosos en esa heterogeneidad. Hay en
muchos casos tipos de RP que tienen el mismo sin-
toma, ;Como es posible que sean genes diferen-
tes?

- K. Es una buena pregunta, estoy sorprendido.
Hay tres genes que se han identificado y parece
que no estan relacionados. El gen 1B que esta rela-
cionado con la miosina (la miosina esta dentro de
los fotoreceptores realizando algun tipo de actividad
en las células). Probablemente hay otras proteinas
en esas células. En el Usher Il hay otra proteina
completamente diferente. Nos quedamos atdnitos
porque pensabamos que todo estaba relacionado y
resulta completamente diferente. No es el mismo
camino, pensabamos que habia alguna similitud. El
nuevo gen para el Usher 1C no sabemos aun con
cual estara relacionado.

Asi pues, hasta el momento no tenemos expli-
cacion al motivo por el cual existen diferentes
genes produciendo los mismos signos clinicos.

- V. Siempre decimos que Usher es una enfer-
medad de las definidas como rara , la cuestion es si
conoce la prevalencia en la poblacién, por ejemplo
en Estados Unidos.

- K. Para ser honesto muchas veces la prevalen-
cia depende de quién hable y de quién tenga los
datos. Uno de cada 25.000 habitantes, dicen algu-
nos estudios. Casi todos esos estudios son de
Usher tipo | y como consecuencia de una poblacién
que no ha sido diagnosticada. Probablemente el
tipo Il es dos veces mas comun que el tipo I, uno
de cada diez mil mezclando las dos cifras, lo que
nos pondria en la misma frecuencia que la enfer-
medad de Huntington, que es una enfermedad neu-
rologica degenerativa en la que los enfermos
mueren demenciados o como la distrofia muscular
que es otra enfermedad neuroldgica degenerativa.
El sindrome de Usher es una enfermedad que es
como estas otras. En los EEUU, es mas conocida
y esta catalogada como las otras y por lo tanto reci-
be muchas mas becas para su estudio.

- V. (Se conoce , en esa prevalencia, alguna
caracteristica de la poblacion, por ejemplo la gente
que vive en sitios mas soleados, o en ciudades mas
ruidosas?
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- K. En la comunidad franco canadiense tienen
una alta frecuencia el tipo 1C, habiendo una pobla-
cion importante en Luisiana. También existe una
gran prevalencia en el norte de Suecia.

- V. ;Se conoce el motivo?

- K. En Luisiana el origen es debido a los fun-
dadores que llegaron en barcos desde Canada.
Probablemente era una familia muy extensa que
llevo el gen mutado y lo han ido transmitiendo a sus
descendientes.

- V. ;,Cémo es posible que en una misma persona
se combinen sordera y ceguera y nos gustaria cono-
cer si esto es debido a un solo gen o a dos genes?

- K. En los dos casos seria un solo gen. Es curio-
so que actuan en los dos sistemas, la proteina se
expresa en el sistema nervioso, en la formacion del
sistema auditivo y visual, participando en los dos
campos. Aungue también puede existir la posibili-
dad de que actuen dos genes.

- V. Pensando que pueda existir un tratamiento
sobre la terapia génica , entonces habrian varias
cuestiones, una de ella seria en qué momento nos
encontrariamos, suponiendo que tuviéramos que
hacer un trayecto de Madrid a Nueva York pasando
por Londres, en qué situacion nos encontrariamos.

- K. En mi opinién muy personal, hay gente que
esta de acuerdo conmigo y otros que no, nos
encontrariamos saliendo de Madrid. Estoy hablan-
do de Usher y desde un punto de vista tecnologico.
Una de las direcciones alternativas y complementa-
rias seria el desarrollo de medicinas que frenen el
desarrollo de la enfermedad, como la vitamina A
que puede beneficiar una ralentizacion. Me parece
interesante y aconsejable estos tratamientos con
farmacos, porque darian mas tiempo para desarro-
llar técnicas. Seria interesante usar estas terapias
en enfermos cada vez mas jévenes que permita tra-
bajar con pacientes con ojos mas sanos. Las otras
dos terapias, los implantes de retina que tienen la
misma funcién que él implante coclear y el trans-
plante de fotorreceptores seria el segundo, el trans-
plante de células de retina el tercero. Y el cuarto
seria la terapia génica.

En resumen el orden seria, en primer lugar
una terapia con farmacos que retrasara la enfer-
medad, después el transplante de fotorrecepto-
res, el transplante de células de retina y por
ultimo hablariamos de terapia génica. Se aplica-
ran terapias diferentes segun la edad de la persona,
y esto serd especialmente relevante en la terapia
génica.

- V. Al hilo de las vitaminas, en EEUU ;Qué es
lo que se recomienda y a qué edades, como far-
macos y vitaminas?

Estariamos hablando de las 15.000 unidades de
vitamina A en ausencia de Vitamina C. Esta es la
recomendacion del profesor Berson en Miami, pero
que se esta generalizando su uso.

-V. ¢ Requiere un control estricto del enfermo y de
sus condiciones?

- K. Hay gente que lo hace sin ningun control
médico, pero él no lo haria. El haria un control
hepatico una vez al afio, la vitamina es bastante
inocua pero puede haber algunas personas que no
deberia tomar dosis grandes de vitamina A

- V. ;Se recomienda en una determinada edad, o
es bueno para todas las edades?

- K. Es una buena pregunta pero no tengo la con-
testacion. Una de las cosas que estan haciendo los
investigadores es conocer su efectividad y el grado
de inocuidad. Actualmente para los ninos es toxica
pero ha visto que algunas de las vitaminas que se
toman los ninos tienen hasta 5.000 unidades de
vitaminas A.

- V. ;Sobre el tema de la terapia génica, se esta
conociendo cémo se transportan esos genes, pero
en el ambito tedrico, qué fases existiran, por ejem-
plo experimentacion en ratas, etc.?

- K. Ya se esta haciendo experimentacion animal.
El problema es configurar un transportador del gen
que llegue hasta la via visual, ese es el problema
que se esta intentando solucionar. Los primeros
experimentos se han hecho con ratones, pero no tie-
nen un buen modelo al no disponer de un raton que
padezca esos sindromes. Para ensayar la terapia
génica tienes que tener un modelo que cumpla clini-
camente y genéticamente la enfermedad. Puede
haber un farmaco que trabaje bien para la retinosis
pero que no resuelva el sindrome de Usher. La tera-
pia génica servira solamente para una cosa.

En el hospital trabajo con nifios aunque no olvido
a los adultos. Si tu hijo tuviera el Sindrome de
Usher, diria a los padres mirandoles a los 0jos y sin
bromear: "cuando el nifio tuviera 50 anos seria
capaz de oir y ver totalmente, pueden estar seguros
de eso". Un nifio que naciera hoy con un Sindrome
de Usher cuando el nifio tuviera 50 anos oiria y
veria. Puede ser mas temprano pero no lo puedo
asegurar.

