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PRESENTACION

n 1986 se creaba en España la primera
Asociación de Afectadós de R'etinosis
Pigmentaria. Hoy son diez las constituí-

das en otras tantas Comunidades Autónomas.

sean sanos, cuando ambos -sin saberlo- son
" portadores." de algún gen recesivo que trans-
mlten a su huo.

Todas ellas, conscientes de que "la unión hace
la fuerza", se han agrupado'en la FAARpEE -
Federación de Asociacíones de Afectados por
Retinosis Pigmentaria del Estado Español. '

Desde su creación en 1989, sentíase la ne-
cesidad de disponer de un instrumento federati-
vo para la difusión de nuestra problemática
común y de nuestro movimiento asóciativo, a fin
de sensibilizar la conciencia indiviclual v colec-
tiva en torno a la retinosis pigmentaría (RP¡,
una enfermedad ocular progieiiva, considerada
incurable. que, tarde o 

'te m'prano, 
'conduce 

a la
ceguera.

VISION, cuyo sub(ítulo " Lucha
contra [a ceguera". lo dice-(odo v a cuvo alum-
bramiento aiistimos. es la revistá oue bretend"
cubrir aquella necesidad sen(ida no és uha revis-
ta de información general; tratará sólo temas
monográficos relatilos a la retinosis v sus Dro-
blemas (médicos, humanos, socialei, labbra-
les), que sgqn de-l interés de nuestros asociados,
pacientes RP y familiares.

Demos pues la bienvenida a la recién
nacid_a. deseánilole que venga al mundo sin la
pesada carga que milfones de"alectados por rer¡-
nosis del mundo entero tenemos oue sonbrtar. Y
decimos alectados. que no pacierites; aií el caso
de.padres de famifia. aléctados porque. sin
padecer la enfermedad, incluso sin ánteiedentes
familiares conocidos. tienen hijos que nacieron
aparentemente sanos pero que. con el paso del
tlempo, desarrollaron una enfermedad de o¡o-
nóstíco tan sombrío. La explicación de hechó tan
sorprendente para el prolano nos la da la ciencia
genética; en tóda enfermedad hereditaria. condi-
cionada.por genes,anómalos, los hijos pueden
padecerla. aunque los padres

Una de cada ochenta personas en el mundo
-se estima- sería Dortadora de alsún sen recesi-
vo de la retinos is'pigmentaria; eñ esñ situación
habría unas 480.00Ü personas en España: cifra
verdaderamente preoóupante.

Entre las enfermedades que todav ía azotan aJ
se¡ humano y que, en su inmensa mayoía se
conside¡an incurables, las de carácter heredita¡io o
genético se cuentan en núme¡o superior a 3.000; por
fortuna, muchas de ellas son ' 'enfermedades }a-
ras" ._Pe¡o no así la retinosis pigmentaria que ocupa
uno de los diez primeros lugares en razón de su
incidencia. Se estima en unas 25.000 personas ei
número de pacientes en España y en más de 5
millones en el mundo.

Somos conscientes de que este primer núme-
¡o de VISION, balbuceos de una récién nacida,
adolece de deficiencias, por las que pedimos com-
prensión, a la par que nos comprométemos, carga-
dos de ilusió¡, a cuidarla para que se desarrolle p1e-
namente y llegue a ser realidad 1o que hoy apénas
pasa de ser un proyecto.

José Luis Campo
Secretaría de Relaciones hiblicas

.FAARPEE-
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trDITORIAL

NOSIS PIGMENTARIA v su problemát¡ca, así
como difundir nuestro movimíento asociativo y
sus fines.

Retinosis pigmentaria (RP.¡ comprende
un sn¡Do de enfe'rñedades dep.enerativa! de la
retiña,'considerad as incurableiy en general. con
una grave secuela: Ia ceguera. Sin embargo. a
pesai de su i.ncidencia y lravedad. digamol. sin
temor a equrvocarnos, que la retlnosls plSmen-
taria (RP)- es la gran desconocida de nuestra
sociedad; incluso para muchos pacientes pasa
desapercibida, al principio. porque suele mani-
festarse de forma insidiosa; así, cuando acuden
al oltalmólogo. por primera vez. ya la enferme-
dad se encuentra en estadios avanzados.

Este grupo de enfermedades presenta un
espectro heterogéneo. Hoy se sabe que pueden
sei numerosos lós genes anómalos implicados en
los numerosos tipos y subtipos de RP.

Hav retinosis aisladas v sindrómicas: las
primeras ie dan en el 80% dé los casos. En las
ietinosis sindrómicas. RP se acompaña de una o
varias afecciones como sordera, sordomudez,
retraso mental .... etc. En cuanto al patrón here-
ditario, se distinguen las formas autosómica-do-
minante. recesivá v lieada al sexot hav tarnbién
formas esporádicai o"no fam iliares.

La RP afecta en España a unas
25.000 personas: a más de 5 millones en el
mundo entero. Además, unos 480.000 ciudada-
nos españoles, (se estima en I cada 80) podrían
ser "pbrtadores", aunque lo ignoren. de algún
sen recesivo RP v. sin Dadecer ellos la enf'erme-
áad, podrían padecerla sus hijos. si arnbos pro-
genitores transmiten el gen anómalo.

Son muchas las secuelas de la RP
en el plano individual y familiar. La mayoría de
los pacienles tienen que dejar su puesto de
trabáio nor su dehciencia visual. Son l-recuentes
las déoiesiones. Y oué decir del sufrimiento de
esas fámilias.on uaiios niños alectados. Se sabe
de hasta 6 hermanos pacientes de RP.

Por añadidura, son cuantiosos los costos

a Revista que. porprime.ravez. ponem.os
hoy en vuéstra-s mános tiene el propósito
de divulgar el conocimiento de la RETI-

socio-económicos derivados de la retinosis pig-
mentaria por pensiones de invalidez y gastos sa-
nltarlos.

Como. se ve, es grande el.problema en el
asDecto rnédico, humano y socio- económico.
Püblema que no puede seluir siendo ignorado.
Su solucióñ reclama la toma de conciencia por
parte de los Poderes Públicos, comunidad médi-
bo-científlca y sociedad en general.

En el aspecto médico, su erradicación,
nrevención v curación requieren un enorme es-
huerzo de inúestigación coh el concurso de oltal-
molosos. neurólósos. senelistas v biólogos ce-
lulare-s, dada su cdmpleja y todavla desco-nocida
patogenia.

Sirva nuestra revista de cauce para cana-
lizar el interés de unos y otros hacia la RP y hacia
el trabajo en equipo.

En consideración al lector mayoritaria-
mente no especializado. emplearemos, sin
embargo. un lénguaje de divulgación. ameno y
aseouible: es oosible. Dor tanlo. oue Dara el es-
necialista nueitras oásinas adolezóan'de falta de
i'igor medico-cientifió, al mismo tiempo que al
leótor orofano oudiera oarecerle todo lo contra-
rio; n<i será tarea fácil conseguir un justo equi-
librio, como es nuestro deseo.

\TSION nace también con el propósito
de dilundir nuestro movimiento asociativo y sus
fines.

Por ello, hacemos destinatarios preferen-
tes de nuestra revista a los oftalmólogos de toda
España. con el ruego de que pongan a sus
Dacientes en contacto con nuestras Asoctacto-
ires; son muchos los que todavía ignoran nuestra
existencia v nuestros fines. Nues"tra Federación
está coopeiando con el Programa de investiga-
ción RP -LUCHA CONTRA LA CEGUERA,
nromovido Dor el movimiento asociativo inter-
hacional: oórcue soros conscientes de la res-
oonsabilidad Éistórica oue asumimos ante los
inás ióvenes. nuestros hiios v futuras qeneracio-
nes,'que serán, sin dud;, loi auténtii'os benefi-
ciarios de nuestros esfuerzos y de los frutos de la
investigación.
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EDITORIAL
"Hemos de seguir todos juntos, -dice

nuestro Presidente-, profundizando en el tra-
bajo ya iniciado, para que, en un futuro no
muy lejano y con la ayuda de la ciencia,
podamos ofrecer, sobre todo a las generacio-
nes posteriores, vías claras de solución para
esta grave afección visual".

Ahora bien, la investigación del sector
público está en crisis por los serios recortes pre-
supuestarios en países que tradicionalmente des-
tinan los mayores recursos a este fin; muchos
proyectos en biomedicina siguen adelante gra-
cias al dinero que los Centros reciben generósa-
mente de Fundaciones, particulares y Asociacio-
nes de pacientes. Por eso, las Asociaciones de
Pacientes de Retinosis Pigmentaria están ayu-
dando. con financiación pñvada. a los proyecios
de investigación de la RP y enlermedades ocula-
res atrnes.

En cuanto a España, somos el tercer país
con menor inversión global en investigación
dentro de la CE (0,8 % del PIB); y a biomedicina
se destina una pequeña parte. El FIS -Fondo de
Investigaciones Sanitarias- Ministerio de Sani-
dad, financiaba en 1989 sólo 9 proyectos dedica-
dos al ojo, de un total de 732; e1 primer proyecto
sobre RP se aprueba en 1990.

Nuestra Federación de Asociaciones de
Afectados por RP -FAARPEE- siguiendo el
ejemplo de y en coordinación con las Asociacio-
nes afines extranjeras, ha puesto en marcha un
P_roglama para la promoción de la investiga-
ción RP en España, creando un Fondo de
investigación RP -LUCHA CONTRA LA CE-
GIJ'ERA.

_. En las páginas de la revista y en los
medios de comunicación, en su caso, se publica-
rá la relación de Entidades públicas, Fundacio-
nes, en particular, las de carácter cientíhco y
Empresas privadas benefactoras, con las súb-
venciones y ayudas concedidas (en metálico y/o
en patrocinios), indicando su cuantía y destino.
Nuestro Comité Científico-Médico Asesor
(CCMA) se encargará de la concesión de becas
y ayudas, con cargo al Fondo, previa evaluación

de los proyectos de investigación en función de
su prioridad. magnitud y méritos de los investi-
gadores. El Fondo de investigación estará abier-
to también a la generosidad de toda persona que
quiera colaborar en esta nuestra lucha contra la
ceguera. También los pacientes colaboran con lo
que pueden: a veces. hasta con sus ojos que.
donados a su muerte, están acelerando el curso
de las investigaciones. Hasta ahora la investiga-
ción RP se hacía sólo con animales de experi-
mentación. Desde que pacientes generosos están
donando sus ojos, a su muerte, los investigado-
res avanzan más deprisa porque pueden saber
qué es lo que pasa, no en el ojo del animal, sino
en el ojo del ser humano afectado por la RP.

\|ISION, nexo de unión y de conoci-
miento mutuo entre las Asociaciones- miembros
de nuestra Federación, pretende también hacer
llegar a todos los asociados los últimos avances
de la investigación médico-científica y sus pers-
pectivas, así como posibles novedádes én el
tratamiento de la RP que, siquiera a nivel de
ensayos clínicos, pudieran surgir en cualquier
parte del mundo; la revista, en fin, informará
sobre cualquier tema que, relacionado con la
retinosis y sus problemas, resulte del interés de
nuest¡os asociados, pacientes RP y familiares.

Si conseguimos el propósito múltiple que
guÍa la publicación de esta revista, daremos por
bien empleados todos nuestros desvelos.

Deseamos manifestar nuestro AGRADECI-
MIENTO:

- Al INSERSO por 1a subvención concedida para
edita¡ este primer número.

- A los investigadores y especialistas, españoles
y extranjeros y colaboradores, en general, por su
valiosa aportación a las páginas de la revista.

- A nuestro Comité Científico-Médico Asesor
por su altruísta ayuda en la revisión de textos.

- Y a todas las personas, -de dentro y fuera de
nuestra Organización- que, de una u otra forma,
nos han apoyado y hecho posible su publicación.
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Del Presidente de la I.R.P.A. desde Alemania

SALATACION

ueridos pacientes de R.P., oftalmólo-
sos e investisadores: oueridos amieos
ñe las Asocia"ciones y de la Federaiíón

nacional de España.

Como Presidente de la International Retinitis
Pigmentosa Associatión (IRPA). les doy mi más
cordial bienvenida a esta nuestra tarea común.
que es la lucha contra la retinosis pigrnentaria,
una enfermedad causante de ceguera. La Fede-
ración de Asociaciones R P de España está
colaborando con la fRPA al obieto de encontrar
tratamientos medicos adecuados para toda la
amplia patología que constituye el grupo de las
retinosis pigmentarias. Algunos sublipos raros
de RP cómo la enlermedad de Rei-sum y la
atrofia si¡ada se están tratando va con buénos
resultados (la dieta de los pacientes es aquí
esencial). Estos resultados se están logrando
sracias al esfuerzo internacional coniunto tle
ínvestigadores y Asociaciones de Pacientes RP.
Promoviendo las investigaciones médico-cientí-
ficas acerca de la RP, la Federación española va
a contribuir también a nuestros objetivos comu-
nes. Durante los dos últimos años, la investiga-
ción ha log rdo significativos avances; ahora se
sabe cuales son los genes delectuosos en deter-
minados casos; se sabe que es posible el trasplan-
te de teiido retiniano; se sabe cómo funciona el
mecanismo de la visión y donde se localizan sus
fallos. Pero no es sufióientet se necesita más

gente, -pacientes integrados en Asociaciones,
6ltalmóiogos. investigádores y amigos-, si que-
remos alcanzar nuestros obietívos. Necesilamos
especialislas para que avuden a los pacientes de
RÉ a que su discapa'cidaá visual sea inás llevade-
ra y necesilamos que los Poderes públicos y otras
Entidades nos avuden en nuestra lucha contra la
ceguera. Yo pidó desde aquí a los lectores de esta
revista oue avuden a la ioven v muv dinámica Fe-
deracióñ de'Asociacións RF de'España. Con
dinero habrá inveslisación v a través de la inves-
tigación podremos ilcanzai nuestros objetivos:
el tratamiento médico de las relinosis pigmenta-
rias. un amplio y heterogéneo grupo de degele-
raciones retinianas, causantes de ceguera. Por
favor, ayúdennos en nuestro esfuerzo.

