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Editorial

Pasos de gigante

acrueldad dela pandemia
L ha marcado de nuevo este

2021, pero también el avan-
ce de la vacunacién que, poco a
poco, nos saca del abismo y el
aislamiento. La ciencia ha de-
mostrado que quizé sea el valor
mas relevante y seguro de nues-
tra sociedad y los investigadores
de todo el mundo se han volca-
do para imponerse a un enemi-
go diminuto e invisible,
pero tremendamente
malvado.

Los cientificos han evi-
denciado que por muy
dura que sea la lucha,
con empefio, esfuerzo y
dedicacion, la victoria es
posible. En ellos y en su
ciencia nos refugiamos
los afectados por distro-
fias hereditarias de reti-
na. Lo llevamos hacien-
do mas de 30 afios. Y lo
seguimos y seguiremos
haciéndolo hasta que de-
rrotemos por completo a
la ceguera.

Celebramos que, a pe-
sar de estos tiempos tan
convulsos, nuestro pais
ha implantado el primer
tratamiento efectivo para una
distrofia hereditaria de retina. Sa-
bemos que beneficia solo a unos
pocos afectados por un gen con-
creto, el RPEG5, pero también sa-
bemos que es un primer paso de
gigante hacia futuros tratamien-
tos, algunos de los cuales se en-
cuentran ya bastante avanzados.

Jamas podremos agradecer
lo suficiente a los cientificos que
trabajan en estos proyectos sus

esfuerzos y desvelos por querer
curarnos, pero siempre les co-
rresponderemos con nuestro
compromiso de que les acompa-
flaremos en cada paso, en cada
avance y también en cada obs-
taculo, tropiezo e imprevisto con
el que se topen, para animarles y
que nunca se rindan.
Aplaudimos en este pandémi-
co 2021 que el Estado ha apro-

Siempre habra

dificultades y
barreras, pero

siempre estaremos
ahi,con nuestras
virtudes y defectos,
empenados en llenar
de luz el camino de

todos

bado la creacion de dos CSUR
(Centros, Servicios y Unidades de
Referencia) de Distrofias Heredi-
tarias de Retina. Esto no es el fin,
sino el principio de una sucesion
de nuevos centros similares por
el resto de la geografia espafiola,
gue vamos a seguir reivindicando,
con la confianza de que nos seran
concedidos.

Y es que el alma de quienes
integramos FARPE) y FUNDALU-

CE es reivindicativa. También hoy,
nos toca serlo para clamar para
que se implante en los hospitales
de nuestro pais la especialidad
de Genética Clinica, de la que
ya gozan la gran mayoria de los
paises de la Uni6n Europea, dado
que es de gran importancia para
el diagndstico de nuestras enfer-
medades y posterior aplicacién
de las terapias génicas. Nosotros
ya estamos poniendo de nues-
tra parte, con la creacion y el
aumento del Registro de Pa-
cientes de Enfermedades Ra-
ras Oculares, que aspira a ser
una herramienta clave para in-
vestigadores y para los propios
afectados.

Siempre habra dificulta-
des y barreras que superar, en
forma de virus o de cualquier
otra indole, pero siempre esta-
remos ahi, con nuestros acier-
tos y desaciertos, con nuestras
virtudes y defectos, nuestros
altibajos, pero empefiados
en llenar de luz el camino de
todos. A los investigadores 0s
pedimos que sigais despertan-
do nuestra ilusion y nuestra
esperanza. A las autoridades
os suplicamos que aportéis

medios Yy financiacion, para que
no se trunque nuestro optimis-
mo. Y nosotros, los pacientes, te-
nemos que implicarnos cada vez
mas para que nuestra voz suene
cada vez mas alta y llegue mas
lejos. Porque seguimos al princi-
pio del camino, pero ya hemos
empezado a avanzar con pasos
de gigante.

Manifiesto de FARPE por el dia
Mundial de la Retina
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sta vez lo tienes facil- me dijo
E el director al solicitar este ar-

ticulo para nuestra revista-
Han acreditado dos CSUR para
Distrofias Hereditarias de Retina.
Ademas, ya se ha incorporado a
nuestro Sistema Publico de Salud
el primer tratamiento para una de
estas distrofias. Tenemos que es-
tar muy satisfechos, los logros son
de excelente calidad-.

Quizé corremos el pe-
ligro de morirnos de éxito
si Unicamente nos queda-
mos ahi. Son muchos los
escenarios donde debemos
trabajar para posicionarnos
de una manera solida y de-
mostrar que tenemos los
mismos deseos y derechos
para acceder a todo aquello
que nos brinda la vida.

El ocio en si mismo fa-
vorece el desarrollo, es una
forma de utilizar el tiempo
libre, es una actividad ele-
gida, asi como una vivencia
gratificante y placentera.
Esto, no es ni mas ni menos que
una filosofia para la inclusion, para
el ocio inclusivo.Este derecho esta
contemplado en nuestra Consti-
tucion (Art 40) y en la Carta de los
Derechos de Naciones Unidas.

VISION 4

Lapresidentadice

TIEMPO
DE VOLAR

Almudena Amaya Rubio
Presidenta de FARPE y FUNDALUCE

Si queremos mejorar la calidad
de vida de las personas con disca-
pacidad de una manera integral,
nada mejor que promover espa-
cios para la plena participacion,
sin que ello suponga algo ex-
traordinario o un acto de buena
voluntad.

El acceso a actividades de ocio
tiene que formar parte de una po-
litica inclusiva por parte del Esta-

El acceso a

actividades de ocio
tiene que formar

parte de una

politicainclusiva

por parte del
Estado

do, ya que el ocio se ha converti-
do en un fendmeno indicativo y
concluyente, que demuestra los
beneficios que aporta a las per-
sonas, sea cual seasu tipo de ca-
pacidad diferente.

Por ello, nadie deberia estar
privado de estas experiencias
e incluso se pueden personali-
zar ciertas situaciones comple-
jas pero no por eso imposibles,
so6lo asi se avanza en la plena
inclusion. Esta reflexién viene
precedida por un ejemplo muy
cercano en el tiempo, en el cual
aunos afectados por una de las
distrofias hereditarias de retina,
se les cerro la posibilidad
de realizar una actividad
absolutamente gratifican-
te, como es un salto en
paracaidas, para la cual la
deficiencia visual no tiene
gue suponer un obsta-
culo, ya que todo esta en
manos de un instructor.
Tan solo querian sentir lo
mismo que otra persona
sin esta discapacidad. Y es
ahi donde falla la plena in-
tegracion.

Desde las federaciones
y asociaciones, tenemos
un reto muy grande que
afrontar para que nuestra parti-
cipacion sea plena en todos los
ambitos de la sociedad. Nunca
tenemos que conformarnos, ya
gue cada logro es un escaldn
para el siguiente.
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de Farpe

El premio Fundaluce 2020
viagja a La Fe de Valencia

El Grupo de Investigacion de Biomedicina Molecular, Celular y Ge-
nomica, que dirige el doctor Millan logra la beca de 45.000 euros

Revista vision

proximacion terapéutica
Apara las distrofias here-

ditarias de retina basada
en ubiquibodies de camélidos.
Asi se llama el proyecto que ha
sido premiado con la beca de in-
vestigacion que otorga la Funda-
cion de Lucha contra la Ceguera
(Fundaluce) en la convocatoria
del afio 2020, dotado con 45.000
euros. Su investigador principal
es el doctor José Maria Millan
Salvador, que encabeza el Grupo
de Investigacion de Biomedici-
na Molecular, Celular y Genémi-
ca del Instituto de Investigacion
Sanitaria La Fe de Valencia.

El proyecto explica que las
distrofias hereditarias de la
retina (DHR) son la principal
causade ceguerade inicio
temprano, responsables del 5%
de los casos de ceguera en el
mundo industrializado.

El grupo de investigacion encabezado por el doctor Millan.

En las DHR debidas a un efec-
to dominante negativo causado
por una proteina andémala, la de-
gradacion de esa proteina en el
interior de las células afectadas
revertiria el efecto téxico de la
misma recuperandose el estado
fisiolégico normal.

El objetivo de este proyecto
es desarrollar una estrategia de
silenciamiento de una proteina

mutante codificada por el gen
CRX mediante nanobodies de
camélidos que reconozcan esa
proteina mutante (diana) y la
dirijan a la maquinaria de de-
gradacién natural de la célula,
el sistema ubiquitina-protea-
soma (UPS), de modo que los
niveles de la proteina diana se
vean reducidos sistematica-
mente.

VISION -5
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Revista Vision

asta siete Centros, Servi-
H ciosy Unidades de Re-

ferencia (CSUR) nuevos
para enfermedades oculares se
han puesto en marcha en Espafa
en 2021, aprobados por el Con-
sejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud ha aprobado.
Dos de ellos son paralas Dis-
trofias Hereditarias de Retina
(DHR). Uno se ubica en el Hos-
pital Universitario de Donosti,
en el Pais Vasco. El segundo lo
comparten el Hospital Univer-
sitari de Bellvitge) y el Hospital
Santa Joan de Deu, en Catalu-
fia. Su coordinador es el doctor
Jaume Catala, quien explica a
VISION cémo funcionan estos
dos nuevos CSUR.

¢En qué cambia la asis-
tencia a los pacientes y
la labor de los profesio-
nales con la existencia de
dos CSUR de distrofias de
retina en Espana?

Erauna demanda muy perse-
guida por las asociaciones de
pacientes con distrofias heredita-
rias de retina poder tener centros
de referencia en los que hubiera
una atencion especial. El hecho
de que, por fin, el Ministerio haya
designado dos centros que cum-
plen los criterios que se han exigi-
do es un gran cambio y un reco-
nocimiento ala particularidad de
estas enfermedades, sobre todo,
de cara alos tratamientos que ya
llevamos a caboy alos futuros tra-
tamientos que van a llegar. Estos
dos CSUR son un poco diferentes.
La mayor parte de los CSUR estan
orientados a enfermedades muy

poco frecuentes. Las distrofias
hereditarias de retina son enfer-
medades que son poco frecuen-
tes, pero estamos hablando de
muchos mas pacientes en global,
respecto a otras patologias como,
por ejemplo, el retinoblastoma,
gue es otra enfermedad ocular
con centros de derivacion CSUR.
A nuestro modo de ver, estos cen-
tros de referencia de distrofias

Siun paciente
es candidato a
un tratamiento,
sedesplazaraa
donde haga falta.

Queremosun trato lo
mas protocolizado y

parecido posible en
toda Espana

de retina tienen que desarrollar
un trabajo en red. Creo que los
pacientes deben tener una aten-
cion lo mas cercana posible a su
domicilio, con las pruebas nece-
sarias cerca, pero tiene que haber
una conexion con el centro de
referencia, para que nosotros se-
pamos que ese paciente de otra
comunidad esta siendo tratado y
seguido correctamente. Ademas,
nosotros estamos a su disposicion
para hacer aquellas pruebas que,
por lo que sea,son mas complejas
y le obligan a desplazarse a Barce-
lona puntualmente. Y si en algin

Actualidad

momento hay un tratamiento, lo
podamos recibir y tratar de la me-
jor manera posible.

Entonces, ¢no todos los pa-
cientes con una DHR tienen
que pasar necesariamen-
te por uno de estos dos
CSUR?
Nuestro objetivo es crear esas
redes y esa complicidad con los
centros de cada Comunidad.
Lo ideal seria que en cada pro-
vincia hubiera un servicio que
centralizara la atencion a esos
pacientes y que tuviera una
linea con nosotros para poder
hacer el seguimiento de éstos.
A un paciente que haya que
hacerle, por ejemplo, una OCT
anual, no tiene sentido que se
desplace a Barcelona o Donosti
para eso. Sin embargo, cuando
al paciente haya que hacerle
una prueba especialmente
compleja, como una FST, que
esté en pocos centros, enton-
ces si es necesario que venga a
nuestro hospital. Si luego surge
un tratamiento, se le trataria de
hacer lo antes posible y lo ideal
es que el postoperatorio lo pudie-
ra hacer cerca de su domicilio.

Y si el paciente con una
DHR prefiere que lo vean
en un CSUR, porque cree
que va a estar mejor aten-
dido, ¢puede solicitarlo?

Los centros de referencia esta-
mos abiertos a todos los pacien-
tes del Estado y nuestra vocacion
es atenderlos a todos. La via ade-
cuada para hacer eso es coordi-
narnos con el médico referente.
Por ejemplo, si un compafiero of-
talmélogo de Murcia nos quiere

VISION -7
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derivar a un paciente, lo mas ade-
cuado es comunicarse con no-
sotros y comentarnos el caso. Se
ven las pruebas que se han hecho,
hablaremos con ese médico y le
explicaremos nuestra idea de qué
pensamos que debemos hacer. Si
es necesario, podemos hacer una
vista telematica, que es una de
las cosas buenas que ha traido el
Covid y, en aquellos casos en los
que el paciente tenga que despla-
zarse para hacerle mas pruebas,
se le derivara a Barcelona 0 a San
Sebastian, donde estan estos
dos centros de referencia. Si
un paciente es candidato a
un tratamiento, se desplazara
a donde haga falta para ello.
Creo que es bueno para todos
desarrollar este modelo de

atencién alos pacientes. No
dejar a nadie atras y ofrecer
un tratamiento lo mas pro-
tocolizado y lo mas parecido
posible en toda Esparia.

¢Para crear esta red cen-
tralizada en los CSUR
seempieza de cero o
estan preparadas las
demas autonomias para
integrarla?

Ahora mismo, lo que estamos
desarrollando, junto con nuestros
comparfieros de San Sebastian,
con la doctora Cristina Irigoyen,
es unared con reuniones cada
segundo jueves de mes, en las
que comentamos casos, intenta-
mos unificar protocolos y a la que
invitamos a participar a todos los
hospitales que tengan interés y
tengan pacientes con DHR.

Ha comentado que estos
CSUR son una vieja reivin-

8- VISION

dicacion delos pacientes.

¢Por qué han tardado tan-

to y por qué seaprueban

ahora?

El objetivo de los CSUR, cuando
se crearon por parte del Ministe-
rio era centralizar las enfermeda-
des raras que requieren un trata-
miento especifico. Hasta ahora,
no teniamos ningun tratamiento
curativo de las DHR y no tenia
sentido disponer de un CSUR, si
no habia nada que ofrecer. Ahora
que se ha autorizado por primera

Se haabierto un
horizonte
espectacular, esun

cambio de paradigma,
que cambiavuestra

vida, pero también
la nuestra,ladelos
oftalmologos

vez un tratamiento y que tene-
mos otros en la lista de espera es
el momento para crearlos y asi se
ha hecho.

Usted haintervenido ala
primera paciente con el
primer tratamiento para
una distrofia de retina en
Espafia. ¢Como se siente
ante un hito de esta enver-
gadura?