Confio mucho en la biologia y creo que se va
a poder reconstruir la coclea y la retina. Para los
enfermos con retinosis se tienen que entender
cémo crece la retina, como se desarrollan los foto-
rreceptores porque para devolver la vision necesi-
tan conocer muy bien todos los mecanismos de la
vision, especialmente para los afectados con
mayor edad.
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CONGRESO USHER 2000: UNA JORNADA
PARA COMPARTIR EXPERIENCIAS
Y AVANCES CIENTIFICOS

VALENCIA. Sergio Lluch

Se celebra en Valencia el | CONGRESO NACIONAL DE FORMACION E INTEGRACION
CIENTIFICO-SOCIAL SINDROME DE USHER. RETINOSIS PIGMENTARIA

Los afectados de Sindrome de Usher padecen
una enfermedad genética que afecta a la vision y
al oido con lo que es habitual que un afectado de
este sindrome muestre un cuadro clinico de sor-
dera, ceguera total o parcial y mudez.

Para avanzar en la investigacion y mejora de la
calidad de vida sociolaboral de este colectivo se
celebro el pasado 20 de octubre de 2000 en
Valencia, en la Fundacion BANCAIXA, el el | CON-
GRESO NACIONAL DE FORMACION E INTEGRA-
CION CIENTIFICO-SOCIAL SINDROME DE
USHER organizado por la Asociacion de Afectados
de Retinosis Pigmentaria de la Comunidad
Valenciana y con la colaboracion y soporte de impor-
tantes instituciones, empresas y asociaciones.

Presento el acto inaugural del congreso el presi-
dente de la Asociacion de Afectados por Retinosis
Pigmentaria de la Comunidad Valenciana y presi-
dente del Congreso Social, Joaquin Selva, contan-
do con la presencia de la Alcaldesa de Valencia,
Dna, Rita Barbera Nolla, que inaguré formalmente
el congreso.

Enrique Llin Subdelegado territorial de ONCE en
la Comunidad Valenciana puso énfasis en la necesi-

dad de llevar a cabo un esfuerzo multidisciplinar que
agrupara a técnicos, politicos y afectados para buscar
salidas a la enfermedad y paliativos para los afecta-
dos. Insistio en que lo importante no era el tamano
mas o menos grande del colectivo sino su gran difi-
cultad para conseguir la integracion laboral. No dudo,
ya para terminar, en ofrecer la ayuda y plena colabo-
racion de ONCE para conseguir todos estos objetivos.

Félix Prieto confia que en breve plazo la far-
macogenética hallara una solucién revoluciona-
ria para esta enfermedad

A continuacion Félix Prieto, Jefe de la Unidad de
Genética del Hospital la Fé de Valencia y premio
Reina Sofia de Investigacion para la prevencion de
deficiencias psicofisiologicas, hablé acerca de la
importancia que la investigacion genética (proyecto
genoma humano) esta teniendo para hallar los
genes responsables de la enfermedad y, lo que es
mas importante, descubrir una cura.

La alcaldesa de Valencia, Dha. Rita Barbera
Nolla, transmitio su afecto y abierta colabora-
cién a los afectados y sus familias

Para terminar, la alcaldesa de Valencia, Dna. Rita
Barbera comenzo su discurso diciendo que se cele-
bran en Valencia muchos congresos meédicos cada

>

Inauguracion del Congreso, de iz. a dcha. E. Llin y J Selva, Rita Barbera, H. Pérez Garrigues y F. Prieto
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ano pero que éste tenia una diferencia muy impor-
tante: que tenia en cuenta a los afectados, a la parte
social de la enfermedad y que por eso ella estaba
alli. De igual manera, transmitio su afecto y abierta
colaboraciéon a los afectados y sus familias y sena-
I6 la necesidad de mejorar la calidad de vida socio-
laboral de los afectados en tanto la ciencia
encuentra una solucion a la enfermedad.

En este mismo sentido, la doctora Carmen Ayuso
apunto los resultados de un estudio epidemioldgico
llevado a cabo por un equipo compuesto por varios
investigadores repartidos por diversas universida-
des espafolas. Las conclusiones apuntan a que la
tasa de incidencia de esta enfermedad en la pobla-
cion es de 2 casos cada 100.000 habitantes.

La doctora Ayuso también definio cientificamente
el sindrome como una enfermedad hereditaria auto-
somica recesiva que cursa con retinosis pigmentaria
y sordera y que se asocia en ocasiones defectos
vestibulares (veértigo).

El colectivo de sordociegos pidié que se reco-
nozca a la sordoceguera como discapacidad
especifica

Una de las intervenciones mas sobresalientes del
congreso fue protagonizada por las dos represen-
tantes de ASOCIDE, asociacion de sordociegos de
Espana, Marina Martin y Clara M# Victoria Pechuan.
Estas conferenciantes reivindicaron su derecho a
que se considere la sordoceguera como una disca-
pacidad especifica y que no se asuma a este colec-
tivo bien dentro de los sordos bien dentro del grupo
de ciegos. Defienden que los sordociegos tienen
caracteristicas y necesidades idiosincrasicas que no
se pueden satisfacer si no es con una consideracion
de colectivo especifico. Dentro de la heterogeneidad
del colectivo pidieron, pues, que se reconocieran
sus carateristicas particulares.

La intervencion de Clara Pechuan fue llevada
acabo mediante el lenguaje de signos con la
ayuda de una traductora

Los objetivos de ASOCIDE quedaron concretados
de la siguiente manera:

1. Difundir ASOCIDE en
Comunidades Autonomas.
2. Mejorar la calidad de vida sociocultural de los
sordociegos a traves de actividades como visitas
a museos, fiestas, etc.
3. Incorporar a las actividades de ASOCIDE a
los sordociegos mas jovenes.
4. Colaborar intensamente con la Asociacion de
Retinosis Pigmentaria.
5. Presionar a las instituciones publicas para
que no se olviden de las personas sordociegas.
Los afectados de Usher tienden a experimen-
tar alteraciones emocionales que pueden llevar-
les a la depresion

La psicéloga Eva Jorda mostro las conclusiones
de un estudio llevado a cabo exclusivamente para el
congreso. En él, se mostraban las fases que suele
atravesar un afectado de Usher:

1. Shock o desconcierto. Al comunicarle el
diagnéstico, el afectado de Usher sufre un estado
de confusion que normalmente se concreta en un
miedo a la ceguera.

2. Negacion. Se produce a continuacion una
"peregrinacion” a varias consultas médicas en
busqueda de un segundo juiicio médico que des-
mienta al primero.

3. Alteraciones emocionales. Segun el estudio,
los sentimientos que despierta la enfermedad en
el afectado son: depresion, sentimiento de culpa,
sentimiento de inutilidad, evitaciéon, miedo al futu-
ro, miedo y rabia.

4. Claudicacion. Posteriormente, algunos
pacientes delegan la solucion de su problema en
familiares, asociaciones, etc.

5. Aceptacion. Fue definida por Jorda como la
fase ideal a la que hay que orientar al afectado.
Consiste en aceptar la enfermedad y poner en
marcha mecanismos de aprendizaje de métodos
y conductas (llevar un baston, sistema de lectura
Braille, ...) para hacer frente al problema. Una
fase paralela a esta y no funcional seria la de
resignacion: aceptar como un mal la enfermedad

todas las
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sin desencadenar mecanismos adaptativos.

