VISION

LUCHA CONTRA LA CEGUERA

ENFERMEDAD DE STARGARDT:
GEN LOCALIZADO

ORGANO DE LA FEDERACION DE ASOCIACIONES
DE AFECTADOS POR RETINOSIS PIGMENTARIA
DEL ESTADO ESPANOL - FA.A.R.PEE.

JUNIO 1994 NUMERO 6




VISION
N.° 6 - Junio 1994

Edita:

Federacion de Asociaciones de
Afectados por Retinosis
Pigmentaria del Estado Espafiol
-FEA.ARPEE.-

C.ILE. G-79386348

Dirige y coordina:

Tomds Ripa - Area de
Investigacion FA.A.R.PE.E.

Colaboran en este nimero:

Miss Christina Fasser - Presidenta
de IRPA

Dra. Dana Popescu - Oftalmologia
H. Mauriziano - Turin

Dr. F. B. Gilbberd - Westminster
Hospital - Londres

Dr. Thomas Perski, M.A. - Deirke-
Center - Wheaton - U.S.A.

Dr. Carlos Palancar, O.D.

Dra. P. Chivelet

Dr. P. Diaz

Dr. P. Garcia Carceller

Dra. T. Solans

Dr. D. Valverde

Dra. M. Baiget

Redaccién y Administracion:

C/ Montera, 32, 3.% Dpto. 8
28013 MADRID
Teléf. (91) 521 60 84

Purificacién Zambrano
Alex Ferrater

Fotocomposicién e impresion:

Artes Gréficas Ruiz, S.L.

C/ Eduardo Requenas, 10-12
28018 MADRID

Teléf. 478 20 12

Depésito legal: M. 6-1992
I.S.B.N.: 84-604-1293-8
Tirada: 4.500 ejemplares
Distribucién gratuita

Todos los articulos se publican
bajo la responsabilidad de sus
autores.

La Direccién de la revista se
reserva el derecho de rechazar la
publicacién de un articulo por
considerar que no procede, sin
necesidad de justificacién.

Sumario

EDITORIAL ... . ...
NUEVA JUNTA DIRECTIVA DE LA FAARPEE ..
EN PRUEBA DE GRATITUD .........................
PERO NADA COMO LA VISTA ....................

ENFERMEDAD DE STARGARDT:
GEN LOCALIZADO

NINOS PREMATUROS: RIESGO DE CEGUERA

ASPECTOS GENETICOS EN EL SINDROME
DE USHER

EL SINDROME DE REFSUM
Y SUTRATAMIENTO .......cooneesssicns it

COMIDA DE CONVIVENCIA:
MEDIO MILLON PARA INVESTIGACION ... ..

:QUE ILUMINACION CONVIENE
A NUESTROS OJOS?

EL ESFUERZO DE LOS MODESTOS ... .
CONTINUA LA RECAUDACION

PENSION DE INVALIDEZ ... ... ... ... ..
LENTES FILTRANTES Y LA LUZ AZUL ..
:PINTORES IMPRESIONISTAS MIOPES? .

INSTITUTO NACIONAL DEL 0OJO:
25 ANIVERSARIO ......... . 0 e o

NOTICIAS BREVES - ... e it oo

EXPOSICION ITINERANTE DE PINTORES
EXTREMENGS RN s

RETINOSIS PIGMENTARIA LIGADA AL
CROMOSOMA X:
ASPECTOS CLINICOS Y GENETICOS .. ... ...

ACOGIDA FAVORABLE .......................... ...

o

11




Editorial

En la Asamblea General de marzo 93, sur-
gia, por primera vez, la idea de solicitar del
Gobierno el reconocimiento y la declaracién
de UTILIDAD PUBLICA para nuestra Fede-
racion y sus Asociaciones miembros; la idea
fue muy bien acogida; desde entonces todos
acariciamos un mismo suefo. Pero hacer reali-
dad este suefio no esta al alcance de cualquie-
ra. Fuentes consultadas nos informan acerca
de los requisitos minimos para merecer el ran-
go social de UTILIDAD PUBLICA y nos
asesoran sobre la manera de tramitar el expe-
diente. En cuanto a la documentacién a pre-
sentar figuran los Estatutos en primer lugar.
Ahora bien, los vigentes Estatutos de FAAR-
PEE se han quedado anticuados y requieren su
actualizacién debido a la evolucién programa-
tica y a la expansion experimentada por nues-
tra Federacién, sobre todo en los dos ultimos
anos. Promover la investigacién de la RP es
un objetivo que no contemplan explicitamente
los vigentes Estatutos; pero hay mds, nuestro
recién creado Fondo para la Investigacion
de las Enfermedades Degenerativas de la
Retina tiene por objeto subvencionar, en lo
posible, proyectos de investigacién con vistas
a la prevencién y curacién de las retinosis pig-
mentarias, que afectan a un amplio colectivo
de la sociedad espanola. La creacion y sosteni-
miento de este Fondo Nacional de Investiga-
cion, primero y Unico que existe en Espaia
para este fin, constituye, por tanto, un mérito
de primer orden, en opinién de las fuentes
consultadas, para conseguir nuestro objetivo:

el reconocimiento oficial de la UTILIDAD
PUBLICA.

De este reconocimiento se derivarian, como es
obvio, muchas e importantes ventajas para
nuestro movimiento asociativo; subvenciones
de mayor cuantia por parte de la Administra-
cién; mayor atencién de las Autoridades Sani-
tarias al control y seguimiento de pacientes;
mayores ayudas oficiales a la investigacion;
donativos y patrocinios de Empresas y particu-
lares a beneficio del Fondo gozarian del ali-
ciente de las desgravaciones fiscales, al igual
que los intereses de la cuenta bancaria del Fon-
do. En la Asamblea General de este afio, cele-
brada el 29 de enero, a pesar de la sentida ne-
cesidad de su actualizacién y puesta al dia, no
se han tocado los Estatutos, ain cuando la ac-
tualizacién, segin la propuesta presentada,
afectaba s6lo a un reducido nimero de los
articulos; la Asamblea decidi6 constituir una
Comisién para la renovacién de los Estatutos;
este asunto tan importante se pospone, por tan-
to, hasta la Asamblea de 1995. La presentacién
de la propuesta de actualizacién fuera de plazo
no se hizo, al parecer, en debida forma y fue
rechazada, sin aplicar el criterio de la “via de
urgencia” que todo érgano de gobierno debiera
reservarse para casos de excepcion, en aras de
un mds eficaz y rdpido poder resolutorio. Con-
fiamos en tener el afio que viene los Estatutos
que necesitamos; sin duda, la Comisién se estd
tomando el trabajo en serio; este es un primer
paso importante hacia la dificilmente alcanza-
ble declaracién de UTILIDAD PUBLICA. B
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ELEGIDA POR LA ASAMBLEA GENERAL

NUEVA JUNTA DIRECTIVA
DE
F.A.A.R.P.E.E.

La Presidencia de Honor la ostenta S.A.R. la In-
fanta Diia. Margarita de Borb6n, Duquesa de So-
ria. La nueva Junta Directiva de la Federacion,

elegida por la Asamblea General, celebrada en
Madrid con fecha 29 de enero de 1994, queda
constituida por los siguientes cargos y personas:

Presidenta: Dia Concepcién Miguel - Aragén
Vicepresidenta: Dia. Maria Luisa de los Reyes - Andalucia
Secretario: D. Joan Claramunt - Catalufia

Tesorero:  D. Luis Berrocal - Murcia

Vocales:

D. Antonio Pavén - Asturias

Dia. Davida Sastre - Baleares

D. Germdan Lépez - Canarias

D. Inocencio Gonzélez - Cantabria

D. Antonio Gémez - Castilla La Mancha
D. Juan Antonio Regafio - Castilla -Le6n
Diia. Begoiia. Urchaga - Euskadi

Diia. Purificacién Zambrano - Extremadura
D. Fausto Torio - Galicia

Dia. Esther Sanz - La Rioja

D. José Luis Campo - Madrid

D. José M.* Casado - Navarra

Diia. Vicenta Gallart - Valencia

NOTAS:

— Por renuncia posterior de D. José Luis Campo,
el nuevo Vocal, en representacién de la Asocia-
cién RP de la Comunidad de Madrid es Dia.
Inés Romero.

— La representatividad de la Asociacién de Na-
varra supeditada a la presentaciéon a FAARPEE
de los correspondientes Estatutos legalizados.

— De la Asamblea General ha salido pues una
nueva Junta Directiva a la que deseamos mucho
éxito en su gestion; es de justicia reconocer con
gratitud el trabajo de la Junta saliente, con un es-
pecial recuerdo a A. Cebollada; durante su man-
dato FAARPEE naci6, crecié y alcanzé la es-
pléndida madurez que sus 17 Asociaciones auto-
némicas encarnan. a
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A LA PRESIDENTA DE HONOR DE FAARPEE

EN PRUEBA DE GRATITUD

EI pasado 13 de abril, se hizo entrega a
S.A.R. la Infanta Diia. Margarita de Bor-
bén, Duquesa de Soria, de una placa que
nuestra Federacion dedica a su Presidenta de
Honor, en prueba de gratitud. Al acto de la en-
trega en su residencia madrilefia, en un am-
biente de extremada cordialidad, fuera de pro-
tocolo, asistié el esposo de la Infanta, Dr. Zu-
rita, Duque de Soria.

De izquierda a derecha: Sr. Ripa, Sra. de Miguel, S.A.R.
Infanta D.° Margarita, Sra. de los Reyes,
Dugque de Soria.

Tanto la Infanta, como su esposo, se interesa-
ron vivamente por numerosos aspectos relacio-
nados con nuestro movimiento asociativo y sus
fines; su organizacién, antecedentes y evolu-
cién; asimismo por los problemas médicos y
humanos que comportan las retinosis pigmen-
tarias y patologias afines. Durante una hora lar-
ga, numerosas fueron las preguntas a las que la
Presidenta de FAARPEE, Concepci6én de Mi-

guel, su Vicepresidenta, Maria Luisa de los Re-
yes y el Secretario del Fondo de Investigacion,
Tomés Ripa, hubieron de responder para satis-
facer el interés que, en todo momento, mostra-
ron nuestros ilustres anfitriones. No fueron aje-
nos a la conversacién temas como la sintoma-
tologia y epidemiologia de las retinosis, patro-
nes de transmisién hereditaria, control y
seguimiento de pacientes, retinosis sindrémi-
cas, etc. Se pas6 revista asimismo al apoyo psi-
colégico y humano que las Asociaciones pres-
tan a pacientes y familiares; a la presencia de
Espaiia, representada por FAARPEE, en Orga-
nizaciones internacionales, como IRPA, a la
que pertenecen 22 paises de nuestro entorno
socio-econémico; al progreso de la investiga-
cion en el campo de la genética molecular y del
trasplante experimental de retina, con vistas a
la prevencién y curacién de estas patologias.
Se presenté un ambicioso proyecto en marcha:
nuestro Fondo Nacional para la Investigacion
de las Enfermedades Degenerativas de la Reti-
na, primero y unico que existe en Espafia para
este fin. La Presidenta de FAARPEE expuso
también la intencién de solicitar del Gobierno,
en fecha breve, que la Federaci6n sea reconoci-
da y declarada Entidad de utilidad piblica. La
Infanta Diia. Margarita, al recibir la placa de
manos de la Presidenta de FAARPEE, expres6
su agradecimiento y nos animé a proseguir, sin
desmayo, el camino emprendido. Fueron pala-
bras de aliento y de estimulo que, a buen segu-
ro, contribuirdn a que afrontemos animosos los
retos que el futuro nos depara. a
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TESTIMONIO DE CHRISTINA FASSER - PRESIDENTA DE IRPA

PERO NADA COMO LA VISTA

Siempre he pensado que no soy persona compe-
tente para escribir un articulo sobre los medios
tecnolégicos auxiliares al servicio de las perso-
nas que padecen una discapacidad visual. Ya en
mi infancia cualquier aparato que tuviera més de
tres tornillos me dejaba perpleja; sin embargo, al
pasar revista a un dia cualquiera de mi vida,
debo convenir que la tecnologia influye de mu-
chas maneras en mi vida cotidiana. La primera
voz que oigo por la mafiana es la del desperta-
dor: son las 6 y media, es hora de levantarse.
Medio dormida adn, pienso como voy a vestir-
me. Este pantalén jes verde o negro?; para sa-
berlo con certeza tengo un pequeno aparato, muy
préctico, un fotoespectrémetro, que es un detec-
tor de colores en version hablada.