Todavia se pone la piel de galli-
na, porque para los oftalmélogos
que nos dedicamos a pacientes
con distrofias hereditarias de re-

tina, hasta hace escasos afios, el
final siempre era decir que habia
que continuar y que la investiga-
cion llegaria pronto a una solu-
cion. El primer dia que tienes un
paciente delante y le puedes de-
cir que tenemos un tratamiento,
lo llevas a quiréfano y lo haces es
un cambio, por supuesto, para el
paciente y su familia, pero tam-
bién paranosotros. Se nos ha
abierto un horizonte espectacu-
lar, es un cambio de paradigma,
gue cambia vuestra vida, pero
también la nuestra, la de los
oftalmdlogos.

Los pacientes con una DHR
vivimos una contrarreloj del
avance de la enfermedad ha-
cia la ceguera y tenemos pri-
sa.Sabemos que dar fechas es
arriesgado, pero se habla mu-
cho de que pronto habrd mas
tratamientos.

¢Pronto cuando es?
Pronto. En los proximos cinco
afos, puedo decir sintemor a
equivocarme que van a salir
otras cuatro o cinco terapias
génicas para otros genes de
distrofias hereditarias de retina.
Ademas, se estan desarrollando
terapias celulares. Porque tene-
mos mas de 270 genes causantes
de enfermedades de laretina y es
muy dificil conseguir 270 terapias
para todas estas patologias.Y tam-
bién tenemos a esos pacientes en
los que la retina ya no es recupe-
rable y se esté trabajando en otras
vias para conseguir recuperar la vi-
sion. Probablemente,un poco mas
alargo plazo,de entre cinco y diez
anos,tengamos una salida en este
sentido con las terapias celulares.
El hecho de haber desarrollado



con éxito la primera terapia gé-
nica ha puesto en el foco tanto
de las farmacéuticas,como de
los pacientes y de los oftalmo-
logos que es posible y abre una
puerta muy grande ala apari-
cién de nuevos tratamientos.

¢Es posible que se habili-
ten mas CSUR de distro-
fias de retina en Espafa
y cuando podria ser?

La verdad es que no lo sé. Mi
opiniodn es que en un pais de

40 millones de habitantes, si
queremos centralizar, no de-
beria haber mas de dos o tres
CSUR, porque entonces des-
centralizamos. Lo que si debe
haber enlos CSUR es una vo-
cacion de colaboracién con el
resto de los centros. Los CSUR
debemos ser muy generosos
en la colaboracion con nues-
tros compaiieros. Un paciente
de cualquier sitio de Espafa
debe poder tener acceso a un
contacto con un médico espe-
cialista y nos toca desarrollar
esas redes de colaboracién. Si
no centralizamos, no vamos
a tener la capacidad ni a ser
expertos en lo que debemos
tratar. Ademas, en el caso de
la Amaurosis Congénita de
Leber o la Retinosis Pigmen-
taria asociada al gen RPEG65,
una vez hayamos tratado a
todos los pacientes que esta-
mos esperando, vamos a tener
uno o dos pacientes al afo, en
toda Espafia. Si tenemos cinco
centros de referencia, cuando
tengamos que ayudar a un pa-
ciente, hara cinco afios que no
hemos tratado esta patologia.
Y eso no tiene sentido.

Actualidad

Derivacion a centros de referencia CSUR

Unidad DHR HU Donostia. San Sebastian
Unidad DHR HSJD-HUBellvitge. Barcelona

1. Ministerio de Sanidad: Criterios seleccién pacientes
* Individuos >3 afios con DHR por mutaciones bialélicas del gen RPEGS.
* AV peor que 20/60 (0,33) 0 CV < 20° (lll4e) en cualquier meridiano.
+ Evidencia de tejido retiniano viable.

2.Ministerio de Sanidad: Criterios exclusion tratamiento
* Pacientes que hayan sido tratados con terapias génicas o que hayan partici-
pado anteriormente en ensayos clinicos de terapia génica.
* Presencia de afecciones oculares o enfermedades sistémicas que puedan inter-
ferir con el resultado del tratamiento o con el procedimiento quirdrgico (infec-
ciones oculares o perioculares y/o inflamaciones intraoculares activas u otras).
« Cirugia intraocular enlos 6 meses previos al tratamiento con voretigénne-
parvovec. * Uso de compuestos retinoides o precursores a altas dosis en los 18
meses previos.
* Embarazadas y las pacientes que no empleen métodos anticonceptivos efec-
tivos en los 4 meses posteriores ala administracion del vector.

3. Criterios de derivacion a centros de referencia
-Opcidn 1: Paciente que cumple criterios de tratamiento
1. Datos del paciente: Fecha de nacimiento, direccién, teléfono, nimero segu-
ridad social.
2.Informe clinico en el que conste AV, fecha de diagnéstico y estado actual de
la enfermedad.
3.Informe con estudio genético de laboratorio acreditado.
4.Retinografia.
5.0CT macular con grosor macular central.
6. Derivacion SIFCO para tratamiento con Luxturna.
7.0pcional: Perimetria cinética (estimulos lll4e y V4e) y/o Campo visual Hum-
phrey 30.2;24.2'y 10.2 con estimulo .
- Opcidn 2: Paciente que NO se sabe sicumple criterios
1. Datos del paciente: Fecha de nacimiento, direccién, teléfono, nimero segu-
ridad social.
2. Informe clinico en el que conste AV, fecha de diagnéstico y estado actual de
la enfermedad.
3.Informe con estudio genético de laboratorio acreditado.
4.Retinografia.
5.0CT macular con grosor macular central.
6. Opcional: Perimetria cinética (estimulos Ill'y V) y/o Campo visual Humphrey
30.2;24.2y 10.2 con estimulo 1II.

4.Contacto de los CSUR de DHR
* Hospital Universitario de Donostia.
oftalmologiadonostialdea@osakidetza.eus
* Hospital Universitari de Bellvitge) y el Hospital Santa Joan de Deu.
hospitalbarcelona.dhr@sjd.es
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MAS ALLA DE LO CLINICO

1 weBInAR

FARPE-FUNDAWCE

17 DEJUNIO 1033012330

Preparados ante
nuevas terapias

El primer webinar organizado
por FARPE se titul6 ‘Nuevas tera-
pias. ¢Como preparanos?. Conto
con la participacion de los prin-
cipales investigadores. Puedes
acceder en nuestra web.

Mas alla de lo
clinico

Colectivos de pacientes de todo
el pais organizaron, con la cola-
boracion de Novartis, la jornada
sobre distrofias de retina ‘Méas
alla de lo clinico, que puedes ver
en youtube.

10- VISION

Geneética enlos
hospitales ya

Urge que Espafia deje de ser el unico
pais de la UE sin esta especialidad

Revista Vision

ue la especialidad de

Genética se implante

en todos los hospitales
de E®paiia. Lo que hasta ahora
era una reivindicacion ha pa-
sado a convertirse en un cla-
mor por parte de la Federacion
de Asociaciones de Distrofias
Hereditarias de Retina de Es-
pafia (FARPE)y su Fundacion
de Lucha contra la Ceguera
(FUNDALUCE).

“El diagnostico genético no
es solo un derecho de los pa-
cientes, se ha convertido en una
necesidad para quienes padece-
mos una patologia retiniana, ya
gue acaba de aprobarse la pri-
mera terapia génica y existen
otras investigaciones muy avan-
zadas que van a iniciar ensayos
con pacientes. Las terapias gé-
nicas ya son una realidad y de-
bemos estar preparados para
cuando lleguen mas, porque
muchos de nosotros vivimos en
una lucha contrarreloj contra el
avance de la ceguera’ subraya la
presidenta de FARPE, Alimudena
Amaya, quien recuerda que Es-
pafia es el Unico pais de la UE
gue no cuenta con la especiali-
dad de Genética Clinica.

Amaya aprovechd la cele-
bracion del Dia Mundial de
la Retina, el domingo 26 de
septiembre, para sefialar que
los avances cientificos estan
dando buenos resultados que,
hasta hace unos pocos afios,
eran practicamente impen-
sables. Algunas personas han
sido intervenidas para modifi-
car su gen afectado, el RPE65,
y han logrado parar el avan-
ce de la enfermedad e inclu-
SO mejorar su vision. “Son los
primeros afortunados de una
lista que confiamos que con el
tiempo sea cada vez mas lar-
ga, pero es solo el principio de
un camino muy complicado’,
destaca.

La presidenta de FARPE y
FUNDALUCE recuerda que
son mas de trescientos lo ge-
nes que provocan la apariciéon
de una distrofia de retina,
pero apenas la mitad han sido
identificados. “Son muchos en
comparacion con lo que se co-
nocia hace poco tiempo, pero
quedan muchos genes por
encontrary muchos pacien-
tes por diagnosticar. Ademas,
contamos con excelentes pro-
fesionales de la Genética en
nuestro pais’, subraya.
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Cuatro pasos para
amar tus 0Jos

El Dia Mundial de la Vision recalca que la mitad de los casos
de ceguera son evitables

Revista Vision

Ese ha sido el lema de la ce-
lebracion del Dia Mundial
de la Vision en 2021, proclamado
por la Organizacién Mundial de
la Salud (OMS) y por la Agencia
Internacional para la Prevencion
de la Ceguera. Aprender a amar
nuestro 0jos es vital para poner
freno a una auténtica pandemia
gue provoca problemas de vision
y ceguera a unas 2.200 millones
de personas en el mundo, a pesar
de que en la mitad de los casos,
se podrian prevenir,segun la OMS.
La celebracion de esta jornada
se fundamenta en la necesidad de
sensibilizar a la poblacion en ge-
neral sobre la discapacidad visual,
como un importante problema
de salud publica internacional.
También pretende ser una lla-
mada de atencion a los gobiernos
de todos los paises, con el fin de
gue tomen conciencia del pro-
blemay destinen fondos para
programas de prevencion de la
ceguera. Y, por su puesto, es una
fecha para celebrar los importan-
tes logros que se han alcanzado y
las buenas perspectivas de futuro.
LaFederacion de Asociacion de
Distrofias Hereditarias de Retina de

L ove your eyes’ (Ama tus 0jos).

Espala (FARPE) y su Fundacion de
Lucha contra la Ceguera (FUNDA-
LUCE) se sum6 a la conmemora-
cion y a las reivindicaciones de los
organismos internacionales, que
promueve un aprendizaje para
gue nosotros mismos aprendamos
a amar nuestros ojos, mediante
una guia de buena salud ocular de
las 4P: Prevenir, Proteger, Preservar
y Priorizar.

1. Prevenir. Se pueden preve-
nir enfermedades de la vision si se
lleva un estilo de vida saludable,
mediante una alimentacion sana,
la reduccion del consumo de ta-
baco y alcohol, mantener un peso
adecuado con la practica de ejer-
cicio fisico y controlando los nive-
les normales de azlcar en sangre,
la presion arterial y el colesterol.

2.Proteger.Hay que cuidar los
ojos de riesgos como la intensa
luz solar, los accidentes y la larga

exposicion a las pantallas. Debe-
mos hacernos con unas buenas
gafas de proteccion y controlar
gue el uso de cosméticos no dafe
nuestros ojos. Hay que reducir el
tiempo frente a las pantallas y ha-
cer descansos regulares, asi como
parpadear con frecuencia.

3. Preservar. Es fundamental
disponer de un estudio oftalmo-
l6gico completo, que incluya un
historial médico personal y fami-
liar para evaluar riesgos y evitarlos
o paliarlos.

4. Priorizar. Las revisiones con
el oftalmdlogo son prioritarias, al
menos cada dos afios. En el caso
de padecer una patologia visual,
las que establezca el especialista.
Prestar atencion si cuenta con an-
tecedentes en la familia de enfer-
medades de la vista.Y estar alertas
ante posibles sintomas que mer-
men su vision.

VISION -11
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;Jugamos todos?

Hay un servicio de accesibilidad dirigido principalmente
a las personas ciegas y con baja vision que aun no se ha
aplicado alos videojuegos, la audiodescripcion

M2 Eugenia Larreina
Investigadora
predoctoral enla
Universidad Auténoma
de Barcelona

opcién de ocio en paises como Espafia, donde

el 47 % de la poblacion entre 6 y 64 afios juega
habitualmente.Se estima que los beneficios globales
de la industria alcanzaréan los 180 000 millones de
dolares estadounidenses en 2021, derivados de las
ventas de los dispositivos de juego,como las conso-
las o los teléfonos moviles, y de los propios video-
juegos, ya sean copias fisicas o digitales. Gracias a los
recursos econdémicos Y tecnoldgicos de la industria,
los videojuegos son cada vez mas complejos a nivel
visual e interactivo.

A pesar de estos avances, los videojuegos si-
guen causando situaciones discapacitantes. Estas
se producen cuando hay un desajuste entre las
capacidades de una persona y las barreras del me-
dio con el que interactda. Algunos ejemplos de
los obstaculos con los que se pueden encontrar
las personas con discapacidad visual son la impo-
sibilidad de leer los textos de pequefio tamafo
o incompatibles con un lector de pantalla, recibir
los estimulos que solo se comunican por el canal
visual sin el apoyo de los sonidos o las vibraciones
del mando o ejecutar las acciones que requiere el
videojuego porque no se puede reconfigurar el

| 0s videojuegos se han convertido en la primera
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dispositivo de entrada.

El objetivo de la accesibilidad alos videojuegos
es prevenir y eliminar las barreras que dificultan o
impiden el acceso de todas las personas al medio.
En los Ultimos afios, se estan realizando esfuerzos
importantes por mejorar la situacién. En el &mbi-
to de las consolas, desde 2015, la PlayStation 4 y
la Xbox One incluyen un lector de pantalla y op-
ciones de alto contraste. En cuanto a los video-
juegos, destacan Uncharted 4: El desenlace del la-
drén (2016) y The Last of Us Parte Il (2020), ambos
desarrollados por Naughty Dog. El primero ofrece
la posibilidad de fijar el blanco al apuntar a los
enemigos, activar los subtitulos y cambiar la fun-
cion de los botones. El segundo cuenta con mas
de sesenta opciones de accesibilidad. Tiene tres
ajustes predefinidos de accesibilidad que se rela-
cionan con la discapacidad visual, auditiva y moto-
ra. Ademas, se pueden reconfigurar los controles,
automatizar acciones como cambiar de arma o
personalizar el tamario, el color y el contraste de
los elementos graficos.

Sin embargo, hay un servicio de accesibilidad
dirigido principalmente a las personas ciegas y con
baja vision que aun no se ha aplicado alos video-
juegos. Se trata de la audiodescripcion (abreviada
como AD), una forma de narracion que describe de
forma oral los elementos visuales. Esté extendida
en otros medios, como el cing, las artes escénicas
o los museos, y tiene un gran potencial para me-
jorar la experiencia de juego de las personas con
discapacidad visual.