Los problemas mas importantes para el colectivo-
son, segun Jorda, la sobreproteccion de la familia, el
desconocimiento del lenguaje de sordociegos por
parte de los familiares, la escasa formacion de los
afectados y el aislamiento.

El congreso incluia, asimismo, una mesa redonda
sobre la formacion e insercion de los afectados de
Usher.

Coquillat lanzé un reto a los asistentes al con-
greso: desarrolllar ideas de negocio para crear un
centro especial de empleo de afectados de Usher

Fernando Coquillat, Jefe de seccién de progra-
mas de empleo de la Conselleria de Economia,
Hacienda y Empleo de la Generalitat Valenciana,
informo a los asistentes acerca de las ayudas que
concede la Conselleria al empleo protegido y a los
Centros Especiales de Empleo, que son empresas
donde mas del 70 % de los trabajadores son disca-
pacitados. A través de un ejemplo de alto valor
didactico, Coquillat mostré en breves palabras el
funcionamiento de un centro especial de empleo y
las importantes ayudas que recibe de los organis-
mos publicos.

ONCE instalé los elementos de ayuda para
personas sordociegas en el hall del congreso y
animoé a los participantes a probarlos.

Elena Baixauli, técnico de tiflotecnologia de
ONCE Valencia expuso los elementos auxiliares
para personas sordociegas, que son tres:

- Sintesis de voz.

- Ampliaciones visuales para las personas con
resto visual.

- Lineas Braille que traducen el texto de una pan-
talla en el popular idioma Braille.

La técnico de ONCE se incliné sin ambages por la
idoneidad de las lineas Braille, que abren a los afec-
tados un gran campo de posibilidades.

Todos estos elementos se podian probar y eva-
luar a conveniencia de los afectados.

Las personas discapacitadas son los ciudada-
nos escondidos, segun, José Ramoén Juaniz

José Ramén Juaniz Maya, abogado especialista
en la defensa de derechos, expuso de manera origi-
nal y valiente sus conclusiones respecto al problema
de los afectados de Usher:

1. Los afectados deben exigir de los poderes
publicos su apoyo real basado en aportaciones eco-
nomicas a la investigacion y mejora de la calidad de
vida laboral de los afectados.

2. La promocion del empleo para discapacitados
debe estar basado en la no discriminacion.

3. Debe sensibilizarse a la poblacion acerca de la
igualdad de oportunidades. Deben crearse nuevos
puestos adaptados.

4. Deben crearse alternativas a la cuota de con-
tratacion de discapacitados y a los Centros
Especiales de Empleo.

5. Las asociaciones deben crear empleo para sus
asociados en paro a través de formulas como cen-
tros especiales de empleo o cooperativas.

6. Los discapacitados deben tener facilitado el
acceso a pensiones contributivas.

7. Se debe potenciar el lenguaje de signos en los
medios de comunicacion y colegios.

Los poderes publicos no pueden responder a
las exigencias de los afectados con un farol,
apunté Juaniz

Consuelo Romeu, jefa del servicio del discapaci-
tado de la Direccion General del Discapacitado de la
Conselleria de Bienestar Social de la Generalitat
Valenciana, hizo una reflexién acerca de la evolu-
cion de la situacion de los discapacitados desde la
creacion de SEREM en los afnos 70 hasta la actuali-
dad. Apunt6 la existencia de una mejora continua
para la que es conveniente seguir trabajando.

La representante de la asociacion de sordociegos
de Finlandia, psicologa, expuso su punto de vista
sobre el tema destacando las diferencias entre su
pais y el nuestro:

- En Finlandia se trabaja para la rehabilitacion de los
afectados y la cooperacion con diversas instituciones.

- Los afectados se educan en las mismas escue-
las que el resto del ninos.

- El gobierno financia 250 horas de intérprete por
persona a los afectados y los taxis necesarios para
desplazamientos.

- Entienden que todos tienen derecho a recibir
una educacion que les proporcione un empleo en el
futuro. A nadie se concede una pension sin haber
intentado antes su formacion e insercion laboral.

Despues de esta breve e interesante conferencia,
se paso a una serie de charlas acerca de los méto-
dos y tecnicas de que disponen los afectados de
Sindrome de Usher para su rehabilitacién y adapta-
cion a la vida social.

Amparo Garcia Llopis y Coni Peris Perales, diplo-
madas en fisioterapia, mostraron el trabajo llevado a
cabo con afectados de Usher para rehabilitar el
equilibrio en estos pacientes ya que, como se ha
sefnalado mas arriba, los afectados de Usher tienen,
en ocasiones, sensacion de veértigo y pérdida de
equilibrio.

Isabel Madrigal Agudo, técnico de rehabilitacion
basico de ONCE Valencia, complementé las charlas
anteriores abordando el tema de la Autonomia per-
sonal.

La ultima conferencia previa a la clausura del con-
greso fue protagonizada por el profesor W.
Kimberling y los doctores Baiget, Marco, Beneyto,
Pérez Garrigues y Vilela que reflexionaron acerca
del pasado, presente y futuro de la Retinosis
Pigmentaria y del sindrome de Usher.

Finalmente en la clausura tuvo una especial parti-
cipacion el Prof. Santiago Grisolia, destacando la
importancia de conseguir agrupar a asociaciones de
las llamada enfermedades raras. D. Vicente Gil
Suay, gerente del Hospital La Fé de Valencia, mos-
tré su interés por trabajar para los objetivos del con-
greso. Finalmente, cerro el acto Herminio Pérez
Garrigues, presidente del Congreso Cientifico y rea-
liz6 la clausura el Hnble. Conseller de Sanidad de la
Generalitat Valenciana, D. Vicente Rambla Momplet.
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Asociacion de Afectados
por Retinosis Pigmentaria de

Castilla-La Mancha

La creacion de la Asociacion de Afectados
por Retinosis Pigmentaria de Castilla La Mancha
el dia 29 de Mayo de 1993 (remitimos a la revista
n® 5 de VISION ) con un nimero reducido de
socios fundadores se llevé a cabo gracias a los
desvelos de nuestra querida y admirada vocal,
CONCHITA SAEZ DONAT, verdadera alma de la
Retinosis, dedicada en cuerpo y alma a las
Relaciones Institucionales y que tanto hizo por
nosotros hasta su fallecimiento el dia 3 de Junio
de 1999 . Justo es reconocer desde estas lineas
la labor abnegada de una gran mujer sin cuya
ayuda y dedicacion no existiria hoy en dia esta
asociacion castellano manchega.

Eramos poquitos pero se le puso mucha ilusion
por organizar un grupo en el que no sélo se encon-
trasen respuestas a los interrogantes de los afecta-
dos y familiares sino también abrir un cauce de
colaboraciéon en los posibles avances de nuestra
enfermedad.

La junta Directiva actual esta compuesta por:

~-Nuestro Presidente, Antonio Gdmez
Ibanez verdadero artifice de la creacién de
nuestra Asociacion.

-Vicepresidenta: D* M? Jesis Manas,
Psicologa y firme apoyo de nuestra Asociacion.

-Tesorero: D. José Manuel Henarejos
Reyes, impulsor de los logros financieros de
nuestra Asociacion.

-Secretaria: Concepcion Gémez Saéz,
quién lleva la infraestructura de la Asociacion
en el tiempo de ocio.

