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PRIMERAS PALABRAS

EDITORIAL

Y yo, ;qué puedo hacer?

un a riesgo de parecer
reiterativo,  quiero
insistir una vez mas

con este editorial en la necesi-
dad que tienen todas las
Asociaciones de Afectados de
RP, asi como la propia Fede-
racion, de contar con volunta-
rios para llevar a cabo todas las
actividades que se conside-
ren necesarias en cada momento
y, en definitiva, para gobernar el
rumbo del movimiento asociati-
vo del que todos los afectados
SOmMos protagonistas.

Cada vez que tengo la opor-
tunidad de colaborar con mi
propia Asociacién -la de
Madrid- para informar a quienes
se acercan por nuestra sede, una
de las ideas que a mi mds me
gusta explicar es la del caracter
absolutamente democritico de
la enfermedad: existen afecta-
dos de RP en los cinco conti-
nentes, con independencia de
razas, credos y sexo; y también
con independencia de nivel cul-
tural y econémico.

Es obvio que cada cual tene-
mos un determinado nivel cultu-
ral y/o educativo en funcién
principalmente de los estudios
que hayamos podido reali-
zar. También resulta evidente
que la vida le depara a cada uno
una situacién econdémica con-
creta que depende de innumera-
bles factores como la profesion,
la familia o la fortuna, por ejem-
plo.

A partir de los puntos ante-
riores se pueden plantear las
siguientes preguntas: ;quién
debe colaborar trabajando en las

Asociaciones?, ;sOlo quienes
estén mejor formados, quienes
tengan una situacion econémica
desahogada, quienes tengan
tiempo libre de sobra... o quie-
nes estén precisamente en la
situacién contraria?

Contestar esas preguntas es
muy complejo, pero hay dos
conceptos contrapuestos que
van a jugar un papel esencial en
cualquier intento de respuesta:
la voluntad y el egoismo.

Muchas personas dicen tener
voluntad y lo demuestran cola-
borando positivamente en acti-
vidades puntuales como, por
ejemplo, vender Loteria de
Navidad con recargo en pro de
la investigacion de las enferme-
dades degenerativas de la retina.
Lo que se pide es bien facil por-
que la Loteria de Navidad es el
juego de azar por excelencia en
Espaiia y ;quién no tiene fami-
lia, amigos, vecinos o compaiie-
ros de trabajo a los que vender
un par de papeletas? Pues
no: siempre hay personas,
muchas, que, anteponiendo su
orgullo o su egoismo dicen que
no, que no pueden responsabili-
zarse de esto porque no conocen
a nadie que les pueda comprar
nada, o porque les da vergiien-
za, 0 porque no tienen tiempo...
iFalso la mayoria de las veces!

Otro tanto ocurre cuando se
reclama colaboracién para otras
actividades como buscar finan-
ciacién para campaias publici-
tarias, promover actos divulga-
tivos en ciudades y pueblos,
acudir a las sedes de las
Asociaciones para compar-

tir experiencias con otros aso-
ciados o con personas que nece-
siten informacién y apoyo, etc.,
elc.

La cuestién es que todos
estamos cualificados para cola-
borar, todos sin excepcidn, por-
que todos tenemos cualidades
ttiles para los demds. Unos val-
dremos mds para hablar y otros
para escribir, unos para dar la
cara ante el resto de la sociedad
y otros para hacer labores de
archivo, de biblioteca o de con-
tabilidad, unos para hacer cam-
pana en las callles y otros para
respaldarles desde la oficina.

Y si hablamos de compromi-
sos, todos tenemos familiares,
negocios u ocupaciones que
atender, pero siempre puede
haber un momento, una hora o
un dia a la semana, o un rato de
vez en cuando en que podemos
dedicarnos a los demds hacien-
do aquello que mejor sepa-
mos hacer.

Para un mejor aprovecha-
miento de los esfuerzos, la coor-
dinacién es esencial. Formar
parte de las Juntas Directi-
vas, que son los érganos que en
definitivas cuentas se responsa-
bilizan de dicha coordinacién en
las Asociaciones, es algo que
requiere un mayor grado de
COmMpromiso, pero tampoco se
necesita mucho mds que volun-
tad y generosidad hacia el resto
de quienes estamos en el barco
de las degeneraciones retinia-
nas.

pasa a la pagina 2 /...

Cataluna.

La revista VISION ya esta disponible en version hablada. Los interesados en
recibirla en este formato deberdan ponerse en contacto con su asociacion auto-
nomica. La grabacion se efectta en el centro de produccién bibliogréfica de la
ONCE en Barcelona, por mediacién de la Asociacion de Afectados de RP de
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PRIMERAS PALABRAS

ULTIMA HORA

Acontecimientos en el mundo de la RP

Mundo cientifico

Tras la reunién de ARVO-97,
ya anunciada en el anterior
nimero de esta revista y comen-
tada en el articulo Compartir los
hallazgos que incluimos mads
adelante en éste, la actividad
cientifica no ha cesado. El
Congreso Europeo de Genética
celebrado en Valencia el pasado
mes de septiembre y la reunién
de trabajo del Programa Euro-
peo de Accién Concertada orga-
nizado esta vez en Atenas
(Grecia) son meros ejemplos de
una actividad de altisimo interés
para nosotros, los afectados de
RP, razén por la que, a pesar del
enorme esfuerzo econémico que
ello supone, la FAARPEE ha
contado con una representante
oficial en ambas reuniones: la
Coordinadora del Comité Cien-
tifico Médico Asesor Espanol,
la Dra. Concepcion Vilela.

Es de suma importancia que
los investigadores de todo el
mundo estén relacionados entre
si, que compartan sus experien-
cias y hallazgos, que aprendan
los unos de los otros y ensefien
sus técnicas de dltima genera-
cién a los investigadores jove-
nes que se van acercando poco a
poco en nimero creciente a
nuestro mundo. Un claro ejem-
plo de este proceso es la estan-
cia del Prof. Niemeyer, presti-
gioso genetista suizo, durante

una semana en el Hospital
Universitario La Fe de Valencia.

Ciencias sociales

Las ciencias sociales tam-
bién tienen su participacion en
nuestro entorno. Socidlogos y
psicologos de todo el mundo

siguen trabajando para conse-
guir técnicas de rehabilitacion
mads eficaces aplicadas a las per-
sonas con minusvalias, como
NOSOLros.

En julio pasado, la Organiza-
cion Nacional de Ciegos Espa-
noles (ONCE) patrociné la IV
Conferencia Internacional sobre
Sordo-ceguera, dentro de la cual
tuvo lugar la reunién del Grupo

Europeo de Estudio del Sin-
drome de Usher, como ya avan-
zamos en el nimero anterior de
esta publicacién. No olvidemos
que el Sindrome de Usher com-
bina sordera en distintos grados
con Retinosis Pigmentaria.
Christina Fasser, Presidenta

de IRPA, vino a Madrid para
participar en esta reunioén sobre
el Sindrome de Usher y aprove-
cho la ocasion para entrevistarse
con Pedro Zurita, Presidente de
la Unién Mundial de Ciegos, asi
como para conocer mas de cerca
la realidad de FAARPEE en una
reunion de trabajo celebrada en
nuestra sede de Madrid el 19 de
julio.

viene de la pagina 1 /...

En esta época de transicion
por la que estamos atravesando,
entre la euforia de la creacién de
las Asociaciones y el momento
en que consigamos llegar al
objetivo prioritario, un trata-
miento eficaz para la RP, en esta
etapa de calmachicha (por
seguir utilizando la metafora
marinera) es fundamental que
todos pongamos el hombro y

colaboremos en la medida de
nuestras posibilidades, con
voluntad y pensando en los
demds, que es otra forma de
pensar en uno mismo.

Si tras leer estas lineas al-
guien se plantea la pregunta
clave, y yvo, ;qué puedo hacer?,
la respuesta es clara: ir a la sede
de la Asociacién en la que esté
inscrito, hablar con los miem-
bros de la Junta Directiva actual
y ofrecerles la colaboracion que

esté dispuesto a dar, sugiriendo
el tipo de actividad para la que
se considera mas preparado, lo
que le gustaria hacer, y la dispo-
nibilidad de tiempo para ello. A
partir de ahi, fijados los térmi-
nos del acuerdo de colabora-
cion, ya sé6lo queda ponerse
manos a la obra.

Luis Palacios

Director

Q&

Vision / 2
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IActividad social de

RPA

La actividad organizativa
internacional se ha plasmado
este afio en tres acontecimien-
tos:

- La Reunién del Comi-
té Cientifico Médico Asesor de
IRPA, celebrada en Fort Lau-
derdale (Florida) el 12 de mayo
de 1997.

- la Reunién de Presidentes
de Asociaciones Europeas de
RP en Atenas (Grecia) los dias
15y 16 de junio de 1997.

- El Dia Mundial de Ia
Retina, que se ha celebrado el
pasado 27 de septiembre en su
tercera edicion.

Este es el momento de anun-
ciar la préxima Asamblea Ge-
neral y Congreso Mundial de
IRPA, que tendrédn lugar del 17
al 19 de julio de 1998 en Luga-
no (Suiza).

IRPA Europa

Desde hace un par de afios,
las organizaciones europeas de
Retinosis Pigmentaria que so-
mos miembros de pleno derecho
de TRPA hemos constituido un
grupo de presion denominado
IRPA Europa.

Colegio

- ARETEIA

EDUCACION PERSONALIZADA

La razén de ser fundamental
de IRPA Europa es presionar a
la Unién Europea para que dedi-
que fondos a la investigacion de
las enfermedades degenerativas
de la retina, por ejemplo a través
del proyecto Biomed.

El Coordinador de IRPA
Europa, elegido en Atenas, es
Michael Griffith, Director Eje-
cutivo de RP Irlanda.

Una de las primeras activida-
des de IRPA Europa ha consisti-
do en apoyar una iniciativa poli-
tica para la aprobacién de la
Directiva Europea de Patentes
en Biotecnologia.

Directiva Europea de
Patentes

El 16 de julio el Parla-
mento Europeo de Estrasburgo
aprob6 por unanimidad la pri-
mera letra de la Directiva sobre
Proteccion Legal de Avances
Biotecnolégicos.

La Directiva fue caluro-
sa y vigorosamente respaldada
por los parlamentarios del
Grupo Verde mientras que algu-
nos expertos genetistas manifes-
taron reservas sobre determina-
dos aspectos como el posible
incremento en los costes de los

tests genéticos que podrian estar
sujetos a patente. De cualquier
modo, la Directiva parece ser
esencial para que las compaiifas
biotecnolégicas se decidan a
trabajar en el campo de la inves-
tigacion, pues ya hay una gran
expectativa entre los cientificos
respecto al desarrollo de posi-
bles terapias que alcancen la
etapa de aplicacién en situacio-
nes clinicas concretas.

Con las enmiendas introduci-
das por los miembros del
Parlamento Europeo, se espera
que esta Directiva sea aceptada
por el Consejo de Ministros en
noviembre y por el Parlamento
Europeo, en su segunda lectura,
ya el proximo ano.

IRPA Europa considera esta
Directiva como un paso necesa-
rio hacia la racionalizacién
de la legislacién de patentes, lo
que podria impulsar la industria
biotecnolégica para empezar a
investigar en todas las formas
de las degeneracién retiniana.
Por ello, una de las decisiones
tomadas en la Reunién de Pre-
sidentes Europeos en Atenas fue
aprobar una resolucién al efecto
por la que IRPA Europa apo-
ya la propuesta en cuestion.

TIEICINIORES SYP/L U5

FORMACION TECNICO-PROFESIONAL

Proyecto Educativo del Colegio ARETEIA
GRUPOS REDUCIDOS

GRUPOS REDUCIDOS

FORMACION EN VALORES
PROFESORADO ESPECIALIZADO
METODOLOGIA INDIVIDUALIZADA
GABINETE PSICOPEDAGOGICO
PROGRAMAS DE RECUPERACION

_COMEDOR
 TRANSPORTE ESCOL

PRIMARIA SECUNDARIA BACHILLERATO

® ATENCION INDIVIDUALIZADA
® PROGRAMAS DE RECUPERACION

CICLOS FORMATIVOS GRADO MEDIO

TITULO HOMOLOGADO
GESTION ADMINISTRATIVA

CURSOS DE FORMACION Y EMPLEO

SERVICIOS AUXILIARES DE OFICINA
GESTION ADMINISTRATIVA INFORMATIZADA
I ARETEIA-TECNO*PLUS C/ G. Yagte, 6 BIS I
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Compartir los hallazgos
Informe de la Reunion de ARVO-97

El siguiente informe ha sido preparado
or el Dr. Hoghlund para el Patronato de la
undacion Lucha contra la Ceguera de los

Estados Unidos, pero también puede ser de
interés para el resto de la comunidad de aso-
ciaciones y afectados de RP de todo el
mundo. Christina Fasser, Presidenta de

ecientemente he re-
Rgresado del ARVO y
quiero daros mi im-
presién de la reunién, conferen-
cia en la que han participado
unos 10.000 investigadores,
quedando claramente de mani-
fiesto que son muchas y muy
dedicadas y brillantes las perso-
nas de todo el mundo que estdn
buscando las respuestas a nues-
tras enfermedades.

El dltimo ano ha presen-
ciado avances sorprendentes:

- Por una parte se ha ais-
lado el primer gen ligado al cro-
mosoma X, el gen del Stargardt
y el de la Amaurosis Congénita
de Leber.

- La investigacién sobre
terapia génica, aunque todavia
en fase preliminar, estd dando
grandes pasos. Hay que consi-
derar que el ojo es el lugar per-
fecto para comprobar la terapia
génica, pues al disponer de dos,
los investigadores tienen un ele-
mento de control natural para
comprobar los resultados. La
retina y su funcionamiento
puede ser observada y estimula-
da sin necesidad de utilizar pro-
cedimientos invasivos. Ade-
mads, las células fotorreceptoras
parecen ser objetivos compara-
tivamente féciles para los siste-
mas de transporte de vectores.

- Por otra parte, este ano
también se ha demostrado que
los genes que bloquean la muer-
te celular programada pueden

cion.

retrasar breve y parcialmente la
degeneracién de los fotorrecep-
tores en ratones.

- La investigacién nutri-
cional sigue adelante y espera-
mos ver resultados a corto
plazo.

Como resultard evidente
con esta minima muestra, la
Fundacion y sus investigadores
estdn a la cabeza de buena parte
de los esfuerzos que se estdn
haciendo por encontrar las cau-
sas, tratamientos y curacion de
las enfermedades degenerativas
de la retina.

En un tono completa-
mente diferente, Gordon y Lulie
Gund recibieron una gran ova-
cién al otorgdrseles el Premio
del Reconocimiento Especial de
ARVO por su dedicacion a la
investigacion de las enfermeda-
des degenerativas de la retina.