Dr. Rainald von Gizycki
Presidente de la International Retinitis

Pigmentosa Association- I.R.P.A.
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Tribuna Libre

I

pueda expresar opiniones en este naciente medio
de comunicación espec ífi co.

Para no corre¡ el riesgo de extenderme
mucho, trataré de centrarme en algunas ideas
básicas q'r,e, a mi entencier, deben"ser las que
merezcan la mayor atención.

La ceguera (pese a los notables avances
que la O.N.C.E. ha posibilitado en los úlrimos
tiempos, sobre todo en cuanlo a la mentalidrd
social general oue sobre nosotros existía v exis-
te, fu nd amentaf me n te merced ai enorme ésfuer-
zo desarrollado por nuestra lnstitución en cuanto
a la dignificacidn social y nraterial de la vida de
los ciegos). sigue siendo una minusvalía dura y
muy claudicante para el que la soporta. Tendrá-n
que transcurrir lodavía muchos años para que en
nuestro país se confíe más en las capáeidades de
todo orden que los ciegos podemoi rener.

Por otro lado, los modernos avances de la
medicina han posibilitado que algunas patolo-
gÍas concretas causantes de cesuera havan nodi-
iio ser eficazmenre combatidaíe incluío eiradi-
cadas. Otras siguen perteneciendo al "duro mundo
de los imposib-les eh medicina": este es el caso,
a pesar de todo. de la retindsis pigmentaria;
pero sería. a mi juicio, excesivo perder la
e.speranza de que en un plazo razónable de
tiempo esta patólogía concreta no vaya a poder
ser neutralizada con efectividad; porque si bien
es verdad que los ciegos no debernós cónd icionar
nuestra felicidad a la-recuperación de la visra, no
Io es menos gue la lucha'contra la ceguera nos
compete mucho.

Por desgracia, el enorme esfuerzo que la
O.N.C.E. hacé en materia de orevención ho se
ve excesivamente correspondido'desde los ámbitos
de la Sanidad pública v'mucho menos desde im-
pulsos efectivós dados a la investigación, oficial-
mente desde la Administración dompetenre del
Estado.

lliguel Duran Campos
Director General O.N.C.E.

La opinión del Director General de la ONCE

espondo en estas breves líneas a la in-
vitacidn que me formuia mi buen
amigo Antonio Cebollada para que

Sí que, por el contrario, nos cabe alegrar-
nos del alto nivei profesional de los oftalmólógos
españoles y esperar que ellos, en la medida de
sus fuerzas y posibiliilades. vavan luchando en
sus consullás' v en sus quiró'fanos contra la
irnplacable cegúera cuando'ésta quiere sobreve-
nir.

Quizá también. un dÍa no le jano. alguien.
con auforidad administrativa v caóacidad mate-
rial su ficienle. se acuerde de pónei en marcha un
proceso de aglutinación de todos los que tenemos
que ver, aunque desde distintas perspectivas.
algo con la ceguera. para desarrollar lá investi-
gación. la prevención y la curación de esta mi-
nusvalra.

A este reto. estoy seguro de que la ONCE
concurriría con todas sús fíe.tas y én la medida
de todas sus posibilidades.
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Del Presidente del Comité desde Londres

MEI{SAIE DEL COMITE CIEI{TIFICO.MEDICO
ASESOR DE LA I.R.P.A.

s oara mí un olacer enviar a una nueva
aúdiencia, uri mensaje de salutación y
de ánimo. La guerra contra la RP se está

librando alortunadamente, cada vez en más y
más oaíses. Y vo dov la más cordial bienvenidá
al frinte ¿e Uátalli tanto a los cientíñcos e
investigadores españoles como a todas aquellas
oersonís v Entidades oue. con su esfuérzo v
áyudas ecónómicas. haien posible el trabajo dé
aquellos.

Estamos en una suerra con muchos fren-
tes; no con uno sólo. Habremos ganado la guerra
cuando havamos identificado cada uno de los
genes anóiralos, -quizás, varias decenas-, que
condicionan el grupo de las retinosis pigmenta-
rias, encontradb ciial es exactamente la disfun-
ción que aquellos ocasionan y descubierto en-
tonces'cómó prevenir y curar lá enfermedad. No
hay milagros, ni atajo's; el trabajo médico-cien-
tífrco. seiio. acompáñado de inspiración y suer-
te. es el único camino que puede conducir a Ios
tratamientos adecuados de la amplia patología
de las retinosis pigmentarias: tratamientos dis-
ponibles para 1os pacientes del mundo ente¡o.

Aprovechando la ocasión, quisiera pro-
poner a lós pacientes RP españoles que se incor-
foren tamb\en a un progrima de donación de
ojos, como el que recientemente se puso en
marcha en otros países de la IRPA (USA, Reino
Unido, Holanda ...).

Es lamentable que todavía sean escasos
los ojos de pacientes retinosos que llegan a
nuestios Iabo'ratorios y Centros; ld cual cónsti-
tuye un grave handicap para el progreso de la in-
vestigación. El programa. -a semejanza de las
donaciones de órganos para trasplantes- consiste
en que los pacientes de RP que voluntariamente
solióiten lá "Tar.ieta de donante de ojos", ia
lleven consigo en todo momento; en la tarjeta se
expresa la voluntad del donante de que. a su
múerte (natural o por accidente laboral o de cir-
culaciónl. sus oiolouedan serenucleados oor un
oftalmólogo qué lcis enviará a un determinado

Centró (sus corneas eventualmente pueden ser
útiles para dar vista a un semejante).

Hay que proceder con cierta celeridad; si
los o jos no són débidamente preparados en pocas
horas después de la muerte, resultan inservibles
para investigación.. Por experiencia sé que la
mayoría de los paclentes. al pnnclplo. son rea-
cio! a la donación "post mortem" de sus ojos:
algunos no quisieran oir hablar de un asunto que
leí parece niorboso y es comprensible: pero'su
actiiud cambia cuando se les explica y compren-
den que su retina deteriorada pór la enfermedad
es un material de incalculable valor para que el
investigador pueda descubrir, en el microsco-
nio. oué es ki oue falla realmente en el oio del
i'etindso: su actitud cambia y solicitan la iarjeta
de donante cuando comprenden que estos estu-
dios microscópicos acelérarían la marcha de las
investigaciones y se llegaría antes a la meta; esto
es, la iolución definitiva del problema de tantos
oacientes. actuales v fuluros. abocados hov a la
beguera. Obviaménte el Comité Cientifico-
Médico Asesor esoañol debe decidir cuales son
los Institutos de'investigación apropiados, a
donde enviar los oios donádos v como informar
a hospilales y clínicas. Y por último les sugiero
que busquen'alguna empresa comercial -banco o
cbmpañía de séguros, por ejemplo- dispuesta a
patrócinar el programa y a sufragar los gastos de
ádministración y de impresión de las tarjetas.

Deseo a todos Vds. mucho éxito;
estamos ganando la guerra.

Prof. John Marshall
Institute of Ophthalmology

Universidad de Londres

Co-presidente del Comité
Científico-l\{édico
Aseor de Ia IRPA
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IYoticiario Internücional
¡-1 I primer gen responsanble de una forma
f{ autosóm ica-dorn ína nte de RP. Tioo I. esI-l localizado por el equipo del Dr. P. ilurnph-

ries en Dublín (Trinity Col)ége, 1989.¡. Seesrrr'dió
una familia de más áe l00l¡iembros vivos, la
mitad. de_ ellos pac¡entes RP. Después de un
estudio oftalrnolégico mu¡ detallado, se tomaron
muestras de sanlre de hiembros afectados v
sanos (en total, más de 801; al comDarar el DNA
de unos y otros. los invesrigadoreslocalizaron el
gen en el cromosoma 3.

Arriba: de izquierda a de¡echa: Dr. Peter Humphries,
Dr. Paul Kenna.
Abajo: Dra, G. Jane Farrar; Dr.. Stephen Daige.
Equipo de investigación del Trinity College Dublín,
que localizó el primer gen causante de RP, autosómi-
co-dominante, tipo I.

-continúa-, no me lo podía creer v recuerdo
que le dije: estás brodreando". Perb cuando el
grupo se dió cuenla de que estaban a punto de
localizar el gen. se pusiéron a trabajár febril-
mente durante toda áquella semana,- sábado v
domingo. "f l lunes p<ir la mañana, - conrinúá
P. Humphries-, nos reunimos todds en torno
al ordenador, observando atentamente los
resultados que iban saliendo; no había duda;
el gen estaba localizado; sentí una fantástica
excitación". El éxito culminaba un tedioso t¡a-
bajo de más de 4 años (Tomado de "RP Foun-
dation-Fighting Blindness-News").

- La revista científica Nature (25-l-90)
prrblicaba el .trabajo del grupo de Boston que
naDra oescuDlerto. por pflmera vez, una muta-
ción en el gen de la rodoosina (oismento visual)
en el l27ide un grupo'de 148 fiacientes RP -
f orrna autosómlca dolninante. pertenecienles a
dilerentes lamilias. El sen de Ia rodoosina. oue
ya estaba aislado y súuenciaclo, eia un'gen' ' candidaro' ' o sospechoso por estar situadden
Ia misnra región dél cronrosorna 3 que el een
localizado eñ Dublín. Al dÍa de hov. ion l8"las
dilerentes mutaciones halladas en'el gen de la
rodopsina desde el primer hallazgo del.-grupo de
Boston.

- La revista científica Genomics (Junio
q0) prrblicaba el éxiro del Dr. W.J. Kimberlins
y colaboradores del Boys Town National ReI
search Hospital -Omaha - USA al localizar el
gen causante.del síndrome de Usher, tipo II
(sordera asociada a RP).

Esle equipo analizó muestras de sangre (DNA)
de 55 miembros afecrados de I familias
(E.E U.U; Suecia e Iralial:al mismo tiemooes-
tuLliaron pacienres de 9 lamilias afecradás del
síndrome Usher, tipo I (sordomudez asociada a
RP): pero el éxito no les acompañó. Continúa el
estudio de larnilias de variod países, incluído
España. en busca del gen del díndrome tioo I.
Los resultados de Kim-be¡lins han sido co'nfir-
mados por R.A. Lewis -Baylór Colleee of Me-
dicine- Universidad de Texas. Houstón. en co-
Iaboración con M. Leppert (Universidad de
Urah;; ambos estudiaroh'otras 22 familias con
Usher tipo II. confirmando la localización del
gen en Ia misma región del cromosoma l, anun-
ciada por Kimberling.

Un_martes del mes de Junio. por la noche. e) Dr.
P. Kenna, un miembro del equipo. teleloneaba
a casa del Dr. P. Humphries:' "He encontrado
algo interesanfe, quisiera decírselo". "No me
digas que lo hemo6 logrado", dijo Humphries,
tomándoselo a risa. "euando nie lo exflicó,
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Miembros del equipo de inverigación del L¿bo.arorio Bcrman-ound. Sentados d. izquierda a derecha: Gl¿n Cowle, Dr. Elliot
Berson; Thaddeus Dryja y Michae¡ Sandbcrg.

De p;e: Dr. Elias Reichel, Te¡¡i Mc cee; Larri Hahn y Dr. Dsvid Yandell.Esre equipo dcscubrió la primera mul¡ción en el gen

de la rod¿psina.

En "Nature" -(2-3-89)- el Dr. Gabriel H.
Travis -Universidad de Texas- Dallas- anuncia-
ba que había aislado un gen recesivo responsable
de una degeneración retiniana de lenta evolución
en los ratones de la línea ¡ds. Por su parte, laDra.
Deborah B. Faber y su equipo del Instituto
Ocular Jules Stein -Universidad de Calilornia,-
publicaba en los "Proceedings of the National
Ácademy of Sciences" (15- T2-89)- la identifi
cación de un gen en los ralones de la línea rd,
causante de uña degeneración retiniana de pre-
coz aparición y rápida evolu-ción.

Prosiguen las investigaciones y en Dallas
v Vancouvei se descubre oue el sen anómalo
ídentificado es el que sinretiia la pe"riferina. una
n¡oteína esencial Dara la estructura de conos v
bastones, células fotorreceptoras que enfermañ
v deseneian en los ratones'rds. Dádas las simi-
Iitudés que hay entre genes del ratón y del
homb re, ^varios'Ce ntros "conti nu a ron febri fme n-
te sus investigaciones hasta que recientemente en
Harvard. oo? un lado v en^el Trinitv Colleee-
Dublín- ocir otro. se ha descubierto ouá el misñro
een recesivo oue causa la degeneración retiniana
én el ratón rds es el que próduce un tipo de RP
auúosómicodominante en el hombre. En suma,
un descubrimiento fascinante: ¡¡ el hombre y el
ratón comparten la misma enfermedad ocularll.