-Vocales: D. Abelardo Morcillo, socio fun-
dador y fiel colaborador en todas las iniciativas
que propone la Presidencia.

D. Pascual Gonzalez Garcia de Ledn,
sacerdote, fiel colaborador de la Asociacion
desde Ciudad Real y bastion importantisimo
que mantiene viva nuestra fe gracias a sus
desvelos y plegarias.

Con respecto a las actividades, las que lleva-
mos a cabo son gracias a las subvenciones que nos

conceden las Consejerias de Bienestar Social y
Sanidad de la Junta de Comunidades de Castilla- La
Mancha. LLevamos cuatro convocatorias de
Convivencia en la provincia de Ciudad Real ( la ulti-
ma, la IV Convivencia Regional ) auspiciadas gra-
cias a la sdubvencion de Bienestar Social.

Esta ultima la realizamos el 21 de Octubre en
Valdepenas, contando con el Dr. Gonzéalez del
Valle, Jefe del Servicio de Oftalmologia del Hospital
La Mancha Centro de Alcazar de San Juan, quien
dio vista a un ciego tras muchos anos de ceguera.
Este especialista nos dié una charla en uno de los
salones del Restaurante La Hospederia.
Anteriormente habiamos visitado la bodega Museo
y finalizamos la Convivencia con una comida de
Hermandad.

Gracias a la Consejeria de Sanidad, llevamos
ya la segunda edicion del dia Mundial de la
Retinosis Pigmentaria. En esta ultima hemos conta-
do con la inestimable presencia del Dr. D. Miguel
Carballo, famoso genetista del Hospital Tarrasa y de
nuestra estimada D? Concha Vilela, excelente inves-
tigadora de las enfermedades de la Retina.

Cuando existia el Fondo de Investigacion,
hemos colaborado organizando rifas en las cuales
las afiliadas de la Roda (Albacete ) Emilia Lara y
Juana Jiménez han aportado una importante canti-
dad. Asi mismo hemos organizado Ballets ( desta-
cando la colaboracion del grupo Al- Alba conseguida
gracias a la labor de nuestra vocal Conchita ) y con-
ciertos de musica ( contando con la desinteresada
participacion de todo el Liceo de Arturo Moya y de la
Rondalla Resurgir, otro logro mas de nuestra admi-
rada vocal ) con los cuales hemos aportado nuestro
granito de arena.

Desde estas lineas queremos agradecer a
aquellas instituciones como la Caja de Ahorros de
Castilla La Mancha, Ayuntamiento de Albacete y
Diputacion Provincial de Albacete que nos han ofre-
cido sus Auditorios y Salones para que pudiésemos
realizar nuestras actividades.

En la actualidad, estamos inscritos 81 asocia-
dos aunque no coticemos todos ni sea el nimero
total de afectados de la Comunidad, pero nos cons-
ta que lo importante es mantener vivo el espiriti de
la Asociacion e intentar no desfallecer en el intento

Vision n° 17 LUCHA CONTRA LA CEGUERA noviembre de 2000




AREA Heldl-\}

LIBROS
ACCESIBLES

PAMPLONA. Jose M* Casado

«Por el gusto de leer ... a lo grande» es el lena
con el que, desde la pasada primavera, la edito-
rial Grijalbo-Mondadori ha puesto a la venta al
publico los seis primeros titulos de la coleccion
«Perfiles XL».

En contacto con el departamento de prensa de la
editorial, la responsable de esta edicion, dona Silvis
Cuerini nos comenta «en otros paises como Francia,
Alemania o Estados Unidos, ya existen productos de
estas caracteristicas. Pero en el entorno de la lengua
castellana, no los habia. Asi que pensamos en edi-
tarlos, a ver como respondia el publico».

Las caracteristicas fisicas de esta edicion, «pen-
sada para poder disfrutar de la lectura sin los pro-
blemas de la vista cansada», segun afirma la propia
editora, le hacen adecuada para que las personas
con problemas de degeneracion retiniana, y con
resto visual, puedan acceder a su lectura.

La letra que emplea en el texto es una Times,
de tamano 14, con un interlineado superior al nor-
mal. Esto hace que la lectura sea mas comoda, sin
forzar tanto el trabajo de acomodacién del cristalino.

Por otro lado, se han dejado unos méargenes late-
rales suficientemente amplios «para que se puedan
emplear lupas» en el hecho de leer, ya sean de
mano o de tipo electronico.

El tamafno de los libros, cuyo grosor de entre 1
cm. y 3 cm. (va de las 80 hojas a las 260. con un
gramaje de 75) y cuya superficie es de 17 cm. por 25
cm. los hacen muy manejables, a la vez que nos
permiten transportarlos con facilidad.

La encuadernacion es de alta calidad, lo que
permite que se pueda abrir el libro sin los problemas
de que las hojas se desprendan. Y tienen el detalle
de llevar inserta una cinta para marcar la pagina de
nuestra lectura.

La tirada de las primeras ediciones ha sido de
6.000 ejemplares y su financiacion ha corrido a
cargo de la sociedad Grijalbo-Mondadori, aunque se
ha contado con el asesoramiento técnico del depar-
tamento de produccion bibliogréfica de la O.N.C.E.

Los titulos seleccionados para esta coleccion se
han elegido de entre las novelas mas famosas de la
literatura mundial de los siglos XIX y XX.

Actualmente hay seis de ellos a la venta y en el mes
de noviembre saldran a la luz otros tres titulos, y tres
mas en el mes de febrero de 2001.

Desde el punto de vista de su valor literario esta
coleccion no presenta ninguna duda. Pero merece la
pena que destaquemos que a cada una de las obras
se ha anadido una «carta insélita». Estan dirigidas al
personaje central de la novela por reconocidos
escritores de nuestro entorno actual. Es una idea
brillante, «que une pasado y presente», en una per-
manente actualidad de las situaciones que vive el
ser humano en el reloj de arena del tiempo.

Esta coleccion esta teniendo una gran acogida
entre los lectores, como nos explica amablemente
dona Silvia: «se nos ha solicitado ejemplares desde
muchos paises de hispanoamérica, e incluso desde
Estados Unidos. Desde Miami se nos ha felicitado
por esta coleccion y se nos dice que la estan emple-
ando para ensenanza del castellano en las escuelas
de adultos.»

Desde esta revista Vision, agradecemos a la
empresa editora Grijalbo- Mondadori S.A. esta ini-
ciativa y le animamos a continuar esta lines con
otros productos editoriales.

Titulos publicados:

- «Madame Bovary», de Gustave Flaubert.

- «Tristana», de Benito Pérez Galdds.

- «El extrano caso del Dr. Jekyll y Mr. Hyde», de
Robert Louis Stevenson.

- «Insolacién», de Emilia Pardo Bazan.

- «Tifon», de Joseph Conrad.

- «Bartleby, el escribiente», de Herman Melville.
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La unidad terapéutica, afectado-familia:
una aportacion para la atencion del

Sindrome de Usher.