Por un lado, la AD podria integrarse en las ci-
nematicas de los videojuegos. Las cinematicas son
las secuencias de video con un valor narrativo o
descriptivo en las que no hay interaccion con el



jugador, 0 es muy limitada. Estas escenas podrian
audiodescribirse de una manera similar al cine.
De hecho, la AD se ha comenzado a incluir en los
materiales promocionales de los videojuegos. Por
ejemplo, los tréilers de los ultimos videojuegos
de Ubisoft, como Assassin’s Creed: Valhalla (2020),
Watch Dogs: Legion (2020) o Far Cry 6 (2021), ofre-
cen AD en inglés.

Por otro lado, la audiodescripcion de la accion
dentro del juego puede resultar complicada de au-
diodescribir, especialmente, cuando requiere una

Actualidad

tiocho contactos colaboraron en la distribucion.

Tras dos meses abierto, entre octubre y diciem-
bre de 2020, el cuestionario recibié 106 respuestas
validas, un numero elevado para un estudio explo-
ratorio como este. 58 de los participantes juegan
habitualmente a videojuegos, mientras que 48 no
lo hacen. Se observa un gran interés por integrar
la AD en los videojuegos, ya que podria mejorar
la inmersion de los jugadores con discapacidad
visual. Los resultados completos se publicaran
proximamente.

reaccion rapida por parte del
jugador. Por tanto, se podria
empezar por integrar la AD
en los videojuegos narrativos
0 basados en texto, como los
de aventura, los de rol o las
novelas visuales.

El proyecto Researching
Audio Description: Translation,
Delivery and New Scenarios
(Investigacién en audiodes-
cripcion: traduccion, locucién
y nuevos ambitos) investiga
las cuestiones menos estu-
diadas de la audiodescripcion.
Una de ellas es su posible
aplicacion a los videojuegos,
partiendo de las preferencias

La accesibilidad
avideojuegos
toma impulso en
los Gltimos afios.
La participacion
de los usuarios
en el diseio de la
accesibilidad es
clave

Quince personas que par-
ticiparon en el cuestionario
se presentaron voluntarias
pararealizar una entrevista
en la que se profundiz6 sobre
sus necesidades de accesibili-
dad al jugar a videojuegos. El
proximo paso en la investiga-
cion es trasladar las experien-
cias y sugerencias de los par-
ticipantes en el cuestionario
y las entrevistas a los profe-
sionales de la industria, como
los desarrolladores de video-
juegos, y consultarles sobre
el futuro de la accesibilidad a
los videojuegos VY la viabilidad
técnica de la AD.

y las necesidades de las perso-
nas ciegas y con baja vision. Esta informacién se
recogié através de un cuestionario en linea, cuya
metodologia se presenta a continuacion.

El cuestionario tenia tres objetivos: describir
las preferencias de los participantes sobre los vi-
deojuegos y su accesibilidad, analizar sus perfiles
demogréficos y analizar su preferencia por la apli-
cacion de la AD alos videojuegos. Los requisitos
de participacion eran ser una persona ciega o con
baja vision, mayor de 18 afios y residente en Espa-
fia. Para distribuirlo, se contacté con 71 personasy
entidades que formaban parte o tenian acceso ala
poblacién objetivo. Por ejemplo, se pidio a asocia-
ciones de personas con discapacidad visual y or-
ganizaciones de profesionales de la accesibilidad
gue difundieran el cuestionario entre sus miem-
bros y através de las redes sociales. En total, vein-

En definitiva, la accesibili-
dad alos videojuegos esta tomando impulso en
los ultimos afios. La participacion de los usuarios
en el disefio de la accesibilidad es clave para que
se ajuste a sus preferencias y necesidades. Ademas,
es esencial tener estas cuestiones en cuenta desde
que se comienza a desarrollar el videojuego, para
que todas las personas podamos jugar sin nece-
sidad de una adaptacion especifica. Los estudios
exploratorios como el cuestionario que se ha pre-
sentado en este articulo pueden contribuir a que
este objetivo esté cada vez mas cerca.

Finalmente, agradecemos su tiempo e impli-
cacion atodas las personas que participaron en
el cuestionario y a todos los colaboradores que
lo distribuyeron. Su contribucién ha sido funda-
mental para el desarrollo de esta investigacion.
Ademas, sus comentarios y sugerencias son muy
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valiosos para la mejora de la accesibilidad a los
videojuegos en un futuro cercano.
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Unaasociacion alagallega

FARPE busca personas que formen un colectivo de afectados
de retina en Galicia

reditarias de Espafia (FARPE) y su Fun-dacion

de Lucha contrala Ceguera busca personas que
quieran colaborar para la formacion de la Asociacion
Retina Galicia. Si tienes alguna dis-trofia hereditaria
de retina, como retinosis pigmen taria, Amaurosis

L a Federacién de Asociaciones de Distrofias He-
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Congénita de Leber, Stargardt u otras o si trabajas
con ellas o tienes algun familiar afectado, ponte en
contacto con nosotros. Quere-mos acercar a los ga-
llegos que padezcan estas patologias raras nuestra
experiencia, ayuda y ase-soramiento. Contacta con
NOSOtros.


http://www.aevi.org.es/web/wp-content/
http://www.aevi.org.es/web/wp-content/
http://www.playstation.com/es-es/
http://www.playstation.com/es-es/
http://www.playstation.com/es-es/
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El placer se escucha

La primera plataforma online accesible para que personas con
discapacidad visual puedan tener un espacio intimo y de con-
flanza en el que disfrutar de la sexualidad

ASOCIACION RETINA MURCIA 4
-RETIMUR -

Luna Flores y Maria Sanabria
Periodista y Sexdloga
Creadoras del proyecto ‘Pideme placer’

ideme Placer es la primera plataforma on-
line totalmente accesible para que perso-
nas con discapacidad visual puedan tener
un espacio intimo y de confianza en el que dis-
frutar de la sexualidad. Esta iniciativa surge de la
mano de la psicéloga y sexdloga Maria Sanabria
Vals y de la periodista Luna Flores Torres, ante
la necesidad de contar con un altavoz para las
distintas realidades que existen en torno ala
sexualidad. Una necesidad para fomentar el au-
toconocimiento y mejorar el desarrollo personal
y bienestar sexual de los oyentes, especialmente,
con discapacidad visual desde una experiencia
sensorial envolvente, porque ahora, el placer se
escucha.
“Somos conscientes del revuelo que puede
causar hablar de sexo siempre y cuando se en-

tienday se limite este ala pornografia, grave
error pero triste verdad, porgue ¢ quién no ha
consumido alguna vez contenido de este tipo?
pero, ¢,qué variedad de realidades muestra? No-
sotras teniamos claro que, al igual que muchas
personas, para nada nos sentiamos reflejadas
con un contenido machista, vejatorio, carente
de valores... Y nos frustraba profundamente
gue un pilar tan fundamental, tan esencial en
la vida de cualquier ser humano,comoes el de
la sexualidad, quede reducido a ese contenido,
porque es la principal fuente ala que acuden
nifios, adolescentes y adultos para, en muchas
ocasiones, aprender y lo que se acaba apren-
diendo es a repetir patrones y reproducir con-
ductas donde todo el foco estaba en el placer
del hombre y en la sumision de la mujer y donde
la comunicacion, el consentimiento y el respeto
brillan por su ausencia.” sefiala Luna Flores.

A raiz de esto, las fundadoras del proyecto
quisieron ir mas alla y pensaron cémo podrian
sentirse personas con cualquier tipo de dis-
capacidad al no estar reflejadas y al no existir
sus realidades en el terreno de lo sexual. Por-
gue al no tener referentes ni referencias ¢,como
se percibe uno o una como alguien deseable?
Se lleva afios pecando de infantilizary negar
la sexualidad a las personas con discapacidad.
Es como hablar de dos tabues potentes que no
hacen mas que perjudicar y que no hacen mas
gue negarle un derecho a millones de personas,
negar el autoconocimiento, negar la autonomia,
negar el disfrute, la exploracién y lo que mas
nos preocupa, negar el desarrollo personal y el
bienestar sexual. “Dentro de las discapacidades
nos quisimos centrar en la visual, y ¢por qué?
porgue en unasociedad donde tanto se habla
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de que unaimagen vale mas que mil palabras,
es necesario aprender (en mayusculas) a sentir
y vivir de otro modo la sexualidad y la erotica.
Lamentablemente la sociedad o lasgrandes
industrias han vendido en forma de estimulos
visuales toda una experiencia sensorial que pre-
cisa de ser entendida mucho més alla de la vi-
sion. Y esta misma sociedad necesita aprender a
percibir cada uno de los estimulos y sensaciones
gue nos envuelven en una situacién de intimi-
dad y aprender una serie de valores que son ne-
cesarios para relacionarnos tanto con nuestros
propios cuerpos como con las demas personas.”
afirma Maria Sanabria.

Por ello, Pideme Placer trabaja para que mas
de 285 millones de personas con discapacidad
visual en el mundo puedan experimentar, vivir
y disfrutar de su sexualidad creando una serie
de productos digitales para hacer que el placer
se escuche.

Pideme Placer trata de crear un enlace de
union entre el disfrute y la informacion en ma-
teria de sexualidad. Por un lado, podran disfrutar
de las “Dosis de placer’, audios eréticos con so-
nido envolvente que permite sumergirte dentro

de cada historia, donde los valores y la diversi-
dad siempre estan presentes.

Por otro lado, la “Radio del Placer’; un espa-
cio seguro, de confianza e interactivo, centrado
en la educacion y divulgacion a través de au-
dio-podcast sobre sexualidad y discapacidad
visual Ademas de esos servicios, Pideme Placer
cuenta con asesoramiento sexoldgico personal
para asi hacer una triada de servicios de benefi-
cios para la salud y de promocion parala misma
porque de eso se trata, de vivir la sexualidad de
manera saludable.

En el Congreso de Retina de Murcia 2021 se
lanzo6 una plataforma de prueba, pidemeplacer.
com, con unas versiones demo de dos de los
productos auditivos. Alli mismo animaron a los
asistentes a que tras escuchar estos dos audios,
completaran una breve encuesta para mejorar
su trabajo. Ambas propulsoras del proyecto con-
fian en que estamos cada vez mas cerca de en-
tender que lo real en esta vida es la diversidad
y no hay nada mas diverso que la sexualidad. Es
hora de dar a conocer un abanico de posibilida-
des y para ello contamos con la herramienta de
Pideme Placer.

Fundaluce
FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA
Ta también puedes luchar condra la cequera
DONATIVOS

CC: ES89 0049 1892 652010380027

(Banco Santander)

NOTA. Las personas, empresas e instituciones que hagan donativos a FUNDALUCE pue-

den beneficiarse de desgravaciones en la declaraciéon de la Renta, cuyo porcentaje varia en fun-

cion de la cantidad donada. Para ello es necesano que a la hora de hacer la donacién aporten su

nombre completo, DNI o los datos de la empresa, segun el caso, vy su provincia. FUNDALUCE re-
flejara esta donacién en Hacienda.



97 CONGRESO de la
SOCIEDAD ESPANOLA DE OFTALMOLOGIA
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Cartel del 97 Congreso de la SEO.

Sels meses
para ponerse
al dia en
Oftalmologia

El Congreso de la Sociedad
Espafiola de Oftamologia se

a 97 edicion del Congreso Nacional de la Socie-

puede ver hasta el 31 de mar-
Z0 en suweb
L dad Espafiola de Oftalmologia (SEO) se desa-
rrollé de 29 de septiembre al 2 de octubre. Por

segundo afio consecutivo, se celebrd de forma virtual
(a traves del enlace www.virtualse02021.com), debi-
do a las limitaciones de la pandemia, y lo siguieron
en torno a unos 2.000 oftalmélogos.

La directiva de la SEO ha habilitado,ademas, la po-
sibilidad de acceso a todos los contenidos,que estaran
disponibles en la plataforma durante 6 meses, hasta el
31 de marzo de 2022. El Congresoo cuenta con mas
contenidos, en los que se exponen las Gltimas nove-
dades cientificas y tecnoldgicas de la Oftalmologia.El
presidente de la SEO, el doctor Antonio Pifiero Busta-

mante, resalta que es una experiencia virtual 2.0 muy
mejorada respecto a la del afio pasado.

Actualidad

Ver los
sonidos y
escuchar los
colores

La SEEBV reclama que los
derechos de la discapacidad
visual seigualen aotras disca-
pacidades

er sonidos y escuchar colores. ¢Es posible?
V La respuesta la tienen dos profesionales que
comparten nombre y apellido, Eduadro Fer-
nandez, uno de ellos es doctor en Neurociencia y el
otro, pianista. Y se la ofrecieron a los asistentes a las
sextas Jornadas Cientificas organizadas por la Socie-
dad Espafiola de Especialistas en Baja Vision (SEEBV),
que recuperaron lamodalidad presencial y se desa-
rrollaron en Méalaga a finales de octubre.Lo mejor es
gue quienes se hayan perdido la respuesta la pueden
ver cuando quieran en laweb de la sociedad.

La presidenta de la SEEBV, Amparo Alcocer, apro-
vecho el encuentro para destacar que lo mas im-
portante para este colectivo son las personas con
baja vision. Alcocer reclamo unidad y lucha para
trabajar juntos y ofrecer soluciones. Asimismo, pi-
di6 a las autoridades que igualen los derechos de
la discapacidad visual a los de otras discapacidades.

Jornada dela SEEBV
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Las terapias génicas

El doctor Cuenca analiza las Ultimas noticias sobre el
tratamiento de Luxturna y ensayos clinicos en optogenética

Dr.Nicolas Cuenca

Catedratico de Biologia Celular Grupo de
investigacion Neurobiologia del Sistema Visual
y terapia de enfermedades neurodegenerativas
delaretina Universidad de Alicante Premio
FUNDALUCE 2018

l ' na de las preguntas mas repetidas en todas
las reuniones y conferencias sobre terapias
de distrofias retinianas ha sido: ;Cuando

habra una terapia para nuestras patologias? Hasta

ahora, la respuesta era mantener la esperanza, sin
levantar faltas expectativas, haciendo hincapié en
la necesidad de invertir mas recursos en investiga-
cion cientifica, para conseguir pronto la respuesta
que de verdad esperamos. Asi, los pacientes mas
optimistas se llenaban de ilusion y los mas pesi-
mistas pensaban que, aunque ellos no consiguie-
ran recuperar la vision, al menos valdria la pena
intentarlo para sus nietos.

Pero en los Ultimos meses, hemos tenido bue-
nisimas noticias, tanto en relacion alos ensayos cli-

nicos con terapias génicas, como en el tratamiento
clinico con Luxturna. Por fin, unos 20 afios después
de que el Dr. Gustavo Aguirre aplicara por primera
vez la terapia génica al perro ciego Lancelot en la
Universidad de Cornell, 20 largos afios de investiga-
cion y de esperanza contenida, ya es una realidad
en nuestro pais el tratamiento de Noa, una nifia
ciega debido ala Amaurosis congénita de Leber. El
tratamiento con Luxturna abre la puerta y allana el
camino para el tratamiento de otras distrofias reti-
nianas en las que estén involucradas distintas mu-
taciones. Este tipo de terapia consiste en introducir
un gen sano, utilizando adenovirus asociados como
trasportador (vector), en las células del epitelio pig-
mentario o los fotorreceptores para que estos pue-
dan fabricar la proteina adecuada que el paciente
no puede sintetizar de forma natural.