Los directivos cientifi-
cos de la Fundacion acaban de
regresar de la reunién anual de
la Asociacién para la Investiga-
cién Visual y Oftalmolégica
(ARVO) celebrada en Fort
Lauderdale, Florida. Esta reu-
nién concita la asistencia de
investigadores de la visién pro-
cedentes de todo el mundo para
presentar los mds recientes
hallazgos. En esta ocasién se
han presentado mas de 3.000
estudios. A continuacién pre-
sentamos una breve enumera-
cién de todos estos importantes
estudios de investigacion.

IRPA, nos lo ha hecho llegar para
demos a conocer a través de nuestra publica-

ue lo

La Dra. Vilela, Coordinadora del Comité
Cientifico-Médico Espaiiol, aporta al final su
opinion sobre la reunion de
ella asistié en representacion de FAARPEE.

RVO, a la que

Investigacion sobre tras-
plantes

Los trabajos sobre tras-
plante experimental en humanos
no han mostrado ninguna indi-
cacion clara de eficacia. La
Fundacion tendrd una mejor
oportunidad de evaluar este tra-
bajo en el Simposio sobre los
trasplantes que patrocianamos
en Nueva York los dias 6 y 7 de
junio. Sin embargo, el trabajo
de laboratorio si ha sido positi-
vo. Este ano ARVO ha presen-
ciado el surgimiento de un cua-
dro internacional de investiga-
dores en el campo del trasplan-
te. Estd claro que el apoyo ini-
cial de la Fundacion a la inves-
tigacién de los trasplantes ha
hecho que este campo se desa-
rrolle con fuerza.

El Dr. Raymond Lundt,
vicedirector del Comité Cien-
tifico Asesor (CCA) para el tras-
plante, y sus colegas del Insti-
tuto de Oftalmologia de Lon-
dres, han presentado un impor-
tante estudio financiado por la
Fundacion en el que demuestran
que las células del epitelio pig-
mentario retiniano (EPR) trans-
formadas retrasan la degenera-
cion de los fotorreceptores
cuando son trasplantadas a una
rata con defecto en el EPR (rata
RCS). Las células transforma-
das tienen la capacidad de
reproducirse en grandes canti-
dades en cultivo. Pero si el tras-
plante llega a ser una opcién
viable de tratamiento para los
pacientes, la demanda de célu-

Visiomn / 4
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las donadas requerird infinidad
de células transformadas.

Con financiacién de la
Fundacion, el laboratorio del
Dr. Lundt también ha podido
medir la respuesta visual en el
cortex de las ratas RCS tras-
plantadas con células de EPR.
Estos resultados sugieren que en
los trasplantes de tejido de EPR
las células de EPR del donante
no interfieren en las conexiones
nerviosas de la retina receptora.

Finalmente, se presenta-
ron varios trabajos sobre inmu-
nologia de las cé€lulas retinianas
y técnicas de trasplante.

Genética y terapia génica

La Dra. Deborah Farber,
miembro del CCA e investiga-
dora financiada por la Fun-
dacién en UCLA, presenté un
prometedor trabajo sobre vecto-
res para la terapia génica. Los
vectores son virus genéticamen-
te alterados que transportan
genes al nicleo de las células
retinianas. Aunque estos virus
estdn truncados para que no
causen ningin dafo, todavia
provocan reacciones inmunolé-
gicas en las células retinianas
objetivo. La Dra. Farber ha
disenado recientemente un
nuevo vector que podria atenuar
la gravedad de esas respuestas
inmunolégicas y llegar mas efi-
cazmente al objetivo liberando
los genes sanos en las células
enfermas.

El Dr. William Haus-
wirth, genetista becado por la
Universidad de Florida, presen-
t6 los resultados preliminares
pero prometedores de su inves-
tigaciéon sobre terapia génica
para bloquear la expresién de un
gen enfermo en degeneraciones
retinianas autosémicas domi-
nantes. Dado que todos lleva-
mos dos copias del mismo gen,
al bloquear un gen dominante

enfermo se permite que el gen
sano produzca la proteina esen-
cial sin ninguna interferencia
por parte del gen mutante.

En la reunién del Comi-
té Cientifico Asesor que se cele-
bré inmediatamente después de
ARVO, el Dr. Roderick McIn-
nes, vicedirector para genética,
predijo que, debido a los esfuer-
zos combinados de la Funda-
cion, el Instituto Ocular Nacio-
nal y el Proyecto para el Ge-
noma Humano, todos los genes
que contienen mutaciones cau-
santes de enfermedades heredi-
tarias degenerativas de la retina
estaran aislados en los préximos
cinco a siete anos.

La Dra. Johanna Sed-
don, miembro del CCA, de la
Escuela de Medicina de Har-
vard, presentd su investigacién
en la que estudia si los genes
expresados en la macula causan
Degeneracion Macular Senil
(DMS). Una vez que los genes
estén aislados, todos los pacien-
tes serdn candidatos para tera-
pias con base génica.

Terapias médicas

Varios miembros del
CCA presentaron trabajos sobre
factores de crecimiento, lipidos,
sustancias nutricionales y medi-
camentos para combatir las
enfermedades retinianas.

La Fundacién empez6 a
apoyar la investigacién de lipi-
dos a mediados de los ochenta,
cuando los médicos notaron por
primera vez que los niveles
bajos de suero de un determina-
do acido graso conocido por las
siglas DHA en algunos pero no
todos los pacientes de RP (for-
mas de RP autosémicas domi-
nantes y ligadas al cromosoma
X en su mayor parte). El DHA
se concentra en los segmentos
externos de las células fotorre-
ceptoras. Desde aquel entonces,

la Fundacion ha invertido consi-
derables recursos en intentar
determinar si los bajos niveles
de DHA son beneficiosos, van
en detrimento 0 no tienen con-
secuencias para el avance de la
RP.

Hasta la fecha, la inves-
tigacién no es concluyente. En
un estudio previo financiado por
la Fundacion, los investigadores
suplementaron los aceites de
pescado que contienen DHA en
la dieta de perros que tienen RP
y también presentan niveles
bajos de suero de DHA, pero
lamentablemente el suplemento
de aceite de pescado no ralenti-
z6 el avance de la enfermedad
en estos perros. Desde que se
realizé aquel estudio, el DHA
ha estado disponible en forma
pura.

Una vez que el DHA ha
estado disponible, la Fundacién
ha financiado otro estudio para
comprobar la eficacia de los
suplementos de DHA en perros.
El resultado de este estudio serd
publicado en breve. De forma
colateral es interesante constatar
que la investigacién de las
enfermedades degenerativas de
la retina puede también benefi-
ciar a los perros. Se estima que
un 10% de los perros guia
sufren degeneraciones retinia-
nas que no comienzan a causar
la degeneracién de la retina
hasta después de que el perro ha
sido adiestrado y asignado a un
propietario.

El miembro del CCA,
Dr. David Birch, de la Fun-
dacién Retina en la Universidad
South-Western, present6 un tra-
bajo de investigacién atin sin
publicar en el que relaciona los
niveles en sangre de suero de
DHA con la funcién celular de
los bastones en la retina. Con
apoyo de la Fundacién, el Dr.
Birch ha comenzado un ensayo
clinico para determinar si el
suplemento de DHA puede
ralentizar el avance de la RP

N2 12 - Noviembre, 1997
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ligada al cromosoma X.

El Dr. Matthew LaVail,
miembro del CCA e investiga-
dor principal del Centro de
Investigacion de la Fundacion
en UCSF, present6 un promete-
dor trabajo sobre factores de
crecimiento. En su estudio, el
Dr. LaVail retrasa la degenera-
cion de los fotorreceptores utili-
zando una variedad de factores
de crecimiento en ratas con RP.

La Dra. Ann Milam,
directora del Centro de Histo-
patologia de la Fundacién en la
Universidad de Washington,
corroboré un hallazgo previo
segun el cual el factor de creci-
miento conocido como bFGF
retrasa la degeneracién de los
fotorreceptores en las ratas
RCS.

Investigacion en
Degeneracion Macular
Senil (DMS)

Hubo abundancia de
estudios de investigacion sobre

factores de riesgo para la
DMS. Aparte de los estudios
genéticos previamente mencio-
nados, los investigadores han
encontrado pruebas de que los
individuos con niveles de
colesterol altos padecen DMS
cuatro veces mas que el resto.
La hipertensién también pare-
ce aumentar el riesgo de DMS.

Investigadores de la
Universidad Internacional de
Florida y del Instituto Bascom
Palmer en Florida han demos-
trado que la densidad del pig-
mento en la mdcula puede
aumentarse mediante suple-
mentos de luteina, un carote-
noide pigmentado. Se piensa
que los pigmentos de la mécu-
la sirven para proteger a la reti-
na de la exposicion a la luz
perjudicial.

Los estudios sobre el
zinc se han mostrado de algiin
modo contradictorios en un
estudio epidemiolégico a gran
escala, pues no se ha encontra-
do reduccion de la DMS en

individuos que dijeron tomar
zinc. Sin embargo, otro estudio
llevado a cabo por investigado-
res de la Universidad de Tula-
ne ha demostrado que las célu-
las deficitarias en zinc son mas
vulnerables al estrés oxidativo.

Con relacién a la Dege-
neracion Macular himeda, ha
habido muchos informes preli-
minares sobre la talidomida,
tratamientos de radiacién y
laseres en combinacién con
terapia fotodinamica para dete-
ner la formacién de vasos san-
guineos anormales. Sin embar-
go, aln se necesitan mads estu-
dios para establecer la eficacia
y seguridad de estos tratamien-
tos.

Tom Hoghlund

Fundacion Lucha contra la
Ceguera

BALTIMORE (EE.UU.)

a Universidad de

los Profs. Gouras
rdpida para la recuperacion de la funcion visual,
los que investigan en el campo de la visién artificial mediante el implante de chips y elec-
trodos, entre quienes destaca el Prof. DeJuan.

Es curioso observar c6mo luchan los representantes de estas tres tendencias por conseguir
apoyo economico para sus proyectos en oposicion a los de los demds, y constatar que el tra-
bajo sigue adelante en cualquier caso.

Por otra parte, acabo de regresar de Atenas (Grecia), donde he participado en un semina-
rio europeo similar al organizado el afio pasado en El Escorial.
reuni6n ha sido todo lo relacionado con los vectores para la terapia génica ocular, tema muy

rometedor en el que la voz cantante la lleva a nivel internacional la Dra. Debora Farber, de
CLA en California.

Aparte del informe oficial que he redactado para la FAARPEE y que
no debe ser muy distinto al que ha distribuido la Presidenta de IRPA,
mi impresion personal como asistente a la reunién de ARVO de 1997
es la siguiente:

Existen tres tendencias en el mundo cientifico de la RP:
estdn los investigadores bdsicos, con los Profs. Bergson y
la cabeza, que reivindican la necesidad de seguir profundizando en el
conocimiento de los efectos de las vitaminas, trabajar con modelos
animales, etc.; por otro, los defensores de los trasplantes, liderados por
Del Cerro, que ven en su enfoque la via directa mas
ademads estan los ingenieros de la vision,

or un lado
ollifield a

0 mas destacable de esta

Concepcion Vilela
VALENCIA.
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Ensanchando la vision
Descubierto el gen de la enfermedad de Stargardt

El Prof. Thomas Meitinger es un presti-
gioso genetista aleman que en la actualidad
trabaja en el Departamento de Genética de
la Clinica Infantil Universitaria de Miinich
(Alemania). Sus largos anos de investiga-
cion en el campo de las enfermedades de
transmision genética ligadas al cromosoma
X, protagonizando la identificacion de uno
de los genes que causan RP de este tipo, le

as distrofias macula-

I res y el glaucoma es-
tdn entre las causas

mds habituales de ceguera, en
la mayoria de los paises (1).
Son enfermedades heterogé-
neas y multifactoriales cuya

néticas.

fermedades,

evolucién clinica se ve
fluenciada por el azar, factores
ambientales y mutaciones
Para identificar
causas genéticas de estas
un rastreo de
mutaciones deberia poder

acreditan como uno de los cientificos mas
relevantes en el entorno europeo.

A continuaciéon presentamos la reseiia
que el Prof. Meitinger nos aporta sobre el
hallazgo del gen causante de la Enferme-
dad de Stargardt, seguido de una descrip-
cion clinica de dicha enfermedad y la
experiencia personal y subjetiva de un
afectado.

tectar mutaciones en los, al
menos, 2.000 genes que se

in-

ge- estima se expresan especifica-
las mente en el ojo (2). La estrate-
en- gia actual consistente, en esta-

blecer la porcién monogénica

de- de estas enfermedades, supon-

Experiencia personal: Evolucion de la
vision en un paciente de Stargardt

Mi nombre es Félix Aceiia
Pando, tengo 45 afios y desde los
37 conozco que tengo la Enfer-
medad de Stargardt o, lo que es
lo mismo, una degeneracién
macular progresiva, bilateral y
de origen genético -aunque en
mi familia no se conocen antece-
dentes-. Estoy casado y tengo

. dos hijos asintomaticos.

Al principio de conocer el diagnéstico, y
como le sucede al protagonista del libro De la
afliccion a la paz, no me lo cref, pensé que se
habian equivocado, que seria algo raro pero no
tan grave como me lo estaban pintando, sobre
todo porque yo no tenia ningiin sintoma.

Todo surgié durante una revisién programada
debido a un desprendimiento de retina que habia
tenido unos afnos antes. Las pruebas oftalmolégi-
cas para la confirmacién del diagnéstico se alar-
garon casi un ano y durante este periodo de tiem-
po no recuerdo si tuve alguna alteracién en la
vision, pero poco después aparecieron los prime-
ros sintomas: algunas pequefas manchas grises
en el campo de visién del ojo izquierdo, como si
en un puzzle de muchas piezas faltaran algunas,
sobre todo en la zona central.

En 1989 viajé a Moscu, donde en el Instituto
Helmbholtz me inyectaron Taufén en ambos ojos -
en mi caso y debido al desprendimiento de retina
el Encad no estaba indicado-. Este tratamiento,
ademds de la rivoflavina y un vasodilatador, lo
hice cada seis meses durante dos anos. Durante

este tiempo la degeneracién continué aumentan-
do en el ojo izquierdo y empez6 a manifestarse
en el derecho con los mismos sintomas, las mis-
mas pequenas manchas grises en el campo de
vision.

En 1991 volvi a viajar a Moscu, pero en esta
ocasion a la clinica del Dr. Feudororf, donde rati-
ficaron el diagnéstico y el tratamiento aunque
incluyendo ahora -para mi sorpresa- el Encad.
Este tratamiento lo realicé durante un tiempo,
pero lo abandoné ya que a mi puzzle le seguian
faltando cada vez mds piezas. Consecuencias: la
lectura se hacia una labor cada vez mds dificulto-
sa y lenta, lo que, a su vez, hacia imposible con-
tinuar mi actividad profesional.

A finales de 1995 solicité la incapacidad labo-
ral, que aproximadamente seis meses después me
fue concedida con el 100% de la base de cotiza-
cién. De esta manera quedé solucionado uno de
mis grandes motivos de incertidumbre y ansie-
dad.