VALENCIA. Eva Jorda Carreres

El deterioro auditivo congénito neurosensorial
asociado a retinosis pigmentaria caracteriza un
grupo de enfermedades recesivas autosomicas
conocidas como Sindrome de Usher. Es la edad
de comienzo, la severidad y la evolucion de la
sintomatologia clinica las que distinguen las
diferentes tipologias. El Sindrome de Usher tipo
1 constituye el 50% de la sordo ceguera, es por
ello que debe ser tratado como el resto de enfer-
medades crénicas.

Como ocurre con otras especialidades, tambiéen el
sindrome de Usher esta enmarcado dentro del enfo-
que Bio-psico-social. Asi pues, el Sindrome de
Usher englobaria tres aspectos:

1. El concepto biologico: se trata de una enferme-
dad meédica, organica.

2. El concepto psicoldgico: por las repercusiones
emocionales, afectivas que tiene sobre el afectado.

3. El concepto social: como cualquier enfermedad
crénica, el afectado va a tener unas limitaciones
que influiran en sus relaciones, en su economia, en
definitiva en su entorno.

Por todo ello, la intervencion en este grupo de
afectados debe ser multidisciplinar , trabajando en
equipo: médico, psicologo, fisioterapeuta, asistente
social, intérpretes y todos aquellos profesionales
para mejorar la Calidad de Vida.

El presente articulo presenta un estudio realizado
a los afectados de Usher tipo 1 de la ciudad de
Valencia y a sus familias. La Unidad Terapéutica:
afectado — familia, es decir de las personas a las
que va a ir dirigida la intervencion como especialis-
tas ya que sobre este binomio recae el peso de la
enfermedad.

El primer objetivo era conocer a los afectados y a
sus familias: su problematica psicologica y relacio-
nal, para ello hemos realizado once entrevistas a
afectados valencianos y a familias. Esto sera la base
para en un segundo momento, detectadas las nece-
sidades y las cargas familiares plantear una nueva
aportacion al tratamiento integral de los afectados
de Usher y sus familias. Las enfermedades agudas,
repentinas y por supuesto las crénicas son emer-
gencias familiares que pueden trastornar el equili-
brio del grupo familiar. El objetivo final de este
proyecto es detectar el impacto de la enfermedad
sobre la familia para conseguir una mayor adapta-
cion y afrontamiento psicolégico, familiar y social.

El nimero de afectados entrevistados fue de 11, de
los cuéles el 72% fueron varones y el 36% mujeres.

El 90% tienen algun tipo de estudios. En el terre-
no laboral, solo el 45% tienen un trabajo, el 27%
cobra una pension y el resto esta en paro o cursan-
do estudios.

En cuanto al entorno familiar, el 36% tienen pare-
ja y otro 27% son familia nuclear - tienen pareja e
hijos -. El 45% forman una familia extensa — viven
con sus padres y hermanos-

Es importante resaltar en este apartado del tra-
bajo que 4 familias no tienen descendencia por
miedo a que los descendientes hereden la enferme-
dad o la madre pierda mas vision durante el emba-
razo y/o el parto.

1.- Informacion

Las personas tenemos derecho a saber que es
lo que nos pasa, cual es nuestra enfermedad .Asi lo
recoge el articulo 10.5 de la Ley General de Sanidad
“El paciente tiene derecho a que se le dé, en térmi-
nos comprensibles, a él y a sus familiares o allega-
dos, informacion completa y continuada, verbal y
escrita sobre su proceso, incluyendo el diagnastico,
pronostico y alternativas de tratamiento”, pero en
ocasiones se esconde el diagnostico y en otras oca-
siones es el propio paciente el que no quiere escu-
char lo que le pasa. En este primer estudio, el 81%
de los afectados conocen el diagnéstico de Usher de
los cuales el 45% conocen el prondstico. Esta dife-
rencia entre la informacion de diagndstico y pronds-
tico puede explicarse por las dudas que el propio
paciente tiene sobre el futuro: la investigacion sobre
el genoma humano abre las esperanzas de una
posible curacion. En cuanto a las familias, el 54%
saben el diagnéstico y el prondstico pero también
estas presentan serias dudas y albergan muchas
esperanzas en el futuro (27%).

2.- Adaptacion a la enfermedad
Durante las entrevistas quisimos saber como la
familia se adapta al diagndstico de Usher . Al igual
que ocurre en el momento de la informacion del
diagnostico la familia y el afectado presentan un
paralelismo en la asimilacion de la informacion.
Estudios realizados en otras patologias médicas
demuestran que la familia es necesaria en la acep-
tacion de la enfermedad por parte del afectado. Si la
familia asimila de forma rapida y adecuada la situa-
cion, facilitara al afectado su proceso de adaptacion.
El diagndstico de Sindrome de Usher suele ser
tardio, y una vez emitido dicho juicio diagnostico nos
podemos encontrar con distintas fases por las que
pueden atravesar tanto la Familia como el Afectado:
e Fase de shock o desconcierto: es el momento
del diagndstico, “el jarro de agua fria” al recibir la
noticia, en la que la palabra ceguera se convierte en
el unico pensamiento.
e Fase de negacion o incredulidad: es la etapa de
peregrinacion por diferentes especialistas con la

Vision n° 17 LUCHA CONTRA LA CEGUERA noviembre de 2000




AREA Helal X}

esperanza de encontrar otro diagndstico, incluso la
curacion. Es en esta fase en la que se crean falsas
expectativas, confusion en el afectado. En el caso de
familias, 2 de las entrevistadas estaban en esta fase.

e Fase de alteraciones emocionales: es la mani-
festacion entre otras de Depresion . Tres familias, en
nuestro estudio, tiene depresion, sentimiento de
culpa por pensar que han sido transmisoras del sin-
drome, tres afectados padecen depresion siendo
sentimiento de inutilidad el signo mas presente. ).
La gran mayoria desarrollan miedos sobre todo por
el futuro. La evitacion “sino lo veo y/o pienso no exis-
te” es otro mecanismo psicoldgico que puede llegar
a ser patoldgico —el 65% de las familias presentaban
este sintoma. La ira y la rabia, en el 27% de los
entrevistados, delatan la mala adaptacion personal y
familiar desarrollandose un clima de tension en el
nucleo familiar que precisara de la intervencion del
psicologo.

e Fase de claudicacion: la cronicidad del Sindrome
de Usher, el impacto familiar y la carga que todo ello
representa provoca el alejamiento del problema por
agotamiento del cuidador principal. El 18% de los
cuidadores intentan delegar en manos de otros fami-
liares, de la asociacion la situacién del afectado.

e Fase de aceptacion: es la etapa en la que se
acepta la enfermedad con sus limitaciones y se esta
motivado para ir aprendiendo todo lo que pueda
beneficiar ahora y en un futuro — R.H.B. utilizacién
del baston, braille, lenguaje de signos... -

Afortunadamente el 45% de los afectados se
adaptan a la nueva situacion, al igual que las fami-
lias, muchas de ellas invierten de rol en casa , adap-
tan sus trabajos para un mejor funcionamiento
familiar. La resignacion podria ser incluida aqui aun-
que no seria el ideal al que debemos tender los pro-
fesionales en nuestra labor de ayuda a la Unidad
Terapéutica.

