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Editoriales

TOMAR EL RELEVO

Estimado/a lector/a:

Cuando en septiembre de 1984 me reuni con otros
tres afectados de retinosis pigmentaria para organizar
el primer embrion de lo que mas tarde se legalizé
como Asociacion de Afectados de RP de la Comuni-
dad de Madrid, reconozco que estaba muy lejos de
imaginar lo que realmente estaba naciendo en aquel
momento en Espana. Anos mas tarde, en la segunda
mitad de la década de los ochenta, fueron apareciendo
otros grupos de afectados que irian organizando a
su vez asociaciones en otras Comunidades Auténo-
mas, y en 1989 se creo la Federacion de Asociaciones
de Afectados por Retinosis Pigmentaria en el Estado
Espaiiol (FAARPEE).

* La FAARPEE ha propiciado la creacion de asocia-
ciones de afectados en las comunidades donde no ha-
bia, y de hecho su labor ha sido fundamental para que
en la actualidad ya esté cubierto todo el mapa auto-
noémico del Estado.

* Ademas, la FAARPEE ha concitado la voluntad de
un buen nimero de investigadores y cientificos de al-
to nivel en favor de la RP, y entre ellos nombré en
1991 un Comité Cientifico-Médico Asesor (CCMA)
que, con mas 0 menos problemas, ha venido trabajan-
do hasta la fecha en nuestro provecho.

* Otro logro de esta Federacion, cuya existencia no se
podia ni siquiera sonar hace tan sélo diez anos, ha
sido la creacién del Fondo de Investigacion de las
Enfermedades Degenerativas de la Retina (FIEDR),
6rgano encargado de distribuir las aportaciones eco-
nomicas a los investigadores en funcién de la dispo-
nibilidad y de los proyectos presentados, evaluados
por el CCMA. Cierto es que el FIEDR no ha sido el
primer fondo de investigacion de la RP constituido en
Espana, pues la Asociacion de Afectados de Euskadi
creo el suyo propio con unos meses de antelacion,
sirviendo sus Estatutos como base para los del estatal;
y quiza surjan otros en un futuro préximo, ya sea
bajo una estructura andloga, ya como fundaciones. La
coexistencia de varios fondos o fundaciones puede ser
mas 0 menos conveniente, pero ésa es la realidad, y
en cualquier caso tampoco es mi cometido criticar su
labor, que siempre sera en favor de la lucha con-
tra la RP.

* La FAARPEE se ha incorporado, por otro lado, al
movimiento internacional de lucha contra la RP ini-
ciado en Estados Unidos en 1971 y materializado en
la Asociacion Internacional de Retinosis Pigmentaria
(IRPA), de la que nuestra Federacién es miembro de

pleno derecho desde noviembre de 1992.
Estos logros han sido fruto del esfuerzo de todos los
asociados de la Federacion, no sélo de los que hemos
estado o estdn al frente; y que nadie piense que el
trabajo ha concluido, porque no se podra dar por aca-
bado mientras no exista una solucion clinica para la
enfermedad que nos afecta.
Es logico que, con el paso de los anos, algunas de las
personas que empezaron la lucha contra la RP en Es-
pana se retiren de la primera linea de combate, pasando
a la retaguardia, ya sea por cansancio fisico, ya por ra-
zones laborales, ya por discrepancias tacticas... Lo im-
portante es que haya quien contintie en la brecha con la
moral alta y las miras puestas en la victoria final, que
seguro se conseguira, sobre la RP.
Después de haber trabajado 2 afios en la Secretaria de
la Federacion y al frente de la Vocalia de Relaciones
Internacionales, y tras un ano de dedicacion exclusiva
en labores de la Asociacion de Madrid, ahora me cabe
el honor de tomar el relevo al frente de esta revista y
formar un nuevo Equipo de Redaccion; y lo hago de
las manos de su fundador D. Tomas Ripa, lo que supo-
ne que el reto y el honor sean alin mayores.
Asi pues, el ejemplar que tiene Vd. entre sus manos es
el primer nimero de una nueva etapa de esta publica-
cion. Deseo que sea una etapa continuista de la anterior
en cuanto a la intensidad del esfuerzo, y sélo espero
que los resultados estén acordes con la ilusion que en
el empeno estamos poniendo las personas que forma-
mos el Equipo de Redaccion.
Profesionalidad, calidad y pluralidad han de ser los
principios de la Revista a partir de ahora:
* Profesionalidad en cuanto a la forma de sacar ade-
lante la edicion y distribucién de la Revista.
* Calidad en los contenidos, que preferentemente seran
articulos escritos ex-profeso para la Revista por firmas
espanolas de reconocido prestigio.
* Pluralidad en lo que respecta a las fuentes de infor-
macion, sin desestimar ninguna aportacion por razon de
enfoque, ideologia, etc., siempre que cumpla el princi-
pio de la calidad.
Personalmente estoy abierto a cualquier sugerencia
-también la de Vd., ;jpor qué no?-, que estudiaré con
el méaximo interés y carifio, como se merece el esfuerzo
de plasmar en el papel una idea propia.
Espero, en compania de mis colaboradores, cumplir con
estos objetivos y ser capaz de transmitir el optimismo
realista que me caracteriza. Gracias y hasta pronto.
Luis Palacios Fabian
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Editoriales

CON EL ESFUERZO DE TODOS

La FAARPEE promueve la investigacion de la RP
canalizando sus ayudas a través del Fondo de Investi-
gacion de las Enfermedades Degenerativas de la Re-
tina (FIEDR). Cuando una Asociacion organiza una
actividad con el fin de recaudar dinero para la inves-
tigacion, lo que hace es ingresar lo recaudado en la
cuenta del FIEDR; por lo tanto todos colaboramos en
el esfuerzo investigador aportando nuestro granito de

Pues bien, en octubre del afio pasado se reuni6 en Ma-
drid la Comisién Gestora del Fondo para repartir el di-
nero recaudado entre los proyectos de investigacion
mis prometedores a juicio del Comité Cientifico-Mé-
dico Asesor, asi como para asignar becas de estudio.
En total se repartieron 9 millones de pesetas, y para
piblico conocimiento de lo acordado, a continuacion se
transcribe la relacion de proyectos y becarios subven-

cionados por la FAARPEE, segiin el Acta levantada en
aquella ocasion:

arena al participar en esas actividades asociativas,
aunque también hay quien hace su donativo directa-
mente a la cuenta del FIEDR.

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y BECARIOS SUBVENCIONADOS POR LA FAARPEE

Proyecto 1.- Heterotrasplante de células del epitelio pigmentario retiniano y del iris humano. Presentado
por el Dr. D. Manuel Diaz Llopis, del Hospital La Fe, de Valencia. Se le concede ayuda de novecientas
mil pesetas (900.000,-).

Proyecto 2.- Trasplante intraocular de retina embrionaria. Estudio anatomico de la supervivencia y conductividad.
Presentado por el Dr. D. Manuel Vidal Sanz, de la Facultad de Medicina de Murcia. Se le concede ayuda
de dos millones de pesetas (2.000.000,-).

Proyecto 3.- Estudio genético de las retinopatias hereditarias autosémicas dominantes y/o ligadas al sexo.
Presentado por la Dra. Diia. Carmen Ayuso, de la Fundacion Jiménez Diaz, de Madrid. Se le concede ayuda
de un millén quinientas mil pesetas (1.500.000,-).

Provecto 4.- Estudio del origen molecular de la retinosis pigmentaria en familias espariolas, mediante andlisis
de mutaciones en genes candidatos y mediante el aislamiento de clones de DNA, especificos de retina.
Presentado por el Dr. D. Jaime Antich, del Hospital San Juan de Dios, de Barcelona. Se le concede ayuda
de un millén quinientas mil pesetas (1.500.000,-).

Provecto 5.- Estudio de las retinosis pigmentarias recesivas. Presentado conjuntamente por la Dra. Dia. Montserrat
Baiget, del Hospital de Santa Cruz y San Pablo, de Barcelona, y la Dra. Diia. Roser Gonzilez, de la Facultad
de Biologia de la Universidad de Barcelona. Se le concede ayuda de setecientas mil pesetas (700.000,-).
Proyecto 6.- Clasificacion de los pacientes de retinosis pigmentaria esporddica, atendiendo al estudio clinico
de sus familiares. Presentado por la Dra. Diia. Teresa Solans, del Hospital de la Santa Cruz y San Pablo,
de Barcelona. Se le concede ayuda de novecientas mil pesetas (900.000,-).

Proyecto 7.- Estudio multidisciplinario sobre retinosis pigmentaria aislada y sindrome de Usher en la Comunidad
Valenciana. Presentado por la Dra. Diia. Concepcién Vilela, del Hospital La Fe, de Valencia. Se le concede
ayuda de quinientas mil pesetas (500.000,-).

Beca 1.- Estancia en el Centro de Microcirugia Ocular de Moscii, del Profesor Fyodorov, para estudio
de las técnicas quirdrgicas aplicadas al tratamiento de la retinosis pigmentaria. Solicitada por la Dra. Dia. Sara
Maria Gutiérrez, de la Cétedra de Oftalmologia, de la Universidad de Oviedo. Se le concede ayuda de quinientas
mil pesetas (500.000,-).

Beca 2.- Estancia en el laboratorio del Prof. Peter Gouras, de la Universidad de Columbia (N.Y.), para
estudiar el transplante experimental de células de epitelio pigmentado de retina. Solicitada por el Dr. D.
Francisco Javier Lavid, del IOBA - Facultad de Medicina de la Universidad de Valladolid. Se le concede
ayuda de quinientas mil pesetas (500.000,-).

La Comision Gestora lamenta que, a consecuencia de la penuria econémica, las ayudas otorgadas hayan
sido en menor cuantia de lo solicitado.
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AVANCES EN G’ENETICA MOLECULAR DE LA RETINOSIS PIGMENTARIA:
SITUACION ACTUAL DE LA INVESTIGACION EN EL MUNDO

INTRODUCCION

Las retinosis pigmentarias (RP) son un grupo de en-
fermedades degenerativas de la retina causadas por
afectacion primaria de los fotorreceptores, con caréc-
ter progresivo y hereditario. Son en conjunto el tras-
torno hereditario de la retina mas frecuente, afectando
a 1 de cada 4000 a 7000 individuos de la poblacién
general.

CLASIFICACION GENETICA

Las RP pueden presentarse de forma aislada o sin-
drémica. Entre estas dltimas la mas frecuente es
el S. de USHER; otros sindromes asociados son
el Bardet-Biedl, Cockayne, Enfermedad de Ref-
sum, efc.

Entre las RP no sindrémicas desde el punto de vista
genealégico se diferencian 4 categorias:

* Casos no Familiares (SRP)

* Formas autosémicas dominantes (RPAD)

* Formas autosémicas recesivas (RPAR)

* Formas Ligadas al Sexo (RPLX)

ASPECTOS GENETICOS DE LAS RP

Desde 1984, en que se localiza el primer gen
responsable de una RP (el gen RP2 de RPLX) hasta
la actualidad, los estudios genéticos en las RP se
han sucedido, permitiendo conocer y correlacionar
aspectos clinicos, bioquimicos y epidemiolégicos
de esta enfermedad.

Actualmente se conoce la existencia de al menos
15 zonas cromosémicas (loci) donde se encuentran
genes responsables de las RP no sindrémicas. En
ellos se han identificado varios genes: rodopsina
(RHO), periferina (RDS), ROM-1 y subunidad beta
de la fosfodiesterasa (B-PDE). Posiblemente también
estén implicados el gen de la subunidad beta de PDE
(PDE-A) y el canal catiénico del GMP ciclico. En
el resto de los loci atin no se ha identificado el gen
responsable.

Sin embargo atin queda por localizar o identificar
el gen(es) responsable de la mayoria de las RP,
puesto que en mas del 80% de las familias el gen
causante de la enfermedad no es ninguno de los
hasta ahora conocidos.

EL ESTUDIO MOLECULAR DE LAS RP

El estudio molecular de las RP puede realizarse
adoptando dos tipos de estrategia: el estudio genético
directo y el indirecto.

A) ESTUDIO GENETICO DIRECTO
Consiste en el andlisis directo de un gen conocido.
Es imprescindible que el gen haya sido secuenciado
y perfectamente identificado. Se puede hacer a partir
de ADN de un paciente. Los genes a estudiar pueden
ser:

1. Genes conocidos involucrados en RP: RHO, RDS,
B-PDE, ROM-1

2. Genes candidatos. Genes que hasta el momento
no se han relacionado con la causa de RP, pero que
codifican proteinas que se expresan en los
fotorreceptores y que participan en la fototransduccion:
Recoverina (RCV1), A-PDE, G-PDE, Transducina,
Arrestina, etc.

Los estudios genéticos directos se pueden realizar
mediante dos tipos de técnicas:

- screening de mutaciones en cada uno de los exones
del gen (SSCP, DGGE, Heterodiplex, etc) y/o

- secuenciacion del gen.

B) ESTUDIO GENETICO INDIRECTO

Es el andlisis de toda una familia afecta de RP, con
marcadores de ADN (microsatélites, RFLP, VTNR,
etc.) ubicados en una region conocida del genoma
y que se transmiten ligados a la enfermedad. Al
contrario que en los estudios directos, esta estrategia
solo se puede realizar sobre familias completas, en
las que se debe conocer el fenotipo respecto de la
enfermedad (sano o afecto).

Estos estudios pueden aplicarse en:

1. Loci conocidos, ya descritos como involucrados
en la causa de la enfermedad.

2. Mapeo de nuevos genes. En las familias en las
que ya se hayan descartado los genes/loci conocidos,
se puede llevar a cabo la bisqueda de nuevos genes.

ESTUDIO MOLECULAR DE LAS RPAD

Se conocen 8 "loci" diferentes, de los cuales hay
3 genes identificados y relacionados con RPAD
(Tabla I).

N? 8 - Octubre, 1995
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EL GEN DE LA RODOPSINA (RP4)

Las mutaciones de este gen se han encontrado

asociadas a retinosis pigmentarias autosomicas domi-

nantes (RPAD), autosomicas recesivas (RPAR) y ce-

guera nocturna estable autosémica dominante.

* La proteina: Rodopsina
La rodopsina es la apoproteina (tipo "opsina")
que, junto con el croméforo 11-cis-retinal, forma
el pigmento visual de los bastones. Funcionalmente
absorbe la energia luminosa, interviniendo en la
cascada bioquimica como primer componente y
liberando la subunidad alfa de la transducina.

* Epidemiologia
Hasta el momento se han descrito 103 mutaciones
diferentes en alguno de los 5 exones de este gen.
Muchas de ellas solo se han encontrado en 1
familia.
En Europa se han encontrado mutaciones en este
gen entre un 15 y un 25%, y en Estados Unidos
entre el 25 y 30%. En el Estudio Multicéntrico
Espaiiol la frecuencia fue del 18% (12 de 67 fami-
lias estudiadas) y en concreto en la FID (4/24).
Todas las mutaciones, excepto una, de las
detectadas en nuestro pais se observaron en 1 sola
familia.

* Aspectos Clinicos
El fenotipo que producen las diferentes mutaciones
del gen RHO es muy variable. En general se
asocian a la forma Difusa o Tipo I, aunque no
siempre.

- Los estudios clinicos publicados de familias RPAD

con mutaciones en el primer ex6n refieren un

fenotipo de RPAD Sectorial.

- Todos los pacientes portadores de la mutacion

Pro-347-Leu presentan un fenotipo similar, del tipo

RPAD difuso con muy poca variacion intrafamiliar.

El inicio es precoz y la evolucion severa y rapida.

EL GEN DE LA PERIFERINA (RP7)

* El Gen: RDS
El gen humano RDS (retinal degeneration slow)
se encuentra localizado sobre el cromosoma 6p
y la proteina que codifica, la periferina, es una
glicoproteina de 346 aminoécidos asociada a
membrana que se encuentra en el extremo de la
membrana del disco de los segmentos externos
de los fotorreceptores (conos y bastones). En los
bastones, la periferina forma dimeros junto con
otra proteina especifica de estas células (ROM1),
mientras que en conos se desconoce cudl es la

proteina a la que se une. La periferina esta
probablemente implicada en el mantenimiento
de la estructura de los segmentos externos de los
fotorreceptores, sirviendo como anclaje del disco
en la membrana y el citoesqueleto del segmento
externo.

* Epidemiologia
Utilizando diferentes metodologias para despistaje
de mutaciones en los exones del gen RDS-Periferina
se han identificado mas de 30 mutaciones en este
gen, asociadas a diversos fenotipos: diferentes
distrofias maculares y diferentes formas de RP
como la RP punctata albescens y otras RP. Entre
éstas tiltimas este gen aparece afectado en menos
del 3% de las RPAD.

* Aspectos Clinicos
La expresion fenotipica de las diversas mutaciones
descubiertas es muy diversa:
La mayoria se asocia a RP de comienzo precoz
y afectacion macular rapida.
Otras mutaciones se han asociado con RPAD
"Punctata Albescens" o fenotipo variable
intrafamiliar con RP en un miembro degeneracion
macular en otro y fondo flavimaculatus en otro.
En Espaiia sé6lo se han identificado 2 mutaciones
en este gen. Una de ellas entre 57 familias RPAD
(2%) asociada a un fenotipo severo de la
enfermedad, con afectacién macular precoz; la
otra se presentd en una familia con distrofia macular
autosémica dominante.

EL GEN DE ROM-1

ROM-1 es una proteina de membrana de 37 kD que

se encuentra en el segmento externo de los bastones.

Pertenece a la misma familia de proteinas que la

periferina, con la que esta funcionalmente relacionada

al estar ambas en los extremos de los discos de los

bastones, tener una similar topologia en la membrana

y existir "in vivo" como dimeros. Periferina y ROM-1

forman heterodimeros entre si, en bastones, ya que

esta proteina es exclusiva de bastones.