Desde entonces, no sé si debido a una mayor
tranquilidad en mi vida diaria o a que se habia
llegado a la degeneracién casi total de las células
de la mdcula, la cuestién es que yo observo que
ahora la degradacién de mi visién es mucho mas
lenta y mi agudeza visual permanece casi igual
que hace dos afnos. En la actualidad mi vision es
como si un caleidoscopio -las piezas del puzzle
tienen movimiento- de colores grises y morados
apareciera superpuesto al campo de visiéon de
cada ojo, en su zona central y acompaiiando a
éstos en sus movimientos. Todo aparece ante mi
vista como inundado por una atmésfera de tonos
pélidos y pardos, todo difuminado, donde ni los
colores ni los contrastes se ven con nitidez.

N2 12 - Noviembre, 1997

Visiéon / 7




PRIMERAS PALABRAS

dra amplios resultados fructi-
feros como complemento al
enfoque de técnicas de mapeo
y las bases de datos de genes
expresados.

Dos articulos en Nature
Genetics (3, 4), y uno reciente
aparecido en otra publicacién
(5), arrojan luz sobre tres
genes que se expresan en el 0jo
y que causan deficiencia visual
cuando estdn mutados. Estos
tres genes codifican:

a. Un transporte de ABC
(ABCR) que funciona mal en
un subtipo de distrofia macular
denominado Enfermedad de
Stargardt.

b. La Querato-epitilina
(betaig-h3), que estd alterada
en distrofias corneales.

c. Una proteina involucrada
en la degeneracion de las célu-
las reticulares trabeculares
(TIGR) en pacientes con glau-
coma de dngulo primario

abierto.

Las secuencias de los tres
genes ya habian sido incorpo-
radas a bases de datos antes de
su identificacién como candi-
datos a causantes de enferme-
dades. El tamano de la regién
genémica que debia ser ras-
trada en busca de genes muta-
dos en cada uno de los tres pro-
yectos era del orden de uno a
dos millones de pares de bases,
con los candidatos ya aporta-
dos por el trabajo previo de
investigadores interesados en
cuestiones de biologia bdsica.

Enfermedad de
Stargardt
Los principales criterios cli-
nicos utilizados para definir a
un subgrupo de pacientes con
una forma recesiva de distrofia
macular se habrian ajustado a
los pacientes originales descri-
tos por Stargardt en 1909: pér-

dida dramdtica de agudeza vi-
sual a una edad juvenil, con
proceso progresivo, acompa-
fnada de pruebas oftalmologi-
cas de la degeneracion del drea
central de la retina (la macula),
a menudo rodeada de manchas
(fundus flavimaculatus). Du-
rante mucho tiempo se penso
que la degeneracion se origina-
ba en el epitelio pigmentario
retiniano (RPE), situado por
debajo de los fotorreceptores -
predominantemente conos- de
la méacula. De forma extraordi-
nariamente sorprendente, Al-
likmets y cols. aportan ahora
pruebas de que la Enfermedad
de Stargardt (STGD) es una
enfermedad de los bastones
(1): El transporte ABC involu-
crado se expresa en los fotorre-
ceptores bastones, pero no en
los conos azules. Serd intere-
sante averiguar sin embargo si
los conos rojos y verdes pue-

La Enfermedad de Stargardt

La Enfermedad de Stargardt, también conoci-
da con el nombre de fundus flavimaculatus, es
una afeccién hereditaria que normalmente se
transmite de forma autosémica recesiva, aunque
también se han descrito casos de formas autos6-
micas dominantes.

Existen varios genes capaces de causar afec-
ciones de apariencia casi idéntica. Generalmente
los efectados de esta enfermedad se presentan pri-
meramente en la vision central (la region macular
de la retina) aunque esta claro que, en menor pro-
porcién, la enfermedad afecta la totalidad de la
retina.

Habitualmente la Enfermedad de Stargardt
empieza en la infancia y en la temprana adoles-
cencia, al principio con quejas vagas de reduccién
en la vision. Algunos ninos que yo he examinado
fueron catalogados como enfermos psicosomati-
cos debido a que se quejaban antes de que apare-
ciese ningin sintoma clinico de la enfermedad.

Posteriormente el enfermo desarrolla manchas
y cambios debajo de la retina, en la mdécula.
Dichos cambios progresan y el enfermo acaba
perdiendo la visién central. El avance puede ser
relativamente rdpido hasta caer la visién a un
nivel de 20/200 en 1-2 afios tras aparecer los sin-
tomas iniciales. Después la enfermedad tiende a
estabilizarse avanzando muy despacio. Hay
enfermos que desarrollan el problema en edades
mds avanzadas, entro los 30 y los 40, pero no

sabemos si esto representa la misma o enferme-
dades afines.

Por el momento no hay prueba de que la expo-
sicién a la luz, las vitaminas o productos quimi-
cos estén relacionados con la proteccion o empeo-
ramiento de esta enfermedad. Habitualmente la
fatiga y el estrés exacerbardn brevemente los sin-
tomas visuales. Tomar suplementos de vitamina
A para esta enfermedad no ha sido todavia eva-
luado.

Un grupo de mis pacientes dicen que ven des-
tellos de luz en las zonas por donde ellos no pue-
den normalmente ver (escotomas o puntos cie-
gos), normalmente breves y esporadicos, aunque
yo he tenido por lo menos un paciente que pade-
cia tantos destellos que le dejaban discapacitado.
En la actualidad yo creo que estos destellos se
deben a fallos en la retina sobre las zonas afecta-
das, los cuales indican que la retina en dichas
dreas no estd realmente muerta sino que no es
capaz de funcionar con normalidad.

Tenemos razones fundadas para creer en el
futuro de la terapia para esta enfermedad.
Entretanto, los estudios realizados muestran que
los pacientes de Stargardt aprovechan realmente
bien las ayudas a la baja vision.

Michael B. Gorin

Departamento de Oftalmologia y Genética
Humana

Universidad de Pittsburgh

VIRGINIA (E.E.U.U.)

s
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den también excluirse.

Las enfermedades causadas
por transportes deficientes de
ABC son tan variadas como las
moléculas transportadas. Estas
pueden variar desde los iones
clorados en el caso de la fibro-
sis cistica hasta péptidos en el
sindrome de linfocitos desnu-
dos (6). Con la identificacién
del gen STGD, ahora pueden
examinarse substratos candida-
tos a transportes de ABCR,
incluyendo el retinol o el reti-
nal y los constituyentes de la
membrana de los segmentos
externos. Una posibilidad
atractiva es la que sugiere el
miembro de la familia de ABC
mds intimamente relacionado,
un transporte que se expresa en
los macréfagos del ratéon aso-
ciados con la eliminacién de
células apoptosicas. La dege-
neracion retiniana en este caso
es provocada por efectos se-

cundarios, pues los bastones
deteriorados danan a su vez a
conos vecinos, y viceversa,
directa o indirectamente, por
via del RPE subyacente, que
también puede sufrir de indi-
gestion debido a una dieta
desequilibrada de fotorrecep-
tores. Comprender estos meca-
nismos de intercambio en el
entramado de células es lo que
proporcionard la clave para la
intervencioén terapéutica, mds
que la mera identificacion de
los defectos primarios.
Partiendo de la base de la
sensibilidad imperfecta del
procedimiento de rastreo de
mutaciones y de que sélo ha
sido rastreada hasta la fecha
alrededor de la mitad del gen
ABCR, Allikmets y cols. en-
cuentran que la enfermedad es
genéticamente homogénea vy
que la mayoria de los pacientes
son heterocigotos compuestos.

©
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GENETICA

La Retinosis Pigmentaria en el Pais Vasco:
Estudios genéticos protocolizados de pacientes con RP
residentes en Euskadi

Dra. Isabel Tejada es una antigua amiga y
colaboradora de la Asociacién de Afectados
de RP de Euskadi (AARPE). En 1990, antes
de que se pergenara el Grupo Multicéntrico
de Investigacion de la RP en Espaiia, la Dra.
Teilada se acercé a la AARPE para ofrecer su
colaboracién como genetista, avalada por un
curriculum envidiable.

En el articulo que hoy nos ofrece, la Dra.
Tejada informa de los resultados alcanzados
por el equipo de investigadores que ella coor-
dina en el Hospital de Basurto (Bilbao) en

cuanto a los estudios genéticos protocoliza-
dos de los afectados residentes en el Pais
Vasco. Estos resultados son similares a los del
resto de equipos que trabajan en Espaia,
aunque con alfuna matizacion que hace pro-
cedente ponerlos de manifiesto.

Aun sm formar parte del proyecto multi-
céntrico espanol hra la investigacion de la
RP, el equipo del Hospital de Basurto traba-
Jja en estrecha colaboracion con los integran-
tes del mismo, cosa de la que todos debemos
estar satisfechos.

a Unidad de Genética
Ldel Hospital de Basur-

to se comprometié en

el ano 1991 con la Asociacién
de Afectados de Retinosis Pig-
mentaria de Esukadi (AARPE)
a intentar estudiar desde el
punto de vista genético a sus
afiliados, pacientes con RP, asi
como a los familiares que se
considerasen necesarios. Con la
experiencia previa de otros
equipos que ya funcionaban en
Espana (estudio multicéntrico
espanol), sabiamos que necesi-
tabamos de un equipo multidis-
ciplinario (con oftalmélogos y
electrofisi6logos), asi como una
serie de recursos econdomicos
para asumir el estudio molecu-
lar de algunos genes implica-
dos. Organizar y conseguir todo
esto nos llevé su tiempo, asi
como la puesta a punto del
laboratorio y de la tecnologfia
molecular, con lo que se puede
decir que, de una forma seriada,

empezamos el trabajo en enero
de 1994.

Desde el punto de vista
molecular, escogimos chequear
el gen de la Rodopsina (RHO)
dado que, entre los genes cono-
cidos responsables de RP, es el
mds frecuentemente relaciona-
do con las formas autosémicas
dominantes. Presentamos aqui
los resultados del trabajo reali-

zado en los tres afos para los
que logramos tener subvencio-
nes: 1994, 1995 y 1996. En
estos afos, la becaria adscrita al
Proyecto, Ana Isabel Alvarez,
ha realizado su tesis doctoral en
nuestro equipo, defendida y
aprobada brillantemente (cum
laude) el mes de marzo pasado.

Pacientes y metodolo-
gia

Se han estudiado consecuti-
vamente 93 familias, la mayoria
-que no todas- provenientes de
la AARPE. El protocolo esta-
blecido, similar al del estudio
multicéntrico espaiol, implica-
ba que el caso indice de cada
familia pasaba primero por el
estudio oftalmolégico y el elec-
trofisiolégico, antes de acudir a
nuestra consulta de consejo
genético. En esta consulta se
confeccionaba el drbol geneal6-
gico y, a la vista de los estudios
clinicos y de la encuesta que
trafa el paciente cumplimentada
desde su domicilio, se hacia una
primera clasificacion genética
en base a los modos de transmi-
sion y se indicaban los estudios
de los familiares necesarios
para confirmar o modificar
dicha clasificacion genética.

Llegaron al laboratorio 88
casos indices (5 no quisieron

seguir colaborando en el estu-
dio) y 79 familiares. A todos se
les realizé el cariotipo y se les
extrajo el ADN a partir de san-
gre periférica. Siguiendo la cla-
sificacion establecida en la
Consulta de Consejo Genético,
de estas 88 familias, 75 fueron
las que se escogieron para che-
quear mutaciones en el gen de
la Rodopsina. Este dltimo estu-
dio fue el objeto de la tesis doc-
toral mencionada.

Una vez extraido el ADN, el
andlisis mutacional del gen de
la Rodopsina se basé en la
amplificacién de sus cinco exo-
nes en seis fragmentos (el exén
1 se subdivide en dos por ser
muy largo) mediante la reac-
cién en cadena de la polimerasa
(PCR). Posteriormente cada
fragmento se analizé mediante
la técnica de electroforesis en
geles de poliacrilamida con gra-
dientes desnaturalizantes
(DGGE), método que permite
detectar mds del 95% de los
cambios de bases del ADN en
estos fragmentos, pudiendo ser
mutaciones o polimorfismos.
La caracterizacién de estas alte-
raciones se realiz6 mediante
digestiones para comprobar las
mutaciones y las alteraciones
poco frecuentes. En estos dos
ultimos casos, se extendi6 asi-
mismo el andlisis a todos los
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familiares disponibles para
comprobar la cosegregacion de
la mutacién con la enfermedad.
El estudio se realizé también a
los padres e hijos en las fami-
lias con transmisién recesiva.
El nimero total de familias che-
queadas fue de 64 (22 afectados
de RP y 42 sanos).

Resultados y conclusiones

Desde el punto de vista de la
genética clinica, las 88 familias
han quedado clasificadas de la
siguiente forma:

- Autosémicas dominantes
(ADRP): 15 familias.

- AutosOomicas
(ARRP): 13 familias.

- Casos esporddicos (SRP):
45 familias.

- Sindromes de Usher: 6
familias.

- RP aislada sin clasificar; 3
familias.

- Otros (Stargardt, distrofia
de conos...): 7 familias.

En este apartado quisiéra-
mos reseflar que no se ha
encontrado ninguna familia con
arbol sugerente de transmision
ligada al cromosoma X, es
decir, con un minimo de dos
varones de dos fratrias diferen-
tes emparentados via materna.
Asi, por ejemplo, en dos fami-
lias que hemos clasificado
como recesivas, los afecta-
dos de la fratria son sélo
varones, pero siguiendo la
transmision materna en el
arbol genealdgico no hay
mads afectados y si en cam-
bio hay una posible endo-
gamia (padres del mismo
pueblo).

Desde el punto de vista
de la citogenética, todos
los cariotipos fueron nor-
males salvo en un caso es-
porédico, en el que se en-
contr6 una traslocacién
(4:X) que estd en estudio.

Desde el punto de vista

recesivas

3 familias (dos ADRP y una

clasificada inicialmente como
caso esporddico y que proba-
blemente es ADRP) se ha iden-
tificado la mutacién causante
de la enfermedad en el gen de la
Rodopsina. Dos de estas muta-
ciones producen un cambio de
aminodcido: His-211-Arg y
Pro-23-Leu; y la tercera altera
la secuencia aceptora de spli-
cing del intrén 4.

En nuestra muestra de la
Comunidad Auténoma del Pais
Vasco podemos decir, por lo
tanto, que la Rodopsina es res-
ponsable de la apariciéon de RP
en 3 de 16 familias ADRP, con-
tando ya como dominante el
inicial caso esporddico, lo que
representa el 18,75% vy, si mira-
mos el total de familias estudia-
das, en 3 de 75 (4%). Estos por-
centajes son ligeramente infe-
riores a los obtenidos por otros
equipos, lo que podria ser debi-
do a diferencias poblacionales
en nuestra zona. Estudios pos-
teriores serdn necesarios en
otros genes para elucidar la
etiologia genética de la RP en
nuestra Comunidad.
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La Retinosis Pigmentaria Autosomica Recesiva:
estado actual de los estudios genéticos en Espaiia

En representacion del Estudio Multicén-
trico Espaiiol de Retinosis Pigmentaria, la
Dra. Bayget y su colaboradora, la Dra. Calaf
nos presentan un breve informe de la situa-
cion de la Retinosis Pigmentaria Autosémica
Recesiva en Espana.