El terapeuta es pues fundamental y debe ayudar
a la Unidad Terapeutica a ir superando, y en la
mayoria de los casos guiarla a pasar por las distin-
tas fases para facilitar el proceso de adaptaciéon a
una enfermedad cronica. Si la Unidad Terapéutica
conoce las fases podra entender lo que les ocurre y
a lo que deben llegar para Aceptar y Adaptarse al
Sindrome de Usher.

Nuestro estudio observa que la realidad es dis-
tinta ya que la familia se olvida de que el afectado
sigue siendo una persona adulta con capacidad de
decision en lo que se refiere a su propia vida y enfer-
medad. El equipo multidisciplinar también tiene que
respetar el concepto de autonomia del afectado ya
que es educador de la familia y por lo tanto modelo
en el manejo del afectado.

3.- Comunicacion
El afectado recibe escasa informacion debido a
que no existe una via de informacion clara y precisa
y al pobre lenguaje y en ocasiones baja formacion
dando lugar a una incomprensién y mala comunica-
cion tanto con los profesionales como en el seno
familiar.

1. Comunicacion afectado-familia

Solo el 45% de los afectados manifiestan una
comunicacion fluida con su entorno, otro 45% solo
se comunican con un familiar. Estos datos son alar-
mantes y deberian hacernos reflexionar tanto a los
profesionales como a los familiares.

e La familia debe aprender a comunicarse con los
afectados, debe aprender el lenguaje de signos - el
45% de los afectados no pueden comunicarse con
sus padres- si N0 quieren que sean personas aisla-
das y sean parte responsable de su marginacion.

e Los silencios son otra forma de comunicacion, al
afectado no se le dice toda la verdad para proteger-
lo, demostrando también aqui el rol pasivo/depen-
diente que la sociedad atribuye al afectado por el
Sindrome de Usher.

2. Comunicacion afectado-equipo multidisciplinar

El afectado se queja en el 90% de los casos de un
problema serio de comunicacion con el especialista.

e No conocen el lenguaje de signos

e Excesivo uso de técnicismos

e Problemas de interpretacion

e Falta de médicos técnicos : fax en la consulta
para agilizar la comunicacién directa entre afectado-
especialista...

Todos estos aspectos de la comunicacion llevan a
una nula relacion del afectado con su familia, entor-
no, relaciones inadecuadas, tensas, aislamiento
social, pérdida en la capacidad de decision sobre la
enfermedad, falsos mitos....

CONCLUSIONES

Esto es solo una muestra de la poblacion Usher
debemos aunar esfuerzos entre todas las comuni-
dades para conocer mas la problematica del afecta-
do y su familia.

Sin embargo hay problemas, que a la luz de este
primer trabajo, ya podemos plantearnos:

1. Informar, difundir la problematica que con-
lleva El Sindrome de Usher creando un ambiente
motivador y no de caridad social e institucional.
Recordar el principio ético de autonomia.

2. Urgencia en la necesidad de formar, educar
a las familias respecto a la enfermedad rompiendo
mitos.

3. Formacion de guias interpretes, especialis-
tas — médicos- en el lenguaje para facilitar la comu-
nicacion.

4. Fomentar el asociacionismo y el encuentro
entre afectados.

5. Buscar recursos sociales, que cubran sus
necesidades.

6. Creacion de programas de “descarga y res-
piro” para los cuidadores principales

BIBLIOGRAFIA

“Como dar malas noticias en medicina”

Gomez Sancho , Marcos . Ed. Aula medica, 1996
Kubler -ross
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Actividades de la
Asociacion de
Andalucia

A lo largo del afo actual, se han desarrollado las
siguientes actividades:

1.- Charla - coloquio en Sevilla: el dia 13 de Mayo
de este ano, celebramos una charla - coloquio en
Sevilla capital, la cual conté con la presencia de la
doctora Irene Marcos, que tuvo como tema principal
“Estado actual de la investigacion de la R.P".

2.- Realizamos otra charla en Granada capital,
contando con la dra. Irene Marcos, con las mismas
caracteristicas que la anterior citada en Sevilla, rea-
lizdndose el dia 20 de Mayo, en el Salon de Actos de
la Direccién Administrativa de la ONCE de Granada.

3.- La television local ONDA GIRALDA, nos dio la
oportunidad de difundir nuestra asociacion y por
tanto nuestra enfermedad, este suceso transcurrio
el pasado mes de Junio.

4.- En el mes de Noviembre celebraremos como
todos los anos la Cena - Baile, este ano probaremos
en un nuevo restaurante. Y ademas vendemos la
Loteria de Navidad , que este ano jugaremos con el
numero 18.805, y esta a disposicion de aquel que
desee comprarla.

Actividades
Asociacion Aragon

El pasado dia 15 de Enero en el salén
de actos de la Delegacion Territorial de la
Once, celebramos una conferencia- Coloquio.

Pensando que dado el caracter Genetico-
Hereditario de numerosas enfermedades que
afectan a la Visiébn y a otras partes del orga-
nismo. "Diagnostico de las enfermedades
Genéticas en Embriones Producidas In Vitro
antes de Transferirlos a la madre”. A cargo del
Catedratico de Biologia Celular de la Universidad

How, 23 de Septiembre.
RETINOSIS PIGMENTARIA

>m e € .
s - e em e v e —

5.- Este ano hemos optado por una forma peculiar
de celebrar el dia mundial de la RETINOSIS PIG-
MENTARIA, el dia 23 de Septiembre, hemos contra-
tado un TANDEN, consiste en una bicicleta doble, la
cual lleva un amplio cartel en el que resalta el nom-
bre de la enfermedad y el dia de su celebracion. El
objetivo era informar a los ciudadanos de Sevilla de
la existencia y funciones de la asociacion en el dia
mundial de la R.P. Este tanden dio vueltas por
Sevilla durante nueve horas, repartidas en bloques
de tres horas, por los sitios mas estratégicos de
Sevilla, donde hubiera mas afluencia de publico.
Ademas hacian paradas en las cuales repartian trip-
ticos informativos de la Asociacion y la enfermedad.

de Barcelona ( Prof. Josep Egozcie y Cuixat ).

En la misma sesion intervino el Dr. José
angel Cristébal del servicio de oftalmologia del
Hospital Clinico de Zaragoza que nos hablo del
Tratamiento Quirtrgico de la catarata mediante
la Facoemulsificacion.

Organizamos nuestro fin de semana de
Convivencia los dias 26 al 28 de Mayo, a San
Carlos de la Rapita, con el objeto de cambiar
experiencias y estar todos juntos.
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Actividades de la

Asociacion de Asturias

D. José Garcia, Consejero de Servicios
Sociales del Principado de Asturias felicita y
anima a la Asociacion Asturiana de Retinosis
Pigmentaria

El dia 17 de octubre el Consejero de Servicios
So-ciales del Principado de Asturias, D. José Garcia
recibié a la Junta Directiva de la Asociacion y se
mostré sorprendido por la actividad de la asociacion
por lo cual nos felicité y animé a seguir en nuestro
empeno, en el cual podremos seguir contando con
su ayuda. Especial atencion supuso la web
www.retinosis.org que consideré muy interesante y
sobre todo util por la cantidad de informacion que
ofrece a las personas que necesitan conocer mas
esta enfermedad.