* Aspectos Clinicos
Su relacién con RP se ha establecido en 3 familias
americanas en las que mutaciones de este gen
actuando digénicamente junto con mutaciones del
gen RDS producen RPAD. Estos hallazgos, junto
con la presencia de mutaciones en la poblacion
general, no asociadas a patologia, parecen indicar
que es necesaria una alteracion funcional de dos
protefnas que interactian (como ROM-1 y Periferina)
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para provocar la RP (RP digénica).
En Espana no se ha encontrado ninguna mutacion
en ROM-1 en 14 familias RPAD estudiadas.
OTROS GENES EN RPAD
Otros loci relacionados con RPAD se han mapeado
en:
* Locus 8ql11-21 (RP 1)
Fenotipo RPAD del tipo 2, de comienzo tardio,
progresion lenta de la enfermedad y pigmentacion
difusa del fondo de ojo. Existe una gran variacion
intrafamiliar y la penetrancia parece ser incompleta.
* Locus 7p (RP 9)
(7p13-15.1), RPAD tipo Regional con expresion
clinica variable.
* Locus 7q (RP 10)
(7q31-35) El fenotipo corresponde a una RPAD
tipo I o Difusa con comienzo precoz y progresion
rapida. Existe gran homologia familiar. La primera
familia con este subtipo genético, fue identificada
en Espana. Hasta el momento se han identificado
3 posibles familias (2 espafiolas y 1 norteamerica-
na).
* Locus 19q
(19q13.4) Se han encontrado 2 familias britdnicas
y 1 japonesa con este subtipo de RP.
* Locus 17p
(17p13.1) Este nuevo locus se identificé en una
familia sudafricana.

RPAR
EL GEN DE LA RODOPSINA (RP4)
* El gen: RHO

Hasta el momento, unicamente han sido descritas
dos familias en las que mutaciones del gen RHO
son causantes de RPAR. En general las mutaciones
del gen RHO suponen menos del 1% de las
mutaciones causantes de RPAR.

GEN DE LA SUBUNIDAD BETA DE LA FOSFO-DI-ESTE-

RASA

* Gen B-PDE
La PDE de bastones es una proteina formada por
4 subunidades de diferente composicion y que
ademas son codificadas por genes diferentes: 1
alfa, 1 beta y 2 gamma. Las dos primeras son
activas; las dltimas son inactivadoras. La proteina
es funcionalmente activada por la accion de la
Transducina activa-GTP, cuando se separan las
2 subunidades gamma. Tras su activacion, la PDE
produce la hidrélisis del GMPciclico en 5° GMP,

lo que conduce al cierre de los canales ionicos
con la consiguiente hiperpolarizacion de la
membrana.

* Aspectos Clinicos
Una mutacion se ha descrito en una familia con
Ceguera Congénita Estable AD, y el resto se
encuentran en pacientes RPAR. En conjunto, s6lo
un 5% de las familias RPAR tanto americanas
como espanolas presentan mutaciones de este gen.
En Espana se han identificado hasta el momento
3 nuevas mutaciones de este gen, en familias RPAR.

OTROS GENES EN RPAR

* Locus 6p
Un gen distinto de RDS involucrado en RPAR
se ha identificado en una familia de la Republica
Dominicana. Se asoci6 a RP de comienzo intermedio
y alteraciones de la vison periférica y central.
El gen candidato para este locus, el gen de la Protei-
na Activadora de la Guanilato Ciclasa (GCAP),
que mapea en esta misma region, ha sido descarta-do
en esa familia, asi como en otras 200 familias
afectas de RP y 100 con degeneraciones maculares.

* Locus 1¢q31-32.1 (RP 12)
En una familia holandesa con una gran endogamia
se ha mapeado un nuevo gen responsable de RPAR.
El fenotipo presente en la familia consiste en una
RP con preservacion del pigmento para-arteriolar.
Esta forma clinica de RP es poco frecuente y supone
alrededor del 1% de los casos.

* Subunidad Alfa de PDE (PDEA)
Hasta el momento, unicamente se ha detectado
una mutacion (Tyr583ter) en una familia RPAR
en un screening de los 22 exones del gen realizado
en 173 familias RPAR y 167 RPAD.

* Canal del GMP ciclico
Se han observado 2 mutaciones en dos familias
RPAR, pero seran necesarios ulteriores estudios
para demostrar su posible papel como causantes
de RPAR.

* Genes candidatos en RPAR
Otros genes que se han estudiado en familias RPAR
han sido la Recoverina (ya que se encuentra en
17p) y el gen Activador de la Proteina de la Guani-
lato Ciclasa (que mapea en 6p). Sin embargo, hasta
ahora no se han detectado mutaciones en estos
genes en familias RP.
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RPLX

Se han reconocido dos loci en el cromosoma X
causantes de RP: RP2 y RP3. Ninguno de estos dos
genes ha sido secuenciado ni tampoco se conoce
la proteina que codifican; asi pues, por el momento,
el andlisis molecular en las familias afectas de RPLX
queda restringido al uso de marcadores polimorficos
de ADN ligados a estos genes (RFLP).

RP2

Aunque su ubicacion exacta atn esta en controversia,
parece que el locus RP2 estd proximo a Xp11.22-
11.23.

RP3

El locus RP3 mapea mas distalmente que el anterior
en Xp21l.1.

EPIDEMIOLOGIA Y ASPECTOS CLINICOS

La mayoria de las familias (del 60 al 75%) estin
asociadas al locus RP3.

- La clinica en los varones afectos es similar en
ambos tipos de RPLX. La tinica distincion fenotipica
entre los varones RP2 y RP3 parecen ser los sintomas
iniciales, ya que en el primer caso la clinica sugiere
mas una distrofia de conos — bastones, con inicio
de la pérdida de agudeza visual y miopia severa
antes que la aparicion de la hemeralopia; aparece
una afectacion precoz de la vision central con atrofia
corio retiniana y pocos cambios vasculares. En la
RP3, por el contrario, la clinica es muy variable
y al inicio el sintoma prominente es la hemeralopia.
- Se ha tratado de establecer un fenotipo caracteristico
en algunas mujeres portadoras de RP3, que tienen
en el fondo de ojo un brillo metélico o "reflejo
tapetal" que no apareceria nunca en las hemizigotas
para RP2.

ESTUDIO ESPANOL MULTICENTRICO

El Estudio Espafiol Multicéntrico se inicia en 1991,
como parte de una Accion Concertada de la CE,
incluyendo 5 grupos de trabajo, que fueron
financiados por el FIS y por la FAARPEE/Fundacion
ONCE. Estos 5 grupos fueron:

* Fundacion Jiménez Diaz (Madrid)

* Hospital La Fe / Universidad (Valencia)

* Hospital San Juan de Dios (Barcelona)

* Hospital San Pablo / Universidad (Barcelona)
* Hospital Virgen del Rocio (Sevilla)

Los 5 grupos adoptaron una metodologia comin
de investigacion con el objeto de conocer la situacion
actual de la retinosis pigmentaria en nuestro pais.

Sus objetivos actuales son:
1. El estudio epidemiolégico de la enfermedad
(aplicacion de protocolos de estudio clinico comunes
y clasificacion de las familias).
2. El andlisis genético molecular de estos pacientes
y familias.
3. El estudio de correlacion genotipo/fenotipo.
4. La bisqueda de nuevos genes.
CLASIFICACION GENETICA (1991-1993)
Durante los 3 primeros anos del Estudio (1991-1993)
se han recogido alrededor de 600 familias RP
espaiiolas, de las que el 15% eran Formas Sindromicas,
siendo el sindrome mas frecuente el Usher tipo 2
(7%), Usher tipo 1 (4,5%), etc.
Entre las formas no sindromicas las mas frecuentes
fueron SRP (41%) y RPAR (39%). Las formas menos
frecuentes fueron RPAD (12%) y RPLX (4%).
Se observé una alta tasa de consanguinidad (>20%
familias).
ASPECTOS MOLECULARES
* Familias RPAD
Las familias RPAD espanolas, se distribuyen en
cuanto a la causa genética de la siguiente forma:
- 18% mutaciones gen RHO
- 2% mutaciones gen RDS
- 10% (2) familias ligadas al locus RP10 (7q).
* Familias RPAR
- 6% mutaciones de la Subunidad Beta de la PDE.
- 0% mutaciones de RDS RHO RCV1 Arrestina
ROM1.
- Posible implicacion del locus 1q en 5% de RPAR.
* Familias RPLX
Entre las familias RPLX se observaron 2
coroideremias, un 50% de familias no informativas
para RP2 o RP3, un 25% de RP2 y un 25% de
RP3.
ESTRATEGIAS FUTURAS (1994-1997)
Los grupos espafioles continuardn trabajando
coordinadamente en la investigacion de la RP en
nuestro pais. Los objetivos planteados de cara a los
proximos afos comprenden tanto la continuacion
de las lineas ya emprendidas como el abordaje de
nuevos puntos a desarrollar:
- Epidemiologia de la RP en Espafa. El completo
registro, clasificacion clinica y caracterizacion genética
del mayor nimero de familias afectas de RP en
Espana.
- Screening de mutaciones de los genes conocidos
(RHO, RDS, ROMI1, PDEB) y genes candidatos.
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- Anilisis de loci conocidos en las familias
informativas

- Correlacion Genotipo-Fenotipo en los casos de
identificacion de mutaciones.

- Busqueda de nuevos genes/loci en familias
informativas.

- Colaboracién en investigacion genética con otros
grupos europeos y americanos.

CONCLUSIONES

La rapidez con que se han sucedido los descubri-
mientos acerca de los aspectos genéticos de las RP,
con el consiguiente conocimiento acerca de la base
fisiopatologica sobre la que se asienta esta patologia,
permite predecir un cambio dramatico en el manejo
clinico de estos pacientes.

Ante una patologia en la que no existe un tratamiento
eficaz, el estudio genético permite la prevencion
de la enfermedad a través del consejo genético
mediante el estudio molecular de estas familias, asi
como en el diagnostico de portadores, presintomdtico
y prenatal.

Por otra parte, el diagnostico del subtipo genético
y la caracterizacion molecular nos acerca al
prondstico individual y clasificacion de cada familia.
Estos pasos son imprescindibles antes de llegar en
un futuro no inmediato, pero si préximo, al
tratamiento etiolégico de la enfermedad: la terapia
génica. Esta sera imposible de aplicar en los pacientes
en los que no se conozca cudl es el defecto genético
concreto que padece y, por tanto, cual es el gen que
se debe reparar.
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TABLA I: GENES EN RETINOSIS PIGMENTA-
RIAS AUTOSOMICAS DOMINANTES
Locus Gen Autor y Ano

3q21 Rodopsina Dryja et al., 1990

6pl2 Periferina-RDS Farrar et al., 1990

8qll No identificado Blanton et al., 1991
11q13 ROM1 Kajiwara et al., 1994
7pl4  No identificado Inglehearn et al., 1993
7q31 No identificado Jordan et al., 1993
17p13 No identificado Greenberg et al., 1994
19q13 No identificado Bhattacharya et al., 1994

TABLA II: GENES EN RETINOSIS PIGMEN-
TARIAS AUTOSOMICAS RECESIVAS

Locus Gen Autor y Ano
3q21 Rodopsina Kajiwara et al., 1993
4pl16.3 PDEB Dryja et al., 1993

1g31 No identificado van Soest et al., 1994

6pl2 No identificado Knowles et al., 1994
PDEA Huang et al., 1995
CC c-GMP Peng et al., 1995

Carmen Ayuso Garcia
Servicio de Genética
Fundacion Jiménez Diaz
MADRID
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AVANCES EN EL ESTUDIO MOLECULAR DE PACIENTES CON
RETINOSIS PIGMENTARIA EN EL SUR DE ESPANA

La retinosis pigmentaria (RP) es una enfermedad
clinica y genéticamente heterogénea. Ello quiere
decir que los signos y sintomas de la enfermedad
pueden presentarse de forma variable y que genes
diferentes pueden dar lugar a formas de RP similares.
Desde el punto de vista genético la RP se clasifica,
segtin la forma de transmision en la familia, como
RP autosomica dominante (RPAD) (personas afectas
de ambos sexos en, al menos, dos generaciones),
RP autosémica recesiva (RPAR) (varios hermanos
de ambos sexos afectos con padres sanos), RP ligada
al cromosoma X (RPLX) (varones afectos en dos o
mas generaciones unidas por transmision materna)
y RP Esporadica (RPE) (la enfermedad afecta a un
individuo y ninguno de los padres padece la enferme-
dad).

En los ultimos cinco anos se han hecho importantes
avances en el conocimiento de los errores genéticos
que dan lugar a RP. Para ello se estudia el ADN
o acido desoxirribonucleico mediante técnicas de
genética molecular. El ADN es la molécula que con-
tiene la informacion genética y esta formada por
dos cadenas de nucledtidos unidas en una disposicion
helicoidal. La secuencia de nucledtidos de un gen
determina (codifica) la secuencia de aminoéacidos
que forman la estructura primaria de una proteina.
Una mutacién en un gen es una alteracion de la se-
cuencia de nucleétidos del mismo y puede traducirse
en una alteracion de la secuencia de aminoacidos
de la proteina que codifica ese gen. La proteina alte-
rada puede perder su funcionamiento normal, lo que
da origen a la enfermedad.

Una vez estudiados el/los paciente/s y sus familias
comenzamos el estudio molecular, segiin los datos
del diagndstico y clasificacion de las distrofias here-
ditarias de retina obtenido en nuestras consultas.
Dado que el gen de la rodopsina es el gen conocido
relacionado de forma mas frecuente con RPAD, que
algunos de los casos clasificados como esporadicos
pueden pertenecer a la categoria RPAD y RPAR,
y que el gen de la rodopsina se ha relacionado tam-
bién con la aparicion de RPAR, dicho gen ha sido
nuestro primer objetivo de estudio en pacientes y
familias con dichos diagnésticos. El gen de la rodop-

sina se localiza en el brazo largo del cromosoma
3, tiene una longitud de 5.000 nucledtidos (5 kilobases)
y consta de 5 exones que codifican una proteina
de 348 aminoacidos. Los exones son los fragmentos
del gen que codifican los aminoacidos de la proteina
y estin separados por fragmentos no codificantes
denominados intrones.

Mediante el andlisis del polimorfismo de conformacion
de cadena sencilla de ADN (SSCP) buscamos variacio-
nes en la secuencia del gen y posteriormente secuen-
ciamos aquellos fragmentos del gen donde ha sido
detectada la variacion.

RETINOSIS PIGMENTARIA AUTOSOMICA DO-

MINANTE

Hemos encontrado una variacion en la secuencia

del gen de la rodopsina mediante anélisis de SSCP

en 11 familias con RPAD. En cuatro casos dicha

variacion originaba un cambio de la estructura que

da lugar a un cuadro clinico de RP, y la secuenciacion

del gen ha permitido conocer la mutacion responsable

del cuadro clinico.

Dichas mutaciones son:

* EXON 1B: G106W
La mutacién G106W origina un cambio de triptéfano
por glicina en la secuencia de aminodcidos que
constituye la rodopsina. Se sitia en la porcion
intradiscal que conecta los dominios transmembrana
hidrofébicos 11 y III. Probablemente da lugar a
una rodopsina mutante tipo 2 con un defecto de
transporte desde el reticulo endoplasmico. Esta
mutacion, descrita inicialmente en una familia
americana y ahora encontrada por primera vez
en una familia espanola, ha sido estudiada conjunta-
mente por el grupo del Dr. Carballo, el de la
Dra. Ayuso y el nuestro propio.

* EXON 2: Y136X
La mutacion Y136X origina el cambio de un codon
en la secuencia de ADN del gen de la rodopsina
dando lugar a la sustitucién de un codén que codifica
triptéfano por un codén stop que interrumpe la
sintesis de la proteina. En nuestra opinion esta
mutacion stop resultaria en una reduccion de la
transcripcion de la rodopsina mutada lo que daria
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lugar a una menor expresion de la proteina defec-
tuosa y a un cuadro clinico menos severo en estos
pacientes. Esta mutacion ha sido descrita por pri-
mera Vez por nuestro grupo.

* EXON 2: P171Q
La mutacion P171Q da lugar a una sustitucion
de una prolina por una glutamina en la proteina.
El cambio origina un aminodcido mutado en el
cuarto dominio transmembrana de la rodopsina.
Esta sustitucion cambia un residuo hidrofébico
polar a un aminoécido no polar en una region inva-
riablemente conservada en las opsinas a lo largo
de la evolucion de las especies. Dicho cambio
puede, en nuestra opinion, afectar a la estructura
terciaria de la rodopsina. Esta mutacion ha sido
descrita por primera vez por nuestro grupo.

* EXON 5: A346P
La mutacion A346P da lugar al cambio de una
alanina por una prolina en la posicién 346 de la
secuencia de aminoacidos de la proteina. la muta-
cion produce un cambio en la composicién de
la secuencia final del gen. El efecto de dichas mu-
taciones no esta dilucidado, presentando los pacien-
tes con dichas mutaciones un cuadro clinico muy
variable. Esta mutacion ha sido descrita por primera
VE€Z por nuestro grupo.

En total hasta la fecha hemos encontrado que la

rodopsina es responsable de la aparicién de RP en

4 de las 14 familias con RPAD estudiadas por noso-

tros (28,57%).

En los pacientes con RPAR y RPE no hemos encon-

trado hasta la fecha la implicacion del gen de la

rodopsina de la enfermedad, por lo que en la actuali-

dad estamos estudiando otros genes que pueden estar

relacionados con dichos trastornos.

Asimismo estamos estudiando dichos genes en los

pacientes con RPAD cuyo gen de la rodopsina no

presentaba alteraciones con repercusion clinica.

RETINOSIS PIGMENTARIA LIGADA AL CRO-
MOSOMA X

Los estudios moleculares han demostrado que existen
al menos dos genes responsables de RPLX en el
brazo corto del cromosoma X (denominados RP2
y RP3). Aunque se conoce la localizacion de estos
genes, su secuencia no ha podido ser todavia deter-
minada. En las seis familias con RPLX diagnostica-
das, se han estudiado las dos regiones mediante son-
das de ADN y enzimas de restriccién relacionadas

con las mismas: C7/EcoRV; pERT87.15/BamHI;
XJ.2/Taql; L754/Pstl; PHO 731/Mspl; L1.28/Taql;
M27beta/EcoRI; p58.1/Mspl y mediante PCR del locus
OTC, que hemos desarrollado introduciendo algunas
modificaciones sobre la metodologia inicial de
Pembrey.