Las fluidas relaciones que siempre han
existido entre los diferentes servicios del
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau y la

Asociacion de Afectados de RP de Cataluna
traeran ineludiblemente consigo buenos
resultados a medio Elazo, va sea en el campo
de la investigacion basica y genética clinica,
ya en el de la oftalmologia, disciplina en la
que ese centro hospitalario es puntero en la
puesta a punto de técnicas novedosas para el
tratamiento de las enfermedades degenerati-
vas de la retina.

a Retinosis Pigmen-
taria (RP) que se
transmite con un pa-

tron de herencia autosémico
recesivo (ARRP) representa la
categoria genética mds fre-
cuente con que se presenta esta
enfermedad: en Espana, el 46%
de los casos de RP se hereda de
acuerdo a este patron. En la
figura se esquematiza este tipo
de herencia.

A continuacién se revisan
las distintas estrategias de estu-
dio que se utilizan para el ana-
lisis molecular de la ARRP y
los resultados mds relevantes
obtenidos en este campo.

Estrategias de estudio
ara la identificacion de
os genes involucrados en
la ARRP

La primera estrategia la
constituyen los estudios de
ligamiento genético. Se utili-
zan para la localizacién de
genes mediante el andlisis del
patrén de herencia de marcado-
res genéticos en los miembros
de las familias en las que la
Retinosis Pigmentaria se here-
da de forma autosémica recesi-
va.

Los estudios de ligamiento
pueden realizarse cuando se
dispone de:

1) familias en las que puede

afirmarse que la herencia de la
RP es autosémica recesiva

(familias consanguineas y/o
familias con mas de un afecta-
do en la misma fratria).

i1) marcadores genéticos que
cubran distintas regiones del
genoma humano y que permi-
tan ver, en aquellas familias, la
herencia conjunta de la enfer-
medad y del marcador.

El estudio de genes candi-
datos es la segunda estrategia
que se ha empleado para el ana-
lisis genético de la ARRP. Se
consideran genes candidatos
aquéllos que contienen la infor-
macién para que se sinteticen

)

padre

las distintas proteinas que
intervienen en el proceso de la
transduccién visual. Este pro-
ceso es el encargado de trans-
formar el estimulo luminoso
que activa a los fotorreceptores
de la retina en una seial ner-
viosa que el cerebro sabe inter-
pretar. Para el buen funciona-
miento de este proceso se nece-
sita que un buen nimero de
proteinas funcionen correcta-
mente, puesto que si existe un
defecto en alguna de ellas, el
proceso queda interrumpido.
Algunas de estas proteinas
estdn constituidas por dos o
tres subunidades y cada una de

)

madre

portador
asintomdtico

portadora
asintomdtica

!
sano 25%
25%

enfermo

portador
asintomatico 50%
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ellas estd codificada por un gen
distinto. Todo ello hace que el
nimero de genes candidatos
que pueden ser motivo de estu-
dio sea grande y, en consecuen-
cia, el trabajo a efectuar muy
laborioso.

Resultados obtenidos
del estudio genético de la
ARRP en familias espa-
nolas

Las familias estudiadas pro-
ceden de diversos centros sani-
tarios nacionales: el Hospital
de la Santa Creu i Sant Pau, de
Barcelona, la Fundacién Jimé-
nez Diaz, de Madrid, el Hos-
pital La Fe, de Valencia, el
Hospital Virgen de Camino, de
Pamplona y el Hospital de Ba-
surto, de Bilbao.

En todas ellas, la estructura
familiar y el patron de herencia
de la Retinosis Pigmentaria
indica que se trata de una
herencia autosémica recesiva.

Empleando simultineamen-
te las dos estrategias indicadas,
los grupos de trabajo espanoles

han analizado los ocho genes
candidatos que se detallan en la
Tabla. La implicacion de algu-
no de estos genes en la apari-
cion de una ARRP se habia
estudiado en pacientes de otros
paises, pero no se conocian
cudles podrian ser los genes
cuyas mutaciones eran respon-
sables de la ARRP en Espana.

Los resultados evidencian
que, de los ocho genes candida-
tos estudiados, unicamente el
gen de la subunidad beta de la
fosfodiesterasa (PDEB) pre-
senta distintas mutaciones res-
ponsables de la Retinosis Pig-
mentaria Autosomica Recesiva
en los pacientes espanoles.

Al analizar los estudios
internacionales se puede cons-
tatar que de un total de 14
mutaciones conocidas en el gen
PDEB, una tercera parte de las
mismas se han caracterizado en
Espana y un dato de interés que
hoy conocemos es que, en
nuestra poblacién, alrededor
del 7% de estos pacientes pre-
sentan alteraciones del gen
PDEB.

Ademads, mediante los estu-
dios de ligamiento que se utili-
zan para descubrir donde estan
ubicados dentro del genoma
humano, nuevos genes que son
responsables de la Retinosis
Pigmentaria, se han localizado,
en familias espanolas, dos de
ellos: uno en el brazo corto del
cromosoma 1 (gen denominado
RP19) y otro en el brazo largo
del cromosoma 2.
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generosa y desinteresada de las
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Tabla.- Genes candidatos estudiados en familias espafiolas afectadas de Retinosis Pigmentaria

Autosémica Recesiva

Gen Nombre Localizacién Mutaciones

abreviado en el genoma ARRP en Espaiia

RODOPSINA RHO brazo largo No
cromosoma 3

PERIFERINA RDS brazo corto No
cromosoma 6

RECOVERINA RCV brazo corto No

: cromosoma 17

ANTIGENOS SAG brazo largo No
cromosoma 2

FOSFODIESTERASA PDEB brazo corto Si

(Subunidad beta) cromosoma 4

FOSFODIESTERASA PDEG brazo largo No

(Sububidad gamma) cromosoma 17

PROTEINA ACTIVADORA GCAP brazo corto No

DE GUANILATOCICLASA cromosoma 6

PROTEINA UNION AL IRBP brazo largo No

RETINOIDE INTERSTICIAL cromosoma 10
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MEDICINA ALTERNATIVA

Focus: ideas nuevas

1 nos conectamos me-
Sdiame un ordenador
personal a Internet y te-
cleamos la siguiente direccion
HTTP://WWW.FOCUSNEWS-
LETTER.ORG accedemos a la
pdgina web de Focus.

Con su pédgina, Focus sélo
pretende proporcionar informa-
cion sobre tratamientos alterna-
tivos e investigacion y estudios
en curso para las enfermedades
degenerativas de la retina.

Todos los tratamientos vy
estudios ahi relacionados se dan
a titulo de mera informacién, lo
que no significa que sean co-
rrectos o la tnica via para el tra-
tamiento que deba ser adminis-
trada.

El formato de esta pédgina
web le permitird familiarizar-
se con diversas opciones de
tratamiento. Focus tiene
por misiéon rellenar un

grupo de afectados de RP que
buscan con amplitud de miras
nuevas direcciones en el campo
de la investigacion cientifica y
de la medicina aplicada para su
enfermedad. Focus no cuenta
con empleados asalariados sino
que se basa totalmente en el
esfuerzo voluntario.

En este momento nos gusta-
ria hacer extensiva una invita-
cion a todos los que estdn rela-
cionados con las enfermedades
degenerativas de la retina para
que se animen y se unan a noso-
tros en nuestro esfuerzo por
hacer de Focus el mejor foro de
informaciéon  posible sobre
enfermedades degenerativas de
la retina.

Publicaciones

Focus publica cuatrimestral-
mente (febrero, junio y octubre)
su boletin Focus newsletter. La

CUS

RETINAL DEGENERATIVE DISORDERS

vacio muy significativo en el
sistema de prestacion de servi-
clos por cuanto que su pagina es
realmente la primera publica-
cién que tiene por objetivo edu-
car, involucrar, conectar y derri-
bar las barreras que impiden que
las personas con enfermedades
degenerativas de la retina ten-
gan acceso a la investigacion,
rehabilitacion e informacién al-
ternativa.

Focus estd formado por un

suscripcion anual a este boletin,
que sélo se edita en inglés, cues-
ta 10 délares USA (unas 1.500
pesetas) que, segun afirman, cu-
bren los gastos de produccidn,
imprenta y distribucién de la
revista, y dan derecho a recibir
las publicaciones especiales que
hacen con cardcter puntual.
Focus anuncia para la prima-
vera de 1998 un informe de 48
paginas titulado La biisqueda de
un paradigma nuevo, escrito

por el Dr. Stuart Richer y el
periodista médico Bill Sardi,
autor del libro La nutricion y los
ojos. La biisqueda de un para-
digma nuevo serd un compendio
de los diferentes enfoques exis-
tentes para la investigacién de
las enfermedades degenerativas
de la retina.

Quienes estén interesados en
suscribirse al boletin Focus
newsletter deberdn ponerse en
contacto con Focus.

Iniciativas cientificas
FOCUS
P.O. BOX 128
Lakeville, Michigan 48366
Email:
focus @focusnewsletter.org

Focus propugna utilizar el
importe de los donativos extra-
ordinarios que puedan recibir
para promover los proyectos de
investigacion clinica y de labo-
ratorio ya iniciados.

La encuesta que se incluye
en las paginas centrales de esta
revista constituye la base infor-
mativa sobre la que Focus pre-
tende definir nuevos enfoques
para la investigacién de las
enfermedades degenerativas de
la retina. Los responsables de
este proyecto nos ofrecen la
posibilidad de participar en él
aportando los datos de la pobla-
cién espafiola afectada de RP o
cualquier otra degeneracién re-
tiniana afin.

Los interesados en participar
en dicho proyecto deberan sepa-
rar la encuesta del resto de la
revista y enviarla, una vez cum-
plimentados los datos, a la sede
central de FAARPEE en Ma-
drid, o a la Asociacién a que
pertenezcan. Cada afectado
debe rellenar una encuesta: en
caso de necesidad, el ejemplar
adjunto puede fotocopiarse.
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OFTALMOLOGIA

Los antioxidantes en la Retinosis Pigmentaria

. Pueden ser qutiles los antioxidantes en el
curso evolutivo de procesos degenerativos
retinianos, tales como la Retinosis Pigmen-
taria? A continuacion reproducimos el
texto de una charla por la Dra. Lépez
Checa a los asociados de la Asociaciéon
Andaluza de Afectados de RP el pasado mes

La Dra. Lopez Checa es oftalméloga y
viene colaborando con la Asociacion de
Andalucia desde principios de los noventa.
En los dltimos tiempos es ademas la encar-
gada de atender los casos clinicos que lle-
gan a la Asociacion, razéon por la que su
relacion con el mundo de los afectados es

de mayo.

n radical libre de oxi-

geno (RLO) no es

nada mds que un
dtomo o una molécula con un
electrén libre, desemparejado,
en su oOrbita externa. Esto les
hace muy inestables, reactivos y
citotoxicos, es decir, con capa-
cidad para lesionar a las células
y tejidos con los que reaccio-
nan.

Se les conoce genéricamente
como sustancias oxidantes, pro-
ducidas constantemente en el
metabolismo celular organico,
tanto mds cuanto mayor es la
actividad del o6rgano en cues-
tion. A su vez, el organismo
posee unos sistemas antioxidan-
tes que neutralizan a los oxidan-
tes, y de esta forma se regula el
metabolismo normal. Hay una
homeostasia oxidativa. Si se
descompensa este mecanismo
oxidante/antioxidante, tendre-
mos no un estado de homeosta-
sia sino de stress oxidativo.

La patologia oftalmoléogica
que pueden provocar las altera-
ciones de estos mecanismos
oxidantes/antioxidantes por si
mismos es actualmente objeto
de miiltiples estudios por dife-
rentes grupos de investigacion;
y se les considera como coadyu-
vantes en el desarrollo de mu-
chas situaciones patolégicas.
Han sido estudiadas en la Dege-
neracion Macular Senil, en le-
siones oculares foto-inducidas,
en cataratas seniles, en la re-
tinopatia de la prematuridad, en
la relmopaua diabética y en
algunas mas.

cada vez mas estrecha.

. Qué es la fagocitosis?

Los RLO se estdn producien-
do, como hemos dicho, de
forma permanente y normal en
nuestro organismo. Uno de los
procesos en los que se producen
es en la fagocitosis, que consis-
te en que determinadas cé€lulas
tienen la propiedad de capturar
y digerir a otras, las fagocitan,
se las comen.

En la retina se produce una
fagocitosis continua entre las
células del epitelio pigmentario
(EP) y los fotorreceptores. El
EP fagocita a los fotorrecepto-
res y estos ultimos se regeneran
a si mismos conforme son fago-
citados.

La retina es una membrana
con varias capas de células, la
mds externa de las cuales es la
de los fotorreceptores, conos y
bastones, que estd intimamente

unida a otra capa de células
poligonales, con abundante
Pigmento, que se llama epitelio
pigmentario retiniano. Ambas
forman una unidad funcional
Fotorreceptor Epitelio Pig-
mentario (FEP).

: Como funciona la uni-
dad FEP?

Los fotorreceptores son célu-
las con un metabolismo muy
activo que se estdn renovando
constantemente: la parte mas
externa del fotorreceptor, el arti-
culo externo, es fagocitado por
las células del EP, mientras en
su interior se va regenerando el
propio articulo externo fagocita-
do. Esto, en condiciones de nor-
malidad, ocurre a un ritmo tal
que el proceso se mantiene
compensado, de forma que no
se fagocita mds articulo externo
del que se regenera y viceversa.
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Pero en una determinada
situacién patoldégica, como
puede ser una enfermedad, un
defecto genético, o lo que sea,
puede destruirse mds de lo que
se genera, proceso al final del
cual el fotorreceptor acabaria
desapareciendo. Esto ocurre en
los procesos degenerativos reti-
nianos como la RP: desaparecen
los fotorreceptores.

Dado que, como hemos
dicho, la fagocitosis es uno de
los procesos que producen RLO
oxidantes, si hay una hiperfago-
citosis habrd una hiperproduc-
cion de oxidantes y los antioxi-
dantes con los que cuenta el
organismo para neutralizarlos
resultardn insuficientes. Van a
quedar oxidantes libres que
danaran por si mismos a la reti-
na y se sumaran al dano que
ocasione la patologia de base.

Esto no es mds que una hip6-
tesis, pero desde luego coheren-
te y fundamentada de acuerdo
con los conocimientos actuales.
Si sucediera lo que acabamos de
describir, podriamos al menos
teéricamente mejorar el curso
de la enfermedad degenerativa,
quizds retrasarlo, aportando
antioxidantes suplementarios.

Nada nuevo

(Qué paciente con Retinosis
Pigmentaria no ha tomado algu-
na vez en su vida vitamina A o
E, que son antioxidantes poten-
tes? Entonces, ;qué hay de
nuevo, si es que hay algo?

Los mecanismos antioxidan-
tes naturales, que el organismo
tiene, podemos situarlos en dos
lineas de defensa:

- Una primera linea de defen-
sa que la forman unos enzimas
con iones metdlicos, tales como
selenio, zinc y manganeso.

- Una segunda linea de

defensa en la que participan
sustancias tales como el acido
ascorbico (vitamina C), el alfa-
tocoferol (vitamina E), los
carotenoides (precursores de la
vitamina A) y la nicotinamida.

Hay actualmente en la indus-
tria farmacéutica espanola un
preparado que retne en su for-
mula estas sustancias que
hemos citado, con una dosifica-
cién equilibrada y no toxica.
Este preparado ha sido comer-

evolutivo del proceso, que
puede aportar algtin beneficio,
fundamentados en el marco te6-
rico que he explicado, y que
desde luego no va a ser nocivo
siempre que se use, como cual-
quier otro tratamiento, con el
control de un profesional.

Francisca Lopez Checa

SEVILLA

cializado como
tratamiento en
la Degenera-
cion Macular
Senil, proceso
en el que se
supone existe
una falta de
antioxidantes
por senectud de
los mecanis-
mos cncarga-
dos de elabo-
rarlos.

Esta es la
tinica novedad:
disponemos en
nuestra indus-
tria farmacéuti-
ca de un prepa-
rado*, con una
composicién
muy completa
en su efecto
antioxidante vy
que en princi-
pio me parece
interesante
como trata-
miento de la
RP.

Quede claro
que no se trata
de curar la RP,
cosa que por
ahora es impo-
sible, sino co-
mo tratamiento
que puede ser
util en el curso

Nota: Para obtener més informacién sobre el prepa-
rado farmacéutico al que la doctora se refiere, los
interesados deberdan dirigirse al oftalmélogo que
habitualmente les atienda o a su Asociacion
Autonémica, no a la redaccién de la revista VISION

Second Annual
Vision Research
Conference

Retinal Development,

Degeneration and
Functional Restitution

Two-day satellite symposium prior to
the 1998 meeting of ARVO

Friday 7 - Saturday 8 May 1998
Fort Lauderdale, Florida, USA

First Announcement
and Call for Papers
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Trasplante experimental de retina
Cultivo de células de epitelio pigmentario retiniano humano y su
trasplante en el espacio subretiniano del conejo

El Dr. Tarek es un joven investigador que
acaba de presentar su tesis doctoral con el
mismo titulo que este articulo. De nacionali-
dad y formacion basica egipcia, desde 1992
reside en Valencia, ciudad en cuyo Hospital
Universitario ha realizado labor facultativa
y docente al tiempo que preparaba su tesis
bajo la direccion practica de los Dres. Diaz
Llopis y Navea.

El interés del Dr. Tarek por la Retinosis
Pigmentaria le puso desde el primer
momento en contacto con la Asociacion de

Afectados de Valencia, con la que mantiene
estrechos lazos de colaboracién. Aunque sus
Eroyectos de futuro pasan por regresar a

gipto, estamos convencidos de que nunca
nos olvidara y, en cualquier caso, €l seguira
trabajando en el camino que a todos nos
interesa: la depuracion y perfeccionamiento
de las técnicas que permitirdan en un futuro
el trasplante de células retinianas para
devolvernos la vision perdida por culpa de
la RP o cualquier otra enfermedad degene-
rativa de la retina.

econstruir el sistema
nervioso central tras-
plantando sus células

representa un verdadero reto y
un dificil problema en compa-
racion con los trasplantes en
otros Organos.

Esto es debido a que la fun-
cion del sistema nervioso, la
transferencia de la informacion,
depende del contacto preciso
entre sus células. La comunica-
cién entre neuronas sucede a
menudo a relativamente gran
distancia entre ellas y en miles
de contactos sindpticos.

El problema es mds compli-
cado cuanto mds se profundiza
en el cerebro, ya que la organi-
zacion sindptica es no sélo
compleja sino mucho menos
conocida que a niveles mds
periféricos.

La retina estd en el nivel mds
periférico del sistema nervioso
central,conociéndose su neuro-
circuito funcional mejor que el
de otras partes del cerebro. La
mayor parte de las sinapsis ocu-
rren en la vecindad de los ni-
cleos celulares. La retina es por
ello un sistema experimental
potencialmente util para ensa-
yar la reconstruccién funcional
del cerebro por medio del tras-
plante celular.

Nosotros hemos escogido la
capa mas periférica de la retina,
el epitelio pigmentario, para
examinar esta cuestion.

.¢Por qué el epitelio
pigmentario retiniano?

El epitelio pigmentario de la
retina (EPR) lleva a cabo una
gran diversidad de funciones de
suma importancia para la vi-
sion. Inicialmente se creyé que
su funcion era meramente 6pti-
ca, proporcionando un fondo
negro que evitaba la dispersion
y reflexién de la luz en el inte-
rior del ojo. A fines del siglo
XIX se observé en cambio que
la separacion entre la retina
neurosensorial y el EPR se aso-
ciaba a un deterioro de la
vision. Esto sugirié que el EPR
tenia un papel fundamental en
el proceso visual. Ahora se
conoce que el EPR es esencial
para la viabilidad y funciona-
miento de toda la retina en
general y de los fotorreceptores
en particular. Entre sus funcio-
nes se encuentra el ser compo-
nente fundamental de la barrera
hematorretiniana, realizar la
fagocitosis de los segmentos
externos de los bastones, el
transporte de nutrientes y detri-
tus celulares entre fotorrecepto-
res y coriocapilar, la produc-

cion de la matriz extracelular
interfotorreceptores y la inter-
vencion en el metabolismo de
la vitamina A.

El fracaso de las funciones
de estas células se encuentra
ligado a una serie de enferme-
dades que son causa importante
de ceguera, como algunas for-
mas hereditarias de degenera-
ciones retinianas, por ejemplo
distrofias hereditarias juveni-
les: enfermedad de Best, fundus

flavimaculatus o Retinosis Pig-

mentaria.

El trasplante de células del
EPR procedentes de un donante
podria abortar la aparicién de
estos cuadros clinicos: asi, en
ratas distréficas RCS (Royal
College of Surgeons), animales
que padecen una distrofia reti-
niana hereditaria, tras la reali-
zacion de trasplante de células
del epitelio pigmentario se ha
observado una detencién en la
degeneracién progresiva de
fotorreceptores que padecen,
cuando el trasplante se da en
edades muy tempranas (antes
de los 18 dias de edad).

El EPR estd situado en el
espacio subretiniano, conside-
rado como un lugar inmunolé-
gicamente privilegiado.
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Metodologia aplicada

El proceso ha constado de
las siguientes fases:

A. Obtencion del EPR.-
Hemos utilizado células de
EPR de ojos de donantes huma-
nos (un total de 60 ojos). Las
extracciones fueron practicadas
entre los afios 1992 y 1996.

B. Cultivo del EPR.-
Mediante una técnica de obten-
cion se extrae el EPR y se siem-
bra en un medio de cultivo
(MEM). Los cultivos se obser-
van diariamente mediante un
microscopio invertido de con-
traste de fases (Leitz, Diavert,
Alemania). La valoracién in-
cluyo:

- Estudio cualitativo celular:
morfologia celular, pigmenta-
cion y confluencia.

- Estudio cuantitativo (nu-
mero de células): las células se

contaron en un hemocitémetro
(camara de recuento de Neo-
bauer).

- Presencia de contamina-
cion.

- Viabilidad celular: se esta-
blece mediante la prueba de
exclusién con azul tripan.

Una vez obtenida la con-
fluencia del cultivo primario
(entre 3 y 15 dias), se realizaron
diferentes intentos de caracteri-
zacion e identificacion de las
células en el cultivo primario.

1) Morfologia, observando
su aspecto en cultivo.

2) Microscopia electrénica

(ME).

3) Estudio de las citoquera-
tinas para identificar marcado-
res de células epiteliales.

4) Estudios funcionales.

El dr. Tarek colabora con la asociacion de Valencia. Lola Sanchez es
su Vocal de investigacion.

C. Conservacion de las
células del EPR.- Empleando
las técnicas de congelacién y
descongelacion.

D. Marcado de las células
del EPR.- Las células de EPR,
una vez han formado una
monocapa confluente, e inme-
diatamente antes de ser utiliza-
das para trasplante, fueron mar-
cadas para su identificacion
posterior al trasplante en el
espacio subretiniano del hués-
ped con tinciones fluorescentes
mediante dos tipos distintos de
fluorocromos supravitales:
Hoechst-342 (Serva, Heidel-
berg, Alemania) y PKH-26
(Sigma Chemical Co., St
Louis, EE.UU.).

E. Trasplante en el espacio
subretiniano del conejo.- Em-
pleamos un total de 44, reali-
zando un trasplante de células
de EPR en el ojo derecho. Los
animales fueron anestesiados y
bajo visualizacion de miﬁrosco-
pio quirdrgico (Zeiss™), se
introduce una cdnula metdlica
de disefio especial conectada a
través de un sistema de infusion
a una jeringa de Hamilton de 10
ml previamente cargada con la
suspension celular 0.1 ml y se
realiza la infusién rdpida desde
la jeringa de Hamilton en el
espacio subretiniano, apare-
ciendo una ampolla subretinia-
na.

F. Estudio de las células
trasplantadas.- Examinamos
el fondo de ojos de los conejos
con el oftalmoscopio indirecto
a intervalos regulares hasta el
momento de la enucleacion.

- Los conejos fueron sacrifi-
cados y sus ojos enucleados
mediante una técnica simplifi-
cada respecto a la de los ojos
humanos. Los globos oculares
fueron inmediatamente seccio-
nados por el ecuador y exami-
nados al fresco con el micros-
copio de fluorescencia (Olym-
pus, BH-2-RFCA, Jap6n). Pos-
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teriormente procedimos a la
realizacion de cortes de conge-
lacion de unas 10 gm. Estos
cortes eran nuevamente obser-
vados y fotografiados con el
microscopio de fluorescencia.

- Posteriormente se descon-
gelaron y fijaron las piezas para
su examen histolégico al mi-
croscopio 6ptico.

Resultados y conclusio-
nes

1. Las células del EPR pue-
den ser cultivadas a partir de los
globos oculares de adultos hu-
manos. La técnica de obtencion
ultimada por nosotros ha sido
muy eficaz, permitiendo la
obtencién de cultivos confluen-
tes de EPR en un 95% de los
casos. La edad del donante fue
el factor mas determinante para
la rapidez de crecimiento del
cultivo, siendo los periodos de
confluencia mds cortos en do-
nantes de menor edad.

2. El estudio de las caracte-
risticas morfolégicas, inmuno-
citoquimicas y funcionales de-
mostré que las células cultiva-
das presentaron caracteristicas
propias de células de epitelio
pigmentario retiniano y conser-
varon plenamente su capacidad
de fagocitosis.

3. La técnica de congelacién
desarrollado en nuestro labora-
torio resulté eficaz al permitir
mantener las células un tiempo
prolongado sin alterar su viabi-
lidad y funcionalidad. Esto nos
permitié disponer de un banco
de cultivos para realizar experi-
mentos programados.

4. La técnica de marcado
celular con el fluorocromo su-
pravital PKH-26 desarrollada
por nosotros fue muy satisfac-
toria al pemitir una tincién
homogénea y duradera, sin alte-
rar la viabilidad y funcionalidad

celular.

5. La técnica de trasplante de
las células marcadas y cultiva-
das al espacio subretiniano de
conejos albinos y pigmentados
nos ha permitido obtener areas
de células trasplantadas sobre la
membrana de Bruch. La técnica
utilizada, via pars plana, no pre-
sent6 importantes dificultades
técnicas ni complicaciones en
la mayor parte de los casos. Se
produjo PVR en 6,8% de los
casos y no reaplicacién posto-
peratoria de la retina en 9,1%.

6. El estudio mediante
microscopia 6ptica de los ojos
de conejo enucleados mostré la
presencia de las células tras-
plantadas en el espacio subreti-
niano en contacto con las célu-
las adyacentes. La citoestructu-
ra de la retina suprayacente fue
normal en el drea en contacto
con las células trasplantadas,
presentando un espesor similar
al de las dreas no trasplantadas.
Esto hace suponer que las célu-
las trasplantadas presentan una
actividad fagocitaria de los seg-
mentos externos de los fotorre-
ceptores normal.

Presente y futuro del
trasplante del EPR

En resumen, las células del
EPR son de relativamente fécil
obtencién y cultivo. Represen-
tan un modelo cémodo y muy
atil para ensayos en el laborato-
rio con este material y al poder
almacenarse por congelacion,
permiten disponer de un banco
para experimentos programa-
dos. Las técnicas quirtrgicas
para implantarlas en el espacio
subretiniano son iitiles para
conseguir dreas de EPR tras-
plantadas en el huésped.

Como indica nuestro estu-
dio, se ha realizado un progreso
considerable en un espacio rela-
tivamente corto de tiempo. En

la actualidad, el cultivo de célu-
las de EPR y su trasplante es un
procedimiento establecido y
reproductible para reemplazar
células en un ojo adulto. Los
trabajos que se presentan van
dirigidos, no ya a dar la posibi-
lidad del trasplante, sino a
encontrar ¢l modo de mejorar
las técnicas para aumentar su
supervivencia y funcionalidad.

La posibilidad del uso de la
tecnologia de recombinacién de
ADN para modificar las células
de EPR in vitro, haciéndolas
mas adecuadas para el trasplan-
te, y los cambios que el futuro
depare en las aplicaciones tera-
péuticas del trasplante en pato-
logias en las que existe una dis-
funcién de las células de EPR
llevardn atin mds lejos el desa-
rrollo y uso terapéutico de estas
técnicas, pero es indudable que
este particular tipo de implante
de tejido neural ya ha aportado
una significativa contribucion
como herramienta de investiga-
cién, y lo continuard haciendo
en los préximos afios.

Proyectos de futuro

1. Determinacién de la
“masa critica”. Estudiar y de-
terminar el nimero de células
del EPR adecuado para el tras-
plante. ;cudntas células hay que
trasplantar para obtener el fun-
cionamiento adecuado del in-
jerto?.

2. Estudiar la supervivencia
del trasplante a medio y largo
plazo.

Estudiar el rechazo inmuno-
l6gico, factores, la posibilidad
de utilizar inmunosupresores,
etc.

Tarek Mahmud Abo-Zeid
Ibrahim

VALENCIA
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Elegir (y usar) un perro guia siendo deficiente visual

La Dra. Lynne Davis trabaja como pro-
fesora e investigadora en la Facultad de
Ciencias del Comportamiento de la
Universidad Macquarie en North Ryde
(Austraha) El articulo que nos ofrece,
cuya version en inglés figura como texto de
referencia en RPLIST, aparecié publicado
Bor primera vez en enero de 1996, en el

oletin de la Federacion Nacional de
Ciudadanos Ciegos de Australia. La Dra.
Davis nos explica cudl ha sido su experien-

cia como afectada de RP en el uso de ayu-
das a la movilidad, y especialmente las ven-
tajas que para ella supone el uso de un
perro guia aun cuando se conserve un resto
visual.

Completamos este tema con la experien-
cia personal de un afectado de RP espaiiol
ﬂue también utiliza perro guia en su vida

iaria, y las declaraciones de Pedro Pablo
Martin, Director Gerente de la Fundacion
ONCE del Perro Guia.

(:omo la mayoria de las
personas con RP, yo he
pasado por muchas
etapas, tanto fisicas como psico-
l6gicas, desde que me diagnosti-
caron la enfermedad tiempo
atrds, cuando estaba en mis
veinte. En aquel entonces, la
Unica deficiencia de la que era
consciente consistia en una lige-
ra ceguera nocturna, problema
que solventaba llevando conmi-
go en todo momento una linter-
na. Nunca conduje un coche
porque me parecia irresponsable
hacerlo teniendo la visién peri-
férica (lateral) limitada, asi
que experimenté las muiltiples
frustraciones de ser una joven
soltera que vive en una gran ciu-
dad y depende de un mal sistema
puiblico de transportes. Al
aumentar mi conocimiento de la
ciudad, resolvi principalmente
ese problema yéndome a vivir
en zonas con buenas comunica-
ciones. Asi pues, en aque-

lla etapa de mi vida los tnicos
problemas de movilidad que
tenia se limitaban al mal trans-
porte publico y a la necesidad
ocasional de utilizar mi propio
sistema de iluminacion.

Con el paso del tiempo y al
avanzar la RP, mi vista fue a
peor. Cada vez era mds sen-
sible a los reflejos, hasta el
punto de serme molesto incluso
mirar una hoja de papel brillan-
te; y caminar entre luces y som-
bras implicaba complicados
cambios de pares de gafas. El
problema de la ceguera nocturna
iba a més de afio en ano. Al prin-
cipio me quejaba de los diversos
organismos (especialmente el
ayuntamiento), que reducian
gastos apagando luces, pero en
un momento dado tuve que
afrontar el hecho de que era yo y
no las farolas quien estaba cam-
biando. Mis campos visuales se
fueron reduciendo de tal forma
que en vez del tropezon ocasio-
nal que puede pasar por despis-
te, al final me iba abriendo
camino a tientas a través de un
mundo repleto de obsticulos. A
veces conseguia evitarlos, pero
lo méds frecuente era lo contra-
rio. El coste fue elevado: partes
del cuerpo lesionadas, vestidos
rasgados, mi ego magullado y la
pérdida de confianza. Todo esto
ocurri6 gradualmente, en el
transcurso de un largo periodo
de tiempo, pero el proceso ha
sido irreversible. Empecé a evi-
tar ir yo sola a sitios nuevos y
vivia en un estado constante de
aprension a los accidentes
que acechaban cada uno de mis
movimientos. Me subié la pre-

sion sanguinea y tuve que recu-
rrir a masajes y fisioterapia para
tratar la tensién corporal que
inevitablemente me sobrevenia
cada vez que intentaba, siempre
a la defensiva, moverme en mi
mundo de peligros. Mi carrera
profesional y mi circulo de
amistades (de alguna manera
interrelacionados) se empeza-
ron a resentir al tiempo que yo
me quedaba cada vez mas aisla-
da.

Llegado un punto del ca-
mino pedi aprender técnicas de
movilidad, pues llegué a la con-
clusién de que ésta era la tnica
forma de poder recuperar parte
de mi preciada independencia.
No recuerdo a nadie que en
aquel entonces me plantease
posibles alternativas: parecia
simplemente asumido que para
mi la ayuda era el baston. Asi
que me ensefiaron a usarlo y
me converti en propietaria de un
fragil bastén que permanecié
nuevo durante 10 afios en mi
portafolios y sélo recuerdo dos
ocasiones en que lo utilicé pro-
piamente hablando.

Se me hace dificil decir por
qué no utilizaba (no podia utili-
zar) el baston. Realmente pensa-
ba que lo necesitaba, no sélo
para encontrar los cambios ines-
perados a nivel del suelo que no
veia (al menos no siempre), sino
también para decirles a los
demds que esto era asi (un gran
problema para las personas con
RP, que a menudo parece que
ven bien). Simplemente no me
sentia comoda con la imagen
que tenia de mi misma llevando
el baston, y el corazén siempre
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podia mds que la razén. Estaba
realmente enfadada conmigo
misma por ser asi, pero no lo
podia evitar.

Llevo mucho tiempo colabo-
rando con organizaciones de RP
de varios paises y en todas ellas
he conocido y hablado con
muchas personas con RP. Gra-
cias a estos contactos sé que la
historia que he resumido en unas
cuantas lineas es muy habitual.
Yo tuve suerte, creo, porque en
un momento dado de todo este
torbellino (asi lo veo ahora, mi-
rando hacia el pasado) tuve la
oportunidad de conocer a varias
mujeres con RP a quienes admi-
raba y con las que me identifi-
qué, que habian tomado la deci-
sion de aprender el manejo de un
perro guia, lo que les habia
ampliado mucho sus expectati-
vas en la vida. En el curso de un
proyecto de investigacion en el
que yo estaba trabajando pude
hablar con cada una de ellas en
profundidad y como resultado
me convenci de que un perro
guia serfa la eleccién correcta
para mi también.

(Por qué pensé esto? En
algin nivel emocional profundo
creia, aunque nunca hubiera sido
una persona amante de los pe-
ITos, que me sentiria mejor en
cuanto a mi imagen con un perro
que con un bastén. Parecia algo
mds amigable, mds integrado
con la vida normal, menos récni-
co. Otra parte de mi razona-
miento era que no podia guardar
un perro en mi portafolios: si me
decidia estaria comprometida y
de esa forma tendria que apren-
der a verlo como parte de mi, a
vivir con €l y a utilizarlo. Re-
leyendo lo que he escrito, estas
razones suenan bastante negati-
vas, pero de verdad reflejan mi
forma de pensar y considero que
me conocia bien a mi misma
cuando razonaba de esta forma.

Con todo seguia teniendo
muchas dudas respecto a este
compromiso, asi que cuando
visité la asociaciéon de perros
guia para preguntar qué tenia
que hacer para conseguir uno,

dije que pasarfan un par de afnos
antes de poder disponer del
tiempo libre necesario para el
adiestramiento. En ese par de
anos yo tendria tiempo para
hacerme a la idea a mi manera
(estd claro que pensar es algo
muy importante en mi vida),
para averiguar mds cosas sobre
los perros guia y para preparar el
camino a este cambio en mi casa
y en el trabajo.

Pero nada podria haberme
preparado realmente para este
cambio en mi vida. La transfor-
macién fue mucho méas global
que la que experimenté con el
baston, y en muchos sentidos
fue muy diferente de lo que me
habia imaginado.

Desde el principio tuve cla-
ro que realmente habia tomado
la decisién correcta, pero esto no
quiere decir que todos los aspec-
tos de la experiencia hayan sido
positivos: hay costes asociados a
esta eleccion, no son triviales.
Entonces, ;qué la hace ser una
buena experiencia? A mi me
gusta trabajar con una criatura
viva y con el tiempo he llegado
a conocer bien a mi perra (lo que
significa que sé leer su compor-
tamiento) y a confiar en su jui-
cio, lo cual es especialmente
importante si uno atin conserva
algo de vista porque es trascen-
dental averiguar cémo utilizar lo
que tienes para ampliar el traba-
jo del perro mds que para susti-
tuirlo. En mi caso he llegado a la
siguiente conclusion: yo necesi-
to la perra para mi movilidad
(para moverme en el entorno
inmediato que me rodea), pero
en la mayoria de las situaciones
puedo orientarme sola y darle a
la perra instrucciones respecto
adonde ir y qué hacer. Esto es
cierto incluso de noche, pues
casi siempre hay algo a mi alre-
dedor que me da informacién
direccional (las farolas de la
calle, los semaforos, luces refle-
jadas en los charcos de lluvia,
etc.). Hay dos cosas que real-
mente me gustan de trabajar con
mi perra: ya no me preocupo de
la hora que es y si llegaré a casa

antes de que oscurezca; y ahora
camino entre la gente sin miedo
(a veces me rozo ligeramente
con alguien, pero en cuanto ven
el perro saben la razén). Hay
otras dos cosas que quiero decir,
que son ventajas menos obvias
pero importantisimas para mi:

- Una tiene que ver con la
postura: durante aios, ahora me
doy cuenta, he adoptado una
postura defensiva, con el cuerpo
encogido, la cabeza baja y los
hombros echados hacia adelan-
te, dispuesto a chocar con cual-
quier objeto en mi camino y
minimizar el dafio de las caidas.
Ahora camino de forma distinta:
mds erguida, mds relajada, mi-
rando de vez en cuando a mi
alrededor (algo que antes jamas
me habria permitido); y camino
mds deprisa. Ahora me siento
bien.

- Lo otro se refiere a la de-
pendencia y la  independen-
cia. A medida que me siento
confiada al trabajar con mi
perra, he redescubierto gran
parte de la independencia que
habfa ido perdiendo en los lti-
mos anos. Esta independencia
tiene bases distintas a la de anta-
fio porque ya no estoy sola, pero
es un don preciado que valoro
mucho. Me siento como si hu-
biera recuperado mi ciudadania.

Antes de concluir este escri-
to, quiero mencionar algo que
me resulta dificil: ser mas ciega
de lo que estoy. Lo que quiero
decir es que antes, cuando iba
por ahi sin ayuda, las personas
que se fijaban en mi no sabian
que yo era deficiente visual y
solfan interpretar mi comporta-
miento casualmente excéntrico
en otros términos (borra-
cha, loca, despistada, lenta...).
Ahora, para el mundo en general
soy ciega porque asi son las per-
sonas que llevan perros guia, y
me encuentro que todavia tengo
que enfrentarme a una serie
de reacciones igualmente erré-
neas, pero distintas. General-
mente no necesito que la gente
me diga como es mi perra, o si el
semdforo se ha puesto verde, o
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El perro guia en Espana

Domingo Gonzilez, de 44 afios de edad, es zamora-
no de origen pero vive en Madrid desde hace tiem-
poy es afectado de RP; estd casado y tiene dos hijos
y un perro, pero no uno cualquiera sino un perro
guia de raza labrador retriever llamado Bo, que
ahora tiene 4 anos de edad. La enfermedad truncé su
carrera como empresario de hosteleria y en la actua-
lidad trabaja como agente vendedor de la ONCE.
—Domingo, ;desde cudndo tienes la enfermedad?,
(cOmo estas ahora?

—A mi me dijeron que tenia RP a los 33 anos. Fui
al oculista porque, volviendo un dia de un viaje a
Galicia -yo conducia normalmente-, empecé a notar
las senales de trdfico y las lineas de la carretera
desdibujadas; pensé que seria cansancio, pero al
dia siguiente no se me habia pasado, asi que fui al
médico y alli me dijeron lo que tenia. Desde enton-
ces he perdido casi toda la vista, pero aiin distingo
los contornos de las personas o la disposicion de las
luces en la habitacion, y puedo ver lo que hay enci-
ma de la mesa si contrasta mucho.

—Supongo que ti también habrds pasado por la
fase de utilizar un bastén. ;Cémo te decidiste a uti-
lizar ayudas a la movilidad?

—Un dia iba yo por la calle y al cruzarme con unas
chicas les of comentar entre ellas ‘jvaya curda que
lleva ése!’ Al dia siguiente me compré un baston (yo
no he hecho rehabilitacion de ningiin tipo) para que
nadie se pudiera llamar a engario conmigo.

—Y (cudndo te decidiste a usar un perro guia?
—La decision de solicitar un
perro guia no fue mia sino de mi
familia. Ellos eran los que que-
rian tener un animal en casa y
pensaron que, de paso, me podia
ser util a mi. Yo no tenia ni idea
de lo que el perro iba a suponer |,
para mi: Bo es ahora el cien por (&
cien de mi persona y no sé ir sin
él a ninguna parte.

— Fue rdpida la tramitacién?
—~No. Tuve que esperar un afio y
medio antes de poder ir al Centro
de Adiestramiento de Rochester
(Detroit), donde tuve que estar
28 dias aprendiendo a utilizarlo.
La solicitud la entregué en la
ONCE, pero los que me gestiona-
ron el viaje a Estados Unidos
fueron los del Club de Leones.
—¢C6émo influye el perro en tu
vida?

—El perro lo da todo por ti, vive
para ti, te busca lo que necesites,
te indica donde estdn las sillas,
las puertas, las escaleras, asiento

libre en el metro... pero también tiene inconvenien-
tes: Ante todo hay que considerarlo como un miem-
bro mds de la familia, lo que significa atenderlo en
todas sus necesidades como animal, bajarlo a la
calle varias veces al dia, mantenerlo limpio y bien
atendido desde el punto de vista veterinario.
—Has tenido algiin problema por el hecho de lle-
var un perro guia?

—Hasta ahora no. La familia lo quiere con locura
y nunca me ha puesto nadie inconvenientes por ir
con el perro a restaurantes, hoteles o donde sea,
pero yo siempre llevo encima el Estatuto del Perro
Guia, por si acaso alguien tiene dudas, ademds de
todas las tarjetas de identificacion y sanitarias obli-
gatorias.

—Para finalizar, ;quieres decir algo mas a los lecto-
res de Vision afectados de RP?

—Todo lo que yo puedo decir del uso del perro guia
es positivo, asi que animo a cualquiera que tenga
problemas de movilidad derivados de la RP a que lo
soliciten cuanto antes.

Mientras hacfamos esta entrevista, Bo se quedd
quieto junto a su amo, sentado en el suelo pero aten-
to a todo lo que ocurria a su alrededor. Al despedir-
nos, nadie de los que estaban en la oficina se resis-
ti6 a hacerle una caricia al perro, y ya en la calle
vimos cémo Domingo se encaminaba al metro guia-
do por Bo sorteando obstdculos de todo tipo y los
muchos transetintes que en ese momento paseaban
por la acera.

Al dia siguiente hablé telefénicamente con Pedro
Pablo Martin, Director Gerente de la Fundacién
ONCE del Perro Guia, quien hizo las siguientes
declaraciones para Vision:

La Fundacion ONCE del Perro
Guia es el uinico centro de adies-
tramiento de este tipo de perros
en Espana. Nuestros profesiona-
les se han preparado en el Reino
Unido y utilizan técnicas de esti-
mulacion positiva con los anima-
les, lo que da unos resultados
altamente satisfactorios.
Lamentablemente la demanda es
cinco veces mayor que la oferta
de perros que podemos hacer al
ano, razon por la que nos vemos
forzados a derivar solicitudes al
Club de Leones, representante en
Espana del Centro Rochester.
Los solicitantes de perros guia
deben estar en situacion de
ceguera legal acreditada.
Finalmente, Juan Luis Hourcade,
coordinador para el distrito de
Espaia de la Asociacion de Clubs
de Leones, aclara la actuacién de
la organizacién que €l representa
en cuanto a los perros guia, pun-
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pais desde hace 22 anos.

dos a usuarios esparnoles.
Nuestra organizacion

tualizando los siguientes extremos:
La Asociacion de Clubs de Leones de Esparia es una
organizacion de cardcter voluntario que
representa al Centro Rochester en nuestro

El Centro Rochester es la escuela para
adiestramiento de perros guia mayor
de los Estados Unidos. Alli se prepa-
ran del orden de los 400 perros al
ano, de los que unos 25 son adjudica-

sufraga los
18.000 dolares que viene a costar cada
animal, mds los gastos de estancia y prepa-
racion de los usuarios. Gracias al convenio que
tenemos firmado con la ONCE, los afiliados que
soliciten uno de nuestros perros tampoco ha de
pagar los gastos de desplazamiento y le sale abso-

lutamente gratuito.
La Asociacion de Clubs de Leones organiza cuatro
expediciones al afio pero, con todo, el tiempo
medio de espera estd en torno al afo y
medio, tanto por la gran demanda de
perros como por el hecho de que hay
que preparar al animal adecuado para
cada usuario.
En cuanto a la situacion visual de los
usuarios, nosotros somos mds toleran-
tes que la ONCE, admitiendo solicitu-
des hasta con un 30/100 de agudeza
visual; no obstante, mi opinion personal
es que los mejores resultados se consiguen
con las personas que tienen menor resto visual
debido a la idiosincrasia del espanol.

Luis Palacios
MADRID

cudl es el nimero del autobus, y
cuando me miran aténitos me
entran ganas de plantarles cara.
Adn tengo que controlarme para
no sacar un libro y ponerme a
leer en el autobus por la tarde
porque las personas que leen, en
la imaginacién popular, jfijo
que no llevan perros guia! De
vez en cuando alguien me para
en la calle y me pregunta si
estoy adiestrando al perro, pues

- NCIA;
: e Vis

-~
N

£ Instituto de Deficiencias

—

ésa es obviamente la unica
explicacién con sentido a su
observacién de que yo utilizo la
vista.

Me parece que, en definitivas
cuentas, estoy haciéndome pa-
sar por mds ciega de lo que
estoy, curiosamente lo contrario
de lo que ocurria hace ya mu-
chos afos, cuando me hacia
pasar por normal. Prefiero mi
situacion actual porque es mu-

cho menos enervante, pero real-

mente preferiria mucho mas que

se me tomase por lo que soy:

deficiente visual, no ciega. {Me

pregunto si alcanzaremos algun

dia ese nivel de aceptacién de
las diferencias!

Lynne Davis

Fac. CC. del

Comportamiento

Universidad Macquarie

NORTHRYDE (AUSTRALIA)

- Visuales Baranano

REHABILITACION

£y 2
Y7 1pve - o~

DE BAJA VISION

Degeneracion Macular, Retinopatia Diabética
Retinosis pigmentaria, Glaucoma, Cataratas, etc...

900121758

LILAMADA GRATUITA
MADRID . BARCELONA . SANTIAGO
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La RP y la universidad espanola (I)

ara los editores de la
PRevista Vision ha repre-
sentado una muy grata
sorpresa comprobar que, en los
primeros pasos del investigador,
la tesis doctoral, se estdn pre-
sentando en la universidad espa-
fiola numerosas tesis sobre nu-
estra patologia.

En el presente nimero difun-
dimos cuatro de las al menos
siete tesis doctorales presenta-
das en los ultimos anos. Hay
que agradecer a los profesores
directores de tesis el apoyo que
prestan a los doctorandos que
muestran interés por un tema
tan especifico:

- Retinosis Pigmentaria: Es-
tudio comparativo de la metodi-
ca y resultados del tratamiento
en Espana y la Union Soviética,
por la Dra. Sara Maria Gutié-
rrez, dirigida por el Dr. Fernan-
dez-Vega, de la Universidad de
Oviedo, con la colaboracién de
centros hospitalarios de Ucrania
y Rusia.

- Andlisis de las mutaciones
en la rodopsina, por la Dra Ana
Isabel Alvarez, dirigida por la
Dra. Tejada, de la Universidad

del Pais Vasco, y desarrollada
con la colaboracién del Hospital
de Basurto en Bilbao.

- Trasplante experimental de
retina: cultivo de células de epi-
telio pigmentario retiniano hu-
mano y su trasplante en el espa-
cio subretiniano del conejo, por
el Dr. Tarek, dirigida por el Dr.
Diaz Llopis, de la Universidad
de Valencia, con la colaboracion
del Hospital La Fe de Valencia.

- Analisis de dos genes can-
didatos para la Retinosis Pig-
menaria Autosomica Recesiva,
por la Dra. Diana Valverde, diri-
gida por la Dra. Bayget, leida en
la Universidad de La Coruia
pero preparada en Barcelona
con la colaboracién del Hospital
de la Santa Creu i Sant Pau

Como en toda actividad hu-
mana, estos brillantes principios
para nuestras necesidades vy
deseos estdn plagados de luces y
sombras. La continuidad de
estos profesionales formados en
nuestra universidad y, sobre
todo, su desarrollo en el mundo
de la investigacién muestran al
dia de hoy destinos muy dife-
rentes: con el bagaje de los

conocimientos adquiridos en
Espaiia, el Dr. Tarek regresa a su
pais natal, donde con toda segu-
ridad serdn de gran utilidad; la
Dra Alvarez actualmente conti-
nda sus actividades en el seno
de una universisdad norteameri-
cana, la Dra. Valverde es la
tinica de esta entrega que per-
manece en Espana y la Dra.
Gutiérrez tiene por el momento
paralizadas sus actividades
investigadoras.

Una vez mds, la sociedad
espafiola da pruebas de sus
carencias en lo que para noso-
tros es esencial: la aportacion de
recursos a la labor investigadora
en cualquier campo. Pero lo
peor es que malgasta estos esca-
sos recursos, pues lo invertido
en la formacién de investigado-
res no tiene luego un retorno.

Se trata con todo de un cla-
roscuro. Las préximas tesis a
presentar en siguientes nimeros
de Vision son trabajos de profe-
sionales que desarrollan una
importante labor en la universi-
dad espaiiola.

José Luis Campo
Director Adjunto

L Y R T O T Y

Una carrera frustrada

Sara Maria Gutiérrez Torre,
nacida en Oviedo en 1962, se
licenci6 en Medicina y Cirugia
por la Universidad de Oviedo
en 1986, afio en que presento su
tesina titulada Tratamiento mé-
dico de la catarata senil, dirigi-
da por el Prof. Fdez-Vega Sanz.
Entre 1986 y 1988 participé en
el programa de doctorado de la
Universidad de Oviedo sobre
Metodologia para la investiga-
cion y seguimiento de los tumo-
res.

Funcionaria del Cuerpo Fa-
cultativo de Sanidad Peniten-
ciaria desde 1989 (obtuvo el n°
2 de su promocién), pasé a la
excedencia voluntaria para
poder especializarse en Oftal-

mologia (Jarkov, 1989-1992;
Mosci, 1992-1994). En 1994
ley6é su tesis doctoral, titulada
Retinosis Pigmentaria: Estudio
comparativo de la metodica y

resultados del tratamiento en
Espaiia y la Union Soviética,
dirigida por el Dr. Prof. Luis

Vision / 24 B

Ferndndez-Vega Sanz, califica-
da apto cum laude (Universidad
de Oviedo), y en 1995 recibe el
Premio Extraordinario de Me-
dicina de la misma Univer-
sidad.

La Dra. Gutiérrez colabora
con la Asociacion RP de
Asturias desde 1993, haciendo
publicaciones, dando conferen-
cias y participando en congre-
sos, incluido el I Simposio
Internacional de Retinosis Pig-
mentaria celebrado en Cuba en
1994; ademads, ha codirigido el
video divulgativo Retinosis
Pigmentaria (Oviedo, 1995) y
es autora del libro Retinosis
Pigmentaria. Clasificacion y
tratamiento (Oviedo, 1995).

A pesar de haber sido admi-
tida en dos grupos de investiga-
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ci6n sobre el trasplante de célu-
las retinianas (el del Prof.
Manuel Del Cerro en la Uni-
versidad Rochester de Balti-
more Yy el del Prof. Peter Gouras
en la Universidad Columbia de
Nueva York), no fue posible
conseguir los miseros fondos
necesarios para su incorpora-
cion.

En 1995 comienza a realizar
colaboraciones periodisticas
(1995-1996, desde Moscu, para
Tiempo y Jano; 1996-1997,
desde Paris, para Viajar, Tri-
buna y EIl Economista). Es
coautora, con Eva Orue, del
libro Rusia en la encrucijada
(1997).

Desde los aios setenta, espe-
cialistas de la entonces Unién
Soviética ofrecian la posibili-
dad de tratar a los afectados de
RP, lo que algunos interpreta-
ron como posibilidad de curar,
pero ninguna de las delegacio-
nes oficiales desplazadas hasta
Moscui para recabar informa-
cion regresé con datos esclare-
cedores. Esta ambigiiedad ha
supuesto, en nuestro pais, gra-
ves problemas psicolégicos y
econémicos para muchos pa-
cientes, y no pocos quebraderos
de cabeza a los responsables de
las instituciones sanitarias.

“Mi estancia en la URSS”,
explica la Dra. Gutiérrez, “para
especializarme en oftalmologia,

Ssssssssssnsssnsnne LR L Y T Y

A la conquista
de América

Ana Isabel Alvarez nacio en
Bilbao en 1962. Tras licenciar-
se en Ciencias Bioldgicas en la
Universidad del Pais Vasco
(1987) ha realizado cursos de
postgrado en la Universidad
Internacional de Florida (Esta-
dos Unidos), obteniendo final-
mente su titulo de Doctora al
leer en marzo de 1997 su tesis
doctoral en la Facultad de
Medicina y Odontologia de la
Universidad del Pais Vasco
(Leioa, Vizcaya). En la actuali-
dad ha regresado a los Estados
Unidos y se encuentra trabajan-

nos brindaba una oportunidad
tnica para tratar de desenmas-
carar al enigmadtico tratamiento.
Ese es el origen de mi tesis doc-
toral.”

El objetivo del trabajo es
analizar de forma puntual los
tratamientos aplicados en la ex
URSS a fin de conocer en qué
consisten y qué efectividad tie-
nen; ademds, llevamos a cabo
un estudio comparativo de la
evolucién de dos grupos de
pacientes tratados con distintas
metodologias y filosofias médi-
cas, uno soviético y otro espa-
fiol. El tratamiento médico se
estudia sobre 100 pacientes que
reciben cursos de mantenimien-
to en el Hospital Oftalmolégico
Provincial de Jarkov (Ucrania),
disefiados de forma individuali-
zada y consistentes en la admi-
nistraciéon de vitaminas mads la
combinacion de algunos de los
siguientes principios terapéuti-
cos: vasodilatadores, anticoa-
gulantes y antiagregantes, esti-
mulantes biolégicos, Encad,
Taufén, Emoxipina, ATP vy
métodos fisicos (electroforesis,
fonoforesis, ultrasonidos). Va-
loramos los resultados basando-
nos en los datos de la agudeza
visual y del campo visual, en el
momento del alta y en revisio-
nes a los 6-12 y 18-36 meses.

El tratamiento quirtdrgico se
estudia en el Instituto de Mi-

do sobre biologia molecular en
el Instituto Oftdlmico Jules
Stein de la Universidad UCLA
de Los Angeles (California).
Desde 1994, la Dra. Alvarez
se viene dedicando al estudio

crocirugia Ocular de Mosci
(Rusia) y consiste en la ligadu-
ra de la arteria temporal super-
ficial. El estudio comparativo
se establece entre dos grupos de
pacientes, uno soviético (36
0jos) y otro espanol (34 ojos),
seguidos durante tres anos.

Del anlisis de los resultados
se deduce que, en la actualidad,
no existe un tratamiento eficaz
para la RP. La duracién mdxima
del efecto positivo de los cursos
de mantenimiento (que no cura-
cién) es de seis meses. El ligero
incremento de la agudeza visual
y mejora de la sensibilidad al
contraste lograda con la ligadu-
ra de la arteria temporal super-
ficial regresa al afo-afio y
medio. No existe diferencia es-
tadisticamente significativa en-
tre la evolucién de ambos gru-
pos, soviético y espafiol. Sin
embargo, el hecho mismo de
recibir tratamiento constituye
un apoyo psicolégico importan-
te para estos pacientes.

“Disculpen que me haya
extendido tanto en la exposi-
cién de mi curriculum”, conclu-
ye la Dra. Gutiérrez, “pero creo
que es interesante en tanto en
cuanto ilustra el fracaso de un
profesional que pretendia traba-
jar en el drea de la investiga-
cién, uno mds... o mas bien
menos.”

oooooo T T

de la Retinosis Pigmentaria
desde la perspectiva de la bio-
logia molecular y la genética
humana, gracias a numerosas
becas y ayudas otorgadas por
diferentes estamentos locales,
autonomicos y estatales. En
estos ultimos tres afos ha parti-
cipado activamente en numero-
SOS Cursos, congresos y semi-
narios, como el II Simposio de
la Clinica Euskalduna sobre
“Defectos de Cierre del Tubo
Neural (DTN)”, Bilbao, febre-
ro de 1994, un curso teérico-
practico de “La PCR en el
Diagnéstico de las Patologias
Hereditarias”, Hospital Sant
Pau de Barcelona, enero de
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1995, XVIII Congreso Nacional
para el Estudio de la Genética
Humana, Sevilla, octubre de
1995 (con exposicion de cinco
posters), etc.

Hoy en dia, la Dra. Alvarez
es miembro numerario de la
Sociedad Espanola de Genética
Humana (AEGH) y miembro
afiliado de la Sociedad Ame-
ricana de Genética Humana
(ASHG). Desde abril de 1997,
desarrolla su trabajo en el
departamento de Oftalmologia
de la Universidad de Califoria
en Los Angeles (UCLA) con la
Dra. Debora Farber para desa-
rrollar proyectos de investiga-

cién en Biologia y Genética
Molecular de patologias ocula-
res, pero anteriormente ha tra-
bajado en la Unidad de Genética
del Hospital de Basurto (1994-
96), en el Hospital Clinico y
Provincial de Barcelona (1995)
y, previamente, en varios depar-
tamentos de hospitales y labora-
torios de Bilbao y Barcelona,
siempre en proyectos de investi-
gacién bdsica.

A pesar de su juventud, la
Dra. Alvarez ya ha publicado
diversos articulos en revistas de
prestigio internacional en cola-
boracién con el resto del equipo

de investigacion de la Retinosis
Pigmentaria en el Hospital de
Basurto, Bilbao, y ha presenta-
do un total de ocho comunica-
ciones a congresos y simposios
nacionales e internacionales.

Su tesis doctoral, cuyo titulo
exacto no nos ha facilitado,
recoge la metodologia y los
resultados alcanzados en los
estudios genéticos protocoliza-
dos de pacientes con RP resi-
dentes en Euskadi. El articulo
firmado por la Dra. Tejada, su
directora de tesis, publicado en
este mismo ndimero, refleja en
alguna medida el trabajo de la
Dra. Alvarez.

--------------------------- PR R PR T

Colal:goracién con el
mundo arabe

Tarek Abo-Zeid Ibrahim

naci6 en 1962 en El Cairo,
Egipto. Estd casado y reside
actualmente en Valencia, pero
sus planes pasan por regresar
pronto a su pais de origen para
desarrollar alli su actividad

profesional como oftalmélogo.

La trayectoria curricular del
Dr. Tarek es clara: tras licen-
ciarse en 1985 en la Facultad
de Medicina de la Universidad
de Ain Shams, El Cairo, se
especializé en Oftalmologia en
el Hospital Universitario de
Mansura en 1990 y alcanzé el
grado de Madster en Oftalmo-
logia por la Universidad de
Mansura en 1991.

En 1992 sali6é de Egipto y se
traslad6 a Espana para instalar-
se en Valencia. Aqui ha cursado
la especialidad de Oftalmolo-
gia en el Hospital Universitario
La Fe, Valencia, entre 1992 y
1996. En 1994 consigui6 el Di-
ploma en Optica y Optometria
de la Universidad de Valencia y
ha culminado su carrera de
estudios con el Doctorado en
Cirugia y Medicina (Oftal-
mologia) en la Universidad
Complutense de Madrid. La
razon de presentar su tesis doc-
toral en Madrid en vez de
hacerlo en Valencia, como ha-
bria sido su deseo, tiene que
ver con la politica de homolo-
gacion internacional de titulos
en Egipto.

Su experiencia laboral tam-
bién se ha desarrollado exclu-
sivamente en el mundo de la
oftalmologia: En Egipto ha tra-
bajado como médico interno
en el Hospital Universitario
Ain Shams de El Cairo, resi-
dente de oftalmologia en el
Hospital Universitario de Man-
sura y médico adjunto y profe-
sor asociado en el Instituto de
Investigaciéon Oftalmolégica.
Ya en Valencia, el Dr. Tarek ha
trabajado cuatro afios como
residente de oftalmologia en el
Hospital Universitario La Fe y
como médico adjunto visitante
de oftalmologia en el mismo
centro desde 1996.

En cuanto a publicaciones,
son varios los trabajos en los
que ha participado con su
firma, pero la publicacién de
su tesis doctoral serd sin duda
la obra que le abra las puertas
del prestigio.

La tesis doctoral del Dr.
Tarek, a cuya lectura en el Ins-
tituto Castroviejo de la Facul-
tad de Medicina de la UCM
tuvimos ocasién de asistir el
pasado 18 de septiembre, tiene
un titulo absolutamente suge-
rente para los afectados de RP:
Trasplante experimental de
retina: cultivo de células de
epitelio pigmentario retiniano
humano y su trasplante en el
espacio subretiniano del cone-
jo. Por razones técnicas figu-
ran como directores de la
misma los Profs. Julidn Garcia
Sdnchez, de la Universidad
Complutense de Madrid, José
Luis Menezo Rozalén vy
Manuel Diaz Llopis, los dos
iltimos de la Universidad de
Valencia; pero en realidad ha
sido éste ultimo profesor y la
Dra. Amparo Navea Tejerina
quienes han coordinado los tra-
bajos que han concluido con la
redaccion de la tesis doctoral.

En la seccion Mundo Cien-
tifico-Médico de este numero
incluimos un articulo en el que
el propio Dr. Tarek explica su
trabajo.
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Profeta en su tierra

Diana Valverde Pérez nacio
en Vigo (Pontevedra) en 1967.
Tras licenciarse en Ciencias
Biolégicas por la Universidad
de Santiago de Compostela
(junio de 1991), realizé una
estancia en el Laboratorio de
Citogenética a cargo de la Dra.
Ansede en el Hospital Xeral
de Santiago hasta septiembre
de 1992, para trabajar a partir
de entonces en la Unidad de
Genética Molecular como be-
caria de la Fundacion del Hos-
pital de la Santa Creu i Sant
Pau en Barcelona.

En mayo de 1994 realiz6
una estancia en el laboratorio
del Prof. Goosens, en Paris,
aprendiendo las técnicas de
deteccion de mutaciones, re-
gresando en enero de 1995 a
Galicia como Jefe del Labo-
ratorio de Genética Molecular
del Centro Oncolégico de
Galicia.

En abril de 1997, La Dra.
Valverde presenté en la
Facultad de Ciencias de la
Universidad de La Coruna su
tesis doctoral titulada Andlisis
de dos genes candidatos para
la Retinosis Pigmentaria Au-
tosomica Recesiva, dirigida
por la Dra. Monserrat Bayget,
obteniendo la calificacion de
Apto cum laude.

“Mi introduccién en la ge-
nética molecular tomando
como base una enfermedad
hereditaria como es la Reti-
nosis Pigmentaria”, confiesa
la Dra. Valverde, “supuso des-
de el inicio que me sintiese
atraida por la evolucién de la
investigacién en este campo.
Los avances en una patologia
tan compleja representan el
esfuerzo y el compromiso de
todos los que nos dedicamos al
estudio de esta patologia y de
todos los afectados de Retino-
sis Pigmentaria.”

En el trabajo que respalda
la tesis de la Dra. Valverde se
han considerado como genes
candidatos aquellos que codi-

fican para las distintas protei-
nas involucradas en el proceso
de la transduccién visual. Este
proceso se desencadena cuan-
do la absorcién de un fot6n de
luz activa a la molécula de
pigmento fotorreactivo trans-
membrinico denominado ro-
dopsina. Esta rodopsina co-
menzard un proceso en casca-
da de activacion y desactiva-
cion de distintas proteinas, que
conlleva la despolarizacion de
la membrana de los fotorre-
ceptores y la transformacion
de la energia luminosa en
impulso eléctrico. Todos los
genes que intervienen en la
cascada de transduccién visual
son susceptibles de ser respon-
sables de esta enfermedad si
sufren algin tipo de mutacion.

Los dos genes propuestos
en la tesis fueron el de la subu-
nidad beta de la fosfodiestera-
sa (PDEB) y el de la proteina
de unién al retinoide intersti-
cial (IRBP).

El estudio comprende el
andlisis de ligamiento y homo-
cigosidad de loci candidatos
en 45 familias afectadas, tanto
consanguineas como no con-
sanguineas. Los resultados
obtenidos en el andlisis de
ligamiento y homocigosidad
indicaron si el gen en estudio
tenia probabilidades de pre-
sentar alguna mutacion res-
ponsable de la enfermedad.

Para la determinacién de mu-
taciones se utilizaron técnicas
como Southern blot para de-
tectar grandes delecciones y
andlisis de subfragmentos del
gen en geles de acrilamida
para el estudio de los polimor-
fismos conformacionales de
hebra simples (SSCP), secuen-
cidndose posteriormente el
fragmento con una movilidad
anormal mediante el método
de secuenciacion de Sanger.

Gracias a las técnicas pre-
viamente comentadas se en-
contraron mutaciones en el
gen PDEB en tres familias
consanguineas (Leu699Arg,
Arg552GIn, dup71bp). Las
mutaciones en el gen de la
PDEB afectan a un 7% de las
familias RPAR espafiolas. Para
el gen IRBP no se pudo deter-
minar ninguna mutacién en la
region codificante analizada.

Las mutaciones en los dos
genes candidatos estudiados
(PDEB e IRBP) no son res-
ponsables mayoritarias de la
RPAR, confirmando la gran
heterogeneidad genética que
subyace a esta entidad.

La Dra. Valverde continia
actualmente trabajando con el
grupo multicéntrico espaiiol
de investigaciéon de RP. En
este momento estd realizando
el andlisis molecular de los
cuatro loci descritos para el
Sindrome de Bardet-Biedl.

Ha solicitado becas a pro-
yectos relacionados con el
andlisis de otros genes candi-
datos para la RP bajo el ampa-
ro del grupo multicéntrico
espaiol, andlisis que se lleva-
rian a cabo en las familias de
RP Autosémica Recesiva ya
recogidas por este grupo mul-
ticéntrico, y espera que la res-
puesta sea favorable para con-
tinuar su labor de investiga-
cién con un poco de ayuda
econémica. “De todos mo-
dos”, concluye, “una respuesta
negativa no me desanimard y
continuaré haciendo todo lo
que esté en mi mano.”
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Actividades de la Asociacion Andaluza de RP

Nuestros amigos de la Asociacién Andalu- vy
za nos han hecho llegar un resumen de las
actividades llevadas a cabo por dicha organi-
zacion en 1996 y primeros meses de 1997. Lo
reproducimos a continuacion en su totalidad

Mayo/ 96

Empieza a emitirse una
cufa publicitaria en Onda
Cero, sobre la existencia de la
Asociacion Andaluza de Reti-
nosis Pigmentaria en Sevilla y
su localizacién para aquellos
afectados que estén interesa-
dos.

Junio / 96

1. Se dio una conferencia
en Puente Genil (Cérdoba),
sobre el movimiento asociati-
vo, video, ruegos y preguntas.

2. Gestiéon en la Unidad
de Seguimiento:

- El seguimiento no se
puede hacer en el centro de
Diagnéstico segiin el Dr. An-
tifiolo, pues dice que mientras
nosotros enviamos a personas
que no merecen la pena, se
quedan atrds otras que si inte-
resan de cara a la investiga-
cion.

- Se estdn enviando los
informes médicos.

- Se hace un acuerdo con la
Dra. Lopez Checa, para que
ella vea a los asociados en su
consulta particular al precio
de 5.000 pesetas, todo inclui-
do.

3. Se mantuvo una entre-
vista en la TV local de Cér-
doba.

4. Se tuvo una entrevista
con la Directora de AGESA,
para gestionar una fiesta en el
Palenque, aunque ese tema se
ha dejado apartado hasta con-
tactar con los artistas suficien-
tes para organizar el especta-
culo.

Noviembre / 96

1. Se celebré6 una cena-fies-

ta con el objeti-
vo principal de
recaudar fondos
para la investi- #
gacion de la RP. §
De esta cele- @
bracion se ob- &
tuvieron unos
beneficios de
251.000 pese-
tas.

Diciembre
/ 96

1. La loteria de Navidad
dejé6 unos Dbeneficios de
369.000 pesetas, entre la ven-
ta y reintegros no cobrados
por los asociados.

Enero / 97

El Colegio de Arquitectos y
Aparejadores de Cadiz conce-
de a la Asociacién una sub-
vencion de 20.000 pesetas.

Febrero / 97

I. Se reclamé una subven-
cién de la Consejeria de Salud
de la Junta de Andalucia. EI
dia 5 de marzo la concedieron
e ingresaron el 75% por un
importe de 150.000 pesetas.

2. También el socio D.
Pedro Ariza Ariza
tramit6 y obtuvo
una subvencion del
Ayuntamiento §
de las Ramblas
(Cérdoba) de
30.000 pesetas.

Marzo / 97

Empiezan a co-
laborar con la Aso- |
ciacién una psicé- &
loga y una asisten- |
te social.

lamentamos que ésta sea

la tdnica

Asociacion que nos haya comunicado sus
actividades para este numero de la revista.
Confiamos en que otros sigan su ejemplo en
proximas ocasiones.

Mayo / 97

1. El cuadro médico que
estd investigando la RP, for-
mado por los doctores Anti-
nolo, Ruiz Laza y la doctora
Lépez Checa, celebré una
conferencia informativa en el
salon de actos de la Delega-
cion de la ONCE en Sevilla.

2. La asistente social y
la psicéloga se entrevistan con
la Presidenta de la FAARPEE
para cambiar impresiones so-
bre la marcha de esta activi-
dad en las asociaciones.

M* Luisa de los Reyes
SEVILLA

-\;}!:_; |r
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DIRECTORIO DE LA FEDERACION DE ASOCIACIONES DE AFECTADOS
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ASOCIACION DE ANDALUCIA ASOCIACION DE ARAGON ASOCIACION DE ASTURIAS
C/ Resolama, 30, Edif. ONCE P° de Echegaray y Caballero, 76 Hospital Central de Asturias
41009 SEVILLA Edif, ONCE - 50003 ZARAGOZA Julidn Claveria, SIN

Telf. (95) 490 16 16 Ext. 384
Presidenta:M"Luisa Reyes Tamajén

Telf. (976) 28 15 24 77 Fax. 28 38 87
Prest. Angel Tierra Anoro

Yk

33006 OVIEDO
Telf. (98) 510 61 00 Fax. 36508
Prest, Andrés Mayor Lorenzo

A.CLAR.P.

£\ 4
ASOCIACION DE CANTABRIA ASOCIACION DE CAST.MANCHA ASOCIACION DE CAST.LEON L
C/ Burgos,, 3 Pza, Virgen de los Llanos, 1 C/ Dos de Mayo, 16 i
39008 SANTANDER 02001 ALBACETE 47004 VALLADOLID .

Telf, (942) 24 01 00 Fax. 24 00 40
Presienta: M" Carmen Arias Muiioz

Telf. (967) 22 15 40 Fax. 967 52 38 62
Prest. Antonio Gémez Ibdfiez

Telf. (983) 39 40 88 Fax. 30 57 26
Prest. Félix Romdn Barcenilla

ARREL
ASOCIACION DE CATALUNA ASOCIACION DE EUSKADI ASOCIACION EXTREMADURA
C/ Calabria, 66 Desp. 5, Edif. ONCE C/ iturribide, 26 Ent, Dpto. 6° C/ Luis Braille, 10
08015 BARCELONA 48006 BILBAO 06800 MERIDA (Badajoz)

Telf. (93) 325 92 00 Fax. 424 91 44
Prest. Joan Claramunt Pedreny

Telf. (94) 415 64 76 Fax. 416 76 08
Prest. Begofia Gomez la Fuente

Telf. (924) 36 31 12 Fax. 31 1308
Prest. Purificacién Zambrano Gémez

: 1:6‘ "_i- S A .
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DN I 4 []¥ LA COMUMNICAT alaas
ASOCIACION DE GALICIA ASOCIACION DE LAS I. CANARIAS ASOCIACION DE MADRID

C/ Torreiro, 30 1°, local 5

Avda. Primero de Mayo, 10, Edif. ONCE

C/ Montera, 24 2°H 1

15008 LA CORUNA 35002 LAS PALMAS DE GRAN CANARIA 28013 MADRID

Telf. (981) 20 47 55 Fax. (981) 22 56 83
Prest. Fausto Torio Garcia

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

Prest. Luis Berrocal Balanza

Telf. (928) 36 71 88 Fax. 36 49 18
Prest. Germén Lépez Fuentes

AN
2,
ARPN

ASOCIACION DE NAVARRA

C/ Media Luna, 19 Edif. ONCE

31001 PAMPLONA

Telf. (948) 22 97 89 Fax. (948) 22 07 09
Prest. José Maria Casado Aguilera

Telf. y Fax. (91) 521 60 84
Prest. Gregorio Beltrdn Cortés

ASOCIACION DE VALENCIA

C/ Gran Via Ramén y Cajal, 12 Edif. ONCE

46007 VALENCIA
Telf. (96) 380 02 11 Fax. 380 03 11
Prest. Joaquin Selva Roca de Tagoares
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