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PRIMERAS PALABRAS

EDITORIALES

Las barbas del vecino

l os asiduos lectores de
esta publicacién podran
observar en el presente

nimero un ligero cambio en la

contraportada: las diecisiete
asociaciones autonémicas de las
que tanto presumiamos han que-
dado reducidas a dieciséis por-
que ha desaparecido la entrafia-
ble Asociacion Balear de Afec-
tados de Retinosis Pigmentaria

(ABARP).

Que desaparezca una asocia-
cién no significa en ningdn caso
-jojald algin dia si!- que deje de
haber afectados de RP en el
ambito donde estuviese implan-
tada. En el caso que nos ocupa,
en las Islas Baleares sigue
habiendo familias con enfermos
de RP que merecen toda nuestra
solidaridad.

Entonces, ;por qué se ha des-
mantelado la ABARP? La res-
puesta a esta pregunta no es tan
facil: se ha dado un cimulo de
circunstancias que, aunque una
a una podrian haberse mds o
menos solventado, todas juntas
han llevado a sus dirigentes a
tomar la triste decision de des-
hacer la entidad. De todas for-
mas, los principales problemas
que les ha llevado a tomar esta
drastica medida son:

- Baja representatividad.- El
nimero de asociados, nunca
superior a la veintena, suponia
un porcentaje minimo en el total
potencial de afectados de la
Comunidad Auténoma Balear.
Cierto es que hay muchos afec-
tados que desconocen la exis-
tencia de las asociaciones, pero
también es verdad que muchos
que lo saben no desean asociar-
S€ por razones que merecen ser
tratadas en otro momento.

- Baja motivaciéon.- Los
SOCiOos que sucesivamente ocu-
paron los cargos directivos no
se encontraban respaldados por
el colectivo de afectados, que
solia hacer caso omiso a las

convocatorias para asistir a las
diferentes actividades organiza-
das por la Junta Directiva de la
Asociacién. Suele decirse que
una asistencia del 20% de
socios ya es un éxito cuando se
trata de asambleas generales y
actos similares, pero esta cifra
relativa puede ser ridicula si la
convertimos en absoluta hablan-
do de un total inferior a 30 per-
sonas.

- Problemas econémicos.- La
morosidad en el pago de cuotas
hacia inviable la continuidad de
la Asociacién. Esta es lamenta-
blemente una muestra muy
generalizada de insolidaridad
que hunde sus raices en la des-
confianza respecto a la razén de
ser de las asociaciones.

- Escaso respaldo de los orga-
nismos piblicos.- Salvo honro-
sas excepciones, nuestra enfer-
medad sigue sin merecer el res-
paldo de organismos piblicos,
tanto oficiales en los diferentes
niveles de la Administracion,
como privados, incluyendo
ministerios e institutos naciona-
les, consejerias y concejalias,
organizaciones, fundaciones,
asociaciones e incluso grupos
de profesionales.

Antes de crearse la ABARP,
los afectados de RP de las
Baleares que querian estar aso-
ciados lo estaban en otras aso-
ciaciones; al fundarse la
Asociacion Balear la mayoria
de esos afectados trasladaron su
adscripcion a la nueva entidad.
Ahora el proceso se invierte, de
manera que los intereses de los
afectados asociados en ABARP
han pasado a ser defendidos a
partir del 1 de enero desde la
Asociacién de Cataluiia.

La cuestiéon va sin embargo
mas alld, porque esto que ha
ocurrido en las Islas Baleares
podria pasar en otras Comu-
nidades Auténomas. De hecho
la situacién en La Rioja es muy

preocupante y Dios no quiera
que los problemas se extiendan
a otras asociaciones.

La lucha que mantenemos
contra la RP es un proceso mas
largo de lo que a todos nos gus-
tarfa. Cualquier afectado desea-
ria ver cumplido su suefio de
recuperar en cuestién de meses
la poca o mucha vision perdida,
pero todos debemos ser cons-
cientes de que esto va para mas
largo. Siempre habrd momentos
en que a unos o a otros nos fla-
queen las fuerzas, pero lo
importante es que haya personas
dispuestas a tomar entonces las
riendas de las asociaciones.

Es muy habitual oir comenta-
rios del tipo ;/para qué voy yo a
colaborar, si los que estdn lo
hacen de maravillas? La res-
puesta es obvia: porque los car-
g0s que se asumen con caracter
de voluntariado no pueden ser
vitalicios y mds vale irse impli-
cando en el funcionamiento de
las asociaciones antes de dar pie
a situaciones irreparables como
en el caso de los amigos de
ABARP. Ya se sabe: cuando las
barbas de tu vecino veas cor-
tar...

La otra reflexiébn que cabe
hacerse a la luz de lo ocurrido
en las Islas Baleares es de caric-
ter organizativo: ;hasta qué
punto tiene sentido la existencia
de asociaciones autonémicas
con menos de un determinado
nimero de socios? Por supuesto
estdn en su derecho de consti-
tuirse como tales organizacio-
nes al amparo de la Ley de
Asociaciones; pero ;no se
defenderian mejor los intereses
de los afectados de RP desde
una organizacién de ambito
supracomunitario, abaratando
los costes y mejorando los ser-
vicios que de otra forma es difi-
cil prestar?

Luis Palacios
DIRECTOR
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PRIMERAS PALABRAS

Motivos de esperanza

i, todavia es innegable-

mente cierto: la Reri-

nosis Pigmentaria sigue
siendo en todas sus variantes
una enfermedad degenerativa
incurable, de la que la mayoria
de los oftalmélogos saben muy
poco. Pero una vez reconocido
esto, también debe decirse que
cada dia hay mds motivos de
esperanza porque los cientificos
que la estan investigando en sus
diferentes aspectos saben hoy
mucho mds acerca de los meca-
nismos que la causan y los

métodos que habrdn de seguirse
en un futuro para curarla; pero
son muy cautos y tampoco lo
dicen abiertamente para que no
nos creemos falsas ilusiones.
También es cierto que mu-
chas veces dan ganas de tirar la
toalla y decir que ya nos entera-
remos cuando descubran algo,
que buenas ganas tenemos de
estar en asociaciones de afecta-
dos, etc. Y sin embargo, jqué
importante es la existencia de
asociaciones locales y naciona-
les fuertes, y qué importante es

que haya una Asociacion Inter-
nacional como IRPA defendien-
do los intereses colectivos de
los afectados de todo el mundo!
Los éxitos son aparentemente
pocos, pero de extraordinaria
importancia considerando la
dificultad del trabajo. Lo esen-
cial es, en cualquier caso, que
mantengamos la moral alta,
pues ya no falta tanto para que
todos veamos el final de nuestra
pesadilla.
José Luis Campo
DIRECTOR ADJUNTO

Miinster; septiembre de 1996
Querida doctora Ayuso:

Por primera vez organiza la Accion
Concertada Europea un congreso cientifico
en Espaiia. A nuestra invitacion han acudi-
do muchos de los mds destacados investiga-
dores y médicos para exponernos los resul-
tados de sus investigaciones y presentarnos
sus nuevos métodos terapéuticos de las
enfermedades oftalmologicas hereditarias.

Este campo de investigacion dentro
de la medicina tiene una gran importancia
desde el punto de vista médico y socio-eco-
némico, pues hay casi mil enfermedades que
conciemnen directa o indirectamente a los
ojos, entre ellas la muy expandida Distrofia
Macular Senil.

Los organizadores de este en-
cuentro han elegido Madrid / San Lorenzo
de El Escorial como lugar de reunion, a
pesar de que existian solicitudes de otras
importantes universidades europeas. Los
motivos esenciales de la eleccion de Madrid
han sido:

1°. Queriamos reconocer los avan-
ces llevados a cabo por los investigadores
esparioles dentro del campo de la genética
oftdlmica en los ultimos arios.

2°. La Union Europea, representada
por la Accion Concertada Europea, quisiera
animar a dichos investigadores a proseguir
el camino iniciado.

También en este sentido deseo a lo
participantes un gran éxito.

Prof. Paviowitski
Universidad de Westfalia

Madrid, 15 de abril de 1997
Muy Sr. mio:

Aunque la revista Vision no tiene seccion de Cartas al Director,
me permito enviarle la presente con el ruego de su publicacion si asi lo
considera.

Han pasado diez arios desde que mi esposo llegd al mundo de los
afectados por RP, enfermedad que hacia mdas de treinta arios que le fue
diagnosticada como enfermedad incurable que le llevaria irremisiblemen-
te a la ceguera.

Como todo movimiento que empieza, fui testigo de los avatares y
dificultades de poner en marcha algo que pudiera ser de ayuda para un
entonces pequerio colectivo de personas afectadas por su enfermedad. El
movimiento asociativo tuvo la gran fortuna de poder contar con un esplén-
dido grupo de profesionales que incorporaron la investigacion espaniola de
la RP a un programa de la Comunidad Europea, el cual aporto directrices,
colaboracion y algiin medio, lo cual, unido al importante esfuerzo del
movimiento asociativo en la aportacion de pacientes y recursos economi-
cos, no olvidando en este drea relevantes aportaciones de la sanidad piibli-
ca y entidades privadas, han permitido que los cinco grupos de trabajo
existentes en Espaiia bajo el programa europeo obtengan brillantes logros
como en el caso de mi esposo.

Recientemente la doctora Carmen Ayuso, de la Fundacion
Jiménez Diaz, nos cito en su despacho pues tenia importantes noticias que
transmitirnos sobre el estudio genético de nuestra familia. La noticia es
que se habia realizado un importante descubrimiento que, resumido técni-
camete, se expresa asi: “Se trata de una mutacion con cambio de una base
citosina por una adenina (C->A) en el codén 340 que provoca la sustitu-
cion del aminodcido Serina por un codén de parada. Resumen: mutacion
Ser 340-X (del exon-8) del gen de Coroideremia.” Para mi, algo muy con-
fuso pero sin embargo muy esperanzador; no es en este momento la solu-
cion, pero si el punto de partida del camino que conduce a la solucion. Mi
reconocimiento a todo el equipo de investigacion genética y oftalmolégica
de la Fundacion Jiménez Diaz por la dedicacion, el esfuerzo humano y
gran cariiio con el cual han desarrollado su arduo trabajo, tanto en el caso
de mi esposo como en el de otros afectados.

El camino recorrido en este tiempo no es sino el comienzo de un
esfuerzo continuado en el que todos debemos ser parte activa.

Fundacion Jiménez Diaz, Muchas gracias!

FE. Cantarero Gomez

Vision /2
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ULTIMA HORA

Actividad congresual internacional

n el primer semestre
de este ano se cele-
bran tres encuentros

internacionales de diversa
naturaleza relacionados de
una u otra manera con la
Retinosis Pigmentaria.

Estos tres eventos contardn
con la asistencia de Christina
Fasser, Presidenta de la
Asociacion Internacional de
Retinosis Pigmentaria (IRPA).

ARVO 1997

En mayo se retnen oftal-
mologos de todo el mundo en
Florida (Estados Unidos) con
motivo de la Asamblea de la
Organizacién Americana para
la Investigacién en la Vision
(ARVO).

Este evento se celebra
anualmente y los miembros
del Comité Cientifico Médico
Asesor Internacional de
IRPA, la mayoria de los cua-
les asisten, aprovechan para
reunirse y discutir los dltimos
avances en la investigacion y
tratamientos para la Retinosis
Pigmentaria.

En esta ocasion se espera
que el Prof. Manuel Del Cerro
aproveche para explicar sus
altimos trabajos en transplan-
te de células fotorreceptoras
efectuados en la India, pero a
buen seguro que se producen
otras novedades de las que
daremos cumplida informa-

cion en el préximo nimero de
esta revista.

En  representacién  de
FAARPEE asistird la Dra.
Concepcién Vilela, Presidenta
de nuestro Comité Cientifico
Meédico Asesor Nacional.

Reunion de
Representantes
Europeos (EPM 97)

En junio se celebrard la
Reunién de Representantes
Europeos de IRPA, este afo
en Atenas.

Estos encuentros, de cardc-
ter anual, sirven para iner-
cambiar ideas y experiencias,
y para coordinar esfuerzos
entre las diferentes asociacio-
nes de afectados europeas
integradas en IRPA.

Por motivos econémicos,
FAARPEE no estard represen-
tada en este Encuentro.

IV Conferencia
Europea sobre
Sordoceguera
Bajo el lema Descubriendo
el mundo y la palabra juntos,
en julio de 1997, del 19 al 24,
se celebrard en Madrid la IV
Conferencia Europea sobre
Sordoceguera de la Asocia-
cion Internacional para la
Educacién de los Sordociegos
(IADB).
La Conferencia se centrard
en diversos aspectos de la
comunicacién, el lenguaje y

cion postal es:

NUEVA SEDE DE FAARPEE
Todos los servicios que FAARPEE ofrece en Madrid se
encuentran centralizados en la sede que la Federacion
comparte con la Asociaciéon de esta Comunidad
Auténoma. Desde el 1 de febrero de 1997, la nueva direc-

C/. Montera, 24 - 2°H1
28013 MADRID - ESPANA

FAARPEE

el desarrollo personal, rela-
cionados tanto con la sordo-
ceguera congénita como con
la adquirida, desarrolldndose
los siguientes apartados:

1. Descubriendo el mundo y
la palabra juntos en las pri-
meras etapas de la sordoce-
guera.

2. Descubriendo juntos la
identidad a través de la inte-
raccion social.

3. Descubriendo el futuro
juntos.

Ademds de la Conferencia,
tendran lugar los siguientes
eventos:

- Grupo Europeo de
Estudio del Sindrome de
Usher. Este Seminario prece-
dera a la Conferencia, del 16
al 18 de julio de 1997.

- Segundo Encuentro Eu-
ropeo de familias. Se cele-
brard del 18 al 24 de julio de
1997 e incluird actividades
adecuadas para los nifos sor-
dociegos. El nimero maximo
de familias participantes es de
30.

A este evento, organizado
bajo el patrocinio de la
Organizacién Nacional de
Ciegos espanoles (ONCE),
asistira  Vicenta  Gallart,

Presidenta de la FAARPEE,
en representacion de los afec-
tados de Sindrome de Usher
socios de las asociaciones de
afectados de RP adscritas a
nuestra Federacion.

N2 11 - Mayo, 1997
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PRIMERAS PALABRAS

Informacion actualizada sobre la
investigacion de la RP en Espana

Reproducimos a continuaciéon el Informe
que la Dra. Ayuso ha preparado para su
presentacion ante la Asamblea de ARVO,
donde la Dra. Vilela lo leera para infor-
mar a la comunidad cientifica internacio-
nal sobre la situacién de la investigacién
de la RP en Espana. Debemos agradecer a

la Dra. Ayuso y a todos los investigadores

I Grupo Multicén-
trico espaiol para la
investigaciéon de la

RP estd formado por 5 equipos
cuyos coordinadores son:

- Proyecto 1 y Coordina-
dora: Carmen Ayuso

- Proyecto 2: Magdalena
Beneyto

- Proyecto 3:
Carballo

- Proyecto 4: Montserrat
Baiget

- Proyecto 5: Guillermo
Antifiolo

Estos 5 grupos trabajan
de forma coordinada en los
Programas para la Investi-
gaciébn de la Salud del
Gobierno Espanol (Fondo de
Investigaciones Sanitarias -
FIS). Ademds, los equipos de
investigacién estdn incorpora-
dos a la Accién Concertada de
la Unién Europea.