Y además de un valor incalculable. ya que. ex-
perimentando con esos ratones, se conocerá la
bausa de su enlermedad: lo que permitirá diseñar
con fundamento racional la terapia a ensayarl
sus resultados serán muy útiles seguramente
para la prevención y curaiión de este tipo de RP
áutosórir ico-d om iná nte en el pacienle ñumano.

Para llegar a este descubrimiento, los investiga-
dores analizaron el DNA (material genético) de
miembros afectados v sanos de vañas familias
con RP dominante. lós cuales se sometieron de
buen srado a estudios oftalmolósicos v extrac-
ción de mueslras de sangre. Sóló los pacientes
tenían el gen anómalo o mutado. El que esta
enlermedad senética sea recesiva en el ratón y
dominante eñ el hombre no debe sorprendernos
tanto. La "osteosénesis imoerfecta" es también
otro ejernplo de inlermedad hereditaria recesiva
en el ratón y dominante en el ser humano.

Acabamos de recibir el 50. Boletín del Centro
Bxperimental de la Retina- Universidad de
Columbia-N.York, octubre 91. En este Bole-
tín, el Dr. Peter Gouras, pionero de las investi-
gaciones del trasplante de células de retina
desde 1980, nos iñtroduce en las posibilidades
que ofrece la terapia génica para la curación de
degeneraciones retinianas como la RP.
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Lo primero es descub rir y aisla r los genes
defectuosós. mu{ados. responsábles de Io! dis-
tintos tipos de RP (investisáciones oue. como es
sabido.' ya están dando"sus fruto's); después
averiguar en qué clase de células de la retina es
donde dicho een funciona (exoresión del sen):
después obte"ner genes normales a parti'r de
muestras de sangre de donantes sanos(ón cuanto
a RP, se sobreentiende) y finalmente insertar los
genes sanos en las células correspond ie ntes para
corregir sus deficiencias genéti'cas. Pero'esto
requiere obviamente que las células enlermas
estén aún con vida; en caso contrario, no hay
posibilidad de terapia génica: lo único que quedá
es el recurso al trasplante de células ianas (no
genes sanos) para susliluir a Ias enfermas y
degeneradas. Se irata de un fino trabajo dé
microcirugía para la reconslrucción de la rétina.

Dr. Willian J. Kimberling del Hospital Nacional dc lnvestigacio
nes "Ciudad de los Muchachos" (Boys Town) - O¡¡aha - USA -,
cuyo equipo identihcó el gen causentc dcl sínd¡ome Usher tipo Il
(sorde¡a asociada con RP).

Para inserlar senes en las células hav dos
procedimientos: "in"vivo" y "ex-vivo". Ef pri-
mero consiste en trasplantar directamente 

^los

genes sanos a la retina, por lo regular mediante
un vector vírico. para qrré las céluTas enfermas Io
rncorporen a su genoma con v islas a corregir sus
deficíencias. Seiabe que incluso DNA {góes)a
solas, sin vector, puede ser insertado tañbién en
las células. Este método tiene un srado de
eficacia (rendimiento) bastante escasó; los in-
vestigadores están intentando mejorar la técnica
y sus resultados.

El procedimienlo "ex-vivo" consiste en
extraer células enlermas de la retina, mantener-
las en cultivo e insertarles el sen sano: aolicable
sobre todo a células de epitelo pigmeniario; el
manlenimiento de fotorréceptorás"en cultivo es
mucho más problemático: este procedimiento
tiene un rendimiento mucho maüor v ofrece la
ventaja de poder comprobar el funcíonamiento
de las células. genéticamenle tratadas, antes de
reimplantarlas de nuevo en la retina del paciente
de la que procedían. Ambos procedimientos se
están utilizando en investiBaiiones que preten-
den correp.ir defectos eenéiicos en ahimhles de
experirneñtación que sirven de modelo de enfer-
medades hereditarias del ser humano; entre
ellas, las degeneraciones retinianas como la RP;
lo que supone, ¡in duda, otro paso importante
para su prevenclon y curacron.

Refiriéndose al trasplante de células re-
tinianas,l 5o. Boletín -Universidad de Colum-
bia,-Octubre 91), su pionero, el Dr. P. Gouras,
se expresa en los siguientes términos: "El tras-
pl:rnte de fotorrece ptores I en mí opinión, es
una de las áreas de investigación más apasio-
nantes de toda la biología. Ofrece la potibili-
dad de que los ciegos recuperen la vista". P.
Couras empezó en los años 80 con el trasplante
de celulas dc epitelio pigmentario sanas-en la
retina de ratas de la línea RCS: cuyo epitelio
pigmentario sufre un delecro génico.- Su équipo
iüniversidad de Colr¡rnbia) v"el del Dr. Türrier
(Universidad de Winston-Sálem) establecieron
un hito importanle cuando lograron detener una
grave deg'eneración_ retinianá hereditaria (que
produce la muerte de los lotorreceptores y ciue
ionduce a las ratas RCS a la cesue.h). -.diuirt.
trasplante de epitelio pigmenraio (EP); sucedía
en 1988 por primera vez en la historia. Poco
después llegaron otros descubrimientos tan inte-
resantes como inesperados.

En el Instituto de la Sordera -St. Louis- el
Dr. M. Silverman comnrobó oue una simole
operación quirúrgica "simulada" (inyeccíón
sLrbretiniana de una solución salina sin células en
suspensión) era suficiente para proteger a los
lotorreceptores de una muerte segura.

En la Universidad de California -San
Francisco- se demoslraba que el factor básico de
crecimiento de los fibroblastos (b FGF), por sí
solo. también protegía a los fotorreceptdres y
contribuía a su'supeñrivencia, si se Ie iñyectabá
en el vitreo de las'ratas RCS-
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En la reunión anual de la ARVO (Asso-
ciation for Research on Vision and Ophthalmo-
logy) en Sarasota, Florida, Mayo 

-91 , hubo
general consenso de que el trasplarite de células-
de epitelio pigmentario (EP) era más eficaz que
la inyeccióñ del factor de crecimiento fibroblás-
tico y ésta, a su vez, más que la simple cirugía
" simulada" .

Señalemos de oaso oue en Turín lltalia)
hav oftalmolóeos oué estáñ administrando uÁ
faótor de crecimierito a pacientes RP por vía
intravenosa y que dicen obtener cienos iesulta-
clos posrtrvos.

Los Italianos no administran el bFGF
sino un glangliósido CM-l: están según parece,
en la orimera fase de un ensavo clíniCo- Por
cierto,' que el Dr. P. Gouraí (5 o Boletín -
Universidad de Columbia) se muestra cauteloso
de los ensavos clínicos con se-res humanos. antes
de evaluar'el tratamiento diseñado con alpuno o
algunos como modelos de la R.P.

El interés oor los trasolantes de células v
tejido retenianos'ha aumenfado en progresióñ
geométrica a juzgar por Ios trabajos presentados
en las reuniones de ARVO en 1989. 90 v 91. Al
menos 6 Centros están investigando hóy en el
área del trasplante de fotorreceptores. Aparte
del laboratorio de la Universidad de Columbia,
están también las Universidades de Rochester,
Miami, Boston y Lund (Suecia), así cómo Ia
Retina Foundation v el Instituto St. Louis de la
Sordera-

Todo el mundo coincide en que los foto-
rreceptores trasplantados sobreviven durante
períodos de tiempo largoS -muchos meses-
comparados con la corta vida de los animales de
experimentación (ratas v ratones.) corrienlemen-
te i:tilizados.

El equipo de P. Gouras está trasplantando
fbtorreceptores de ratones recién nacidos en la
retina degenerada del ratón adulto. A los 5 meses
de[ traspJante, el 42% de fotorreceptores tras-
plantados permanecen intactos. Se-observa su
agrupamiento en forma de rosetas y la formación
dé ségmentos externos (parte del'fotorreceptor
sensible a la luz. la cual translorma en impulsos
eléctricos.

El control de rechazo v el problemático
mantenimiento de los fotorrecéptor'es en cultivo,
son retos que tiene ante sí la téónica del trasplan
te; no basta con que sobrevivan en la rétina

recpetora. sinó que los fotorreceptores trasplan-
tados tienen que quedar debidamente orientados
en determinada formación y establecer contactos
(sinapsis) con las reslantes neuronas de la retina
receptora, para garantizar su correcto funciona-
miento. En todo caso, los pasos que se están
dando parecen vislumbrar pósibilidades para la
reconstrucción microquirúrgica de retinas dege-
neradas: desde la reunión ARVO del año pasa-
do, 3 Laboratorios diferentes han confirmado
haber observado sinapsis entre fotorreceptores
transplanlados y neuronas del receptor; lo cual
no deia de ser alentador.

En ARVO. mayo 9l, se dió a conocer
otro hito relevante: la reconstrucción microqui-
rúrgica de la capa de epitelio pigmentario (EP)
de 3 personas, pacientes de "dégeneración ma-
cular senil", en estado terminal. El Dr. Peyman
y su equipo lUniversidad del Estado de Loúisia-
na) había trasplantado. por.primera vez en seres
humanos. células de epitelio pigmentario sanas
en Ia mácula de los pacientes; uno de ellos
recibió células del ojo de un donante sano; en los
otros dos. se hizo un trasplante autólogo de
células EP de su propia retina; con lo que se
obviaba el problema del rechazo. La visión de
los 3 pacientes mejoró sólo ligeramente; pero
representa -dice P. Gouras- un primer paso im-
présionante. ILos costos de inv'estigacíones tan
importantes para salvar la vista del ser humano,
fueron sufrasados. en sran Darle. Dor una Aso-
ciación de Pácientes: 'rnP Éoundáiion"¡.

En la misma reunión de ARVO-91- dos
cirujanos de 1a Universidad de Washington pre-
sentaban el caso dejóvenes pacientes de degéne-
ración macular " húmeda", que habían sido
intervenidos quirú rg icamente, para retirar los
nuevos vasos anormales oue se forman baio la
mácula (membranas de ^ neovascul arización);
lécnica que puede, en determinadas circunstan-
cias, restaurar la visión. Esta técnica no ha
tenido el mismo éxito con oacientes de mavor
edad (degeneración macu lar'condicionada poi la
edad;: párece útil en estos casos implantar'célu-
las sanas de EP en la zona macular quirúrgica-
mente tratada.

"Estamos asistiendo dice el Dr. P.
Gouras (5 o. Boletín -Universidad de Columbia,-
octubre 91) -al desarrollo de la microcirugía
para la reconstrucción de la mácula dañada
del paciente humano. No puede caber ya
ninguna duda de que el futuio de estas técni-
cas llegará más allá de lo que uno puede
imaginar".
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DICE EL PRESIDENTE

S EGU I RE M O S TRABN Ar,{D O

T Tace escasamente 5 años, un gn¡po detl r.i;l i,H ü'rT t's, c;':,. :ffi u,,'; g;
con el fin de buscar soiuciones para esTa afección
visual, considerada en España como la2a causa
de ceguera desarrollada. 

^

Realmente, sólo los que vivimos aquellos
primeros momentos del nacimiento de las iistin-
tas Asociaciones_, conocemos lo duro que fué
trabajar frente a la incomprensión de Autorida-
des.y.especialistas, que nos cerraban cualquier
posibilidad'de diálogb donde pudiéramos eipli-
car nuestras preocupaciones.-inquietudes y .d9-seos de sabrir más^ cosas sobre esta afecclon
visual, que iba dejando en el camino a muchos de
nosotros, hombrgs y ,mujeres jóvenes que, .sinsaber cómo ru por qge,. nos veíamos incapacita-
dos para nuestio trábajo habitual y obligbdos a
romper con una forma de vrda.

Fué este motivo, fundamentalmente, el
que nos hizo rebelar ante esa situación y poner-
nos en marcha en la búsqueda de soluciónes; so-
luciones.que sólo podían llegar a través de la in-
vestigacidn y la búsqueda dótratamientos palia-
ttvos o curativos, por vía de ensayos clíntcos.

Asípues, con muchas dificultades fueron
creándose Asociaciones de Afectados por RP en
diversas Comunidades Autónomas v eh diciem-
bre de 1989 se crea la Federación dé Asociacio-
nes de Afectados por RP dél Estado Español
FAARPEE, que aglupa a diez Asociaciones en
otras tantas Comuñidádes Autónomas: Andalu-
cía,.Arag_ó!, Asturias, Castilla-León, Cataluña,
_Galicia, 

- Madrid, Murcia, País Vaienciano i
País Vasco. Y en Julio de 1990 se producé
nuestro ingreso, como miembro observádor, en
la "Internátional Retinitis Pigmentosa Assoóia-
tion" (IRPA). Ese mismo año-se firma un conve-
nio de colaboración con ONCE, renovable por
años naturales, con una aportación económicá de
tres millones {e pes.etas y un amplio abanico de
ayudas y colaboiaciones que ha'n permitido un
mayor y más rápido desarr-oilo de lás Asociacio-
nes.

Pronto tomamos contacto con los Centros
más importantes del mundo que investisan las
causas ile la RP v comprobamos el intirés de
éstos en facilitarños todo dpo de información
detallada de los resultados v provectos de las
investigaciones que.se eslaban ?ealizando en los
países más avanzados. También fué necesario
afrontar la situación de cientos de personas que-
da{as 

-[as 
expectativas creadas por él tratamiéntó

tr,nkad que se aplica en la URSS, nos veíamos
abocados a desplazarnos a Moscú cada 6 u 8
meses para ser sometidos al citado tratamiento.
Se mantuvieron conversaciones tanto con Auto-
ridades soviéticas como españolas v en febrero
del 9l un grupo de espécialistaí españoles,
comisionado-s pbr el Ministerio de Sanldad, sé
trasladó a ese País, a fin de conocer y evaluar los
resultados del mencionado tratamieñto : paraello
el Ministerio de Sanidad estudia la posibilidad de
poner en marcha, en breve, un ensayo clínico
controlado en España con este produóto.

. P.ero, sin duda alguna, el hecho que nos
ha permitido un mayor reconocimiento dé Auto-
ridádes e Institucioñes públicas y privadas, tanto
nacionales como inteinacionales, ha sído el
esfuerzo que nuestra Organización viene reali-
zando en p-ro de la investilación,.participando de
IOrma actlva en reunlones, semlnanos, congre-
los ...._ (6o. Congreso de-Dublin del i8-21 de
julio 90; Congres-o Internacional "Proyecto del
Genoma Humano -Valencia 90; Reunién de Pre-
sidentes de Asociaciones de RP europeas -Bonn-
8-10 junio l99l). Fruto de este esfuérzo ha sido
la incorporación de cinco Centros de Investiea-
c!ón gn Egpaña (Madrid, Valencia, Barceldna
(Z) y Sevilla) para llevar a cabo, de 1991 a 1993,
un proyecto de investieación denominado "Es-
tufio multicéntrico sóbre Retinosis Pigmen-
t_aria en España; aspectos oftalmológico"s, epi-
demiológicos, neuiofisiológicos y moleóuia-
res", avalado pgr la Comunidad Euiopea (C.E.),
y subvencionádo con 50 millones pór pirte cÍé
Fundación ONCE y 65 millones poi el Fondo de
Investigaciones Sahitarias (FIS)^ del Ministerio
de Sanidad.
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SEGUIREMOS TRABAJA\IDO

Podemos sentirnos satisfechos del cami-
no andado; sin embargo, y a pesar de los logros
obterudos, no podemos baiar la suardia ni un
solo.instante; h-emos de seguir todós juntos pro-
fundizando en el trabaio yá iniciado. Dara oue-
en un futuro no muy lejano y con la ávuda de Iá
ciencia, podamos ofrec"er, sóbre todo á las senel
raciones posteriores, vías claras de solucióñpara
esta grave afección visual.

Por último, no quisiera terminar este
artículo sin agradecer públicamente el esfuerzo
que vienen realizando-las Juntas Directivas de
l:rs Asociaciones, pilares fundamentales de éstá
Federación, por sü esfuerzo en pro de la con-
cienciación social y en el impulso del asociacio-
nismo; también eí iusto agiadecer aquí. cómo
no, la labor desinteresada de oftalmólosos.
neurofisiólogos y genetistas que colaboran?on
lqs_o_tlos-r así como a la ONCE, Fundación
ONCE, FIS e INSERSO, sin cuyas áportaciones
económicas hubiera sido imposíble lfevar a cabo
las activid.ades,. estudios y p^rogramas que nues-
tra Organi zacíón viene réaliza-ndo.

Antonio Cebollada
Presidente de la Federación de Asociaciones
de Afectados por RP del Estado Español

(F.A.A.R.P.E.E.)

SABIAS QUE.,.? ::

- La primera Asociación de Pacientes de Retinosis Pigmentaria la "Rp Foundation-FightingBlindness" se fundó in-t9ll,;;ili;ñ;, ü*/un¿'- Usaf .

- Asociaciones afines de más de20 países están integradas en la International Retinitis pigmento-
sa Association -IRPA- a la que nubstta püéiuóioñ'p.rt.nece, por el momento, en calidad demiembro observador?. ¡ .

- Es obietivo nrioritario de estas Asociaciones de Afectados, contribuir al fomento de la investiga-ción médico-óientrficiá.t u*'pil,i;,*-ñ;" liJáiilá;ñiñ*rffi?; Jnr..r"dudes oculares afi-nes); investisación.que está.'abriíndb una.puerta u lu 
"rp.ranza 

de millones de seres humanosabocados ho! a la diicapacidad vlsuJ y 
^ 

tí.Ég".i.f.
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Actividad de las Asociaciones

A I preparar este Informe de actividades
A no, quisiéramos caer en la tentaciónt- ^ fácil de limitarnos simplemente a reco-

oilar datos facilitados Dor las cliversas Asocia-
^ciones acerca de su iestión. como si de la
Memoria anual de una Empresá pública o priva-
da se tratara. Pensamos que nuestro Informe
debe ser, más bien, la crónica viva de ese rally
maratoniano y sembrado de obstáculos que es la
"Carrera porla Visión", en el que estarios par-
ticipando. Integrados en el mismo equipo y con
la esperanza puesta en la victoria final, nuestro
objet'ivo es'llégar a la meta antes de que llegue
la cesuera. nuestro muv temido rival. Al cronis-
ta indumbe dar buena cuenta de las incidencias y
dificultades de la carrera y la tarea nada fácil dé
valorar la actuación de unos y otros. con el solo
ánimo de fomentar un noble v siempre deseable
esoíritu de comnetición. oeró sin olvidar el co-
nocido slogan de que "lb'importante es partici-
par" ; cadaino en lá medida db sus posibilidades.
Sirva pues este breve reportaje de r'econocimien-
to y estímulo a los que están en carrera, para que
su ánimo no decaiga y no se dejen vencer por el
cansancio y el desíliehto; y al rñismo tiemtrio, de
ejemplo y áprendizajepirálos que han deiomar
el relévo. Porque todos los AsoCiados, pacientes
RP y simpatizántes de nuestra Organrzacron, es-
tamos llamados a participar, de una u otra forma,
en este rallv: en la sesuridad de que todos
tendrán su réiompensa: i-a satisfacción de haber
aportado also por el bien de todos. Somos cons-
cientes de q"ue^toda valoració'n con pretensiones
de imparcialidad. está siempre salpicada de apre-
ciaciones subjetivas y que los participantes no
compiten en igualdad de condiciones, (ni en
medios materiales y humanos, ni en experiencia
o tiempo de preparáción); adehás en la crónica,
-necesariamenté breve por razones de espacio-
habrá segurament olvidos lamentables, pbr su-
puesto, involuntarios, por todo lo cual pedimos
disculpas, estando siempre dispuestos a rectifi-
car nu^estios fallos. Al cápitán del equipo,.Anto-
nio Cebollada, Presidenté de la Fedéración, co-
rresponde en buena parte, el éxito de estas
primeras etapas; pero la carrera sigue y nadie
puede dormirse en los laureles.

N ANDALUCIA

La Sede de la Asociación se inau-
guró el 23-2-1990 asistieron el Sr. Pichel, Dele-
lado Territorial y D . A . Y ázquez, Presidente del
éonsejo Territoiiat ONCE;^así'como Sr. Gal-
ván, Director de la U.R.C.{. y npmerosos aso-
ciados, colaboradores y simpatizantes. Entre
éstos, destacaremos:
Dr. Mesa, Director de la Emisora *Antena

Médica", que ha reservado varios espacios para
divulgar ef conocimiento de la RP y su proble-
mátiía, así como la Asociación y sús fiñes.

Dr. de Cea, .Oftalmólogo, por su progra-
ma divulgativo, a petición dela.Asociaiión, en
la citada Emisoia; también dió una charla, selui-
da de coloquio, con ocasión de la Asamblea Ge-
neral.

Conferencia a los asociados por la oftal-
móloga Dra. Francisca López-Checa (Centro de
Diagñóstico "Virgen del Rocío"), junto con el
genétista Dr. Antiñolo, del mismo Centro y el
óftalmólogo Dr. Villalobos (Centro Infantil de
Málaga).

A destacar y agradecer el apoyo desinte-
resado del Sr. Pérez Bueno, abogado; y el
trabajo de D. Manuel Callejón (Químico-Facul-
tad de Sevilla) para el análisis de unas muestras
del medicamento Enkad.

Se han recibido 2 subvenciones del Monte
y Caja de Ahorros de Huelva y Sevilla y otra de
Ia Fábrica de Cervezas "Cruá del Campo".

La Presidenta, Ma. Luisa de los Reyes,
se entrevistó con el Aicalde de Sevilla, Sr. Rbjas
Marcos, para presentarle la Asociación, y sus
problemas y pedirle su ayuda. M a Teresa Garri-
d.o, Concejala de Turismo del Ayuntamiento, fa-
crlrtó esta entrevrsta.

I

I
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Actividád, e las AsoCiaciones

(m ARAGON

El 18-7-88 se aprobaron los Esta-
tutos de la Asociación Arasbnesa. una de las
"veteranas"; con igual fecña fue ínscrita en el
Registro con el núméro 76.832. Durante el año
en curso, se han mantenido contactos varios con
los medios de comunicación (prensa, radio y
TVF-Programa regional) para divulgar el cono-
cimiento de la RP-y el móvimientoásociativo.

Son varios los especialistas que asesoran
asidua y desinteresadamente a la hsociación;
participándo en charlas y conferencias para Ioé
paclentes y asocrados:

Dr, F. Abad, neurólogo; Dr. A. Baldellóu, Ge-
netista; Dra. M.A. Cid, neuróloga; Dr. F.M.
Honrubia, oftalmólogo, Dr. F. Itu"rbe, oftalmó-
l_ogo, Dr, A. Palomar, oftalmólogo, Dra. L.
Santaolalia, g_e_netista; Dr. M. Tamparillas,
g.enetista; Dr. V. Huerva, oftalmólogo.-A todos
ellos, nuestro testimonio de gratitud.

Subvenciones:

Diputación General de Aragón (D.G.A.), 700.000
pts., para el mantenimiento de la Asociación.

Ayuntamiento de la Ciudad deZangoia, 100.000
pts.

Lbercaja, 50.000 pts. (edición de Estatutos y fo-
lletos).

9EJl^¿p^Ahorros de la Inmaculada (C.A.I.),
1.000.000 pts. con destino a provectos de inveí-
tigación, 

-a 
jTarte¡ iguales al Flos¡íital Clínico y al

Hospital Miguel Sérvet.

El seguimiento y control de pacientes se
hace en el Hóspital Clíñico Universiiario, con la
coordinación del Dr. D. Alejandro Palomar, Ca-
tedrático de Oftalmología- Universidad de Zara-
goza.

La Asociación facilita a sus asociados
todo tipo de información que pueda ser de su
interés.

La Asociación Aragonesa, al asumir tam-
bién el "Programa para la promoción de la inves
tigación RP én Espáña", püesto en marcha por la
Federación, es Conscieñte del decisivo bapel
que, dentró de su ámbito autonómico, de6en
protagonizir las Asociaciones para captar el
lnterés de los investigadores y especialistas por
la RP y recaudar el ifinero nécesário.

Presidenta de Honor de la Asociación es
Dña Ana Ma. Cortés, Conseiera de Bienestar
Social y Trabajo de la Diputáción General de
Aragón.

ASTURIAS

La Asociación Asturiana RP se constitu-
yó a finales de 1989. Hasta hoy, la Asociación ha
crecrdo poco, pero se espera que. con la avuda
de la Fetleración a nivel^econémico y humano,
se consiga en poco tiempo darla a coñocer entre
todos los afectados del Principado de Asturias,
y contar con los medios paia atender a sué
necesidades.

EL INSALUD se ha comprometido ya al
segu.imiento sistemático de los afectados poi RP
en el Hospital General.

Subvenciones, escasas y de poca cuantía,
concedidas por Entiddes privaáas. Siguen traba-
jando para 'conseguirlas 

de Organisñlos oficia-
le.s, esperando tengan más suerte el próximo
año.

Estamos convencidos de que. üas la Asam-
blea General del 16 de Noviembie con asistencia
de dos Representantes de la Federación v la
rueda de prbnsa posterior, en breve, las notícias
sobre el desarrollo de esta Asociación, serán
muy positivas._Voluntad por parte de su Presi-
dente no les falta.
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Actividad dé las :Asociaciones

@ zASTTLLA-LEnN

Se aprobaron los Estatutos en la
Asamblea Constitüyente del 30-9-89. En 29-3-
90 se inscribieron en el Resistro Público con el
número 91.360. En Junio del 91, la Delegación
Territorial ONCE en Valladolid les ha cedldo un
despacho, para-sus periódicas reuniones. (todos
los jueves,-no festiúos, por la tarde, se atiénden
consultas de asociados, nuevas inscripciones,
relaciones con Federacion y restantes^Asocia-
ciones, etc.).

Se.distribuye entre los asociados, cuanta
información se recibe periódicamente de otras
Asociaciones, como Boletines, Hojas informati-
vas, cintas audio-casettes, etc.

Para dar a conocer la Asociación v sus
fines, han confeccionado unos carteles qué fue-
ron distribuídos entre todos los Hospitales v
Centros Sanitarios de la Comunidad castellano'-
leonesa, cuya amplitud geográfica es un serio
handrcap para un contacto más personalizado
entre asociados y entre éstos y la Junta Directiva,
como sería de desear; handicap para su mutuo
conocimiento y.ppr.a una maybr participación
corporattva en rnrciativas comunes. La expe-
riencia y el tiempo, -con avuda de la Federación-
irán mdjorando, sin dudá, los resultados de la
gestión que la buena voluntad de su Junta mere-
cen.

CATALUÑA

Actividades durante 1991:

- Publicación de los Estatutos en catalán y
castellano.

- Edición de un tríptico de la Asociación,
remitido a todos los Hospitales y Oftalmólo-
gos deCataluña en los meses dé Septiembre
y Octubre.

- Promoción de la Asociación en Gerona,
Tarragona y Lérida, desplazándose a cada
una de estas Ciudades dos representantes de
la Asociación, durante los méses de noviem-
bre y diciembre

Subvenciones:

- Solicitud de subvenciones en Estamentos
oficiales y "Fundación Caixa".

Sanidad e Investigación:

- Participación en el Proyecto Europeo de In-
vestigación sobre R.P.; de dos grupos de
Barcelona:

. Hospital de San Pablo

._Hospital Qg $aq Juan de Dios, junto con
Hospital del Valle Hebrón y C.S.t.C.

- Puesta en marcha en el mes de Junio de la
Unidad de Di_agnósticg, Cgnr¡ol y Segui-
miento en el Hospital de Bellvitge.

- Eva-luación y análisis del Enkad, (En la ac-
tualidad se esiá analizando en el C.S.I.C.)

La Asociación Catalana fué fundada en 1988
y en la actualidad cuenta con236 socios, en
su mayoría afectados.

Su Plgsidente, Agustín Aguilera, ostenta el
cargo de Tesorero dela Federición; su labor que
se_presta tan poco al lucimiento personal, resulta
ehcaz; ha s-ido un decidido bromotoi de la
edición de la revista y, al frente de la Junta
Directiva de la Asociaóión, ha llevado numero-
sas propuestas e iniciativas al seno de la Federa-
ción. Mantiene contactos personales con inves-
tigadores y especialistas, ^procurando 

captar v
retener su interés por la R.P.. Por su formaciói
protesronal y su permanente dedicación, tanto la
Asociación como la Federación, pueden esperar
mucho de é1.

@
- Celebración en Marzo dela Asamblea General

Ordinaria.

- Celebración el 7 de Noviembre de una con-
ferencia sobre "Aprovechamiento de restos
visuales en la R.P^.", a carqo de Oftalmólo-
gos y Técnicos de Rehabilitación.

Información, Pubticidad y Desarrollo.

- Edición de Boletines trimestrales, que se re-
parten entre todos los asociados.

- Edición de carteles de la Asociación v colo-
cación de los mismos en todos los Cen'tros de
oftalmología de Cataluña en los meses de
Enero y Febrero.
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Actividad de las Asociaciones

Registrada en23-12-90 con el número 96.703.
es la benjamina de nuestras Asociaciones. No
obstante, tiene ya muchas cosas que contar y aún
mas en perspectlva.

- Local cedido por Territorial ONCE en La
Coruña y por la Agencia Administrativa en
Vigo; con teléfono y medios materiales a
disposición de la Asóciación.

- 7 Comisiones de trabajo, en marcha.

- 1Ig.pacientes RP ''diseminados" por su
ámbito autonómico.

Boletín mensual, importante lazo de unión
con asociados muy dispersados.

- Ayuda económica del Avuntamiento de la
Córuña (subvención fiia'anual de 200.000
pts., financiación del Bbletín; edición de un
tríptico, patrocinio para Reuniones científi-
cas, simposios ......).

En cuanto a investigación, se ha constituído
un equipo por el neurólogo Dr. Rodríguez Saez
(Hosfitál General) y Ios bftalmólosos"Dr. Sua-
rez Rodríguez y Dí. Cadarso Suaiez (Hospital
de Meixuóiro -Vigo). Este equipo ha presénta-
do un proyecto dJinvestieaci'ón'RP con Dresu-
puesto^de 4 millones de p"tas. , a subvenbionar
por la Conselleiría de Educación de la Xunta.

Tienen en proyecto. para un futuro inrnedia-
to, llevar al Pailamento Gallelo una nroposición
1o de.ley, declarando de interés público la inves-
tigación sobre RP.

Nfuy bien por Galicia y por Fausto Torío, su
Presidente; merecen un fudrte aplauso.

GALICIA

MADRID

, En Madrid, Sede de laFederación, recae hoy
su Secretaría,la edición de la revista v la cooi-
dinación del Area de Investigación, a nivel
nacional. Su Presidente J.L. eampo'colabora
con el Presidente de la Federacidn, Antonio
Cebollada, en el áreade relaciones públicas.

La Asociación, informa a sus asociados sobre
tratamientos en vías de ensayo clínico; marcha
de las investigaciones, sus reéultados y perspec-
!yts,- recono-cimiento de minusv alía pór el'IN-
SERSO con derechos y beneficios (eñtre otros,
desgravaciones fiscale-s en el IRPF); el "modué
operandi" para participar y beneficiarse del
Proyecto de investigación RP, estudio oftalmo-
lógico-genético quel se realizíen la Clínica de la
Fundación Jíménez Díaz y así sucesivamente
todo un largo etcétera.

Para la difusión de esta información están las

t{oju.s Informativ.as que la Asociación edita y
distribuye periódicamente.

Ayudas y Subvenciones:

De la Comunidad de Madrid, 250.000 pts. en
!989 y otras tantas en 1990'; subvenctón de
300.000 pts. en el ar-ro en curso.

El tesón y entrega de J.L. Campo, al frente
de la Asociaóión, so-n dignos de elogio'y la.clave
para entender su eficaciíen múltiplés gestiones.

A remarcar, para mayor mérito, que la Co-
munidad de Maitrid no iiene transferidas aún
competencias en materia de Sanidad, por lo que
muchas gestiones tropiezan con la rigiaa buio-
cracia es-iatalies el cáso de las largas"gestiones
con INSALUD para la puesta en m'arcña de una
Unidad de Seguimientó y Control de pacientes
(Hospital de lá Princesaj.

B.rg, a pesar de todo, a J.L. Campo aún le
queda tiempo para ocuparse personalménte hasta
de los menores detalles (colaborador en las
Hojas Informativas: editor de un tríptico v
carteles; edición de la revista de la Fedeiación-,
aparición en espacios radiofónicos, etc.)

Fecha de 1a Asamblea constituyente: 12-11-
1988.

Se registró con el Número nacional 83413 el
20-1-1983
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Actividad de, las,,Asoóiációnes

Menciónespecial tambiénpara G. Beltrán, I.
Romero y F. bicuendez, poi estar al pie del
cañón.

Nuestro testimonio de gratitud también para
los especialistas que ayuifan a la Asociación,
como bt nr. I-. Oüteiriho y Dra. Flora Yáñez',
oftalmólogos, por sus charlás radiofónicas. Dra.
Carmen Ayusó, por su conferencia, seguida de
coloquio, él l+-ñarzo-91, ante un nutrido audi-
torio de asociados.

@ MURCIA

EstaAsociación, fué constituídaen enero del
90, ha mantenido contactos con profesionales de
los Hospitales de la Seguridad Social, Hospital
CIínico. v Autoridades Sanitarias de sú Comuni-
dad y Responsables de la O.N.C.E.

Gestiones, con escasa fortuna por una serie
de dificultades que no debemos olvidar a la hora
de su valoración. Competencias en materia de
Sanidad Pública no transferidas aún a esta
Comunidad y los Hospitales de la Seguridad
Social sin cápacidad, por sí solos, para una
atención adecüada a lósifectados poi R.P.; y el
Hospital Clínico tampoco.

Sus Responsables han asistido puntualmente
a las reunioires de la Federación, y btras a las que
han sido convocados.

Han realizado pequeñas campañas de sensi-
bilización de la opinión pública, en prensa y
radio, no haciéndola más extensiva porque,
faltos de medios materiales y humanos por su
breve andadura y por las serias dificultailes ya
apuntadas, tienei'aún "poco que ofrecer a l'os
a?ectados fior R.P. " Espéremos^ que esto cambie
el oróximó año va oue el Hosoital de la Seeuri-
daá Social de Murcia se ha cómprometido"ante
el INSALUD al seguimiento v cbntrol de todos
los afectados de R.P. Deseambs a su Presidente
y Junta Directiva, mucho éxito en I992,que bien
hrerecen porque, sin duda, están haciendo todo
lo que pu-edeñ en favor de sus asociados.

@ PAIS vALENCIANO

Fecha aprobación de Estatutos: 11-8-1988 e
incripción én el Regi stro: 22-9-89 (Número
v-500).

Es Socia de Honor, Dña. Isabel Barceló, Jefa
del Area de Asuntos Sociales del Ayunta-
miento de Valencia.

Especialistas que han coadyuvado, con un
srado be eficacia áificado unárimemente como
ñruy.alto,-en ruedasde prensa, charlas y confe-
ren-cias a los asociados:

Dr. F. Prieto; Dra. C. Vilela; Dra. Bosch;
Dra. Beneyto; Dr. Alonso; Dr. Ruiz- La-
fuente.

A todos ellos nuestro sincero agradecimiento

El Ayuntamiento de Valencia cedió el local
para la ántigua Sede; hoy está en la Territorial
ONCE.

Numerosas apariciones en radio y prensa,
nara denunciar sbcialmente la situación de los
áfectados de RP, buscar colaboradores y en
suma, integrar ui colectivo (Asociación)'que
funcione establemente.

En la "Asociación de Prensa Valenciana", en
abril del 90, rueda de prensa para presentar el
"Proyecto español de investigación RP, en Ac-
ción Concertada con la CE".

Unidades de seguimiento y control de pa-
cientes en el Hospital La Fe, el Clínico Univer-
sitario v Facultad de Biolóeicas de Valencia. La
Asociaóión vela por su co"ordinación y el buen
funcionamiento.

A destacar la labor incesante de Lola Sán-
chez, en la Asociación, y en el ámbito de la
Federación; con numerosas gestiones ante el IN-
SALUD para establecer Ünidades de Segui-
miento v Cbntrolen aquellas Autonomias que no
tienen transferidas coinpetencias en mateiia de
Sanidad. Representó a la Federación en el 60.
Congreso IRPA en Dublín (Julio 90). También
a deítacar la labor eftcazde Pascual Fernández,
en la gestión de subvenciones.Desde 1988 se
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A¿aitid¿6,''"[e 1áS Asociáciones

Subvenciones Y aYudas:

viene reclamando ante los Tribunales al Servicio
Váienciano de Salud, el reintegro de gastos

ocasionados por diferentes tratamtentos en espe-

cial el Enkad.

Sentencias favorables en 5 casos. de un total
¿" f7-i"i.ioi; tot gastos de asistencia jurídic^la
;t;; ááiá*Átbi1íción, ascendieron á 950'000
ptas.

@ PAIS vASCo

La Asociación de Afectados de Retinosis
pisméniaria dé euskadi, "AARPE", nace de la

i;ñi;i"d dé un pequeño grqpo de afectados Por
R.P.. que comienzana reunlrse con la lntenclon
a; ÑtA; álgunu solución a su enfermedad'

Los primeros obietivos del grupo son: conse-
nuiiouáia Seeurida¿ Social co-steé el tratamien-
ilo,ñ=;*ibéñ .n Moscú y trabajar para que,la
ateñción sanitaria en sus respecttvas locahdaoes
ñ¡iú" t sufi cientemente^ especializada'

En Noviembre de 1987 se legalizan los Esta-

tutos; entonces con un total de 87 socios; ahora
son 690.

Desde entonces, los logros han sido numero-
SOS.

A la inausuración de la Sede, asistió el
Alcalde de Bilbao, el Director de Gestión Sant-

iil; d; óiakidetzá y el Delegado Territorial de

la ONCE.

Se han obtenido ayudas y subvenciones para

dotar a la Sede de la infraestructura necesana'

Pero, sobre todo, se ha.conseguido que,"tanto

la Administración Sanitaria, como los profesto-
nales que atienden a los afectados, conslderen la

iüii;;;i; piet*tu¡a con la importancia que le

corresponde, y a "AARPE", como l.a t]rgant11-
ción dé la que se sirven todos los atectados por
RP.

Lograda ya una base firme sobre la- que

trabaia?. se hán centrado en la sistematizactÓn de

;;;ié; I séeuimientos de todos los pacientes

de RP. abarca"ndo las especialidades de ottalmo-
i"nii, hé"toniiología y genética clínica y mole-
cular.

Tienen Asesoría Juídica permanente para
las necesidades de la Asociación y los asociados'

En el aspecto divulgativo,.la frecuencia de

las iuedas'dé pt.ntu y lís apariciones en diarios
;;"di;. h^n h^echo qúe pocás personas no hayan

óf¿o tráUlar de la Asobiación. Además, se ha

éáiá¿" un díptico- de amplia.difusión' y un
póster que está en táse de dtstnbucton'

Para asumir, con mayor rigor, las tareas cada

u., *ás especiaiizadas <iue próyectan, han cons-

tiiuido un Comité Científ,rcó Asesor, .cqmpuesto
;ó; ;" oftalmólogo, una neurof,rsiológa, un
^eenetista clínico, una genetista molecular.y ta

ieoonsable del Area de InvestigactÓn medlco-
ciéntifica de la Asociación.

Fecha

27-10-88

6-91

6-91

6-9r

10-10-89

Organismo o EmPresa

Consellería de Sanidad

Servicio Valenciano de Sanidad

PULEVA-Leche infantil

o.N.c.E.

Caja de Ahorros-Valencia

Cuantía

150.000

180.000

30.000

30.000

15.000

Destino

Traducciones
(Inf. Centros Extranjeros)

Edición Boletín

Edición tríPtico

Edición tríPtico
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Actitidad dé lás'AsoCiáciones

Un primer objetivo del Comité, es la convo-
catoria'de un pre"mio de investigación sobre RP

;i;'¿;t.bt*ion de una mesa iedonda con los

i"üñ;á; ¿éi co*ité y un psicólogo de la
ONCE.

Con respecto a la Federación -FAARPEE-'
l" ;ñ;i¿;¡láé rütu¿i se centra en conseguir
tr". átu mavor brevedad posible, el tratantiento
É?'Írá.-ttáttáátl-otu aplicádo e¡ Mo-sc.u, sea ad-

;iliriiu¿o por la Se^guridad Social de nuestro

País.

Euskadi envía un fraternal saludo a todos

nuestros compañeros de las Asociaciones del
iilñ¿;Érp.ñóI, manifestándoles, una vez más,

su apoyo y solidaridad.

Euskadi ha sido pionera de nuestro movi-
miento asociativo; precede en el ttempQ! aven-

taia a los demás en experiencla; pero las altas

üil ál ¿*ito ulcanza^das no soñ fruto de Ia
óáiuáli¿u¿ ni del milagro; se deben, en^gra.n

ile;i,i;.;lá inóansable" dedicación de su Presi-
;;;1;;¿;oñu co*á z(alavez Vicepresidenta de

i^ rá¿-.i'Eóión) y a la valía de su hij3'-Bgggfa
Ür¿ñ;;;: Vicép'residenta de la A'A'R'P'E' Un
;r*;;iúplo ñ'acia el que volver nuestros ojos'

A LOS OFTALMOLOGOS

Muchos afectados de Rp en España ignoran que hay ya L0 Asociacio-

nes en otras tantas comunidades Autónomas dispuestas a asesorarles

en cuestiones de su interés, como son los problemas socioJaborales'

humanos y otros que una discapacidad visual graYe conlleva, ayudán-

doles a encontr".iu mejor solución a los mismos" Son Asociaciones de

mutua ayuda y rro t,r..utivas. IJno de nuestros problemas es establecer

contacto con dichos afectados. Por eso estamos muy agradecidos cuan-

do un oftalmótogo habla a sus pacientes y les facilita el contacto con

nosotros. A tal fin, publi"u-o, lu relación de todas las Asociaciones y

Federación con las direcciones y teléfonos'

Muchas gracias por vuestra colaboración'
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TNTRODUCCION AL CONOCII\TIENTO DE LA RETINOSIS PIGI\{ENTARIA

EXPERIEIVCIAS DE TITV PACIEIYTE
LA ENFERMEDAD:

T A RETINOSIS PIGMENTARIA (RP).
I pqndigionada por genes anómalod, sé-

. lgtn dicen los éspedialistas, es un grupo
de enfermedades caracterizadas por una prosre-
siva. degeneración 

^dg la retina; ^ al expfora'r el
fbndo.dql ojo, el oftalmólogo déscubre'unas ca-
racterístlcas manchas de pigmento que dan el
nombre a la enfermedad. ' -

Considerada incurable, es invalidante y
suele conducir a la ceguera.

Se presenta, por lo general, de forma in-
srdrosa; aunque se nace con ella, el paciente al
pnncrpro, no suele darse cuenta de su deficiencia
vrsual;-entre otras razones, porque el ojo retino-
so-no duele.

Difrcultades serias para desenvolverse en
la oscuridad deben o debieran ser señal de alertá
para acudir al oftalmólogo.

^ Se estima una población de unos 25.000
afectados en España; éntre las 3.000 enf.*.tá-
des de carácter hereditario que afectan al ser
humano, la RP ocupa un lugai destacado po.ru
incidencia.

Además se estima que 1 de cada 80
personas el el mundo podría ser, sin saberlo,
portadora de algún gen recesivg Rp; estas perso-
nas no,padecen la .enfermedad, pero iodríapadecerla su descendencia.

La-sorpresa surge cuando, sin antecedentes fa-
mrhares (al menos., no.conocldos), nacen hijos
atectados. Se sabe de familias' 

.hasta 
cori 6

hermanos pacientes de Rp.

SINTOMAS

. Síntoma típico es la gran dificultad que se
expenmenta para desenvolverse en ambienies de
bajo nivel de iluminación; sobre todo, al pasar de
un lugar bien a otro mal iluminado o vióeveisa;

por ejemplo, al entrar desde Ialuz solar en una
sala de cine, con la película empezada; al prin-
cipio uno no ve nada; se mueve tomemente v
tr.opieza con butacas y personas, a fa par qué
observa como sus aóoinpañantes hailan cbn
facilidad su asiento; se farda minutos larsos
hasta que el olo del retinoso acaba por adapta"rse
a.la oscuridad y empieza a distinguir la silu'eta de
gbletos y pers-onas de la sala. Ahora bien,
después {e ese largo período de adaptación a lá
oscuridad, el retinbsó acaba "viendo como los
demás"; o al menos., es lo que uno cree; por eso,
a estos síntomas iniciales, 

-muchos 
paciéntes no

le dan mayor importancia, pensando inqenua-
mente que los seres humanbs somos diltintos
unos de otros en esta_tura, inteligencia, color del
cabello y hasta en el funcionamiénto dél ojo. esf
que,. si observas que tu hijo o nieto pe"queños
tr opiezan c o n fre c ú e n c i a e n" a mb i e n te s'd e é s c as a
iluminación, llévalos al oftalmólogo. pero no
alarmarse; existe una nictalopía "o "cesuera
nocturna" que es consecuencia de una simpTe ca-
rencia de vitamina A o retinol. Basta la vitami-
no-terapia para curarla. Pero esto no es el caso
en la retinosis pigmentaria; las vitaminas aquí
slrven para muy poco, es más, podrían ser con_
traproducentes en opinión de eipertos oftalmó-
logos; en.realidad és poco lo qire hoy se sabe
acerca de los verdadero^s mecaniimos que subva-
cen en esta patología, a pesar de que lá retindsis
plgmentana fue 9ragnosticada por primera vez
en.et slgto pasado y a.pesar.de los recientes y
notables avances de las investigaciones en curso.

A medida que la enfermedad progresa se
va reduciendo el óampo visual (visi^ón lateral);
esto quiere decir que úno no ve hacia los ladoé,
a no ser que gire el ojo; el retinoso no podríá
decir aquello ile que "ló ví por el rabillo del oio".
Para localizar los objetos'situados a los laáos,
hay que gilar totalme-nte la cabeza; en carnUió,
se ven objetos y personas situadas al frente.
aungue estén lejo¡. .Por eso, no es facil pará
muchos comprender lo que nos pasa.

En estadios iniciales de la enfermedad, un
conductor que ignore su deficiencia visual, éstá
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EXPENENCIAS DE UN PACIENTE

i\Duesto a sufrir aleún grave accidente de circu-
-ajión: porque no-se ápercibe. del.tráfico que
iis;urre a sus lados. Ante una sltuaclÓn embara-
zosa. creerá que es una persona torpe de reflejos
J que la culpá fue del ''otro".

Pero con el progreso de la enfermedad, el
;ampo visual se vá es-trechando cada u.ez más,
hastá tal punto que uno acaba como si mirara por
:l " cañóñ de una escopeta" . Tarde o temprano,
ror dessracia. tambiéh la visión central (agude-
'z¡ r isuál) se afecta; lo que suele llevar paulati-
namente a la ceguera. Se comlenza con vlslon
liseramente boñosa, como si en el ambiente
hübiera calima; con el paso del tiempo la"niebla"
es cada vezmásdensa;-1a luz intensá nos molesta
r deslumbra; en estadio avanzado hasta la tenue
h.rz del crepúsculo o de una farola nos molesta;
ltrevar eafa^s oscuras es un alivio; pero al entrar
en ronás de sombra o cuando pasa una nube' hay
¡ue quitárselas; una solución-práctica, es llevar
irltro^s superponibles, que se quitan y ponen con
roda facilidad. Con frecuencia-la llamada catara-
ra complicada, contribuye a agravar la pérdida
.le visión central. Perdida totalmente la vlstÓn
lateral v cuando en Ia consulta del oftalmólogo
uno no lee ya las letras que antes leía, uno
iomprende {ue la .ceguera se acerca, que el
pronóstico se cumPle.

Algunos afectados tenemos el."privile-
sio" de colservar resto de visión central, aunque
éscasa. al comienzo de la 3 

t edad; pero esto, por
dessracia. no es el caso general; hay muchachos
v miichachas que. en pléna iuventud, pierden el
ientido que pas^a por sér el m7s preciadó, la vista.
Son los tipcis de-RP de evolución severa.

DIAGNOSTICO

I-¿ enfermedad puede detectarse hoy desde
temorana edad: con ayuda del electroretinogra-
ma |ERC), el oftalm-ólogo puede diagnosticar
incluso enfermos asintomáticos, en estadios pre-
coces.

Los especialistas nos hablan, por otra
oarte. de los iecientes avances de la moderna
ienética molecular y ofrecen la posibilidad de
Setectar portadores ée genes,-mediante toma de
muestra de sangre y análisis del ADN; ello per-
mitirá. al parecér eh fecha no leiana, asesorar a

la paréia í confirmar los diagnósticos con abso-
tuü nduifi¿a¿.

AYUDAS A LA INVESTIGACION 1992

Ver Anuncio de Convocatoria en página 35. F.A.A.R.P.E.E. ha

creado un Fondo de Ayudas al servicio de su ttPrograma para la

promoción de la investigación RP - LUCHA CONTRA LA CE-

GUERA''
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En la Fundacíón Jimenez Díaz:

Al Habla con los Es ecialistas

a Dra. Carmen Ayuso nos recibe en su
Centro de trabajo y amablemente va res-
pondiendo a nuestras Preguntas:

¿:Con qué frecuencíu se produce esta
bnfermedad?

R - Realmente, aún no se sabe con exactitud
la incidencia de'la RP en nuestro país; sin
embargo. Dor comparación con otros, como
EE.UÜ. b'el Reino Urtido, se podría decir que
1 de cada 3.000 personas estáñ afectadas. Por
tunto, habría eri España h-oy- unos 15.000 a

ZO.OéO pacientes de Rp-, inóluyendo afeccio-
nér o"ülut.t afines, de menbr incidencia
(coroideremia, atrofia girada).

P - ¿Qué sucede en la retína cuando hay
una RP?

R - Para comprender lo que-sucede, es nece-
sario conocer lás funciones de la retina sana;

en concreto, las de las células que-inicialmente
enferman en la RP; es decir, los fotorrecepto-
res (conos Y bastones). Estas son céluJas muy
esoecializaáas que transforman la luz que
oehetra en el oio en señales eléctricas que,
énviadas al cerdbro, se perciben en forma de
imágenes.

Los fotorreceptores están entre el epite-
lio pigmentario y lás células bipolares y. rel-
tanÉs neuronas de la retina. 

-La corriente
.léctti.u que se propaga hasta la cortezavisual
del cerebrb se tránsinile por complejos contac-
tos entre neuronas (sinapsis), grácias a sustan-
cias químicas mediadoras (neurotransmlso-
res).

P-

P - ¿Como definirta Vd. la Retinosis Pig-
-mentaria?

R - La Retinosis Pigmentaria (RP) es en re-
alidad no una, sino uñgrupo de enfermedades
hereditarias sraves de Ia rritina, con afectación
iniciat del ep'itelio pigmentario y.de los foto-
rreceptores (conos y 6astones) y-despué:]u 4'
todas'las cafas de lá retina, coil alteración de
la visión.

FIGURA 1a Y lb
Fondo de ojo en dos casos de

Retinosis Pigmentaria.
Observase las Pigmentaciones
típicas en forma de "esPículas

óseas'
(Servicio de Oftalmología'
FUNDACION JI}{ENEZ DIAZ,
MADRID)
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Electro Retinograma de un paciente de RP en el que se observa una ausencia de respuesta eléctrica.

(Servicio de Oftalmologia, FUNDACION JIMENEZ DIAZ, MADRID)
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AII TAELÁ CÓN LOS ESPECIATISTAS

P- ¿ Como transforman los fotorreceyto
res la energía luminosa en energla
eléctricu?

R - Esto se consigue gracias a unas reaccio-
nes químicas en el inter-ior de los conos¡ bas-

tonei, en las que participan.sustancias tunda-
*Jniáttt como la rodopsina, transducina,
cGMP-fosfodiesterasa, etc. Estas sustancras,
ó-ttodas las proteinas, se producen en la
óéiutu, siguiendo las "ordenéq'l 4.1 código
nán¿tibo Eontenido en el ADN del núcleo
Eelular.

Por esta razón,las anomalías (o mutaciones)
ouó iá ptodur'.an en los genes o zonas del
AbÑ qü. codifican dichas-"ordenes"' origi-
narán alteraciones en la naturaleza y functones
de dichas sustancias, afectando a Ia vistÓn'

P - ¿Qué diferencías hay entre conos y bas
tones?

R - Tanto sus funciones como su localiza-
ción en la retina son diferentes.

Los conos están en la región c.entral
(mácula); su función es percibir liluzbrillante
y los colores.

La respuesta eléctrica en el electroretinogra-
ma (ERG) es la onda llamada "respuesta
fotópica".

Cuando se alteran los conos, clínica-
mente disminuve la a¡udeza visual; hay into-
lerancia a la lu'z brillante (fotosensibilidad) -y
a veces. mala percepción de los colores; la
;r.rpu"it^ fotófica" ^en el ERG está alterada'

Los bastones. distribuídos por la retina,
salvo en la mácula, perciben la luz débil; su

i"giitto en el ERG'es la "respuesta escotópi-
ca".

Si los bastones se alteran hay "ceguera
nocturnali (mala adaptación- a la luz débil),.con
alteración del campo visual pentenco y cle la
respuesta escotóPiba (ERG).

P - ; Se nodrían dar unos criterios gene-- 
Vale's para definir una KP?

R - Aunque existe aún gran variedad de cri-^- 
t"rios oára'definir la R.P.l se aceptan general-
mente'los "Criterios del Simposium Interna-
cional de Oftalmología" (1982) (Marmor y'

Cols, 1983):
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canotipo Masculino Normal (46,xy). Se observan los pares de cromosomas autosómicos del 1 al 22 en los que ambos cro-

mosornas homólogos son idénticos, y el par sexual XY iue define el sexo masculino, mientras que las mujeres tienen dos

cromosomas X. (Servicio de Genética, FUNDACIoN JMENEZ DIAZ' MADRID)
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RP
FAMILIA R.R. (16)

O t afectob)

@ m portadoila)

O tl sano(a)

Arbol genealógico; familia con Retinosis Pigmentaria Auto-
sómica Recesiva (ARRP). Los cuadrados indican sexo mas-
culino y los círculos sexo femenino.Los símbolos negros
indican individuo afectado y el blanco individuo sano.
(Servicio de Genética, FUNDAcIoN JIMENEz DIAZ MADRID)

1. - Afectación bilateral.
2. - Disminución concéntrica del campo vi-

sual.
3.- Disfunción de los bastones (aumento del

umbral de adaptación a la oscuridad,
con afectación escotópica severa)

4.- Pérdida progresiva de función de los
fotorreceptores.

RP
FAM\L|A J.c. (30) AIRP nPO t

==,

ll O nrr"roro¡

I C 
"rrorrr

Arbol genealógico de una famillia con RP Autosómica-
Dominante (ADRP).
(Servicio de Genética, FUNDACToN JTMENEZ DrAZ, MADRTD)

P - ¿Cuales son los síntomqs de Iu RP?

R - Síntomas principales son los siguientes:

Mala adaptación a la oscuridad; por
ejemplo al anoihecer o al pasar de un iugar
muy iluminado a la penumbra.

Otro síntoma es la reducción del campo
visual, con pérdida de visión lateral.

Generalmente, el último síntomaen apa-
recer es la disminución grave de la agudéza
visual.

En la exploración del fondo de ojo, al
comienzo de lh enfermedad. aparecen vasos
estrechados y después los caracierísticos pig-
mentos oscuros en forma de espículas óseás
que dan el nombre a la enferme'dad.

R.P.
FAMILIA R,C.

Arbol genealógico: familia con RP ligada al sexo (XLRP).
Los círculos seminegros indican mujer portadora sana.
(Servicio Genética, FUNDAcIoN JMENEZ DIAZ, MADRID)

P - ¿Por qué decía Vd. al principio que la
RP es'una enfermedaá heredítaria?

R - Cualquier enfermedad genética, -al igual
que la RP- puede estar causa-da por una leaión
(mutación) en un gen situado eñ un cromoso-
ma no-sexual (autósoma) o en el cromosoma
sexual (cromosoma X). Por ello, en el primer
caso, hablamos de enfermedad genétióa "au-
tosómica" y en el segundo, de"enfermedad
"ligada al s-exo" o "al-cromósoma X".

Además, como se puede observar, tanto
los cromosomas-no sexuales como su conteni-
do, los genes autosómicos, los tenemos por
duplicado; una copia recibida de nuesffo padre,
la otra de nuestra madre. He aouí Dor oué las
enfermedades genéticas son heieditarids.

ól-)i
i -T_-- l

a.)ó
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. . Hay gQnes que tienen que sufrir la mu.
tación en ambas copias, para que se produzca
la enfermedad; son los genes 

-"reces-ivos". Y
basta con que uno de los dos esté indemnejara
que su fun^ción se conserve y no se manifieste
la enfermedad.

Pero otros genes son "dominantes"; basta
con. que haya ñutación en una de lás dos
copias para Que la enfermedad aparezca.

Por último, en las formas ligadas al
sexo, las mujeres, portadoras de lalesión o
mutación (en uno o sus dos cromosomas X),
no padecen la enfermedad, aunque pueden
presentar algún rasgo de la misma.La enfer-
medad pueden transmitirla sólo a sus hijos
varones (50% de probabilidad); las hijas sólo
pueden ser "portadoras" (también 50% de
probabilidad).

P - Vd. hs dícho antes, Dra. Ayuso, que la
ft.,P es un conjunto de enfermedades de la
retína, ¿podría ampliarnos esta cuestíón?

R - Sí, con mucho gusto.

LaRP puede presentarse como enferme-
dad única (FORMA AISLADA) o asociada a
un cuadro clínico más complejo, como sorde-
ra, retraso mental, etc. (FORMA SINDRO-
MrcA).

Las FORMAS SINDROMICAS de RP
suponen alrededor del 20 % de todos los casos;
entre los más frecuentes, se cuenta el síndro-
me de Usher; en él se asocia una sordera ala
RP; existen dos tipos: el S. de Usher tipo I con
sordera consénita tan orofunda oue hav sordo-
mudez; ade"m¿s hay fallo de furición íestibu-
lar. En el S-de Ushér II, la pérdida de audición
qs dq entre 40 y 60 decibelios y se conserva la
función vestibi¡lar.

Todos los síndromes RP tienen un pa-
trón hereditario autosómico-recesivo.

Existen 4 grandes FORMAS AISLADAS de
RP, según su patrón hereditario:

- Autosómica-recesiva (ARRP)
- Autosómica-dominante (ADRP)
- Ligada al sexo (XLRP)
- Esporádicas (SRP)

En estas últimas, existe un solo indivi-
duo afecto en la familia; lo que no significa
que no sea h.ereditaria, sino símplemente que
no se ha podido diagnosticar el subtipo gené-
tico.

Además, dentro de cadatipo, existenva-
rios subtipos. Así en la RP autosómica-domi-
nante:

ADRP- Tipo I, con comienzo precoz,
afectación difusa de la retina y una evolución
rápida.

ADRP-Tipo II, con comienzo algo más
tardío, afectación regional y evolución más
lenta.

En la forma RP autosómica-recesiva, se
tiene:

- ARRP de comienzo precoz y evolución
severa.

- ARRP de comienzo tardío v evolución
intermedia

- ARRP senil de comienzo muy tardío y
evolución lenta. r

Dentro de las formas ligadas al sexo,
aunque clínicamente no se han podido estable-
cer diferencias, parece que existen, al menos,
dos o tres genes diferentes implicados en el
cromosoma X.

Dr&. Carmen Ayuso
Fundación Jimenez Díaz Madrid

t
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Por primera vez

Inv e stigando la Retinosis

cha está coordinado por la Dra. Carmen Ayuso-
Servicio de Genéticá-Fundación Jiméne z bíaz:
quien amablemente se presta a responder a
nuestras preguntas:

P - i\gdría Vd. explicar ls ímportancia y
repercusión que vs a tener este proyecto en
nuestro país?.

R - La importancia es grande; en primer
lugar, porqué forma parti de una "Acción
Cóncérta¿aü de la Comunidad Europea, lo que
nos permite participar en un proyecto de inves-
tieaCión inteinacioñal con el consieuiente bene-
fñio en cuanto al intercambio de información,
personal, metodología, etc. que esto supone.

Por otra parte, creo que las Autoridades sanita-
rias que financian parcialmente este proyecto
que sé extenderá detde l99l a 1993 (Éonáo de
Investigaciones Sanitarias - Ministerio de Sani-
dad) hah tomado conciencia de la problemática
de la RP en España, al abordar una investigación
de este tipo.

Además, otras Instituciones han ayudado econó-
micamente, como la Fundación ONCE, a través
de la Federación de Asociaciones de Afectados
pol RP del Estado Español - FAARPEE. Pero lo
más importante, en mi opinión, ha sido la
colaboráción de numerosas personas que han
hecho posible la elaboración del proyectb de in-
vestisación v oue están avudando a la orosresión
de esie trabáió; entre elfas están los ^máí de 60
investigadorés interdisciplinares de 5 equipos,
las propias Autoridades sanitarias, muy espe-
cialmente el Director del F.I.S., los responsa-
bles de la Fundación ONCE, así como de las
ASOCIACIONES DE AFECTADOS y por ú1-
timo, pero no los menos importantes. todos los
pacienles y afectados a quienes va encaminado
nuestro estuerzo.

P - ¿Qué grupos componen los equipos de
ínvestigacíón?

R - Existen 5 equipos con personal investiga-
dor de las siguientes Instituciones:

- La Fundación Jiménez Díaz de
MADRID.

I estudio rnulticéntrico y multidisci-
plinario español sobre Retinosis Pig-
mentaria, puesto recientemente en mar-

- Hospital St'. Cruz y San Pablo de
BARCELONA.

- Hospital S. Juan de Dios, Hospital Valle
Hebrón, y Centro de Investigación y

Desarrollo del CSIC-BARCELONA.
- Hospital La Fe, Universidad de
VALENCIA.

- Hospital Virgen del Rocío, Universidad
de SEVILLA.

P - ¿Cuales son los objetívos de este
Proyecto?

R - El objetivo general es tener un conoci-
miento, 1o más comlleto posible, de la repercu-
sión de esta enfermedad en nuestro país.

Concretamente se han elaborado unos Protoco-
los de Estudio Oftalmológico, Neurofisiológlco
v Genético. oue nos oerñrita tener unos Cñte-
íios diagnósiicos de la enfermedad fiables,
simples y homogéneos.

Además, con el estudio de las familias se elabo-
rará un Registro de casos así como una Clasifi-
cación clínica y genética de cada familia.

Por último, la aplicación de las técnicas de
senética moleculal beneficiará de forma inme-
diata a cada familia individual, al permitir el
diagnóstico de portadoras, así como el diag-
nóstico presintomático.

P - En base a estos objetivos ¿cuales son las
consecuencias que se prevén de este Proyecto
de Investígacíón?.

R - Ya que no existe un tratamiento curativo
para el amplio cuadro de la RP, creemos que la
prevencióñ a través del Consejo Genético es uno
de los medios más eficaces para combatir esta
enfermedad, por el momento

Además, el estudio sistemático de todos los
casos va a permitir establecer los diferentes
subtipos de 

-RP, y por tanto, en un futuro
cercano, conocer ef pionóstico individual de la
RP.

Finalmente el correcto diagnóstico de la enfer-
medad, así como de cada subtipo, nos permitirá
valorar la eficacia de los posibles tratamientos,
por vía de ensayos clínic-os, comparando los
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resultados en grupos homogéneos, así como el
tratamiento precoz, cuando sea posible, en los
diagnósticos presi ntomáticos.

P - ¿Coryg se estudían estas enfermedades
genéticas?

R - En primer lugar. es imprescindible su es-
tudio clínióo; en estácaso, dia^gnosticar correc-
tamente la RP mediante los eiámenes oftalmo-
lógicos precisos y definirla de acuerdo con los
criterios internacionales; además es necesario
saber si se trata de una forma aislada o sindrómi-
ca. En segundo luqar. hav que recoser con todo
cuidado lós datos f"amíllarés, elaboraido el árbol
genealógiqq.. En él se recogen tanto los antece-
dentes_ positivos como los négativos de la enfer-
medadi el número, sexo y parentesco de las
personas afectadas, el orieeri geosráfico de la
familia, la existencia de cónsañguinidad, etc.

Con los dos pasos anteriores es posible, en la
mayoría de los caso_s, clasificar la-RP en alguno
de los 4 tipos fundamentales (ADRP, ARRP,
XLRP o SRp).

Por último, en las formas ADRP y XLRP se
pueden aplicar las técnicas de genétíca molecu-
Iar para analizar la transmisióñ del gen a través
de cada miembro de la familia v ñacer así el
diagnóstico precoz (prenatal o présintomático),
así como el de las hembras portádoras en formas
ligadas al sexo.

P - -. En la práctica ¿cómo se realizan estos
estudios gen4ticos?

R - En las familias con RP requieren la cola-
boración de toda la familia, incluídos muchos
parientes sanos, a los que, una vez estudiados
clínicamente y sabido si son sanos o enfermos,
se les extraen unos 15 c.c. de sangre. Desafor-
tunadamente el estudio hov sólo sé puede reali-
zar en familias ADRP y Xlne y diempre que
colaboren el número netesario dé parrentes.
También es bbsible actualmente eil estudio de
familias afectas de Síndrome de USHER Tipo II.

P - Por tanto en lasfamilias con las formas
Domínante, Ligadas aI Sexo y Usher iipo II,
¿se puede realizar síempre el e-studio genétíco?'.

R - En los dos primeros casos siempre que
colabore el número suficiente de parienés aféc-
tos y no afectos.

En el caso del Usher.Tipo II, ¿l tratarse de una
enfermedád autosómica recesiva, es suficiente
con que vivan ambos progenitores del afecto y
c9n que éste tenga algún hermano (sano ó
atecto).

P - . ¿&!qa realkar algún estudío en lasfa-
milías ARRP o USHER TIPO I?

R - En estos tipos de RP se desconoce aún en
qué cromosoma y en qué región cromosómica se
encuentra el gen responsable de la enfermedad,
al contrario de lo que sucede con la ADRP Tipo
I y las XLRP o el^Síndrome de USHER II. '

Sin embargo, tanto los investigadores europeos
de la Accién.Concertada como' otros científicos
americanos, están trabajando en la búsqueda de
estos genes y.los equipos españoles participarán
en este estudio.
Tenemos un acuerdo con el equipo del Dr. Kim-
berling -Boys Town Hospitaf- ÓUAHA-USA,
que ha localizado ya el primer gen del síndrome
de Usher II.