Otro tipo de terapia génica novedosa es la que
utiliza la técnica de CRISPR, con la que se estan rea-
lizando en la actualidad 46 ensayos clinicos, segun
la base de datos clinicaltrials.gov. En este tipo de
terapia no se introduce un gen sano que reempla-
ce la funcion del mutado, sino que se utilizan una
serie de herramientas de edicién molecular para
reparar el gen mutado del paciente.

Esta técnica ha mostrado una gran utilidad y
se estan depositando grandes esperanzas en ella.

Pero hay que tener en cuenta que, para que
estos dos tipos de terapia funcionen, es necesa-
rio que tanto los fotorreceptores como las células
del epitelio pigmentario no hayan muerto, que
estén en condiciones de ser recuperadas y pue-
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dan volver a funcionar
correctamente. Si esto
no es asi, este tipo de
terapia no es Util, lo que
deja fuera de la posibi-
lidad de tratamiento a
los pacientes que ya han
perdido estas células. Asi
pues, para poder acceder
a un tratamiento con una
de estas terapias, bien sea
administrando un gen
sano que cumpla la fun-
cion del gen mutado, o
bien disefiando las herra-
mientas que lo reparen,
es necesario establecer el

Para acceder aun
tratamiento conuna
de estas terapias es
necesario establecer

el diagnostico
genetico en el
paciente cuanto
antes

nuevos fotorreceptores.
El primero de estos
dos ensayos, el estudio
PIONEER de fase 1/2a,
publicado en la revis-
ta Nature Medicine el
pasado 24 de mayo de
2021, fue disefiado para
evaluar la seguridad y la
eficacia de un tratamien-
to en investigacion para
pacientes con retinosis
pigmentaria avanzada no
sindrémica. Este estudio
combina la inyeccion de
un vector optogenético
con el uso de unas gafas

diagnostico genético en

el paciente cuanto antes. Ademas, se debe conocer
la mutacién concreta en cada paciente, lo que hace
necesario disefiar y evaluar una terapia especifica
para cada una de las mutaciones conocidas. Esto
implica que el coste econémico y de investigacion
son actualmente un obstéculo importante que hay
que superar.

Recientemente, hemos tenido noticas de dos en-
sayos clinicos de terapia génica utilizando la técnica
de optogenética con resultados muy esperanzado-
res.La optogenética soluciona dos de los problemas
antes mencionados: nos permite restaurar la funcion
visual independientemente de la mutacion de los
pacientes e incluso cuando ya no quedan fotorre-
ceptores.

Esto implica que se puede utilizar en todas las dis-
trofias retinianas y en estados avanzados de ceguera.
En la retina, los fotorreceptores son las células que
trasforman las sefiales luminosas y las convierten en
sefiales eléctricas que viajan al cerebro para que se
forme unaimagen del mundo exterior. Con esta téc-
nica, se pueden convertir en fotosensibles otras cé-
lulas de la retina para que funcionen como si fueran
fotorreceptores cuando estos ya han desaparecido o
no funcionan, asi se pueden enviar las sefiales lumi-
nosas al cerebro y restaurar la funcion visual. Esto se
consigue introduciendo en las células ganglionares
o bipolares un gen que les permita fabricar una pro-
teina fotosensible, para que asuman la funcién de
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especiales que estimulan

la retina con luz. Mediante una inyeccion intravitrea,
se administra un vector (virus adenoasociados) que
introduce una proteina fotosensible (ChrimsonR) en
las células ganglionares. Pasado el tiempo necesario
para que se exprese esta proteina en laretina y tras
un tiempo de entrenamiento, se pueden empezar
a utilizar las gafas fotoestimulantes. Estas capturan
imagenes del mundo visual utilizando una camara
que detecta los cambios de intensidad luminosa y
proyectan los pulsos de luz correspondientes en la
retina en tiempo real para activar con una determi-
nada longitud de onda a las células ganglionares
transducidas optogenéticamente. Este estudio ha
demostrado que la inyeccion de un vector de terapia
génica pudo restaurar parcialmente la funcién visual
en un paciente con retinosis pigmentaria que tenia
una agudeza visual con la que solo podia percibir la
luz. El paciente, que antes de la inyeccién no pudo
detectar visualmente ningun objeto, si consigui6
después percibir, localizar, contar y tocar diferentes
objetos usando el ojo tratado con el vector utilizando
ala vez las gafas estimulantes de la luz. Para detectar
la presencia de objetos durante las pruebas visuales,
el paciente adopt6 una estrategia de escaneo con la
cabeza mientras usaba las gafas, lo que los autores
del estudio consideran que se puede deber al area
relativamente pequefia del campo de activacion op-
togenética. También se estudio si el paciente podia
reconocer patrones durante lalocomocion al aire



libre en la calle. Con el ojo tratado
y usando las gafas, el paciente afir-
mOo que podia identificar cruces
de peatones y contar el nimero
de franjas blancas.

Posteriormente, el paciente
atestigué una mejoria importante
en las actividades visuales diarias,
como detectar un plato, una taza
0 un teléfono, encontrar un mue-
ble en una habitacion o detectar
una puerta en un pasillo.

Como resultado del segundo
de los ensayos clinicos, el pasado
3 de junio de 2021, la empresa Nanoscope anuncio la
restauracion de la vision clinicamente significativa en
los 11 pacientes ciegos que evaluo, todos con retino-
sis pigmentaria avanzada, utilizando optogenética.
Al presentar el trabajo, un afio después de una Unica
inyeccion intravitrea el efecto visual se mantenia. El
ensayo clinico, en una fase 1/2a con terapia optoge-
nética se basa en un estudio de investigacion basica
realizado en ratones y publicado en la revista Gene
Therapy en abril 2021, en el que administré una op-
sina, la proteina channelrhodopsin ChrimsonR alta-
mente fotosensible (MCOL1), en el interior las células
ON-bipolares de ratones con degeneracion retinia-
na para permitir su activacion por la luz ambiental y
se consiguid restaurar la vision. En el ensayo clinico
recientemente presentado, todos los pacientes tu-
vieron una mejoria objetiva y subjetiva en la vision
funcional, independientemente de las mutaciones
genéticas subyacentes que causaron la enfermedad.
Las diferencias con el ensayo clinico anterior son que,
por una parte en este ensayo trasforman en fotosen-
sibles las células bipolares de la retina en vez de las
ganglionares y por otra, en este caso se utiliza una
opsina altamente sensible a la luz ambiental, por lo
gue no se necesita utilizar las gafas fotoestimulantes.
Esto puede eliminar los riesgos de dafio que la luz
gue emiten las gafas puede provocar en la retina. Se-
gun el investigador Principal Dr. Santosh Mahapatra,
después del tratamiento,los pacientes informaron de
mejorias duraderas en la sensibilidad a la luz exterior
y en las actividades diarias. Afirma que, después de
ocho semanas de tratamiento, algunos sujetos pu-
dieron asistir a las visitas de seguimiento sin la ayuda
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de un acompafante, que algunos
de los pacientes incluso adquirie-
ron la capacidad de leer letras en
una pared o el texto grande de un
periodico, usar un teléfono movil,
mirar la television e incluso enhe-
brar una aguja.Esta empresa tiene
previsto estudiar la restauracion
de la vision en pacientes con reti-
nitis pigmentosa, enfermedad de
Stargardt y degeneracion macular
relacionada con la edad.
Enresumen, podemos concluir
que los tres tipos de terapia géni-
ca que hemos comentado pueden resultar eficaces
y cada una puede seridénea segun el estadio de
degeneracion en el que se encuentre cada pacien-
te. La optogenética puede ser de gran utilidad para
los pacientes que ya hayan perdido los fotorrecep-
tores y presenten ceguera total. Pero una cuestion
muy importante a tener en cuenta es que, aunque
estas nuevas terapias estan demostrando su éxito,
no debemos relajarnos,no esta todo conseguido, ne-
cesitamos continuar con la investigacion y contestar
muchas preguntas cientificas que todavia estan por
resolver,asi como abordar cuestiones sociales econo-
micas. Mientras tanto, debemos pensar que la retina
esta compuesta por células cuya salud tenemos que
cuidar. Debemos protegerlas del dafio exterior y ali-
mentarlas adecuadamente a la espera de un posible
tratamiento futuro. Incluso si nuestra retina es trata-
da con terapia génica tenemos combinar esta terapia
con neuroprotecion para alargar su supervivencia.
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Ensayo clinico Adaret

Prueban siun nuevo farmaco es eficaz contra la retinosis
pigmentaria

Regina Rodrigo

Group Leader Pathophy-
siology and Therapies for
Vision Disorders Centrto
de Investigacion Principe
Felipe

as distrofias hereditarias de la retina (DHR) son

un grupo de desordenes de la retina que cau-

san la pérdida progresiva y severa de la vision
por la muerte de sus células, principalmente, fotorre-
ceptoras. Estas células son las encargadas de trans-
formar la sefial luminosa en una sefal eléctrica que
llegar& al cerebro para su interpretacion como una
imagen. Existen dos tipos de fotorreceptores, basto-
nes y conos. Los primeros se encargan de nuestra
vision nocturna, y de la vision periférica mientras que
los segundos se encargan de que veamos en condi-
ciones de mayor luminosidad, diferenciar coloresy
de la vision central.

Aungue las DHR son enfermedades genéticas exis-
ten otros factores que pueden contribuir a acelerar
Su progresion, como la activacion de las células del
sistema inmune (microglia, macrofagos, neutrdfilos),
la liberacién de citoquinas como el factor de necrosis
tumoral alfa (TNF«) 0 la generacion de dafio oxidativo
por la formacién excesiva de radicales libres.

La retinosis pigmentaria (RP) es la forma més
frecuente de DHR. Es una enfermedad rara con una
prevalencia de 1/4000 individuos. Se estima que al-
rededor de dos millones de personas padecen esta
enfermedad en el mundo. Se asocia, principalmente,
ala disfuncion y pérdida de los fotorreceptores, aun-
que también puede afectar a las células del epitelio
pigmentario (RPE).
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Como ocurre con muchas enfermedades raras,
presenta una elevada heterogeneidad clinica y ge-
nética, que dificulta el diagndstico y la basqueda de
un tratamiento adecuado. Los pacientes con RP sue-
len perder la vision nocturna en la adolescencia, la vi-
sién periférica en la edad adulta temprana y la vision
central a una edad més avanzada, debido a la muerte
progresiva de bastones y conos. En la mayoria de los
casos, la muerte de los fotorreceptores comienza con
la degeneracién de los bastones, debido a las muta-
ciones y con el tiempo degeneran los conos. Es pro-
bable que la muerte de los conos, responsables de la
visién central, se produzca como consecuencia de la
inflamacion cronica, el progresivo dafio oxidativo, el
desequilibrio metabdlico, etc.

Actualmente, existen diferentes aproximaciones
terapéuticas dirigidas a parar la progresion de la en-
fermedad,como la terapia génica o la terapia celular,a
ralentizarla como las terapias farmacolégicas de neu-
roproteccion o,en estadios mas avanzados,a estimular
otras células de la retina para que realicen una funcién
similar a la que realizaban los fotorreceptores como
la optogeneética, o los implantes electronicos. El tipo
de estrategia terapéutica dependera del estadio en
el que se encuentre la enfermedad. Por ejemplo, las
terapias farmacoldgicas se pueden aplicar en todos los
estadios, al principio, para prevenir o retrasar la
muer- te de FRy, mas adelante, para mantener la
retina en el mejor estado posible para poder recibir
otro tipo de tratamientos (ej. optogenética) o para
que otros procesos,como los ritmos circadianos
funcionen ade- cuadamente.

El grupo de Fisiopatologia y Terapias para Enfer-
medades de la Vision en el Centro de Investigacion
Principe Felipe (CIPF),anteriormente en el Instituto de
Investigacion Sanitaria La Fe, lleva afios investigando
en el desarrollo de terapias farmacoldgicas de neuro-
proteccion, dirigidas a reducir la inflamacion o el dafio
oxidativo en RP.Para ello,ha contado con el apoyo del



POSIBLE TRATAMIENTO

Pacientes
y modelo ratén rd10

<} TNFa

ADALIMUMAB

L

Anticuerpo
completamente
humanizado
anti-TNFa

Células gliales

Parte de lapresentacion del ensayo

Servicio de Oftalmologia del Hospital de Manises, di-
rigido por el Dr. David Salom, del Dr. Emilio Gonzalez
del Servicio de Neurofisiologia de dicho hospital y de
la asociacion RETINACV.

Los procesos inflamatorios tienen una contribucion
importante en la patogénesis y progresion de la RP.Se
ha descrito la activacion de la microglia, un evento co-
mun presente en degeneraciones retinianas, o el au-
mento de mediadores inflamatorios como el TNFa en
pacientes y modelos experimentales de RP.Las células
de microglia son los macréfagos del sistema nervioso.
Estas células se activan en los procesos inflamatorios,
liberan sustancias como TNF« Yy se encargan de fagoci-
tar células para ayudar en el proceso inflamatorio, pero
su activacion excesiva tiene efectos nocivos para las
células. Nuestro grupo mostré un aumento de TNF«
en humor acuoso de pacientes con RP, incremento
de la expresion de TNF« en retinas de raton rd10, un
modelo de RP, corroborado por otros autores y en el
modelo ex vivo de degeneracion retiniana en cerdo.
El TNFa es una citoquina pleiotropica que participa
en un amplio rango de procesos celulares, pudiendo
activar vias de supervivencia o vias de muerte celular,
através de su union alos receptores TNFRI'y TNFRIl y
posterior activacion de distintas moléculas. En vista a
sus funciones celulares y las alteraciones observadas
en RP.creimos que podria ser una diana terapéutica
paralaRP.