Los principales temas de
investigacion han sido de
cardcter clinico, epidemioldgi-
co y molecular en degenera-
ciones retinianas hereditarias
(RD). Existen otros 3 proyec-
tos en curso cuyos temas e
investigadores principales son:

1. Estudios sobre expre-
sion celular in vitro de muta-
ciones en la rodopsina: Prof.
Garriga /! Universidad
Auténoma, Barcelona.

2. Cultivos celulares de
RPE y trasplante retiniano en

Miguel

animales: Dra. Amparo Navea
// Hospital La Fe, Valencia.

3. Trasplante celular de
RPE en humanos: Dra. Teresa
Solédns // Hospital San Pablo,
Barcelona.

Los principales logros del
Grupo Multicéntrico de Inves-
tigacion han sido:

1. Estandarizacion de los
protocolos clinicos y procedi-
mientos de diagndstico en Es-
pana.

2. Registro de las familias

y pacientes espafoles afecta-
dos de RD.

3. Clasificaciéon genética
de las familias.

4. Screening de mutacio-
nes en genes conocidos.

Los campos especificos
de investigacién relacionados
con la RD en que los equipos
de investigacion estidn ahora
involucrados son:

1. Busqueda de nuevas
mutaciones en genes conoci-
dos.

2. Andlisis de genes can-
didatos.

3. Correlacién genotipo-
fenotipo.

4. Mapeo de
genes.

Durante el pasado afo, el
Grupo Espaiiol ha descrito un
nuevo locus genético relacio-
nado con Retinosis Pigmen-
taria Autosémica Recesiva

nuevos

del Grupo Multicéntrico Espaiol su
esfuerzo en favor de los que padecemos la
Retinosis Pigmentaria y demas enfermeda-
des heredo-degenerativas de la retina. La
Dra. Ayuso nos presenta en este Informe
los datos actualizados de la investigacion
llevada a cabo hasta diciembre de 1996.

denominado RPI9 y situado
en el mismo locus cromosémi-
co que el gen del Stargardt.

Registro de pacientes
familias: Subtipos Gené-
ticos

Las cifras actuales referi-
das a familias espafolas son:

- Se han estudiado mds de
600 familias y se han registra-
do mds de 1.200 pacientes.

En la tabla adjunta se
muestra el porcentaje de fami-
lias y pacientes en cada subti-
po genético. Para los no fami-
liarizados con las siglas, su
significado es:

- ADRP: Retinosis Pig-
mentaria Autosémica Domi-
nante.

- ARRP: Retinosis Pig-
mentaria Autosémica Rece-
siva.

- XLRP: Retinosis Pig-
mentaria ligada al cromosoma
X.

SRP: Retinosis
mentaria Esporddica.
Resultados moleculares
en familias ADRP

Se han estudiado mas de
80 familias ADRP espanolas
en busca de mutaciones de la
rodopsina (RHO) y periferina
(RDS).

Se ha utilizado la estrate-
gia SSSCP: anilisis heterodii-
plex o DGGE seguido de la
secuenciacién de productos

Pig-

Vision /4
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PRIMERAS PALABRAS

Tieo DE RP N2 DE PACIENTES N2 DE FAMILIAS
RP sindromica 15% 20%
RP No Sindrémica 85% 80%
ADRP 14%
ARRP 47%

XLRP 12% 6%
SRP 14% 31%
Sin clasificar 0,2% 3%

PCR cuando se observaron
cambios de movilidad.

También se han estudiado
algunas genealogias grandes
disponibles mediante andlisis
de ligamiento para buscar loci
RP conocidos y nuevos.

Gen de la Rodopsina en
familias ADRP

- Frecuencia

La tasa de mutaciones
RHO entre las familias ADRP
espanolas es del 18%.

La mutacién mds comin
encontrada es la Pro347Leu,
que afecta al 5% de las fami-
lias. Esto se debe a la alta tasa
de mutacién en este codén del
gen RHO en particular, pues
las dos familias afectadas tie-
nen origenes diferentes.

- Tipo de mutaciones

Todas las mutaciones
observadas son sustituciones
de bases que provocan cam-
bios en los aminodcidos, y en
un caso habia una parada de
codon.

En dos familias hemos
observado homocigosis por
mutaciones RHO (Vall37Met
y Gly188Arg). El fenotipo no
era mds grave en los sujetos
homocigéticos que en los
heterocigéticos, lo que apoya
la hipétesis del cardcter domi-

nante de estas mutaciones.

Hemos observado ade-
mas algunas mutaciones nue-
vas en el gen RHO.

Gen RDS/Periferina en
familias ADRP

- Frecuencia

La tasa de las mutaciones
RDS entre las familias ADRP
espanolas es del 3%.

En las familias ADRP
espanolas s6lo hemos encon-
trado dos mutaciones no regis-
tradas.

- Tipo de mutaciones

Estas dos mutaciones
eran sustituciones de bases
que provocan cambios en los
aminodacidos.

Gen ROM-1 en familias
ADRP

- Frecuencia

No se ha observado nin-
guna mutacién ROM-1 cau-
sante de enfermedades RP
entre las familias espafiolas
estudiadas.

Otros genes candidatos
en familias ADRP

- Recoverina

Tampoco se han observa-
do mutaciones Rec entre las
familias espanolas.

Analisis de ligamiento
en familias ADRP

En algunas genealogias
ADRP seleccionadas hemos
realizado andlisis de ligamien-
to.

Encontramos 2 familias
sin relacién entre si, ligadas a
RP10 (7q31). El andlisis del
haplotipo demostré su distinto
origen.

Una familia muestra
posible ligamiento a RPI11
(19q13)

No hemos observado nin-
gun caso de ligamiento a RP1
(8ql11), RP9 (7pl4) y RPI13
(17p13).

Resultados moleculares
en familias ARRP

Se han estudiado mads de
45 familias ARRP espanolas
en busca de 5 genes: mutacio-
nes en la rodopsina (RHO),
periferina (RDS), proteina de
la membrana del segmento
externo de los bastones
(ROM-1), proteina activadora
de la guanilato ciclasa
(GCAP) y en la subunidad _
del gen de la fosfodiesterasa
(PDE-B).

Sobre estas familias se
han aplicado andlisis de ho-
mocigosis y ligamiento.
Cuando un locus en concreto
no se podia excluir por andli-
sis de segregacién y homoci-
gosis, se ha realizado el andli-
sis directo de la mutacién.
También se han estudiado
algunas genealogias grandes
disponibles mediante andlisis
de ligamiento en busca de loci
conocidos y nuevos.

Genes de la rodopsina,
periferina, ROM-1 y
GCAP en familias ARRP

- Frecuencia

No hemos encontrado
ninguna mutacién en los
genes de RHO, RDS, ROM-1
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y GCAP entre mds de 50 fami-
lias ARRP espanolas estudia-
das.

Subunidad _ del gen de la
fosfodiesterasa de bastones
en familias ARRP

- Frecuencia

La tasa de mutaciones
PDE-B entre las familias
ARRP espanolas es del 7%.

- Tipo de mutaciones

En las tres familias mu-
tantes, los pacientes afectados
eran homocig6ticos para la
mutacién observada: T2117G
(ex6n 17) Leu699Arg: G-A
(ex6n 13) Arg552GlIn; dup
71bp (Ex6n 1) codén de parada

Otros genes candidatos
en familias ARRP

- IRBP

No se ha observado nin-
guna mutacién en el gen IRBP
entre las 45 familias espanolas.

Andlisis de ligamiento en
familias ARRP

Hemos realizado anilisis
de ligamiento para comprobar-
lo con loci conocidos y candi-
datos.

No hemos observado nin-
guin caso de ligamiento a RP12
(1g31), ni a RP14 (6p21.1).

Por primera vez en una
familia ARRP espanola, hemos
descrito un nuevo locus ARRP
(RP19) en la misma regién de
los mapas del gen de la enfer-
medad de Stargardt (1p22).

Resultados moleculares
en familias XLRP

Hemos encontrado dos
tipos de dificultades en la cla-
sificacion del subtipo en las

familias XLRP espaiiolas
(denominados RP3, RP2 vy
RP15):

a) La dispersién en Es-
pana de las familias con estos
tipos genéticos de RP.

b) Los resultados de los

andlisis de haplotipos, que a
veces no han resultado eficaces
para demostrar hechos recom-
binantes entre los dos loci
principales en la Xp.

En algunas genealogias
XLRP grandes hemos realiza-
do andlisis de ligamiento mole-
cular.

En las familias donde no
se ha podido encontrar el locus
de RP3, se esta procediendo al
analisis de mutaciones en el
gen candidato RPGR en el
laboratorio del Prof. D'Urso
(Ndpoles, Italia).
Resultados moleculares
en familias con Coroi-
deremia (CHM)

Hemos seleccionado 35
familias afectadas de CHM
para realizar andlisis molecula-
res.

Hasta ahora hemos exami-
nado mediante andlisis SSCP 5
exons del gen CHM.

Hemos encontrado una
mutacién nueva que causa
parada de codon, que co-segre-
ga con la enfermedad.

Resultados moleculares
en familias SRP

Se han examinado mas de
50 pacientes SRP espaiioles en
busca de mutaciones en la
rodopsina (RHO) y en la peri-
ferina (RDS).

La estrategia utilizada ha
sido el andlisis DGGE, seguido
de secuenciacién de productos
PCR cuando se han observado
cambios de movilidad.

Genes de la rodopsina y
periferina en familias SRP

- Frecuencia

S6lo hemos encontrado
una mutacion RHO en las
familias SRP espanolas.

Tampoco hemos tenido
€xito en encontrar mutaciones
RDS entre los pacientes SRP
espanoles.

Resultados moleculares
en familias Usher

Se han estudiado mads de
37 familias Usher espainolas en
busca de loci relacionados con
el Sindrome de Usher, tipos I y
II.

Resultados moleculares
en familias Usher tipo-I

Se han estudiado 18 fami-
lias USH-I, de las que el 61%
mostraron ligamiento a llq
(locus USH-IB) y un 17% a 3q
(locus USH-IE). Las restantes
familias no mostraron liga-
miento a ningin /oci conocido.

Resultados moleculares
en familias Usher tipo II

De las 19 familias USH-II
examinadas, un 95% estaban
relacionadas con 1q (locus
USH-IIA).
Resultados moleculares
en familias Bardet-Bield

Hemos estudiado 10 fami-
lias de afectados espaiiolas,
consanguineas 5 de ellas.

Los loci estudiados fueron
3p, 11q, 15q y 16.

Resultados moleculares
en Distrofia Macular
Autosomica Dominante
(ADMD): analisis del gen
RDS/Periferina

Hemos estudiado 12 fami-
lias de afectados espanolas,
encontrando una mutacion
registrada y dos sin registrar en
la secuencia de codificacion
del gen RDS.

Las dos mutaciones no
registradas eran deleciones que
producen la proteina RDS/pe-
riferina truncada. Por tanto,
podemos deducir que las muta-
ciones RDS/Periferina son una
causa comin de ADDM en
Espana.

Carmen Ayuso

Servicio de Genética
FUNDACION JIMENEZ DIAZ
MADRID
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Ensayo clinico en RP ligada al cromosoma X

El Dr. Hoffman nos ha remitido este
expresamente escrito para la
Revista VIS ON, a partir de los contac-
tos establecidos tras ver publicado en
Internet un anuncio referido a la pré-
xima realizacion de este Ensayo
Clinico sobre la influencia de determi-
nados acidos grasos en el desarrollo de
la RP ligada al cromosoma X. En la

articulo

a RFSW: quiénes
somos y qué hace-
mos

Empezaré con una breve intro-
duccién de nuestros estudios en la
Fundaciéon Retina. La RFSW es
una organizacion de investigacion
médica sin danimo de lucro cuyo
principal objetivo consiste en defi-
nir los mecanismos que pueden
influir en la aparicién y gravedad de
enfermedades oculares que condu-
cen a la ceguera.

La RESW estd constituida por
cinco laboratorios, dirigidos todos
ellos por investigadores doctorados
(todos son Facultativos Adjuntos en
la Facultad de Medicina de la
Universidad de Texas Southwes-
tern, en Dallas).

Los laboratorios, cuyas especia-
lidades aparecen entre paréntesis,
son: 1 Rose-Silverthorne Retinal
Degenerations Laboratory (Ret-
nosis Pigmentaria, Degeneracion
macular, electrorretinografia), diri-
gido por el Dr. David Birch; el
Gary C. Morchower Pediatric Eye
Research Laboratory (enfermeda-
des visuales de aparicion temprana,
visién binocular, pruebas electrofi-
siolégicas de agudeza visual), diri-
gido por la Dra. Eileen Birch; el
Alice B. Pearson Visual Bioche-
mistry Laboratory (implicacion de
dcidos grasos en la funcién visual),
dirigido por el Dr. Dennis
Hoffman; el A.H. Meadows Low
Vision Laboratory (Degeneracion
Macular Senil, pruebas en baja
vision y vision infantil), dirigido
por el Dr. Mark Bane; y el Mary C.
Crowley Visual Disorders Labo-
ratory (desordenes en la vision de
colores asociados al glaucoma y
degeneracion retiniana), dirigido
por el Dr. Bill Swanson.

Espana

La RFSW fue fundada por hom-
bres de negocios de Dallas y oftal-
mologos de las Asociaciones de
Retina de Texas para abordar los
problemas que subyacen a las
enfermedades oculares progresivas.

Nuestros esfuerzos de investiga-
cion estdn respaldados por los 27
oftalmélogos de nuestro Comité
Médico y se desarrollan siguiendo
las indicaciones de un Comité
Cientifico Asesor formado por cua-
tro investigadores de la visién de
prestigio mundial. Todas las prue-
bas de funcién visual y andlisis bio-
quimicos de la RESW se hacen con
cardcter gratuito a los pacientes
sujetos a estudio.

Llevamos unos diez afos estu-
diando el papel potencial de los
lipidos en la funcién visual, en con-
creto los dcido grasos omega-3.
Nuestros estudios se iniciaron con
un ensayo clinico en el que a 84
ninos prematuros se les suministra-
ron preparados enriquecidos con
dcidos grasos omega-3, preparado
comercial o leche materna.

Estos estudios se basaron en
otros realizados por el Laboratorio
Neuringer/Connor, de Oregén, a
mediados de los 80, en los que se
observo que los monos sujetos a
dietas deficientes en omega-3 teni-
an una funcién visual gravemente
afectada seguin el ERG.

Nuestros estudios descubrieron
que los bebés alimentados con pro-
ductos comerciales preparados
tenian una funcién visual peor que
los nifios que reciben leche materna
o preparados enriquecidos con dci-
dos grasos. Nuestros resultados
fueron en parte la base para abordar
en 1992 una reformulacién general
de todos los productos infantiles. Se
anadieron dcidos grasos omega-3

carta que acompanaba al escrito, el Dr.
Hoffman reconoce la dificultad que
entrana el que pacientes residentes en
uedan participar en el pro-
yecto -sobre todo pensando en la fecha
de publicacion de este nimero, cuando
ya estara cerrado el plazo de admision
de_ candidatos-, lpero admite que no
deja de ser posible.

de cadena corta a estos preparados
utilizando aceites vegetales estin-
dares. Ahora la cuestion es si estas
grasas surten efecto en los bebés,
tema muy controvertido, con
defensores y datos que apoyan
ambas posturas. En las proximas
semanas la Dra. Eileen Birch, de
nuestro laboratorio, viajard a
Washington para presentar nuestros
datos en una reunién patrocinada
por la FDA para revisar los proble-
mas de la adicion de grasas de
cadena larga a los preparados. Las
empresas de productos alimenticios
en Europa y Japén ya estin afa-
diendo estas grasas en sus produc-
tos estandares, pero la FDA y los
grupos asesores en los Estados
Unidos estdn a la espera de mads
datos clinicos.