Otra actividad destacable de la asociacion es la
edicion del numero 12 de nuestro boletin informativo
con el Dia Mundial de la Retinosis como portada y la
reivindicacion de mas ayuda econdémica para la
investigacion en Biomedicina. “Ahora que Espana
va tan bien, las grandes fortunas y empresas de
este pais deben devolver parte de lo que reciben

Actividades de la Asociacion
de la Comunidad Canaria

La Asociacion de Retinosis Pigmentaria de
la Comunidad Canaria a logrado crear un comité
cientifico-médico asesor con prestigiosos espe-
cialistas de la comunidad, del cual se conexio-
naria un representante al comité nacional. Las
normas de este comité estan reflejadas en los
estatutos de nuestra asociacion.

También se ha celebrado, como en anos ante-
riores, en el mes de abril la cena de la Villa Mariana
de Teror con gran participacion de destacados per-
sonajes del mundo del arte y autoridades del citado
ayuntamiento. Cabe destacar la gran afluencia de
familiares y amigos a nuestro movimiento asociati-
vo. La recaudacion integra de dicho evento ira al
fondo de investigacion de nuestra fundacion.

Afinales del mes de Mayo también se celebro la
cuarta cena de primavera en los salones del Hotel

LLZYsociAL

7(1.7’

ASOCIACION ASTURIANA
DE RETINOSIS PIGMENTARIA

Hospital Central de Asturias

de la sociedad apostando por la investigacion en
Biomedicina”, comentaba el Prof. Dr. Mariano
Barbacid en una de sus charlas.

El programa “La Retinosis va a la escuela” ya
esta en marcha y en los préximos meses se orga-
nizaran jornadas de salud en las escuelas e institu-
tos asturianos para dar a conocer entre los
escolares la problematica de la Retinosis. Nuestras
colaboradoras, Cris y Ana han preparado una bate-
ria de juegos para poner en entredicho nuestra
audacia cuando de repente nos falta algo tan esen-
cial como la vision. Asi podremos comprender
todos y todas las dificultades que supone la
Retinosis y nos ayudara a comprender a las perso-
nas que la padecen.

La primera semana de
diciembre tendra lugar una jorna-
da de convivencia entre los/as
socios/as y colaboradores/as de
la asociacion. Nos reuniremos en
torno a una buena mesa donde
dicen que todo es mas facil.

Bahia Mar, a la cual asistié una representacion de la
sociedad oftalmoldgica de canarias, otorrinolaringo-
logia, optimetria, asi como la directiva de la ONCE.

También cabe destacar la participacion de fami-
liares, amigos y socios. Queremos reiterar nuestro
agradecimiento a la gran colaboracién, como en
anos anteriores, que nos a prestado la directiva del
Hotel Bahia Mar y las empresas que nos han apo-
yado en dicha cena con sus presentes, los cuales
fueron sorteados en una agradable velada. Esta
recaudacion sera englosada al fondo de investiga-
cion de nuestra fundacion.

Estos actos refuerzan lazos de union entre

nuestra asociacion y la ciudadania de nuestra comu-
nidad.

Fdo: Julio Delgado
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Actividades de
la Asociacion
de Euskadi

El dia 12 de Junio de 2.000 se realiza la con-
ferencia impartida por el Dr. José Manuel Cela y
la Dra. Edurne Etxeandia bajo el titulo: Nuevas
perspectivas sobre Retinosis Pigmentaria en
Euskadi. En la misma se trazan los ultimos avan-
ces a nivel mundial sobre la enfermedad, los
resultados obtenidos de los estudios realizados
en Euskadi y la relacion de estos con los obteni-
dos en otros centros de investigacion a nivel
internacional, asi como las posibles aplicacio-
nes terapéuticas a corto plazo.

D. Javier Saez de
Buruvaga entrega el alfi-
ler de oro a Dia.
Begofia Gomez

Dia. Gloria Urtiaga, pre-
sidenta de Honor de
“AARPE” entrega el alfiler
De oro a la Dra. Edurne
Etxeandia

El dia 6 de Octubre de 2.000 se celebro la Cena
Anual de la Asociacion. En este acto se realizo la
entrega del Premio de Investigacion Retinosis
Pigmentaria Euskadi 2.000 a la Dra. Edurne
Etxeandia, haciéndose entrega también de la
Insignia de Oro del Fondo Vasco de Investigacion
—Euskal Ikerketa Fondoa- Retinosis Pigmentaria a

D. José Antonio Ardanza, entre-
ga la insignia de oro
a D. Javier Saez de Burvaga

D. Javier Sdez de Buruaga, ex viceconsejero de
Sanidad del Gobierno Vasco, por su apoyo inesti-
mable durante los anos que permanecié en la
Administracion; y del alfiler de oro a Dha. Begona
Gomez, Presidenta de “AARPE" al cumplirse 13
anos de dedicacion a los afectados por RP.

Al término de la cena, a la que asistieron 250
personas, entre las que se encontraba el Consejero

Actividades de la

Asociacion de Cataluna

_ACTIVIDADES REALIZADAS POR ASOACIA-
CION CATALANA DURANTE EL PRIMER SEMES-
TRE DEL ANO ACTUAL

Conferencias-coloquio:

“DIAGNOSTICO DE LAS ENFEREMEDADES
GENETICAS EN EMBRIONES PRODUCIDOS IN-
VITRO, ANTES DE TRANSFERIRLOS A LA MADRE".

A cargo del profesor Josep Egozcue i Cuixart,
Catedratico de Biologia Celular de la Universidad
Auténoma de Barcelona.

“LAVIDA COTIDIANA EN RETINOSIS PIGMENTA-
RIA"- Consejos Practicos.

A cargo de D? Maaru Bercedo Sanz, Técnica de
Rehabilitacién de la ONCE.

CONVOCATORIA DE ELECCIONES A LOS CAR-

de Sanidad, el Diputado de Accion Social, el conce-
jal de Salud, la Coordinadora del Area Socio
Sanitaria del Gobierno Vasco, la esposa del Alcalde
de Bilbao, etc., se realizo la tradicional rifa con mas
de 70 establecimientos y entidades colaboradoras, y
cuyo regalo estrella sigue siendo un viaje a Tunez.

AARPC

GOS DE JUNTA DIRECTIVA DE LA ASOCIACION.

Proceso concluido en su primera fase al no
haber obtenido uno de los dos candidatos presenta-
dos los avales necesarios para concurrir a las mis-
mas, segun lo establecido en los Estatutos de la
Asociacion. ) )

PRESENTACION DE UNAS GAFAS DE VISION
NOCTURNA.

Asistencia en Madrid a la presentacion a cargo
de los técnicos de la empresa alemana VISYSAG,
de un prototipo de gafas de vision nocturna.

CORREO ELECTRONICO

Adecuacion técnica para la consecucion de un
correo electronico.
SU DIRECCION ES aarpc@virtualsd.net
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Actividades de la Asociacion
de la Comunidad de Madrid

Durante los primeros meses del ano 2000, la
Junta directiva de la Asociacion de Madrid volco
sus esfuerzos en la organizacion de la Il
Jornada sobre Enfermedades Hereditarias de la
Retina. Este encuentro, tuvo lugar los dias 23 y
24 de junio y ha constituido un éxito en todos
losa sentidos, al menos desde nuestra perspec-
tiva asociativa.