“Me entero por tanto de los
documentos escritos, por medio de la
voz del ordenador o por la impresion

en braille”

Sin la ayuda de medios tecnoldgicos auxiliares,
yo no hubiera podido trabajar, hace ya mucho
tiempo. Cuando me quedaba ain un pequeio
resto de vision residual utilizaba un aparato elec-
trénico de lectura en pantalla y un ordenador
parlante. Ahora que estoy ya completamente cie-
ga, estos aparatos no son suficientes; utilizo ade-
mé4s lineas en braille e impresora en braille. No
poder contemplar la belleza del paisaje ni ver el
rostro de mis seres queridos ha sido para mi lo
mds doloroso; pero también, no poder leer libros
ni periédicos, que permiten a uno estar informa-
do de noticias importantes que pueden afectar a
nuestro dia a dia. Desde hace un afio se reciben

algunos periddicos regionales por via electroni-
ca; esperemos que esta innovacion la introduz-
can también los periédicos de alcance nacional,
en mi lengua, que es el alemén. Como no puedo
enterarme de la publicidad en la prensa diaria o
en las revistas, no conozco los nuevos productos
y articulos de consumo que constantemente apa-
recen en el mercado. Desde hace poco, dispongo
de un aparato electronico de lectura, un scanner
que capta la informacién escrita y la traduce al
lenguaje informético. Me entero por tanto de los
documentos escritos, por medio de la voz del or-
denador o por la impresién en braille. Esto me da
independencia y me permite conservar, si quiero,
la confidencialidad de la correspondencia. El
70% més o menos del correo personal y profe-
sional me llega por esas vias.

El ordenador y mi vida profesional: Los orde-
nadores suponen progreso, pero tienen también
sus limitaciones. Comparados con el 0jo, estos
aparatos muy sofisticados son y seguirdn siendo
demasiado lentos. Necesito una hora larga para
leer mi correspondencia con el scanner; si tuvie-
ra la vista que he perdido me bastarfan 10 minu-
tos; si tengo una persona vidente que me ayude
basta con 15 minutos. Ademds los ordenadores
basados en el sistema “ventana” (windows) re-
sultan actualmente de muy dificil manejo para
las personas ciegas, como yo.

Sucede, a veces, que algin error de manipula-
cién por mi parte, me resulta muy dificil de co-
rregir, por no decir imposible; entonces me sien-
to impotente ante el ordenador y no me queda
otra solucién que parar el programa y empezar
otra vez desde cero: se pierde asi un tiempo pre-
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TESTIMONIO DE CHRISTINA FASSER - PRESIDENTA DE IRPA

cioso. Las dificultades empiezan ya por la lectu-
ra con scanner, ;Qué péginas estdn escritas, cud-
les en blanco? Muchas veces uno se pregunta si
el documento tiene caracteres de escritura que el
scanner no puede reconocer (tal seria la letra i
del alfabeto espafiol que no existe en otros idio-
mas). El documento, ;lleva dibujos o grificos
que el scanner tampoco puede tratar? No hay
ningln instrumento auxiliar que pueda darme la
respuesta; para ello es imprescindible que esté a
mi lado una persona vidente. Todo esto hace que
me sienta frustrada. Yo no quisiera renunciar, sin
embargo, a las ventajas que ofrece para mi la
evolucion tecnolégica de los dltimos quince
anos; pero hay que reconocer que son muchas
sus limitaciones.

“Comparados con el ojo, estos
aparatos muy sofisticados son y
seguirdn siendo demasiado lentos”

La esperanza en la investigacion cientifica:

Por fortuna, la investigacién médica y cientifica
también ha progresado mucho, sobre todo en el
iltimo decenio. Yo me he quedado ciega a con-
secuencia de una degeneracién retiniana de ori-
gen genético. Hace escasamente una veintena de
afos, se sabia muy pocas cosas sobre esta enfer-
medad; es mds, el pronostico de los especialistas
no podia ser mds descorazonador; ni habia trata-
miento ni podia esperarse que lo hubiera a corto
ni a largo plazo. Desde entonces, los progresos
conseguidos por los investigadores han sido nu-
merosos e importantes hasta el punto de que la
opinién de los expertos estd cambiando y esto
nos da derecho a ser razonablemente optimistas.
Se ha localizado, incluso identificado, el defecto
genético responsable de algunas formas de RP y
por tanto, hay ya alguna base cientifica para po-

der encarar la futura terapia. Sin embargo, nues-
tra esperanza no reside solamente en los avances
de la biologia molecular, sino también en las ex-
periencias que se realizan con animales para po-
ner a punto la cirugfa del trasplante de retina; los
resultados son alentadores y estdn arrojando por
tierra el dogma de hace 20 afios, segtn el cual, el
trasplante de retina nunca seria viable. Otra linea
de investigacién muy interesante estd descu-
briendo la influencia de ciertos factores neuro-
tréficos sobre la posible regeneracién y supervi-
vencia de células retinianas afectadas por proce-
sos degenerativos; jy pensar que hace tan solo 10
afos, ni siquiera se sospechaba la existencia de
tales biomoléculas, los llamados factores neuro-
tréficos del crecimiento!

Conclusiones:

La tecnologia de los medios auxiliares me facili-
ta la vida cotidiana, pero no es ningiin suceddneo
de la vista; la tecnologia no elimina los muchos
obstdculos que impone la ceguera; desde que he
perdido la vista, y aiin antes, cuando todavia
conservaba un resto de vision, todo o casi todo
me resulta mucho mads dificil de realizar; cual-
quier actividad me lleva muchisimo mds tiempo;
lo que, con frecuencia me desespera. Quien quie-
ra estar integrado en la vida laboral, tendrd que
rendir lo mismo que otros compaiieros que go-
zan de buena vista, si quiere ganar el mismo
sueldo. Y esto no es posible, a pesar de todos los
sofisticados medios auxiliares en el puesto de
trabajo, como no sea a costa de un enorme es-
fuerzo personal. Conclusién obvia: tecnologia si,
pero nada como la vista. a

Christina Fasser

Presidenta de IRPA

(Extracto de JOURNAL RP-1-1994
Asociacion RP Suiza)

VISION / 5



EN EL HOSPITAL NECKER - PARIS

ENFERMEDAD DE STARGARDT:
GEN LOCALIZADO

Dentro de la “lista negra” de las enfermedades
degenerativas de la retina, la forma mas frecuen-
te de maculopatia juvenil es la enfermedad de
Stargardt. El equipo de investigacion de la
Dra. J. Kaplan y colaboradores han localizado
un gen responsable de la enfermedad en el brazo
largo del cromosoma 1 (1p21-p 13). El trabajo
se ha publicado en la prestigiosa revista Nature
Genetics, noviembre 93. El profesor Munnich
dirige la unidad de investigacién genética U12
INSERM en el Hospital Necker de Enfermeda-
des Infantiles en Paris. La enfermedad de Star-
gardt se conoce desde 1909 y representa el 7%
de todas las formas de RP. Este estudio ha sido
posible gracias a la colaboracién de 8 familias
de diferentes regiones de Francia, todas ellas
con varios miembros afectados por la enferme-
dad; en una de ellas, 6 de los 12 hijos.

Su patrén hereditario es autosémico recesivo; se
manifiesta por una pérdida de agudeza visual
que rdpidamente conduce a una ceguera casi
completa; baja de 10/10 a 1/20 rdpidamente co-
menzando con dificultades para distinguir los
colores verde-rojo; sin embargo, la visién peri-
férica se mantiene, lo que permite al paciente
moverse con relativa facilidad. La enfermedad
de Stargardt se caracteriza por una degenera-
cién del epitelio pigmentario en la zona macular.
Todos los afios, 25 nifios de edades comprendi-
das entre 7 y 12 afos se quedan ciegos en Fran-
cia por esta causa, en cuestion de meses. La ob-
servacién del fondo de ojo muestra una atrofia
macular bilateral tipica, con depésitos amari-
llentos de lipofuscina, el producto resultante de
un catabolismo incompleto del material que for-
ma los segmentos externos de los fotorrecepto-

res, en renovacioén permanente; con el tiempo,
estos depdsitos de lipofuscina se van extendien-
do hacia la periferia; en el estadio inicial, en el
que sélo la mdcula estd afectada, la adaptacién a
la oscuridad y el electrorretinograma son norma-
les o apenas alterados. En los estadios avanza-
dos de la enfermedad, aparecen los sintomas ti-
picos de la retinosis pigmentaria: hemeralopia,
anomalias en el ERG, estrechamiento de vasos
retinianos, alteraciones en la papila.

“Se manifiesta por una pérdida de
agudeza visual que rdpidamente
conduce a una ceguera casi
completa”

Los estudios histopatolégicos han demostrado la
presencia de grandes cantidades de lipofuscina
(acumulos amarillentos en el fondo del 0jo) que
se supone causantes de la disfuncién y degene-
racion del epitelio pigmentario y consecuente
disminucién de la funcién retiniana.

Para el diagnéstico diferencial de la enfermedad
de Stargardt respecto de otras maculopatias ju-
veniles hay que proceder al examen del fondo de
0jo, ERG, pruebas de adaptacién a la obscuri-
dad, pruebas cromadticas y fluorangiografia, que
permite observar si existe 0 no la tipica altera-
cion del epitelio pigmentario submacular. a

Dra. Dana Popescu

Servicio de Oftalmologia

Hospital Mauriziano - Turin
(Extracto de JOURNAL RP -1 - 1994
Asociacién RP - Suiza)
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LINEA DE INVESTIGACION

NINOS PREMATUROS:
RIESGO DE CEGUERA

Niﬁos prematuros que, al nacer, pesan menos
de 3 libras (un kilo y medio, aproximadamen-
te) corren el riesgo de padecer una retinopatia,
con posible desprendimiento de retina y cegue-
ra. Cada vez es mayor el niimero de nifios que
sobreviven al parto prematuro; cada vez es ma-
yor, por tanto, la probabilidad de que estos ni-
nos padezcan este tipo de retinopatia. Hay
multiples factores que, en principio, pueden
ser determinantes para el desarrollo de esta
grave retinopatia, y uno de ellos podria ser la
exposicion de los ojos del recién nacido a una
luz brillante. Un equipo de investigacion de la
Universidad de Texas, Escuela de Medicina
del Sudoeste, en colaboracion con la Retina
Foundation of the Southwest, estd intentando
comprobar la hipétesis de que una reduccién
en la intensidad de la luz que penetra en los
ojos del nifio prematuro puede ser eficaz para

1.* JORNADA SOBRE RP - VALENCIA

prevenir la incidencia de esta patologia. Con
tal propésito se protegen sus 0jos con gafas os-
curas antisolares; el estudio se realiza en el
Hospital Parkland con nifios que, al nacer, pe-
saron menos de 3 libras y media. Estos nifios
llevan las gafas durante 4 a 8 semanas conse-
cutivas, desde nada mds nacer.

Los investigadores evaldan la funcién visual
de estos nifios con pruebas electrofisiolégicas
puestas a punto por la Retina Foundation of
the Southwest; los resultados se comparan
con los de un grupo de control; nifios cuyos
ojos no han sido protegidos de la luz. El estu-
dio acaba de empezar y no se dispone ain de
resultado alguno. o]

(INSIGHT - Retina
Foundation of the Southwest)

ASPECTOS GENETICOS
) EN EL
SINDROME DE USHER

El sindrome de Usher (USH) es una enfer-
medad hereditaria autosémica recesiva caracte-
rizada por sordera congénita y retinosis pig-
mentaria. La prevalencia de USH en la pobla-
cién general es aproximadamente 4/100.000.
Se supone que algo mas de la mitad de los pa-

cientes que presentan sordera asociada a tras-
tornos de la visién padecen este sindrome.

Clinicamente se reconocen al menos dos tipos
de USH, denominados USH I y USH II, que
fundamentalmente se diferencian por el mayor

VISION /7




1. JORNADA SOBRE RP - VALENCIA

o menor grado de sordera y por la presencia o
no de afectacién vestibular. Se han descrito
otros tipos que, aunque no reconocidos univer-
salmente, es de interés citar,como son el USH
I11, con sordera congénita progresiva y el USH
IV, que se hereda ligado al cromosoma X. Las
diferencias en cuanto a la expresividad clinica
entre familias con Sindrome de Usher hicieron
postular la posible existencia de heterogenei-
dad genética en esta patologia, es decir, que
mutaciones en distintos genes fueran las res-
ponsables de la existencia de los diferentes ti-
pos de USH. Esta suposicién se ha ido refor-
zando y confirmando en los dltimos afnos a
medida que se ha avanzado en la investigacién
genética de esta patologia. Hasta la actualidad
los hallazgos mds interesantes en este campo,
obtenidos por diferentes grupos de estudio, son
los siguientes:

— En 1990, Kimberling et al y Lewis et al, des-
criben la localizacién de un gen USH II en el
brazo largo del cromosoma 1, al demostrar li-
gamiento significativo entre marcadores de
ADN de la regién 1q 32 - g41 y familias con
USH II.

— Ese mismo afio Kimberling, Kaplan y Lewis
demuestran ausencia de ligamiento en familias
USH 1 utilizando los citados marcadores del
cromosoma 1q, lo que pone de manifiesto que
los dos tipos son entidades distintas clinica y
genéticamente.

— Dabhl et al., entre otros, manifiestan en 1991
la existencia de heterogeneidad genética dentro
del USH II, ya que, en aproximadamente €l 5 a
10% de familias que padecen esta patologia el
gen responsable no se localiza en el brazo lar-
go del cromosoma 1.

— En 1991 Kaplan et al observa, en familias
USH I procedentes de una regién francesa con-
creta, la presencia de ligamiento genético con
marcadores del tercio distal del cromosoma 14,
lo que apunta la posibilidad de que el gen USH
I podria estar localizado en dicha region.

— Kimberling et al, en 1992 demuestran que
USH I es también genéticamente heterogéneo.
Mediante estudios de ligamento genético dedu-
cen que el USH I puede estar causado también
por mutaciones en genes localizados en otros
dos loci, ambos en el cromosoma 11 (uno en el
brazo largo y otro en el brazo corto de dicho
cromosoma).

— En cuanto al USH III, que representa aproxi-
madamente el 2% del total, un grupo de inves-
tigacién en Finlandia (donde se ha detectado
una proporcién excepcionalmente grande de
USH III) est4 llevando a cabo andlisis de liga-
mento genético para dilucidar si se trata de una
forma alélica de cualquiera de los genes des-
critos o es una entidad clinicamente distinta.

La investigacion para la localizacién y aisla-
miento de los diversos genes implicados en el
Sindrome de Usher continda. Los resultados de
la misma permitirdn un diagnéstico genético
mads preciso, asi como esclarecer el mecanismo
de accién de dichos genes en relacién con el
desarrollo de los 6rganos de la vision y de la
audicioén. a

Grupo de Investigacién
Hospital la Fe - Valencia
Hospital Clinico Universitario
Facultad de Biologia
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SINDROME DE REFSUM Y SU
TRATAMIENTO

En 1946, el Prof. Refsum describia el caso
de dos familias con pacientes afectados de una
combinacién infrecuente de diversos trastor-
nos. Por una parte, presentaban una afeccién
visual similar a la retinosis pigmentaria y, por
otra, una marcha vacilante e insegura.

El Prof. Refsum constaté que esta combina-
cioén de trastornos no era casual, siné la mani-
festacién de un tunico sindrome. Esta enfer-
medad, conocida hoy clinicamente con el
nombre de heredo-ataxia hemeraldpica po-
lineuritiforme es cominmente designada
como sindrome de Refsum, en reconoci-
miento al trabajo realizado por este insigne
profesor.

En 1963, Klenk y Kahlke descubrian que la
sangre de los pacientes de sindrome de Refsum
presentaba un alto nivel de fitina. Este hecho
revelaba un defecto metabélico y ha sido de
importancia capital en la investigacién de su
terapia.

El 4cido fitinico:

La grasa humana se compone de diversos 4ci-
dos grasos entre ellos el fitinico. Este 4cido re-
sulta del catabolismo del fitol de la clorofila
contenida en los pigmentos verdes de los vege-
tales. Ahora bien, el ser humano apenas puede
absorber el fitol. Los rumiantes, por el contra-
rio, que se alimentan casi exclusivamente de

vegetales, tienen un aparato digestivo especial-
mente adaptado que les permite absorber el fi-
tol y transformarlo en acido fitinico; tal es,
por ejemplo, el caso de las vacas y las ovejas.
El hombre puede tomar, por tanto, dcido fitini-
co consumiendo leche y grasa de estos anima-
les. Para su transformacién en energia, el hom-
bre necesita ademds de una determinada enzi-
ma que cataboliza el dcido fitinico. La inmensa
mayoria de los seres humanos poseen esta en-
zima en su organismo; pero no asi los pacien-
tes de sindrome de Refsum; estos no pueden
transformar el 4cido fitinico en energia, razén
por la cual su nivel en sangre crece constante-
mente.

La enfermedad:

Cuando el nivel en sangre rebasa un cierto li-
mite, el 4cido fitinico se torna t6xico para el
organismo; su mecanismo de accién se desco-
noce; pero las manifestaciones sintomaticas de
la enfermedad son bien conocidas y pueden
clasificarse en los 3 grupos siguientes:

1.-—Anomalias congénitas:

Sélo se presentan en un nimero muy reducido
de pacientes; la anomalia congénita més co-
rriente son los dedos cortos; no se ha determi-
nado el papel que desempena aqui el dcido fi-
tinico.
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2.-Trastornos de evolucion lenta:

El principal sintoma es la retinosis pigmenta-
ria. Reviste una forma relativamente benigna y
evoluciona lentamente. Un cierto grado de sor-
dera puede también acompafiar a la enferme-
dad. Estos sintomas evolucionan con tal lenti-
tud que no ha sido posible correlacionarlos con
el nivel de acido fitinico en sangre; parece, sin
embargo, que el proceso de la retinosis puede
estabilizarse si se controla el contenido plasma-
tico de 4cido fitinico. Por desgracia, la estruc-
tura de la retina es muy sensible y su deterioro
irreversible; para evitar la ceguera o la discapa-
cidad visual a los pacientes del sindrome de
Refsum es necesario, por tanto, el diagndstico
precoz e iniciar el tratamiento lo antes posible.

“El principal tratamiento del
sindrome de Refsum consiste en una
dieta adecuada”

3.-Trastornos de evolucion rapida:

La marcha vacilante e insegura, por intoxica-
cién de los nervios motores, que caracteriza a
los pacientes del sindrome de Refsum, se agra-
va rdpidamente, pero responde también rapida-
mente a un tratamiento adecuado.Sin embargo,
cuando el tratamiento se aplica demasiado tar-
de, es casi seguro que esté abocado al fracaso.
A menudo, el paciente con trastornos motores
acude al médico por primera vez, cuando su
retinosis pigmentaria ha alcanzado ya un esta-
dio muy evolucionado. Por fortuna el sindro-
me de Refsum presenta una incidencia muy
baja; el riesgo de que un paciente de RP padez-

ca sindrome de Refsum es por eso muy peque-
fio. La enfermedad es de naturaleza genética;
su patrén hereditario es autosémico recesivo;
s6lo en el caso de que el padre y la madre sean
portadores del gen anémalo, sélo entonces, los
hijos e hijas tienen un 25% de probabilidades
de padecer la enfermedad.

El tratamiento:

El principal tratamiento del sindrome de Ref-
sum consiste en una dieta adecuada. Los prin-
cipios fundamentales de la misma son muy
precisos: el paciente debe alimentarse suficien-
temente para evitar la pérdida de peso, porque
de lo contrario se liberaria dcido fitdnico al to-
rrente sanguineo, procedente de la grasa corpo-
ral (tejido adiposo). Por lo demds, conviene no
consumir alimentos que contengan grasas de
animales herbivoros; en los paises occidenta-
les, evitar la ingesta de productos lacteos y car-
nes de vacuno y ovino, a fin de reducir la can-
tidad de 4cido fitinico en el organismo; procu-
rar también que el paciente se mantenga en
una buena forma fisica y lleve un género de
vida equilibrado.

El futuro:

Hay todavia numerosos puntos por dilucidar,
pero los descubrimientos de la genética mole-
cular nos hacen ser optimistas. a

(RP - JOURNAL 1V - 1993
Asociacion RP - Suiza

Dr. F. B. Gibberd - Neurélogo
Westminster Hospital - Londres)
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BUEN COMIENZO EN MADRID

COMIDA DE CONVIVENCIA:
MEDIO MILLON PARA INVESTIGACION

El pasado 19 de diciembre celebr6 la Aso-
ciacion RP de Madrid su comida anual de
convivencia, que resulté muy animada; el
menu preparado por el restaurante Lord Wins-
ton’s fue del agrado general; unas 180 perso-
nas acudieron a la cita, entre ellas, una familia
asociada residente en Segovia, que, sin pereza,
se vino a Madrid porque habia comprendido el
verdadero sentido del mensaje; la cita esta vez
tenia una especial connotacién: se trataba, en
efecto, de recaudar dinero para el Fondo Na-
cional de Investigacion; a tal fin se organiz6
una tombola con sorteo de numerosos objetos
de regalo, donados por el comercio madrilefio
y, en muchos casos, por las propias familias
asistentes. Hubo quien aport6 su regalo, no
pudo asistir a la comida y dejé ademads a bene-
ficio del Fondo el importe del meni. La tém-
bola nos hizo pasar a todos un rato muy entre-
tenido; la suerte fue muy repartida; se pusieron
a la venta papeletas por un importe total equi-
valente al valor de los objetos sorteados; Gre-
gorio Beltran, secundado por J.L. Campo, se
revelaron, micro en mano, como grandes ani-
madores de la fiesta; se vendieron rapidamente
todas las papeletas y se recaudé mas de medio
millén de pesetas. Un buen comienzo, sin
duda.

Debemos congratularnos todos los afectados
por retinosis de Espaiia entera por esta iniciati-
va de la Junta Directiva de la Asociacion de
Madrid, a quien damos las gracias, a su Presi-
dente y muy especialmente a las familias y

Asociados que acudisteis a la comida, a quie-
nes principalmente os corresponde todo el mé-
rito. Esperamos veros de nuevo en la pr6xima
comida de convivencia que se celebrard en no-
viembre y ver también a tantos otros Asocia-
dos a quienes echamos de menos el pasado 19
de diciembre. ;Merece la pena hacer algo, por
poco que sea, por el futuro de nuestros ojos y
por los de nuestros hijos y nietos?

Gregorio Beltrdn con un buen grupo de comensales.

Pues si; merece la pena, y por eso muchos se
han movilizado por esta convocatoria y se mo-
vilizardn por las que vengan; porque tienen
claro que ese futuro estd en manos de los in-
vestigadores, con la ayuda de Dios y la cola-
boracién de todos.

Nuestro agradecimiento a las boutiques y co-
mercios simpatizantes, cuya extensa lista seria
prolijo enumerar. Agradezcamos también el
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mucho trabajo que para la organizacién de la
comida y témbola realizaron, en la sombra, las
siguientes personas:

Olga Rodriguez, al pie del teléfono, en con-
tacto permanente con los Asociados, restauran-
te, gestiones con el comercio, etc; Inés Rome-
ro, acusando recibo por carta de todos los re-
galos recibidos. Aurora Serrano, Milagros
Lazcano, Sr. Soriano y Paquita, esposa de

RP - FOUNDATION NEWS

J.L. Campo, en labor de seleccién de lotes,
embalaje, etc...

Todos ellos terminaron algo agotados, pero
contentos de haber colaborado altruistamente y
muy animados para mejorar este aio el éxito
inicial del 93. a

Tomds Ripa, Secretario
Fondo Nacional de Investigacion

:QUE ILUMINACION CONVIENE
A NUESTROS 0JOS?

Podrfa decirse que la iluminacién mis conve-
niente es la que proporciona el mayor confort
visual. Ahora bien, no existe un standard de
iluminacién que valga para todas las personas
con baja visi6n; una iluminacién intensa resul-
ta molesta para unos y prefieren la luz tenue;
para otros, sucede todo lo contrario. Todo de-
pende del estado de sus ojos y de su particular
patologia. El caso es que muchas personas que
sufren una discapacidad visual profunda se
preguntan a menudo cémo podrian modificar
el ambiente de su casa,especialmente la ilumi-
nacién, para poder desenvolverse mejor y con
mayor seguridad; y estas personas, con dema-
siada frecuencia, no encuentran a quien pueda
responder a su pregunta. Este articulo pretende
dar consejos y orientaciones pricticas para sa-
car el mdximo provecho de las ventajas que

ofrece la actual tecnologia de la iluminacién,
tanto del hogar como del puesto de trabajo.

Cuando se trata el tema de la iluminacién lo pri-
mero que debemos hacer es distinguir entre ilu-
minacién general e iluminacién local o pun-
tual. En el sal6n o cuarto de estar, por ejemplo,
la iluminacién general es la que permite mo-
verse con facilidad por la habitacién y localizar
objetos situados en ella; la iluminacién local o
puntual es la que arroja una ldmpara de pie co-
locada junto al sillén de la lectura, o la ldmpara-
flexo sobre la mesa del despacho o la luz que
ilumina directamente la encimera de la cocina,
cuando el ama de casa manipula los alimentos;
como es obvio, una correcta iluminacién del si-
tio de trabajo puede evitar percances desagrada-
bles a las personas visualmente disminuidas.
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Iluminacién general:

Tanto el brillo como las sombras arrojadas por
las ldmparas tradicionales resultan molestos
para muchas personas con baja visién. Si se
quiere una intensa iluminacién pero sin moles-
tias por exceso de brillo puede recurrirse a los
“tubos™ especiales de luz fluorescente cuyo es-
pectro cromatico ha eliminado pricticamente
el azul y la radiaci6n ultravioleta, que al pene-
trar en el ojo se difunden y son los maximos
responsables del deslumbramiento. Otra op-
cién que se ha popularizado es la limpara de
pie halégena tipo antorcha, de 500 watios de
potencia. El foco arroja la luz contra el techo
donde se refleja y esparce por la habitacién.
Una sola ldmpara de este tipo y potencia puede
iluminar una habitacién bastante amplia; ade-
més dispone de una llave o interruptor que per-
mite graduar y controlar a voluntad la intensi-
dad de iluminacién deseada; es un detalle real-
mente novedoso.

“...interruptores de la luz en tonos
oscuros sobre paredes claras;
esto ayuda a localizar
el interruptor”

Para las personas que se encuentran més a gus-
to con una luz moderada, los “tubos” fluores-
centes en el techo no van bien; los desaconse-
jamos. En estos casos,puede instalarse un
“tubo™ de luz fluorescente a lo largo de la pa-
red junto al techo; la luz ilumina directamente
la pared, donde se refleja; se obtiene asi una
iluminacién indirecta de la habitacién; otro
sistema consiste en montar junto al techo un
doble foco; uno arroja luz contra la pared; el

otro, contra el techo. Todo sistema, como la
lampara halégena de pie, de 500 watios de
potencia, cuya luz pueda controlarse a volun-
tad, permite adaptarse a situaciones cambian-
tes; una iluminacién tenue para el discapacita-
do visual y una luz mds intensa cuando la habi-
tacion la usen otros miembros de la familia
que gocen de buena vista. El grado y calidad
de la iluminacién dependen también del color
y la textura superficial de paredes y techo de la
habitacién. Un techo blanco y unas paredes
pintadas en tonos claros producen un mayor
grado de iluminaci6n; las superficies muy lisas
resultan brillantes y pueden ocasionar deslum-
bramiento; por el contrario, paredes con super-
ficies rugosas y en tonos oscuros son més “ab-
sorbentes” de la luz y resultan més conforta-
bles para las personas hipersensibles al brillo.
Un problema tipico de los retinosos es su mala
percepcion del contraste. Es recomendable por
eso utilizar colores que contrasten bien; por
ejemplo, interruptores de la luz en tonos oscu-
ros sobre paredes claras; esto ayuda a localizar
el interruptor. En cuanto a la luz natural que
entra por las ventanas, las cortinas con lamas
orientables son mejores que los visillos o corti-
nas tradicionales; aquellas permiten tamizar la
luz a voluntad. Por dltimo, existe la luz hal6-
gena especial o con el espectro de radiacién vi-
sible completo; estas bombillas “cromalux”
arrojan luz “natural”, similar a la luz del dfa.

Iluminacién local o puntual:

Es la que se utiliza para iluminar el sitio de tra-
bajo o donde se realizan tareas o actividades
concretas; por ejemplo, la mesa de escritorio,
la encimera de la cocina, etc. Una opcién es la
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luz fluorescente; otra, muy simple, es usar pe-
quefias ldmparas de sobremesa o lamparitas de
pinzas que se fijan en la posicién més conve-
niente; iluminan no sélo la superficie de la en-
cimera sino también el interior de los armarios,
etc. Los diferentes tipos de luz son: incasden-
cente (o bombillas de filamento), “cromalux™
(o luz natural); fluorescente y hal6gena. La
ventaja de la luz fluorescente es que no produ-
ce apenas calor, a diferencia de la halégena
que resulta molesta cuando se tiene la luz cerca
de la cabeza durante largos periodos de tiem-
po. Pero la luz hal6gena es “muy blanca” y util
cuando se trata, por ejemplo, de iluminar escri-
tos con poco contraste. La luz no debe incidir
sobre los 0jos ni directa ni indirectamente; por
eso, la mejor iluminacién es la que llega late-
ralmente con un dngulo de inclinacién de 45°
(grados). Este dngulo puede conseguirse usan-
do ldmparas de sobremesa con brazo flexible
(flexo). Si se trata de lamparas de pie coloca-
das, por ejemplo, junto al sillén de la lectura,
la luz debe caer a 45° desde atrés, directamente
sobre el escrito. En la mesa de escritorio con-
viene usar un tapete de color oscuro, de mane-

FONDO NACIONAL DE INVESTIGACION

ra que contraste con el blanco del papel de es-
cribir; asi puede uno verlo y localizarlo con fa-
cilidad.

Menci6n especial merece el sistema de ilumi-
nacién del cuarto de aseo; a veces, combinada
con el espejo auxiliar donde se arregla la mujer
o se afeita el varén. Con frecuencia, se coloca
la luz encima del espejo; esto es un error por-
que causa deslumbramiento en la persona que
se sitia frente al mismo. Mejor es que la luz
esté en una pared lateral junto al espejo y que
ilumine la cara de la persona pero sin causarle
deslumbramiento. Existen también espejos do-
bles para la “toilette” de la mujer; uno es un
espejo normal y el otro un espejo de aumento
que funciona como una lupa; los hay con brazo
articulado que permite orientar el espejo en la
direccién mds conveniente respecto del foco
luminoso. a

Thomas Perski M.A.
Deirke - Centro de Rehabilitacion
Visual - Wheaton ( USA)

EL ESFUERZO DE LOS MODESTOS

La campaifia de recaudacién —via donativos—
para el Fondo Nacional de Investigacion, ini-
ciada por la Asociacién asturiana estd dando
sus primeros frutos. Como soporte de la cam-
pafia, un triptico y una carta sencilla que lo
dice todo. No podemos resistir la tentacién de

reproducirla seguidamente. La lista de donati-
vos de Empresas y particulares, encabezada
por Antonio y Andrés, Presidente y Secreta-
rio de la Asociacion respectivamente, ha sido
publicada por el periédico “El Comercio™ (Gi-
jon; 1-3-94).
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ASOCIACION
ASTURIANA

RETINOSIS
PIGMENTARIA

Hoapital Central de Asturiss
C/ Julan Gaveria. S/N
33008 Owviado Asturiss

Toll G8-5106100 Ext. 38508

R e

Asodieciin de Ayuds Mutua sin
Animo de Lucro con el nimero
de registro 2023

Retroms Pgmaniane e o nambre
con QU 89 GENCTING § U PNEO O8
‘enfermeciedes ferecinries us shec-
=0 @ ke retre. La retne o urm capa
oo cline sanmatiss o i L2 oS 08

<A QUIEN LE VAMOS A ECHAR LA CULPA DE LA CEGUERA DE NUESTROS HIJOS?

Bstinado/a amigo/a:

5i ud. no conoce o no tiene ningln amigo o familiar con algina dolencia relacionada con
la retina, qulu,solnqﬂu,utaclrtamleintarm.utodum,gncksm
didicarnos su valioso tieapo.

éQue harfa ud. si supiese que la posible curacién de la cequera de sus hijos, hersancs,

faniliares, anigos y hasta 450.000 personas en Espaiia dependiera de que los investigado-
res pudiesen sequir investigande?

Buscarfa todos 108 apoyos posibles. iVerdad?. Pediria ayuda a la administracién, a la
commidad médica, a los propios afectados, a las entidades publicas y privadas.

Y si ain asf la investigacién se viese comprometida por la falta de recursos, ique ha-
ria vd.?

Pues claro que si. Nosotros bariamos 1o mismo. Por eso le enviancs esta carta y le pedi-
80s su colaboracién.

Eso si, por favor, no queresos que ello le suponga ningin desajuste en su economfa. 5i
ud. o su empresa no se 1o pueden permitir, por favor, le damos iqualmente las qracias
¥ ya babréd momentos mejores en los que podamos colaborar.

Si por el contrario ud, o su empresa, realiza alquna aportacién al FONDO DE AYUDAS DE
mmmmuum,mmuwmmaumudu
que le realicemos como colaborador del F.I.B.D.R. La prensa regional publicard la canti~
dad recogida y las personas o entidades que las realizan.

¢LE VIENE MAL UN POCO DE PUBLICIDAD EXTRA?

81 cree que lo que hacenos es aprovecharnos de ud., simplesente olvidencs. Eso sf, sepa
una cosa, sl nos quedamos con los brazos cruzades,

<A QUIEN VAMOS A ECHAR LA CULPA DE LA CEGUERA DE NUESTROS HIJOS?
0N saludo y gracias.

Pdo. Antonio Pavn Palowo

Presidente A.A.R.P.

* Rellene su cupin y envienos su donativo. Gracias.
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Nombre / empresa Ciudad Donativo

Bango y Cia Seguros Oviedo 25.000 ptas.
Confiteria Asturias Oviedo 20.000 ptas.
Casa Magdalena Grado 3.000 ptas.
Uti Martinez Arias El Berr6n 10.000 ptas.
Recreativos La Villa Mieres 15.000 ptas.
Andrés Mayor Lorenzo Aviles 20.000 ptas.
Lisfersa Quesos Viella, Siero 15.000 ptas.
Angel Fdez Suero Oviedo 5.000 ptas.
Ine-Encuestadoras Oviedo 3.000 ptas.
Manuel A. Fdez Suero Oviedo 5.000 ptas.
Priscila Gbmez Ron Lugones 5.000 ptas.
Antonio Pavén Palomo Grado 20.000 ptas.
José L. Fdez. Fdez. Gijon 5.000 ptas.
Héctor Garcia Fdez. Gij6n 5.000 ptas.

En total, 151.000 ptas. para investigacion, el esfuerzo de los modestos, un puiado de buenos

amigos y colegas, que desde el Principado de Asturias, nos dan toda una leccién de solidaridad. K&

En su Asamblea General, la Asociacion RP de
Andalucia aprob6 una subida de 1.000 ptas.

NOTICIAS BREVES

vestigacion.

en la cuota anual de sus asociados; de ellas, se

destinardn 500 ptas. al Fondo Nacional de In-

La publicacién y distribucién del presente nimero de la revista VISION
ha sido posible gracias a la ayuda de: i

MINISTERIO DE ASUNTOS SOCIALES |
Instituto Nacional de Servicios Sociales

@[!]E Y FUNDACION O.N.C.E.
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CONTINUA LA RECAUDACION

La Asociacion RP de Aragon,
dando una prueba més de su enor-
me vitalidad, nos sorprende muy
gratamente con una nueva aporta-
ci6on al FONDO NACIONAL
DE INVESTIGACION; esta vez
han sido 200.000 ptas. El pasado
26 de marzo, se reunia a cenar un
nutrido grupo de asociados, mu-
chos de ellos desplazados a Zara-
goza desde pueblos distantes de la
capital; lo que hace ain mas meri-
toria su actitud. En su nota infor-

mativa, nuestros ami £0s aragone- El mago Naval en un momento de su desinteresada actuacion.

ses elogian el excelente meni y

atenciones del restaurante Savoy
y agradecen la desinteresada ac-
tuacién del mago Naval que ame-
niz6 la velada. Como fin de fiesta,
se organiz6 una rifa de regalos
donados por varios centros co-
merciales de la ciudad del Ebro.
Al parecer, ésta ha sido un simple
ensayo de la gran cena de convi-
vencia con témbola que piensan

celebrar en fecha préxima a la
Navidad, a beneficio también del
FONDO NACIONAL DE IN-
Convivencia y alegria en los rostros. VESTIGACION. o]
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DE INTERES PARA MUCHOS RETINOSOS

PENSION DE INVALIDEZ

®

(,Peligran las prestaciones de la Seguridad
Social? ;Peligran en particular, las pensiones
de jubilacién o invalidez? ;Qué pasard cuando
se jubilen los que ahora tienen 40-45 afios de
edad? Preguntas como éstas son las que se
hace la gente de la calle, el ciudadano de a pie.
También desde algunas instancias del Gobier-
no se invitaba en fechas recientes a “una sose-
gada pero profunda reflexioén”.

En la base de estas inquietudes subyacen las
causas que amenazan al sistema actual de la
Seguridad Social; causas que los analistas se
adelantan a seifialar, al mismo tiempo que se
atreven a sugerir posibles soluciones para ha-
cer frente a la crisis.

“... quien suscribe tales polizas lo
hace con vistas a asegurarse tanto el
mantenimiento de su poder
adquisitivo, cara a su retiro, como ir
previendo poco a poco y desde edad
temprana las posibles contingencias
o adversidades que puedan sufrir sus
descendientes o ellos mismos”

Causas:

Como es sabido, el sistema actual de la S.So-
cial se basa en el principio de la solidaridad:
los que trabajan cotizan para los que no traba-
jan, jubilados por razén de edad o de invalidez.
Ahora bien, el colectivo de trabajadores (po-

blacién activa) tiende a disminuir, al tiempo
que aumenta el de pensionistas (poblacion pa-
siva). Se rompe asi el equilibrio entre ingresos
por cotizaciones y gastos por prestaciones.

Las causas de este fendmeno son bien conoci-
das. Por un lado, la natalidad ha disminuido en
Espaiia; es, tal vez, la mas baja de Europa; la
tecnologia industrial, cada dia mas sofisticada,
desplaza a la mano de obra, crea pocos puestos
de trabajo y los que crea se cubren solo con
personas de alta cualificacién; las empresas
multinacionales estdn abandonando nuestro
pais. La liberalizacién paulatina del comercio
mundial amenaza con la quiebra de la agricul-
tura y ganaderia espafiolas y comunitarias, sin
olvidar que, hasta ahora, el sector agropecuario
daba empleo al 28% de la poblacién activa de
nuestro pais.

Por otro lado, el colectivo de personas de la 3°
edad experimenta un constante crecimiento, ya
que la esperanza de vida media, que era de 35
a 40 afos, se sitia, en lo que va de siglo, en
torno a los 76 afos. En el afio 2015 se estima
que el 30% de la poblacién espafiola tendré
mds de 65 afios de edad.

En conclusién, cada vez habrd menos a cotizar
y més a cobrar de la Seguridad Social. Se pue-
de llegar, por tanto, a una situacién de peligro-
so desequilibrio presupuestario si los vaticinios
se cumplen.
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Soluciones:

Los analistas apuntan algunas medidas para
hacer frente a la crisis que se avecina.

— Que el Estado continde cubriendo el déficit
de la S. Social con caricter general.

— Que el Estado garantice pensiones de jubila-
cion dignas y su revalorizacion para las clases
sociales més desfavorecidas.

— Que se fomente el ahorro privado, a través
de los Planes de Ahorro, Planes de Jubilacién
o férmulas similares; quien suscribe tales p6li-
zas lo hace con vistas a asegurarse tanto el
mantenimiento de su poder adquisitivo, cara a
su retiro, como ir previendo poco a poco y des-
de edad temprana las posibles contingencias o
adversidades que puedan sufrir sus descen-
dientes o ellos mismos.

Pero volvamos los ojos a la realidad presente,
tras esa mirada prospectiva que acabamos de
lanzar hacia el futuro, al parecer, lleno de in-
certidumbre.

¢Que derechos nos asisten hoy a la hora de so-
licitar una pensién de invalidez? Cuando un
trabajador tiene un menoscabo funcional im-
portante, secuela de enfermedad o accidente,
que le hace muy penoso seguir trabajando,
tanto €l como su familia piensan en solicitar
una pension de invalidez. A poco precavidos
que sean, a los interesados les gustaria saber, a
cuanto asciende la cuantia de la prestacién por
invalidez.

Ahora bien, la Seguridad Social informa sobre

la cuantia de la pensién una vez solicitada y
concedida, en su caso. Sucede, a veces, que el
grado de incapacidad que la Seguridad Social
reconoce y la cuantia de la pensién no corres-
ponden a lo que se esperaba; la resolucién es
firme y el interesado no puede hacer otra cosa
que interponer el correspondiente recurso. Al-
gunas Asociaciones de FAARPEE estdn en
condiciones de asesorar a sus asociados a la
hora de tramitar el expediente de invalidez.
Existen también empresas de servicios espe-
cializadas en la tramitacién de estos expedien-
tes, a las que pueden acudir los interesados
(De qué manera pueden ayudar estas empresas
de servicios?

En primer lugar, informando previamente al
trabajador y a su familia acerca del grado de
incapacidad y de la cuantia de la pensién que
el Instituto Nacional de la Seguridad Social
(ILN.S.S.) puede reconocerles, las exenciones
fiscales, su compatibilidad o no con otros traba-
Jos, transmisién en caso de fallecimiento, etc.

Como requisito para emitir el Informe, el tra-
bajador debe ser reconocido por un médico de
la Empresa de servicios, especializado en valo-
racién de menoscabos funcionales; el facultati-
vo analizard todos los informes médicos de
que disponga.

Si del estudio del trabajador, desde el punto de
vista médico, se deduce que no hay causa sufi-
ciente para solicitar la invalidez, el Informe lo
haré constar, para que aquel desista de la idea
de solicitarla. Si el estudio, por el contrario,
aprecia causa suficiente, se informar4 al traba-
jador y a su familia de las posibilidades (grado
de invalidez, cuantia de la pensién, etc).
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En segundo lugar, si el trabajador, una vez in-
formado, desea tramitar el expediente de inva-
lidez, la empresa de servicios le ayudara a reu-
nir la documentacién médica, certificados o in-
formes necesarios y le facilitard la documenta-
cién oficial debidamente cumplimentada para
su presentacién al LN.S.S.

En tercer lugar, si la Resolucién del L.N.S.S.

fuera denegatoria o reconociera un grado de
invalidez inferior al que corresponde, la em-

AYUDAS VISUALES

presa de servicios puede ofrecer al trabajador
la defensa de sus intereses ante el Juzgado de
lo Social y si fuera necesario, en el Tribunal
Superior de Justicia.

Al final de la gestién es cuando la empresa de
servicios suele proceder al cobro de sus hono-
rarios y gastos. a

(Continuard en el préximo niimero
de VISION)

LENTES FILTRANTES Y LA LUZ AZUL

Es conocida desde hace siglos la propiedad
que tienen los cristales oscurecidos, ya sean
naturales o tefiidos artificialmente por el hom-
bre, de protecci6n de los ojos frente a las radia-
ciones luminosas.

Esta protecci6n se realiza a dos niveles. Una
estructural, evitando el envejecimiento y dege-
neracién de los tejidos oculares, y otra funcio-
nal, mejorando las condiciones luminosas en
las que nos desenvolvemos, evitando deslum-
bramientos y avivando el contraste visual.

Desde hace afios, todas las investigaciones re-
lacionadas con el estudio de nuevas lentes pro-
tectoras, filtrantes de la luz, se han basado en
identificar las distintas zonas del espectro elec-
tromagnético que puedan ser potencialmente

dafiinas al sistema ocular. Y mds concretamen-
te se localizaron dos dreas, que son justamente
las que limitan la parte visible del espectro.

Por un lado, las ondas cortas con mayor ener-
gfa, desde el ultravioleta a los tonos azules y
por otra parte las ondas de mayor longitud y
menor energia, zona que comprende las radia-
ciones infrarrojas y los colores rojizos y ana-
ranjados.

Es precisamente en la zona azul del espectro
donde encontramos las radiaciones més pro-
blematicas, tanto a nivel estructural como fun-
cional, para el sistema visual humano.

Este tipo de radiaciones nos llegan de una for-
ma natural incorporadas a los rayos luminosos
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procedentes del Sol. La mayor parte de las ra-
diaciones invisibles ultravioletas son filtradas,
primero por la capa de ozono que rodea nues-
tro planeta y en segundo término por los filtros
naturales que poseen nuestros 0jos, la cérnea y
el cristalino; este efecto filtrante explica, en
parte, la degeneracién que se produce con el
paso del tiempo en estos tejidos, ya que se da
un fenémeno acumulativo.

Finalmente nos queda la luz azul visible que
en un 0jo sano no crea demasiados problemas.

Pero cuando nos encontramos con un 0jo que,
por diversas causas, presenta problemas de
trasparencia en sus distintos medios 6pticos,
cornea, cristalino y humores internos, o dege-
nerativos en su retina, esta luz azul es la causa
de los distintos problemas de deslumbramien-
tos, pérdidas de contraste, inadaptaciones lu-
minosas, etc.

Cuando hace tiempo se empez6 la recogida de
datos sobre los posibles dafios sobre el sistema
ocular por este grupo de radiaciones del espec-
tro, la atencién de los investigadores se centr6
en los problemas retinales y concretamente en
el grupo de enfermedades llamadas retinitis
pigmentosa.

Inicialmente se comprobé con este grupo de
pacientes que el uso de lentes que permitian el
paso total de la luz azul era incémodo, dificul-
taban la visién y acentuaban los deslumbra-
mientos.

El resultado fue el disefio de lentes que trasmi-
tiesen la minima cantidad de este tipo de luz
azulada.

En la actualidad contamos con diversos fabri-
cantes que nos proporcionan este tipo de lentes
filtrantes en dos tipos de materiales, minerales
y orgénicos.

Los tonos pueden variar desde el naranja, pa-
sando por distintas tonalidades rojizas, hasta el
marrén. Dependerédn del uso que se les quiera
dar, en interiores o exteriores, o de la cantidad
de luz que sea necesario absorber.

Pueden tener un poder absorbente fijo o varia-
ble, siendo estos tltimos los mds pricticos,
puesto que ellos mismos autorregulan su tona-
lidad en funcién de la luminosidad presente.
Finalmente quiero resaltar la importancia de
estas ayudas visuales a los dos niveles comen-
tados mas arriba:

— Estructural: Absoluta proteccién contra las
radiaciones ultravioletas no visibles. Evitando
asi la necesidad de utilizar nuestros filtros na-
turales y su posible degeneracién por efectos
acumulativos.

— Funcional: Desaparicién del fenémeno de la
dispersion de la luz azul, eliminando el efecto
del deslumbramiento en velo, de las disfuncio-
nes de los conos de la retina, y mejorando el
contraste y percepcion visual.

Quiero destacar, asimismo, que los benefi-
cios imperceptibles que se obtienen con el
uso de estos filtros superan con mucho a los
perceptibles. Preservan nuestro 6rgano ocular
para la obtenciéon de un mejor rendimiento
visual. o]

Carlos Palancar, O.D.
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<PINTORES IMPRESIONISTAS MIOPES?

Un estudio publicado en la revista “Ophthal-
mic and Phisiological Optics” en el Reino Uni-
do revela que el “movimiento pictérico™ deno-
minado impresionismo, podria haber sido en
principio una conspiracién de artistas dotados
de muy baja visién. Segiin los autores del estu-
dio, D. Elliot y A. Skaff de la Universidad de
Waterloo —Escuela de Optometria— Canadé, li-
deres del movimiento, como Cezanne, Renoir
y Dégas fueron miopes que solian no ponerse
lentes. Muchos cuadros de estos pintores, en
efecto, traslucen los clédsicos efectos 6pticos
del ojo miope, tales como la claridad de los
primeros planos y la borrosidad de los fondos.

de que él le pudiera pinchar, debido a su mala
vision”.

Se dice que Claude Monet, quizis el mds fa-
moso de los pintores impresionistas, dejoé cons-
tancia, sin darse cuenta, de la visién defectuosa
que tenfa debido a las cataratas. Monet pint6
durante varios afios la misma escena en el jar-
din de su casa en Giverny. Estos cuadros, que
desde 1915 repiten la misma escena paisajisti-
ca, son cada vez mds abstractos y el color se
desplaza desde los verdes azulados hacia los
amarillos rojizos, lo que bien podria explicarse
como consecuencia del avance de sus catara-
tas. El estudio citado sugiere que el famoso

“El estilo de Rembrandt, tan
caracteristico, se atribuye a las
cataratas o al glaucoma que debio
padecer el celebre pintor holandés”

“...figuras excesivamente
alargadas del Greco
se atribuyen al astigmatismo
del pintor”

Hay bastantes pruebas que ponen en evidencia
la miopfa de los principales pintores del grupo.
Se sabe que Paul Cézanne detestaba llevar
lentes y que Dégas fue dispensado del servicio
militar porque no podia ver con claridad una
diana con su ojo derecho. En la tltima etapa de
su vida padecié un escotoma probablemente
debido a degeneracién macular. Esto le obligd
a abandonar la pintura y a dedicarse por entero
a la escultura. Paulina, su modelo, recuerda en
sus memorias que el “viejo artista, cuando la
modelaba en yeso, le tomaba medidas con un
par de compases y que ella tenfa mucho miedo

“amarillo de Van Gogh” més bien debiera ca-
lificarse de “amarillo de los epilépticos”. La
vida de Van Gogh estuvo marcada por la de-
presién, una salud precaria y la automutila-
cién; también fue tratado de ataques de epilep-
sia. Una terapia habitual de la epilepsia en el
siglo XIX era a base de digitalis, un extracto
altamente venenoso de una planta medicinal.
Efectos colaterales del tratamiento con digita-
lis son: alteraciones en la percepcién cromatica
(azul-amarillo) y alucinaciones, entre otros. No
puede afirmarse que el pintor fuera tratado con
digitalis, pero en uno de los retratos que hizo a
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su médico aparece un jarrén con dicha planta y
en una de sus cartas declara que “para alcanzar
los elevados tonos de amarillo que alcancé este
verano, no hay nada como aumentar la dosis
un poco”. Parece que muchas obras de artistas
famosos puedan atribuirse, en parte, a defectos
visuales, adquiridos o hereditarios. Los autores
del articulo que comentamos afirman que Leo-
nardo da Vinci y Miguel Angel perdieron su
agudeza visual en la dltima fase de su vida, lo
que les impedia pintar los detalles mds finos de
sus cuadros. El estilo de Rembrandt, tan ca-
racteristico, se atribuye a las cataratas o al
glaucoma que debié padecer el celebre pintor
holandés. Y las figuras excesivamente alarga-
das del Greco se atribuyen al astigmatismo del
pintor.

Si las cosas son realmente como este estudio

desvela no deja de ser paradéjico que, por su
discapacidad visual, la obra de estos pintores
impresionistas que, en su época no goz6 de
ningtn aprecio, haya alcanzado en tiempos re-
cientes las més altas cotizaciones en el merca-
do del arte. En una subasta en Nueva York se
vendi6 el archifamoso cuadro Van Gogh “Los
girasoles” por la fantéstica cifra de 5.000 mi-
llones de pesetas.

Se sabe también que el griego Herodoto, el
llamado padre de la Historia, era ciego. Gali-
leo, el sabio renacentista, acabé ciego al final
de su vida; otros muchos personajes célebres
fueron ciegos o sufrieron las limitaciones de
una muy baja visién. a

VISION - RP Research
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DEL INSTITUTO NACIONAL DE LA SALUD (NIH) - USA

INSTITUTO NACIONAL DEL OJO:
25 ANIVERSARIO

El Instituto Nacional del Ojo (NEI) perte-
neciente al Instituto Nacional de la Salud
(NIH) de Estados Unidos es bien conocido
como Organismo oficial dedicado a la finan-
ciacion de proyectos de investigacién de pato-
logfas oculares. Para celebrar su 25 aniversario
ha editado una Memoria que recoge las activi-
dades realizadas y las lineas de investigacién
que, en el futuro, merecen especial atencién.

Entre las primeras, cabe destacar:

— Pionero en el uso clinico del ldser que ha de-
mostrado su eficacia para salvar la vista de pa-
cientes de retinopatia diabética y otras pato-
logias oculares.

— Se ha reducido la incidencia de la ceguera,
consecuente a retinopatia del nifio prematuro.

— Se han mejorado las técnicas del trasplante
de coérnea y los métodos de conservacién del
tejido corneal.
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— Se ha mejorado la cirugia de las cataratas,
hasta el punto de ser hoy una de las cirugias
con mayor porcentaje de éxitos.

En cuanto a las lineas de investigacion futura
que el Instituto Nacional del Ojo considera
prioritarias, cabe citar:

— Degeneracién macular senil (debida al pro-
ceso de envejecimiento) que afecta a mas de 10
millones de americanos, convirtiéndola en la
principal causa de pérdida irreversible de vision
en personas de mas de 60 afos de edad. La de-
generacién macular senil afecta a la regién cen-
tral de la retina, la macula, responsable de la
percepcién del color y de la agudeza visual; la
enfermedad produce una pérdida de vision cen-
tral que impide al paciente realizar las activida-
des del dia a dia, como conducir el automovil,
leer, escribir, ver la televisiéon o reconocer el
rostro de sus familiares. La calidad de vida de
estos pacientes ancianos se ve muy seriamente
afectada. La investigacién pretende desvelar los
procesos bioquimicos que conducen a la dege-
neracion de las células fotorreceptoras; su co-
nocimiento deberd permitir un mejor control y
la posible prevencion de la degeneracién macu-
lar debida al proceso de envejecimiento; esto
permitird mejorar la calidad de vida de millo-

DE RP FOUNDATION - NEWS

nes de personas durante sus afios de jubilacion.

— Glaucoma; lo padecen mds de 3 millones de
americanos; las investigaciones futuras debe-
ran identificar los factores de riesgo y aclarar
el papel que desempeiia una presién intraocu-
lar elevada en el deterioro del nervio 6ptico;
objetivo de estas investigaciones, en definitiva,
es la mejora de la metodologia diagnéstica y la
bisqueda de tratamientos mds eficaces que los
actuales.

— Retinosis pigmentarias; se trata de conti-
nuar con la localizacién, aislamiento y secuen-
ciacién de nuevos genes causantes de la enfer-
medad; marcadores de DNA y pruebas bioqui-
micas deberdn permitir el diagnéstico precoz,
incluso prenatal; estas investigaciones podrian
facilitar las bases cientificas para el desarrollo
de tratamientos eficaces de estas patologias
hoy incurables.

— Retinopatia diabética; las investigaciones
futuras deberian desvelar la fisiopatologia de
esta complicacién de la diabetes, causante de
ceguera, permitiendo el desarrollo de una tera-
péutica eficaz para prevenirla. a
INSIGHT - Retinal

Foundation of the Southwest

NOTICIAS BREVES

La Dra. Jeannette S. Félix, directora del
Area Cientifica de la RP - Foundation - Bal-
timore (USA) ha sido nombrada vocal del

Consejo Nacional Oftalmolégico, el principal
6rgano consultivo del Instituto Nacional del
Ojo (NEI), integrado en el Instituto Nacional
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de la Salud-USA. Su misi6n consistird princi-
palmente en asesorar a la Secretaria de Sani-
dad y Servicios Sociales, Miss Donna E. Sha-
lala, en temas relativos a la investigacién en el
area de la visi6n; orientando la politica de in-
vestigacion cientifica de las patologias ocula-
res y su programacién. La Dra. Félix es la
responsable de coordinar la investigacién de
la RP y enfermedades degenerativas de la reti-
na en los proyectos financiados por el Fondo
de Investigacion de la RP - Foundation, la
Asociacion americana de la Retinosis Pigmen-
taria; ella lleva asimismo las relaciones con el
Comité Cientifico-Médico Asesor de la Aso-
ciacion y participa en la gestién y administra-
ci6én de su Fondo de Investigacién. Ha organi-
zado numerosos simposios y reuniones cienti-
ficas en diversas partes de Estados Unidos,

PARA INVESTIGACION DE LA RP

con vistas a la promocién de la investigacién
de la RP y enfermedades degenerativas de la
retina.

— Tres investigadores de la RP y otras patolo-
gias de la retina han recibido una ayuda del
Instituto de Investigacién Alcon para que
puedan proseguir su importante trabajo. La
ayuda concedida a fondo perdido asciende a
100.000 délares (unos 13 millones de ptas)
para cada uno. Estos investigadores, que habi-
tualmente reciben ayudas del Fondo de Inves-
tigacién de la RP Foundation, son: Dr. G.
Chader del Instituto Nacional del Ojo (NEI)
Bethesda; Dr. P. Humphries del Trinity Colle-
ge - Dublin y Dr. D. Valle de la Escuela de
Medicina de la Universidad Johns Hopkins,
Baltimore. a

EXPOSICION ITINERANTE DE PINTORES EXTREMEN OS

La exposicion itinerante de pintores/as extre-
menos/as, que ha organizado la Asociacién
Extremena ARPEX, ya ha recorrido la Casa
de la Cultura de Mérida (febrero), el Hotel
Zurbardn de Badajoz (abril), el local de D.
José Sdnchez Ugalde de Fuente del Maestre
(mayo), la Caja de Extremadura en Céiceres
(Junio), y quizds sea posible pasarla a una ex-
posicién permanente en Madrid, ya que, pues-
tos en contacto con algunos de los pintores, no
tienen inconveniente.

Lo positivo de esta exposicién ha sido la mag-
nifica campaiia divulgativa de ARPEX, conse-
guida a través de todos los medios y en cada
una de las ciudades por las que va pasando;
también ARPEX se congratula de que los visi-
tantes hayan podido contemplar y admirar la
gran diversidad estilistica de las obras expues-
tas.

La Asociacién Extremefia de RP, ARPEX,
agradece a todos los/as pintores/as extreme-
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fios/as que han cedido su obra de una manera
total o parcial, y a todas las personas y entida-
des que han hecho posible esta exposicion.

Algunas de las obras han sido donadas por pin-
tores no profesionales, sino aficionados, que se
han querido unir a nosotros en este hermoso
fin; otras han sido donadas por grandes profe-
sionales de reconocida valia; pero lo que si sa-

bemos es que todos ellos han puesto su gran
corazon en la colaboracion con este fin tan im-
portante:

Crear un FONDO DE INVESTIGACION,
para que, de una vez para siempre, se investi-
gue sobre la Retinosis Pigmentaria. a

Asociacion Extremena ARPEX

CURSO SOBRE RP EN HOSPITAL SAN PABLO - BARCELONA

RETINOSIS PIGMENTARIA LIGADA AL
CROMOSOMA X:
ASPECTOS CLINICOS Y GENETICOS

Estudio genealogico-genético:

Al recoger los caracteres de una familia afecta-
da de RP para el estudio genealégico, la pre-
sencia unicamente de varones afectados y la
ausencia de casos de transmisién afecto-afecto
es indicativo de herencia ligada al sexo, es de-
cir, al cromosoma X (XLRP).

La forma de transmisién ligada al cromosoma
X puede ser de cardcter dominante o recesivo.
La primera es extremadamente rara; parece
existir s6lo un caso publicado, mientras que la
de caricter recesivo representa del 5 al 12% de
las familias afectadas de RP. Es, pues, la forma
m4s infrecuente, pero también la mas grave
por su rdpida evolucién y porque, en la mayo-

ria de los casos, al comienzo de la cuarta déca-
da de la vida, existe ya una gran afectacion vi-
sual.

Los estudios genéticos se simplifican algo,
puesto que el patrén de herencia localiza el
gen responsable de la enfermedad en el cromo-
soma X, que es, por otra parte, el més estudia-
do y del que los genetistas disponen de gran
cantidad de sondas que reconocen las distintas
regiones del mismo.

En 1984, Bhattacharya demuestra la existencia
de ligamento entre una de estas sondas, la L
1.28 localizada en 11.3 del brazo corto del cro-
mosoma X (Xp 11.3), y la RP presente en cin-
co familias inglesas. Trabajos posteriores con-
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firman el hallazgo. Se habla del locus RP2
como responsable de la enfermedad.

Afos mads tarde, los trabajos de Francke en
1985 y los de Denton y Musarella en 1988
evidencian que, en algunas familias, la enfer-
medad se hereda ligada a otro marcador: el
HO0731, localizado en Xp 21.1, es decir, el lo-
cus RP3. Incluso cabe la posibilidad de que
exista un tercer locus RP4 localizado en las
regiones DX528 y DX5164 situadas entre
21.3 y 21.2 del brazo corto del cromosoma
X.

El estudio molecular se realiza mediante andli-
sis de marcadores polimérficos de ADN que
cubren la regién Xp-21-centrémero; las mues-
tras de ADN gen6mico procedentes de leuco-
citos de sangre venosa periférica (extraidos so-
bre EDTA secuestrador de Ca* y, por tanto,
desestabilizador de las membranas celulares)
se digieren con los enzimas de restriccién en
las condiciones recomendadas por los labora-
torios que los comercializan. Los fragmentos
digeridos se separan en geles de agarosa me-
diante electroforesis, se transfieren a filtros de
hibridacién y se hibridan con las distintas son-
das marcadas con fésforo radiactivo (P*).
Transcurrido el periodo de hibridacién, se la-
van los filtros para eliminar la radioactividad
residual y se mantienen 24-48 h. en contacto
con la pelicula autorradiografica a temperatura
controlada. Tras el revelado, aparecen como
bandas de color oscuro los distintos fragmen-
tos de ADN de longitud polimérfica que las
sondas detectan. Del andlisis de segregacion
posterior de estos fragmentos polimorficos se
infiere el haplotipo.

De 52 familias estudiadas en las que, al menos,
hay un afectado de RP, solo tres heredaron la
enfermedad ligada al cromosoma X (familias
A,ByCQC).

El estudio molecular de la familia A muestra
que la madre, portadora obligada, ha transmiti-
do el mismo cromosoma X -a sus cuatro hijos
varones. Puesto que todos los afectados poseen
el mismo haplotipo en la regién Xp 21-centro-
metro, no es posible determinar si es la regién
que contiene el locus RP2 o la del RP3 ]a res-
ponsable de la enfermedad.

Al estudiar los resultados obtenidos en la tinica
hija/hermana de los afectados, se constata la
presencia de una recombinacién meiética en la
regién del cromosoma X flanqueada por los
marcadores 754 y L 1.28. La regién comun
con los hermanos afectados es la que contiene
el locus RP2. Asi pues y como nos confirmara
la clinica, se trata de una hembra portadora y la
causa de la enfermedad de esta familia se loca-
liza en RP2.

En la familia B, al realizar idéntico andlisis
gendémico, se determina que la inica region del
génoma que comparten los tres varones afecta-
dos y una hermana, portadora obligada, al te-
ner un hijo varén afecto, es la que corresponde
al locus RP3. Por lo tanto, el gen responsable
de la enfermedad de esta familia se ubicard en
dicho locus.

En el estudio efectuado a los miembros de la
familia C se constata que los marcadores co-
rrespondientes al locus RP3 no han sido infor-
mativos, mientras que los correspondientes al
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locus RP2 nos informan de que esta familia no
hereda el haplotipo de riesgo ligado a dicho lo-
cus. Sin embargo, no es posible excluir la he-
rencia del locus RP3. En esta ocasion el estu-
dio genético tendrd que apoyarse en el clinico,
que se estd realizando en la actualidad para po-
der decidir.

Todo parece confirmar que los pacientes que
heredan la enfermedad ligada a RP2 presentan
un inicio, evolucién y caracteristicas clinicas
distintas a los que heredan la enfermedad liga-
da a RP3.

Kaplan, en 1990, apuntaba que, mientras RP2
se inicia con una miopia precoz que aparece
entre los 3-4 afos y una agudeza visual muy
reducida desde los primeros afos de la vida.
RP3 comenzaria entre los 6-14 afios con pérdi-
da de percepcion en la oscuridad y una agude-
za visual mejor conservada por unos anos.
Para Kaplan, ambas formas de enfermedad
progresarian de manera similar, con las mis-
mas manifestaciones, tanto subjetivas como
objetivas.

El estudio clinico de los afectados muestra:

1. Antes de los 30 afios el 100% de los afecta-
dos XLRP ya han presentado sintomas.

2. La afectacién es bilateral y mis o menos
simétrica.

3. Mala adaptacién a la oscuridad; desde la
nifiez para los RP2 y en la adolescencia para
los RP3, en los que constituye su primer sinto-

ma. El mal funcionamiento de los bastones se
evidencia en la determinacién de los umbrales
finales de los mismos tras la adaptacion a la
oscuridad, que aparecen normalmente con am-
plitud reducida y mds frecuentemente no es de-
tectable.

4. Disminucion de la agudeza visual; ésta se
preserva hasta estadios terminales de la XLRP
al igual que otros tipos de RP; se confirma el
peor prondstico de la RP al presentar todos los
pacientes afectados agudeza visual central de
1/10 o menor al cumplir los 50 afios.

La pérdida de agudeza visual en los afectados
por RP2 con frecuencia se asocia a la miopia,
presente desde los 3-5 aifios, pero al corregir
estas miopias medias o altas, con frecuencia la
visién no supera los 4/10.

“... con frecuencia han sido
calificados como lentos por los
maestros, torpes por la familia y
distraidos por los amigos”

Los pacientes afectados por RP3 conservan
mejor agudeza visual y es fécil que alcancen
los 5/10 a los 30 aios.

La pérdida de agudeza visual central puede
deberse a que la macula esta directamente
afectada por el proceso de RP, o a la apari-
cion de cataratas subcapsulares posteriores.
En nuestra experiencia, las cataratas estin pre-
sentes en varios miembros de la familia ligada
al locus RP3, aproximadamente desde los 25
afios (3 de 4 varones). Uno de los pacientes,
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FONDO PARA LA INVESTIGACION DE LAS ENFERMEDA-
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con 34 afios, intervenido con implantacién de
lente intraocular, presenta 6/10 de visién, con
correccién auxiliar, a los tres meses de ser in-
tervenido.

No se conocen atin las causas de la catarata en
la RP. Hay quien achaca su presencia a células
en el vitreo como consecuencia de la degenera-
cién del epitelio pigmentario. Estudios realiza-
dos por Pruet identifican particulas uniforme-
mente repartidas por el vitreo en cualquier es-
tadio de la degeneracién retiniana. El micros-

copio eletrénico identifica dichas particulas
como granos libres de melanina, células emi-
gradas del epitelio pigmentario, astrocitos y
macrofagos. Pero, si bien estas particulas apa-
recen en el vitreo en cualquier momento y en
cualquier tipo de RP, es posible que, en nuestro
caso, el factor desencadenante de la formacién
de cataratas en nuestros pacientes de RP3 ten-
ga directamente algo que ver con el haplotipo
heredado.

Por otra parte, la densidad de particulas en vi-
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* Las enfermedades degenerativas de la retina (reti-
nopatia diabética, degeneraciones maculares, reti-
nosis pigmentarias, etc.) afectan, en mayor o menor
grado, a millones de seres humanos en el mundo.

* Unos 7 millones de pacientes en E.E.U.U.; més de
500.000 en Espana.

* Patologias hoy incurables que pueden conducir a
la incapacidad laboral y también, a la ceguera.

* Muchas son hereditarias, pero hay bastantes casos
esporadicos: el afectado es el primero que la pade-
ce en la familia y puede surgir en cualquier momento
de la vida.

* Cuando es hereditaria, genes mutados son los cau-
santes de la enfermedad.

* Unas veces se transmite de padres a hijos (patrén
dominante).

* Pero otras, los padres, incluso los abuelos, son sa-
nos y sin embargo nacen hijos afectados; la sorpre-

sa surge por tanto en familias sin antecedentes de
problemas visuales o ceguera (patrén recesivo).

« Si ambos progenitores, sin saberlo, son “portadores”
de algiin gen recesivo, aunque ellos no padecen la
enfemedad, si pueden transmitirla a sus hijos.

» La investigacion cientifica, por fortuna, estd abrien-
do hoy una puerta a la esperanza.

* Es escaso el apoyo oficial que se concede a estas in-
vestigaciones, tanto en Espana como en el extran-
jero.

» Para paliar estas carencias y a fin de acelerar la mar-
cha de las investigaciones con vistas a la prevencion
y curacion de estas retinopatias, FA.A.R.PE.E. ha
creado el Fondo de Ayudas a la Investigacion de
las Enfermedades Degenerativas de la Retina LU-
CHA CONTRA LA CEGUERA.

¢ Un Comité Cientifico Médico Asesor evalia la ca-
lidad e interés de los proyectos de investigacion.
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treo, cabe aclarar, no parece influir en la agu-
deza visual.

5. Disminucion del campo visual. Los nifos,
los adolescentes, incluso los adultos, raramente
notan la pérdida de visién periférica o lateral
como primer sintoma; aunque con frecuencia
han sido calificados como lentos por los maes-
tros, torpes por la familia y distraidos por los
amigos. La realidad es que una adaptacion de-
ficiente a la oscuridad en pacientes con RP va
acompanada siempre de un campo visual peri-

férico restringido. Asi, la pérdida de campo vi-
sual la sospechamos muy temprana tanto en
pacientes RP2 como RP3. En pacientes RP2,
aparece un escotoma anular ya en la segunda
década de la vida que sélo respeta un campo
central de 5°, mientras que los pacientes de
RP3 conservan en la tercera década un campo
visual entre 10° y 15° (grados).

6. Vision Cromatica. La visién cromatica, es-
tudiada con el Test de Farnsworth-Munsell,
pone en evidencia ciertas discromatopsias en
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casi todos los afectados de XLRP, poniendo en
evidencia la prematura afectacién de los conos,
aunque la agudeza visual central aparezca mas
0 menos conservada.

7. Presion intraocular. La presion intraocular
permanece normal en todos los pacientes, sal-
vo en uno de 49 afios actualmente en estudio y
perteneciente a la familia ligada a RP2. Asi, en
principio, no tenemos datos para inclinarnos a
favor o en contra de la teoria de que el glauco-
ma tiene una incidencia general superior a la
que cabria esperar en los pacientes con RP.

8. Signos oftalmoscépicos. Los signos oftal-
moscépicos caracteristicos: estrechamiento ar-
teriolar, depésitos de pigmento, movilizacion
pigmentaria, reflejo tapetal, palidez papilar.., no
tienen por qué estar presentes a la hora de diag-
nosticar la RP. Todos ellos son signos que re-
presentan estadios avanzados de la enfermedad.
Sin embargo, la rapida evolucién de la XLRP
hace que, en algunos casos, ya estén presentes a
los 18 afios; en otros, en cambio, como ocurre
en algin paciente RP2, el fondo de ojo presenta
una coriorretinopatia tipica de la miopia que
acompana, sin que aparezcan signos oftalmos-
copicos que hagan sospechar la RP.

Con frecuencia, los signos electrofisiolgicos
y los escotomas anulares son los mds precoces.
Las primeras alteraciones observadas en el
fondo de ojo corresponden al estrechamiento
arteriolar y la pérdida del epitelio pigmentario;
a medida que progresa el deterioro de los foto-
rreceptores hay una mayor pérdida del pig-
mento del epitelio pigmentario que emigra ha-
cia capas internas de la retina, presentdndose

en forma de espiculas, que primero son locali-
zadas en la periferia, pero en algin caso cam-
bia su extensién y localizacién, como hemos
podido observar en un periodo de dos afios en
pacientes muy jovenes.

La palidez papilar parece ser debida a la for-
macién de una membrana prerretinal centrada
en la papila por proliferacién de células de la
glia. Esta palidez no tiene por qué significar
atrofia 6ptica en el sentido usual, ya que las
c€lulas ganglionares de la retina se suponen in-
tactas hasta estadios terminales de la enferme-
dad. Sin embargo, el estudio electrofisiologico
en los casos de XLRP nos presenta unos po-
tenciales evocados visuales que, con més fre-
cuencia y mds pronto de lo deseado, denotan
dafio ganglionar.

La angiografia con fluoresceina realizada en
aquellos afectados con XLRP en los que, se-
gun el examen oftalmolégico y neurofisioldgi-
co, cabia la sospecha de otra patologia asocia-
da, no aporta nada que no se espere —estrecha-
miento arteriolar precoz, hiperfluorescencia di-
fusa— como resultado del deterioro del EP e
hipofluorescencia en zonas de acumulo de pig-
mento, asi como signos de un EP atr6fico. B

Dres. P. Chivelet, P. Diaz, V. Garcia Carceller,
TI. Solans, D. Valverde, M. Baiget.
Investigador principal:

Prof. Dr. F. Duch

Servicios de Oftalmologia y Genética
Hospital de la Santa Cruz

y San Pablo - Barcelona

(Continuard)
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POR PARTE DE LOS OFTALMOLOGOS

ACOGIDA FAVORABLE

A un nutrido grupo de oftalmélogos hemos enviado recientemente BONOS de peticién de ayuda
para el FONDO DE INVESTIGACION, con el ruego de que los pongan a la vista de los pacientes
que acuden a su consulta; entendemos que estas personas pueden estar interesadas en contribuir al
soporte econémico del FONDO. La iniciativa ha tenido una acogida favorable. Y como «para
muestra basta un botén», nos es grato reproducir la carta recibida de la prestigiosa Clinica Barra-
quer. Animados por esta experiencia-piloto y seguros de su actitud positiva, préximamente envia-
remos BONOS-FONDO DE INVESTIGACION a un circulo mas amplio de oftalmélogos, a quie-
nes, de antemano, agradecemos desde estas lineas su posible colaboracion.

(ENTRO DE OFTALMOLOGIA MUNTANER, 314 Y LAFORJA 8890-92 - 08021-BARCELONA [Espafie)
> TELEFONO [93) 209 53 11 - TELEX 99481 COFBA - E - TELEFAX (83) 200 24 60

Sr. Dn.

Tomds RIPA
Secretario de FIEDR
C/ Montera, 32
MADRID

BARRAQUER

Distinguido sefior:

En ausencia del Profesor Joaquin Barraquer, actualmente fuera del pais con motivo
de su asistencia a una reunién cientifica, le dirijo estas lineas para comunicarle que,
siguiendo sus instrucciones, hemos distribuido en las salas de consulta los boletines
informativos de su Entidad.

Aungue no podremos controlar la eficacia de esta accién les deseo el mayor éxito,
puesto que la causa que ustedes apoyan es muy importante, tanio por el nimero de
afectados como por el campo de investigacion tan amplio en el que desarrollan sus tareas.

Reciba mi mds atento saludo,
K‘\_ \h\ﬂ,\/\
TN T TR
AM/me Alberto Madrigal
V.4 Director de RR.PP.
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colabora al soporte econémico del FONDO DE INVESTIGACION
DE LAS ENFERMEDADES DE LA RETINA.

LA NUEVA GAMA DE LENTES CPF®

STANDARD Y DESING

Estas lentes constituyen una nueva ayuda eficaz
para los pacientes con sintomas agudos de inco-
modidad frente a la luz intensa y/o una agudeza
visual corregida disminuida.

Las lentes filtro-fotocromicas CPF se recomien-
dan a:

* Los pacientes de cataratas.

* Los afaquicos y seudoafiquicos.
* La degeneracion de la macula.

* La retinitis pigmentaria.

* El glaucoma.

Ademads también han demostrado resultar benefi-
ciosas para los pacientes con Albinismo, Retino-
patia diabética, Distrofia de la cérnea, Atrofia
Optica.

General Optica, con la disposicién de servicio
que le caracteriza, pretende, con los lentes CPF
de Corning Medical Optics U.S.A., informar a los
médicos oftalmélogos de las novedades que pone
a su disposicién para incrementar el confort vi-

* La anirida. sual de esta fraccién reducida de pacientes.

ALBACETE * ALCORCON +« ALGECIRAS * ALICANTE » BADALONA » BARACALDO « BARCELONA -«
BILBAO = CARTAGENA « CASTELLON * CORDOBA * ELCHE * ELDA * GIJON * GIRONA * GRANADA *
GRANOLLERS + HUELVA « JAEN * JEREZ + LA CORUNA = LAS ARENAS * L'HOSPITALET * LOGRONO
LORCA « LLEIDA « MADRID *» MALAGA = MURCIA « ORENSE « OVIEDO « PALENCIA « PALMA DE
MALLORCA » PAMPLONA « PONTEVEDRA * SABADELL « SAMA DE LANGREO * SANTA COLOMA « SAN
SEBASTIAN = SEVILLA » TARRAGONA = TERRASA * VALENCIA * VALLADOLID « VIGO * VITORIA « ZARAGOZA

GENERAL

OPTICA

BRITISH LIFE, s.a.

ESPANOLA DE SEGUROS SOBRE LA VIDA

Teléfonos atencién al cliente
(91) 597 37 77
(91) 577 08 37

Calle Juan Bravo, 3
28006 MADRID

Agradecemos su contribucion al
FONDO DE INVESTIGACION DE LAS
ENFERMEDADES DEGENERATIVAS DE LA RETINA




DIRECTORIO DE LA FEDERACION DE ASOCIACIONES DE AFECTADOS
DE R.P. DEL ESTADO ESPANOL - FA.A.R.P.E.E.
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ASOCIACION DE ANDALUCIA

C/ Resolana, 30, Delg. ONCE

41009 SEVILLA

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

ASOCIACION DE CANTABRIA

C/ Ria Mayor, 13, Delg. ONCE

39008 SANTANDER

Telf. (942) 22 34 00. Fax 34 77 66
Presidente: Inocencio Gonzélez Demetrio

AARP.C.

ASOCIACIO DE CATALUNYA

C/ Calabria, 66, Despacho 5

08015 BARCELONA

Telf. (93) 325 92 00, Ext. 258, Fax 424 91 44
Presidente: Joan Claramunt
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ASOCIACION DE GALICIA

C/ Salvador de Madariaga, 7, 1.°
15008 LA CORUNA

Telf. (981) 28 71 20

Presidente: Fausto Torio Garcia

ASOCIACION DE MADRID
C/ Montera, 32, 3.°, Despacho 8
28013 MADRID

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

ASOCIACION DE LA RIOJA

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

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

i

ASOCIACION ARAGONISA
RETINONS PIGMINTARIA

ASOCIACION DE ARAGON

Plaza Ecce Homo, 3, Edif. ONCE
50003 ZARAGOZA

Telf. (976) 29 76 55. Fax 29 73 08

Presidenta: Concepcién Miguel Marzo

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

02001 ALBACETE

Telf. (967) 24 07 62. Fax (967) 24 08 62

Presidente: Antonio Gémez Ibénez

ASOCIACION DE EUSKADI
C/ Iturribide, 26, Ent., Dpto. 6

48006 BILBAO
Telf. (94) 415 64 76. Fax 416 76 08

Presidenta: Begona Gémez la Fuente

2

ASOCIACION DE LAS I. BALEARES
C/ Son Muntaner, 10 B

07013 PALMA DE MALLORCA
Telf. (971) 79 31 48
Presidenta: Davida Sastre

™

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

Presidente: Luis Berrocal Balmiza

™

ASOCIACION DE VALENCIA
C/ Marqués de Zenete, 18, Delg. ONCE
46007 VALENCIA

Telf. (96) 357 11 00. Fax 385 16 35

Presidenta: Vicenta Gallart Jiménez

e

ASOCIACION DE ASTURIAS

C/ Julidn Claveria, s/n.

Hospital General - 33006 OVIEDO

Telf. (985) 10 61 00, Ext. 36508. Fax 75 26 10
Presidente: Antonio Pavén Palomo

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

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

47004 VALLADOLID

Telf. (983) 39 40 88. Fax 30 57 26
Presidenta: Maria Luisa de los Reyes

aaaaaa

ASOCIACION DE EXTREMADURA
C/ Luis Braille, 10

06800 MERIDA (Badajoz)

Telf. (924) 31 12 36. Fax 31 13 08
Presidenta: Purificacién Zambrano Goémez

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

Presidente: Germén Lépez Fuentes

e
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ASOCIACION DE NAVARRA

C/ Media Luna, 19, Delg. ONCE

31002 PAMPLONA

Telf. (948) 22 97 89. Fax (948) 22 07 09
Presidente: José Marfa Casado
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