Recientemente hemos concluido
un ensayo clinico con 109 bebés,
encontrando mejorias similares en
la funcién visual de los grupos
suplementados. En la actualidad
tenemos en marcha otros dos ensa-
yos clinicos con 90 y 135 nifios res-
pectivamente, en los que se les
someterd a pruebas visuales y de
neurodesarrollo mds complejas
segun su edad.

Ensayo clinico en pacien-
tes con RP ligada al cromo-
soma X

La investigacion desarrollada en
la RFSW a lo largo de los tltimos 5
anos ha revelado una marcada
reduccion de estos dcidos grasos en
los lipidos sanguineos de los
pacientes con Retinosis Pigmen-
taria ligada al cromosoma X, resul-
tados que han sido publicados en la
literatura cientifica internacional.
Esta deficiencia puede influir en la
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propia funcionalidad de la retina,
donde estos lipidos son importantes
en la estructura de la membrana
celular.

Hemos descubierto una correla-
cion significativa: los pacientes con
altos niveles de dcidos grasos en los
lipido-sanguineos muestran mejo-
res mediciones funcionales de
conos y bastones en el ERG. Este
trabajo ha dado pie al inicio de
nuestro ensayo de suplementacion
nutricional para devolver los nive-
les de estos lipidos a los valores
encontrados en sujetos con vision
normal.

La hipdtesis de esta investiga-
cién es que mediante la normaliza-
cién de los niveles de lipidos en los
pacientes ralentizaremos el avance
de la enfermedad retiniana. Pen-
samos que, al elevar los niveles de
estos lipidos, crearemos un entorno
6ptimo en la membrana lipida para
que las enzimas y las proteinas de
importancia en la transduccion
visual puedan funcionar al nivel
Optimo - quizds aun cuando sigan
presentes proteinas anormales pro-
ducidas por mutaciones genéticas.

Se trata de un estudio normaliza-
do, aleatorio y a doble ciego, lo que
significa que los pacientes son dis-
tribuidos al azar entre un grupo pla-
cebo y el grupo experimental al que
se le proporciona el componente
activo. Por otra parte, ni los pacien-
tes ni los investigadores saben a qué
grupo se le estd suministrando el
placebo y el compuesto activo,
informacion que estd codificada y
guardada bajo secreto por el fabri-
cante de las cdpsulas.

Aunque en el estudio participard
s6lo un pequefio nimero de pacien-
tes (46), los resultados tendran con-
secuencias para decenas de miles
de enfermos con RP ligada al cro-
mosoma X en todo el mundo.

El estudio cuenta con la aproba-
cion de los Comités de Asuntos
Humanos, de las Juntas Institucio-
nales de Revision, de la facultad de
Medicina de la Universidad de
Texas Southwestern y de las
Asociaciones de Retina de Texas.
La Administracién de Alimentos y
Farmacos de los Estados Unidos ha

dado su visto bueno al suplemento
nutricional como un Farmaco
Nuevo para Investigacion.

En la actualidad el estudio estd
siendo patrocinado por Martek
Biosciences, Colombia, MD, que
proporciona los suplementos, asi
como por la Fundacion Lucha con-
tra la ceguera y la Administration
de Alimentos y Farmacos que pro-
porcionan apoyo financiero.

Como es habitual, nosotros
corremos con los gastos de los
billetes de avién (300 dolares por
persona, mas 300 dolares para el
adulto acompanante), alojamiento
en un Holiday Inn préximo a la
Fundacion Retina, tarifas de taxis
desde y al aeropuerto DFW (o
reembolso parcial del alquiler de un
coche). Por supuesto, todas las
pruebas son gratuitas.

El estudio durard 3 anos, con
visitas anuales a la RFSW para
efectuar revisiones completas de la
funcién visual y dcidos grasos.
Cada seis meses obtendremos una
muestra de sangre para hacer un
seguimiento del nivel del suple-
mento en el curso del ensayo.

En cuanto a las muestras de san-
gre semestrales, normalmente se
llega a acuerdos con clinicas loca-
les para hacer las extracciones:
Nosotros enviamos un paquete con
todo lo necesario y pedimos que se
nos devuelva la muestra de sangre a
la RFSW al dia siguiente. Nosotros
pagamos la visita clinica y el trans-
porte se carga a nuestra cuenta. En
su momento se dan instrucciones
detalladas sobre todo este proceso
de recogida.

Se han de tomar dos cdpsulas
diarias (6 4 capsulas al dia si son de
menor tamano para nuestros
pacientes mas jovenes). No hay
mas intervencion dietética.

Por norma, el primer dia de la
visita anual sacamos una muestra
de sangre (1/2 onza), hacemos un
ERG y campo visual. El dia
siguiente repetimos estas pruebas y
nuestro oftalmélogo dirige un exa-
men y hace fotos del fondo de ojo.
Este protocolo debe seguirse en
cada visita anual durante los 3 afos
siguientes. El mismo suplemento

ha sido utilizado para varios ensa-
yos clinicos por parte de otros
investigadores que trabajan en otras
enfermedades neurodegenerativas.
En general, estos estudios han apli-
cado dosis 4-6 veces mayores que
las que nosotros usamos, y no se ha
comunicado ningin efecto secun-
dario adverso en estas altas dosis.
No hay evidencia de complicacio-
nes hepiticas como las encontradas
en los estudios con Vitamina A/E
de Berson.

La dosis que hemos elegido para
nuestros estudios es en esencia la
misma sobre la base del peso cor-
poral, lo que un bebé podria obte-
ner alimentandose al pecho.

Llevamos dos anos organizando
este estudio, empezando con pa-
cientes de las regiones de Dallas
Texas, pero como ya se sabe ésta es
una enfermedad rara y ahora nece-
sitamos pacientes de fuera de la
regién para tener una muestra lo
suficientemente amplia. Tenemos
pacientes entre los 4 y los 30 afios
de edad, aunque intentamos cen-
tramos en pacientes que estén en
los primeros estadios de la enfer-
medad. Actualmente disponemos
de 40 pacientes apuntados y nos
proponemos inscribir un total en
torno a los 46, cifra que confiamos
alcanzar para finales de mayo.

Se trata de un ensayo aleatorio a
doble ciego, lo que significa que los
pacientes son distribuidos entre un
grupo placebo y el experimental. El
fabricante se encarga de controlar el
codigo de las cdpsulas para que
tanto los pacientes como los inves-
tigadores desconozcan el grupo a
que estdn asignados. Esto es nece-
sario a fin de mantener la naturale-
za cientifica del ensayo. Cualquier
interesado puede ponerse libremen-
te en contacto por correo electroni-
co, llamando por teléfono o envian-
do un fax a los siguientes nimeros:

Telf.: (214)363-3911;
fax: (214) 363-4538.

E-mail:
dhoffman@metronet.com
Dennis Hoffman
RFSW
DALLAS
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Coroiderenia: Aspectos clinicos y moleculares

La Fundacién Jiménez Diaz, de Ma-
drid, es el primer centro que se dedica
en Espana -el tercero en Europa- a la
investigacion de la Coroideremia.

Tras arduos esfuerzos de investiga-
cion conjunta de los Departamentos de
Genética y Oftalmologia, los resultados
son realmente positivos: se ha identifi-

esta variante de RP ligada al cromoso-
ma X, forzando la reclasificacion de
numerosos casos de pacientes con diag-
nostico dudoso.

Este trabajo de investigacion ha sido
parcialmente financiado por el Fondo
para la Investigacion de las Enfer-
medades Degenerativas de la Retina

cado la mutaciéon genética que causa

a Coroideremia, también
llamada distrofia tapeto-

coroidal progresiva, se
caracteriza por ser una enfermedad
oftalmoldgica ligada al cromoso-
ma X. Fue descrita en 1872 por
Mauthner, quien acuiié el nombre
en base a la creencia de que los
pacientes presentaban una ausen-
cia congénita de la coroides, mem-
brana vascular que nutre las estruc-
turas del ojo y estd situada entre la
esclera y la retina, en la parte pos-
terior del globo ocular.

Sus sintomas son similares a
los de la Retinosis Pigmentaria,
con un cuadro de pérdida de vision
nocturna, constriccion del campo
visual, pigmento difuso en el fondo
de ojo, electrorretinograma abolido
con ausencia de respuesta en basto-
nes, membrana de Brunch adelga-
zada y atrofia coroidal difusa.

Los sintomas aparecen entre la
segunda y tercera década de la vida
del individuo, pudiendo conservar
la funcién de los conos hasta la
sexta década de la vida aproxima-
damente.

Se presenta en varones y las
hembras portadoras s6lo manifies-
tan alguin pigmento en el fondo de
0jo.

Hasta hoy, a muchos afectados
de Coroideremia se les ha diagnos-
ticado como afectados de Retinosis
Pigmentaria o de degeneracion
tapetorretiniana, pero un estudio
oftalmolégico detallado ayuda a su
correcto diagndstico, asi como los
estudios genético-moleculares que
lo confirman.

El cromosoma X presenta varios
genes que codifican proteinas que

se expresan en el 0jo. Asi pues
estan los genes de las opsinas verde
y roja, que se expresan en los
conos, cuyas alteraciones molecu-
lares se manifiestan en la patologia
conocida como daltonismo; estan
localizados tres loci responsables
de Retinosis Pigmentaria conoci-
dos como RP2, RP3 (éste clonado
y secuenciado en el aio 96 y cono-
cido como el gen RPGR) y RP15;
también se localiza un gen respon-
sable de Retinosquisis ligada al
sexo entre otros y en el locus
Xq21.1-g21.2 se encuentra el gen
responsable de la Coroideremia.
Este gen de 15 exones se extien-
de a lo largo de 150 Kb y codifica
para una proteina de 653 aminoéci-
dos que es el componente A de la
enzima llamada geranil-geranil

(FIEDR) ins

tituido por FAARPEE.

transferasa (GGT), actualmemte
también llamada RAB escort pro-
tein-1. Esta enzima, compuesta de
dos subunidades A y B, tiene la
funcionalidad de transferir grupos
isoprenados de 20 carbonos (gru-
pos geranilo) a las proteinas RAB,
proteinas éstas que participan en la
regulacion del trafico vesicular
dentro de la célula. Por tanto la fun-
cién de la GGT es importante ya
que colabora en los procesos de
senalizacion y localizacion de pro-
teinas en el interior celular. Se sabe
que el componente A seria el res-
ponsable del reconocimiento de los
grupos isoprenados, en tanto que el
componente B realizarfa la transfe-
rencia de estos grupos.

Esta proteina se expresa en la
capa de fotorreceptores y en las

Fondo de ojo tipico en un paciente afectado de Coroideremia. Se observa atrofia
coroidea y del epitelio pigmentario que deja dreas extensas de esclera desnuda. En
otras zonas se transparentan los grandes vasos coroideos. Existen depdsitos de pig-

mento.
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células del epitelio pigmentario de
la retina y en la coroides, todos
ellos tejidos del ojo, pero no es
especifica de estos tejidos ya que
se ha visto también expresada en
otros tipos celulares como en linfo-
citos o fibroblastos.

Ahora bien, jpor qué deficien-
cias en la geranil-geranil transfera-
sa provocan una patologia exclusi-
vamente oftalmol6gica? Se postula
que existe otro gen muy parecido
localizado en el cromosoma I,
muy cerca del locus del sindrome
de Usher tipo-1I (sindrome de sor-
dera congénita asociado a Relti-
nosis Pigmentaria), que sustituiria
la funcionalidad de la GGT en
otros tejidos excepto en los tejidos
del 0jo, en los que no se expresaria.

Este hecho no es nuevo: precisa-
mente los pacientes afectados de
atrofia girata, otra forma de retino-
patia de bastones con hallazgos
tipicos en el fondo de ojo, presen-
tan una deficiencia de la enzima
ornitin aminotransferasa que es
una proteina ubicua y sin embargo
s6lo manifiestan sintomas oftalmo-
l6gicos.

La localizacién del gen de la
Coroideremia se realizé gracias a

los estudios de ligamiento que se
centraron en una region concreta
del cromosoma X. Algunas muje-
res pueden presentar Coroide-
remia; en ellas el estudio cromosé-
mico muestra traslocaciones que
afectan siempre a una region con-
creta del cromosoma X y a cual-
quier otro cromosoma. Por otro
lado existian pacientes con dele-
ciones grandes visibles con técni-
cas citogenéticas que presentaban
cuadros sindrémicos en los que la
Coroideremia aparecia como
caracteristica comin. De esta
forma se pudo acotar la regién en
la cual el gen responsable de la
enfermedad tenia que localizarse.

El gen de la Coroideremia se
pudo clonar finalmente en el ano
94, siendo uno de los primeros
genes en los que se ha utilizado téc-
nicas de clonaje posicional.

Es curioso destacar que las alte-
raciones moleculares que se
conocen son en su mayoria dele-
ciones o mutaciones que provo-
can un codon de parada prema-
tura, es decir, mutaciones que
truncan la proteina haciéndola cla-
ramente no funcional. Solamente
se ha descrito una mutacién de
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Translocacién 4p.16;Xq.13 en una mujer afectada de Coroideremia. La transloca-
cién ha ocurrido en la regién cromosémica (locus) donde se encuentra el gen CHM,

provocando bien una disrupcion de la

secuencia, bien una pérdida (delecién) del
gen.

cambio de aminodcido y se cree
que estaria en un sitio clave para el
correcto funcionamiento de la pro-
teina, pero en general este tipo de
mutaciones serian perfectamente
tolerables.

La Coroideremia se presenta en
1:100.000 individuos nacidos apro-
ximadamente y un quinto de los
pacientes mundiales pertenecen a
una region concreta de Finlandia, la
mayoria de ellos con la misma
mutacion ya que son descendientes
de una mujer portadora que vivié a
mediados del siglo XVIL

En la Fundacién Jiménez Diaz
hemos comenzado los estudios
genético-moleculares de esta enfer-
medad, ya que siendo una patologia
tan similar clinicamente a la
Retinosis Pigmentaria, estos estu-
dios ayudardn a reclasificar aquellas
familias que presentan sintomas de
Retinosis Pigmentaria con herencia
ligada al cromosoma X y que clara-
mente no cosegreguen ninguno de
los marcadores de RP (RP2, RP3 y
RP15) y de las cuales podamos
tener sospecha de que pudieran ser
realmente casos de Coroideremia.
Hasta ahora, en Europa existian tini-
camente tres grupos dedicados al
estudio de esta patologia.

Tras el andlisis epidemiolégico
de los pacientes censados en el estu-
dio multicéntrico, observamos que
aproximadamente un 20% de las
familias con Retinosis Pigmentaria
ligadas al sexo tenian en realidad
una Coroideremia. Por ello hemos
iniciado el andlisis de estos pacien-
tes.
Estos estudios suponen los pri-
meros que se realizan en Espana
de esta enfermedad y suponen un
avance en el conocimiento del con-
junto de enfermedades hereditarias
que afectan a la retina.

M* José Trujillo Tiebas
Carmen Ayuso Garcia
Dpto. de Genética
Mahmoud Said Farah
Blanca Garcia Sandoval
Dpto. de Ol’talmologl'a
Fundacion Jiménez Diaz
MADRID
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OFTALMOLOGIA

Funduscopia en la Retinosis Pigmentaria

as alteraciones visibles en

el fondo de ojo de los casos

flavanzados de Retinosis
Pigmentaria (RP) suelen ser bastan-
te tipicas; sin embargo, estos cam-
bios reflejan una degeneracién de
larga evolucion que puede no obser-
varse en el momento del diagnésti-
co. Por este motivo, en 1982, en un
simposium sobre RP en el que se
establecieron los criterios diagndsti-
cos de esta enfermedad, el aspecto
del fondo de 0jo no se considerd
necesario para el diagnéstico. Los
hallazgos imprescindibles fijados
fueron:

|. Bilateralidad.