En el mercado, existen anticuerpos monoclonales
contra TNFo ampliamente utilizados en la practica cli-
nica en enfermedades inflamatorias humanas como la
artritis reumatoide, psoriasis,espondilitis anquilosante,
etc. que también se emplean en Oftalmologia como
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tratamiento alternativo en pacientes con uveitis no
infecciosa. Nuestro grupo evalud el efecto de dos de
ellos en modelos experimentales de degeneracion re-
tiniana: Infliximab y Adalimumab (ADA). El Infliximab
redujo la degeneracion en un modelo ex vivo de reti-
nas porcinas expuestas a un agente que mimetizaba
una de las mutaciones que ocurre en RP. Posterior-
mente, se observd que la administracion intraperi-
toneal repetida de ADA contribuy6, en un momento
concreto de la degeneracion (dia postnatal 18),a pre-
servar la estructura de la retina y reducir la pérdida de
fotorreceptores, probablemente. a través de la inhibi-
cion de la microgliay de una enzima llamada poliADP
ribosa polimerasa (PARP) en ratones rd10. El bloqueo
de TNF« también redujo la gliosis reactiva y mejoro la
respuesta antioxidante. Sin embargo, ya no se obser-
vO un efecto neuroprotector a dia postnatal 20. Con
el fin de mejorar el efecto de este farmaco, se realizd
una dnica inyeccion en el interior del ojo, intravitrea
y se evalud su efecto a dia postnatal 23. El bloqueo
de TNF« redujo la pérdida de fotorreceptores, la infla-
macion y mejord la respuesta antioxidante tras una
Unica inyeccioén intravitrea. Su efecto, probablemente,
fue por inhibicion de la actividad de la enzima PARP.de
lamicrogliay de la activacion del inflamasoma NLRP3.

Estos resultados nos llevaron a solicitar a la Agen-
cia Espafiola del Medicamento y Productos Sanitarios
(AEMPs) autorizacion para realizar el ensayo clinico
ADARET. Se trata de un estudio de fase I, unicéntrico,
aleatorizado de grupos paralelos para evaluar la se-
guridad y eficacia de la administracion intravitrea de
Adalimumab en pacientes con retinosis pigmentaria.
En él participa el CIPF como promotor,el Dr.David Sa-
lom como investigador principal junto a su equipo,
RETINA CVy una empresa especializada en la gestion
de ensayos clinicos (CRO, Contract Research Organi-
zation). Los pacientes que cumplan con los criterios
de inclusion se aleatorizaran en dos grupos Ay B. El
grupo A recibira el farmaco y el B se utilizard como
grupo control de evolucion natural de la enfermedad.
El objetivo primario serd determinar la seguridad del
farmaco tras varias inyecciones intravitreas a lo largo
de 18 meses.Como objetivos secundarios se evaluara
el efecto del fArmaco sobre algunos marcadores de
inflamacion,de estrés oxidativo en el 0jo y en
especial, sobre la funcién visual mediante técnicas
oftalmolo- gicas especificas.

VISION -23



Articulos

Pablo Palazén Riquelme
Doctor en inmunologia por
la Universidad de Manches-

ter y experto en Investi- \
gacion Clinicay Medicina (T
Farmacéutica __

e ®J con la
.« CIENCIA

#ojoconlaciencia

Una historia para alucinar
encolores

El daltonismo recibe sunombre de John Dalton, un cientifico e
investigador del siglo XVIll, adelantado a su tiempo, que dond
sus 0jos ala ciencia al detectar que veia mal los colores

ton, un cientifico e investigador del siglo XVI-
Il,adelantado a su tiempo,que dond sus 0jos
ala ciencia al detectar que veiamal los colores

La presencia del color en nuestra vida es mas
influyente de lo que creemos. Desde muy peque-
fios nos dan papel y lapices para dejar rienda suel-
ta alaimaginacion, la creatividad y trabajar esa
motricidad fina que nos estan Gtil de mayores. No
se trata de descubrir sitenemos un gran artista
en nuestro interior, sino de que aprendamos a ex-
presar.

Ya de mayores, el color sigue teniendo un rol
central. Desde qué ropa nos ponemos al levan-
tarnos hasta qué fruta elegimos en el supermer-
cado, el color determina muchas elecciones que
hacemos en nuestro dia a dia. De esto se aprove-
chan también las marcas comerciales, eligiendo
colores exhaustivamente para transmitir ciertas

E | daltonismo recibe su nombre de John Dal-
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John Dalton,un visio-
nario que no podia ver
como el resto del mundo

sensaciones y provocar ciertas asociaciones en
nuestra mente. Asi un producto que se intente
vender como ‘natural, probablemente, elija un di-
sefio usando el verde, siviene del mar sera azul
o si es algo supuestamente romantico sera rojo.
Pero, ¢como percibimos el color? ¢Qué pasa con
aquellos que lo perciben de manera distinta?
Paralos que no tienen una exhaustiva forma-
cion cientifica, el nombre de John Dalton les sera



desconocido o, como mucho, lo asociarén a cier-
ta banda de forajidos del viejo oeste. Pero, lejos
de pertenecer a una banda que robaba bancos y
trenes, John Dalton tiene una plaza reservada en
el olimpo de los grandes cientificos de la Historia.

Aunque Dalton era de origen muy humilde, su
curiosidad le acab6 impulsando como investiga-
dor en muchos campos. De todas sus aportacio-
nes a la ciencia, la mas importante fue retomar el
concepto de a&tomo que habia sido ya estudiado
anteriormente. Vino a decir que la materia estaba
formada por particulas indivisibles llamadas ato-
mos y que estos se unian para formar compuestos
nuevos, pero que no se creaban nuevos atomos.
Por supuesto, esto no se levanté un dia y lo dijo,
sino que presentd pruebas cientificas que lo res-
paldaban. Ahora, doscientos afios después, sabe-
mos que el modelo atébmico de Dalton no es 100%
exacto, pero para el conocimiento de la época era
genial y suficientemente preciso, cambio la quimi-
cay lafisica de entonces.

Ese es recordado como el mayor aporte a la
ciencia de John Dalton, pero algun lector particu-
larmente avispado habra visto que su apellido le
suena a otra cosa. Efectivamente, la ceguera a los
colores o daltonismo recibe sunombre de este

Los ojos de Dalton
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personaje. Aungque ahora el daltonismo se puede
detectar pronto en el desarrollo de los nifios, a fi-
nales del siglo XVIII todavia no habia sido descrito
cientificamente. John Dalton, que era también afi-
cionado ala botanica, se fij6 en que su forma de
describir el color de las flores no era siempre acer-
tada, segun sus colegas.Tras unas indagaciones, se
dio cuenta de que tanto él como su hermano no
percibian los colores como el resto.

Este rasgo, aunque aparentemente inocuo,
pudo resultar incluso letal para él, ya que le hacia
confundir frascos de reactivos durante la realiza-
cion de sus experimentos. En 1794, publico sus
investigaciones sobre este defecto genéticoy
se atrevid incluso a dar una posible explicacion.
Dalton pensaba que el problema radicaba en su
humor vitreo (la masa gelatinosa que llena nues-
tros 0jos) y penso6 que seguramente se debia a que
No era transparente como una persona ‘sana, Sino
mas bien azulado, haciendo de filtro al color rojo.
El problema era que para probar su hipotesis te-
nia que perforarse un ojo y extraerse liquido. Por
suerte, no lo hizo porque erafinales del siglo XVIII
y lo més probable hubiese sido que perdiese el
0jo 0 muriese tras una infeccion. Lo que sihizo fue
disponer en su testamento que sus ojos fuesen

VISION -25



Articulos

extraidos tras su muerte para observar su humor
vitreo. jEso si que es compromiso con la ciencia!
¢No?

Cincuenta afios después, en 1844, murié John
Dalton. Al dia siguiente, sumédico cumplié su de-
seo y examind su humor vitreo, que era totalmente
transparente. Descart la hipétesis de Dalton y de-
cidi6 guardar sus 0jos en un recipiente que desde
entonces esta custodiado en Manchester, Inglate-
rra. jComo! ¢ Dejaron los 0jos en un cajon sin mas?
iNo podemos dejar el enigma de John Dalton asi!
Juntos, en este articulo, vamos a ponernos en la
piel de un detective cientifico e intentar unir los
puntos para poder responder a la pregunta: ¢Por
qué Dalton no distinguia bien los colores?

Conos contra Bastones: ¢Quién es el res-
ponsable?

A Dalton le faltaba una pieza clave de su rompe-
cabezas y era comprender cOmo conseguiamos
ver. Sin esa pieza de conocimiento, era dificil esta-
blecer una causa razonable para su peculiaridad.
Para ver un objeto, tiene que estar iluminado. Al
recibir la luz, ya sea del sol, de unalampara o de
una vela, el objeto va a reflejar una parte de esta
luz que viajara hasta nuestros ojos y llegara has-
ta la retina, donde le esperan unas células muy
especiales: los fotorreceptores. Como muchos ya
sabéis, los hay dos tipos: conos y bastones. Los
bastones funcionan en condiciones de poca luz y
nos permiten percibir contrastes (Blanco/Negro/
Gris). Sin embargo, no son capaces de percibir los
colores. Los conos, en cambio, funcionan sobre
todo de dia y, gracias a ellos, somos capaces de
percibir los colores. De estos hay como 20 veces
menos que bastones, y suelen estar concentrados
en una parte especifica del ojo, pero son mas que
suficientes para poder detectar todo el espectro
cromatico.

Si, seguro que esto de los conos y los bastones
ya lo habias estudiado y ya no te acordabas, pero
¢quieres que no se te vuelva a olvidar? Quédate
con esta frase: Los Conos distinguen los Colores
(con C)y los BastoNes nos permiten ver mas bien
en Blancoy Negro (con By N).

Asi que ya tenemos el culpable de que John
Dalton no pudiese distinguir bien ciertos colores:
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la culpa la tienen los conos. Sélo nos falta encon-
trar por qué los conos de dalton le hacian ver di-
ferente al resto.

¢Como distinguen los conos los diferentes
colores?

La luz se comporta como una onda electromag-
nética (como el WiFi, el 5G o la radio). De la misma
manera que en una radio puedes variar la frecuen-
cia a la que recibes para escuchar diferentes emi-
soras, nuestros 0jos interpretan las diferentes fre-
cuencias como colores diferentes. Evidentemente,
no podemos ver las ondas de radio o el WiFi, al
rango de frecuencias alas que podemos ver lo lla-
mamos: espectro visible.

Para hacer esta distincion entre los diferentes
colores hay tres tipos de conos, cada uno de ellos
respondera mas o menos a un determinado color.
(Posible sitio para la Imagen 3:Sensibilidad conos)

*Los conos S seran sensibles al azul.

*Los conos M lo seran al verde.

*Los conos L lo seran al rojo.

Cada tipo de cono se especializa en detectar
esa gama de colores y es la combinacion de los
diferentes conos activados la que va a determinar
qué color vemos, 0 qué matices tiene este color.

Pues parece claro que Dalton tenia uno de esos
conos afectado, pero ¢ cual? El daltonismo es algo
mas que confundir el rojo y el verde. Aunque co-
munmente esta extendida la idea de que dalto-
nico es aquel que no distingue el rojo y el verde,

Conos M

f—(verdes)

Sensibilidad
Conos S
(azules)

e,

Mas
sensible

Conos L
(rojos)

Menos
sensible

L | 1 | | | |
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Diferentes colores

Sensibilidad de los conos
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eso es un error. En funcién
de la causa y de la perce-
cpcién de qué colores ten-
gas alterados se distingue
entre diferentes tipos de
daltonismo.

Una manera de clasifi-
car el daltonismo seria en
Tri-, Di- 0 Mono- cromatico
dependiendo de cuantos
sistemas de conos tenga-
mos funcionales.

Evidentemente, hay
subtipos y mas particula-
ridades, pero vamos a in-
tentar verlo de la manera
mas sencilla posible.

En el tricrématico, los
individuos tienen los tres
tipos de conos funciona-
les, por lo tanto, ven bien
los colores. Sin embargo,
puede haber tricromaticos
anoémalos que, aunque tie-
nen los tres tipos de conos,
alguna mutacion en estos
puede hacer que vean las

El daltonismo se
detecta pronto en
los ninos, pero a
finales del siglo
XVIIl todavia
no habia sido
descrito. Dalton
sedio cuenta
de que tanto él
CoOMmo Su hermano
no percibian los
colores como el
resto

Es también muy im-
portante resaltar que, mas
alla de la percepcién del
color, los daltonicos, sobre
todo cuando llegamos a
casos de daltonismo mo-
nocromatico o acromatico,
pueden tener una serie
de problemas mas graves
como baja agudeza visual,
fotofobia y nistagmos.

¢De qué tipo era Dal-
ton? Pues, como hemos
visto antes, Dalton pensa-
ba que tenia mas bien un
problema con el color rojo,
asi que podriamos pensar
que era protanope, es de-
cir, tenia ceguera al color
rojo. Pero no es asi de sen-
cillo, asi que, como buenos
detectives cientificos que
somos, tenemos que mi-
rarlo més en profundidad.

¢Daltonico senaceo se
hace?

tonalidades de colores al-
teradas.

En el daltonismo dicromético tienen dos de los
tres tipos de conos funcionales, por lo tanto, hay
una gama de colores que tiene alterada. Se dividen
dependiendo de qué tipo de color no puedan ver:

* Protanopia: Ceguera al color rojo.

* Deuteranopia: Ceguera al color verde.

* Tritanopia: Ceguera al color azul.

Lainmensa mayoria de personas con una per-
cepcion del color alterada son protanopes o deu-
teranopes.

Los daltonicos monocromaticos son aquellos
individuos que sélo tienen uno de los tres tipos
de conos funcionales vy, por lo tanto, tienen una
incapacidad grave para discriminar los colores.

Y, finalmente, nos podriamos encontrar a los
acromates, que son aquellas personas que tienen
una deficiencia en el funcionamiento de los tres
tipos de conos.

Dalton tampoco podia sa-
ber exactamente por qué ély su hermano compar-
tian esta caracteristica, ya que a principios del siglo
XIX, no existia todavia la genética (Mendel, el de
los guisantes, era un jovenzuelo cuando John Dal-
ton murié). Como buen observador y naturalista,
seguro que le llamaron la atencién dos cuestiones:

1- Que, pese a no ser un rasgo muy coman,
tanto él como su hermano lo poseian.

2 - Que era un rasgo mucho mas comun en
hombres que en mujeres.

¢Por qué se daban esas dos observaciones?
Que John Dalton y su hermano compartiesen ese
rasgo no es raro, es fruto de que es algo genético.
Ademas, es lo que llamamos un caracter recesi-
VO, es decir, si todos tenemos dos copias de cada
gen, para presentar ceguera a algun color, las dos
copias tienen que estar alteradas. Aunque lo mas
comln es que se nazca con esta percepcion alte-
rada del color, también puede ser consecuencia
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de tratamientos, enfermedades o incluso del en-
vejecimiento.

Pero nos queda responder ala
segunda pregunta: ¢Por qué es
mucho mas comun en
hombres que en muje-
res? Esta pregunta es
trampa, ya que nos
dejamos llevar
por la gran can-
tidad de deute-
ranopes y pro-
tanopesque
hay, porque
en realidad . ~
dep ende . - ..-‘o,‘
Los pigmen- T aii@ o
tos que hacen =
esp eciales a
los conosS, M
y L estan codifi-
cados en 3 genes
distintos. El prime-
ro, el del azul, esté en
el cromosoma 7, por lo
tanto, la ceguera al color
azul (tritanopia) la vana sufrir
en lamisma proporcion hombres y
mujeres. Otra enfermedad como la
acromatopsia se da también en hom-
bres y en mujeres sin distincién.