A fin de concienciar al mundo profesional res-
pecto de nuestros problemas y transmitirles nuestras
inquietudes, la Asociacién de Madrid desplaza todos
los anos una representacion al Curso Master de
Oftalmologia organizado por el Instituto de
Investigaciones "Ramén de Castroviejo”, Facultad de
Medicina de la Universidad Complutense de Madrid,
y a la escuela Universitaria de Optica-Optometria de
la misma Universidad. Estas charlas han tenido lugar
en febrero y mayo respectivamente y en ambas han
participado Félix Acena, Guadalupe Iglesias y Luis
Palacios representando a la Asociacion.

También han sido Félix Acena y Luis Palacios los
representantes de la Asociacion de Madrid en el
Seminario sobre Ciencias Experimentales celebrado
en Soria del 4 al 9 de Julio. Este Seminario lo patro-

cina anualmente la Fundacion Duques de Soria y lo
organizan los Dres. Belmonte y Vidal Sanz.

Por otro lado , del 27 al 29 de septiembre, la
Asociacion ha participado en la IV FERIA DE Ayuda
Mutua y Salud organizada por la Consejeria de
Sanidad y Servicios Sociales de la Comunidad de
Madrid. En esta ocasion el encuentro ha tenido lugar
en la Plaza Mayor de Madrid, lo que habria favore-
cido al éxito general de la Feria si nos hubiera acom-
panado la climatologia.

Especialmente orientada a los socios afectados
de la Asociacion de Madrid el 25 de septiembre orga-
nizamos una charla-coloquio sobre el uso de perros-
guia como ayuda a la movilidad y para favorecer el
mantenimiento de la calidad de vida de los afectados
por cualquier enfermedad hereditaria de la retina en
fase avanzada, Esta actividad se celebré en la sede
de la Federacion Espanola de Clubs de Leones y
tuvo como invitado especial a D. Carlos Gallusser,
embajador volante de la Escuela Leader Dogs for the
blind de Rochester ( Michigan, EE.UU. ).

Un acto social ya habitual de todos los afos es
la Jornada de Convivencia, que en el afo 2000 se
celebra el 25 de noviembre.

José Abascal, 29
TIf: 91 441 12 65
28003 MADRID

P* Extremadura, 99
TIf: 91 4641012
28011 MADRID

Passeig de la Bonanova, 109-111
TIf: 93 204 76 07
08017 BARCELONA

Av. José Mesa y Lopez.25
Ofi.104 TIf: 928247726
35006 Las Palmas de G.C.

10%

DESCUENTO
AUDIFONOS

15%

DESCUENTO
LENTES DE CONTACTO

FED

OPTICOS
BARANANO

20%

DESCUENTO
LIQUIDOS, LUPAS
LENTES CORNING CPF

50%

DESCUENTO
MONTURAS

ESPECIALISTAS EN BAJA VISION Y AUDIOPROTESIS

FROMOCION VALIDA PARA MONTURA SEGUN MUESTRARIO. NO ACUMULABLE A OTRAS OFERTAS/
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Actividades de la

La actividad en la Asociacion de RP de
Navarra ha sido durante estos meses muy varia-
da, teniendo como referencia principal el
Proyecto Anual de Trabajo, que hemos desarro-
llado en 12 Programas, en los que se concretan
las diferentes actividades. Vamos a destacar, por
respetar el espacio disponible, las que han sido
mas interesantes.

El 25 de mayo tuvo lugar una Charla Coloquio a
cargo del Dr. Alfredo Garcia Layana, ofralmélogo
especialista en retina, que nos hablé sobre “La
actualidad de la investigacion oftalmologica en las
enfernedades degenerativas de retina”. Nos hizo
una exposicion comentando los avances que se
habian explicado en la reunion de ARVO’2000. Los
avances mas rapidos y llamativos estan en el campo
de la vision artificial. Un resumen mas completo apa-
rece en el articulo central del n® 1 de la revista
“Activemos’”.

En julio se publico el primer numero de
“Activemos”, la raevista de informacion especifica
de la Asociaciéon de RP de Navarra. Se han distri-
buido 500 ejemplares en nuestra Comunidad. Es
uno de los medios con que la Asociacion quiere

Actividades de la

El principal acto que ha realizado este ano la
Asociacion, es la organizacion de | Congreso
Nacional de formacion e Insercién Cientifico — Social,
Retinosis Pigmentaria: Sindrome de Usher que tuvo
lugar el pasado dia 20 de Octubre.

Ademas se han realizado por orden cronol6-
gico las siguientes actividades:

Charlas - Coloquio.

1 de Marzo de 2000.

“Avances vy Ultimas noticias en Retinosis
Pigmentaria” a cargo de Dr. D* Concepcion Vilela.

12 de Abril de 2000

“ Técnica de Rehabilitacién Visual” a cargo de D®
Isabel Madrigal T.R.B de la O.N.C.E

10 de Mayo de 2000

“Psicologia para una vida satisfactoria” a cargo de
la Dra. Inmaculada de la Mata.Psicéloga.

7 de Junio de 2000

“ Importancia de una buena seleccion de filtros.
Consejos practicos para la proteccion social” a cargo
de Asuncion Oliver. Optometrista

Asociacion de Navarra

N
<)
ARPN

estar en contacto con la sociedad navarra, en un
flujo de ida y vuelta.

Por motivo de las fiestas de “San Fermin
Chiquito”, el Dia Mundial de la Retinosis Pigmentaria
lo celebramos el sébado 7 de octubre. Comenzamos
con una Rueda de Prensa, en la que se presento el
Mensaje del Dia y nuestra reivindicaciones en el
terreno de la investigacion biomédica y en el de las
barreras sociales. Estuvimos presentes en la televi-
sion local en dos programas, en el Diario de Noticias
y en la radio. A nivel interno tuvimos una conviven-
cia de Socios y Amigos, que acabo con una comida.

Aprovechamos este Dia Mundial para comenzar
una campana denominada “Del brazo por la calle”,
que pretende acercar las personas discapacitadas
visuales a la sociedad, y viceversa, dando ideas
para eliminar las barreras sociales de relacion entre
las personas normovidentes y el colectivo de esta
discapacidad. Esta campana se ha ido desarrollan-
do durante todo el mes de octubre. Y nos esta dando
mucha presencia en la vida social.

Nada mas por ahora, solo animarnos a todos a
sequir trabajando por mejorar las condiciones de
vida de las personas afectadas de RP. Un saludo.

Asociacion de la Comunidad Valenciana

Concierto

8 de Junio de 2000

Concierto extraordinario realizado en el Palau de
la Musica de Valencia en el que actu6 el Pianista, D.
Perfecto Garcia Chornet, y las solistas Maria
Mircheva (violoncelo) en la primera parte y M® José
Martos (soprano)en la segunda parte, que nos delei-
taron por espacio de hora y media con la interpreta-
cion de conocidas obras.

Cursos.

“Ofimatica Basica”

“ Busqueda Activa de Empleo”

Dirigidos a Asociados y otras personas con minus-
valias.

Ocio.

Cena de verano organizada por la asociacion con
el objetivo de pasar una noche de convivencia entre
todos y a su vez despedirnos hasta pasadas las
vacaciones.
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