En dos familias con RPLX no se ha podido precisar
el locus responsable. En las cuatro restantes la presen-
cia de recombinantes (intercambio de material genéti-
co) ha permitido establecer RP2 en una familia y
RP3 en tres, como genes responsables de la enferme-
dad.

Aunque todavia queda un largo camino por recorrer,
los avances en el conocimiento de la retinosis pigmen-
taria conseguidos en los dltimos cinco anos, con
la colaboracion y el esfuerzo de todos, son un estimulo
para los que de una manera u otra hemos coincidido
en el desarrollo de este trabajo, asi como un paso
adelante para detener la enfermedad. En nombre
de todos los que forman nuestro grupo queremos
agradecer a los pacientes, a sus familias y a la Asocia-
cién Andaluza de retinosis pigmentaria su importante
contribucion.

Guillermo Antinolo,

Salud Borrego,

Agustin Ruiz,

Beatriz Sanchez,

Juan C. Cabeza.

Unidad de Genética Médica

Hospital Universitario Virgen del Rocio
SEVILLA

AVISO

La situacion econémica actual ha impuesto una reduc-
cion generalizada en el volumen de las subvenciones
otorgadas por las instituciones piblicas y privadas a
entidades como FAARPEE. En consecuencia nos he-
mos visto forzados a introducir publicidad comercial
en esta publicacién a fin de poder mantener el cardc-
ter gratuito de su distribucion.

Por tanto, agradeceremos cualquier sugerencia que
nos ayude a solventar el problema de financiacion de
la Revista. Los interesados en colaborar pueden diri-
girse a la sede de Redaccion en Madrid, cuya direc-
cion y teléfono figuran en la contraportada.
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TRASTORNOS DEL EQUILIBRIO
EN PACIENTES CON SINDROME DE USHER

El sindrome de Usher fue descrito por el oftalmélogo
Charl Usher en 1914 y se caracteriza por la existencia
de alteraciones visuales y del oido. Es una patologia
hereditaria con caracter recesivo y por tanto puede
transmitirse a los descendientes siempre que los dos
progenitores sean portadores de enfermedad.

Se puede considerar como una patologia poco fre-
cuente porque segun los paises estudiados se presen-
tan de 3 a 4,5 enfermos por cada 100.000 habitantes.
La afectacion ocular consiste en una retinitis pig-
mentaria, que ird deteriorando progresivamente la
vision de la persona. La alteracion del oido consiste
en una disminucion de la audicion y en trastornos del
equilibrio.

Se distinguen dos tipos de sindrome de Usher: el
tipo Iy el IL. En el tipo I el déficit auditivo es muy
severo, es presente desde el nacimiento y se acompa-
na de alteracion del equilibrio. En el tipo II la pérdida
auditiva no es tan acentuada y se va estableciendo
paulatinamente a lo largo de la vida.

NOCIONES SOBRE EL SISTEMA DEL EQUILIBRIO
Y SU RELACION CON EL SINDROME DE USHER
El equilibrio de nuestro cuerpo se consigue gracias a
la accion conjunta de tres sistemas: el sistema vesti-
bular, el propioceptivo y el visual. Es necesario que
los tres funcionen correctamente y de forma coordina-
da para alcanzar un equilibrio perfecto.

* El sistema vestibular tiene su 6rgano representati-
vo en el oido interno. El oido consta de tres partes: el
oido externo con el pabellon auricular y el conducto
auditivo externo, el oido medio con el timpano y la
cadena de huesecillos, y el oido interno con el caracol
o receptor auditivo y el laberinto o receptor vestibu-
lar. En el laberinto existen unas bolsitas y tubitos con
liquidos en su interior que se mueven cada vez que
movemos la cabeza. El movimiento de los liquidos
estimula un nervio, llamado vestibular, que informara
al cerebro cada vez que se produzca un movimiento.
* El sistema visual tiene su 6rgano representativo en
el ojo. Cuando nos movemos, el ojo aprecia un cam-
bio de posicion de nuestro cuerpo con respecto al
medio que nos rodea. A través del nervio Optico este
cambio serd informado al cerebro.

* El sistema propioceptivo consta de unos receptores
que se encuentran en las articulaciones (rodilla, codo,
pie, etc.), tendones y misculos, recogiendo informa-

cion sobre la posicion y movimiento de los mismos.
Gracias a €l el cerebro conoce, mediante conexiones
nerviosas, como estan colocados los brazos, si estin o
no flexionadas las piernas, si la cabeza esté girada o
no, etc.

Hemos visto que toda la informacion recogida por los
tres sistemas es enviada al cerebro. Asi conocera en
cada momento como esté dispuesto nuestro cuerpo en
el espacio, y si considera que existe peligro de perder
el equilibrio, se mandaran las 6rdenes oportunas para
impedirlo.

Los sistemas del equilibrio comienzan a regularse des-
de el momento del nacimiento y, si falla uno de los
tres, su funcion puede ser suplida por los otros dos sin
manifestarse desequilibrio importante. En el sindrome
de Usher tipo I existe una alteracion del sistema vesti-
bular desde el nacimiento, el sistema propioceptivo es
normal y todavia no ha aparecido la alteracion visual.
El resultado es que el nifo experimentara un retraso en
el inicio de la deambulacion y tendra ciertas dificulta-
des para sentarse y realizar movimientos complejos,
pero poco a poco lo conseguira realizar perfectamente.
Sin embargo, con los anos, ira apareciendo el trastorno
visual. La suma de los dos déficits acarreard un con-
flicto tremendo al cerebro porque sélo podra valerse
del sistema propioceptivo para orientarse y no sera su-
ficiente. La consecuencia sera una dificultad para ca-
minar en linea recta, realizar movimientos rapidos, in-
clinarse, hacer deporte, etc.

El diagnéstico de la alteracion vestibular se realiza con
dos tipos de pruebas: la estimulacion del oido interno,
mediante la introduccion de agua o aire en oido externo
a una temperatura diferente a la corporal, y la posturo-
grafia.

El tratamiento del déficit vestibular, una vez manifes-
tada la afectacion visual, no es posible con medicamen-
tos ni con cirugia. Podemos conseguir una mejoria
mediante ejercicios de rehabilitacion dirigidos especifi-
camente al sistema de mantenimiento del equilibrio.

Herminio Pérez Garrigues
Laura Cavallé Garrido
Constantino Morera Pérez
Servicio de Otorrinolaringologia
Hospital Universitario La Fe
VALENCIA
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NUEVAS PERSPECTIVAS TERAPEUTICAS EN ENFERMEDADES RETINIANAS:

EL TRASPLANTE DE CELULAS DE LA RETINA

La retina es una fina y delicada membrana situada en
la parte posterior del ojo entre el vitreo y coroides.
Consta de dos capas, la externa, monocapa de células
pigmentadas, es el epitelio pigmentario de la retina
(EPR). La capa interna, compuesta por un eje de tres
neuronas (fotorreceptores, bipolares y ganglionares) y
otros elementos de sostén e interconexion, es la neu-
rorretina.

La funcion de la retina es la transformacion de la luz
en senal eléctrica que se transmite al cerebro dando
origen al fendmeno de la vision. Este complejo pro-
ceso se inicia cuando los rayos luminosos, enfocados
en la retina por las diversas lentes que alberga el
globo ocular, llegan a las células fotorreceptoras: co-
nos y bastones. En concreto, cuando la luz alcanza los
pigmentos visuales, moléculas sensibles a la luz que
se encuentran en unas prolongaciones semejantes a
dedos de los conos y bastones y que se denominan
segmentos externos. Los pigmentos visuales sufren
una transformacion por accién de la luz y dan origen
a cambios eléctricos en la célula fotorreceptora que
¢sta transmite en forma de sefal hacia el nervio Opti-
co y corteza cerebral. Para que esta funcion se realice
y conserve a lo largo de la vida, se requiere la inte-
gridad morfolégica y funcional de todas las estructu-
ras implicadas. Entre ellas la integridad de la retina y
el epitelio pigmentario.

Los segmentos externos de conos y bastones, donde
se localizan los pigmentos visuales, estdn en proceso
de continua renovacion; sus componentes se sintetizan
continuamente mientras sus extremos se desprenden y
son eliminados por el epitelio pigmentario. Cualquier
alteracion en este delicado balance puede ocasionar la
pérdida de los fotorreceptores, de la funcién de la re-
tina y, por tanto, de la vision.

Existen numerosos procesos patoldgicos que llevan a
la ceguera a través del fracaso de las funciones del
complejo EPR/fotorreceptores, como algunas formas
hereditarias de degeneraciones retinianas, por ejemplo
degeneracion macular senil, o distrofias hereditarias
juveniles: enfermedad de Best, fundus flavimaculatus
o retinosis pigmentaria. En estas enfermedades se
produce una pérdida progresiva e irreversible de fo-
torreceptores y c€lulas del EPR.

En los dltimos anos numerosos grupos de investi-
gadores en todo el mundo comienzan a considerar la
posibilidad de dar una posible solucion curativa para
estos casos sustituyendo las células fotorreceptoras o
EPR enfermas por otras sanas procedentes de donantes:
el trasplante de células de la retina.

El primer trasplante de retina de mamifero fue realiza-
do por Royo y Quay en 1959. En su estudio inicial
realizaron un trasplante de tejido retiniano fetal al ojo
materno de la rata. Este trabajo estableci6 la capacidad
del tejido retiniano fetal para sobrevivir al proceso de
trasplante y continuar su desarrollo hasta 50 dias
después de la intervencion.

Hasta entonces se habian realizado trabajos previos
trasplantando el ojo entero o varias porciones, a orbita
u otros lugares del cuerpo del huésped. En ellos la
supervivencia de los elementos retinianos era de hasta
4 semanas.

Trabajos posteriores a los de Royo y Quay 25 afios
después han evolucionado desde el trasplante de re-tina
entera hacia el trasplante de células especificas re-
tinianas aisladas en el espacio subretiniano del ojo del
huésped. Més concretamente, el trasplante con éxito del
epitelio pigmentario por Gouras y colaboradores
en 1985.

A finales de los anos 70 se describi6 una cepa de ra-tas
que padecen una distrofia retiniana hereditaria muy
similar a la retinosis pigmentaria. Estos animales son
un buen modelo para el estudio de distrofias retinianas
hereditarias y para ensayar por tanto distintos trata-
mientos encaminados a detener la degeneracion de los
fotorreceptores. El mecanismo por el cual se produce la
distrofia retiniana en estas ratas consiste en un fallo de
las funciones del EPR, que no es capaz de eliminar los
fragmentos de segmentos externos de las células foto-
rreceptoras. Estos fragmentos se acumulan debajo de la
retina produciéndose la degeneracion de la misma.
A partir de 1988 comenzaron a realizarse trasplantes de
c€lulas de EPR de ratas sanas a estas ratas enfermas, y
se pudo demostrar que, si el trasplante se hacia en los
primeros dias después del nacimiento, la retina no de-
generaba y la enfermedad no se producia.

Estos esperanzadores resultados han supuesto un gran
estimulo para los grupos de investigadores que trabaja-
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mos en este campo, al ser la primera vez que es posi-
ble curar una enfermedad ocular hereditaria. No cabe
duda de que se han abierto unas perspectivas terapéu-
ticas inéditas hasta ahora, aunque todavia en una eta-
pa muy experimental, para enfermedades retinianas en
el hombre.

El trasplante de células fotorreceptoras se ha realizado
con €xito en animales de laboratorio. Aunque cuando
se estudian los ojos al microscopio se puede observar
la supervivencia y buen aspecto del trasplante, obser-
vandose incluso la capacidad de conectar con células
vecinas, es dificil en animales determinar si realizan
su funcion con normalidad, es decir, si el animal usa
estos fotorreceptores trasplantados para su vision.
A pesar de que han pasado anos desde los primeros
trasplantes, la aplicacion de la técnica en enfermeda-
des de la retina humana es todavia una posibilidad
futura. Esto es debido a que, aunque se han desarro-
llado las técnicas de extraccion y cultivo de células
de la retina y epitelio pigmentario, asi como las de su
trasplante a un huésped animal, todavia no conocemos
cudl es el método definitivamente idéneo.
Quedan numerosas incognitas por despejar: es nece-
sario establecer cual es la edad ideal del donante, cual
es el mejor modo de realizar el trasplante, bien de
células aisladas, bien de capas de células; no se co-
noce con exactitud la supervivencia a largo plazo de
las c€lulas trasplantadas (no hay estudios publicados
de trasplantes de mas de un ano de duracion), tampo-
co se sabe con claridad el porcentaje de rechazo,
aunque por experiencias en animales no parece ser
muy alto.

Quizas la mayor incdgnita es el desconocimiento del
comportamiento de los trasplantes en humanos.
Se ha realizado algun trasplante de células de epitelio
pigmentario en pacientes con degeneracion macular
senil, y los resultados no parecen ser demasiado alen-
tadores -aunque son todavia muy preliminares-, quizas
porque en los comienzos de la aplicacion de nue-vas
técnicas los casos elegidos son siempre los peo-res,
fases muy avanzadas de la enfermedad que no son
reversibles.

Por otra parte, a la vez que se desarrollan los métodos
de trasplante, es necesario determinar para cada pato-
logia cudl es la célula que fracasa en los primeros es-
tadios de la enfermedad. En un pequeno grupo de re-
tinosis pigmentaria por ejemplo, se conoce que el fa-
llo se encuentra en el gen de la rodopsina, pigmento
visual que se encuentra en los bastones. En estos pa-

cientes pues, seria necesario un trasplante de fotorre-
ceptores. Sin embargo, en la mayor parte de estas en-
fermedades la localizacion del fallo inicial se descono-
ce.

La posibilidad de obtener células retinianas de donantes
y cultivarlas en el laboratorio para reproducirlas y
disponer de células sanas permite pensar que sera posi-
ble utilizarlas para sustituir las células enfermas de la
retina en un futuro relativamente préximo.

En cuanto a qué células serian mas idoneas para tras-
plantar, los fotorreceptores parecen tener mas interés en
casos en los que estas c€lulas retinianas estén ya dege-
neradas, en estadios avanzados de las enfermedades y
en pacientes que por tanto estan ya ciegos. Las células
del epitelio pigmentario en cambio serian utiles para
prevenir la degeneracion de los fotorreceptores en esta-
dios iniciales de algunas enfermedades.

En resumen, la posibilidad de evitar la pérdida de vi-
sion o incluso la recuperacion de ésta con ayuda del
trasplante de c€lulas retinianas es una perspectiva tera-
péutica todavia futura, aunque no totalmente imposible
como se habia considerado hasta hace s6lo unos anos,
que podria ser empleada en enfermedades retinianas
consideradas actualmente incurables.

M. Diaz-Llopis,

A. Navea,

M.J. Gomez-Lechon,

J.L. Menezo,

Departamento de Cirugia,
Servicio de Oftalmologia
Hospital Universitario La Fe
Departamento de Cultivos Celulares,
Centro de Investigacion
Universidad de Valencia
VALENCIA

CONVOCATORIA

A fin de dar la posibilidad de participar en ¢l diseno
de esta Revista, queda abierto un plazo de presenta-
cion de bocetos para la portada.

Si Vd. estd interesado, las Bases del Concurso estén a
su disposicion en la sede de Redaccion en Madrid, o
en la Asociacion de Afectados de su Comunidad Au-
ténoma.

El plazo para la presentacion de bocetos finalizara el
proximo 30 de noviembre.
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LA POLEMICA VITAMINA A: INFORME DE SU TOXICIDAD

Se recomienda no usar indiscriminadamente la vitamina A, y solamente tomarla bajo estricto control médico y consejo del

oftalmaélogo.

Aungque ya en el nimero 5 de esta Revista publica-
mos un articulo titulado "El tratamiento con vitamina
A retrasa la Ceguera", de nuevo nos vemos forzados
a tocar el tema tras la polémica que suscito el ensayo
clinico del Prof. Berson entre sus colegas, y ante
las numerosas consultas que nos llegan a las Asocia-
ciones de Afectados de RP por parte de pacientes
interesados en probar este tratamiento, o a quienes
su médico les ha prescrito uno similar.

Como ya deciamos en aquella ocasion, los laborato-
rios norteamericanos han conseguido un tratamiento a
base de vitamina A sintetizada en forma de palmitato
que posiblemente retrasa la ceguera y mejora la vi-
sion residual del afectado por RP. No se trata de una
solucién milagrosa, ni del medicamento definitivo,
pero tras el resultado del estudio clinico realizado se
ha llegado a la conclusion de que puede ser un trata-
miento beneficioso para los pacientes de RP.

En Espana si se puede encontrar este tipo de pastillas
de 7.500 unidades internacionales (UI), fabricadas
por los Laboratorios Solgar en su gama de productos
homeopaticos.

Esta comunicacion sobre los posibles beneficios
de la vitamina A en la RP la dio a conocer el Prof.
Berson en el dltimo Congreso Internacional de IRPA
en Paris los dias 9 y 10 de julio de 1994. Desde
el primer momento se alzaron voces de prestigiosos
investigadores, no en contra del uso de la vitamina
A, sino por cuanto que en la bibliografia médica
existen numerosos trabajos en los que se demuestra
que una ingesta continuada de tales cantidades de
vitamina A, sean en forma de palmitato u otros
compuestos, pueden tener una toxicidad manifiesta.
A continuacion pasamos a reproducir un informe
que sobre la toxicidad de la vitamina A ha elaborado
para F’AARPEE la Dra. Marta Gorch Molist del
Servicio de Farmacia del Consorcio Hospitalario
Parc Tauli de Sabadell (Barcelona). Este informe
ha sido elaborado a través de cartas de respuesta
de prestigiosos Investigadores a la revista Archives
of Ophthalmology, editoriales de la misma y
bibliografia varia.