Sin embargo, jlos pigmentos de los conos My L
estan codificados en el cromosoma X! Esto explica
por qué ocurre mas en hombres que en mujeres.
Si nos acordamos de las clases de biologia en el
colegio, lo mas comun es que un varén tenga un
cromosoma X (y otro Y) y la mujer tenga dos cro-
mosomas X. Es decir, el hombre soélo va a tener un
cromosoma Xy, por lo tanto, una copia de esos
pigmentos tan especiales. Si le toca una copia al-
terada.... Sera ciego para ese color. En cambio, la
mujer, al tener dos cromosomas X, tiene dos copias
de estos genes y,aunque tenga una copia alterada,
No sera ciega para esos colores si su otra copia es
normal.

Entonces, ya sabemos donde tenemos que bus-
car el diagnostico definitivo de John Dalton, en

28 - VISION

Test de Ishihara

sus genes. jCaso resuelto! Ya tenemos casi todas
las pistas para resolver el misterio del daltonismo
de John Dalton. Hemos comprendido
cOmo conseguimos ver los co-
lores, analizado los diferen-
tes tipos de daltonismo
y llegado ala conclu-
4 sion de que solo
mirando los ge-
nes del cientifico
inglés podre-
mos resolver
el caso. Pero,
¢,cOmMo encon-
tramos genes
de alguien
gue lleva casi
doscientos
afios muerto?
Casualmen-
te, como dijimos
al principio del
todo, en Manches-
ter siguen guardados
Sus 0jos que contienen
lo que mas ansiamos: su
ADN. Por suerte, no tenemos que
irnos hasta Manchester para hacerlo
nosotros mismos. A mediados de los
90, un grupo de genetistas y oftalmé-
logos siguid las mismas pistas que hemos segui-
do nosotros para hallar una respuesta. Aislaron el
ADN de lo que quedaba del ojo del cientifico y lo
que encontraron les sorprendid mucho. Sique es
cierto que era daltonico, pero no era ciego para el
rojo como él mismo creia, sino era ciego para el
verde (era deuteranope). De hecho, como Dalton
explicaba, su ceguera al rojo era totalmente com-
patible con lo que en realidad era una ceguera al
verde. Por fin John Dalton puede descansar tran-
quilo, sabiendo que su ceguera al verde ha sido
finalmente diagnosticada y que, gracias a ella, he-
mos aprendido mucho sobre la percepcion de los
colores.
Y colorin, colorado, este articulo sobre la per-
cepcion de los colores para la revista Vision se ha
acabado.
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ASOCIACIONES

Primeros premios ReCyL

La Asociacion Retina Castillay Ledn convoca cinco premios
de 500 euros para trabajos de fin de grado o fin de master
que aborden las distrofias hereditarias de retina

—&oL

Retina Castillay
Ledn (RECyL))

Ret’wm/,CMt’dlazycLeéw

a Asociacion Retina Castillay Ledn (ReCyL) con-
L voca cinco premios dotados con 500€ cada uno

de ellos para trabajos fin de grado o fin de mas-

ter. Cuatro de ellos para estudiantes matriculados en
cualquiera de las Universidades Publicas de Castilla
y Ledn. Ademas, se otorgara un quinto premio reser-
vado a un estudiante de alguna de las universidades
publicas del territorio nacional con un grado de dis-
capacidad igual o superior al 65%, proveniente de
alguna afeccién que provoque una agudeza visual bi-
lateral que esté por debajo del 0,1 0 un campo visual
bilateral inferior a 10 grados, con la mejor correccion
posible. El resto de condiciones seran aplicables de
igual forma y manera que al resto,buscando la mayor
inclusion posible.

Estos premios ReCyL estan organizados ya para
este curso 21/22. Los trabajos deberan versar so-
bre las Distrofias Hereditarias de la Retina o de la
Baja Vision desde cualquiera de los ambitos y es-
pecialidades impartidos en los diferentes grados.
Todos los trabajos presentados deberan tener una
finalidad eminentemente aplicada. Nuestra Asocia-
cion busca con estos premios dar visibilidad aunas

&otL PREMIOS RECYL

TRABAJOS FIN DE GRADO (TFG)

Cartel delos primeros Premios ReCyL.

patologias afines con sus estatutos, como son la
Baja Vision, la plena inclusion, etc. Y, por supuesto,
trabajar para la mejora en la calidad de vida en
todos sus socios, asi como tratar de influir de una
forma bésica en la Investigacion en Espafia.
Debemos pensar que los premios no van sola-
mente dirigidos a materias como la medicina, Op-
tica, enfermeria, Trabajo Social, tradicionalmente
unidas a nuestros objetivos, sino también a as-
pectos que hemos considerado muy importantes
como el Derecho, la Psicologia o la Economia. De
esta forma, es basico para estos premios decir que
no se podran repetir en el mismo afio dos premios
a materias similares, es decir, no podran convivir
dos premios destinados a Medicina, solo podra
haber uno. Si podrian convivir dos 0 mas premios
relacionados con los estudios sanitarios, por ejem-
plo, uno en Medicina, otro en Enfermeria y otro en
Psicologia. M&s informacion en https://www.reti-
nacastillayleon.org. Animamos a todos a participar.
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Golf inclusivo

La experiencia en este deporte de una persona con distrofia
hereditaria de retina

Asociacion Retina
Madrid (ARM)y
Fundacién Retina
Espafa

na tarde soleada, hace aproximadamente dos

anos, me encontraba en un driving range o lo

que eslo mismo, un lugar donde los jugado-
res de golf practican este deporte.Mi padre, entusias-
ta jugador de golf desde hace treinta afios, me con-
vencid para ir a probarlo.Tras unas nociones basicas
gue me fueron impartidas,unos golpes con un hierro
siete y una merecida jarra de cerveza, me fui feliz de
haber podido practicar un deporte. De improviso, o
que fue una casual sesion acab6 convirtiéndose en
una rutina en la que cada semana ibamos al driving
range del pueblo.

Pronto, surgi¢ unaideaen mi cabeza, «;Po-
dré poner en practica lo que he aprendido en un
campo de golf?». Subitamente, mi boicoteador al-
ter ego surgi6 para responder con un «¢Como va
ajugar una persona con ceguera en un campo de
golf?» Deseché ese pensamiento negativo y escri-
bi en Google: “Golf para ciegos” De un momento
a otro, me encontraba redactando un e-mail al
equipo de Golf Adaptado de la Federacion Ma-
drilefia. Su presidente Pablo Cabanillas, me res-
pondié amablemente y en esa misma semana, me
hallaba con un grupo de golfistas con ceguera.
Me dieron una célida bienvenida, y prontamente,
me senti totalmente integrado en el grupo. No
tardd mucho tiempo enllegar el dia que estaba
esperando, el momento en que me enfrentaria a
un campo de dieciocho hoyos. Me convencieron
para jugar en un torneo benéfico. Fue como ser
arrojado al océano después de aprender a nadar
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Carlos Schilling jugando al golf

en un riachuelo. De repente, ahi me encontraba,
en el tee de salida junto a mi amigo y guia Jorge.
Nuestros guias nos ayudan apuntar al objetivo,
encontrar la bola, indicar distancias... etc. El he-
cho de que fuese un torneo no ayudo6 a calmar
mi nerviosismo, y tras cuatro hoyos, por fin logré
relajarme y disfrutar del dia. De eso se trataba.
Quedeé ultimo, por supuesto, y descubri que en-
viar la bola a la calle de un hoyo que no te toca
jugar, es algo sencillo sillevas poco tiempo prac-
ticando este deporte.

Mas tarde, ese afio, fui invitado nuevamente,
pero esta vez se trataba de un torneo dentro del
circuito de golf adaptado. Mi golpeo mejoré un
poco, a veces la dejaba sobre un seto, a veces so-
bre la siguiente calle y muchas veces dentro de un
estanque. En una ocasion, mi guia grito “bola’; mi
bola habia sobrevolado el techo de la cabafia de
los greenkeepers, justo detras de un tee lleno de
golfistas. Fue muy divertido, volvi a quedar ultimo,



lo cual no me preocupaba. Mi mayor satisfaccion
ese dia fue la de ver jugar a personas con diversas
discapacidades y formar parte de aquello.

Hoy en dia, sigo mejorando mi juego gracias a
los increibles consejos de mis compafieros de la
federacion, alos de mi guia y a los de mi querido
padre. También sigo maravillandome al ver jugar
a personas ciegas, al ver jugar a personas sin un
brazo o una pierna, al ver jugar a personas en silla

Asociaciones

de ruedas, y a otras otras muchas que podria seguir
mencionando.Y no dejo de animar a la gente a que
pruebe este precioso y no menos dificil deporte, el
cual te permite pasar el dia rodeado de naturaleza
y de un ambiente agradable. El camino no es sen-
cillo, pero se ha allanado mucho el terreno gracias
al esfuerzo de distintas asociaciones, entidades y
federaciones.

Carlos Schilling

Por las obras 0s conoceran

Esperamos tiempos mejores en que el afectado quiera
iImplicarse, piense que debe seractivo y no esperar que
‘caiga el mana del cielo’

Asociaciéon de
Castilla-La Mancha
de Retinosis
Pigmentaria

ancha, ya que estos tiempos, derivados del
IVI Covid, implican preocupacion en la Junta

Directiva por posibles contagios y cepas
de las que nos van explicando los medios de comu-
nicacién. Esperamos tiempos mejores, como en la
obra de Gustavo Adolfo Bécquer, en los que volve-
ran estas ansias por el saber y que fructificaran en
nuestros encuentros presenciales, que nos llenaran
de plena satisfaccién. No merece la pena arriesgar la
salud, dado que el flujo de informacion va creciendo
como ese manantial de agua viva que no ceja en su
empefio para llegar anuestros afectados.

Estamos euféricos por el excelente apoyo institu-
cional que estamos recibiendo.Tanto la Junta de Co-
munidades como el Excmo. Ayuntamiento que cuen-
tan con nosotros y que hacen que nos sintamos una
parte importante en el devenir del campo asociativo.
Como bien sabe el lector, estamos instalados en Casa
Carretas en el edificio de asociaciones que depende

del area de Participacion Ciudadana.Pues bien, el pa-
sado 20 de octubre fuimos convocados al Consejo
de Casa Carretas, en el cual, el concejal de areay el
responsable de la Jefatura de Seccion analizaron el
funcionamiento del Centro, solicitaron nuestra opi-
nién 'y nos animaron a“seguir en la brecha”

Asimismo, destacamos, con relacion ala Junta de
Comunidades,la reunion semipresencial del pasado
6 de octubre ala que nosotros sélo pudimos asistir a
través de la plataforma Zoom,ya que se llevd a cabo
en Toledo, con la que se buscaba la consolidacion y
articulacion del tejido asociativo de enfermedades
raras de Castilla La Mancha. En esta reunion se ma-
nifest6 la voluntad de avanzar hacia la generacién
de una plataforma comun. Ademas, se avanz6 en la
elaboracién de la Guia de entidades de ERy el mapa
de entidades y recursos vinculados a ERen la que
figurara también la Retinosis Pigmentaria.

Es importante la atencion al afectado, algo que no
olvidamos en ninglin momento.Nos invade la peticion
de informacion, mas debemos resaltar que,aunque re-
cogemos escasos frutos de nuestro trabajo, no deses-
peramos y esperamos tiempos mejores en los que la
gente afectada vaya perdiendo el miedo a implicarse,
a pensar que deben ser activos y no esperar que“caiga
el mana del Cielo”Por vuestras obras os conoceran de
ahi que este dicho sea crucial para no desfallecer.
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Elrector de laULPGC, Luis Serra Magem, y el presidente de laasociacion canaria, German Lépez,durante lafirma

Allanza universitaria

'—'-

La asociacion canaria firma un convenio con la Universidad
de Las Palmas para fomentar el desarrollo cientifico, social,
académico, tecnologico y cultural

Asociacion

de Afectados por
J Retinosis
07 g Pigmentaria de la
s %) Comunidad Canaria
(AARPCC)
a sede institucional de la Universidad de Las
L Palmas de Gran Canaria acogi¢ el pasado 28
de mayo la firma del Convenio-Marco de cola-
boracién entre la Asociacion de Afectados por Reti-
nosis Pigmentaria de la Comunidad Canaria y dicha
institucion. La firma de este documento, que recoge
un acuerdo de colaboracion estrecha al objeto de
contribuir al desarrollo social de proyectos cientificos,
asi como al impulso en la busqueda de nuevas vias
de investigacion y desarrollo tecnoldgico, cultural y
académico en general, fue calificado durante el acto
por nuestro presidente, German Lépez, como «un
paso de gigante» para el cumplimiento de nuestros
objetivos sociales, ya que la investigacion aplicada es
uno de los pilares sobre los que se basan.
Por otra parte,y relacionado con la informacién
ofrecida en la edicion anterior de la revista, acerca
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del Protocolo DHR-RP ratificado este afio por el Ser-
vicio Canario de la Salud, el dia 5 de noviembre tuvo
lugar una reunion online entre representantes de
nuestra asociacion y los médicos responsables de
los servicios de Oftalmologia de los hospitales de
referencia del Servicio Canaro de Salud. Durante la
misma se trataron temas relevantes para los pacien-
tes afectados por patologias DHR-RP de nuestra co-
munidad, tales como la préxima presentacion oficial
del citado Protocolo, que tendré lugar en los prime-
ros meses del proximo afio,y cuya implementacion
supondra un importante incremento en los recursos
y seguimiento de los pacientes afectados. A la vi-
deoconferencia asistieron el Dr. Francisco Cabre-
ra, Jefe del Servicio de Oftalmologia del Complejo
Hospitalario Universitario Insular-Materno Infantil; la
Dra. Cristina Mantolan, Jefa del Servicio de Oftalmo-
logia del Hospital Universitario de Canarias; la Dra.
Graciela Trujillo, Jefa del Servicio de Oftalmologia
del Hospital Universitario de Gran Canaria Doctor
Negrin; la Dra. Maria Antonia Gil, Jefa del Servicio
de Oftalmologia del Hospital Universitario Nuestra
Sefiora de La Candelaria; Dofia Gloria Magdalena
Santana, Vicepresidenta de la AARPCC y Don Ger-
man Lépez, Presidente de la AARPCC.
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El momento de los soclos

Laasociacion andaluza renueva su directiva y reclama
un papel mas activo de los asociados, para que sean
protagonistas en la difusion de nuestras patologias

Asociacion
Andaluza

de Retinosis
Pigmentaria (AARP)

Asociacion Andaluza de
Retinosis Pigmentaria

na nueva etapa se inicia para la Asociacion An-

daluza de Retinosis Pigmentaria tras la Gltima

asamblea general ordinaria que tuvo lugar el
pasado 24 de octubre. El Ultimo periodo ha sido bas-
tante complejo para la entidad, con un equipo diri-
gente mermado desde casi el inicio de su andadura y
con una situacion organizativa interna bastante des-
ordenada.Tanto el presidente reelegido,Rafael Bascon,
como la antigua vicepresidenta, Isabel Dominguez, tu-
vieron que hacer un esfuerzo enorme para reorganizar
todo y seguir atendiendo el dia a dia de la asociacion,
con todo lo que eso conlleva. Echando la vista atras,
pueden decir con orgullo que la AARP ha resistido
bien todos los problemas con los que se ha encontra-
do,aprovechando las circunstancias para fortalecerse
durante este tiempo y conseguir una situacion finan-
ciera saneada y bastante solvente.