Por ello en las familias afectadas de USHER I o
ARRP en las que vivan ambos prosenitores v
haya varios pacientes, se realizari e*iracción dé
sangre para el mapeo de estos genes.

P - Además de los esludíos senétícos. ) ottr
otros estudíos se realizarón a fos pacíeítts'

R - Para todas aquellas familias que se leS
pueda realizar el e5tudio genético, habrá un
minucioso estudio clínico" (Oftalmológico y
Neurofisiológico) de acuerdo bon unos piotocsl
los standard que todos los investieadorés convi-
nimos en adoptar, teniendo en clenta tanto las
recomendaciones internacionales como las oosi-
bilidades técnicas de nuestros hospitales. '

fstas exploraciones son: Evaluación de la agu-
deza visual y medida de la refracción. - Cam-pi-
metría. - Test de colores. - Examen del fondo de
gjo llqs dilatación. - Examen con lámpara de
hendidura y - Electroretinograma.

Además son de gran utilidad los estudios previos
que se les 

_ 
hayan realizado a los paóientes,

porque pueden ser indicativos de la evólución de
la enfermedad.

Dra. Carmen Ayuso
Servicio de Genética
Fundación Jimenez Diaz

VISION/31



La Genética Molecular:
LO CALIZACI ON Y AI SLAM IENTO
DE UN GEN

-r a posibilidad de descifrar y corlocer el
I eDN humano -genoma- sé está viendo
-LJgsnfirmada sracias al desarrollo exDe-

rimentado en los últirños años por las técnicas de
Genética Molecular. Con estatecnología se han
aislado va una serie de genes responsables d.e en-
fermedádes de grave repercuslon economlca v
social, hasta ho! incurables, se ha empezado á

Vista la estructura del ADN, es fácil com-
prender cómo una simple mutación que cambie
una base por otra, o qué produzca una pérdida de
alguna de éstas, modifi cará su/s amino-ácidos
co"rrespondiente/s, lo que en algunas ocasiones,
dará lugar a una proteina anómala o defecto ge-
nético. Se calcula que en el ADN humano hay
alrededor de 3.000 millones de pares de bases
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Arriba: Cariotipo humano
correspondiente a un
varón. Los 46 cromoso-
mas se encuentran en el

núcleo de cada una de las

células de los diferentes
tejidos.
I-as zonas blancas y
oscuras (derecha, cromo-
soma ampliado) son las

bandas cromosómicas.
El cromosoma es la
estrucfura física del ADN;
una doble cadena (abajo)
formada entre otras por las

bases; Adenina, Guanina,
Timina y Citosina.
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conocer el defecto genético de las mismas y se ha
abierto una nueva étapa en la medicina pieven-
tiva y en una no muy lejana terapia génico-

.J,.

somatlca.

El ADN, donde asientan los genes, es una
doble hélice formada por proteínas, azúcares,
ácido fosfórico v basés nltrogenadas. Estaé
bases, situadas a Io largo de la loble hélice, son
complementarias entre sí: AdeninaiTimina (A/
T) y Guanina/Citosina (G/C). Cada tres bases
constituyen un codon, el cual codifica un ami-
noácidoiuu) específicó; un conjunto de aminoá-
cidos forma uná proteina, el producto final de un
gen.

(p.b.) situadas en 23 pares de cromosomas; un
cromosoma tiene una serle de bandas, calculán-
dose que cada una tiene unos 3 millones de pb,
v un gen incluído en éstas bandas alrededor de
3.OOO"- 5.000 pb. La detección y el aislamiento
de genes y el análisis de las posibles diferencias
entre un gen normal y uno anómalo es el objetivo
prioritario de lo que se ha dado en llamar el
análisis del Genoma Humano.
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Técnicus y Aplicaciones

GENETICA REVERSA

Se calcula que en el Genoma Humano hay
de 50.000 a 100.000 genes; de ellos, en la actua-
lidad, localizados eñ sus cromosomas corres-
pondientes unos 1.500; de éstos aislados 500 y
de algunos de ellos se conoce el defecto genéticó
y l? prgleina anómala. Este análisis globál desde
la localización del gen hasta el conotimiento de
su proteina se realiia hov día con una metodolo-
gía conocida como Gendtica Reversa, para dife-

enfermedad esté localizado en ese cromosoma
alterado. Sin embargo esto no ocurre con la
frecuencia deseada y eTmapeo genético, hoy día,
es el resultado de uña búsquedáintenciónaáa; sé
basa en polimorfi smos biciguímicos o molecúta-
res de localizactón conocida y en analizar .lasegregación de los mismos en varias generacro-
nes de familias con una enfermedad concreta. Si
se encuentra que los portadores de un polimor-
fismo 'Arr présentan la enfermedad, hientras
que los que tienen el polimorfismo 'Brr están

FAMILIA R.M.
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$ Portadora Obli<¡ada

larecto

[| sut'o

@ uuier en riesgo

de ser portadora
ESTUDTO MOLECULAP.:

OTC 731 + MspI

Arbol Genealógico de una familia
con Retinitis Pigmentosa Ligada al
sexo (Las mujeres son portadoras
asintomáticas y los varones
afectos).
Cuando se realizan estudios
genéticos familiares, sin conocer
el gen responsable, se relacionan
poliformismos bioquímicos o mo-
leculares, con un carácter concre-
to.

El primer miembro de la izquierda
es un varón sano y tiene un poli-
formismo A.
El segundo es una hembra porta-
dora obligada y tiene un polifor-
mismo C y B.
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renciarla de la que se seguía antes de la introduc-
ción de las técñicas dJgenética molecular; en
éstas se partía de una enfermedad concreta en la
que se conocíasu defectc bicquímicc v de ahí se
llegaba hasta el gen responsable de esíe defecto.
!n la genética reversa primero se busca el gen y
después el defecto bioQuímico.

Esta búsqueda requiere una serie de pasos:

1 . - MAPEO DBL GEN; saber en qué cromoso-
ma p.uede estar situado el gen qué se trata de
localizar. Esto puede ser un"h allázgo casual; al
estudiar una patología concreta aparece una.al-
teración cromosómica, en cuyo caso hay muchas
posibilidades que el gen responsable de esa

W'rte.
ffiw,
ffi,-,tttíi:.

i;::

{--6 r 6Kb

{*-6,2Kb

.k-'5,1Kb
{..-_-4,4Kb

ALELOS:

.A: 6r6 \'

.B: 6 ,2 '¡(-. A A t'vrv l

El tercero es un varón afecto y
tiene un poliformismo B.

A ^ El cuarto es un varón afecto y4'4
:, I tiene un poliformismo C.
),1

CB* B* C AC A B*A AA

Así sucesivamente con el resto de
los miembros. De aquí se deduce
que este poliformismo está ligado
al carácter que se estudia puesto
que los portadores del poliformis-
mo B son afectos o portadores,
mientras que los que presentan

:j:"".= :"t 
t formismos son todos

sanos, se puede decir que el gen resDonsable de
esa enfer^medad está localiádo en el mismo
cromosoma que ese polimorfismo. Hoy día se
cuenta con una gran cantidad de sondas inolecu-
l-ares (fragmentos de ADN) pertenecientes a los
23 pares de cromosomas, que permiten iniciar
un "estudio de ligadura", basándose en polimor-
fismos a nivel molecular; estos trabaios pueden
durar desde meses (en el mejor de-los^casos)
hasta años.
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GENETICA MOTECULAR

2.- AISLAMIENTO DEL GEN: Una vez lo-
calizado el gen dentro del cromosoma. hav que
aislarlo; es óecir, localizar el inicio v ét fiñal'de
las aproximadamente 5.000 pb que 1o constitu-
yen. Primero hay que acotaf en qué región del
cromosoma se encuentra. Para ello las alteracio-
nes cromosómicas pueden ser de gran utilidad,
aunque son los ' 'estudios de ligadura" con
sondas conocidas a lo largo del cromosoma, lo
que se utiliza habitualmente

El cerco al gen es una tarea que puede
durar años sin saber en ocasiones si se está en el
inicio o dentro del propio gen. Para saber esto
existen algunos datos qüe sugieren este hallazgo.

a) Zonas de ADN ricas en bases CG, las
cuales suelen estar al inicio de los genes.

b) Que la secuencia de ADN se encuen-
tre conservada evolutivamente en otras especies.

c) Que la lectura de la secuencia sea com-
patible con alguna proteina.

3.- SECUEI{CIACION DEL GEN. Aislado el
gen, el tercer paso es definir su secuencia
completa de bases (secuenciación) v comoararla
con la del gen alterado para hallái sus dferen-
cias. Cuando el gen es p'equeño la lectura de las
bases se puede realizar con técnicas manuales.
Cuando el gen es grande se acude a secuenciado-
res automáticos que darán una lectura comoleta
del gen en cuesfión. Este gen ya definido se
puede comparar con la secuencia de otros qenes.
iro sólo de^la especie humana sinó también dé
otras especies, que están almacenados en com-
putadoras y que.además pueden deducir la pro-
tetna correspondiente a ese gen. de manera oue
puede infoimar si ese frigmento de AÓN
áislado es realmente un genf

La comparación posterior entre el gen
normal y uno alterado procedente de la enferme-
dad queie está estudiahdo es una labor ardua. va
que clistintas mutaciones pueden dar lugar a1a
misma patoloeía. En el- caso de la Fibrosis
Q-ujstica^, se loíalizó el gen en el cromosoma 7 en
1985, se aisló el gen én 1989 y se sabe en la
actualidad que el 5Ó% de los casós presentan una
única mutaóión (delección de tres liases), pero el
otro 50% presentan distintas mutacionés, ha-
biéndose déscrito en estos momentos más áe 40
diferentes.

4.- ANALISIS DE LA PROTEINA. Unavez
secuenciado el gen hay que saber a qué proteina
da lugar en condiciones normales y anómalas,
dóndí se localiza, y cual es su funóión celular.
Las llamadas líneás'celulares continuas o inmor-
tales, procedentes de diferentes tejidos de indi
viduos afectos de la enfermedad, permiten cono-
cer en qué teiidos se encuentra lá proteina. La
trasfección (íntroducción) de un gén normal en
estas líneas oara corresir'el déficít orotéico v el
restablecimiento de la" función noimal es,'sin
duda alguna, la mejor prueba de que se ha aislado
el gen correcto.

Finalmente el conocimiento de la función
de esa proteina en el organismo es el punto más
complejo y el que lleva, en caso de éxito, a
nuevos planteamientos terapéuticos de la enfer-
medad.

CONCLUSIONES

Como se ha visto, el recorrido desde el
primero al último paso es largo y no siempre
conduce al éxito a los distintos grupos de inves-
tigación. No obstante desde el primer apartado,
-la localización del gen-, se abre una nueva
perspectiva
para los pacientes y familiares, objeto de estu-
dio, ya que se posibilita los diagnósticos de
portadores, prenatal y presintomático. Las téc-
nicas moleculares constituyen pues la mejor he-
rramienta de la medicina del futuro inmediato
donde el diagnóstico, prevención y tratamiento
son los pilares en los Que se asienta.

Dr. Javier Benítez
Departamento de Genética

Fundación Jimenez Diaz Madrid
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AYT]DAS A LA INVESTIGACION.1992

ANIJNCIO DE COIWOCATORIA

- La Federación de Asociaciones de Afec-
tados por Retinosis Pigmentaria del Estado
Español-FAARPEE ha puesto en marcha un
Programa para la prombción de la investiga-
ción RP -LUCHA CONTRA LA CEGUERa..

- FAARPEE-, con cargo a su Fondo de
investigación, pretende ponei al servicio del
Programa, ayuilas sufi ciehtemente dotadas para
finalciar,'toial o parcialmente, provectos dé in-
vestigación, así cómo becas de formación de in-
vestigadores, en el área de la RP.

- Por la compleja naturaleza del problema
se hace prácticame^ntdnecesario el trab'ajo de in-
vestigaiión en equ.ipos pluridisciplinarel (oftal-
mología, cirugía de retina, neurociencia, gené-
tica, bioquímica y biologíá celular).

- FAARPEE, en estrecha colaboración
con la "International Retinitis Pismentosa As-
sociation" -IRPA-, está en condiciones de faci-
litar a los interesados, información sobre el"state ofthe art" de las investisaciones en re-
tinosis pigmentaria y enfermedades oculares
afines, tiué se llevan á cabo en diversos Centros
de prestigio internacional.

- El Comité Científico-Médico Asesor
(CCMA) de FAARPEE, que, en coordinación
con el Comité internacional de la IRPA, fija las
líneas prioritarias de la investigación, se encar-
gará de evaluar los proyectos que se presenten en
solicitud de ayudas.

- La concesión de estas avudas tendrá
lugar en dos fases: en la primera, afudas a la RE-
DACCION de proyectos y enla segunda, ayudas
a la EJECUCIbN'de los'mismosl

- Los interesados. -investisadores indivi-
duales o en equipo-. nuéden soliéitar las Bases
de la Convoótóriá irara la Adjudicación de
Ayudas del Fondo de Investigación RP-LUCIIA
CONTRA LA CEGLIERA. dirigiéndose a
FAARPEE -Area de Investigación- e"n c/ Monte-
ra,32,3o Dpto l; -28013 MADRID (para consul-
tas, teléfonos de
contacto: 9l-52160 84 ó 91-587 61 42 en días
hábiles, martes y jueves).

- El plazo para la admisión de solicitudes
de ayuda termina el 30-Abril-1992.
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