Como conclusion del Informe se recomienda no usar

indiscriminadamente la vitamina A, y solamente
tomarla bajo estricto control médico y consejo del
oftalmélogo.

Nota: Los originales de las cartas al director y edito-
riales aparecidas en la revista Archives of Ophthal-
mology estan a disposicion de cualquier interesado
que nos lo solicite.

TOXICIDAD DE LA VITAMINA A

La toxicidad (hipervitaminosis A) puede ser aguda, por
ingestion de dosis muy altas (mas de 600.000 UI), o
crénica, por ingestion de dosis pequefias durante mucho
tiempo. La cantidad de vitamina A necesaria para pro-
ducir hipervitaminosis varia considerablemente de una
persona a otra. Las manifestaciones de la toxicidad de-
penden de la edad del paciente, dosis, duracion del tra-
tamiento, niveles de RBP (proteina fijadora de retinol),
y de la capacidad del higado para almacenar y secretar
la vitamina A. Pero,en cualquier caso, la dosis total
acumulada tiene una importancia critica.

La administracion cronica de 250.000 Ul/dia durante 5
meses ha producido hipervitaminosis, pero dosis acu-
muladas igual de grandes, administradas durante perio-
dos de tiempo mayores o menores también pueden
provocarla, por ¢j. 1 millon de Ul/dia durante 3 dias,
50.000 Ul/dia durante mas de 18 meses, 6 25.000 Ul/
dia durante 6 afos (una dosis total acumulada que
equivale a 15.000 Ul/dia durante 10 anos). Las dosis
recomendadas en casos de deficiencia grave de vitami-
na A son de 100.000-500.000 Ul/dia durante tres dias,
y después 50.000 Ul/dia durante dos semanas 6
10.000-20.000 Ul/dia durante dos meses como méxi-
mo. Los tratamientos prolongados con 25.000 Ul/dia o
mas no se recomiendan, ya que se sabe que producen
efectos adversos. Pero incluso la administracion a largo
plazo de dosis tan bajas como 10.000 Ul/dia puede ser
suficiente para producir hipervitaminosis A cronica.
Hay que tener en cuenta que los alimentos contienen
vitamina A. Por término medio, ingerimos con la dieta
unas 3.500 Ul/dia de vitamina A, que sumadas a las
15.000 UI del suplemento son 18.500 Ul/dia. Pero éste
es un valor promedio: algunas personas consumen me-
nos alimentos ricos en vitamina A que la media de la
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poblacion, y otras consumen mads, incluso mas de
7.500 Ul/dia. Por lo tanto, hay que hacer una dieta
normal, evitando los alimentos ricos en vitamina A,
mientras se estén tomando suplementos.

Berson recomienda hacer controles periddicos de los
niveles de vitaminas en sangre y de los enzimas hepa-
ticos, para prevenir la toxicidad. Pero unos
niveles elevados de retinol o de transaminasas no se
correlacionan necesariamente con el rango o la gra-
vedad de los sintomas toxicos. Incluso en casos de
toxicidad grave, no necesariamente estos niveles estan
aumentados, sino que pueden caer normales o bajos.

EFECTOS ADVERSOS DE LA VITAMINA A
Los sintomas principales de la intoxicacion
cronica incluyen fatiga, malestar, trastornos gastroin-
testinales, cambios en la piel y mucosas, dolor de ca-
beza y en huesos y articulaciones, y fiebre. También
puede producir hipertension intracraneal y toxici-
dad hepitica.

SISTEMA NERVIOSO. La hipertension intracraneal se
produce en un 50% de las intoxicaciones cronicas por
vitamina A, a veces acompaiada de cambios en la
piel y el cabello, dolor musculoesquelético y fatiga.
Ha aparecido hipertension intracraneal benigna (pseu-
dotumor cerebral), vértigo y papiledema al tomar dia-
riamente 10.000-20.000 UI de vitamina A durante 2
anos. No se sabe aun por qué la vitamina A produce
un aumento de la presion intracraneal. Consultando a
un neurélogo sobre qué pruebas podrian realizarse
para controlarla, dijo que pueden hacerse examenes
de fondo de ojo periédicamente. Es una prueba mas
sencilla y menos molesta para el paciente que una
puncion lumbar, que seria mas fiable, pero "lo ideal
serfa que no tomaran vitamina A".

Otros sintomas: irritabilidad, dolor de cabeza, trastor-
nos psiquiatricos (depresion, esquizofrenia, psicosis).
ENDOCRINOS, METABOLICOS. La intoxicacion cronica
por vitamina A produce hipomenorrea, hipercalcemia,
hiperglucemia, aumento de la fosfatasa alcalina,
hipoproteinemia, hipoprotrombinemia, disminucion de
las proteinas del liquido cefalorraquideo, hipercalciu-
ria...

La administracion continuada de vitamina A o su
acumulacion estd asociada con un aumento del coles-
terol y, por lo tanto, puede producir arterosclerosis.
BALANCE DE FLUIDOS Y MINERALES. En la intoxica-
cion crénica aparece a veces edema y ascitis.
HEMATOLOGICOS. Puede producir anemia, hemdlisis,

neutropenia, leucocitosis, trombocitopenia, aumento
de la velocidad de sedimentacion...

HEPATICOS. El espectro de la hepatotoxicidad inducida
por vitamina A va desde un ligero aumento reversible
de las transaminasas e hipertension portal no cirrética
reversible, hasta fibrosis generalizada, cirrosis vy,
en algunos casos, muerte. A menudo pasa desa-
percibida durante varios anos y es mal diagnosticada.
Frecuentemente coexisten otros sintomas de hipervita-
minosis A: dolor de cabeza, nduseas, anorexia, dolor
en huesos y articulaciones, alopecia y sequedad de
piel y mucosas. En la mayoria de pacientes, pero no
siempre, hay un aumento moderado de transaminasas
y colestasis leve. El diagnéstico s6lo puede hacerse
con seguridad por biopsia hepatica. Una vez diagnos-
ticada, deben interrumpirse los suplementos de vita-
mina A y los alimentos ricos en vitamina A. En ge-
neral, los sintomas desaparecen al cabo de unos me-ses,
pero en algunos pacientes la hepatopatia progresa
a pesar de retirar la vitamina A, hasta cirrosis e incluso
muerte por fallo hepatico.

Hay centenares de casos de hipervitaminosis A cronica
en la literatura médica. De todos ellos se deduce que
la dosis total acumulada tiene gran importancia.
Geubel y cols. por ej. revisaron 41 casos de hepatoto-
xicidad (hipertension portal, hepatitis o cirrosis) por vi-
tamina A. Sélo en 13 se sospecho desde el principio
que la toxicidad era debida a la vitamina A. Acudieron
al hospital por transaminasas elevadas (26 casos), fatiga
(14 casos), hemorragia por varices esofagicas (10 ca-
sos). Otras formas de presentacion fueron descompen-
sacion icteroascitica, prurito, anemia hemolitica, etc.
La dosis total en los pacientes cirréticos fue mayor que
la de los que no presentaban cirrosis. La dosis mas pe-
quena que produjo cirrosis fue 25.000 Ul/dia durante 6
afios. De 24 casos en que se midieron los niveles de
retinol, en 4 estaban por debajo de los valores norma-
les, en 11 eran normales y en 9 elevados. La mayoria
de pacientes tenian unas transaminasas moderadamente
elevadas, pero 11 las tenian normales. Los niveles de
colesterol eran altos. El prondstico fue grave: 9 de los
pacientes murieron durante los 4 anos y medio que du-
16 el estudio, 6 por fallo hepatico. Aunque en la mayo-
ria el dejar de tomar la vitamina A las transaminasas
disminuyeron lentamente, en tres casos hubo progresion
de hepatopatia leve a cirrosis. Kowalski y cols. han
descrito otro caso de hepatotoxicidad por administra-
cién de 25.000 Ul/dia durante 6 afos: muri6 a las diez
semanas de habérsele diagnosticado la hepatotoxicidad
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por vitamina A.

Hasta hace pocos afos, cuando atn no se habian pu-
blicado estos dos articulos, se admitia que la do-
sis toxica era de mas de 50.000 Ul/dia (durante 18
meses ha producido toxicidad). Es 16gico porque, co-
mo la mayoria de preparados de vitamina A existen-
tes en el mercado son de 50.000 UI, las dosis mas
utilizadas eran 50.000 Ul/dia o un multiplo de esta
cantidad y, por otra parte, poca gente la tomaria du-
rante muchos anos. Pero ahora se sabe ya que una
dosis de 25.000 Ul/dia durante 6 afios es toxica. Ulti-
mamente, al ponerse de moda la homeopatia, hacer
una vida sana, etc. algunas personas toman suplemen-
tos de vitamina A porque se dice en revistas de salud
que es beneficiosa para problemas dermatolégicos,
para prevenir el cancer, etc., o simplemente para
mejorar la salud y la vitalidad. Dentro de un tiempo,
cuando haga varios afos que la toman, pueden apare-
cer casos de toxicidad a dosis inferiores a 25.000
unidades diarias.

GASTROINTESTINALES. Nauseas, vomitos, dolor ab-
dominal, pérdida de peso, anorexia...

SISTEMA URINARIO. Poliuria, aumento de la frecuen-
cia de la miccion, incontinencia urinaria, enuresis e
insuficiencia renal aguda.

DERMATOLOGICOS. Entre los sintomas mas tempra-
nos y frecuentes de la intoxicacién crénica por vita-
mina A estdn: eritema, prurito, hiperqueratosis,
sequedad, fisuras y hemorragias en los labios y la
piel. Cambios en la pigmentacién de la piel, disminu-
cion de la tolerancia a la luz solar, caida del cabello y
unas quebradizas.

ORGANOS DE LOS SENTIDOS. Se ha descrito nistag-
mo, diplopia, fotofobia, paralisis del misculo ocular,
exoftalmos y hemorragia retiniana como consecuencia
de la hipertension intracraneal. La intoxicacion tam-
bién puede producir papiledema, que en algunos casos
es el tnico sintoma.

MUSCULOESQUELETICOS. La ingesta excesiva de vi-
tamina A produce una resorcion (destruccion) acele-
rada de los huesos, debido a un aumento de la acti-
vidad osteoclastica. Los niveles elevados de fosfatasa
alcalina, hidroxiprolina urinaria y la hipercalciuria se
correlacionan con este hecho. El dolor en huesos y
articulaciones es un sintoma frecuente. A menudo se
presenta sin otros sintomas 0seos, pero las posibles
complicaciones incluyen elevacion del periosteo
(membrana fibrosa que recubre los huesos) e hiperos-
tosis (engrosamiento de los huesos).

En resumen, el tratamiento a largo plazo con vita-
mina A no es un procedimiento recomendable ya
que en algunos pacientes los efectos adversos, por
ejemplo alteracion de la funcion hepitica, se hacen
evidentes cuando ya el dano irreversible, como cirro-sis
hepidtica o fibrosis con hipertension portal, esta
presente. Aunque la cantidad de vitamina A necesaria
para producir hipervitaminosis varia de una persona a
otra, la dosis total acumulada tiene una importancia
critica (dosis relativamente bajas tomadas durante
mucho tiempo también producen efectos adversos).
Hay que tener en cuenta que los alimentos contienen
vitamina A, y que puede haber toxicidad con unos
niveles de transaminasas normales.
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POLEMICA SOBRE EL ENSAYO CLINICO
DEL PROF. BERSON

El articulo de Berson y cols. (1) generé muchas con-
troversias, como puede comprobarse por las cartas al
director y el editorial que aparecieron en Archives of
Ophthalmology tras la publicacion del estudio. Basica-
mente todos coinciden en que, aunque el estudio estaba
muy bien diseniado y llevado a cabo, no consigue de-
mostrar cientificamente que la vitamina A tenga un
efecto beneficioso en la retinosis pigmentaria y, por
otro lado, puede ser toxica.

En el editorial, Massof y Finkelstein (2) cuestionan las
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conclusiones del estudio, que pueden ser injustificadas
y dar falsas esperanzas a los pacientes con RP, y co-
mentan tres aspectos que les preocupan:

1. El estudio no demostré beneficios significati-
vos para ninguna medida de la funcién visual.

2. El efecto significativo que se observé en el
electrorretinograma (ERG) tiene otras explicaciones,
no relacionadas con el enlentecimiento de la pro-
gresion de la enfermedad.

3. Se desconocen los efectos toxicos que puede
tener la vitamina A a largo plazo.

A sus comentarios, que son muy acertados, s6lo qui-
siera anadir algo respecto a la agudeza visual. Dicen
que, como en los campos visuales, tampoco se obser-
varon diferencias estadisticamente significativas entre
los grupos, pero si una inquietante tendencia en
los datos: la pérdida mayor ocurri6 en el grupo A,
la menor en el A+E, y los grupos control y E tuvie-
ron la misma pérdida intermedia. Estos resultados, si
hubieran alcanzado significacion estadistica, habrian
llevado a la conclusién de que dosis altas de vitamina
A son perjudiciales para la agudeza visual.

El grado de significacion estadistica depende de la
magnitud de la diferencia hallada y del nimero
de pacientes analizados, entre otros factores. Por lo
tanto, para una misma diferencia, el grado de signifi-
cacion estadistica sera mayor cuanto mayor sea el
numero de pacientes y, por otro lado, para un mismo
numero de pacientes, aquél serd menor cuanto mayor
sea la diferencia. En este caso, como la diferencia era
muy pequena (la pérdida fue de 1.1 letras por ano
para el grupo A, 0.9 para el grupo control, etc.), hu-
bieran sido necesarios mds pacientes de los que se
analizaron para detectar diferencias estadisticamente
significativas entre los grupos. Que no se detectaran
no significa que no existan, sobre todo teniendo en
cuenta que habia una tendencia a la significacion.
Con un niimero mayor de pacientes probablemente se
hubieran obtenido resultados estadisticamente signifi-
cativos, que hubieran llevado a la conclusién de que
la vitamina A es perjudicial para la agudeza visual.
Berson y cols. contestaron a este editorial en una car-
ta al director (3), a la que respondieron a su vez
Massof y Finkelstein (4). Esta tltima carta es, como
el editorial, excelente, y todos sus puntos merecen
especial atencion. Es interesante también sefialar que
recibieron, como Berson y cols., una beca del Natio-
nal Eye Institute para hacer este estudio.

Norton (5) y Marmor (6) afiaden més objeciones a

las presentadas por Massof y Finkelstein: el anilisis
de supervivencia no muestra diferencias entre los
grupos, a excepcion del E, durante los 5 primeros
anos, y los datos del sexto ano no debian haberse in-
cluido en el analisis estadistico porque no son repre-
sentativos de la totalidad del grupo.

También es interesante el relato del Sr. Clowes (7),
un paciente que participé en el estudio, sobre las
reacciones adversas que experimento y la dramatica
pérdida de visién que sufrié durante el estudio.
Gamel y Barr (8) expresan también sus reservas sobre
el tratamiento estadistico de los datos. Y por tltimo,
para los ingleses Fielder y Marshall (9) el estudio de
Berson ha creado falsas esperanzas ya que, como los
demas, no estén convencidos de que se haya demos-
trado que la vitamina A tenga un efecto beneficioso
en la RP. Mencionan una carta en forma de preguntas
y respuestas que la Fundacion de la RP contra la Ce-
guera de Estados Unidos envi6 a los que padecen RP.
Se dice en ella que es "un descubrimiento sensacional”,
"el primer medio descubierto para controlar par-
cialmente la RP que ha demostrado ser iitil y seguro
para muchos pacientes", etc. El articulo de Berson se
cita detalladamente, pero no el editorial. Aunque se
hace referencia a éste, no hay ninguna mencién de su
critico contenido. La Sociedad Britanica de RP ha
adoptado por contra una postura convenientemente
cautelosa, més en linea con el excelente editorial de
Massof y Finkelstein.

Berson y cols. contestan también a estas cartas (10).
En respuesta a Fielder y Marshall, reiteran que el
ERG es un indicador de la funcién visual, por las ra-
zones enumeradas en su respuesta al editorial (3). Pero
estas razones son muy discutibles ya que, como muy
bien dicen Massof y Fiekelstein (4), en este caso hay
que tener en cuenta la intensidad de la correlacién y
no la significacion, y un valor de r=0.2 estd mucho
mas cerca del 0 que del 1 (r=1 si la correlacién es per-
fecta, r=0 si no hay correlacion). En respuesta a las
objeciones de Marmor y Norton, hicieron posteriormen-
te mas andlisis (en dos subgrupos de pacientes). Pero
los datos pueden presentarse de muchas formas, y
algunas pueden producir resultados contradictorios. No
es correcto hacer analisis con subgrupos de los datos,
una vez publicado un estudio, para llegar a las conclu-
siones que se querian obtener, sino que deben interpre-
tarse los resultados tal como fueron publicados en el
articulo original. Dicen que la dosis de 15.000 Ul/dia
se considera segura en adultos sanos con una dieta
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normal, y para cualquiera que tenga dudas al respecto
citan un articulo de Bauernfeind (11) en el que

se revisan 75 casos de hipervitaminosis A en adultos.
Dicen que, todos estos pacientes estaban tomando
al menos 5 veces la dosis diaria que nosotros
recomendamos. Pero hay al menos dos casos publica-
dos de hepatotoxicidad grave (12, 13), uno de ellos
fatal, por ingestion de 25.000 Ul/dia durante 6 afos.
Reafirman que no observaron efectos téxicos atribui-
bles a la vitamina A en los pacientes del
estudio. Aunque no se pudiera llegar a probar que las
reacciones adversas experimentadas por el Sr. Clowes
eran debidas a los suplementos, hay que tener en
cuenta que la hepatotoxicidad por vitamina A es difi-
cil de diagnosticar y con frecuencia pasa desapercibi-
da durante muchos afios, hasta que ya es irreversible.
El diagnostico s6lo puede hacerse con seguridad por
biopsia hepatica (12). Al Sr. Clowes se le practicaron
muchas pruebas, pero quiza no se le hizo una biopsia
hepitica. Por otro lado, el seguimiento se hizo duran-
te 4 anos, maximo 6 en algunos pacientes, un periodo
de tiempo relativamente corto. Si el estudio hubiera
durado mas tiempo, no puede afirmarse que no hu-
bieran observado efectos toxicos, y si tal como dicen
en su articulo "el paciente promedio que empieza a
tomar suplementos de vitamina A a los 32 afios ten-
dria un ERG indetectable a los 70 anos (o sea, 32+38
anos)", mientras que el que no los toma lo tendria a
los 63, ;qué pasa al tomar suplementos de vitamina A
durante 10, 20, 30 6 38 anos?

Para acabar, merece la pena citar las conclusiones de
Massof y Finkelstein, que resumen muy bien las opi-
niones de todos los que redactaron estas cartas.
Dada la naturaleza algo especulativa de los posibles
beneficios clinicos de la vitamina A en la RP, los
riesgos potenciales de este tratamiento adquieren
gran significacion. Ya que los riesgos del tratamiento
a largo plazo se desconocen, hay que estar
convencido de sus beneficios antes de seguir las re-
comendaciones del estudio. Se llega al convencimien-
to mediante pruebas de que el tratamiento detiene o
retrasa la pérdida de funcién visual en la RP. La fun-
cion visual, y no el poder registrar el ERG, es en el
fondo el pardmetro relevante para la calidad de vida
del paciente. Por lo tanto, tienen reservas en prescri-
bir vitamina A a los afectados de RP. Su recomenda-
cion es informar a los pacientes de los resultados de
este estudio y de los riesgos potenciales de los suple-
mentos de vitamina A, y advertirles de que los resul-
tados del estudio son aplicables sélo al ERG y que
pueden no ser generalizables a la pérdida de funcién

visual. A pesar de las inevitables grandes expectativas,
esperan que los pacientes adquieran una idea
equilibrada de los riesgos y beneficios potenciales y
alternativas antes de decidir con sus médicos si em-
piezan o no a tomar suplementos de vitamina A.
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OTRAS ALTERNATIVAS

Desde hace ya cuatro afios, y desde las paginas de esta revista, hemos podido mantenernos informados de los
avances que la investigacion estd realizando sobre retinosis pigmentaria.

Ahora, al comenzar una nueva etapa de esta publicacion, se pretende hacernos llegar, también, lo que numerosos
hombres de ciencia estan realizando en el campo de lo que se conoce como MEDICINAS ALTERNATIVAS.
Son terapias desarrolladas por médicos y cientificos que, con su constante labor y positivos resultados, han
hecho posible que algunas de ellas ya estén reconocidas por la OMS, e incluidas dentro de los programas de la
SS de algunos paises.

La pregunta surge inmediatamente: ;Qué puede hacer por nosotros, afectados de RP, la medicina alternativa? Para
encontrar una respuesta, primeramente deberemos aclarar algunas diferencias basicas existentes en cuanto a los
fundamentos en la concepcion de la enfermedad, la salud y el HOMBRE por parte de la medicina alternativa y la

convencional.

EL CUERPO HUMANO ES UN SOLO ORGANO, Y LA
VIDA UNA SOLA FUNCION

(Hipocrates)
Esta frase de Hipdcrates, padre de la Medicina, nos
indica claramente la necesidad de considerar al Ser
Humano como un conjunto interdependiente en cada
una de sus partes.
No se produce la mas minima modificacion en una de
nuestras c€lulas sin que todo el resto reaccione ante
ello, produciéndose una adaptacion del conjunto del
Sistema. Dice un antiguo aforismo naturista: "Ningiin
organo enferma aisladamente." Y esta interdependen-
cia no podemos ni debemos considerarla tinicamente
en el aspecto fisico de cada persona. Porque, de he-
cho, todos hemos podido comprobar la influencia que
tienen sobre nuestra salud factores como nuestros
sentimientos, emociones, estado de animo...
Existen cientos de frases hechas al respecto que se
corresponden con la realidad: pensando en una buena
comida se nos hace la boca agua; se nos paraliza el
corazon por el miedo; nos ponemos colorados de ver-
giienza; el corazon da saltos de alegria...
Son, sin duda, situaciones cotidianas que no hacen si-
no demostrarnos que cada estado mental o emocional
tiene inmediatamente una respuesta fisica.
Pues bien, estas respuestas se producen siempre, aun-
que no sean tan evidentes como las anteriormente
mencionadas. Por ello -y es necesario que esto lo
tengamos siempre presente-, los pensamientos, senti-
mientos y emociones positivos influirdn positivamente
en nuestro organismo, mientras que los negativos
iran, poco a poco, deteriorando nuestra salud.
Consideraremos, por lo tanto, a cada persona como un

conjunto de cuerpo fisico, mente, sentimientos, emo-
ciones, espiritu..., con estrecha relacion entre si 'y, en
consecuencia, interdependientes.

Y la medicina que estudia al Hombre desde esta
perspectiva recibe el nombre de medicina holistica.
Por lo tanto, y en cuanto a la naturaleza de la enferme-
dad, queda ya establecida una diferencia fundamental.
Mientras la medicina convencional tendré en cuenta los
factores fisicos, avanzando en el estudio especializado
de cada 6rgano con independencia de los demas, la
medicina holistica estudia el sintoma de la enfermedad
en relacion con todos los factores, no sdlo fisicos, que
hacen que ésta se manifieste y desarrolle, pudiendo lle-
gar asi a la causa original de la misma.

Y al igual que desde hace ya algunos anos numerosos
cientificos de todo el mundo vienen investigando sobre
RP desde la perspectiva de la medicina convencional,
ahora los investigadores del Instituto Cientifico Multi-
disciplinar M.G. Jovellanos trabajan, desde nuevas
perspectivas cientificas basadas en los principios de
la medicina holistica, para encontrar una solucion a la
retinosis pigmentaria.

:ESPECTADOR O PROTAGONISTA?

Esta es una pregunta légica tras la exposicion anterior.
Cuando se nos presenta algiin problema de salud acu-
dimos al médico, convirtiéndonos inmediatamente en
pacientes.

Sin embargo, todo organismo presenta una tendencia
natural a mantener el equilibrio y la salud. Por ejem-
plo: cuando el virus de la gripe invade nuestro orga-
nismo, inmediatamente una legion de defensores de
nuestro equilibrio se pone en marcha para neutralizar a
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los invasores. De la misma manera, ante una
herida, al momento se ponen en funcionamiento
los mecanismos de coagulacion de la sangre y
regeneracion de tejidos... Y a pesar de ello, enferma-
mos y sufrimos.

Deducimos por tanto que, por alguna causa,
estos mecanismos que deberian mantener sano nuestro
cuerpo han dejado de actuar correctamente.

SIN SENTIRNOS CULPABLES POR NUESTRA ENFER-
MEDAD, DEBEMOS SER RESPONSABLES DE NUESTRA
SALUD

Porque, en definitiva, estd en nuestras manos darnos
la posibilidad de modificar todos los hébitos que nos
han conducido a la enfermedad.

Con la ayuda del médico podremos comprender como
actia nuestro organismo y qué debemos hacer para
ayudarle en su correcto funcionamiento.

Pero, mientras nuestra mentalidad sea la de un pa-
ciente, haremos poco mas que tomar una medicina o
someternos a una intervencion quirdrgica, sin darnos
cuenta de que sdlo cuando nos convirtamos en prota-
gonistas de nuestra salud, lograremos una superacion
auténtica de la enfermedad, mejorando ostensible-
mente nuestra calidad de vida.

Se trata, en definitiva, no de luchar contra la enfer-
medad como si fuera un enemigo que ha llegado del
exterior para romper nuestro equilibrio y bienestar,
sino de considerarla como la consecuencia de un fun-
cionamiento incorrecto del conjunto de nuestro orga-
nismo. Y buscaremos las causas, por tanto, en todo lo
que a este organismo le afecte, considerando a cada
enfermo -insisto- en su aspecto fisico, mental, emo-
cional, espiritual...

DE LA TEORIA A LA PRACTICA

Son muchas y muy variadas las disciplinas alternati-
vas que van a poder ayudarnos en el proceso de re-
cuperacion de la salud, haciendo, sin duda, que nues-
tra calidad de vida mejore notablemente.

Iremos desarrollando cada una de ellas en sucesivos
numeros de esta publicacion.

Pero ahora, y siendo fieles al principio de responsabi-
lizarnos de nuestra salud, veamos qué podemos hacer
por NOsotros mismos.

ALIMENTACION
Muchas veces hemos oido decir: Somos lo que come-
mos. Segun esta afirmacion, los alimentos determina-

ran nuestra existencia. Y, ciertamente, al igual que un
edificio, nos vamos construyendo con los materiales
que aportamos. Es la alimentacion, indiscutiblemente,
un factor muy importante a tener en cuenta.

De una correcta alimentacion dependera que aportemos
todos los nutrientes necesarios a cada célula para
desarrollar su funcion, evitando todos aquellos ali-
mentos o sustancias que impidan su correcto funciona-
miento, y manteniendo algo fundamental para la
vida: el equilibrio acido-alcalino.

Cuando en nuestro aparato digestivo aumenta la aci-
dificacién se produce una proliferacion de bacterias y
microorganismos que se alimentan de nutrientes nece-
sarios para el mantenimiento y desarrollo de nuestros
tejidos, por lo cual nuestro organismo carecera del ali-
mento necesario para sus células, aunque lo aportemos
en la dieta o por farmacos.

Ademas, una alimentacion cargada de grasas y toxinas
dificultara el correcto fluir de la sangre, sobre todo por
los conductos mas estrechos, afectando de manera muy
importante a los 0jos.

Haremos, pues, que nuestra alimentacion sea lo mas
natural y variada posible: frutas -enteras o en zumos-,
ensaladas, verduras, yogur, pescado..., evitando, en la
medida de lo posible, los alimentos fritos, las grasas y
los dulces, asi como las sustancias y alimentos toxicos:
tabaco, té, café, bebidas alcohdlicas...

Las frutas y zumos deben tomarse en abundancia y va-
riedad; pero teniendo en cuenta hacerlo con el estoma-
g0 vacio, es decir, en ayunas o una hora antes de las
comidas. Una ensalada al dia como minimo, y reducir
los alimentos cocinados a un tercio de nuestra ingesta
diaria, nos aportara notables beneficios.

Iremos reduciendo también los alimentos en conserva,
dando prioridad a los propios de cada época del ano,
debiendo ser lo mas frescos que sea posible.

ELIMINACION

Directamente relacionada con la alimentacion, debemos
considerar la eliminacion de residuos de nuestro orga-
nismo. De poco nos servird la calidad de los alimentos
que tomemos si permitimos que los residuos se alma-
cenen en nuestro interior, sobrecargando de esta mane-
ra todo el Sistema, y especialmente 6rganos fundamen-
tales como el higado o los rifiones, ademas del intesti-
no, que se vera obstruido hasta el punto de impedir la
absorcion de los nutrientes, producto de la digestion.
En estas condiciones, todo el sistema se sobrecarga y
debilita, generando por ello numerosos problemas que
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iran afectando a todo nuestro organismo, y especial-
mente a las zonas mas sensibles. Un ejemplo de esto
seria el dolor de cabeza que, casi invariablemente,
acompana a una situacion de estrefimiento
prolongado.

Debemos pues cuidar el aporte de alimentos
con abundante fibra (pan integral, arroz integral...), ya
que contribuirdn a favorecer la eliminacion de resi-
duos toxicos. Esta eliminacion también se vera
favorecida aportando a nuestro organismo al menos 6
vasos de agua al dia, preferentemente fuera de las co-
midas.

RESPIRACION

Es un aspecto fundamental para nuestra existencia.
Por cada movimiento respiratorio se despliegan millo-
nes de alvéolos, las pequenas cavidades conectadas
con los tltimos bronquios, donde se produce el inter-
cambio de los gases en el proceso respiratorio. La in-
suficiencia respiratoria mantiene inmovilizada una
parte importante de dichos alvéolos, y la sangre veno-
sa que se encuentra en la zona no puede ni quemar
sus deshechos, ni oxigenarse debidamente, por lo que
abandonara los pulmones en estado impuro.
Ademas, se produce un aumento de las bacterias
anaerobicas (que viven en ausencia de aire), que son
perjudiciales para nuestro organismo.

Por todo ello, debemos prestar atencion a nuestra res-
piracion varias veces al dia. Probablemente compro-
baremos que es poco regular y superficial, sobre todo
en estados de estrés y ansiedad.

En estos momentos en que nos hacemos conscientes
de nuestra respiracion procuraremos, siempre paulati-
namente, que sea pausada y profunda, llenando el
vientre y los pulmones de aire y expulsandolo des-
pués totalmente antes de la siguiente inspiracion.
Tampoco podemos olvidar la calidad del aire que
respiramos, por lo que debemos evitar los lugares po-
co ventilados o cargados de humos y emanaciones
poco saludables. Siempre que podamos, buscaremos
aire puro para oxigenarnos y practicar nuestras respi-
raciones profundas.

FACTOR PSICOLOGICO

Quizas sea el menos tenido en cuenta; pero no por
ello carece de una importancia fundamental, pues tie-
ne una influencia directa sobre los anteriormente ex-
puestos.

En situaciones de ansiedad, angustia... nuestra ali-

mentacion dificilmente serd equilibrada, puesto que
presentamos, o bien una tendencia a comer en exceso,
o bien una pérdida de apetito que incidira en una ali-
mentacion deficiente; con el problema anadido de que
tampoco las digestiones se realizaran correctamente.
También comprobamos como una situacion alterada
de nuestro estado de animo originara que la respira-
cion sea superficial e insuficiente, con todas las con-
secuencias negativas expuestas anteriormente.
En cuanto a la tan importante tarea de la eliminacion
de residuos, hay que senalar que depende de la moti-
lidad intestinal y ésta, a su vez, del Sistema Nervioso
Central; y sobre éste si que tienen una influencia de-
terminante las emociones, el estrés, los afectos, los
miedos, la propia psicologia de cada individuo...
Seremos pues especialmente cuidadosos con nuestros
estados de dnimo. Los sentimientos de culpabilidad,
el miedo, la desesperanza, el mal humor..., son ene-
migos implacables de nuestra salud.
Comprobamos, como exponiamos en un prinicipio, la
directa interrelacion de todos y cada uno de los com-
ponentes del Ser Humano y la decisiva importancia de
la actitud que tomemos cada uno de nosotros hacia
nuestra enfermedad y nuestra salud.

Ademas de estas recomendaciones de caracter general,
debemos hacer una ultima reflexion:

Aunque muchos padezcamos la misma enfermedad, el
proceso de recuperacion puede ser distinto para cada
uno. Y es que cada Ser Humano es diferente de los
demas. No somos maquinas hechas en serie, ya que,
aunque todos tengamos un corazon, dos rifones, un
bazo...., 1a energia vital que pone en funcionamiento
todo este maravilloso sistema, haciendo posible la
funcion de la vida, es tan particular, que hace de cada
persona un Ser Humano tnico, incomparable e ini-
gualable, y lo que es mas importante todavia: con la
capacidad innata para desarrollarse hacia la perfeccion.

Nota: Se ha tratado de omitir en este articulo toda pa-
labra o expresion que dificultase su comprension por
parte de todos los lectores, primando ante todo la cla-
ridad de la exposicion.

Begona Urchaga Gomez

Responsable del Area de Investigacion
Asociacion de Afectados de RP de Euskadi
BILBAO
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RESENAS Y NOTICIAS BREVES

GRAN DESCUBRIMIENTO EN SUDAFRICA
En Sudafrica se ha descubierto un nuevo gen domi-
nante que ha sido asociado con RP en diez familias
numerosas de aquel pais. Estas familias eran todas
ellas descendientes de un antepasado comiin proce-
dente de Hessen (Alemania), quien se establecié en
Eastern Cape en 1762. Los investigadores sudafrica-
nos estan ahora excitados ante la posibilidad de aso-
ciar el gen con familias que viven en Alemania, y
piensan que se podria demostrar que este gen causa
presuntamente una de las formas mas comunes de RP
dominante descubiertas hasta ahora.

Esta noticia ha sido distribuida a través del boletin
Cure in-Sight, editado por IRPA, correspondiente a
marzo de 1995, y en el momento de imprimirlo la in-
formacion no estaba formalmente aceptada para
su publicacion. Por tanto no disponemos de da-
tos concretos como, por ejemplo, cual es la locali-
zacion del gen en el genoma humano.

El trabajo ha sido desarrollado por un equipo encabe-
zado por el Prof. Peter Beighton en la Unidad de
Medicina Genética (MRC) de la Universidad de Ciu-
dad del Cabo. El equipo incluia a los doctores Raj
Raimesar y Jacqui Greenberg. Los estudios finales
sobre las asociaciones del gen fueron realizados en
Londres por Soraya Bardien, una estudiante de MSC
de Ciudad del Cabo que ocupa el cargo de ayudante
en el Instituto de Oftalmologia en el Hospital Oftal-
molégico de Moorfields, donde trabaja con el
prof. Shomi Bhattacharya.

INICIADO EN ALEMANIA UN ESTUDIO
SOBRE RP Y CATARATAS

El boletin Cure in-Sight correspondiente al mes de
marzo anuncia el inicio de un estudio multicéntrico -
sobre RP y cataratas en Alemania, en la Clinica
Oftalmolégica de  Heidelberg. Un  estudio
retrospectivo del éxito de la operacion de cataratas
en pacientes con RP se inici0 anteriormente este
mismo ano. Se espera que otras cli-nicas en Alemania
sean incluidas en este es-tudio. Las principales
variables estudiadas son:

* Tipo de cataratas

* Edad del paciente

* Tipo de RP

* Conocimiento visual

* Complicaciones

Si Vd. conoce la existencia de algtin estudio similar en
su pais, por favor higaselo saber a: Rainald von Gi-
zycki (Fax 49-603 23.2172).

DESCUBIERTO UN GEN RELACIONADO CON
EL SINDROME DE USHER TIPO I

El 1 de marzo se hizo publico que el gen que origina
el sindrome de Usher tipo I ha sido identificado como
miosina VII A. La nota informativa que recoge esta
noticia apareci6 en Cure in-Sight, boletin editado por
IRPA, marzo de 1995.

El sindrome de Usher tipo I ya habia sido localizado
previamente en el cromosoma 11, locus 11q13. Lo
que ahora se ha demostrado es que este gen codifica
la proteina Miosina VII A. Una vez que se conoce
la proteina producida por el gen defectivo, los
cientificos podrén iniciar una aproximacion racional
hacia el disefio de un tratamiento eficaz.

El descubrimiento del que venimos hablando ha sido
hecho piblico por un equipo internacional de cientifi-
cos que trabajan en Estados Unidos, Francia e Inglate-
rra, y que tienen representacion en el Consorcio de
Investigacion del Sindorme de Usher.

AVANZA LA CIRUJIA DEL IMPLANTE
Del 13 al 17 de marzo de este ao, el Prof. Gouras y
sus colaboradores han realizado la segunda fase de im-
plantes de tejido epitelial en cuatro pacientes con de-
generacion macular senil "seca" en Estocolmo (Suecia).
Segtin se recoge en el Boletin de la Univ. de Columbia
correspondiente a abril de este afo, al mes de la opera-
cion el aspecto de los implantes es bueno y se mantie-
ne la funcion retiniana. Segin el Prof. Gouras, atn
queda mucho por aprender, pero ya "se empieza a sa-
ber como controlar los secretos de la Naturaleza dentro
de la retina".

En estos momentos el trasplante de células retinianas
humanas esta autorizado en la Univ. Columbia (Nueva
York, Estados Unidos), I. Karolinska (Estocolmo, Sue-
cia), Hosp. John Hopkins (Washington, Estados Uni-
dos), Univ. Washington (San Luis, Estados Unidos) y
en Hyderabad (India). Evidentemente son buenas noti-
cias, pero hay que ser todavia muy cautos porque todo
esto se realiza ain a un nivel muy experimental, por
mas que se trate de un gran avance.
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LESIONES DE LA FOVEA EN PACIENTES
CON SINDROME DE USHER TIPOS 1 y II
Después de un estudio de las lesiones de la fovea en
48 pacientes con sindrome de Usher tipo I y 98 con
tipo II, el Prof. G.A. Fishman y sus colaboradores han
encontrado que el 66% de los pacientes con tipo I
tenian lesion en la fovea de apariencia atréfica o
cistica, mientras que en los pacientes con tipo II sélo
se constataba su presencia en el 34%.

Se concluye que los pacientes con sindrome de Usher
tipo I tienen mas probabilidades de sufrir lesiones en
la févea que los pacientes con sindrome de Usher Ti-
po II. Estos datos, publicados en Archives of Oph-
thalmology 113, 770-3, concuerdan con observaciones
anteriores segun las cuales la gravedad de
la reduccion en la agudeza visual es mayor, con la
edad, en los pacientes con sindrome de Usher tipo 1.

MAPEO CROMOSOMICO DE RP AUTOSOMI-
CA RECESIVA

En una familia pakistani muy numerosa, con varios
matrimonios consanguineos, en la que se han descrito
numerosos casos de RP autosomica recesiva, el Prof.
A. Gal y sus colaboradores han llevado a cabo una
serie de estudios de ligamiento genético que muestran
una relacion proxima entre el locus de la enfermedad
y seis loci en el cromosoma 11gq.

El andlisis de nucleos familiares individuales muestra,
sin embargo, un ligamiento muy préximo sin recom-
binacion en tres de ellos, mientras que en el cuarto
aparecen varias recombinaciones. Estos resultados,
publicados en Clinical Genetics 47, 122-4, sugieren
la existencia de mutaciones en dos genes diferentes
en las cuatro ramas. En paralelo con esta heteroge-
neidad de ligamiento se han observado claras diferen-
cias fenotipicas entre las ramas "sin recombinacién" o
"con recombinacion”.

Los resultados del estudio demuestran de manera
concluyente que, en enfermedades recesivas, siempre
hay que tener en cuenta la posibilidad de heterogenei-
dad genética no alélica, incluso dentro del mismo
nicleo familiar o en casos aislados si se estd anali-
zando una familia muy numerosa.

RETINOSIS PIGMENTARIA EN LA INDIA
El Prof. B. Kar y sus colaboradores han realizado un
estudio sobre 78 familias con RP en la clinica de
Sankara Nethralaya de Madras durante un periodo de
seis meses, cuyos resultados aparecen publicados en
Clinical genetics 47, 75-9.

En este estudio se ha determinado su tipo genético
(9% autosémico dominante; 36% autosémico recesivo;
3% ligado al sexo recesivo; 44% casos aislados y
8% sin determinar), y se ha observado un alto nivel
de consanguinidad en los casos autosémicos recesivos
(57%), asi como en los aislados (37%).

La elevada proporcion de casos autosémicos recesivos
y aislados en comparacion con otros estudios similares
se debe sin duda a la alta tasa de matrimonios
consanguineos en el Subcontinente indio.

LA RPY LA AUTOPISTA DE LA COMUNICA-
CION "INTERNET’

Con ayuda de un ordenador personal conectado a la red
telefénica mediante un médem de comunicaciones, y
previa conexion al servicio ’Internet’, Vd. podra
estar inmediatamente informado de la realidad en
el mundo de la RP: avances cientificos y sociales,
conferencias, congresos, etc.

Para acceder al mundo de la RP dentro de World Wide
Web basta con teclear la palabra "RETINITIS" en el
icono de seleccion tematica, o marcar la direccion
HTTP:/DUX.DUNDEEAC.UK/GLEWIS/RP.HIM (a
partir de octubre de 1995 la informacion pasara a
HTTP://WWW.HALCYON.COM/RESPRESS).
De estas dos maneras se puede encontrar informacion y
acceso a todo lo relacionado con la RP.

Ademas existe un Foro de Preguntas y Respuestas via
"Internet’ en el que afectados y familiares, entre
otros, intercambian informacion, puntos de vista,
etc. La di-reccion de correo electronico que da acceso
aeste Foro es RPLIST@SJUVM.STIOHNS.EDU.

"DE LA AFLICCION A LA PAZ"

La Asociacion RP de Irlanda ha distribuido un
libro titulado De la afliccion a la paz en el que su au-
tor, L. Matthiessen, describe las distintas etapas del
proceso de aceptacion y superacion de la RP, tanto por
parte de los enfermos como de las personas del entor-
no familiar, a las que €l considera también afectados.
Para conseguir copias de este libro, dirijanse a
la Asociacion de Afectados de RP de su Comunidad
Autéonoma, donde le darin mas informacion.
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AARPCV: ENTIDAD DE UTILIDAD PUBLICA
El Consejo de Ministros, en su reunion del pasado 27
de enero de 1995, acordd conceder la declaracion de
"Entidad de Utilidad Piblica" a la Asociacion de
Afectados de Retinosis Pigmentaria de la Comunidad
Valenciana. Una primera e importante consecuencia
de esta Declaracion es que cualquier donativo econd-
mico (con fines sociales o cientificos) que se realice
en favor de la AARPCV disfrutara de desgravacion
fiscal a la hora de hacer la Declaracion de la Renta.
Si Vd. desea contribuir a la financiaci6n de esta pu-
blicacion también puede hacerlo utilizando esta via y
obteniendo beneficios fiscales. Para ello debera trans-
ferir sus donativos a:

* Asociacion de Afectados por RP de la Comunidad
Valenciana (AARPCYV)

* Entidad BANCAJA, n® 2077

* Sucursal *Urbana Sorolla® 0063, Clave 5/4.

* C/C n® 3102-087856.

AMINOACIDEMIA Y DISBACTERIOSIS DE
FERMENTACION EN AFECTADOS POR RP
El 5 de marzo, el Dr. Arranz Gil, Presidente del Ins-
tituto Cientifico Multidisciplinar BMG de Jovellanos,
ofreci6 una conferencia en Bilbao, organizada por la
Asociacion de Afectados de RP de Euskadi, en el
marco de la cual presentd las bases del Proyecto de
Investigacion "Estudio caso-control de aminoacidemia
y disbacteriosis de fermentacion en afectados por
RP". Este proyecto ya habia sido presentado con an-
terioridad a la Asociacion, y dado el interés que des-
pert6, AARPE se comprometio a su financiacion. Este
interés se vio refrendado por todos los asistentes a
la conferencia, por lo que, una vez conseguidos los
recursos econémicos necesarios, el Estudio ya ha
comenzado.

En estos momentos, dicho Estudio se encuentra en
fase bastante avanzada, por lo que esperamos tener
resultados antes de fin de ano.

23 DE SEPTIEMBRE: DIA INTERNACIONAL
DE LA RP

El Comité Ejecutivo de IRPA, en su reunion de Paris
en julio de 1994, acordé que el "Dia Internacional de
la RP" se celebre el 23 de septiembre. Cada pais es
requerido para hacer un esfuerzo especial por promo-
ver la concienciacion del ptblico sobre la RPy de-

mas enfermedades degenerativas de la retina en ese
Dia.

V SEMINARIO SOBRE DISCAPACIDAD Y
SISTEMAS DE COMUNICACION

(VIII Congreso Internacional Expolingua)
Integrar las distintas formas de comunicacion de las
personas con discapacidad en un contexto lingiiistico
fue el objetivo de mas de 200 congresistas en el V
Seminario sobre Discapacidad y Sistemas de Comu-
nicacion celebrado durante los dias 30 y 31 de marzo
en el marco de Expolingua 95, un excepcional punto
de encuentro anual donde se plantean los problemas y
alternativas comunicativas de las personas dis-
capacitadas.

Organizado por el Real Patronato con la colaboracion
del Centro DATO, la quinta edicién de este Seminario
tuvo dos bases temdticas: en la primera jornada,
"Deficiencia y Comunicacion, un desafio perma-
nente" y la segunda "Actividades, experiencias y
proyectos”.

El Director de esta publicacion asistié al Congreso en
representacion de la FAARPEE, ocasion que aprove-
cho para entablar contactos con las entidades organi-
zadoras.

HORIZONTES DE LA CIDDM: APLICACIONES
Y PROBLEMAS EN IBEROAMERICA
Durante los pasados dias 11 y 12 de mayo se celebrd
en Madrid el I Seminario Iberoamericano sobre apli-
cacion de la Clasificacion Internacional de Deficien-
cias, Discapacidades y Minusvalias (CIDDM), orga-
nizado por el Real Patronato de Prevencion y de
Atencion a Personas con Minusvalia, en colaboracion
con el Centro DATO.

El lema del Seminario, "Horizontes de la CIDDM",
pretendia sugerir tanto un esfuerzo de difusion de las
experiencias y trabajos en pro de la aplicacion de la
Clasificacion como el explicito objetivo de fomentar y
frecuentar su uso en el futuro. En cualquier caso, era
necesario hacer balance, aunque fuera somero, de lo
realizado hasta ahora, recoger opiniones de los expertos
interesados, encauzarlas adecuadamente y mantener
viva la preocupacion por la utilizacién de la CIDDM
en los ambitos del diagndstico y la rehabilitacion.
Si Vd. esta interesado en conocer la clave correspon-
diente a su deficiencia visual, en la Asociacion de
Afectados de RP correspondiente a su Comunidad
Autonoma le podran proporcionar la informacion
oportuna.
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LA ASOCIACION ASTURIANA DIVULGA LA RP

El pasado 16 de marzo, la Asociacién Asturiana
de RP realiz6 la presentacion de Retinosis Pigmenta-
ria, un video divulgativo destinado al mejor conoci-
miento de esta enfermedad, que ha podido ser realiza-
do gracias a una subvencion del Instituto Nacional
de servicios sociales (INSERSO) de Asturias.

El video muestra, de forma sencilla y clara, como vi-
ven, sienten y ven los afectados de RP. Aparecen dis-
tintos casos que muestran las diferentes formas de la
enfermedad. La propia pantalla simula lo que estas
personas ven, oscureciendo toda la imagen excepto su
campo de vision, y de esta forma se ofrece a
los espectadores una idea aproximada de las caracte-
risticas mds relevantes de la RP. Pero si algo hay en
comun en las distintas manifestaciones de los afecta-
dos que participan en el video es la aceptacion, la es-
peranza en el futuro y el deseo de "mirar hacia ade-

RETINOSIS PIGNENTARIA

MINISTERIO DE ASUNTOS SOCIALES

lante".

Junto con estas experiencias, se informa ademas de
los dltimos avances producidos en materia de investi-
gacion, para lo que cuenta con la intervencion de
profesionales de prestigio. Ademds son de mencio-
nar las animosas palabras de la presidenta de la
FAARPEE, que plantea la conveniencia de recurrir a
las Asociaciones para buscar el apoyo moral que €stas
brindan.

Con la edicion de este video se pretende recaudar di-
nero para el Fondo de Ayuda a la Investigacion de la
RP, ya que todos los beneficios que genere su venta
iran a parar integramente a €l. Los interesados en ad-
quirirlo (al precio de 3.000 ptas.) deben ponerse en
contacto con la Asociacion Asturiana de RP.
Tras la proyeccion tuvo lugar un breve coloquio en el
que se reiteraron las posturas que en €l se expresan,
se aconsejo a aquellos afectados que preguntaron por
su caso particular, y se suscitaron nuevos temas de
interés. El acto cont6 con las intervenciones del
Prof. Fernandez-Vega, catedratico de oftalmologia de
la Univ. de Oviedo, el Dr. Coto, biélogo molecular
del Hosp. Central de Asturias, la Dra. Gutiérrez Torre,
oftalméloga investigadora en RP y becada de la
FAARPEE, Dna. Transito Blanco, Subdirectora de
Prestaciones del INSERSO, Dia. Concepcién Miguel,
Presidenta de la FAARPEE, Y D. Antonio Pavon,
Presidente de la Asociacion RP de Asturias. Con todo
ello este acto, que tuvo un gran éxito de publico, es
una iniciativa digna de elogio, y esperamos que cada
dia haya mas actividades que puedan hacer que la RP
deje de ser la gran desconocida.

Silvia Alonso
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LA COLABORACION SOCIOSANITARIA DE OBJETORES DE CONCIENCIA
EN EL INSALUD

En el mes de febrero de 1994 se firmé un convenio
entre los Ministerios de Justicia y el de Sanidad
y Consumo para incorporar Objetores de Conciencia
en los Centros del INSALUD con el fin de poner
en funcionamiento un proyecto que tiene como obje-
tivo principal el apoyo al enfermo y a su familia.
Este proyecto se fundamenta en tres aspectos impor-
tantes que le llevaran a tener una implantacion y
desarrollo efectivo y consistente:

1. Necesidades de cuidado y apoyo constatadas en

la poblacion donde se implantara el programa.
A este respecto se debe anadir la necesidad, expre-
sada en las Areas Sanitarias, de incrementar y
coordinar sus recursos sociales para prestar una
atencion mas eficaz y eficiente en relacion a la
poblacion anciana y de enfermos crénicos, necesi-
dad a la que la administracion sanitaria debe dar
respuesta.
Debemos también tener presente que estos enfermos
no quieren ni deben ser alejados de su entorno
familiar ya que, en estos momentos de su vida,
necesitan con mas intensidad el apoyo y carifio
de sus familiares.

2. Posibilidad de contar con objetores de conciencia
como Colaboradores Sociales que, acorde al man-
dato constitucional desarrollado en la Ley 481/1984,
determina, para quienes sean declarados Objetores
de Conciencia, la obligatoriedad de realizar una
Prestacion Social Sustitutoria consistente en activi-
dades de utilidad publica que no requieran el uso
de las armas ni dependan de instituciones militares.
El contenido de la Prestacion Social conlleva, por
tanto, un servicio a la colectividad que esté en
relacion con el bienestar social, la mejora de la
calidad de vida y la atencion y proteccion a los
mas necesitados, requisitos que debemos tener
siempre presentes.

3. Voluntad institucional de ambos Ministerios para
poner en funcionamiento el proyecto tras la firma
del Convenio.

Los objetivos que se plante6 el proyecto que venimos

comentando son los siguientes:

1. Disminuir el estado de ansiedad que producen
las largas horas de espera, tanto del enfermo como

de su familia, en los Servicios de Urgencias hasta
el momento en que el médico puede informarles
sobre su estado de salud.

2. Liberar al hospital de la presion que supone la
utilizacién de camas por personas que no precisan
permanecer hospitalizadas.

3. Mantener en su entorno familiar al enfermo crénico
o terminal con el apoyo humano necesario.

CARACTERISTICAS DE LOS OBJETORES
DE CONCIENCIA

Una caracteristica propia del colectivo de Objetores
es su alto nivel de participacion asociativo y, en
general, también su buena cualificacién cultural y
profesional.

Su edad oscila entre los 20 y 28 afios y, en cuanto
a su ocupacion, el 54,8% esta trabajando con empleo
fijo o temporal, el 16,3% esta parado y/o buscando
empleo y el 28.9% estudia.

Por lo que respecta a la formacion, el 35,3% estin
en posesion de un titulo superior, el 15,9% tienen
titulo de grado medio, el 16,6% son bachilleres (inclu-
yendo COU), el 8,1% tienen titulo de FP2, el 7,1%
de FP1, el 12% han completado la EGB y el 4,3%
solo han alcanzado estudios primarios.

Estos datos han sido recabados de los informes emiti-
dos por la Oficina para la Prestacion Social de los
Objetores de Conciencia.

Cuando se incorporan los colaboradores sociales
al centro donde van desempefiar su actividad, después
de una primera fase de informacién y formacion
que dura algunos dias, se da comienzo a la actividad.
Cuando se trata de apoyo domiciliario a los familiares
y enfermos incapacitados para el autocuidado con
el fin de cumplir el objetivo de "liberar al hospital
de camas para personas que no precisan permanecer
hospitalizadas" y el de "mantener al enfermo en
su entorno" con un apoyo humano que haga mas
soportable la situacion, tanto al enfermo como a
su familia, el colaborador social realiza las siguientes
actividades:

* Ayuda en la higiene y alimentacion del enfermo.
* Movilizacion del enfermo.

* Apoyo en el control y seguimiento correcto del
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tratamiento prescrito.
* Apoyo doméstico en casos sin familia o
incapacitados (compra, limpieza, etc.)
* Compaiia y animacion del enfermo.
*  Acompafar para asistencia a consultas,
gestiones, etc.
Los periodos de tiempo que el objetor prestard a
las familias estard en relacion con las necesidades
y caracteristicas sociales de cada una de ellas.
El Objetor recibira informacion, por parte de la coor-
dinador/a del Programa, del tipo de atencion que
se ha establecido y se responsabilizara del cumpli-
miento del mismo, estando obligado a comunicar
cualquier tipo de anomalia que se produzca.
Entre esas actividades, las mas frecuentemente reali-
zadas son: acompanar a consulta, la movilizacion
del enfermo en el domicilio, la compafia y animacion
al enfermo y el apoyo en el tratamiento prescrito
al enfermo.
Cuando se trata de cumplir el objetivo de "disminuir
el estado de ansiedad que producen las largas horas
de espera.... en las Urgencias...", el Objetor se comu-
nicara con el familiar del enfermo para informarle
sobre las pruebas que le han hecho o le van a hacer,
a la espera de que el médico les dé la informacion
clinica completa.
Las tareas a realizar por los Objetores de Conciencia
o Colaboradores Sociales en el Servicio de Urgencias
serian las siguientes:
* Identificar al enfermo y su familia cuando, una
vez ingresado, haya transcurrido un plazo razonable.
* Informarse de la situacion actual del enfermo a
través del médico o enfermera que le atiende y
sobre las pruebas realizadas o por realizar.
* Transmitir la informacién recogida a los familiares
0 acompanantes.
* Registrar la actividad realizada.
Existe otra serie de actividades que se realizan en
otros servicios de centros hospitalarios, como pueden
ser, el acompafamiento y ayuda a los pacientes sin
familia o que presentan algtn tipo de incapacidad,
ademas, realizan tareas de animacion en determinados
periodos, como pueden ser las Navidades, o en deter-
minados servicios como pediatria y los servicios
de Geriatria.
Concluyendo, podemos decir que los resultados y la
relacion que se establece entre los Colaboradores
Sociales, los enfermos, y sus familiares ha sido muy
positiva, logrando la consecucion de los objetivos

marcados.

Hemos podido comprobar que se ha dado una buena
aceptacion por parte de los profesionales, asi como
una buena integracién de los Objetores.

En la actualidad existen 246 centros del INSALUD
que han solicitado incorporarse al proyecto y paulati-
namente se van incorporando otros; confiemos en
que, en breve, la totalidad de los centros valoraran
como un recurso imprescindible la colaboracion social
de los Objetores.

Por parte del INSALUD se ofrece a todas las asocia-
ciones de enfermos la posibilidad de que cualquier
enfermo y/o familia pueda beneficiarse de la presen-cia
de un Objetor para apoyar en todas aquellas tareas
que, no siendo de tipo profesional, cumplan una
funcién estrictamente humanitaria y sirvan para mejorar
la calidad de vida del enfermo y familia.

Rosa Blanca Pérez Lopez

Jefe de Servicio,

Subdireccion General de Relaciones Internas
INSALUD

MADRID

AYUDAS TECNICAS PARA BAJA VISION
Cardenal Herrera Oria. 381 28035 Madrid h d
Tel. / Fax: (91) 386 69 88

COMERCIAL OPTRON(E)® P==
(e

Avyudas visuales con las mds altas prestaciones importadas
directamente en exclusiva para Espaiia desde Estados
Unidos y Alemania.

Disefio y fabricacién propia en Espana de Lupas-TV de
mano y equipos portitiles con autonomia de mads de 6 horas
de uso para ver y leer en cualquier lugar, en casa, en el tra-
bajo, en la calle, en la tienda, etc.

LLAMENOS SIN COMPROMISO
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A los que conocemos a la Dra. Vilela nos es ficil re-
ferirnos a ella como una excelente persona, amiga,
companera y profesional. Pero estamos seguros que
esa misma impresion es la que tenemos, no sélo
sus colegas y pacientes, sino incluso cualquier perso-
na que simplemente se haya cruzado con ella. Su
porte elegante a la vez que sencillo y su expresion
sonriente y tranquila no pueden ser mas que el reflejo
de dichas cualidades.
Su tremenda humanidad y simpatia se captan de in-
mediato. Es dificil no recurrir a ella, tanto para com-
partir buenos momentos como aquéllos en los que
parece que las cosas se tuercen. En los primeros su
presencia aumenta, si cabe, la euforia derivada de la
situacion, contagiando la alegria incluso a quienes
puedan ser inicialmente ajenos a la misma; en lo se-
gundo, su optimismo esperanzador puede conseguir
darle la vuelta al estado de dnimo de los contrariados.
La Dra. Vilela ha sido, es y sera sin duda la persona
que ha sabido aglutinar y mover en la direccion ade-
cuada a todos los que estan involucrados en el campo
de la RP en la Comunidad Valenciana, ya sea pacien-
te y familiares, como profesionales de las distintas
especialidades relacionadas con esta patologia.
Si a estas cualidades humanas le anadimos su profe-
sionalidad, inteligencia y dominio de diversos idio-
mas, no es de extranar que la Dra. Vilela se haya
convertido, por méritos propios, en una persona clave,
querida y necesaria en el ambito relacionado con la
RP, no solo de la Comunidad Valenciana, sino tam-
bién a nivel nacional y nos atrevemos a decir sin te-
mor a confundirnos, que incluso en el internacional.
Felicitamos a la Dra. Vilela por todo lo expuesto an-
teriormente, asi como nos felicitamos a los que esta-
mos cerca de ella, compartiendo tantos logros, uno de
los mas importantes entusiasmarnos a todos para lu-
char contra la ceguera.
Gracias Concha por estar siempre entre nosotros.
Dolores Sanchez

PERFIL HUMANO

Consideramos importante que los lectores de estas paginas, ya sean afectados de RP, ya profesionales
de cualquiera de las especialidades relacionadas con dicha patologia, conozcan a quienes estin
al frente de la lucha contra la ceguera en que estamos inmersos. Para abrir esta seccién, nada
mejor que empezar por la responsable del mas alto 6rgano consultivo relacionado con la RP
en Espana: la Presidenta del Comité Cientifico Médico Asesor de la Federacion de Asociaciones
de Afectados por RP en el Estado Espaiiol, elegida para este cargo en marzo de 1993: la Dra. Vilela.

Concepcion Vilela Soler, casada (cuatro hijas), vive y
trabaja en Valencia, su ciudad natal.
Licenciada en Cirugia y Medicina en la Universidad de
Valencia (1974), es Doctora en Medicina y Cirugia por
la misma Universidad (1993). La Dra. Vilela es espe-
cialista en Neurologia (MIR, 1978) y Neurofisiologia
Clinica (1980). Ademas, esta en posesion del titulo
"Lower" de Cambridge (1974) y de la Alianza Francesa
(1973), lo que acredita su dominio de los idiomas in-
glés y francés, que habla con fluidez.
En la actualidad ejerce como Médico Adjunto de Neu-
rofisiologia Clinica en el Hospital La Fe, puesto obte-
nido por oposicion en 1979. Trabaja al mismo tiempo
como Especialista de Neurofisiologia Clinica (potencia-
les evocados) en el Hospital 9 de Octubre de Valen-cia,
y es Miembro del Grupo Cientifico Investigador de
Retinosis Pigmentaria de Valencia.
Aparte de diversas publicaciones en revistas nacionales
e internacionales, la Dra. Vilela ha publicado su Tesis
Doctoral, Electrorretinograma y potenciales evocados
visuales. Estudio de enfermedades degenerativas: Par-
kinson y RP, un revelador estudio del paralelismo
electrofisiolgico entre ambas enfermedades.
Es facil encontrar a la Dra. Vilela en congresos nacio-
nales e internacionales (Paris, Oxford, Copenhage,
Johanesburgo), a los que asiste ya becada por orga-
nismos publicos, ya por la Asociacion de Afectados de
RP de la Comunidad Valenciana.
Por otro lado, también tiene tiempo para ejercer la
docencia como profesora del Méster de Logopedia
(Fundacién Universidad Empresa "ADEIT") en los 1il-
timos cinco cursos, y del Master de Urologia (Rectora-
do) en el curso 1992-93.
Participa habitualmente en conferencias en radio y
television (divulagacion sanitaria) y en cursos de for-
macion (workshop) de la "Accién Concertada Europea
para Retinosis Pigmentaria" en Copenhague (Dinamar-
ca), Cambridge (Inglaterra) y Regensburg (Alemania).
Magdalena Beneyto
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I JORNADA DE RETINOSIS PIGMENTARIA EN LA COMUNIDAD CANARIA

El 26 de noviembre del recién pasado aiio se celebrd
en los salones del Hotel Santa Catalina de Las Palmas
de Gran Canaria la I Jornada sobre RP en la Comu-
nidad Canaria, con una concurrida asistencia com-
puesta integramente por especialistas oftalmologos,
quienes con este evento tuvieron la oportunidad de
reflexionar y discutir ain mas profundamente sobre
las condiciones clinicas de esta patologia visual.
La Jornada fue promovida por la Asoc. Canaria
de RP cuyo Presidente, D. Germén Lopez, hizo gala
de un magnifico talante organizativo, como demuestra
el resultado final de esta convocatoria, donde un gran
nimero de instituciones publicas y privadas dieron su
apoyo y cedieron una inestimable aportacion moral y
econdmica. Asi, tanto la Consejeria de Sanidad del
Excmo. Gobierno Auténomo de Canarias, como el
Ayuntamiento de Las Palmas, hicieron acto de pre-
sencia a través de sus representantes D. Rogelio Frade
y D. Sebastian Franquis, Director Territorial de Sani-
dad y Teniente Alcalde, respectivamente.

El acto comenzo con la mesa de apertura oficial en-
cabezada por el Dr. D. Pedro Valls, médico adjunto
de oftalmologia del Hosp. Materno Infantil, quien fue
cediendo la palabra a los distinguidos miembros de
la mesa: D. Andrés Guillén, Presidente del Consejo
Territorial de la ONCE en Canarias; Dna. Concepcion
Miguel, Presidenta de FAARPEE; el Sr. Franquis y el
Sr. Frade, miembros del Gobierno y, finalmente,
D. Pedro Abréu, Director de la Sociedad Canaria de
Oftalmologia, quien cerré la sesion inaugural.
Tras la presentacion oficial e institucional se dio en-
trada al primer turno de conferencias magistrales a
cargo de los doctores Dna. Dolores Marrero y
D. Ramon Ginés, en representacion del Hosp. Mater-
no Infantil de Las Palmas, y de los doctores D. Pedro
Cardona y D. Carlos Pifiana, facultativos del Hosp.
Insular de dicha capital. La Dra. Marrero inicio su
leccion con una amplia sinopsis de las formas clinicas
y oftalmoscépicas de la retinosis pigmentaria, dando
un repaso a la sintomatologia caracteristica en este
padecimiento, asi como al proceso diagnéstico habi-
tual ante un cuadro tipico de RP, basado en el estudio
del fondo de ojo.

Sigui6 el Dr. Cardona, que habl6 de las exploraciones
complementarias como el electrorretinograma (ERG),

el test de campimetria, el electrooculograma (EOG), la
angiofluoresceingrafia y la fluorofotometria vitrea, pro-
fusamente descritas y haciendo hincapié en la impor-
tancia de la multiplicidad de medios diagnosticos para
confirmar el padecimiento de retinosis pigmentaria.
Perteneciente a la Unidad de Genética del Hosp. Ma-
terno Infantil, el Dr. Ginés disert6 sobre la heterogenei-
dad de la enfermedad, tanto en su momento de apa-
ricién como en su evolucion y en la concomitancia o
no con otros cuadros clinicos. En cualquiera de los ca-
sos, RP aislada o sindromica, subyace una justificacion
genética y desglosar los tipos de herencia responsables
de la transmision de la misma fue el objeto de esta
concienzuda leccion de caracter médico.

El Dr. Pifiana refirié una estadistica sobre las manifes-
taciones oculares asociadas a la RP, siendo en su opi-
nion la catarata subcapsular posterior la de mayor inci-
dencia, aunque tanto el glaucoma, el queratocono, la
miopia y ciertas alteraciones del humor vitreo parecen
en algunos casos manifestarse concomitantemente a
la RP. Seguidamente se procedio a un turno de pre-
guntas y debate moderado por el Dr. D. Francisco Pé-
rez, Jefe del Servicio de Oftalmologia del Hosp. Ma-
terno Infantil.

Un corto descanso con desayuno dio paso al segundo
bloque de ponencias, esta vez a cargo de una represen-
tacién médica de los hospitales de la Provincia herma-
na, Santa Cruz de Tenerife. Retinosis pgmentaria aso-
ciada a enfermedad sistémica, fue el titulo que encabe-
zaba la comunicacion de la Dra. Gil, del Hosp. de la
Candelaria, dando cuenta de un extenso listado de sin-
dromes de origen genético en los que la RP se mani-
fiesta como un elemento mas dentro de un cuadro
sintomatologico mas amplio. La Dra. Mantolan, oftal-
mologo del Hosp. Universitario de Canarias, diserto
junto al Dr. Cordovés sobre el diagnéstico diferencial
de la RP, dejando clara la necesidad de una correcta
adamnesis clinica del paciente junto con una explora-
cion extensa a través de las pruebas y tests habituales
(ERG principalmente), que permitan diferenciar la pa-
tologia sospechada de otras cuyo patrén sistémico sea
semejante pero cuya etiologia responda a otras reti-
nopatias. La presentacion de varios casos clinicos como
ejemplos a la hora de proceder a un diagnostico di-
ferencial resulté sumamente interesante y aleccionador.
Como colofon a este turno de intervenciones, el
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Dr. Rodriguez, Jefe Médico de la Unidad de Rehabi-
litacion Visual de la ONCE, refirio la estrategia a se-
guir en las unidades de baja vision, con pacientes
afectados de RP y en diferentes estadios evolutivos de
su enfermedad, con objeto de paliar las dificultades
funcionales que presentan en su vida cotidiana, princi-
palmente en su movilidad, prescribiendo determinadas
ayudas opticas que maximicen la eficiencia del resto
visual conservado. A la par que se mostraba un video
explicativo con gran contenido en imagenes sobre
el equipo material y humano del que dispone la
ONCE en esta funcion rehabilitadora, el Dr. Rodri-
guez fue haciendo mencién uno a uno de los distintos
modelos de ayudas opticas (prismas Fresnel, lentes
amorficas, telescopios invertidos, etc.) y no opticas
(atriles, tiposcopios, contrastes, etc.) que se vienen
utilizando en todos los CERVOs de Espaia. Incluy6
una panoramica sobre la rentabilidad y eficacia de los
mas modernos dispositivos 6pticos, atn en fase expe-
rimental, como los visores nocturnos de infrarrojos,
en la lucha contra los efectos de la RP. Sin duda esta
ponencia fue acogida con mucho interés por parte de
los asistentes, quienes tuvieron la oportunidad de for-
mular sus dudas y comentarios en la sesion de colo-
quio que modero el Dr. Vega Monroy y que tuvo lu-
gar inmediatamente después de la intervencion del
representante de la ONCE, tras la cual se celebré un
almuerzo de trabajo.

Ya en la jornada de tarde, fueron presentadas las dos
conferencias marco que, con toda seguridad, resulta-
ron las mas esperadas del dia, ya que se conté con la
presencia de dos prestigiosas cientificas que, aunque
trabajan en ambitos de investigacion distintos, tienen
en comun su particular preocupacion por desvelar los
aln intrincados y complejos factores desencadenantes
de la RP, asi como de las vias terapéuticas y preven-
tivas que se estan implementando de cara al futuro.
Desde hace unos anos, algunos grupos de genetistas,
neurofisi6logos y oftalmélogos de nuestro pais vienen
realizando un conjunto de investigaciones de alcance
europeo, fruto de la accion concertada con la Union
Europea y que cuenta con varias subvenciones entre
ellas del FIS, de la Fundacion ONCE vy de la Federa-
cién de Asociaciones de Afectados de RP, y quienes
tratan aspectos genéticomoleculares y oftalmologicos
de esta enfermedad. Desde el ano 91 se han creado
cinco grupos de trabajo que desde distintos puntos
geograficos del territorio espafol, concretamente
Madrid, Barcelona, Valencia y Sevilla, se dedican al

sondeo poblacional con objeto de localizar y tipificar
genéticamente a las familias afectas, analizando en
profundidad los patrones hereditarios predominantes.
Como objetivos paralelos, este proyecto de investiga-
cion persigue fundamentar los dispositivos para un
diagnastico precoz y de portadores a través del llamado
consejo genético, asi como fomentar y promover distin-
tos ensayos clinicos destinados a clarificar las nue-vas
tendencias terapéuticas: por un lado el trasplante de
células de la retina, por otro la ingenieria genética.
Perteneciente al Hospital La Fe de Valencia, la
Dra. Navea nos present6 una valiosa vision sobre los
avances que desde el Departamento de Cultivos Celula-
res del Centro de Investigacion se llevan a cabo con
experimentacion animal, empleando la técnica del tras-
plante de células del epitelio pigmentario retiniano
procedentes de donantes humanos pero inoculados en
el espacio subretiniano de conejos albinos de labo-
ratorio. Hasta la fecha, los resultados obtenidos se ma-
terializan en la detencion de la degeneracion progresiva
de los fotorreceptores, con un mayor €xito en tanto en
cuanto el trasplante sea precoz. Las perspectivas tera-
péuticas en la RP humana estan atin en fase experimen-
tal, aunque los avances hacen sospechar que dentro
de unos anos se impondra esta metodologia del tras-
plante celular.

En otra linea distinta, pero no menos interesante, tra-
baja la Dra. Ayuso, Jefe del Servicio de Genética de
la Fundacion Jiménez Diaz de Madrid, quien hizo una
extensa exposicion calificable de magistral sobre la
situacion actual de la investigacion en el mundo acerca
de los avances en genética molecular de la RP, conclu-
yendo que, dada la inexistencia de un tratamiento efi-
caz contra la enfermedad, el estudio genético de pobla-
ciones y familias del afectados permite al menos la
prevencion de la misma, a través de una labor de ase-
soramiento y consejo genético. Por derivacion, es posi-
ble diagnosticar precozmente y antes de que aparezcan
los sintomas a aquellos portadores, pudiéndoles facilitar
un pronostico individual y su clasificacion dentro de
un tipo de patron hereditario, tanto si es de caracter
sindrémico como aislado.

Segiin la Dra. Ayuso, en el futuro, si no inmediato si
al menos proximo, sera factible el tratamiento etiologi-
co de la enfermedad a través de la llamada terapia gé-
nica, siendo absolutamente necesario conocer para ello
cual es el defecto genético concreto que padece el en-
fermo, esto es, qué tipo de mutacion y en qué lugar del
gen se encuentra, a fin de poder repararlo.
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Resulté sumamente interesante el estudio estadistico
que los diversos Centros adscritos a esta linea de in-
vestigacion han realizado en parte de la peninsula. Se
llevan detectadas del orden de 600 familias afectadas
por retinosis pigmentaria, de las que el 15% presentan
cuadros sindrémicos, es decir, asociacion de va-rios
sintomas o disfunciones concomitantes a la pér-dida
progresiva de vision, siendo el de mayor incidencia
el sindrome de Usher seguido por el de Bardet-Bield.
El 85% restante obedecen a RPs no sindrémicas
o aisladas. En cualquier caso, estos datos no
contemplan la incidencia de la enfermedad en la
poblacion perteneciente al archipiélago canario, donde
dada una mayor disposicion a la consanguinidad nos
atrevemos a sospechar un considerable incremento en
el namero total de familias afectadas.

La rubrica final a esta memorable I Jornada sobre RP
en la Comunidad Canaria la ofrecié el ya mencionado
Presidente de la Asociacion de Afectados, D. Germéan
Lopez, quien, en colaboracion con la abajo firmante,
refirio en un emotivo discurso la necesidad de pro-
yectar futuros encuentros profesionales en anos suce-
sivos, implicando no ya s6lo a la sociedad médica of-
talmoldgica, sino a aquellos profesionales de la sani-

dad mental que puedan ofrecer una perspectiva psico-
l6gica de los aspectos emocionales desencadenados
tras el diagndstico de la enfermedad y aquellos otros
que sin duda alguna se encuentran en la base de la
practica clinica, en la relacién médico-paciente. Even-
tos como el de este dia son un acicate para el
profesional, quien se ve cada vez mas comprometido
con el discurso del reciclaje cientifico y con la puesta
al dia de sus conocimientos tedrico-practicos; son
una inyeccion de nuevos impetus para emprender
mayores y mejores empeios que hagan de las Aso-
ciaciones de Afectados de RP abanderados en esta
clase de iniciativas; pero por encima de todo ello,
constituyen un estimulo para quienes como yo nos
sentimos cercanos al problema y solidarios con una
causa que, como tantas otras, abrigan una luz de es-
peranza para su solucion.

Mayca Cruz Pedraza

Técnico en Rehabilitacion Basica
Delegacion Territorial de ONCE

LAS PALMAS DE GRAN CANARIA

NOVOLENT

Optica y Salud Visual

NOVOLENT, Centros especializados
en Rehabilitacion de la BAJA VISION,
cuenta en sus instalaciones con:

— FILTROS PARA RETINOSIS

— LENTES DE CONTACTO,
CASOS ESPECIALES

— SISTEMAS DE AUMENTO:
CCTU, LUPAS, TELESCOPIOS...

OFRECEMOS a todos los afiliados,
un estudio GRATUITO de su
problematica visual.

Asi como una importante bonificacion
econOmica en la compra de sus
AYUDAS VISUALES.
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ACTIVIDAD ASOCIATIVA

A lo largo de los seis primeros meses de 1995, las 17
Asociaciones integradas en FAARPEE han experi-
mentado un crecimiento constante en el nimero de
socios, el 7% en el caso de Castilla Leon, el 10% en
el de Castilla La Mancha, o el 5% en el de Madrid,
s6lo por citar tres ejemplos. El problema econémico
se soluciona habitualmente mediante la solicitud de
subvenciones, como es el caso de las Asociaciones de
Cataluna, Castilla Le6n, Castilla La Mancha, Madrid
y Valencia, algunas ya concedidas.

Aparte de las actividades estatutariamente obligatorias
de cada Asociacion (Asamblea General, etc.), las ac-
tividades emprendidas en todas ellas, tanto de cara a
los propios asociados como hacia el exterior, son nu-
merosas y, por lo general, de alto interés. A conti-
nuacion mencionamos las mas llamativas a nuestro
juicio o, en todo caso, las que han tenido mas reper-
cusion a todos los niveles.

CONCIENCIACION CIUDADANA Y DIVULGACION
Se han emprendido o continuado Campanas de Con-
cienciacion Ciudadana sobre la RP y actos de divul-
gacion de las Asociaciones en 5 Comunidades:

* La radio ha sido el medio de comunicacion utiliza-
do por las Asociaciones de Castilla Le6n (2 ocasio-
nes), Euskadi y Madrid (en 3 programas monografi-
cos) para lanzar sus campanas de concienciacion.
* La Asoc. de Cataluna ha preferido, en cambio,
aprovechar el nimero anterior de esta publicacion pa-
ra, mediante una distribucion masiva de la misma,
llegar a todos los centros de la ONCE en esa Comu-
nidad y, por ende, a un buen nimero de personas po-
tencialmente interesadas en el mundo de la RP.
* La Asoc. de Madrid ha iniciado, ademas, una serie
de visita a centros de Ensenanza Secundaria para lle-
var a los adolescentes que en ellos cursan estudios un
mensaje de solidaridad con los afectados de RP.
* Por su parte, la Asoc. Cantabra, siguiendo el ejem-
plo de la Canaria, ha organizado en junio su I Jornada
Regional de la RP.

CONFERENCIAS, SEMINARIOS Y CHARLAS-COLOQUIO
En general todas las Asociaciones han organizado ac-
tos colectivos para tratar temas especificos de interés
para los afectados de RP. A continuacion se citan los
que nos han sido comunicados:

* En Valladolid, la Asoc. de Castilla Le6n organizé
en marzo un seminario dirigido por la Dra. Gutiérrez.
* La Asoc. de Cataluna informa de la organizacion de
un seminario divulgativo en el Colegio Oficial de
Opticos y Médicos (Oftalmologos). Aparte se han or-
ganizado 2 conferencias: Obtencion de pensiones, a
cargo de D. Carmelo Palomero Montes, Director Pro-
vincial del Instituto Nacional de la Seguridad Social, y
Alternativas laborales en el mundo de la RP, a cargo
de D. Francisco Cabanillas.

* La Asoc. de Valencia ha organizado un ciclo de con-
ferencias divulgativas que les ha llevado a Morella,
Castellon, Requena, Gandia, Alicante y Orihuela.
* En Madrid se han celebrado 2 charlas-coloquio: la
primera, dirigida mas bien al entorno familiar del afec-
tado de RP, la dirigi6 D. Juan José Cantalejo, psicolo-
go y técnico de rehabilitacion basica de la ONCE, y
se celebrd los dias 5 y 19 de mayo; la segunda, sobre
las repercusiones de la enfermedad en la vida de los
propios afectados, dirigida por D. José M* Sanchez
Pardo, psiquiatra psicoanalista afectado él mismo de
RP, ha tenido lugar los dias 10 y 24 de junio.

* En Zaragoza, la Asoc. de Aragon organizo el 21 de
enero la conferencia titulada Genética molecular en
la RP y las técnicas y tratamientos de las cataratas en
la RP, a cargo del Dr. Carballo, genetista del Hospital
Nino Jesus, de Barcelona, y del Dr. Brito, oftalmélogo
del Hospital Miguel Servet, de Zaragoza.

* En Bilbao, el Dr. Arranz Gil, Presidente del Instituto
Cientifico Multidisciplinar BMG de Jovellanos, impar-
tié el dia 5 de marzo la conferencia titulada Nuevas
investigaciones en RP.

ASISTENCIA MEDICA Y SERVICIOS A LOS ASOCIADOS
Un tema que sigue siendo muy sensible para la mayo-
ria de las Asociaciones es el de las Unidades de Con-
trol y Seguimiento (UCS). En este sentido, la Asoc.
de Castilla Leon ha firmado un acuerdo con el Hospital
Pio del Rio Hortega, de Valladolid, y confian en que
sus problemas al respecto hayan acabado; por su parte,
la UCS de la Asoc. de Baleares esta a punto de entrar
en funcionamiento. La Asoc. de Cataluna notifica, a
su vez, que su UCS en el Hosp. de Bellvitge trabaja a
pleno rendimiento.

Algunas Asociaciones se muestran interesadas en ofre-
cer servicios sociales a los asociados. Por ejemplo, la
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Asesoria Juridico-Laboral puesta en funcionamiento
por la Asoc. de Cataluia, o el Servicio de Asistencia
en Desplazamientos para Gestiones de los Asociados
organizado por la Asoc. de Madrid gracias a disponer
de 3 colaboradores que prestan su Servicio So-
cial Sustitutorio en dicha Asociacion.

COOPERACION CIUDADANA

En una linea de intensa cooperacién ciudadana
trabajan varias Asociaciones:

* La Asoc. de Euskadi participa activamente en
el proyecto social "Equiparacion de oportunidades en
la Aste Nagusia 1995" formando parte de la Comi-
sion constituida a tal efecto por varias asociaciones y
la Cétedra de Ocio y Minusvalias de la Universidad
de Deusto.

* La Asoc. de Valencia ha lanzado, por su parte, un
"Programa de Convivencia y Cooperacion Social",
organizado en colaboracion con el Departamento de
Servicios Sociales de la Conselleria de Trabajo de la
Comunidad Valenciana.

* La Asoc. de Aragon ha colaborado eficazmente,
aportando voluntariado, en el proyecto "Un mundo
para todos", exposicion itinerante organizada por la
Fundacion ONCE.

La Asoc. de Cataluna ha establecido contactos de co-
laboracién con el Colegio Oficial de Opticos y con la
Asociacion de Utilidad Publica "Campana de Protec-
cion Ocular", en tanto que la Asoc. de Madrid cola-
bora con la Fundacion AFIM difundiendo sus ofertas.

ACTIVIDADES RELACIONADAS CON LOS FONDOS
DE INVESTIGACION

Actos publicos de especial repercusion en los medios
de comunicacion han sido, por un lado, la Entrega el
dia 10 de enero del Premio de Investigacion RP a
la Unidad de Genética del Hospital de Basurto
en Bilbao, por parte de la Asoc. de Euskadi, y
la presentacion del video Retinosis Pigmentaria el 16
de marzo, por parte de la Asturiana.

Esta Gltima actividad se relaciona, como queda ex-
puesto en el articulo La Asociacion Asturiana divulga
la RP, con la captacion de recursos econdémicos para
el Fondo de Investigacion FIEDR. En este sentido,
la Asoc. de Extremadura continta llevando a cabo su
exposicion (y venta) itinerante de pintura que tan
buenos resultados dio el pasado ejercicio, y en marzo
le tocéd el turno a Almendralejo, Badajoz. En
los proximos meses seran varias las Asociaciones

que, como la de Valencia, organizaran actos ptiblicos:
loterias, rifas, subastas, etc.

COLABORACION INTERNACIONAL

Mencion especial, por altimo, merece la colabora-
cién internacional que lleva a cabo la Asoc. de Va-
lencia: a través del Programa Europeo "Helios 11"
de Accion Concertada, esta Asociacion participa
activamente en la elaboracion de la politica europea
sobre personas discapacitadas. En 1995 el tema sobre
el que esta trabajando el Grupo 7 -en el que esta inte-
grada- se titula Formas de reducir las barreras socio-
psicolégicas de las personas con deficiencia sensorial.
El trabajo se lleva a cabo mediante Visitas de Estudio
(3 al ano) que en 1995 se celebran en La Hulpe (Bélgi-
ca) a mediados de mayo, Atenas (Grecia) a finales de
septiembre, y Valencia, del 15 al 18 de noviembre.

Vicenta Gallart y Luis Palacios son los representantes
de la Asociacion en las Visitas de Estudio. En la foto
se les ve a los dos junto con Maria Kyriazopoulou,
coordinadora del Equipo de Expertos de "Helios 1I"
entre ambos, delante del Centro de Educacion Interna-
cional de IBM en La Hulpe, en las afueras de Bruselas
(Bélgica), donde se celebro la primera Visita de Estu-
dio de este ano. Aparte de las 3 sesiones de trabajo
preceptivas, en esta reunion se visitaron centros de re-
habilitacion visual y auditiva en Lieja y un centro de
rehabilitacion bésica para deficientes visuales en Mons;
tuvieron igualmente la oportunidad de conocer la expe-
riencia "Didlogo en la oscuridad", de la que hablare-
mos en otra ocasion, en la ciudad de Namur.
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Reproduccion al 6leo “Retinosis Pigmentaria™ de JOSE CARRERO ARRIBAS, realizado en junio de 1995 y
donado por el autor a la Asociacion de Afectados de RP de la Comunidad Valenciana.
Este cuadro sera subastado proximamente y el dinero recaudado ira a parar al Fondo de Investigacion de
las enfermedades degenerativas de la Retina.




DIRECTORIO DE LA FEDERACION DE ASOCIACIONES DE AFECTADOS
DE R.P. DEL ESTDO ESPANOL - FAA.R.P.EE.

A

ASOCIACION DE ANDALUCIA

¢/ Resolama, 30, Edif. ONCE

41009 SEVILLA

Telf. (95) 490 16 16, Ext. 384. Fax 490 03 32
Presidenta: Maria Luisa de los Reyes Tamajon

ASOCIACION DE CANTABRIA
¢/ Ria Mayor, 13, Edif. ONCE

39008 SANTANDER

Telf. (942) 23 34 00. Fax 34 77 66
Presidente: Inocencio Gonzdlez Demetrio

 AARRL.
ASOCIACIO DE CATALUNYA
¢/ Calabria, 66 Despacho 5, Edif. ONCE
08015 BARCELONA
Telf. (93) 325 92 00, Ext. 258. Fax 424 91 44
Presidente: Joan Claramunt Pedreny

ASOCIACION DE GALICIA

¢/ Torreiro, 30 1.% local 5

15008 LA CORUNA

Telf. (981) 20 47 55. Fax(981) 22 56 §3
Presidente: Fausto Torio Garcia

ASOCIACION DE MADRID
¢/ Montera, 32, 5., Dpto. 2

28013 MADRID

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

o>

ASOCIACION DE LA RIOJA
¢/ Jorge Vigén, 19 Bajo, Edif. ONCE
26003 LOGRONO

Telf. (941) 24 35 55. Fax 25 09 32
Presidente: Ester Sanz Sanz

ASOCIACION ARAGONESA
RETIMONS PIOMENTARIA

ASOCIACION DE ARAGON
P.2 de Echegaray y Caballero, 76

Edif. ONCE - 50003 ZARAGOZA
Telf. (976) 28 24 77. Fax 28 38 87
Presidenta: Concepcién Miguel Marzo

A

ASOCIACION DE CAST.-LA MANCHA
Pza. Virgen de los Llanos, 1, Edif. ONCE

(2001 ALBACETE

Telf. (967) 22 15 40. Fax 967 52 38 62
Presidente: Antonio Gomez Ibdnez

ASOCIACION DE EUSKADI
¢/ lturribide, 26, Ent., Dpto. 6*
48006 BILBAO

Telf. (94) 415 64 76. Fax 416 76 08
Presidenta: Begoia Gomez la Fuente

ASOCIACION DE LAS L. BALEARES
¢/ Son Muntaner, 10 B

07013 PALMA DE MALLORCA

Telf. (971) 79 31 48. Fax 71 1257
Presidente: Juan Verger Gomila

ASOCIACION DE MURCIA
¢/ Juan Fernindez, 28, 8.2 A
30204 CARTAGENA (Murcia)
Telf. (968) 52 62 10

Presidente: Luis Berrocal Balanza

ASOCIACION DE VALENCIA

¢/ Gran Via Ramon y Cajal, 13, Edif. ONCE
46007 VALENCIA

Telf. (96) 380 02 11. Fax 380 03 11
Presidenta; Vicenta Gallart Jiménez

&t

ASOCIACION DE ASTURIAS

¢/ Julidn Claveria, s/n.

Hospital General - 33006 OVIEDO

Telf. (98) 510 61 00, Ext. 36508. Fax 575 26 10
Presidente: Antonio Pavdn Palomo

A.C.L.A.R.P.

ASOCIACION DE CASTILLA-LEON
¢/ Dos de Mayo, 16, Edif. ONCE

47004 VALLADOLID

Telf. (983) 39 40 88. Fax 30 57 26
Presidente: Juan Antonio Regafio Sanz

ASOCIACION DE EXTREMADURA
¢/ Luis Braille, 10

06800 MERIDA (Badajoz)

Telf. (924) 31 12 36. Fax 31 13 08
Presidenta: Purificacion Zambrano Gomez

P :
mﬂ' FECTADOS 0
o® 7] % LA COMUNIDAD CANARA

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
Presidente: Germédn Lopez Fuentes

3

ASOCIACION DE NAVARRA

¢/ Media Luna, 19, Edif. ONCE

31002 PAMPLONA

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

(=,

?i}\/’
FEDERACION DE ASOCIACIONES DE

AFECTADOS DE R.P.

¢/ Montera, 32, 5.2 2 - 28013 MADRID
Telf. / Fax (91) 521 60 84

Presidenta: Concepcidn Miguel Marzo
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