Celebrada en formato online, la asamblea sirvio
para realizar un repaso a la situacion financiera de
la asociacion, dandose cuenta de las actividades
celebradas en el periodo 2017-2021, aunque mas
concretamente durante los dos primeros afos,
pues desde que se decretd el confinamiento ge-
neral, en marzo de 2020, la entidad no ha vuelto
a celebrar eventos ni encuentro alguno. Como
no podia ser de otra manera, se realizd6 un some-
ro repaso a las entidades que actualmente estan
implicadas en la lucha contra la ceguera, contra la
retinosis pigmentaria y las distrofias hereditarias

AARP

Asociacion Andaluza de
Retinosis Pigmentaria

XK
ASAMBLEA GENERAL ORDINARIA
ELECCIONES A JUNTA DIRECTIVA
Online: 24 de octubre 2021

Asamblea onlinede la AARP.

de retina, celebrando el impulso que Gltimamente
se le esta dando alas unidades de referencia y alas
redes de colaboracion médica y en investigacion,
tanto a nivel nacional como europeo.

Una vez repasados todos estos temas de inte-
rés, se procedié a elegir al nuevo equipo directivo
de la AARP que se encargara de regir el trabajo de
la misma hasta finales de 2024. El presidente pre-
sentd un nuevo equipo de hombres y mujeres, la
mitad de ellos nuevas incorporaciones, proceden-
tes de diferentes provincias andaluzas. Personas
con iniciativa y ganas de sumar, dispuestas a dar un
nuevo impulso ala organizacion y seguir trabajan-
do por la organizacion, los afectados y sus familias.
Ademas del presidente reelegido Rafael Bascon, la
antigua vicepresidenta que sera la nueva tesorera
Isabel Dominguez y los vocales Inmaculada Espi-
gares y Manu Guzman, se incorporan la vicepre-
sidenta Julia Leiva, el secretario Antonio Espejo y
las vocales Mari Carmen Sanchez y Patricia Garcia.

Recuperar la presencialidad en las ocho provin-
cias andaluzas, para atender en primera persona
a las personas afectadas, asesorarlas y ayudarlas
en cuantas cuestiones relativas a sus patologias
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sea necesario, desarrollar jornadas informativas
en las diferentes provincias, dar visibilidad a las
distrofias hereditarias de retina, abrirlas y mos-
trarlas a la sociedad y reforzar los contactos con
las areas y departamentos de oftalmologia de los
diferentes hospitales y centros sanitarios publicos
de Andalucia, son solo algunos de los objetivos
gue la nueva junta directiva se ha marcado para
los proximos tres afios. “Ha llegado el momento
de que los asociados tengan un papel mas acti-
Vo, es indispensable que se conviertan en actores
principales para el conocimiento de la retinosis
pigmentaria y las distrofias hereditarias de retina,
gue participen junto alos diferentes grupos de
afectados y se preocupen de tener actualizada su

informacion médica y sus pruebas entre las que
debe estar, de forma prioritaria, el estudio genético
gue le ponga nombre y apellidos a su patologia’;
subraya el presidente.

Rafael Bascdn reivindicd el compromiso comun
de las diferentes asociaciones de retinosis pigmen-
taria de Espafia, asi como el de la federacion FARPE
y FUNDALUCE para trabajar conjuntamente en la
consecucion de nuevos logros, avances y terapias
innovadoras, asi como en conseguir mayores re-
cursos para los especialistas y los investigadores,
de tal manera que toda esa suma de esfuerzos ge-
neren avances frente a las patologias retinianas y
sirvan para mejorar la calidad de vida de las per-
sonas afectadas y de sus familias.

Eldiaadia

El papel de las trabajadoras sociales para mejorar la vida de
la asociacion

Asociacion Retina
Comunidad
Valenciana

El asociacionismo es un movimiento muy tipico
del ser humano desde hace muchisimo tiempo, un
movimiento que el ser humano hace entre otras
cosas para huir del aislamiento y para conseguir
el mas obvio de entre todos los objetivos de es-
tas agrupaciones: apoyarse de forma comun para
conseguir unas mejores condiciones de vida, o in-
tereses. Es la herramienta perfecta para unirse y
buscar asi soluciones a problemas comunes, hacer
acciones conjuntas y, sobre todo, para la relacion
con las administraciones publicas.

Las trabajadoras sociales formamos una parte
importante en el engranaje del funcionamiento de
las asociaciones en general, sea cual sea el colec-
tivo al cual enfocamos nuestros esfuerzos. Somos
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personas con formacién especializada para poder
responder a las mdltiples necesidades que inten-
tamos cubrir.

Sabemos que el trabajo que realizan las asocia-
ciones como recursos y herramientas, en general
para las personas afectadas es de vital importancia
y, por esto, partimos de la base de esta importan-
cia para determinar las funciones que se tienen
gue realizar para conseguir unos resultados que
redunden en una mejor calidad de vida y,al mismo
tiempo, que los derechos e intereses a defender
para el colectivo, desemboquen en medidas efec-
tivas y resultados que tengan la mayor incidencia
publica y privada.

Nuestro colectivo, el de las personas con Distro-
fias Hereditarias de Retina, tiene una serie de pro-
blemas que le acompafia por el mero hecho de pa-
decer estas patologias. Problemas que les afectan
en todos los ambitos de la persona: el personal, el
relacional, el educativo, el laboral, el psicologico. ..
Cada asociacion, de todas las que hay distribuidas
en el territorio espafiol, tiene una serie de servicios,
segun su capacidad de actuacion, o su trayectoria,
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RETINA

... COMUNIDAD VALENCIANA

Trabajadoras sociales de laAsociacion Retina Comunidad Valenciana.

que les permite trabajar con mas o menos volun-
tariado, con un grupo de personas miembros de la
Junta Directiva que organizan, y con una serie de
técnicos que orbitamos en esta esfera ayudando
en la correcta marcha.

Como ya comenté nuestra compafiera Carmen
GoOmez, trabajadora social de Retina Murcia, en las
pasadas “Jornadas de Distrofias Hereditarias de Re-
tina, Més alla de lo clinico’ organizado por Novartis
y ONERO el 14 de octubre, nos encontramos ante
un grupo de enfermedades que:

- Tiene una serie de dificultades en la deteccion
de la enfermedad, hay una falta de apoyo psico-so-
cial una vez que es diagnosticada la enfermedad,
ya que se enfrentan a una enfermedad progresiva
y degenerativa, y no tiene cura ni tratamiento.

- Hay una falta de informacion sobre servicios,
derechos y recursos a los que tienen derecho, de-
bido a su nueva situacion.

Las asociaciones son un lugar al que acudir, un
lugar al que muchas familias acuden después de
un diagnostico, o indicaciones médicas 0 socio-sa-
nitarias, o referenciados por otras familias que
previamente han recorrido este camino. Cuando
llaman por teléfono o a la puerta, ahi estamos las
trabajadoras sociales. Somos las primeras personas
con las que tienen contacto, por lo tanto, somos las
qgue damos la bienvenida ala casa, las que acoge-
mos y sostenemos durante todo el camino.

Nuestras funciones se podrian contar a veces
de dos en dos, pero de las funciones que realiza-
mos, las mas importantes son:

-Atender, informar y orientar a los usuarios de
los diferentes ambitos.

- Detectar y analizar las necesidades sociales y
las situaciones de alto riesgo social.

- Desarrollar y ejecutar el Plan individualizado
de intervencion en cada caso.

- Tramitar los recursos sociales adecuados para
el correcto desarrollo del plan individualizado de
intervencion, realizado en cada caso.

- Derivar al usuario al servicio o recurso que co-
rresponda segun el caso.

- Hacer el seguimiento y tratamiento de los ca-
S0S.

A parte esta la parte burocratica y no menos
importante del asunto, la que entre otras cosas
ayuda también a crear proyectos para presentar
a las administraciones y que luego se resuelvan
en positivo y nos puedan seguir financiando, esto
es otra funcién del trabajo social, la busqueda de
subvenciones tanto privadas como publicas, ela-
boracion de proyectos y justificacién de los mis-
mos para mejorar el funcionamiento y la viabilidad
de la asociacion.

Cada usuario presenta unas necesidades dife-
rentes, por eso es muy importante darle una aten-
cion personalizada e individualizada, una atencion
también, continuada a su situacion, para que pue-
dan volver arecuperar unavida autonoma y de
calidad.

Lafuncion principal
Nuestra profesion requiere también de unas habi-
lidades sociales que van desde la escucha activa la
asertividad, la paciencia y la empatia. Pero la fun-
cion principal del trabajador social es el acompa-
flamiento, el acompafamiento y seguimiento en
las diferentes etapas de la enfermedad.

Sabemos que las distrofias de retina pasan por
diferentes etapas o estadios, segun la evolucion de
la enfermedad. En cualquier etapa siempre estara
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el trabajador social para
guiarle y orientarle, siem-
pre seremos un apoyo,un
hombro en el que llorar si
hace falta, y un empujon
para seguir luchando.
Cuando vienen las per-
sonas por primera vez las
acogemos, escuchamos
todo lo que necesitan
decir, les solicitamos que
compartan todo aquello
que les preocupa con el
fin de poder conocerlos
mejor y asi ofrecer una
ayuda mas efectiva. Los
acompafiamos en todo el
proceso e incluso de una
forma literal, acompa-
fiarlos a aquellos lugares
donde puedan sentirse
menos solos 0 inseguros.

Ya desde hace tiem-
po hemos tenido que
incorporar las compe-
tencias digitales tan-
to en la formacion del
equipo como de los
participantes con los
gue trabajamos (la for-
macion continua en

Os animo atodos a
participar en la
asociacion,yaque
juntos se pueden
alcanzar logros
como los obtenidos
y de los que se
benefician todos,
no sololos que
estan asociados
0 soportan las
cuotas y el trabajo
altruista, sino todo
el colectivo de
personas afectadas

nunca nos olvidamos
de lo realmente bonito
e importante del trabajo
social, que es poder ayu-
dar, poder guiar, poder
orientar, poder sumarte
a su lucha o, al menos,
parar o enlentecer ese
problema por el que
luchan. Es verdadera-
mente gratificante ver
a las personas que gra-
cias a tu intervencion
estan llevando su vida
un poco mejor o ver
las caras de esos usua-
ros y ver esas sonrisas
cuando van a verte y te
dicen que han conse-
guido esta ayuda, o me
han concedido el dinero
gue necesitaba o que le
han adaptado el puesto
de trabajo al fin... Esas
pequefias cosas, esos
pequefios detalles son
los que hacen que te
alegres cada dia de te-
ner este trabajo.

La utilizacién y andli-
sis de los datos también

todos los ambitos es
fundamental para ejercer nuestra profesion). La
implementacion de estas herramientas nos esta
aportando mayor eficacia y precision en el trabajo.
En estos ultimos tiempos de pandemia, tuvimos
gue readaptarnos, pero seguimos ahi, ayudando
en los momentos dificiles, a golpe de teléfono, y
de plataformas. Para muchas personas fue muy di-
ficil ya que algunas de ellas presentan una brecha
digital importante y esto no ayuda a que la inter-
vencidn individual sea de calidad, porque no es lo
mismo la frialdad del teléfono que la cercania y
el contacto fisico. jPero ya estamos volviendo ala
normalidad!, esa que tanto necesitamos.

Muchas veces, en nuestro trabajo nos puede
la burocracia, los papeles, los plazos, etc... pero
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ha cobrado mas peso,
pues nos permite orientar, argumentar y visibili-
zar la intervencion, ademas de la posibilidad de
crear a partir de estos datos, diagnésticos que
luego nos llevan a evaluar, analizar la situacion e
implementar de esta manera lineas de actuacion
mas precisas para lograr aquellos objetivos que
noS proponemos.

Nuestras acciones tienen que encaminarse a
un modo de intervencién preventiva, es decir, ac-
tuar también sobre las causas de los problemas es-
tructurales del grupo con el objetivo de eliminar el
riesgo de que vuelva a repetirse. En algunos casos,
actuamos también como docentes: ensefiamos en
escuelas donde hay alguna persona afectada, al
equipo de tutores, para instruirlos en estas distro-



fiasy puedan hacer el ambiente mas inclusivo con
pequeiias indicaciones.Y contar a veces esa labor
de tutores que también hacemos de alumnas de
practicas que se instruyen en las realidades dife-
rentes que existen, poniendo en practica la parte
teorica de su formacion.

Otra parte importante es la de mantener con-
tactos, con profesionales de otros ambitos, trabajar
todos de manera interdisciplinar,aunando esfuer-
zos y caminando en la misma linea, ofrecer mejo-
res resultados para una mayor calidad de vida o un
futuro tratamiento o cura de las distrofias.

ElazlUcar de lavida

A veces es muy curioso, cuando tienes muchas
conversaciones, por ejemplo, con la persona que
tienes de referencia en la unidad hospitalaria para
proporcionar las citas médicas de control o con el
contacto que tienes en el equipo de valoracion de
discapacidades, o la persona que tienes en la ad-
ministracion...,y acabas preguntando cémo estan
sus hijas, o si les ha gustado la serie de Juego de
Tronos.... jTodo esto sin habernos visto nunca las
caras! Es muy muy importante establecer vincu-
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los con todas las personas con las que trabajas de
continuo, porque la vida es eso, esas buenas rela-
ciones, esto es el azucar de la vida, las relaciones
gue hacen que cuando necesitas cualquier cosa
no tienes reparo ninguno en pedirlo y, del mismo
modo, esperas que las otras personas cuenten
contigo si necesitan también lo que sea en cual-
quier momento.

En resumidas cuentas, una ampliagama de
funciones muy diferentes. Desde esta opinion, que
hoy se me ofrece la posibilidad de dar, 0os animo a
todos a participar en la asociacion, ya que juntos
se pueden alcanzar logros como los obtenidos y
de los que se benefician todos, no solo los que es-
tan asociados, o soportan las cuotas y realizan el
trabajo altruista, sino todo el colectivo de personas
afectadas.