2. Pérdida de vision periférica.
3. Alteracion de la funcion de

los bastones, demostrada mediante
umbral de bastones elevado en la
adaptometria, y/o respuesta de bas-
tones en el electrorretinograma
(ERG) de amplitud disminuida y
tiempo implicito prolongado o no
detectable.

4. Pérdida progresiva de la fun-
cion de fotorreceptores.

Desde hace ya bastantes afios se
define la RP como un grupo de
enfermedades y no como una tinica
entidad. Esto se debe a los hallazgos
moleculares gracias a los cuales hoy
dia sabemos que, a pesar de que el

fenotipo sea el mismo, las mutacio-
nes pueden ser diferentes. También
se puede producir la situacion

opuesta: la misma mutacién puede
tener varias expresiones fenotipicas,
For ejemplo, distintas lesiones en el
ondo de ojo.

La falta de uniformidad en lo que
antes constituia una sola enferme-
dad también tiene su expresion en la
variabilidad de los hallazgos fun-
duscépicos.

Este grupo de enfermedades
hereditarias de la retina se caracteri-
zZa por una Férdida progresiva de la
funcién de fotorreceptores vy, secun-
dariamente, se asocia una progresi-
va pérdida de celularidad y atrofia
de otras capas retinianas. Segtin qué
c€lulas y en qué grado se produzca
esa degeneracion, asi serd la imagen
del fondo de ojo.

Descr('jipciép de los hallaz-
gos funduscopicos en la RP

Papila éptica

Tipicamente se describe como
pdlida. En los cuadros evoluciona-
dos, independientemente del tipo de
herencia, la papila es més blanca de
lo normal. La palidez papilar, segtin
los estudios ultraestructurales de
Szamier, parece debida a la existen-
cia de una membrana prerretiniana

L. RP avanzada. Aspecto tipico: palidez de papilas, atenuacién vascular, pigmento
en osteoclastos.

centrada en la papila, que se extien-
de a todos los cuadrantes en conti-
nuidad con la capa de Elschning y
formada por proliferacién de células
astrogliales fibrosas. No indica atro-
fia en el sentido habitual, puesto que
las células ganglionares y la capa de
fibras nerviosas permanecen intac-
tas hasta tltimos estadios. Otras
hipétesis son el estrechamiento arte-
riolar y la idea de que el contraste
con la retina hiperpigmentada le
hace parecer mas pilida.

La excavacion papilar es normal
aunque establecer el indice E/P es
mias dificil por faltar la diferencia de
coloracién entre la zona central y la
periferia. Algunos estudios incluso
refieren indices E/P menores de lo
habitual.

Hay una mayor incidencia de
drusas papilares (2%).

Otros autores describen una
borrosidad de la capa de fibras ner-
viosas en los mérgenes de la papila.

Vasos retinianos

Tradicionalmente se describen
como disminuidos de calibre. No
estd claro tampoco cudl es la causa
de esta apariencia. Es un signo muy
constante en todas las formas de
RP; sin embargo, en algunos casos
constituye el hallazgo mas llamati-
vo. Las arterias pueden llegar a ser
filiformes, como hilos de plata simi-
lares a las de las retinopatias hiper-
tensivas o a las de procesos ()Cﬁlii—
VOS.

Se ha propuesto que la constric-
ci6n arterial se debe a la mayor con-
centracion de oxigeno intravascular

r disminucién de consumo o por

a proximidad de la red vascular a la
coriocapilar por el adelgazamiento
coroideo.

Retina

La apariencia tipica de los casos
evolucionados consiste en: depGsi-
tos de pigmento en forma de espi-
culas u osteoclastos, distribuidos
difusamente por todo el fondo de
0jo con pre(r(;minio en la media
periferia y paravascular. Epitelio
pigmentario (EPR) de aspecto
moteado o granuloso y a veces atr6-
fico y, por ultimo, ocasionalmente,
coroides atrofica, dejando ver los
grandes vasos coroideos.
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2. RP Regional. Alteraciones sélo en hemirretina superior. Alteracion del EPR
y pigmento.

Hasta alcanzar la retina este
aspecto tipico, es posible observar
muchos otros estadios:

Al principio el fondo de ojo es
normal, a pesar de que ya se apre-
cien defectos en el campo visual y/o
en el ERG. El primer cambio
corresponde a una alteracion en el
EPR con migracién de pigmento
hacia capas mads rofuruﬁus de la
retina, lo que le a la retina un
aspecto de granulado o moteado
muy fino. A medida que la migra-
cién es mayor, el pigmento se agru-
pa adquiriendo esa forma caracteris-
tica de espiculas. Generalmente la
localizacion inicial es la media peri-
feria y se corresponde con un esco-
toma anular en la campimetria;
luego se extiende hacia la periferia y
el polo posterior. Sin embargo, a
veces queda confinado a una region
(ver mas adelante ADRP regional) o
a un cuadrante (ver formas sectoria-
les). Muchas veces la generaliza-
cion es sélo cuestion de tilempo.

La cantidad de pigmento es muy
variable y en nuestra experiencia no
guarda relacion con la severidad del
proceso. La forma no siempre es
espiculada sino que en ocasiones el
pigmento hace formas redondeadas
o0 en sacabocados.

Otras veces aparecen lesiones
blanquecinas redondas hipopig-
mentadas antes de la aparicion del
pigmento o coincidiendo con €l. Es
una alteracién inespecifica del EPR.

La pérdida de pigmento del inte-

rior de las células del EPR propor-
ciona al fondo una apariencia grisa-
cea, generalizada con mayor trans-
parencia de vasos coroideos cuanto
mads transparente es el epitelio.

Los cambios suelen respetar la
mécula en fases iniciales aunque, en
estadios avanzados, el pigmento
ocupa toda la retina, incluyendo la
macula.

Macula
Suele ser normal al principio,
pero poco a poco va adquiriendo un

aspecto deslustrado grisdceo. A
veces la mdcula queda rodeada de
una muy evidente alteracion del
EPR de aspecto grisdceo que le
hace resaltar mas su color anaranja-
do. Finalmente pueden aparecer
depésitos de pigmento igual que en
el resto de la retina y atrofia del
EPR. Otras veces aparece un brillo
en cobre batido o reflejo tapetal,
sobre todo en portadoras y varones
jovenes que, con el tiemFO. se susti-
tuye por un aspecto atréfico y mote-
ado del EPR. En otros casos, se
observan arrugas por fibrosis prerre-
tiniana.

Las maculopatias parecen ser
més frecuentes en los afectados de
RP y son causa de baja visién. El
edema macular quistico (5-10% de
las RP), edema macular difuso,
maculopatia en celofén, pseudoagu-
jeros maculares, membrana epima-
cular, etc. son algunos ejemplos. La
atrofia macular ha sido descrita por
algunos autores como coloboma de
macula. Al parecer, no hay relacion
entre la maculopatia y el tipo de
herencia o la ccEnd. aunque segun
algunos autores son mds frecuentes
en la RP ligada al sexo.

Coroides

La capa coriocapilar de la coroi-
des con mucha frecuencia acompa-
fia con su atrofia a las zonas afectas
de la retina. Asf pues, no es raro ver
en las zonas pigmentadas cierto
grado de atrofia coriocapilar que
pone en evidencia los grandes vasos

3. RP Paracentral.
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4. RP: atrofia coriocapilar. Se ven los vasos coroideos como estrias amarillentas.

coroideos como estrias amarillentas
en un fondo oscuro. La atrofia
coriocapilar es menor en extension
que la alteracion retiniana; de no ser
asi y ser la alteracion coroidea el
dato mas destacable, podria tratarse
de una atrofia coriocapilaris difusa
y no de una RP.

Una especial manera de alterarse
esta capa es la que se produce en la
Coroideremia (ver mas adelante).

Formas especiales

Retinosis Pigmentaria sine pig-
mento

Se trata de pacientes que durante
mucho tiempo, incluso décadas, no

resentan pigmento. Al principio el

ondo es normal o grisiceo y luego
se observa palidez papilar, estrecha-
miento arteriolar, atrofia de EPR,
etc. Es sélo cu]est_jén de tiempo el
que aparezca el pigmento. A veces
hay Igs‘:l(?nes mdicjmg(lllcadas hipopig-
mentadas.

Retinitis Puntata Albescens

Se caracteriza por unas lesiones
blanquecinas redondeadas peor
delimitadas y algo mds grandes que
las que aparecen en el fundus albi-
puntatus (tipo de ceguera nocturna
estacionaria congénita) con el que
hay que hacer dlz:ﬁnésﬁco diferen-
cial basado en la falta de progresion
de esta ultima y en la normalidad de
la amplitud del ERG tras 3 horas de
adaptacion a la oscuridad.

La Retrinitis Puntata Albescens es
un estadio no obligado, ya que no es
frecuente, de la R%’ pero, al avanzar
la enfermedad, estos pacientes pre-

sentan el pigmento caracteristico.

Retinosis Pigmentaria Central o
Inversa

Los hallazgos funduscépicos se
localizan en la macula. Aparecen
actimulos de pigmento que con fre-
cuencia son redondeados aunque
también en forma de espiculas y
atrofia de EPR. La palidez papilar y

adelgazamiento vascular se produ-
cen mds tarde. La mayoria de las lla-
madas RP inversas son probable-
mente degeneraciones conos-basto-
nes. Muchos autores niegan la exis-
tencia de esta entidad.

Retinosis Pigmenaria
Paracentral

Las alteraciones se producen en
el polo posterior, rodeando el nervio
optico y los vasos temporales y res-
petando la macula y la retina perifé-
rica. La palidez papilar y estrecha-
miento vascular son mds tardios que
en la RP tipica.

Retinosis Pigmentaria
Autosomica Dominante

Massof y Finkelstein definen en
este tipo de herencia dos formas
diferentes de distribucion del pig-
mento:

- Tipo 1: Pérdida difusa de bas-
tones. Cursa con nictalopia precoz
o tardia. Se corresponde con el sub-
tico D de Lyness. ERG de bastones
ausente.

- Tipo 2: Pérdida regional de
conos y bastones. Cursa con nicta-
lol:t),ia tardia. Se corresponde con el
subtipo R de Lyness. ERG de basto-
nes presente.

Retinosis Pigmentaria Sectorial
Los cambios funduscépicos u’lpi-
Cos, pigmento, atenuacion arteriolar,
etc., se localizan sélo en un cua-
drante, generalmente en el nasal

5. RP: Maculopatia.
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inferior; el resto de la retina tiene un
aspecto y funcién normal. Muchas
veces estos pacientes son asintoma-
ticos por ser poca la retina afecta y
por su localizaciéon. La herencia
suele ser autosémica dominante,
Bero también puede ser recesiva.

ara estar seguros de que se trata de
una RP en Sector, se debe esperar
diez afios para estar seguro de que
no se generalizard y, por tanto, que
no se trata de una forma precoz de
RP tipica.

Portadoras de Retinosis Pig-
mentaria Ligada al Sexo

El aspecto del fondo de ojo de las
mujeres portadoras de XLRP puede
ser absolutamente normal. También
pueden presentar un cuadro florido
exactamente igual al de un afectado.
Esta situacién ha ocasionado errores
diagnésticos que s6lo un minucioso
estudio del drbol genealGgico y de
otros miembros de la familia, otras
portadoras sintomaticas o el estudio
molecular ha podido subsanar. El
reflejo tapetal o en cobre batido de
la macula es un hallazgo frecuente
en portadoras segtin algunos autores

arece correlacionarse con el gen

3, asf como los parches dispersos
de pigmento serfan mds tipicos de
RPS. También es caracteristica la
aparicion de pigmento s6lo en un
cuadrante. La papila, excepto en los
casos iguales a los afectos, suele ser
normal.

La caracteristica mds constante

es la asimetria entre ambos ojos.
Este fenémeno se explica por la
hipétesis de Lyon segun la cual se
expresa en cada célula sélo uno de
los dos cromosomas X de la mujer
y segun ésta sea el portador de la
mutacion o el sano, asi serd el
aspecto funduscépico.

Retinosis Pigmentaria con
Preservacion Paraarteriolar

Las lesiones son las mismas, pero
el pigmento se sittia de manera que
deja libre un espacio alrededor del
vaso. Esto se mantiene durante un
tiempo pero finalmente también
este espacio termina ocupado por
pigmento. La palidez papilar y cﬁ‘g-
sas del nervio Optico aparecen pron-
to y, sin embargo, la atenuacion vas-
cular ocurre tardiamente a diferen-
cia de lo que ocurre en la RP tipica.

Sindrome de Usher

Los hallazgos en el fondo de ojo
de estos pacientes no difieren de los
encontrados en las formas no sin-
dromicas ni tampoco se observan
diferencias entre Usher tipo I y II.

Coroideremia

Se incluye esta entidad dentro de
la Retinosis Pigmentaria desde hace
varios anos. En ella se produce una
atrofia de la coroides, coriocapilar y
membrana de Bruch con pérdida de
fotorreceptores y degeneracion del
EPR. El aspecto funduscépico es,
sin embargo, peculiar en esta enfer-

6. Portadora de RP: Reflejo tapetal

medad respecto de la RP tipica, ya
que en ella hay un predominio de la
atrofia no sélo retiniana sino tam-
bién coroidea. En fases iniciales la
retina periférica tiene aspecto en sal
y pimienta. Desaparece primero la
coriocapilar y EIE"R. dejando visi-
bles los grandes vasos coroideos, y
luego queda la esclera desnuda en
ndes dreas al tiempo que quedan
islotes respetados de retina y coroi-
des. También aparecen acimulos de
igmento, pero mas escasos que en
as otras formas de RP. La papila
alidece al avanzar la enfermedad y
0s vasos estidn adelgazados. A
veces se confunde este cuadro con
RP tipica evolucionada.

Portadoras de Coroideremia

Su fondo de ojo puede ser normal
0 presentar alteraciones variadas
como aspecto granuloso del EPR, o
acimulos de pigmento. No tienen
las caracteristicas propias de las por-
tadoras de XLLRP.

RPy Miopia Magna

Las lesiones propias de RP pue-
den ser menos evidentes en un
fondo con grandes lesiones de
coriorretinosis midpica. La inciden-
cia de miopia magna es mayor en
las formas ligadas al sexo.

Retinosis Pigmentaria
Unilateral

No cumple el criterio diagnéstico
de bilateralidad por lo que no se
considera RP. Francois & Verriest,
sin embargo, definieron esta situa-
cién cuando se encontraban cam-
bios funduscépicos y funcionales
tipicos en un ojo y ausencia de ellos
y ERG normal en el otro, con un
tiempo minimo de evolucién de 5
anos y tras haber excluido etiologia
infecciosa en el ojo afecto.

Todas las alteraciones descritas
en la RP tipica y sus variantes son
bilaterales y simétricas excepto las
encontradas en las portadoras, que
pueden no serlo.

Blanca Garcia Sandoval
JM. Serrano

Servicio de Oftalmologia
C. Ayuso

M.J. T}Tfjmu

Servicio de Geneética
FUNDACION JIMENEZ DiAz
MADRID
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Trasplante de células retinianas

La trayectoria investigadora del Prof. casos declarados de RP, sobre todo en

Gouras es de todos conocida. Desde
aquella memorable conferencia del 6 de
marzo de 1993 en Madrid, todos segui-
mos con avidez los avances en la realiza-
cion de trasplantes de células retinianas
que él promueve como la via mas proba-
ble, a pesar de las enormes dificultades
que se plantean, para la solucion de los

| concepto de reparacién
Eo sustitucion de células
mediante trasplante en las
capas mas externas de la retina, el
epitelio pigmentario retiniano
(RPE) y/o los fotorreceptores es
tentador porque estas capas estdn
situadas en un espacio virtual, el
espacio subretiniano, al que se
puede acceder mediante cirugia
convencional. El tnico requisito
de los trasplantes consiste en
hacer que dicho espacio pase de
ser potencial a real, lo que se con-
sigue introduciendo una solucién
que desprende la capa de RPE
respecto de su aposicion a los
fotorreceptores. Entonces es cuan-
do se pueden introducir las células
0 capas de células y volver a
cerrar el espacio, de nuevo
mediante métodos estindares para
el tratamiento de los desprendi-
mientos de retina.

La genética molecular estd
revelando rdpidamente los defec-
tos genéticos concretos responsa-
bles de muchas, posiblemente de
todas las degeneraciones retinia-
nas, cuya etiologia era hasta ahora
desconocida. Esto nos permite
concretar la capa retiniana o
coroidea y el tipo de células espe-
cifico en que se expresan los
genes defectivos. Ciertas formas
de Retinosis Pigmentaria se
deben a un gen defectuoso que
solo se expresa en los fotorrecep-
tores; ciertas formas de degenera-
cion macular, tales como la
Distrofia de Fondo de Sorsby, se
deben a un gen alterado que s6lo
se expresa en el RPE. En otras
degeneraciones hereditarias, tales
como el Sindrome de Usher, el
gen mutado se expresa tanto en el

plazo.

RPE como en los fotorreceptores,
pero no en otras células retinianas.
En algunas formas de degenera-
cién como la Coroideremia o la
atrofia girata, el gen defectivo se
expresa en todas las células del
cuerpo, pero la mayor vulnerabili-
dad a este defecto ocurre en el
RPE y/o en los fotorreceptores.
Sustituyendo las células alteradas
o vulnerables por células norma-
les o resistentes, la degeneracién
subyacente podria corregirse de
manera apreciable.

Las células de RPE nutren y
mantienen el altamente especiali-
zado tejido fotosensible, los foto-
rreceptores. Si las células de RPE
dejan de funcionar correctamente,
este tejido se degenera, perdién-
dose la vision. Trasplantar el RPE
tiene sentido s6lo si algin fotorre-
ceptor estd ain vivo y potencial-
mente funcional. Los fotorrecep-
tores, por su parte, intervienen
directamente en la visién y, si se
trasplantan con éxito, podrian res-
taurar la visién de un ojo ciego.
Sin embargo, trasplantar el RPE
es mucho mas facil que trasplantar
fotorreceptores por muchas razo-
nes. Las células de RPE son bas-
tante resistentes y se las puede
mantener por mucho tiempo en
cultivo, recuperando su polaridad
si quedan desorientadas. Sus inte-
racciones funcionales con los
fotorreceptores sélo requieren
intima proximidad a los segmen-
tos exteriores. Los fotorrecepto-
res, por su parte, son delicados y
no pueden mantenerse facilmente
en cultivo. Su funcién depende de
una polaridad tnica que no puede
reorientarse tras la madurez.
Sobre todo, los fotorreceptores

los de Degeneracion Macular Senil.

El Prof. Gouras ha tenido la amabili-
dad de escribir el presente articulo ex-
profeso para nuestra revista. Sin decir
nada novedoso, sigue en su linea de
moderado optimismo respecto a la solu-
cion de nuestra enfermedad a medio

son incapaces de enviar sus sefia-
les al sistema nervioso central, a
no ser que entren en conexion
sindptica precisa y compleja con
neuronas huésped de segundo
nivel. Hasta la fecha no se ha
demostrado que los fotorrecepto-
res trasplantados sean capaces de
hacer esto en animales experi-
mentales y en particular en retinas
degeneradas.

Por tanto, no debe sorprender
que los trasplantes de RPE fuesen
los primeros en tener €xito en ani-
males y hayan sido los primeros
en intentarse clinicamente a nivel
experimental en el hombre. En
1984 se demostré que el RPE
sobrevive después de trasplantarlo
a una retina huésped ajena (1) y
que funciona fagocitando los seg-
mentos externos que crecen en el
receptor en 1986 (2,3). A finales
de 1988 wvarios laboratorios
demostraron que el trasplante de
RPE podia detener una degenera-
cién retiniana hereditaria en un
modelo animal bien conocido, la
cepa de ratas de la Escuela Real
de Cirujanos (4,5). Este era un
modelo ideal para comprobar la
eficacia del trasplante de RPE
porque se sabia que los fotorre-
ceptores degeneran en este mutan-
te a causa de un defecto en el
RPE. El defecto genético hace que
el RPE sea incapaz de fagocitar
los extremos que crecen en los
segmentos externos de los fotorre-
ceptores, lo que causa que dichos
segmentos externos se alarguen
en exceso y conduce secundaria-
mente a la muerte de los fotorre-
ceptores. El trasplante de RPE de
un animal normal al espacio
subretiniano del mutante antes de
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que los fotorreceptores hayan
degenerado evit6 la degeneracién
de los fotorreceptores del mutan-
te. Esta recuperacion dura el tiem-
po de vida del animal (6,7). Esta
recuperacién de la funcién visual
ha sido desde entonces demostra-
da tanto desde la perspectiva de la
fisiologia como desde la del com-
portamiento (7-9).

Dado que el trasplante de RPE
funciona tan eficazmente en un
animal experimental, se estdn aco-
metiendo intentos de determinar
si se puede obtener en el hombre
un éxito terapéutico similar. Los
primeros pacientes humanos en
los que se intent6 el trasplante de
RPE sufrieron neovascularizacion
subfoveal secundaria a la
Degeneracion Macular Senil
(AMD). Pudo entrarse en el espa-
cio subretiniano de dichos pacien-
tes y retirar estas membranas
fibrovasculares subfoveales. Uno
de los problemas que se eviden-
ciaron al retirar dichas membranas
fue que también se retiraba la capa
de RPE en el proceso quirtrgico.
El RPE no se regenera y la posibi-
lidad de cubrir dichos defectos por
estiramiento es limitada, especial-
mente en pacientes mayores con
AMD. Como resultado, la vision
postoperatoria de estos pacientes
era mala,raz6n por la que se ini-
ciaron intentos por trasplantar
RPE de donantes para sustituir
este defecto.

En el Instituto Karolinska, de
Estocolmo, cinco pacientes reci-
bieron parches trasplantados de
RPE fetal humano cultivado en
monocapas inmediatamente des-
pués de retirdrseles las membra-
nas neovasculares subfoveales
(10). Dichos trasplantes funciona-
ron inicialmente bien durante los
1-2 meses posteriores al trasplan-
te, pero mas adelante eran asocia-
dos con derrame de fluoresceina
crénico. Tras 3 meses los trasplan-
tes dejaban de funcionar y parecia
como si fueran rechazados. Se
pensé que la razén para el rechazo
era probablemente que los tras-
plantes quedaban esencialmente
colocados en la coroides y priva-
dos por tanto del privilegio inmu-

nolégico, un fenémeno que com-
parten todos los trasplantes que
afectan a la barrera hemato-reti-
niana o hemato-encefdlica a la
sangre.

Esta hipétesis fue comprobada
en Estocolmo realizando trasplan-
tes similares en otros cinco
pacientes con AMD pero sin neo-
vascularizaciéon (11). En estos
pacientes la barrera retiniana a la
sangre estaba intacta. Estos
pacientes no han dado muestras
de derrames y han mantenido la
funcionalidad después del tras-
plante durante mds de un afio. En
animales, los trasplantes en la
févea son mds susceptibles de ser
rechazados que los trasplantes en
la periferia, luego los trasplantes
de RPE en estos cuatro pacientes
se mantuvieron fuera de la fovea,
donde se podria detectar el mayor
beneficio potencial, por mas que
la mayoria de estos pacientes esta-
ban en estadios avanzados de esta
enfermedad con poca vision
potencial que recuperar.

El estudio sugerfa que, en
humanos, los alotrasplantes (tras-
plantes de donantes de la misma
especie no necesariamente iguales
inmunolégicamente) de RPE en la
periferia no estdn sujetos a recha-
zo si la barrera retiniana a la san-
gre permanece intacta. Esto ha
sido previamente demostrado en
experimentacién animal, no sélo
en la cepa de ratas de la Escuela
Real de Cirujanos, sino también
en experimentos con conejos (12)
y monos (13,14).

Estos estimulantes resultados
condujeron a una tercera serie de
experimentos en Estocolmo en la
que se transplantaron suspensio-
nes de células de RPE concentra-
das para cubrir el drea foveal de
los pacientes con formas avanza-
das pero no neovasculares de
AMD. La ventaja de las suspen-
siones de células es que un édrea
relativamente grande de la mécula
puede cubrirse mediante una reti-
notomia pequeiia. Estos pacientes
han mostrado un fenémeno desta-
cable: muchas zonas de degenera-
ci6n drisica han desaparecido tras
la cirugia de trasplante. Ahora se

estdn llevando a cabo los experi-
mentos de control para determinar
si esto se debe sélo al desprendi-
miento subretiniano, o a las célu-
las de RPE trasplantadas.

El hecho de que el trasplante de
células de RPE pueda realizarse
en la mécula humana sin que se
produzca retroceso funcional en el
paciente ni complicaciones adi-
cionales deberia permitir mejoras
sistemdticas continuadas para
optimizar esta técnica. Un feno-
meno que todavia no se entiende
bien es el papel de la capa de RPE
huésped después de haberse colo-
cado los trasplantes sobre ella.
(Seria, 0 no, ventajoso retirar el
RPE del receptor degenerado
antes de introducir trasplantes
(15)? En ultimo extremo, el tras-
plante de RPE deberia hacerse en
estadios mds tempranos de la
degeneracién macular, cuando
hay mayor potencial para la recu-
peracion e incluso mejora de la
funcién visual. La inmunodepre-
sién también puede hacer posible
realizar el trasplante de capas de
RPE en formas neovasculares de
AMD.

El mayor triunfo del trasplante
de células retinianas vendra de la
mano del trasplante de fotorrecep-
tores, quizd con o sin acompana-
miento de una monocapa de célu-
las de RPE, pero esto estd atn
lejano en el futuro. No existen
pruebas de que los fotorreceptores
trasplantados puedan establecer
contactos sindpticos con las neu-
ronas retinianas de segundo nivel
del paciente receptor. Si se pudie-
ra desarrollar un modelo animal
que demostrase dicha formacion
sindptica, se facilitaria una mejor
comprension experimental de
cémo, cudndo y bajo qué circuns-
tancias ocurren dichas interaccio-
nes sindpticas entre fotorrecepto-
res ajenos y neuronas anfitrionas.
El éxito con una técnica semejan-
te en la vision humana también
debe considerar los delicados
conos foveales y sus contactos de
alta precision con las pequenas
células bipolares de la fovea,
estructura que es un elemento
clave en la vision humana.
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REHABILITACION

Rehabilitacion visual en la Degeneracion Macular

n la actualidad existen
Enumerosas formas de
definir el concepto de
baja vision, pudiendo haber contri-
buido a esa falta de uniformidad de
criterios el hecho de que estos
pacientes oftalmolégicos constitu-
yen un grupo muy heterogéneo en
cuanto al tipo de deficiencia visual,
agudeza y campo visuales residua-
les, habilidad para funcionar
visualmente, condiciones genera-
les, necesidades, etc.

Genéricamente hablando, se
puede considerar la baja vision
como una agudeza visual lateral
disminuida y/o un campo visual
alterado que van dando lugar a un
deterioro visual importante a pesar
de cualquier intervencién quirirgi-
ca 0 médica.

La rehabilitacion de la baja
vision es una especialidad poco
desarrollada en todos los paises,
pero en aquéllos donde se practica
desde hace mds anos se observa
que aproximadamente un 60% de
pacientes que acuden a un centro
de rehabilitacién visual padecen
una enfermedad macular.

El paciente con baja visién
debida a una lesién en la méacula va
a ser capaz de funcionar visual-
mente hasta un cierto nivel, que
deberd ser determinado a través de
una meticulosa evaluacién que
contemplard, no sélo factores clini-
cos, sino otros entre los que cabe
destacar:

1. Salud: Valoracién de la
influencia que problemas médicos
y quinirgicos generales pudieran
tener sobre la capacidad del indivi-
duo para utilizar ayudas Opticas;
determinadas enfermedades van a
influir sobre la adaptacién del
paciente a sus problemas visuales,
al interés por las ayudas 6pticas y
su capacidad para usarlas.

2. Edad: La prictica y entre-
namiento en visién excéntrica sue-
len requirir mds sesiones de trabajo
en un paciente anciano que en un
individuo joven.

3. Comprension del proble-
ma: Es muy importante que el
paciente comprenda las caracteris-
ticas funcionales de su patologia,
su repercusion y las posibilidades a
obtener de la rehabilitacién visual.
Muchas veces los pacientes mal
informados temen utilizar las ayu-
das épticas creyendo que el esfuer-
zo que esto supone podria dismi-
nuir su visién residual.

4. Actitud: Actitud del enfer-
mo hacia su deficiencia (deprimi-
do, apdtico, motivado hacia la
rehabilitacion visual...).

5. Historia: Intentos o expe-
riencias previas en el uso de ayudas
Opticas.

6. Intereses: Individualiza-
ci6n de campos de interés (perso-
nales, profesionales, de ocio,..)

7. Entorno: Caracteristicas
del entorno (grado de apoyo fami-
liar, etc.).

Una vez terminada la redac-
ci6n de este historial previo, el pro-
fesional ha podido hacerse una
idea del grado de aceptacién del
problema, de las necesidades y
prioridades del paciente y de los
recursos a recomendar.

A continuacion se realiza la
evaluacion clinica de la funcionali-
dad del resto visual, que estard cen-
trada principalmente en dos paré-
metros: la agudeza y el campo
visual central.

Agudeza visual

La agudeza visual de lejos no
suele poder ser tomada a la distan-
cia habitual ni con los tests con-
vencionales, debiendo recurrir a
disminuir la distancia de medicion
y/o utilizar pruebas especificamen-
te ideadas para deficientes visuales.

La agudeza visual de cerca
requerird asimismo la utilizacion
de tests especiales. En ambas
medidas se registrard la agudeza
visual obtenida en visién excéntri-
ca.

No se debe olvidar que, a
pesar de haber obtenido cifras de

agudeza visual muy pobres, y
como paso previo a la prescripcion
de ayudas Opticas, se revisard la
refraccién. En un porcentaje cerca-
no al 10% de pacientes de baja
vision, la agudeza visual puede
mejorar mediante el uso de gafas o
lentes de contacto. En el estudio
refractivo del paciente macular, es
preferible la utilizacién de montura
de pruebas y de lentes indepen-
dientes, antes que usar el gorépte-
ro, ya que este no permite la posi-
¢ion excéntrica ni la busqueda.

Campo visual central

Para su estudio se utilizan los
test de Amsler y el del abecedario
(test que utiliza letras sueltas dis-
puestas de manera semejante a la
cuadricula de Amsler). Por medio
de ambos se va a poder evaluar:

1. Tamano del escotoma. Va
a condicionar el nimero de aumen-
tos de la ayuda a prescribir, asi
como la necesidad de practicar
entrenamiento en visién excéntri-
ca.

2. Localizacion del escoto-
ma:

- Si estd centrado, utilizara la
periferia en los desplazamientos.
Para ver detalles mds concretos,
puede elegir la zona alrededor del
escotoma que tenga mejor agudeza
visual, mientras que para leer inte-
resard ademds que dicha zona sea
lo mds extensa posible en el senti-
do longitudinal.

- Si estd situado a la derecha
de la fijacion, la dificultad en lectu-
ra serd muy importante ya que
verdn en cada fijacion un nimero
muy escaso de letras.

- Si estd situado a la izquierda
de la fijacién, los problemas en lec-
tura son menos importantes, apare-
ciendo la dificultad unicamente al
cambiar de renglon.

3. Densidad del escotoma.
Si es absoluto plantea més proble-
mas que si fuera relativo, ya que en
este (ltimo caso no suele ser nece-
sario realizar entrenamiento en
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vision excéntrica y el paciente
puede funcionar generalmente con
ayudas Opticas de menos aumen-
tos.

4. Regularidad del escoto-
ma. Los escotomas irregulares
plantean mas dificultades de fun-
cionamiento visual, asi como de
entrenamiento.

Se puede hablar de tres gru-
pos de pacientes con escotoma
central, claramente diferenciados
en el aspecto funcional y rehabili-
tador:

a) Nifos. Es un grupo bastan-
te diferenciado respecto a los otros
dos. Tienen un poder de acomoda-
cién muy grande, pudiendo apre-
ciar detalles de los objetos acercan-
dose a ellos (aumento por aproxi-
macion). En los primeros anos de
vida puede pasar inadvertida la
deficiencia ya que no tienen que
realizar tareas que requieran una
perfecta funcién macular. No sue-
len ser conscientes del escotoma y
crean una falsa mdcula intuitiva-
mente.

b) Ancianos. Es el grupo mas
numeroso de pacientes con dege-
neracion macular que acuden a un
centro de baja visién. General-
mente no pueden precisar hacia
donde tienen que mirar para obviar
el escotoma y, aunque lo logren,
dificilmente consiguen mantener
los ojos en esa posicion ya que les
supone un gran esfuerzo.

¢) Jévenes. Es el grupo mas
motivado puesto que sus necesida-
des son mayores (edad laboral y de
formacion) y presentan una capaci-
dad mayor de adaptacién. En ellos
la prictica de la fijacién excéntrica
suele ser mas exitosa ya que la con-
siguen y la mantienen con mayor
facilidad que los ancianos.

En cualquiera de
estos grupos, la préctica en fijacion
excéntrica no es una tarea fécil,
requiriendo para ello una gran con-
centracion, motivacion y constan-
cia.

Ayudas opticas en la
degeneracion macular

Las ayudas Opticas pres-

critas mds frecuentemente en dege-

neracion macular son las destina-

das a mejorar el rendimiento en
visién cercana, puesto que es en
esta drea donde se plantean mads
necesidades. En el caso de los
nifos y los jévenes es frecuente
ademds el uso de ayudas para
vision lejana.

I. Telescopios. Ayuda
Optica para vision lejana. Los mds
utilizados son los telescopios
monoculares de 4x12, 6x16 y 8x20
(la primera cifra indica el aumento
y la segunda el didmetro de la lente
en mm). Sirven para realizar visua-
lizaciones esporadicas. Si se nece-
sita utilizarlos de forma continua-
da, se suelen montar en gafas
(bi6pticos, de campo completo,
etc.).

2. Microscopios. Son
lentes de alta graduacién positiva.
Cuanto mayor es el nimero de
aumentos (1 aumento = 4 dioptri-
as), menor es la distancia de traba-
jo y el campo visual que propor-
cione la ayuda. Suelen ser mono-
culares.

3. Telemicroscopios.
Son telescopios montados en gafas
con enfoque de cerca. Se consigue
una distancia de trabajo mayor que
con los microscopios, pero su utili-
zacion requiere mayor pericia.

4. Lupas. Son lentes
positivas que se utilizan mds cerca
del texto que del ojo, obteniendo
mayor distancia de trabajo que con
los microscopios. Existe una gran
variedad de lupas, pudiendo selec-
cionarse la que mds se adecte a
cada paciente, dependiendo de la
tarea a realizar y de las necesidades
de aumentos:

- Lupas manuales.
Para realizar lecturas breves.
Desde 2 aumentos hasta 20, apro-
ximadamente.

- Lupas con soporte.
Son mas féciles de manejar ya que
la distancia viene fijada. Pueden
llevar luz incorporada, teniendo
alguna la posibilidad del enfoque.
Los aumentos oscilan entre 3,5 y
30.

- Lampara-lupa, lupa
de pecho. Para diversas activida-
des: costura, manicura, dibujo, etc.
Aumenta entre 1,5 y 3 veces.

5. Lupa television. Es

un sistema de aumento electrénico.
Se compone de una pantalla, una
cdmara con componentes Opticos
de ampliacion y una mesa donde se
coloca el material (libro, cuaderno,
fotografia, etc.). Es la tnica ayuda
optica que permite controlar todas
las variables que se precisan para
ver una imagen:

a) Nitidez de imagen:
con el enfoque.

b) Aumentos: con el
zoom Yy reduciendo la distancia de
trabajo, se pueden conseguir desde
5 aumentos hasta algo mas de 70.

¢) Brillo y contraste.

d) Permite la posibili-
dad de invertir la polaridad (cam-
biar a negro el fondo y a blanco las
letra para leer con mayor contraste
y menor deslumbramiento).

Esta es la ayuda preferi-
da por los pacientes con DMAE,
ya que se trata del dnico instru-
mento con el que pueden realizar
una lectura lo més parecida a la que
estaban acostumbrados:

- Les permite lectura
binocular.

- La distancia de trabajo
es muy parecida a la normal.

- Aunque varien la dis-
tancia de trabajo, la imagen perma-
nece nitida.

- Si el escotoma central
es pequefio o relativo, no suelen
necesitar la fijacién excéntrica
cuando leen con ella.

Ayudas no épticas

Son ayudas a la baja
vision que no utilizan lentes de
aumento. Mejoran la funcién
visual con o sin ayuda de instru-
mentos Opticos:

1. Control de la ilumi-
nacion. Para el paciente deficiente
visual es esencial una adecuada ilu-
minacion, siendo a veces una ilu-
minacién correcta tan importante
como una ayuda éptica. Por eso es
necesario examinar la convenien-
cia de aplicar dispositivos de con-
trol de iluminacién en todos los sis-
temas auxiliares opticos. Hay dos
sistemas.

a) Lamparas: la luz arti-
ficial es mas facil de manipular que
la luz natural o ambiental. Una
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lampara de brazo flexible puede
aportar grandes ventajas porque se
puede colocar de manera que la
iluminaciéon sea Optima para la
tarea concreta a realizar. Hay dos
tipos de lamparas:

- Incandescentes.

- Fluorescentes: propor-
cionan luz sin apenas dar calor.

Como normas generales
de utilizacion, las lamparas deben
estar colocadas al lado del ojo que
se va a utilizar y la luz debe incidir
sobre el material utilizado pero no
sobre la cara para evitar el deslum-
bramiento. Para escribir, se coloca-
rd la ldmpara en el lado contrario
de la mano con la que se escribe
para evitar la sombra del brazo al
escribir.

b) Filtros. Hay varios
tipos:

- Filtros de densidad
neutra. Disminuyen por igual toda
curva de luminosidad y no modifi-
can el color aparente de los objetos.
Se expresan generalmente en por-
centajes de luz filtrada.

- Filtros con distintos
niveles de absorcion. Las lentes
absorbentes son eficaces para eli-
minar la radiaciéon de onda corta.
Cambian la percepcién de los colo-
res. Se expresan en nanometros.

Los mejores filtros
serdn aquéllos que:

* Reducen al maximo el
deslumbramiento.

* Permiten la maxima

agudeza visual.

*  Proporcionan la
mayor comodidad en los distintos
niveles de luminosidad.

* Permiten una adapta-
cién mas rapida ala luz y a la oscu-
ridad.

2. Contrastes. Puede
definirse el contraste como la dife-
rencia entre la luz del objeto mira-
do y el nivel de luz del fondo del
objeto. El contraste puede mejorar-
se:

- Colores que intensifi-
quen el contraste: tinta negra sobre
papel blanco, colores oscuros
sobre fondo claro y marcas fluores-
centes.

- Plumas:
rotulador.

- Filtros: filtros de pagi-
na o montados en gafas.

- Tiposcopios: un cartén
tapa todo el impreso menos una
linea, que es lo que se ve por la
hendidura.

- Papel rayado: facilita
la escritura y la lectura.

3. Atriles. La finalidad
del soporte para la lectura es man-
tener el material en una posicién
comoda de manera que la persona
disponga de una distancia operati-
va cercana y comoda. Estos atriles
son précticos para lectura pero no
para escritura; en estos casos es
mejor inclinar la mesa s6lo 8 gra-
dos.

preferible

4. Ergonomia. Se debe-

ran evitar las posturas forzadas y/o
estaticas.

Dispositivos no visua-
les

Aunque una persona
con escotoma central puede utilizar
la vision periférica para los despla-
zamientos y alguna ayuda Optica
para vision cercana, existen ciertas
tareas que se pueden realizar con
mayor eficacia si se utilizan otros
sentidos:

- Material auditivo:
libro hablado, relojes y calculado-
ras parlantes...

- Ayudas de costura:
enhebradores... '

- Ayudas para cocina:
medidores con marcas en relieve,
etc.

En nuestra experiencia
personal, consideramos que la
prescripcion definitiva de todas las
ayudas anteriormente menciona-
das debe ir siempre precedida de
un periodo de entrenamiento,
durante el cual el profesional en
baja vision ensefia a los pacientes
su correcta utilizacion, para asi
obtener el maximo rendimiento y
aprovechamiento del resto visual.

Elvira Martin Herndndez
T. Torres Gil

ONCE

MADRID

Facturas de teléfono adaptadas

Telefénica Espafia ofrece a sus usuarios, a través de su Servicio de
Atencion al Cliente 004 y con sélo facilitar el nombre y niimero de teléfo-
no, la posibilidad de recibir la factura telefénica ampliada, facilitando asi su lectura a
las personas con dificultad visual.
Por otro lado, la ONCE y su Fundaciéon han firmado un Convenio de
Colaboracién con Telefénica Espafia para la prestacion de determinados servicios;
entre ellos cabe destacar la facturacién telefénica en braille y la gratuidad de las pri-
meras 10 llamadas, en un periodo de dos meses, realizadas al Servicio de Informacién
Telefonica 003. Para acceder a ambos servicios se deben cumplir los siguientes requi-
sitos: estar afiliado a la ONCE y ser titular del Abono al Servicio Telefénico, debien-
do solicitar los mismos a través del Centro de la ONCE al que se encuentre adscrito.
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MEDICINA ALTERNATIVA

Retinosis Pigmentaria: Esa gran incégnita

Con mucha mas paciencia que
medios, hace veinte afios que el Dr. Lara,
Médico Oftalmélogo de la Armada,
empez6 a aplicar la oxigenacion hiperbd-
rica con caricter terapéutico-experimen-
tal en pacientes de Refinosis Pigmentaria.
Quienes hemos pasado por Cartagena -y
somos muchos- hemos observado en
nuestros propios cuerpos los efectos de
esta proguesta terapéutica; la mayoria lo
hemos abandonado por razones diversas,
pero ain hay pacientes de RP que acuden
puntualmente a su cita con el oxigeno.

Es muy posible que esta terapia no

sea apropiada en todos los casos de RP,
como el propio Dr. Lara reconoce-, pero
es innegable el valor curativo del oxige-
no hiperbdrico en otras muchas afeccio-
nes degenerativas de los tejidos: alli
hemos presenciado auténticos milagros
de curacién en casos de gangrena,
muchos de ellos como consecuencia de la
diabetes.

En lo que el Dr. Lara tiene razén es
en la necesidad de medios para la inves-
tigacion de una terapia que podria ser
altamente beneficiosa para nosotros y
para otros muchos enfermos.

a Retinosis Pigmen-
laria constituye una
causa muy impor-

tante de afectacién ocular que
conduce a graves situaciones
deficitarias de la capacidad
visual, siendo quizd su aspecto
mas importante la falta de datos
relativos a su etiologia y meca-
nismos patogénicos y, como con-
secuencia de ello, la ausencia de
normas terapéuticas eficaces que
puedan contribuir a obtener solu-
ciones para este tipo de enferme-
dad ocular.

El cardcter mistico que
presenta esta afeccion, rodeada
de un halo misterioso, conduce a
una situacion de incertidumbre y
desesperanza, tanto para las per-
sonas que la padecen como para
aquellos profesionales de la
medicina que tienen la misién de
poder resolver esta clase de pro-
blemas.

Este trabajo se encuen-
tra desgraciadamente muy lejos
de aportar soluciones definitivas
a un problema que presenta tan
extraordinaria complejidad en su
planteamiento bdsico, preten-
diéndose unicamente la exposi-
cion de unas observaciones que
se han podido apreciar a través de
unos intentos de tratamiento
empleando las técnicas de oxige-
nacion hiperbdrica, debiéndose
resaltar en todo momento su
caracter de temporalidad y su
escasa concrecion en las conclu-

siones, que en todo caso deben
ser consideradas como meras
observaciones llevadas a cabo
sobre bases empiricas que preci-
sarian la realizacion de estudios y
analisis mds exhaustivos antes de
establecer conclusiones firmes.

Hace veintitin afos
que entr6 en funcionamiento una
instalacion hiperbdrica en el
Hospital de Caridad de Carta-
gena (Murcia), con el objetivo de
aplicar técnicas de oxigenacién
hiperbdrica, utilizadas ya en
numerosos paises y que, al pare-
cer, podrian ser empleadas en
diversos procesos patolégicos en
los que la hipoxia tisular est4 pre-
sente, por ejemplo en casos de
personas afectadas de Retinosis
Pigmentaria.

El método que se ha
seguido consiste basicamente en
efectuar un estudio campimétrico
antes de iniciarse el tratamiento
propiamente dicho, consistiendo
éste en la administracién de oxi-
geno utilizando una mascarilla y
bajo determinadas condiciones
de presion (2 Stmésferas absolu-
tas, 1.5Kg/cm#) durante un peri-
odo de tiempo de 60 minutos dia-
rios. Al cabo de 15 dias de trata-
miento se repite la campimetria
para analizar los posibles cam-
bios producidos en los campos
visuales. Si se aprecia un aumen-
to de los limites de estos campos
se procede a la administracion de
una segunda serie de sesiones

con el oxigeno hiperbdrico, efec-
tudndose un nuevo estudio cam-
pimétrico que permita conocer
las posibles variaciones de los
limites y realizandose un anélisis
comparativo con la primera y
segunda campimetria.

La idea bdsica consiste
en repetir estos ciclos de trata-
miento de quince dias de dura-
cién siempre y cuando se vaya
observando un aumento de los
limites de los campos visuales.
Cuando no se aprecien mejorias
de dichos campos en dos obser-
vaciones sucesivas, se considera
que se ha llegado al limite de las
posibilidades de utilizar este sis-
tema.

El paso siguiente seria
efectuar un seguimiento peri6di-
co del paciente para poder com-
probar la persistencia del efecto
beneficioso alcanzado anterior-
mente sobre los campos visuales,
con el fin de determinar la even-
tual repeticién del tratamiento, e
incluso para llegar a conocer una
posible periodicidad de éste, que
permita obtener una estabiliza-
cion de los campos visuales a
largo plazo.

Por falta de medios
adecuados, no nos ha sido posi-
ble efectuar determinaciones
seriadas de la actividad eléctrica
de la retina (electrorretinogra-
ma), ni establecer la posible
influencia que pudieran presentar
estos tratamientos sobre la dismi-
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nucion de la vision nocturna
mediante curvas de adaptacion a
la oscuridad (adaptometria).

Resultados obtenidos

Los resultados oberva-
dos sobre los limites de los cam-
pos visuales se pueden dividir en
tres categorias: buenos, medianos
y malos resultados.

En el primer grupo,
aproximadamente un 30% de los
casos tratados, se ha podido
observar un aumento de los cam-
pos visuales, significativo en el
primer ciclo de tratamiento y que
continia en el segundo y siguien-
tes ciclos. Sin embargo, al reali-
zar las observaciones de segui-
miento se ha comprobado un
empeoramiento de los limites
campimétricos, no pudiéndose
establecer una norma precisa
sobre la duracién de las mejorfas,
debido a su gran variabilidad, asi
como por la misma dificultad que
presenta la realizacion del propio
seguimiento.

En un segundo grupo
estarian aquellos casos en los que
se ha apreciado una mejoria dis-
creta de los campos visuales,
pero no una persistencia acusada
de la mejoria en tratamientos y
observaciones sucesivos. Este
segundo grupo viene a represen-
tar aproximadamente otro 30%
de los casos tratados.

En el tercer grupo se
clasifican todos aquellos casos
que presentaban grandes limita-
ciones del tamao de los campos
visuales, muy disminuidos y ya
en la fase de visidn en caiion de
escopeta, en los que el tratamien-
to resulté ser ineficaz, no apre-
cidndose variacion alguna duran-
te los tratamientos ni en las
observaciones posteriores de
comprobacién que se realizaron.

En un principio se
pens6 que los posibles buenos
resultados obtenidos estarian
ligados a la edad del paciente,
considerdndose erréneamente
que las respuestas positivas se
darian en los casos de menor
edad. Esta tesis quedé desacredi-
tada al analizar algunos casos de

pacientes tratados cuyas edades
oscilaban entre los 40 y los 50
anos, en los que pudo observarse
mejorias inesperadas. Por otra
parte, se han registrado casos de
pacientes jévenes con resultados
nulos. Lo que si parece confir-
marse es que la antigiiedad del
proceso es un factor de mejoria,
ya que al tratar casos muy avan-
zados los resultados han sido
siempre nulos.

Hipétesis de trabajo

Ante la existencia de
pacientes que han respondido
positivamente a la administra-
cién de oxigeno en condiciones
de hiperpresion como dnica
medida terapéutica aplicada, y la
de aquéllos en los que no ha sido
posible apreciar mejoria alguna,
parece importante establecer
algunas premisas bdsicas, valo-
rando debidamente el riesgo que
entrana la simplificacién de un
problema tan complejo como es
la Retinosis Pigmentaria, al que
pueden asignarse numerosas y
variadas hipétesis, tanto en su
etiologia como en los mecanis-
mos patogénicos que puede lle-
gar a presentar.

En primer lugar parece
razonable considerar que la falta
de oxigeno en la retina, puede
jugar un papel muy importante
en el conocimiento del posible
origen y mecanismos de la
Retinosis Pigmentaria. A este
respecto no deberia ignorarse el
hecho de que la retina es uno de
los tejidos con mayor consumo
de oxigeno del organismo huma-
no.

El segundo aspecto a
considerar es la alta sensibilidad
de la retina a juzgar por la rica
red de vasos capilares existente
en este tejido, que permite el
suministro de unas cantidades de
sangre (oxigeno) adecuadas en
todo momento a las necesidades
de consumo de este gas. Ante una
situacion de hipoxia hipdxica
(permanencia en determinadas
alturas), parece significativo que
uno de los fenémenos reactivos
senalados sea precisamente una

reduccion de cardcter transitorio
y funcional de los campos visua-
les, que desaparece completa-
mente cuando se restauran las
condiciones normales de las ten-
siones de oxigeno al descender a
niveles inferiores de altitud.

Siguiendo el razona-
miento l6gico puede considerarse
que esta falta de aporte de sangre
(oxigeno) a las estructuras del ojo
(retina) se debe muy probable-
mente a la pobreza en nimero y
calidad de los capilares que inte-
gran la rica red de vasos mencio-
nada anteriormente. Este factor
de pobreza vascular podria estar
ligado al de transmision por via
genética, universalmente acepta-
do y sobre cuya existencia no hay
duda.

La siguiente cuestion a
considerar seria qué le sucede a
un determinado tejido del orga-
nismo sometido permanentemen-
te a condiciones deficitarias de
aporte de sangre (oxigeno).
Parece l6gico pensar que pueda
presentarse una primera fase de
afectacion funcional de la capaci-
dad visual, con ciertas analogias
con lo que ocurre en el caso de
hipoxia hipéxica anteriormente
expuesto, pero con la diferencia
fundamental de su cardcter per-
manente al no existir variacion de
los flujos de perfusién en los
casos de pobreza de capilares
retinianos transmitida por via
genética. Ante la persistencia de
esta situacion, parece llegarse al
concepto de atrofia, de caricter
permanente e irreversible, a pesar
de que en ese momento se reali-
cen aportes de oxigeno a la reti-
na.

Una posible conclu-
sién provisional es que en la RP
pueden existir fases de cardcter
funcional, en las que el aporte de
oxigeno llegaria a normalizar una
determinada funcién alterada por
la falta de oxigenacién de la reti-
na, que con el tiempo pueden dar
paso a una fase atréfica de cardc-
ter irreversible.

Hay razones fundadas
para pensar que los neurotrans-
misores juegan un papel impor-
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tante en el desarrollo de esta
enfermedad. Los buenos resulta-
dos obtenidos con el empleo del
oxigeno hiperbdrico en otras
enfermedades, en cuyos meca-
nismos de produccion se encuen-
tra un déficit en la formacion de
determinados agentes que actian
COMO neurotransmisores especi-
ficos, junto con trabajos experi-
mentales que senalan una rela-
cién entre las situaciones de
hipoxia y el déficit de formacién
de agentes neurotransmisores,
como la Acetil-Colina, Dopa-
mina, el Acido Gamma-Amino-
Butirico (GABA), la Adrenalina
y la Nor-Adrenalina, hacen pen-
sar que, en principio, al solucio-
narse de alguna forma el proble-
ma de la hipoxia tisular, se podria
conseguir una normalizacion
funcional de la actividad de la
retina. Esto podria constituir una
linea de investigacion para tratar
de mejorar el pronéstico de la RP
para la que se precisarian medios
complementarios de exploracion

y, en todo caso, realizarla bajo un
esricto control médico.

Conclusiones

Se han expuesto en
lineas generales las observacio-
nes realizadas al emplear técnicas
de oxigenacion hiperbdrica para
el posible tratamiento de proble-
mas degenerativos de la retina,
entre los que se encuentra la
Retinosis Pigmentaria.

Los resultados obteni-
dos hasta ahora no permiten afir-
mar que la solucion de este pro-
ceso radique en el empleo del
oxigeno hiperbadrico, debiéndose
considerar la necesidad de reali-
zar un estudio mds profundo
empleando una serie de explora-
ciones complementarias muy
especificas, que no se han podido
llevar a cabo por carecer de los
medios necesarios, asi como por
no disponer de una infraestructu-
ra mds adecuada que la actual.
No obstante, al haber casos en los
que se ha comprobado aumentos

significativos de los campos
visuales, parece posible estable-
cer unas hipdtesis de trabajo,
basadas en la relacion de estos
procesos degenerativos con
defectos de oxigenaciéon de la
retina e incluso de otras estructu-
ras del sistema nervioso que de
alguna forma pueda intervenir en
el complejo proceso de la percep-
cién de imdgenes, asi como sobre
el trofismo de la retina.

En principio, con estas
técnicas parece posible obtener
una mayor supervivencia de la
retina, e incluso intentar cambiar
el curso de la enfermedad, siem-
pre y cuando se trate de casos no
demasiado avanzados, porque
cuando aparece la atrofia se entra
en la fase de irreversibilidad en la
que este sistema parece ineficaz.

Antonio de Lara Mufioz-
Delgado.

HosPITAL DE CARIDAD
Cartagena (MURCIA)
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(CASOS ESPECIALES)

LUPAS, TELESCOPIOS

NOVOLENT

Optica y Salud Visual

NOVOLENT CENTFIOS ESPECIALIZA-
DOS EN REHABILITACION DE LA BAJA

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

OFRECEMOS: a todos los afiliados
un estudio GRATUITO de su proble-
matica visual. Asi como una importan-
te bonificacion econémica en la com-
pra de sus AYUDAS VISUALES.

GRUPO NOVOLENT

03002 ALICANTE

Rambla Méndez Nunez, 39 MALLORCA

Tel. (96) 520 18 66

08037 BARCELONA
Avda. Diagonal, 400
Tel. (93) 458 65 08

48001 BILBAO
Navarra, 1
Tel. (94) 423 76 88

28019MADRID
General Ricardos, 23
Tel. (91) 472 19 13

-SISTEMAS DE AUMENTO: CCTV,
28012 MADRID

Atocha, 41
Tel. (91) 420 18 78

30001 MURCIA
Tel. (968) 21 76 80

Isidoro de la Cierva, 7

07012 PALMA DE

Avda. Jaime lll, 25
Tel. (971) 71 53 24

41004 SEVILLA
Sierpes, 20
Tel. (95) 456 31 76

VALENCIA
Pza. del Ayuntamiento,
16 Tel. (96) 351 43 01

46002 VALENCIA
San Vicente, 110
Tel. (96) 352 71 02

ZARAGOZA
C/ Cinco de Marzo, 7
Tel. (976) 22 16 02

INTERNET:
http: // www. novolent. es
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ACTIVIDAD ASOCIATIVA

| pasado dia 22 de
febrero, se celebré en
el Saldn de Actos de la

Delegacién Territorial de la
ONCE en Barcelona una
Conferencia-Coloquio a cargo
de la Dra. Teresa Soldns Barri,
Jefa de la Unidad de Retina
Vitreo del Servicio de Oftal-
mologia del Hospital San Pablo
de Barcelona, sobre el Tras-
plante de células del epitelio
pigmentario retiniano.

La conferencia, organizada
por la Asociciéon de Afectados
por Retinosis Pigmentaria de
Catalufia, se enmarca dentro de
las actividades desarrolladas
por la Asocicion en la bisqueda
de soluciones médico-cientifi-
cas a la RP.

El acto conté con la asis-
tencia de la Dra. Carmen
Ayuso, Coordinadora Nacional
de Investigacion de RP, Vicenta
Gallart, Presidenta de la
Federacién de Asociaciones de
Afectados por Retinosis Pig-
mentaria en el Estado Espafiol,
y la Dra. M* Jesis Félix, res-
ponsable del Departamento de

Trasplantes de Tejidos de la
Generalidad de Cataluna, aparte
de oftalmélogos, genetistas,
investigadores, representantes
de las demds Autonomias, del
Departamento de Sanidad de la
Generalidad de Cataluna vy
numerosos afectados de toda
Cataluna y Baleares.

El trasplante de células del
Epitelio Pigmentario Retiniano
abre una puerta al posible trata-
miento de la enfermedad.

Joan Claramunt
BARCELONA

De izquierda a derecha: Dra. Teresa Solans Barri (Jefa de la Unidad de Retina Vitreo del Servicio de
Oftalmologia del hospital San Pablo de Barcelona), D. Joan Claramunt Pedreny (Presidente de la AARP de
Cataluna) y Dra. Maria Jesis Félix (Responsable del Departamento de Trasplantes de Tejidos de la

Generalidad de Cataluiia)

) 124

N2 11 - Mayo, 1997



AREA soCIAL

I

uestros amigos de la
Asociacion de Afectados
de RP de las Islas Canarias

nos han hecho llegar un dossier de
las actividades que vienen reali-
zando desde hace més de un afo
en apoyo del colectivo de afecta-
dos de RP existente en el pueblo
saharaui. Esta actividad cuenta
desde el primer momento con el
respaldo de FAARPEE, por més
que en la realizacién de la misma
han recurrido a fuentes de finan-
ciacién y recursos propias de la
Asociacion y otras ajenas a la
Federacion.

Resumir en pocas lineas una
actividad tan compleja y de tal
envergadura como la afrontada
por la Asociacién de Canarias es
labor poco menos que imposible.
Por ello rogamos que los interesa-
dos en conocer mas datos al res-
pecto se pongan en contacto con
la Asociacion en su sede de Las
Palmas de Gran Canaria.

La Asociacion Canaria de
Afectados de Retinosis Pigmen-
taria ha sido la impulsora de una
iniciativa de solidaridad hacia un
pueblo histérica y geogréficamen-
te vinculado a nuestro pais y, espe-
cialmente, al Archipiélago Cana-

Colaboracion con el Frente

rio. Es a partir del afio 1995 que el
Proyecto llamado Lucha contra la
ceguera en favor del pueblo saha-
raui, comienza su andadura bus-
cando apoyos institucionales y
cooperacion con diversas entida-
des. Al objetivo inicial, la detec-
cién y localizacion de afectados
de RP y otras patologias oculares,
para desarrollar un censo de
poblaciéon ciega y deficiente
visual, se le unen las de adoptar
ayuda material y técnica que per-
mita subsanar, aunque fuera en
una pequena medida, las carencias
educativas y asistenciales de los
saharauis pobladores de los cam-
pamentos de Tinduf.

Una expedicion formada
por el actual Presidente de la
Asociacion Canaria, German
Lépez, y su grupo de colaborado-
res parten a primeros de 1996
hacia el territorio argelino y alli se
sientan las bases para futuras acla-
raciones, a raiz de los contactos
habidos entre el Ministerio de
Sanidad y Educacién del Frente
Polisario, 6rgano politico que rige
la vida de este pueblo oprimido
por la expansién marroqui.

Con los apoyos del
Ayuntamiento de Telde y del
Cabildo Insular de Gran Canaria,
el Proyecto contempla nuevos
horizontes, esta vez formalizando
un contacto institucional con el

Polisario y el pueblo saharaui

Consejo General de la ONCE, a
través del Presidente de Relacio-
nes Internacionales, Rafael Mon-
daca. En una reuni6n de importan-
tisima transcendencia para el
Proyecto, se acuerda seleccionar a
cinco maestros saharauis para
dotarles con becas de formacion
que les permitan cubrir las necesi-
dades de atencién de los nifios y
adultos ciegos que abundan en
estos campamentos. Por otra
parte, se refiere la necesidad de
impulsar y financiar la creacion de
un modulo educativo especifico
donde estas personas puedan ser
atendidas.

Sin olvidar el objeto ini-
cial del Proyecto, a finales de
enero de 1997 la expedicién, que
cuenta ademds de con una
Técnico de la ONCE y un inten-
dente, con un par de oftalmélogos,
repite su viaje a Tinduf para hacer
un seguimiento y localizar en las
distintas wilayas o campamentos
los casos de ceguera que permitan
valorar la incidencia de diversas
enfermedades oculares.

Son ya dos anos los cum-
plidos por este interesante Pro-
yecto solidario, una iniciativa que
Canarias apadrina y que sin duda
seguird cultivando en el futuro.

Mayca Cruz Pedraza
LAS PALMAS DE G. CANARIA

Con muchas pequefas ayudas conseguimos que esta Revista llegue
a vuestras manos. jGracias por vuestra colaboracién, con la que
deseamos seguir contando!. Con este fin, os recordamos que podéis
transferir vuestros aportaciones a la Cuenta de

F.A.A.R.P.E.E.

Banco Central-Hispano, Agencia Sucursal n® 1
Pl. Canalejas, 1 28014 MADRID
C/C n®% 0049/0001-1-121228-1
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Buscando la luz

l a biblioteca de libros
especializados en te-
mas relativos a la

Retinosis Pigmentaria ha creci-

do con la incorporacion de la

obra Buscando la luz, publicada
por la Asociacién de Afectados
de RP de Euskadi (AARPE).
Buscando la luz esta disponi-
ble tanto en soporte grafico
como grabado en cinta de cas-
sette, lo cual permite su aprove-
chamiento incluso por personas
que no pueden leer textos

impresos con su resto visual.

Esta obra incorpora y amplia
los ejercicios fisicos reproduci-
dos en los tdltimos dos nimeros
de nuestra revista, explicando
claramente la forma de realizar-
los para conseguir resultados
6ptimos de relajacion que pue-
dan ayudar a la mejor conserva-
cién del resto visual en tanto
esperamos la llegada de una
solucion terapéutica definitiva a
la enfermedad.

Los interesados en conseguir
este libro en cualquiera de sus
versiones deberd dirigirse a la
Asociacién de Afectados de RP
de Euskadi (la direccion y telé-
fono aparecen en la contraporta-
da), o a través de su asociacion
autonémica.

BUSCANDO

I Jornada Interdisciplinaria sobre RP en Madrid

as de 200 personas
asistieron a la 1
Jornada Interdisci-

plinaria sobre RP en la Comu-
nidad de Madrid, convocada por
la Asociacion de Afectados de
esta Comunidad el pasado 26 de
octubre.

El acto tuvo lugar en el Salon
de Actos de la Direccion General
del INSERSO y se dividi6 en
tres mesas redondas:

|. Aspectos cientifico-médi-
cos de la RP, mesa moderada por
nuestro Vocal de Investigacion
Félix Acena, que contd con las
exposiciones de los doctores
José Luis Rovirosa, Blanca
Garcia Sandoval, Javier Lavid y
Carmen Ayuso.

2. Rehabilitacion en RP,
mesa coordinada por el entonces
Director del CERBVO de la
ONCE, Manuel Cejudo, en la
que participaron los doctores

Angel Baranano, Luis Palacios,
Agustin Moreno y Juan José
Cantalejo.

3. Derechos y obligaciones
sociales de los afectados de RP,
mesa moderada por nuestro
Vocal de Asuntos Sociales,
Alfredo Hierro, que conté con
José Maria Garcia, del INSER-
SO, y Jestis Varela, de Fundosa
Social Consulting, como confe-
renciantes.

Los coloquios que cerraron
cada una de las tres mesas fueron
muy animados y enriquecedores,
quedando siempre corto el tiem-

po previsto para cada actividad.

Al mediodia los participantes
pudieron visitar una exposicion
complementaria de material
especial para baja vision presen-
tado por las firmas NOVOLENT
y Comercial OPTRON, ambas
de Madrid.

La Jornada fue inaugurada y
clausurada por Vicenta Gallart,
Presidenta de FAARPEE, y José
Manuel Pichel, Director General
de la Fundacion ONCE, respecti-
vamente.

Gregorio Beltrdn
MADRID
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Vis

1 /26




AREA SOCIAL

Jornada sobre Tecnologias en Baja Vision

rganizado por la
Asociaciodn
Industrial de Optica

(AIDO), dependiente de la
Generalitat Velenciana, y por
la Asociacion de Afectados de
RP de la Comunidad Valen-
ciana, se ha celebrado en el
Centro de Formacion Lluis
Vives de la Camara de Comer-
cio Valenciana el dia 18 de
abril una interesante Jornada
sobre Tecnologias en Baja
Vision.

El objetivo que se plantea-
ba la jornada era doble:

1°. Divulgar las caracteris-
ticas de la enfermedad y la
Asociacion de Afectados entre
el colectivo de 6pticos y oftal-
mologos (90% de los asisten-
tes).

2°. Exponer un catdlogo de
aparatos de baja visién y la
aplicacién en los procesos de
rehabilitacion, para detectar
necesidades futuras.

El acto fue inaugurado por
el Subsecretario de la Con-
selleria de Sanidad, Rubén
Moreno, quien destacé la
labor modélica integradora de
nuestra Asociacion.

Después de unas palabras
del Director de AIDO, Juan
Carlos Soriano Pérez, y de la
Presidenta de FAARPEE,
Vicenta Gallart, comenzé la
primera sesion sobre Etio-
logia de la enfermedad y nue-
vas perspectivas en la rehabi-
litacion y adaptacion en los
procesos de baja vision. La
mesa presidida por la Dra.
Concepcion Vilela y Joaquin
Selva, pasé revista con la Dra.

Marina Marco a una profunda
explicacion de la enfermedad.

Posteriormente se constato
con M* Angeles Matey, técni-
co de rehabilitacién visual de
la ONCE de Barcelona, la
enorme dificultad inherente en
los procesos de rehabilitacion.
A continuacién, Francisca
Sandret, técnico de rehabilita-
cion visual de la ONCE de
Alicante, expuso la gran
variabilidad de casos y la
necesidad del trato individual;
del mismo centro, Javier
Diaz, Optico optometrista,
pasé revista a los diferentes
sistemas de apoyo a la baja
vision. Finalmente, la primera
sesion fue cerrada por Juan
Vicente Lizandra, 6ptico opto-
metrista, que expuso un estu-
dio llevado a cabo sobre la
utilidad de los filtros.

Con posterioridad al al-
muerzo, que sirvio para inter-
cambio de opiniones entre
diferentes especialistas, se
abrié la segunda sesion, presi-
dida por el Dr. Manuel Diaz,
con una exposicion de Rafael
Leon, de Comercial OP-

TRON, sobre las diferentes
herramientas y sus posibilida-
des.

Posteriormente se vislum-
braron las esperanzas puestas
en el trasplante de retina,
expuesto por la Dra. Ampar
Navea, del Hospital La Fe, de
Valencia. M* José Sinchez,
optico optometrista del Insti-
tuto Oftalmolégico de Alican-
te, cerré la sesioén exponiendo
su opiniéon sobre los instru-
mentos de baja visién y el
material ELVIS, lo que dio
paso a una exposicion sobre
Qué hay de nuevo en la RP,
llevada a cabo por el Cate-
drético de Oftalmologia y Di-
rector del Instituto Oftal-
molégico de Alicante, Dr.
Jorge Ali6.

La tarde concluyé con un
debate en el que se ofreci6 a
los mds de 85 asistentes al
acto todo tipo de aclaraciones.
Esta actividad de la Asocia-
cion de Afectados Valenciana,
dirigida prioritariamente a
profesionales, complementa la
exitosa Jornada celebrada el
22 de noviembre pasado,
especificamente orientada a

pacientes y familiares.

Joaquin Selva

VALENCIA
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a Redaccion de la
Revista Vision ha
recibido sendas car-

tas en las que los Presidentes
de las Asociaciones de RP de
Aragén y Extremadura nos
transmiten informacién sobre
las actividades mds relevantes
desarrolladas en sus respecti-
vas Comunidades Auténomas
en los dltimos meses. Confia-
mos en poder incluir en el pré-
Xximo nimero noticias de las
restantes Asociaciones, que
sin duda realizan actividades
de interés general y que a
todos nos gustard conocer
para aprovechar lo mucho que
de positivo y trasladable segu-
ro hay en ellas.

Conferencia en Zaragoza

Segin nos comenta en su
carta nuestro amigo Angel
Tierra (a quien por cierto salu-
damos desde estas pdginas
como nuevo Presidente de la
Asociaciéon de Aragén), la
actividad mas destacable de su
Asociacion en estos primeros
seis meses del ano tuvo lugar
el pasado 22 de febrero, fecha
en la que el catedrdtico de
Alicante, Dr. Ali6, imparti6
una conferencia sobre las
Controversias actuales en la
RP.

Como parte del mismo
acto, la Dra. M* José Sdnchez,
optometrista del Instituto [OA
de Alicante, present6o el
LVES, invento creado y desa-
rrollado en la Universidad
John Hopkins, de Baltimore
(Estados Unidos), en colabo-
racion con la NASA. El resul-
tado en algunos casos fue
realmente satisfactorio, aun-
que la mayoria de los afecta-
dos de RP que lo probaron
tuvo dificultades de adapta-
cion.

Actividades en
Extremadura

La Asociacién de Afectados
de RP de Extremadura
(ARPEX) quiere darnos a cono-
cer dos de las actividades que
han desarrollado en la segunda
mitad del pasado ano en esa
entrafiable Comunidad Auté-
noma y que, por razones de
espacio, no tuvieron cabida en
el anterior nimero de esta publi-
cacion: la celebracion del Dia
Internacional de la RP y su par-
ticipacién en el X Certamen de
Videomed.

Reproducimos a continua-
ci6n el contenido de la carta
remitida por la Presidenta de
ARPEX, Purificacion Zam-
brano, explicando lo que hicie-
ron con motivo de estos dos
eventos.

A) Dia Internacional de la
Retinosis Pigmentaria

La celebracién del Dia
Internacional de la RP el pasado
mes de septiembre en Mérida
conté con las siguientes activi-
dades:

- Asamblea
SOcios.

- Charla-Coloquio sobre RP
con la colaboracién de los oftal-
moélogos D. José Chacén
Iglesias y D. Jests Ferndndez
Sabugal.

- Comida-Convivencia de
socios y simpatizantes, ameni-
zada por D. Antolin Benitez
Garcia.

Hay que senalar que este Dia
de Convivencia fue muy impor-
tante para los afectados y fami-
liares, ya que tuvimos la oca-
sion de intercambiar ideas, apo-
yarnos moralmente y, sobre
todo, tener confianza en que

General de

Actividades de otras Asociaciones

quiza en una fecha no muy leja-
na Extremadura conseguira por
fin crear la Unidad de Control y
Seguimiento, pues contamos
con el apoyo del oftalmélogo D.
José Chacon Iglesias, y también
hemos tenido alguna entrevista
con el Consejero de Bienestar
Social de Extremadura para
mostrarle nuestras inquietudes.

B) X Certamen de Video-
med

La Asociaciéon Extremena
tuvo el honor de estar presente
del 18 al 23 de noviembre
(1996) en el X Certamen de
Videomed en Badajoz, colabo-
rando con la Asociacién de
Asturias, que presenté un video
sobre la Retinosis Pigmentaria.

Tuvimos la ocasién en este
Certamen de instalar un stand
con la ayuda del laboratorio
Servier Danval S.A., donde
tenfamos tripticos, revistas, etc.,
para dar a conocer la RP.
También hicimos propaganda a
través de los medios de comuni-
caciéon del video que presentd
Asturias y, en general, de todo
lo referente a nuestra enferme-
dad.

En la exposicion del video la
Dra. Sara Gutiérrez no pudo
estar presente, por lo que una
vez mds contamos con la ayuda
y colaboracién del oftalmélogo
extremeno Dr. Chacén, que se
mostré muy interesado en todo
lo referente a esta actividad,
encargdndose no sélo de la
exposicién y presentacién del
video, sino que nos ayudo a
todos los preparativos.

También es importante sena-
lar que algunos socios y familia-
res de ARPEX acudieron y cola-
boraron durante estos dias.

jEnhorabuena a la Asocia-
cion Asturiana por la elabora-
cion de este video sobre
Retinosis Pigmentaria, que no
s6lo estuvo presente en este
Certamen, sino que obtuvo la
menciéon a la Mejor Imagen
Cientifica!
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DIRECTORIO DE LA FEDERACION DE ASOCIACIONES DE AFECTADOS

DE R.P. DEL ESTADO ESPANOL - FA.A.R.P.E.E.

ASOCIACION DE ANDALUCIA
C/ Resolama, 30, Edif. ONCE
41009 SEVILLA

Telf. (95) 490 16 16 Ext. 384
Presidenta:M°Luisa Reyes Tamajon

ASOCIACION DE CANTABRIA
C/BURGOS. 3

39008 SANTANDER

Telf. (942) 24 01 00. Fax. 24 00 40
Presienta: M® Carmen Arias Mufioz

ALRPEL

ASOCIACION CATALUNA
C/Calabria, 66 Desp. 5, Edif. ONCE
08015 BARCELONA

Telf. (93) 32592 00 Fax. 42491 44
Pres. Juan Claramunt Pedreny

A

- I ’ :;

ASOCIACION DE GALICIA

C/ Torreiro, 30 1° local 5

15008 LA CORUNA

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

ASOCIACION DE MADRID
C/Montera. 24 2°H 1

28013 MADRID

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

ASOCIACION DE LA RIOJA

C/ Jorge Vigon, 19 Bajo, Edif. ONCE
26003 LOGRONO

Telf, (941) 24 35 55 Fax. 25 (09 32
Prest, Ester Sanz Sanz

\' AJOCIACION ARADOMELA
LIl

ML PCMInTARIA

ASOCIACION DE ARAGON
P°de Echegaray y Caballero. 76
Edif. ONCE - 50003 ZARAGOZA
Telf: (976) 28 24 77 Fax 28 38 87
Pres: Angel Tierra Anoro

ASOCIACION DE CAST.MANCHA
Pza. Virgen de los Llanos, |

02001 ALBACETE

Telf. (967) 22 15 40 Fax. 967 52 38 62
Prest. Antonio Gomez Ibanez

ASOCIACION DE EUSKADI
C/ iturribide, 26 Ent, Dpto. 6°
48006 BILBAO

Telf. (94) 415 64 76 Fax. 416 76 08
pres. Begoiia Gomez la Fuente

g

ASOCIACION DE MURCIA
C/ Juan Ferndndez. 28 8° A
30204 CARTAGENA (Murcia)
Telf. (968) 5262 10

Prest. Luis Berrocal Balanza

e

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 Tagares

10

ASOCIACION DE NAVARRA

C/ Media Luna, 19, Edif. ONCE

31002 PAMPLONA

Telf. (948) 22 97 89 Fax. (948) 2207 09
Prest. José Maria Casado Aguilera

€D

AARY:

ASOCIACION DE ASTURIAS
Hnspilal Central de Asturias
Julian Claveria. S/N

Tlfno.: (98) 510 61 00 Ext. 36508
33006 Oviedo - Asturias

Prest. Andrés Mayor Lorenzo

A.CLAR.P.

ASOCIACION CAS.LEON

C/ Dos de Mayo. 16

47004 VALLADOLID

TELF.(983) 39 40 88 Fax.30 57 26
Prest. Felix Romin Barenilla

ASOCIACION EXTREMADURA

C/ Luis Braille, 10

06800 MERIDA (Bdajoz)

Telf. (924) 31 12 36 Fax. 31 13 08

Prest. Purificacion Zambrano
SOCRACHH OF

J-‘a
LY J FESIADOS DE

¢ L] 1A COSMMITAY Calaas

ASOCIACION DE LAS I. CANARIAS
Avda. Primero de Mayo, 10, Edif. ONCE
35002 LAS PALMAS DE GRAN CANARIA
Telf. (928) 36 71 88 Fax. 36 49 18

Prest. Germiin Lopez Fuentes

ASOCIACION DE LAS L. BALEARES
(Los interesados deben dirigirse a la
Asociacion de Cataluna

en Barcelona)

.

FEDERACION DE ASOCIACIONES DE
AFECTADOS DE R.P.

C/Montera, 24 2°H |

Telf/ Fax. (91) 521 60 84

Prest. Vicenta Gallart Jiménez
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