Para todas es personas que no sepan lo que
es y hace el trabajador social o para aquellos que
solo ven a la ‘asistente’ 0 a la administrativa, para
rellenar papeles, solicitar la ayuda a domicilio o la
tarjeta de aparcar, cabe decir que el trabajo social
es mucho mas y que, gracias a nuestra labor, ayu-
damos a que todo funcione mejor.

El reto de la comunicacion

Catalunya crea una Oficina Virtual y apuesta por un plan
para actualizar suweby sus redes

VT

& Retina
4" Catalunya

Associacié Retina de
Catalunya

pesar de la época que estamos viviendo, en
A Retina Catalunya empezamos a ver la luz al fi-

nal del tdnel, expresion que oimos frecuente-
mente estos dias en las noticias, y que nos recuerda a
alguna de nuestras patologias. Desde el mes de sep-
tiembre, hemos reanudado gradualmente nuestra
actividad presencial en la asociacién. Hemos creado
nuestra Oficina Virtual, como complemento a nues-

tra actividad presencial. Esto nos sirve de gran ayuda
para aquellos casos donde hay dificultades para el
desplazamiento de nuestros asociados.

Lanzamiento nueva pagina Web Retina Catalun-
ya (www.retinacat.org): Este afio 2021 nos hemos
volcado en este proyecto, en el que hemos invo-
lucrado atoda nuestra junta directiva, con mucha
ilusion. Ha sido un trabajo arduo, pero podemos
confirmar con emocion que a finales de noviembre
hemos publicado nuestra nueva pagina web. Retina
Catalunya trabaja para actualizarse y renovarse en
materias de comunicacion y redes sociales, por lo
gue esta pagina web es la primera fase del proyecto,
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Dr. José Maria Millan Salvador
“Terapias par a las distrofias
de retina: una mirada cercana".

Jornada
Cientifica
Retina Catalunya

Dr. Nicolas Cuenca Navarro
“Terapia Optgenética e importancia
de la microbiota en las patologias
distroficas de la retina”. J

itzacid, és imprescindible
tant presencial com telematica

3238111

8 Carrer Sepulveda n1
B 4 Sala Conferéncies 6" Planta
Barcelona

| 618424026
639 001619

@retinacat.org

Cartel de la Jornada Cientifica 2021.

al que pretendemos que le siga una segunda fase
de ampliacion y mejora de la web, asi como imple-
mentacion en las redes sociales. Esta pagina web
pretendemos que sea un ejemplo de divulgacion
y accesibilidad. Ademas, hemos contado con la co-
laboracion del doctor Miguel Angel Zapata para la

revision de los textos relacionados con las DHR, asi
como del doctor José Maria Millan para explicar el
apartado de investigacion y terapias.

Jornada Cientificadiciembre 2021

Una vez méas y, como viene siendo habitual en fe-
chas cercanas ala Navidad, la asociacion organiza
el 4 de diciembre su jornada cientifica, este afio
en formato mixto, mediante la plataforma Zoom,
y de forma presencial también. Las ponencias son
las siguientes:

- Dr. José Maria Millan Salvador, que nos ha-
blara de ‘Terapias para las distrofias de retina: Una
mirada cercana.

- Dr. Nicolas Cuenca Navarro, que nos hablara
de ‘Terapia Optogenética e importancia de la mi-
crobiota en las patologias distroficas de la retina.

Nos emociona poder volver a celebrar estas
jornadas de forma presencial y poder asi compartir
tiempo y espacio con nuestros asociados. La luz al
final del tunel, cada dia mas cerca.

Genética y generosidad

El doctor Fernandez Burriel se ofrece a facilitar el acceso a los
estudios genéticos

Asociacion de
Retinosis
Pigmentaria
Extremefia (ARPEX)

a intervencién del doctor Miguel Fernandez-Bu-
L rriel, genetista y jefe del laboratorio de biologia

molecular del Hospital de Mérida, fue el magni-
fico broche ala celebracion de la asamblea general
de socios de la Asociacion de Retinosis Pigmentaria
Extremefia (ARPEX), celebrada de forma telematica
el pasado 6 de noviembre. De hecho, su presidenta,
Puri Zambrano coment6 que agilizaron al maximo
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los puntos a tratar por parte de la asociacion para
disponer de mas tiempo para escuchar a este espe-
cialista.

El doctor Fernandez-Burriel enumerd los ensa-
yos clinicos que se estan desarrollando en la actua-
lidad con el objetivo de curar o paliar los efectos de
las distrofias de retina. Asimismo, resalt6 la impor-
tancia de contar con un estudio genético actuali-
zado, de cara a poder participar en dichos ensayos
clinicos, asi como a la hora de ser candidatos a po-
sibles tratamientos que se prevé que surjan en los
proximos afos. El genetista se ofrecio a la asociacion
extremenfia para tratar de facilitar el acceso de sus
integrantes a estos estudios e incluso a recuperar
estudios de pacientes de su Comunidad para actua-



lizarlos en la medida de lo posible. En este sentido,
hizo especial hincapié en que los jévenes con pato-
logias retinianas han de someterse a estos analisis
genéticos para contar con un buen asesoramiento
ala hora de tener descendencia.

Los socios de ARPEX se mostraron muy inte-
resados en las explicaciones e indiciaciones del
doctor, al que correspondieron con un aluvion de
preguntas para resolver sus dudas y conocer mas
detalles sobre el avance de las investigaciones, de
los ensayos clinicos y las terapias que se vislum-
bran en un futuro cada vez menos lejano.

Donativo de 1.500 euros a FUNDALUCE

En realidad, los miembros de la asociacion estuvie-
ron muy participativos alo largo de toda la asam-
blea de socios.“Estamos muy contentos con el nu-
trido numero de asistentes y con la implicacion e
interés que mostraron durante toda la reunion, a
pesar de que se desarrollara de forma telematica,
con los inconvenientes y dificultades extras que
esta circunstancia tiene para personas con proble-
mas de vision, muchas de ellas poco habituadas a
las nuevas tecnologias’ resalto la presidenta.

Asociaciones

El doctor Fernandez-Burriel, del Hospital de Mérida.

La asamblea decidié donar 1.500 euros para la
Fundacion de Lucha contra la Ceguera (FUNDA-
LUCE) y la intencion de la directiva es convocar
en breve una nueva asamblea , esta vez de forma
presencia.“Trataremos de hacerla pronto, quiza en
el mes de febrero’ apunté Puri Zambrano.

Una gran cita con el optimismo

Pacientes, profesionales e investigadores celebran el avance
de los ensayos para la cura de las distrofias retinianas en el IV
Congreso Nacional Retina Murcia

(i MUR

e
R/ Asociacion Retina
Murcia
Declarada de Utilidad Piblica (RET' MUR)

optimismto. Eso es lo que se llevaron quienes

siguieron el IV Congreso Nacional Retina Mur-
cia, celebrado con todas las garantias sanitarias en el
salon de actos del Hospital Morales Meseguer de la
capital murciana del 7 al 9 de octubre. El equipo de

l ' na inyeccion cargada con una buena dosis de

la Asociacion Retina Murcia esta mas que satisfecho
con la amplia participacion tanto presencial como
on line de investigadores, profesionales y pacientes
de toda Espafia, asi como de numerosos paises de
Latinoamérica. A lo largo de los tres dias de congreso
y, a pesar de la situacion de pandemia, que limitaba
el aforo de la sala, se dejaba notar el ambiente de
optimismo que surge de la certeza de que se estan
dando grandes pasos hacia la cura de las patologias
de laretina. De hecho, la ponencia que cerro el even-
to fue la que tuvo como protagonista a Noa, la nifia
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de 12 afios con Amaurosis Congénita de Leber que
se ha convertido en la primera paciente en Espafa
en recibir con éxito el primer tratamiento que existe
contra estas enfermedades. A la pequefia la acom-
pafiaban, ademas, su madre Anna y el oftalmélogo
que la operd, el doctor Jaume Catal'a, que subrayé
el cambio de paradigma que supone esta terapia
para la vida de los pacientes, pero también para los
oftalmdlogos.

La jornada anterior senté en una misma mesa
acinco investogadores de renombre en materia
de retina, como las doctoras Carmen Ayuso Yy Es-
ter Carrefio y los doctores José Carlos Pastor, José
Maria Millan y Jordi Monés, quienes reclamaron
prudencia y calma ala par que auguraban buenas
noticias en un futuro a medio plazo para los afec-
tados por distrofias de retina.

El Congreso también abordé cuestiones mas
técnicas, como la explicacién de las pruebas alas
que deben someterse los pacientes con distrofias
de retina o los medios a su alcance para sacar el
maximo provecho de su resto visual. O las bonda-
des de los registros de pacientes tanto regionales

como nacionales para mejorar la asistencia a estas
patologias.

También hubo lugar para aspectos mas socia-
les. Laura Diepstreim, la adolescente de 15 afios
gue ha ganado el considerado Eurovisién de la
baja vision explic susrutinas y experiencias para
afrontar su ceguera.Y se traté también la necesi-
dad de mejorar la accesibilidad a la primera opcion
de ocio en Espafia, los videojuegos. Incluso hubo
lugar para analizar como viven la sexualidad las
personas con discapacidad visual. O para debatir
sobre la manera de mejorar la comunicacion de las
asociaciones de pacientes para alcanzar sus objeti-
vos.Y,como es costumbre, se premié el talento de
los jovenes investigadores con la aportacion de la
Fundacion del Grupo Hefame.

Otra de las novedades del Congreso Retina
Murcia es que RETIMUR adquirio el sistema Bemy-
Vega, que permitié a las personas con discapaci-
dad visual que se encontraban en la sala seguir las
ponencias con mayor facilidad, por medio de un
dispositivo electronico que proyeta lo que sucede
en la mesa donde se desarrollan.

Los asistentes ala Gltima jornada del IV Congreso Nacional Retina Murcia en el Hospital Morales Meseguer.
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Las doctoras participantes en la joranada en Zaragoza y el presidente de laasociacion de Aragoén..

Un prometedor estreno

Cuatro doctoras ponen al dia en investigacion y genética a
los socios de Aragon en la primera actividad organizada por
la renovada junta directiva

Asociacion
Aragonesade
Retina (AAR)

ASOCIACION
ARAGONESA
DE RETINA

O)2R

l ' n estreno prometedor. La Asociacion Arago-

nesa de Retinainicié sus actividades el pasa-

do 24 de noviembre, tras haber completado la
renovacion de su junta directiva. Lo hizo con la orga-
nizacion de una mesa redonda sobre“’La actualidad
de las Distrofias Hereditarias de la Retina a través de
los profesionales en Aragon:

Dicho evento se llevo a cabo en el salén de ac-
tos de la ONCE en Zaragoza y conté con la inter-
vencion de las doctoras:

- Dra. Isabel Pinilla, que habl6 sobre ‘Novedades
en la Reunion Internacional de Retina’

- Dra. Silvia Méndez, que expuso la ‘Investiga-
cion sobre la Enfermedad de Stargardt.

- Dra. Silvia Izquierdo, que trato el ‘Asesoramien-
to y consejo genético en enfermos con DHR

- Dra. Ana Rodriguez, que incidi6 en la ‘Actuali-
zacion en el genotipado en DHR’ Ademas de nues-
tros socios y colaboradores, asistieron la Delegada
Territorial y el Presidente del Consejo Territorial de
la ONCE en Aragén, asi como representantes de
diferentes entidades patrocinadoras de este acto,
ademas de todas aquellas personas interesadas
por los temas tratados.

Al final de las cuatro ponencias, se establecio un
turno de preguntas muy interesante entre los mas
de 90 asistentes, tanto de forma presencial como
através de la aplicacion Zoom, del teléfono y de
nuestro canal de Youtube.

El éxito de este encuentro nos anima a seguir
trabajando en la préxima actividad de este tipo,
ya de caracter nacional, facilitando con ello, una
mayor perspectiva de las DHR para nuestros so-
Ccios y socias.
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Tel.: 954 370 042 / 696 804 996

AARP E-mail: asociacion@retinaandalucia.org Web: www.retinaandalucia.org

Asociacién Andaluza de

Retinosis Pigmentaria Presidente: Rafael Bascon Barrera

Asociacion Aragonesa de Retina (AARP)
AA oo P2S€0 Echegaray y Caballero, 76.- 22 Planta
@ =R o5 Teléfono: 976 282477. Ext. 112057
E-mail: mtmelero@gmail.com
Presidente: José Luis Catalan Sanz

Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de la
Comunidad de Canarias (AARPCC)

Avenida Primero de Mayo, 10 - 4° Edif. ONCE).

35002 Las Palmas de Gran Canaria

Tel.: 928 932 552/

E-mail: asociacion@canariasretinosis.org - Web: www.canariasretinosis.org
Presidente: German Lopez Fuentes

Asociacion de Castilla-La Mancha de Retinosis Pigmentaria
Centro Municipal de Asociaciones. C/ Doctor Fleming 12-2°

02004 Albacete Tel.: 967 221 540

E-mail: manchega@gmail.com

Presidenta: Concepcion Gomez Séez

Asociacion Retina Madrid

C/ Carretas, 14 - 42 - G1

28012 Madrid.

TIf: 915216084 / Mov: 615362357
e-mail: trabajosocial@retina.es

web: www.retina.es

Presidente: José Maria Regoddn Cercas
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Asociacion Retina Castillay Ledn (RECyL)

C/ Dos de Mayo, 16, Pasaje de la Marquesina (Edif. ONCE)
47004 Valladolid Tel.: 983 394 088 Ext 117/133 Fax. 983 218 947
E-mail: info@retinacastillayleon.org

Presidente: Alfredo Toribio Garcia

ASSOCIACIO RETINA CATALUNYA
C/ Sepulveda, 1, 32 Planta 08015 Barcelona
Tel. 932381 111

Web: www.retinacat.org

Correo electrénico: info@retinacat.org
Presidente: Jordi Pala Vendrell

Asociacion de Retinosis Pigmentaria Extremefia (ARPEX)
C/ Alhucemas, 44, 06360 Fuente del Maestre - Badajoz

Tel.: 659 879 267

Presidenta: Purificacion Zambrano Gémez

E-mail: retinosis.extremadura@hotmail.com

RETIMUR - Asociaciéon Retina Murcia

Calle Mayor, 22 - Centro Cultural de >Churra - 30110 Churra (Murcia
Tel. 672 347 282

E-Mail: info@retimur.org

Web: http://www.retimur.org

Presidente: David Sanchez Gonzélez

Retina Comunidad Valenciana

Calle Garrigues N°3 - 2° A-B, 46001 Valencia
Teléfono/Fax: 963 511 735 Mévil: 608 723 624
E-mail: info@retinacv.es Web: www.retinacv.es
Presidenta: Maria de la Aimudena Amaya Rubio

Asociaciones en Latinoamérica

Alianza Retinosis Pigmentaria Argentina
E-mail: alianza.RPA@gmail.com
Teléfono: +5491135785050
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Fundaluce

FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA




