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Editorial

Retina en espanol

uestra Federacion de
Asociaciones de Dis-
trofias Hereditarias de

Retina de Espana (FARPE)
forma parte casi desde su ori-
gen de la familia de Retina In-
ternacional, pero ha sido en los
ultimos anos en los que hemos
pasado a tener un papel prota-
gonista, al contar por primera
vez con un miembro de FARPE
en la directiva de la institucion
mundial. Fue en 2020, en plena
pandemia, cuando nuestro ac-
tual presidente, David Sanchez,
gue entonces ocupaba la vice-
presidencia, se erigio como re-
presentante espanol en el
organismo. Se marcé como uno
de sus principales objetivos la
apertura de Retina Internacio-
nal hacia el mundo de habla
hispana y, sin duda, por lo que
hemos vivido en este semestre,
es algo que se esta logrando
con excelentes resultados.
Retina Internacional habla
cada vez mas en espaiol,
como lo demuestra el hecho de
gue su reciente congreso cele-
brado en Dublin ha incluido por
primera vez una mesa en cas-
tellano, dirigida por nuestro pre-
sidente y con la intervencion de
las reconocidas doctoras espa-
nolas Carmen Ayuso e Isabel
Pinilla y el doctor panamefio
Juan Manuel Muioz. El evento
se transmitio en directo a través
de Internet y. ademas, conto
con la asistencia de represen-
tantes de varias asociaciones
de Espafia y de paises de Lati-

noameérica. Nuestro presidente
también acudié como represen-
tante de FARPE a la reunion de
la directiva de Retina Interna-
cional que se celebr6 en Ale-
mania.

Ademas, se ha iniciado un
programa de webinar conjunto
de FARPE y Retina Internacio-
nal en castellano. Se iran cele-
brando de forma periddica y ya
se han desarrollado dos sesio-

En un mundo
globalizado, las
fronteras y
los idiomas
no deberian
ser una barreras
mas que superar
para ningun
enfermo,
tampoco para
quienes tenemos
discapacidad
visual

nes, una dedicada al diagnos-
tico y tratamiento de las
distrofias de retina y otra sobre
la Degeneracion Macular Aso-
ciada a la Edad (DMAE).
Ambas citas consiguieron
atraer el interés de cientos de
afectados de toda Espafia y de
numerosos paises latinoameri-

canos.

Asimismo, cabe senalar que
David Sanchez ha sido desig-
nado defensor de los pacientes
de la ERN-Eye, la Red Europea
del OjO, en la que representa a
Espafia desde hace unos
meses. Precisamente, esta
Red Europea del Ojo ha lan-
zado una nueva pagina web
dedicada a los ensayos clinicos
para enfermedades raras ocu-
lares. Esta plataforma incluye
informacién detallada sobre
180 estudios disponibles y per-
mite a pacientes y profesiona-
les de la salud acceder a una
valiosa herramienta para la
busqueda y seguimiento de
estos ensayos.

En un mundo globalizado,
las fronteras y los idiomas no
deberian ser una barrera mas
que superar para ningun pa-
ciente y, en lo que respecta a
FARPE, hacemos lo posible por
eliminarlas para quienes sufri-
mos una discapacidad visual.
Ponemos especial empeio en
que la informacién sobre el
diagnéstico y el avance de las
investigaciones llegue con rigu-
rosidad a nuestro pais, pero
también a nuestros hermanos
de habla hispana, ya que mu-
chos de los afectados y de sus
familias no cuentan con los me-
dios ni los servicios para que
se traten sus patolo-
gias. Nuestra voz y la
de Retina Internacio-
nal también suena en
espafol por ellos.



a primera parte del ano
L2024 se ha desarrollado

llena de actividades
para nuestra federaciéon. A la
obligatoria asamblea general,
gue celebramos los pasados
22 y 23 de marzo, se le han
unido dos webbinar celebra-
dos el 15 de febreroy el 21 de
mayo sobre DHR y DMAE,
respectivamente.

También estuvimos en
Potsdam (Alemania), donde
tuvo lugar el congreso de la
Fundacion Pro Retina y donde
participamos en una reunion
del proyecto financiado por la
UE, llamado Retorna, asi
como en la junta directiva pre-
sencial de Retina Internacio-
nal.

Asimismo, hemos partici-
pado en el encuentro cele-
brado por la Sociedad Espa-
nola de Especialistas en Baja
Vision (SEEBV), en Madrid el
pasado 17 de mayo y también
en las asambleas generales
de ONERO, EURORDIS y FE-
DER los dias 22 de abril, 22

de mayo y 15 de junio,
respectivamente

Por ultimo, tam-

bién destacamos

nuestra presencia en

El presidente dice

SIN PARAR

David Sanchez Gonzalez
Presidente de FARPE y FUNDALUCE

el Congreso Mundial de Re-
tina Internacional, celebrado
entre el 5y 8 de junio en Du-

Cargados
de trabajo
e ilusion,
encaramos la
segunda parte
de este 2024,
en el que
esperamos
llevar a cabo
de nuevo
la campana
‘Luces que
inspiran,
Espana
ilumina
Ia Retina’

blin (Irlanda), donde, por pri-
mera vez, tuvo lugar un panel
sobre DHR desarrollado en
espafol, con participaciéon de
las miembros del CAE de
FARPE Carmen Ayuso e Isa-

bel Pinilla.

Y por si todo esto fuera
poco, una vez cerrada la con-
vocatoria de yudas a la Inves-
tigacion de la Fundacién Lu-
cha Contra la Ceguera del afio
2023, se realizo la evaluacion
correspondiente por la AEIl y
nuestro CAE y la junta direc-
tiva de la federacién y, poste-
riormente, el patronato de la
fundacién otorgaron y ratifica-
ron conceder la ayuda al in-
vestigador del CIB Margarita
Salas, Enrique de la Rosa. El
acto de entrega tendra lugar el
proximo 25 de octubre en Ma-
drid.

Asi que, cargados de tra-
bajo e ilusion, encaramos la
segunda parte de este 2024
en el que esperamos llevar a
cabo la segunda edicién de
nuestra campafa ‘Luces que
inspiran, Espafa ilumina la
Retina’, con motivo del Dia
Mundial de la Retina, partici-
par en el centenario del Con-
greso de la SEO en Madrid y
en el encuentro clinico que
convocara la Red Europea de
Referencia del Ojo (ERN EYE,
por sus siglas en inglés) en
noviembre en Madrid.

iNo paramos!



Actualidad

Actualidad

de Farpe

‘Enredado’ por los pacientes

El presidente de Farpe es designado defensor de los pacientes
de la ERN-Eye, la Red Europea del Ojo, por parte de Espafia

Defensores
de pacientes de
la Red Europea

del Ojo

Dominique
Sturz (Presidente)
Austria

Petia Stratieva
(Copresidente)
Bulgaria

Rusell Wheeler
Reino Unido

Michael
Laengsfeld

Alemania

Eleni Viachou
Grecia

Sébastien
Montahuc
Francia

David Sanchez [ |
Gonzalez ’ﬁ“
Espaia

Oana Maria
Simerea
Rumania

Cristina Fasser
Suiza

Revista Vision

| presidente de la Fede-
racion de Asociaciones
de Distrofias Heredita-
roas de Retina de Espafa
(FARPE), David Sanchez, ha
sido designado recientemente
como el representante de Es-
pana en el grupo de defensores
de los pacientes en la ERNE-
Eye, Red Europea del Ojo. A
estos defensores de pacientes
de las redes europeas que abor-
dan las enfermedades raras se
los conoce como ePAGS. La
ERN-Eye cuenta con 9, que pro-
ceden de Austria, Bulgaria,
Reino Unido, Alemania, Grecia,
Francia, Rumania, Suiza y Es-
pana.

Su mision es actuar en repre-
sentacion de los pacientes en
sus respectivas redes, en este
caso la que abarca las enferme-
dades raras oculares. Su repre-
sentacion es efectiva, ya que
sus opiniones pesan de modo
equitativos en las juntas y en los
comités subclinicos de estos or-
ganismos que trabajan en red.

La integracion de Espafia en
la Red Europea de Referencia
del Ojo (ERN-EYE) se produjo
en 2022. Era una vieja aspira-
cion tanto por parte de los espe-

cialistas e investigadores, como
de los colectivos de pacientes,
confiados en que esta inclusion
supone un mayor bneficio para
quienes padecen patologias
oculares raras. La integracion de
nuestro pais en esta red del ojo
permite coordinar e intercambiar
informacién y resultados en ma-
teria de investigacion y de posi-
bles tratamientos para distrofias
de retina y otras patologias.

La Red Europea de enferme-
dades oculares esta constituida
por un total de 52 centros espe-
cializados en 18 paises miem-
bros y 8 centros afiliados en
otros 6 paises en toda la UE.

El principal objetivo es garan-
tizar la mejor cobertura de mas
de 900 enfermedades oculares
raras, mediante la concentracion
de recursos y de experiencia. En
Espafia, entraron siete hospita-
les; Clinic de Barcelona; Clinico
San Carlos de Madrid; Sant
Joan de Déu de Barcelona; Cru-
ces en Bilbao; Universitari de
Bellvige de Barcelona; Universi-
tario La Paz de Madrid; y Clinico
Universitario de Valladolid. El
coordinador en Espafia
de la ERE-Eye es el
doctor Salvador Pas-
tor ldoate, director
cientifico de la revista
VISION.






EDUARDO
FERNANDEZ JOVER

Catedratico de Biologia Celular,
director de la Catedra Retinosis
Pigmentaria Bidons Egara de la
UMH de Elche y nuevo miembro
del CAE de Fundaluce

“El futuro es
prometedor,
si se aﬁuesta

mas por la
investigacion
e Invertimos
los recursos
humanos y
materiales
necesarios”

Revista Vision

portar luz a los que no ven.
El doctor Eduardo Fernan-
dez es uno de los nuevos

miemnros del Comité Asesor de Ex-
pertos de la Fundacién de Lucha
contra la Ceguera (Fundaluce).
Abierto a colaborar en la divulgacion
en investigacion de las distrofias de
retina, no dudé en integrarse al reci-
bir la propuesta.

Si le parece, vamos a em-
pezar hablando de su labor
como investigador, en espe-
cial, como responsable de la
catedra Bidons Egara.
¢Cuando, como y con qué ob-
jetivos nace esta catedra?
La catedra fue creada en febrero de
2005, gracias al mecenazgo y la ge-
nerosa colaboracion de Joaquin
Lopez y la Empresa Bidons Egara
SL (Viladecavals, Barcelona), con el
fin de contribuir a la investigacion y
a la difusion del conocimiento sobre
las distrofias hereditarias de la re-
tina, haciendo un especial énfasis
en la Retinosis Pigmentaria. Nues-
tro principal objetivo es ayudar a
identificar los mecanismos comunes
que se encuentran en muchas de
estas patologias y contribuir a po-
tenciar el desarrollo de sistemas de
ayuda y nuevas alternativas tera-
péuticas que puedan ayudar a me-
jorar la calidad de vida de las
personas que se ven afectadas por
estas patologias.

La catedra surge en la
UMH, ;de qué medios huma-
nos y materiales disponen y
qué colaboraciones exter-
nas tienen?

La catedra cuenta, actual-
mente, con tres profeso-
res y una persona de
apoyo técnico. También
tenemos apoyo adminis-




Entrevista

trativo de la Universidad y, ademas, colaboran con
la catedra varios investigadores jovenes, ya que
ofrece becas de formacion con el fin de promover
y potenciar el interés en la investigacion en las en-
fermedades degenerativas de la retina.

Respecto a los medios materiales, disponemos
de equipamiento para desarrollar estudios avanza-
dos de biologia molecular y celular, asi como estu-
dios oftalmoldgicos y neurofisiolégicos, tanto en
humanos como en diferentes modelos animales.
Por otro lado, colaboramos con muchos grupos de
investigacion y empresas tanto naciona-
les como internacionales. En este
contexto, uno de nuestros objeti-
VOS es conseguir que las em-
presas farmacéuticas se
interesen e inviertan en
estas patologias.

¢Queé proyectos
desarrollan en la ac-
tualidad?
En la actualidad, estamos
avanzando en todas nues-
tras lineas de investigacion. El
conocimiento actual de los me-
canismos que regulan el funciona-
miento de los genes facilita la
posibilidad de corregir ciertos errores en el
ADN que son el punto de partida de numerosas pa-
tologias que cursan con degeneracion de la retina.
Sobre el papel, esta estrategia se presenta como la
solucion perfecta para este tipo de enfermedades.
Sin embargo, todavia existen importantes retos
cientificos y técnicos, y ademas muchas veces se
producen efectos secundarios importantes que li-
mitan la aplicacion de las técnicas de terapia geé-
nica. Por ejemplo, todavia no disponemos de
vectores adecuados para llevar un gen concreto a
un tipo de célula especifico, en muchas ocasiones
existen problemas para conseguir que estos genes
se expresen de forma correcta y también nos en-
contramos con limitaciones en cuanto al tamafio de
los genes que podemos introducir en las células
con los vectores virales habituales. Todo esto nos
preocupa, por lo que, actualmente, esta-
mos intentando avanzar en la solucion de
algunos de estos problemas. Para ello,
estamos desarrollando varios proyectos
de investigacion que se centran en eva-

El dato

2005

Ainoenquesecredla
catedra Bidons Egara de
Retinosis Pigmentaria
en la UMH
de Elche

luar la capacidad de distintos vectores no virales
basados en nanoparticulas lipidicas que han sido
especialmente formuladas para la aplicacion ocular
e incorporan diferentes componentes que protegen
el DNA y permiten liberar de manera controlada los
genes de interés.

También estamos trabajando en estrecha cola-
boracion con la empresa Sylentis (del Grupo Phar-
maMar) en la evaluacion de nuevas
aproximaciones terapéuticas para el tratamiento de
algunas enfermedades degenerativas de la retina
gue cursan con procesos de neovascu-

larizacién. Este proyecto implica el
desarrollo de nuevos farmacos
con un tamano muy pequeno,
por lo que en el futuro se po-
drian utilizar en forma de co-
lirios, eliminando asi la
necesidad de utilizar inyec-
ciones intravitreas.

Por otro lado, estamos
desarrollando y coordi-
nando un estudio clinico

para evaluar la utilidad de un
nuevo implante cerebral que
pueda ayudar a personas cie-
gas o con baja visiéon residual a
mejorar su movilidad e incluso de una
forma mas ambiciosa a percibir formas sim-
ples y letras. Nuestros resultados preliminares en
cuatro voluntarios ciegos son muy prometedores,
sin embargo, todavia hay muchos problemas por
resolver, por lo que creemos que es importante
avanzar poco a poco y no generar falsas expecta-
tivas.

Asimismos, hemos iniciado recientemente un
nuevo proyecto, en colaboracion con Alstom Es-
pafa que tiene como objetivo ayudar a las per-
sonas con problemas visuales a comunicarse de
manera mas efectiva en el transporte publico.
Este proyecto implica la creacion de nuevos
sistemas de interfonia mas inclusivos, fa-
cilitando asi el desarrollo de entornos
mMAas seguros.

Y, por supuesto, también segui-
mos trabajando para apoyar a las
personas afectadas por las distro-
fias de la retina, y para mejorar
la comprension y el conoci-
miento de este grupo de




Entrevista

enfermedades por parte de la sociedad.

Se ha sumado reciente-
mente al Comité Asesor de
Expertos de Fundaluce.
¢Qué supone esto para
usted y para la catedra
que dirige?

Para mi y para la catedra es un
gran honory ala

“Trabajamos en el
desarrollo de farmacos con
un tamano muy pequeno, por lo
que en el futuro se podrian utilizar en
forma de colirios, eliminando asi la

vez un gran 1 necesidad de utilizar inyeccio-

reto. Agra-
dezco
profunda-
mente esta
oportuni-
dad de
contribuir
al impor-
tante tra-
bajo que
realiza Fun-
daluce

nes intravitreas”

ayudar

a las personas

con problemas visuales y espero poder contri-

buir de manera significativa y estar a la altura de la

confianza depositada en mi. Desde luego, haré
todo lo que pueda para que asi sea.

¢ Qué cree que puede aportar al CAE
de Fundaluce?

Quizas mi formacion como médico, y
mi experiencia en proyectos de in-
vestigacion relacionados con la re-

tina y el sistema visual, pero
también mi entusiasmo y una gran
motivacion para impulsar la in-
vestigacion en el campo de las
distrofias de la retina.

Cada vez son mas
las noticias sobre
avances en la
investigacion y
sobre ensayos
clinicos para
tratar las distro-
fias hereditarias
de retina.

é S on

fruto de

una
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movilidad y
orientacion

Una de nuestras ultimas in-
corporaciones es un ‘Street-
lab’, un espacio de 200
metros cuadrados con ca-
lles reales para estudios de
movilidad y orientacion y un
apartamento equipado para
estudiar los problemas a los
que se tienen que enfrentar
las personas con patologias
visuales en su dia a dia. La
incorporacion de obstaculos
proporciona la versatilidad
necesaria para conse-

guir resultados acor-

des a la realidad,

como podria ser

una parada de bus.

sobreinformacion de nues-
tra época o realmente hay
tantos avances?

Creo que no es una cuestion de
sobreinformacion, sino que, afor-
tunadamente, se estan produ-
ciendo muchos avances en este
campo en los ultimos afos.
Cada dia se van consiguiendo
pequefios logros que permiten
avanzar en el diagnostico y trata-
miento de estas enfermedades,
por lo que estoy convencido que
el futuro es esperanzador, sobre
todo, si se potencia la investiga-
cion y se invierten todos los re-
cursos humanos y materiales
necesarios.

Ya existe un tratamiento
para uno de los muchos
genes que causan estas
patologias y algunos in-
vestigadores auguran nue-
vos tratamientos a corto y
medio plazo. ;Usted es op-
timista al respecto?

Como ya he comentado antes,
soy optimista y creo que la tera-
pia génica va a tener un papel
muy importante en el tratamiento
personalizado de estas patolo-
gias. Estoy convencido de que la
investigacion continuada es la
mejor via para llegar a desarrollar
terapias que permitan curar o, al
menos, frenar el progreso de la
degeneracion de la retina. Sin
embargo, también tenemos que
ser realistas y reconocer que,
aunque la investigacion esta per-
mitiendo alcanzar un mejor cono-
cimiento de las alteraciones
genéticas y algunos de los me-
canismos que causan estas pa-
tologias, hasta ahora no se ha
encontrado ningun tratamiento
que permita detener eficazmente
la degeneracion de la retina o
restablecer completamente la

pérdida de vision.

La inteligencia artificial

(1A) se ha puesto de moda,
pero lleva tiempo con nos-
otros. ;Como la utilizan
ustedes?
En nuestro laboratorio, utilizamos
técnicas de inteligencia artificial,
como el aprendizaje profundo y
el procesamiento de imagenes,
para analizar y evaluar los efec-
tos de diferentes aproximaciones
terapéuticas sobre la retina.

Ademas, estamos utilizando
estas técnicas para desarrollar
nuevos sistemas de asistencia vi-
sual que puedan mejorar el
campo visual y ayudar a la movi-
lidad de las personas con dege-
neraciones de la retina,
especialmente en situaciones de
baja luminosidad.

Y también estamos utilizando
técnicas de IA para el desarrollo
de sistemas avanzados que per-
mitan estimular el cerebro y pro-
porcionar informacion del entorno
de una forma segura y eficiente.

Esta y otras tecnologias
avanzan a pasos agiganta-
dos. (Veremos el ojo bio-
nico que permita a los
ciegos recuperar la vi-
sion? ;Nos va a seguir sor-
prendiendo la tecnologia?
Creo que los avances tecnologi-
cos en el campo de la bioinge-
nieria, la neurobiologia y la
medicina estan permitiendo des-
arrollar dispositivos que, aunque
todavia estan en fase de des-
arrollo, pueden llegar a conseguir
mejoras en la calidad de vida y el
proceso de integracion social y
laboral de las personas ciegas.
Sigue siendo un gran reto, pero
ya se ha conseguido en otros
campos. Por ejemplo, aunque los
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Baston que detecta obstaculos aereos

Mejorar la vida de las personas con
discapacidad visual es el principal ob-
jetivo de la catedra Bindos Egara.
¢Qué logros han conseguido en este
sentido?

La Retinosis Pigmentaria es la degeneracion
hereditaria mas frecuente de la retina. Sin
embargo, aunque fue diagnosticada por pri-
mera vez a finales del siglo XIX, todavia sigue
siendo una gran desconocida, por lo que
uno de nuestros principales logros es nues-
tra contribucién para darle visibilidad y pro-
mover y potenciar la investigacion en este
campo.

Para conseguirlo, hemos organizado va-
rias jornadas cientificas y hemos editado un
libro en colaboracion con la ONCE, General
Opticay la Fundacién Vodafone Espaiia, que
lleva por titulo ‘Retinosis Pigmentaria: Pre-
guntas y Respuestas’ en el que presentamos
los principales retos a los que se enfrentan
las personas afectadas por estas patologias
en su vida diaria.

Ademas, también tenemos un programa
de radio, que se llama ‘Punto de Vista’ y se
emite mensualmente, en el que tratamos de

acercar el mundo de la ceguera a la sociedad
e informar de los recientes avances e inves-
tigaciones en este campo.

Por otro lado, y respecto a la investigacion
y la innovacién, hemos desarrollado nuevas
herramientas de ayuda a la movilidad, como
el bastén Egara, que es un sistema total-
mente compatible con el bastén blanco tra-
dicional, que incorpora técnicas de
inteligencia artificial y ayuda a detectar obs-
taculos por encima de la mano de los usua-
rios del bastén, que puedan representar un
peligro para los sujetos y no puedan ser de-
tectados utilizando las técnicas habituales
del manejo del bastén. Ademas, hemos des-
arrollado nuevas estrategias de terapia gé-
nica basadas en vectores no virales que han
sido probadas con éxito en animales de in-
vestigacion en experimentos realizados ‘in
vitro’ e ‘in vivo’, y también hemos avanzado
de manera significativa en el desarrollo de
una neuroproétesis visual basada en peque-
nos microelectrodos intracorticales que en
el futuro pueda ayudar a personas con
dainos muy severos en la retina a percibir el
entorno que las rodea y orientarse en él.

implantes cocleares codifican las
sefiales auditivas con un rango
de frecuencias mucho mas limi-
tado que las bandas que somos
capaces de discriminar con nues-
tro oido, los humanos sordos son
capaces de adaptarse al nuevo
mundo auditivo creado por este
sistema artificial y funcionar como
sujetos oyentes. Esta misma es-
peranza traducida al contexto vi-
sual existe y nos alienta hacia el
desarrollo de nuevos sistemas de
prétesis visuales que puedan
ayudar a muchas personas cie-
gas. Estoy convencido que la tec-
nologia nos va a seguir
sorprendiendo en el futuro, y que

estas tecnologias estan cada vez
mas cerca de convertirse en rea-
lidad.

¢Como colaboran los
pacientes en sus proyec-
tos de investigacion?
Nosotros tenemos la fortuna de
poder colaborar con pacientes en
todos nuestros proyectos. La co-
laboracion es a muchos niveles.
Por ejemplo, nos ayudan a com-
prender mejor los desafios y las
principales necesidades que tie-
nen en su dia a dia, pero también
contribuyen y nos ayudan a esta-
blecer prioridades para conseguir
que disefiemos y desarrollemos

estrategias que sean mas efecti-
vas y eficaces. También hemos
aprendido de ellos que un as-
pecto muy importante que hemos
de tener en cuenta son los fami-
liares y cuidadores. Por otro lado,
sin la colaboracion de los pacien-
tes seria imposible evaluar la uti-
lidad y eficacia de cualquier
nuevo tratamiento y/o sistema de
ayuda. Por lo tanto, esperamos
poder seguir colaborando con los
pacientes, y estamos profunda-
mente agradecidos a todas

las personas que, de

una manera tan desin-

teresada, generosa y

altruista colaboran en
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nuestros proyectos.

¢Como han cambiado
las cosas para los afecta-
dos por DHR en las casi
dos décadas de trabajo de
su catedra?
Pues afortunadamente se han
producido muchos avances sig-
nificativos. Por ejemplo, se han
desarrollado tecnologias avanza-
das de imagen como la tomogra-
fia de coherencia éptica (OCT) y
la autofluorescencia de retina
que permiten una evaluacion
mas detallada de la estructura y
funcion de la retina. Gracias a ello
ha mejorado la capacidad de
diagnosticar y monitorizar la pro-
gresion de las DHR. También se
han desarrollado y probado va-
rias terapias farmacologicas diri-
gidas a abordar algunos
procesos que encontramos en
las DHR, como la inflamacién y la
degeneracion celular. Ademas,
se han identificado numerosos
genes asociados con diferentes

formas de DHR y se han empe-
zado a realizar ensayos clinicos
basados en terapia génica que
han demostrado mejoras en la
funcion visual en algunos pacien-
tes con mutaciones genéticas es-
pecificas. Asimismo, se han
producido avances importantes
en el desarrollo de prétesis vi-
suales y sistemas artificiales que
podrian ayudar a restaurar par-
cialmente la vision en personas
con DHR avanzadas. Todo ello
aporta mas esperanza para los
afectados por estas enfermeda-
des.

A muchos recién diag-
nosticados les siguen di-
ciendo que se quedaran
ciegos. ;Se les podra dar
otro diagnodstico?

El diagnostico va a seguir siendo
el mismo, pero debido a todos los
avances que se han producido
en los ultimos anos, hoy en dia,
es posible un mejor diagnaostico e
incluso identificar los genes impli-
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Tres profesores, un técnico y multiples colaboradores
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cados en la patologia de cada
persona. Con esta informacion,
podemos confirmar el estado de
sus familiares e identificar a los
portadores, lo que, sin duda, esta
contribuyendo a mejorar la de-
teccidn precoz y a prevenir estas
patologias. Ademas, una vez
identificado el problema, pode-
mos intentar realizar un trata-
miento personalizado, con el fin
de corregir las mutaciones de las
células dafadas y sustituir el gen
o los genes alterados por otros
sanos. Crreo que el futuro de
una persona recién diagnosti-
cada con estas patologias es es-
peranzador. En cualquier caso,
me gustaria destacar que tene-
MOS que avanzar poco a poco,
sin crear falsas expectativas y se-
guir trabajando para hacer reali-
dad estos retos. Gracias al
trabajo y a la colaboracion de
todos, incluyendo por supuesto a
las asociaciones de afectados,
los resultados esperados acaba-
ran llegando.

|

La catedra cuenta actualmente con 3 profe-
sores y una persona de apoyo técnico. Tam-
bién tenemos apoyo administrativo de la
Universidad y, ademas, colaboran con la ca-
tedra varios investigadores jovenes, ya que
la catedra ofrece becas de formacion con
el fin de promover y potenciar el inte-

rés en la investigacion en las enfer-
medades degenerativas de la retina.

Con respecto a los medios materia-

les, disponemos de equipamiento para reali-
zar estudios avanzados de biologia molecu-
lar y celular, asi como estudios
oftalmolégicos y neurofisiolégicos tanto en
humanos como en diferentes modelos ani-
males. Colaboramos con muchos grupos de
investigacion y empresas tanto nacionales
como internacionales. Uno de nuestros ob-
jetivos es conseguir que las empresas far-
macéuticas se interesen e inviertan.
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Fundaluce premia al

CIB Margarita Salas |

El proyecto del doctor De la Rosa busca un
tratamiento para Retinosis Pigmentaria con
independencia de la mutacion que la causa

vanzar en el desarrollo
de un tratamiento médi-
camente aplicable a los

pacientes de Retinosis Pigmenta-
ria (RP) independientemente de
la mutacion genética que causa la
enfermedad. Ese es el objetivo
que persigue el proyecto de in-
vestigacion denominado “Identifi-
cacion de pequefos péptidos
derivados de BoxA (subpéptidos)
como posibles terapias para la
Retinosis Pigmentaria”, liderado
por el doctor Enrique J. de la
Rosa Cano y que ha obtenido la
ayuda del Premio Fundaluce a la
investigacion en la convocatoria
de 2023. El proyecto, en el que
colaboran las doctoras Catalina
Hernandez Sanchez y Sonsoles
Martin Santamaria, se desarrolla
en el Centro de Investigacion Bio-
l6gica (CIB) ‘Margarita Salas’, del
Consejo Superio de Investigacio-

nes Cientificas. Sus promotores
nos remite el resumen que re-
producimos a continuacion: “La
Retinosis Pigmentaria (RP) y
otras distrofias hereditarias de la
retina constituyen un importante
problema médico-social. Se con-
sideran enfermedades raras que,
sin embargo, representan una
causa sustancial de ceguera en el
adulto. Su complejidad, con mas
de 300 genes implicados en dis-
trofias hereditarias de la retina, y
la ausencia de tratamiento efec-
tivo constituyen un reto cientifico-
meédico. Para comprender las
bases moleculares y celulares de
la RP, asi como desarrollar un po-
sible tratamiento, llevamos varios
anos centrados en el estudio de
la respuesta inmune innata, me-
canismo que subyace al proceso
neuroinflamatorio que ocurre en
las retinas distréficas como con-

Donaciones 2023

ASOCIACIONES
Murcia
Extremadura
Andalucia
Catalunya
Castillay Leén
Aragén

15.000 €
2.500€
1.500 €
3.000 €
6.000 €
1.500 €

500 €

PARTICULARES 5.945€

EMOCIONES A LA VISTA
2.262 €

secuencia del dafio genético de
las células de la retina.

HMGB1 es una senal de dafio
que activa los receptores de la
respuesta inmune innata, posi-
blemente los TLRs. BoxA es un
fragmento de HMGB1 que blo-
guea su accion y, en nuestras
manos, atenua el proceso dege-
nerativo y de pérdida de vision en
el raton rd10, modelo de RP. El
desarrollo de un medicamento re-
quiere una solida proteccion de la
propiedad industrial. Para ello
buscamos identificar mediante
técnicas de biologia computacio-
nal fragmentos de BoxA que ten-
gan efectos neuroprotectores
comparables con la molécula ori-
ginal. La colaboracion interdisci-
plinar de nuestro grupo con el de
la Dra. Sonsoles Martin Santa-
maria persigue avanzar en el
desarrollo de un tratamiento mé-
dicamente aplicable a
los pacientes de RP
independientemente
de la mutacion causa-
tiva.
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a Federa-
cion de
Asociacio-

nes de Distrofias
Hereditarias de
Retina de Es-
pafia (FARPE) y
Retina Interna-
cional ofrecieron
en mayo un we-
binar titulado
‘Descubriendo la
DMAE: Diagnos-
tico y trata-
miento’, con dos
de los mayores
expertos: los
doctores Isabel
Pinilla 'y Jordi
Monés. Esto es
un resumen, que
puedes ver com-
pleta en el canal
de Youtube de la
Fundacion de
Lucha contra la Ce-
guera (Fundaluce).

( .

DMAE y coches

“Decirle a un paciente que

tiene Degeneracion Macu-

lar es como decirle que tiene

un coche: un 4x4, un Mase-

ratti, un hibrido, un eléctrico...”.

De esta forma comenzé el doc-

tor Monés su intervencion. Se re-

feria a la gran variedad de

situaciones que se encuentran

segun los pacientes, que evolucionan

cada uno a su modo. “Iran mas rapidos

0 mas lentos, mereceran ser tratados o

no...”, agregd. Considera que deben aplicar mas

granularidad a la hora de diagnosticar la degene-

racion atréfica, que es la que esta mas de moda,
porque, empieza a haber tratamientos.

Una sola DMAE

Por otra parte, resalté que en EE.UU.
llaman DMAE seca a la que no es hu-
meda y eso incluye a la DMAE interme-

Dos expertos en esta patologia

visual auguran en un webinar de

FARPE que pronto habra varios
tratamientos para frenar su avance

DMAE

DMAE

DMAE

DMAE

DMAE
DMAE

DMAE

¥ dia,  mientras
que, en Europa,
se entiende la
seca como la
atrofica. “Deberi-
amos hablar de
DMAE temprana,
que apenas hay
hallazgos; de
DMAE interme-
dia, donde solo
hay drusas y de-
positos de dife-
rentes tipos; y de
DMAE avan-
zada, donde en-
contramos los
fendbmenos exu-
dativos o los fe-
nédémenos
atroficos o]
ambos. Al final,
todas las DMAE
llegarian a la atr6-
fica. La forma hu-
meda solo es un
mecanismo de repa-
racion del cuerpo para
intentar frenar la atro-
fica”, comentdé. “No hay
dos formas de DMAE, la
DMAE terminal es la atréfica
y, por el camino, se puede su-
frir la humeda”, explico.

Ojos caducos
“Les explico a mis enfermos que
los ojos no estan hechos para vivir
tantos afios como vivimos”, sefalo la
doctira Pinilla. La retina es un 6rgano
con muchas necesidades y muy ex-
puesto, que envejece mucho. “Se estropea igual
que las caderas o las rodillas”, subrayé. La clave
es la edad Desraco que, aunque cada vez apare-
cen mas casos de gente con unos 50 anos, con-
forme aumenta la edad, es mayor la prevalencia.
A los 55 anos puede afectar a un 5% de la pobla-
cion, alos 60 a un 10% y a partir de los 75 afos, un
cuarto de la poblacion podra presentar sintomas.
La edad es el mayor factor de riesgo. Hay otros fac-



tores relacionados con la raza

“El problema de la

Articulos

Mas de 2.400

0 el sexo que no se pueden ensayos
modificarlos, pero otros si. DMAE humeda no es médico, clinicos
. de DMAE
Fac- sino de carga, de coste. Hay me- Actual.
tores dicamentos muy buenos, pero los mente,
d e . . . existen en
riesgo paC|entes no reciben Inyec- Estados
X El  factor ciones suficientes” Unidos trata-
")47 modificable de mientos aproba-

mayor
es el tabaquismo,
explica la doctora. Las en-
fermedades cardiovascu-
lares, la hipertension
arterial o las dietas
ricas en grasas tam-
bién aumentan el
riesgo de padecer
DMAE. A este res-
pecto, el doctor Monés
alfadi6 que cualquier
cosa que afecta al cerebero
afecta al ojo, como beber alcohol, fumar, dormir
pOCO 0 comer grasas pueden hacer que riesgos ge-
néticos muy bajos se despierten, pero si tienes
buenos habitos, riesgos medios,
pueden tardar mas en
manifestarse. Se
puede contri-
buir a que
la enfer-
medad,
en lugar
de apa-
recer a
los 60,
surja a los
75. Afinar en la
velocidad de la DMAE
E doctor Monés destacd que se
puede ser muy preciso en el diagndstico gracias a
técnicas muy avanzadas como la OCT. La doctora
Pinilla comentd que, aunque puede haber un factor
genético no se recomiendan los test genéticos por-
que no esta comprobado que sea util ni para el
diagndstico ni para el tratamiento. Lo mas impor-
tante del diagnostico es afinar en la velocidad de la
evolucion de la DMAE, para ver si es recomenda-
ble o no aplicar los tratamientos.

Dr. Jordi Monés

“Los ojos no estan
hechos para tantos anos
como vivimos. Son érganos muy
expuestos y se estropean igual
que se estropean las caderas
o las rodillas”

dos para frenar la

progresion de la DMAE

atréfica en formas no exudativas

avanzadas, pero aun no se han aprobado en Eu-

ropa, apunto la doctora Pinilla, quien subray6 que

hay mas de 2.400 ensayos clinicos en marcha para

DMAE, por lo que se prevé un futuro inmediato muy
prometedor.

Respecto a la humeda, el doctor Monés indico
que el futuro ya es presente, que el problema de la
gestion de la DMAE humeda no es el medica-
mento, sino el infratratamiento. “El problema es la
carga asistencial, de coste, pero no médico. El me-
dicamento administrado de forma regular y persis-
tente en el tiempo domestica el 90% de las formas
exudativas o humedas. El problema es que los pa-
cientes no reciben las inyecciones necesarias. Los
farmacos que tenemos actualmente son
muy seguros Y tiene mucho mas riesgo
poner pocas inyecciones, que
poner alguna de mas. No hay
que poner de mas, pero con la
intencion
de no

sobre
tratar,

podemos

acabar infratratando
y el riesgo de infra-
tratar es muy
grande, porque
nuestra enfer-
medad esta
ahi dormida,
pero no esta
desapare-

cida. Dra. Isabel Pinilla



Abriendo el tunel

El webinar de FARPE y Rl sobre diagnostico y tratamiento de
las DHR destaca las multiples estrategias terapéuticas en marcha

El primer webinar organizado por la Federa-
cién de Asociaciones de Distrofias Here-
ditarias de Retina de Espana (FARPE) y
Retina Internacional se celebro el pa-
sado 15 de febrero y se dedico a las dis-

trofias hereditarias de retina (DHR) con el titulo ‘Del
diagnostico al abordaje’. Moderado por el presi-
dente de FARPE, David Sanchez, intervinieron tres
de los mejores especialistas: las doctoras Carmen
Ayuso y Rosa Coco y el doctor José Maria Millan.




a cita comenzo comentando la actualidad

sobre el diagnostico de estas patologias

tanto en nifos o en edades tempranas,
cuando es mas complicado, como en adultos y
mayores. la doctora Coco destaco que se ha me-
jorado mucho en el diagnéstico, gracias a la
apliacion de nuevas tecnologias, aunque su-
brayé que queda mucho por andar. “Tenemos
que mejorar mucho la concienciacion
entre los profesionales, pero tam-
bién entre el publico en general
para que acudan antes a con-
sulta y podamos diagnosti-
car antes la enfermedad”,
dijo.

El doctor Millan des-
tacé que para confirmar
el diagndstico clinico es
necesario hacer el es-
tudio genético,
aunque pre-
Ciso que
hay en
torno aun
40% de
pacien-
tes en
los que
no se
identifica
el gen.
“Eso no sig-
nifica que no
tenga una distrofia
de retina, sino que aun no somos capaces de
localizar su gen afectado con las técnicas actua-
les”, sefald.

La doctora Carmen Ayuso afiadio respecto al
diagndstico clinico que es fundamental contar
con retindlogos expertos que sean capaces de
ayudara sus compafieros oftalmélogos a identi-
ficar cuando pueden estar ante una distrofia de
retina en las revisiones rutinarias.

La doctora Coco ofrecié algunas claves para
tratar de ralentizar el avance de la enfermedad.
Lo primero es una dieta saludable que aporte las
vitaminas y antioxidantes que protejan la retrina
y, respecto a los suplementos nutricionales in-
dicé que hay que tener cuidadado y estudiar
cada caso, porque podria ser perjudicial en al-
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gunos pacientes. También hay que protegerse
de los rayos ultravioletas y acudir a revisiones
periodicas para tratar problemas que puedan
mejorar la vision. El doctor Millan sumé a estos
consejos que el estado animico y ser feliz tam-
bién beneficia a los afectados para ralentizar la
enfermedad.

La doctora Ayuso subrayé los numerosos be-

neficios que tiene la confirmacion del diag-

nostico mediante el estudio genético,

aunque no haya tratamientos

aun, mientras que el doctor Mi-

llan indic6 qué deben hacer

aquellos pacientes que no

tienen identificado su gen.

A este respecto, la doctora

Ayuso comentd que con-

viene hacerse el estudio
genético anualmente.

La segunda parte del

) webinar abordd los trata-

mientos y se inicio

analizando el im-

er pacto de ’LI:JX-

turna, el unico

aprobado hasta

ahora para

DHR. Ya he

han tratado a

30 pacientes

en Espafia con

“:F  notables mejo-

V JIME a5, en general, y

en especial en los

nifios y los jovenes.

El doctor Millan indico

que la web clinicaltrials,gov
recoge los ensayyos clinicos que existen para
cualquier enfermedad.

Los tres doctores se mostraron optimistas res-
pecto al futuro proximo porque hay en marcha
muchas estrategias terapéuticas y ensayos cli-
nicos en marcha.

El webinar jDel diagndstico al abordaje’ ana-
liza en apenas hora y media tpda la actualidad
relacionada con las distrofias hereditarias
de retina y se puede ver en cualquier
momento a través del canal de You-
tube de la Fundacién de Licha contra
la Ceguera (Fundaluce).
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Nuestras ‘luces
gue inspiran’
llegan a Retina
Internacional

»La iniciativa ‘Luces que inspi-
ran’, promovida por FARPE, para
que los monumentos y edificios
de toda Espaia se iluminen con
los colores verde y azul el Dia
Mundial de la Retina lleg6 al
Congreso Mundial de Retina In-
ternacional, celebrado en Du-
blin a principios de junio. La ex-
puso el presidente de FARPE,
David Sanchez, quien expresé su
deseo de internacionaliar esta in-
viciativa.

Ademas, moder6 el primer
panel en espafiol que acogio
esta cita, en el que intervinieron
las doctoras espanolas Carmen
Ayuso e Isabel Pinilla y el doctor
panameno Juan Manuel Mufioz.

Apoyo a la
plataforma para
la especialidad

de Genética

»La Plataforma para la Crea-
cion de la Especailidad Multidis-
ciplinar de Genética ha llevado a
cabo varias movilizaciones y rei-
vindicaciones que apoyamos
desde FARPE para la implanta-
cion de esta especialidad en Es-
pana, el unico pais de la UE que
no cuenta con ella. Hace varias
semanas, el Gobierno anuncioé su
intencion de que Genética se in-
cluya con especialidad hospita-
laria, por lo que desde esta pla-
taforma, en la que esta integra-
da FARPE y numerosas asocia-
ciones de pacientes y profesio-
nales de todo el pais, reclama-
mos que se cumpla lo antes po-
sible con este compromiso, ma-
xime en una situacion en la que
la investigacion esta avanzando
aungran ritmoy en la que ya han
surgido las primeras terapias gé-
nica. Numerosas enfermedades
son de origen genético y precisan
de un diagndstico preciso para el
que es muy importante contar
con este servicio.

Triple cita
internacional

de FARPE
en Alemania

»Bajo el intenso foco del cono-
cimiento cientifico y la colabora-
cién internacional, el presidente
de FARPE, David Sanchez Gon-
zalez, asistio a una serie de
eventos sobre las distrofas de re-
tina en Alemania. Durante los
dias 12 y 13 de abiril, se unié al
distinguido grupo de profesio-
nales en el Congreso de la Fun-
dacion Proretina, una destacada
reunién de caracter cientifico.
Tamnién estuvo en la primera
reunion presencial del Proyecto
Retorna, del cual FARPE es un
importante socio. Ademas, los
dias 13 y 14 de abril, nuestro pre-
sidente tuvo el honor de repre-
sentar a FARPE en la Asamblea
de Retina Internacional.

Carrera solidaria de la SEO

evento solidario que patocina la farma-
céutica Alcon a beneficio de FARPE y la
Asociacion Aniridia. Habra una carrera
de 5 kms. y una marcha de 2 kms. Tam-
bién un dorsal 0. Las incripciones son en
https://www.deporticket.com/web-even-

»La Sociedad Espaiola de Oftalmolo-
gia (SEO) ha organizado la Oftalmoca-
rrera Profesor Murube, que par-

tira del parque de Juan Carlos

| de Madrid el préximo 26 de
septiembre a las siete y me-

dia de latarde. Se trata de un

to/9976-i-oftalmocarrera

DFTALMUCARREURA

SQDF MURU BE :

SOCIEDAD ESPAROLA
"‘ DEOFTALMOLOGIA a

III 25092024 w30H
PARQUE JUAN CARLOS |
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Nueva web de ensayos clinicos

»La Red Europea de Referencia para enfermeda-
des oculares ha lanzado una nueva pagina web de-
dicada a los ensayos clinicos para enfermedades ra-
ras oculares. Esta plataforma incluye informacién de-
tallada sobre 180 estudios disponibles y permite a pa-
cientes y profesionales de la salud acceder a una va-
liosa herramienta para la busqueda y seguimiento de

ensayos clinicos. Los usuarios pueden filtrar la in-
formacion por tipo de enfermedad y nivel de progreso
del estudio, facilitando asi el acceso a datos relevantes
y actualizados. Esta iniciativa representa un avance
significativo en el apoyo a la investigacion y trata-
miento de enfermedades oculares raras en Europa.
El enlace es https://www.ern-eye.eu/trials/

GUSTO POR LA INCLUSION

Frograma de accesibilidad &n restauranies

hﬁclﬂtlﬂﬂ @ ﬁ-’- SLRUTENIES
Para Todos

Gusto por la inclusion

P Gusto por la inclusié es un proyecto de FARPE y
la Asociacion ‘Restaurantes Para Todos’ que persi-
gue que la experiencia en bares y restaurantes para
las personas con discapacidad visual sea lo mas sa-
tisfactoria posible. Por ello, adaptan sus cartas al brai-
lle y a través de un cddigo Navilens que te permita
escuchar la carta de forma 6ptima.Piden a los afec-
tados que hablen de elo a los establecimientos.

De la lupa a la |A con la SEEBV

»FARPE asistio en mayo al taller que se celebré en
Madrid ‘De la Lupa a la Inteligencia Artificial’ prota-
gonizado por la Sociedad Espafola de Especialis-
tas en Baja Vision (SEEBV). Este evento tenia el fin
de dar a conocer las ayudas tecnolégicas para me-
jorar la calidad de vida de las personas con baja vi-
sién y los beneficios de la rehabilitacion visual.

Una doctora ‘top’

»La doctora Carmen Ayuso, presidenta del Comi-
té Médico de Expertos de FARPE, ha sido distinguida
en la categoria ‘Académicas e Investigadoras’ durante
la gala de la XI Edicion de ‘Las Top 100 Mujeres Li-
deres’, el pasado 28 de enero en el Tea-

tro Real de Madrid. Ayuso es jefa de Ge-

nética del Hospital Fundacion Jiménez

Diaz y directora cientifica del Instituto de
Investigacion FJD.
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' Terpia
génica
! para la

Dra. Ana Pilar
Gomez

Escribano
Investigadora CIBERER

en el Grupo de Biomedicina
Molecular, Celular y
Genomica del IIS La Fe.
Con la colaboracion del
Dr. Julian Ceron
Madrigal, IDIBELL

I as distrofias hereditarias de la retina (DHR)
son enfermedades raras que afectan a la vi-
sion, principalmente, porque provocan la

muerte de los dos tipos de células fotorreceptoras:

.

- vision
Tod o es cuestion
& de reponer patatas

sanas Yy eliminar
patatas podridas

los conos y bastones. Estas son células fotosensi-
bles que transforman el impulso luminico en eléc-
trico para que nuestro cerebro pueda transformarlo
en una imagen nitida y enfocada.

Conos y bastones forman parte de la retina, el
principal tejido afectado en estas enfermedades, y
su funcion es distinta. Los conos, situados en la
zona centro, son importantes para la vision en color,
mientras que los bastones, situados en la periferia
y mas abundantes, garantizan la vision en blanco y
negro. Debido a esta distribucion, la pérdida
de conos provoca la aparicion de man-
chas negras centrales en la vision, mien-
tras que con un déficit de bastones el
efecto mas extendido es el de la vision
en modo tunel.
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Genes y celente tortilla de pata-
mutaciones tas de mi madre y mi
Hasta el momento, 289 » - pasion por la gastrono-
genes han sido relacio- - mia, uso este extraor-
nados con DHR GEN dinario manjar para
(https://sph.uth.edu/ret- explicar la herencia de
net/ actualizado a 16 de V4 ) = TORTILLA = SANO mutaciones genéticas.
mayo 2024). Podemos Para hacer una tor-
hablar de genes, pero + = = RECESIVO tilla de patatas, necesi-
para saber lo que real- , tamos huevos, patatas
'+ = TORTILLA = PORTADOR

mente ocurre en las en-
fermedades de origen
genético debemos ha-
blar también de muta-
ciones y de sus efectos
sobre la funcién de una
proteina.

Imaginemos una obra de teatro donde tenemos
un guion con un mensaje que puede ser entendido
de manera distinta en funcion de la tonalidad o del
contexto, o incluso del actor o la actriz. El guion es-
conde las tripas de toda la obra, pero no todo se
transmite. Este guion seria el material genético o
ADN. Los actores o las actrices, que serian los me-
canismos para pasar ese ADN a proteinas, le dan
sentimiento a este guién transmitiendo un mensaje,
a través del cual el publico, que seriamos nosotros
y nosotras, reimos, lloramos, empatizamos o nos
enfadamos. El guion esta pensado para ejercer un
efecto sobre nosotros. Lamentablemente, a veces,
aparece una mutacion genética o un error en este
guion que hace que el mensaje ya no sea transmi-
tido igual por los actores y actrices, haciendo que
lloremos cuando deberiamos reir o simplemente no
sentir nada.

+§‘_

Herencia de mutaciones
Las mutaciones o errores en el guion pueden here-
darse, pero no siempre de la misma manera. Aqui
entran en juego los términos recesivo, portador y
dominante, principalmente. A las personas que ha-
cemos divulgacion cientifica nos encanta hacer
analogias para explicar conceptos mas complejos.
Por ejemplo, hay fisicos que explican el modelo até-
mico diciendo que el atomo es una sandia y que los
electrones son las pepitas. Estas analogias o me-
taforas ayudan no solo a entender lo que
se le explica, sino también a recordarlo.
Ademas, es un reto creativo muy diver-
tido para los que divulgamos. Desde
hace un tiempo, influenciada por la ex-

Figura 1. Genética con tortilla de patatas.

y haberla hecho al
menos veinte veces.
Ahora, pensemos en
genes como patatas
(Figura 1). Ocurre que
tenemos dos copias
de cada gen, o dos patatas, una que viene del padre
y otra que viene de la madre.

¢ Qué ocurriria si ningun progenitor nos da pata-
tas? Seria imposible hacer la tortilla de patatas y nos
quedariamos con hambre. Eso ocurre cuando
nuestros progenitores tienen una carencia de pata-
tas, ya sea simple o doble. Si esta es doble, es im-
posible que nos cedan alguna patata v,
directamente, seremos portadores. Pero si solo
tiene una patata para darnos, por azar, podrian dar-
nos esa patata o no. Esto se complica si no nos cae
la Unica patata ni por parte de madre ni de padre. En
este supuesto, recibiriamos una carencia doble ad-
quirida de la madre y del padre, y estariamos en-
fermos. Esto podria pasarnos con una probabilidad
del 25% (que vendria del 50% de no escoger la
Unica patata del padre, mas 50% de no escoger la
Unica patata de la madre). Esta seria una herencia
de tipo recesivo, en la que no tenemos patatas
(genes) y, por lo tanto, no tenemos sus proteinas
correspondientes (Figura 1).

¢ Qué ocurriria si solo un progenitor nos da una
sola patata? Tendriamos una tortilla de patatas mas
pequena, pero suficiente como para no quedarnos
con hambre. Habriamos adquirido una unica patata
por parte de la madre o del padre. Pero no pode-
mos olvidar algo, tenemos tortilla, pero falta una pa-
tata y esta carencia podemos transmitirla a nuestra
descendencia. Es lo que se llama “portador” en ge-
nética (Figura 1).

Todos somos portadores de variantes genéticas
patogénicas y es inasumible controlar a todos los
portadores. La problematica es que los portadores
son aparentemente individuos sanos y pueden
pasar desapercibidos faciimente. Cuando dos por-

TORTILLA = DOMINANTE



tadores tienen descendencia, puede aparecer con
una probabilidad del 25% un individuo afectado por
una enfermedad.

¢ Qué ocurriria si tenemos huevos, una patata
buena y otra podrida? La tortilla de patatas es inco-
mible y podria tener un efecto tdxico e indeseado.
No hace falta mas que una oveja negra para que el
rebafio se nos vaya al traste. Y asi llegamos a nues-
tro ultimo escenario, la herencia de tipo dominante,
donde en el 50% de los casos la patata podrida se
transmite a la descendencia (Figura 1). Si nuestra
madre o0 nuestro padre tienen una patata podrida,
tenemos un 50% de posibilidades de fastidiar nues-
tra tortilla.

Estas tortillas con problemas de patatas dan
lugar a enfermedades genéticas, pero nos encon-
tramos en un buen momento donde la terapia gé-
nica esta dando mucho que hablar.

Terapia génica en DHR

La terapia génica es basicamente un conjunto de
herramientas capaces de reponer, reparar o elimi-
nar genes (o patatas), dependiendo del efecto que
tenga una mutacion genética. Son terapias dirigidas
a mutaciones especificas, por eso, todos los trata-
mientos basados en terapia génica no son validos
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para todos los pacientes. La ventaja es que esta-
mos dirigiendo la terapia al origen del problema, no
a las consecuencias de ese problemay, por eso, es
mas eficiente.

Luxturna es el primer tratamiento basado en te-
rapia génica aprobado por la FDA 'y la EMA que ha
demostrado mejorar la vision en pacientes con mu-
taciones en el gen RPEG5 (1). Estos pacientes tie-
nen ausente la patata RPEG5, por tanto, una
manera de combatir esta carencia es introduciendo
el gen que falta y eso es basicamente lo que hace
Luxturna. Este farmaco consiste en empaquetar el
gen en un vector viral que sirve de vehiculo, similar
a lo que ocurre cuando metemos las maletas en un
coche Fiat 500 para viajar al sitio de destino, en este
caso, la retina. Sabemos que un Fiat 500 es un
coche pequefio y no podemos meter todas las ma-
letas que queramos. Hay genes que caben en cua-
tro maletas como RPEG5, pero hay otros que caben
en siete (p.e. ABCA4) o diez maletas (p.e. EYS).
Aqui ya tenemos la primera limitacion de estas te-
rapias. Como alternativas, se puede optar por divi-
dir las maletas en dos coches o, en su defecto,
emplear coches mas grandes, pero con mejor
motor, para evitar que su tamafno limite su veloci-
dad y alcance. Estos ultimos son conocidos como

4 : El gen sano es encapsulado en un
Soluciones Introducir virus que actlia de "coche’ para
. jl 5 ————— 1 —elgensano llevarlo a la retina. Este gen produce
J |I (Luxturna) coche la proteina que falta.
GPS
v No hay proteina Corregir Mediante un sistema similar a un
[ Mutacién recesiva (No acttia nadie) — 2 _’Ia mitacisn P “tipex molecular" puede cambiarse
e m unaz letra por otra y reparar una
Y mutacion.
RNA Tipp-Ex
; L » Correqir El mensaje puede llegar
°‘°‘“°\‘3‘“ (el que lleva el mensaje) el mengaje distorsionado e imposible de
descifrar. Hay mutaciones que
q — producen este efecto. Los
i H > S "bloqueadores moleculares”
\ ', permiten encajar todas las piezas
J J £ del mensaje en su sitio.
on Proteina E‘e_c‘to
gen (la que actua) (vision)
(lo que decide qué Muteador
papel se desempefia) i mE Y 4%
4 Mutear el mensaje que )
— 1 — laproduce
g P mRNA
[ Mutacion dominante ] ) . Pescarla mediante moléculas
e g Soluciones 2 _DestrUIrIa que acttian como “anzuelos”
; ] Serd, ' directamente especificos y reclutar al equj
; de reciclado para su
. — 9 Corregir eliminacion.
\ Proteina toxica - la mutacién
| (Actuaparamal) — 3™ “enel ADN

Figura 2. Estrategias de terapia génica para DHR.
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nanoparticulas lipidicas y prometen.

Algo que debemos tener en cuenta es que no
todas las estrategias sirven para todo, es decir, re-
poniendo patatas no vamos a conseguir eliminar
una patata podrida. Los métodos de eliminacion de
patatas son diversos, pero basicamente tratan de
silenciar o eliminar la patata podrida de distinta ma-
nera (Figura 2). Podemos reem-
plazar el mensaje “tu vas a ser
patata podrida” dejando libre el
mensaje “tu vas a ser patata
sana’. Adicionalmente, podemos
aplicar otras formas para eliminar
las patatas podridas directa-
mente, como si utilizasemos an-
zuelos especificos que solo
pescan esa patata podrida y la
desechan. Ademas de estas es-

Todos somos
portadores
de variantes
genéticas pato-
génicas y es
inasumible con-
trolar a todos los

de base genética y anima a seguir trabajando por
este camino. Podemos decir que este ‘corta y pega’
se ha refinado con editores de base que funcionan,
a modo tipex, permitiendo cambiar especificamente
la letra mutada de nuestro ADN, sin necesidad de
cortar antes de reparar (Figura 2). Esto abre nue-
vas vias donde aplicar estos editores de base no
solamente para corregir mutacio-
nes de manera permanente en el
ADN (guion) sino también de
modo transitorio en el ARN (men-
saje).

Hagamos la terapia de la ma-
nera que la hagamos, la clave se
resume en reponer patatas o eli-
minar aquellas en mal estado, por-
qgue lo que cuenta es tener tortilla
de patatas y que ésta sea comes-

trategias, existen otras que per- tible.

miten restaurar un mensaje portadores'

iqgor;ecto Irnsdian’:;a Ita reco:c?ca- La problemética 1BiI\I7IIiog.ra;\il\a/lI ~ussell S Well
cion de palabras. Estas molécu- . Maguire AM, Russell S, Well-
las, g conocidas como es que los man JA,gChung DC, Yu ZF, Till-
oligonucleétidos antisentido (blo- por‘tadores SON man A, et al. Efficacy, Safety, and
gueadores), han demostrado ser aparentemente Durability of Voretigene Neparvo-

prometedoras para mutaciones
de tipo recesivo en genes como
USH2A, ABCA4 y CEP290 (2-4).
A pesar de esto, la empresa

individuos sanos
y pueden pasar

vec-rzyl in RPE6G5 Mutation—Asso-
ciated Inherited Retinal Dystrophy.
Ophthalmology. septiembre de
2019;126(9):1273-85.

ProQR que lideraba los ensayos desapermbldos 2. Dulla K, Aguila M, Lane A, Jo-
clinicos para QR-421a en USH2A facilmente vanovic K, Parfitt DA, Schulkens |,
y QR-100 en CEP290, optd por et al. Splice-Modulating Oligonu-
paralizarlos pero, afortunada- cleotide QR-110 Restores
mente, ha cedido estas lineas de investigaciéonala- CEP290 mRNA and Function in Human

boratorios Théa.
Por otro lado, la edicion génica se puede aplicar
a individuos sin que la transmitas a su descenden-
cia y supone una esperanzadora estrategia para las
enfermedades genéticas minoritarias. Esta herra-
mienta comenzo siendo ‘un corta y pega’ para re-
parar mutaciones genéticas mediante una nucleasa
conocida como Cas9, que actua como una tijera
molecular junto con una guia de ARN que actua
como un GPS para cortar el ADN en un sitio pre-
ciso. Recientemente, un ensayo clinico EDIT-101
(Editas Medicine) en fase I/ll ha anunciado
que la correccion de la variante
€.2991+1655A<G en CEP290 produce
una mejora de la vision en pacientes tra-
tados (5). Esto supone una buena noti-
cia para las DHR y otras enfermedades

€.2991+1655A>G LCA10 Models. Mol Ther - Nu-
cleic Acids. September de 2018;12:730-40.

3. Kaltak M, De Bruijn P, Van Leeuwen W, Pla-
tenburg G, Cremers FPM, Collin RWJ, et al. QR-
1011 restores defective ABCA4 splicing caused by
multiple severe ABCA4 variants underlying Star-
gardt disease. Sci Rep. 6 de enero de
2024;14(1):684.

4. Slijkerman RW, Vaché C, Dona M, Garcia-
Garcia G, Claustres M, Hetterschijt L, et al. Anti-
sense Oligonucleotide-based Splice Correction for
USH2A-associated Retinal Degeneration Caused
by a Frequent Deep-intronic Mutation. Mol Ther -
Nucleic Acids. 2016;5:e381.

5. Pierce EA, Aleman TS, Jayasundera KT, As-
himatey BS, Kim K, Rashid A, et al. Gene Editing
for CEP290 -Associated Retinal Degeneration.
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| presidente de Farpe me bombardeaba en
Eel episodio 55 de Canal Retina con pregun-
tas sobre los ensayos clinicos en oftalmolo-
gia. Pregunta a pregunta, me iba tirando de la
lengua e ibamos resolviendo dudas muy validas
que todos nos planteariamos. Pero entre pregunta
y pregunta, se dejaba ver entre lineas una duda
clara ¢ Tiene futuro todo este esfuerzo en investiga-
cion? O mejor dicho ¢ Tenemos futuro nosotros?
Antes de que sigas leyendo este articulo en el
que te explico diferentes puntos importantes de
coémo funciona la innovacion cientifica, tengo que
confesarte que no soy oftalmoélogo. Si lees asidua-
mente esta revista, sabras que soy divulgador cien-

"
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«Catedrales

=

. cientificas

tifico y me encargo de hacer temas muy complejos
lo suficientemente simples para que todos lo poda-
mos entender. Ademas, me dedico profesional-
mente a los ensayos clinicos, por lo que mi vision es
muy diferente de la que te puede dar tu oftalmélogo
u otro tipo de profesional. Ni generalmente mejor, ni
peor, es simplemente diferente.

¢De qué estamos hablando?

Al final, estamos hablando de ti como pa-
ciente. El paciente que llamamos empo-
derado es aquel que toma una
consciencia especial de su enfermedad

y cambia las reglas de juego. Si en mu-



Articulos

chos casos es una enfermedad la que te “somete”
y “domina”, el paciente empoderado es el que coge
las riendas y acaba teniendo su enfermedad con-
trolada: sabe lo que le pasa, a qué se debe, en qué
estado esta, qué pruebas para él son clave, qué op-
ciones terapéuticas tiene y, sobre todo, como esta
el horizonte en investigacion de su enfermedad.

La revista Vision, las redes sociales de asocia-
ciones de pacientes, los episodios de Canal Retina
y mil y una formas de informarse
con calidad contribuyen a esto de
una manera excepcional, ya que
al seqguirlos y leerlos con frecuen-
cia puedes tener una idea muy
clara de quién hace qué relacio-
nado con tu enfermedad.

En ese esfuerzo de empode-
rarnos y de permitirnos decir: “no
soy pasivo ante mi enfermedad,
sino que soy parte activa de mi
diagnéstico, evolucion y posible
tratamiento” es empaparse de
todas esas investigaciones que
hacen grupos de investigacion
dentro y fuera de nuestras fronte-
ras.

Catedrales cientificas

Cuando hablo de la ciencia o del
avance cientifico en general, me
gusta confrontarlo con la imagen
clasica del cientifico que vemos
en las peliculas. El cientifico,
siempre varon, seria ese perso-
naje raro que se pasa su vida en una torre y que tra-
baja durante décadas, €l solo, para encontrar una
cura. Esaimagen clasica y errdbnea da para muchos
articulos, pero en este quiero hablaros de como se
encuentra, cientificamente, una cura. Encontrar una
cura, un remedio o “algo que vaya bien para esto”
no lo hace un sefor solo escribiendo formulas ma-
tematicas en una pizarra, es mas bien como cons-
truir una catedral. La construccién avanza poco a
poco, con el aporte de muchos profesionales distin-
tos, pero hay un momento que no puede avanzar

mas, se bloquea.

Se puede bloquear la edificacion casi
en los cimientos, como ocurrié origina-
riamente con el cancer. En ese mo-
mento, no sabiamos nada de como

Muchas veces, tu
nuevo farmaco
para una rara
afeccion puede
venir tras algo
que encontraron
al tratar infeccio-
nes en lubinas
o encontrar
una molécula
involucrada en un
tipo de cancer.
Nunca sabes
dénde puede
surgir una idea
revolucionaria

funcionaba internamente una célula cancerosa o
qué determinaba que una célula se multiplicase
poco, lo justo o mucho. Entonces, es cuando hay
que bajar el ritmo de construccion y centrarnos en
entender con qué estamos trabajando, qué le pasa
a nuestro edificio. Durante afnos (y seguimos en
ello), muchisimos grupos de investigacion fueron
descubriendo genes, mecanismos moleculares y
hasta posibles dianas para atacar el cancer. Y ahi,
una vez desbloqueado el pro-
blema, pudimos seguir con nues-
tra construccion.

Oftras veces, como ha ocurrido
en oftalmologia, la colaboracién
de profesionales de todo el mundo
ha ido dejando unos cimientos y
un cuerpo de la catedral precioso.
Teniamos los genes culpables de
las enfermedades, teniamos el
funcionamiento claro, pero nos
bloqgueamos en las torres, casi cul-
minando la obra. No podiamos
culminar nuestras investigaciones
porque nos faltaba la tecnologia
para poner esas bovedas o esas
cimas en las torres. En nuestro
caso era: ¢ Cémo consigo sustituir,
suplantar, eliminar, complementar
o, al fin y al cabo, modificar ese
gen defectuoso?

Nos dejamos muchas catedra-
les a falta de culminarlas, porque
la tecnologia no estaba desarro-
llada. Hasta que lo estuvo.

iA terminar la Catedral!

La investigacion o el avance cientifico se ve impul-
sado muchas veces por el salto adelante que con-
siguen en un momento dado un grupo de
investigadores, en un campo que puede ser total-
mente distinto al tuyo. Volvamos a nuestra catedral
en la que estamos bloqueados, porque no podemos
terminar de construir esa torre. Nos faltaba la tec-
nologia necesaria para construir de forma segura
algo tan alto. Sin embargo, un dia nos enteramos
(de ahi la importancia que le dan los cientificos a
publicar investigaciones en revistas especializadas)
que unos arquitectos que estaban haciendo un edi-
ficio muy distinto en Japén, han encontrado una
forma de solucionar ese problema. De repente, te-



nemos la solucion para todas esas catedrales que
teniamos a medio hacer. Sdlo hace falta aplicar, con
ciertas modificaciones, el nuevo modelo que hemos
desarrollado. Asi, tenemos solucionado nuestro pro-
blema.

Esto ocurre en todas las areas de conocimiento
en el que estuviésemos bloqueados en un paso
medianamente parecido, sin necesidad de que sea
el mismo. Da igual que queramos construir una ca-
tedral catdlica, una mezquita, una sinagoga o un
edificio de oficinas. Todos esos edificios tan distin-
tos se van a beneficiar de poder construir alto. Por
eso, es muy importante fomentar el avance cienti-
fico en todos los campos, porque muchas veces tu
nuevo farmaco para una rara afeccién del ojo,
puede venir tras algo que encontraron mientras in-
tentaban tratar infecciones en lubinas, o tras inten-
tar encontrar una molécula involucrada en un tipo
de cancer de esdéfago. La verdad es que nunca
sabes dénde puede surgir esta nueva idea revolu-
cionaria.

Esto, evidentemente, no siempre es tan sencillo
jOjala! Constantemente, van saliendo problemas
que hacen cada enfermedad diferente
del resto y que necesitan una solucion
un tanto diferente, pero
construiremos esa so-
lucion sobre los avan-
ces ya
desarrollados. Si
tenemos suerte,
tendremos
nuestro re-
medio,
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nuestra catedral terminada. Esta catedral termi-
nada, que es un simil de esa molécula que en-
cuentran grupos de investigacion, esta lista y pinta
bien. Falta demostrarlo.

<Y una vez terminada mi catedral?

Si construyes un edificio, antes de que nadie viva o
pase por €l y, sobre todo, antes de invitar a miles
de personas a probarlo, tienes que pasar diversas
pruebas. Se haran pruebas de carga para ver como
aguanta el peso, inspectores verificaran el edificio
entero y solo cuando pases esos controles, podras
decir que has construido un edificio bien. Con los
medicamentos pasa lo mismo. Cuando sale una
molécula (mi catedral) del laboratorio, la voy a hacer
pasar por muchas pruebas para determinar si es se-
guray si es util para mis pacientes: son los ensayos
clinicos en los que participan pacientes, como tu.

Los ensayos clinicos son un mundo aparte. Los

hay mas largos y mas cortos, los hay mas multitu-

dinarios y mas reducidos, los hay que ocurren en

una pequeia parte del mundo y los que ocurren en

multitud de paises a la vez. Pero, pese a lo diversos

que son, tienen dos cosas en comun:

* Estan vigiladisimos en todas

n las etapas de su realizacion por

agencias reguladoras y comi-

tés éticos y médicos de hos-

3 pitales, entre otros. No es

una carta blanca con la que

cada uno prueba sus medi-
camentos como quiere.

* Son la prueba de
fuego. Sino se pasan exi-
tosamente, habra que vol-
ver varios afos atras, al
laboratorio para ver qué

ha pasado y qué se
debe cambiar.

Todo esto lo discuti-
mos en ese episodio 55
de Canal Retina, con el
que empezabamos el ar-
ticulo, episodio que te re-

comiendo escuchar site
gusta el tema.
™\ Lamenta-
»-.\\ ble-

-

™
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mente, la mayoria de las moléculas que empiezan
este camino se quedan atras, no funcionan. Aun-
que por otro lado puedes considerar que, afortuna-
damente, conseguimos detectar las que no
funcionan como deberia. Esto no es el fin del
mundo, que un farmaco no supere ensayos clinicos
no quiere decir que sean totalmente inutiles o que
sea toxico. Se puede dar el caso que un medica-
mento mejore la vision, pero sensiblemente menos
que otros farmacos que ya estan aprobados, si no
soy mejor que lo que ya hay ¢ para qué seguir?

También se puede dar el caso de que mejore la
vision tanto como el resto, pero que tenga mas efec-
tos secundarios o sea mucho mas caro. Si no
aporto mas seguridad o al menos una reduccién de
costes ¢ Para qué seguir?

No todos los suspensos son un desastre, sobre
todo cuando subimos el nivel esperado afo tras
ano, porque no es lo mismo ser el primer y unico
farmaco que existe, que haya ya otras alternativas
que tienes que, al menos, igualar.

La investigacion en oftalmologia
Hemos hablado de manera muy general como es
todo ese proceso de investigar y de por qué los
avances no son graduales, sino que se mueven por
olas de innovacion, empujadas por avances en
otros campos. Pero ;y lo mio? ;Coémo vamos en
oftalmologia? Pues en lo relativo al ojo, vamos muy
bien. Y no lo digo yo, lo dicen los datos. En compa-
racion con otras especialidades, los datos demues-
tran que para una molécula que empieza ese
camino de ensayos clinicos, es mas probable que
funcione como queremos si es para oftalmologia,
que si es para el corazon, pulmoén, rindn o para
algun tipo de cancer. ;Y no por poco! Doblamos o
triplicamos en porcentaje de éxito a muchas patolo-
gias. ¢ Por qué? Aunque un gran porcentaje de éxito
siempre es para celebrar, es importante entender
por qué. Un porqué que es dificil achacar a una
unica razon y que, a riesgo de que esta reflexion
sea mas personal que cientifica, creo que se debe

a dos motivos.

1) En oftalmologia, hay muchas enfermedades
que son raras y unicas, para las que todavia no hay
nada. Igual que hablabamos antes de que
cuando hay ya varios farmacos para
algo, sélo tiene sentido seguir investi-
gando algo si va a ser al menos igual,
aqui nos tenemos comparar contra no

hacer nada. Por asi decirlo, aunque sea un reto
grande y no significa que sea sencillo, una mejora
pequefa es mejor que no mejora.

2) En muchos aspectos, en oftalmologia esta-
mos en la cresta de esta ola de innovacion. Lleva-
mos bastante tiempo en esa cresta y uno de los
ultimos avances que todavia tenemos muy presente
son las terapias génicas. En los ultimos afios, una
vez que se demostro que la primera terapia génica
funcionaba, se ha estado aplicando tecnologia si-
milar a otras patologias del ojo. Al igual que poder
llegar a hacer torres altas nos permitié acabar todas
las catedrales de las que hablabamos antes, la pri-
mera terapia génica nos permitié seguir al resto,
so6lo aplicando unos pequerios cambios.

Como digo, motivos aparte, es de celebrar por-
que nuestro futuro pinta muy bien.

iCautela!

Siento apagar la musica de la fiesta pronto, Pero
que estemos de enhorabuena y que el futuro sea
muy prometedor, no quiere decir que las palabras
“cura” o “recuperacion de la vision” estén todavia
sobre la mesa. Por ahora, e insisto en que es por
ahora, la mayoria de ensayos clinicos en distrofias
hereditarias de retina se centra en frenar la progre-
sion lo maximo posible. jOjo! Que eso no esta nada
mal. Conseguir frenar la perdida de vision puede ser
un cambio increible y una mejora de calidad de vida
impresionante. Pero recuperar lo ya perdido esta to-
davia lejos.

Seguramente, una forma sencilla es pensar en
el cancer. La esperanza de vida tras un diagnostico
de cancer ha aumentado muchisimo y ya no es en
muchos casos un prondstico letal, pero seguimos
lejos de evitar que ocurra. jOjo de nuevo! Si que lo
hemos conseguido con algunos, pero no con mu-
chos. Aun asi, aun no poder evitar que aparezcan,
es obvio que los avances han sido increibles.

Quizas llegue el dia en que esa innovacion apa-
rezca y se pueda aplicar a diferentes patologias,
pero seguimos esperando a que ese cientifico que
trabaja con peces cebra, ese grupo que estudia pro-
teinas de medusas en el mar Adriatico, ese experto
mundial en edicidén genética de mazorcas de maiz,
den con algo que al principio no parezca nada, pero
siente esos cimientos para hacer una catedral es-
plendorosa en un campo que ni se podia haber ima-
ginado al principio. jQué interesante pinta el futuro
y ojala que lo veamos!
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Imagen de las actividades solidarias celebradas en el CEIP La Paz de San José de la Rinconada

La importancia de los sentidos

Los alumnos del CEIP La Paz, de San José de la Rinconada, aprenden
a percibir con los sentidos y lo que supone vivir con discapacidad, a través
de la experiencia vital de la sefio Celia, afectada por Retinosis Pigmentaria

Asociacion
Andaluza
de Retinosis
Pigmentaria
(AARP)

uando el alumnado mas pequefio del cole
' : ‘La Paz, de San José de la Rinconada (Se-
villa), y sus familias empezaron a notar las
ausencias de una de las profesoras mas queridas
de Infantil, ni se podian imaginar que la sefio Celia

estaba comenzando a transitar por un nuevo reco-
rrido vital totalmente nuevo para ella, la pérdida total

de la vision. La Retinosis Pigmentaria que padecia
se habia agravado y debia dejar la docencia.

Tras el confinamiento y la vuelta progresiva a la
normalidad, la sefio no se incorporaria, ya que en
ese momento, ella estaba inmersa en nuevos
aprendizajes, tales como braille, cocinar sin vision,
identificar monedas vy billetes, elegir la ropa y todo
aquello que le proporcionara llevar una vida lo mas
autdbnoma e independiente posible. Todo esto sirvid
para poner en marcha, durante el primer tri-
mestre, en el centro educativo un pro-
yecto de concienciacion y
sensibilizacion sobre la discapacidad, la
diversidad funcional y la importancia de
los sentidos. El alumnado ha tenido la
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oportunidad de conocer mas a fondo los sentidos,
las enfermedades que pueden afectar a sus 6rga-
nos asociados, los especialistas a los que se debe
acudir, lo que ocurre cuando no funcionan bien y
cémo se aprende a vivir con ello. La experiencia de
la sefio Celia y la de otra amiga con ceguera, que
acudié con su perro guia Salinas, ha sido funda-
mental para conocerla de primera mano.

En colaboracion con el Grado Superior de Acti-
vidades Deportivas del IES Carmen Laffon, de la
misma localidad, se prepararon diferentes juegos,
para, de una forma divertida y didactica, conocer
como se realizan algunos deportes adaptados
como el goalball y el baloncesto en silla de ruedas.
El objetivo siempre ha sido generar empatia y po-
nerse en la piel de las personas con discapacidad.

En su afan por trasladar todos los aspectos de
las patologias que producen discapacidad, el CEIP
‘La Paz’ se propuso transmitir la importancia de la
investigacion y los avances cientificos para lograr
tratamientos para la Retinosis Pigmentaria y otras
enfermedades. Por ello, fue de gran importancia la
implicacion de las familias en la difusion del pro-
yecto, mediante la colocacion de un stand solidario,
en el mercado de los jueves de San José de la Rin-
conada, para dar a conocer la causa, la enferme-
dad de la sefio Celia y recaudar dinero para

investigacion, mediante la venta de juguetes reco-
gidos por las familias, pompones de llavero, ador-
nos navidefos, marcapaginas y chapas, todo hecho
artesanalmente por los alumnos.

Para poner el broche final a este emocionante
proyecto, el centro organizo, justo antes de las va-
caciones de Navidad, el 21 de diciembre, una ca-
rrera solidaria, con inscripcion previa y aportacion
solidaria voluntaria, como un gran y emotivo home-
naje a su querida profesora Celia Zapata Morgado,
con la que se consigui6 recaudar 2.790 € que fue-
ron entregados al fondo de investigacion de la Aso-
ciacion Andaluza de Retinosis Pigmentaria. Un
granito de arena que es un gran gesto de solidari-
dad, empatia y carifio hacia los afectados por esta
patologia, en especial, a su afiorada docente.

El presidente de la asociacion, Rafael Bascon.
pudo ser testigo del carifio que le profesaban a la
sefio Celia y trasladé el enorme agradecimiento al
equipo directivo y docente del CEIP ‘La Paz, a la
Asociacion de Madres y Padres, al alumnado, a
todas las personas que forman parte de la comuni-
dad educativa de los centros de San José de la Rin-
conada implicados y a todas las personas y
colectivos que participaron en el proyecto.

Antonio Espejo

Trabajo ensencial pero invisible

La mayor parte del tiempo de los trabajadores sociales es absorbido por
la burocracia, olvidandonos de nuestra funcion principal: el acompafiamiento

——EoL

Retina Castilla y Ledn
(RECyL))

Retinacastilla yllesn

Todos conocemos las funciones de un mé-
dico, de un profesor o de un fontanero,
pero, en el momento en el que se habla
de Trabajo Social, en general, tenemos

que definir nuestro perfil profesional,

puesto que no hay una idea intuitiva

de nuestras funciones. Y es que

nuestras competencias son muy hete-

rogéneas, segun el ambito de intervencion, lo
que dificulta afianzar y defender nuestra identi-
dad profesional.

En la mayoria de ambitos profesionales se
distingue la figura del personal de gestion de las
figuras de atencion directa, pero en las entida-
des del Tercer Sector es comun que se centra-
lice en los profesionales del Trabajo Social.
Cuando hablamos del Tercer Sector hacemos
referencia a un conjunto de entidades privadas
sin animo de lucro con diferentes estructuras,
ambitos de actuacion, finalidades, modos de tra-
bajo, etc..., que surgen de la necesidad de per-
seguir un interés comun, funcionando de manera
autonoma y tratando de favorecer la defensa de



ciertos derechos sociales. El hecho de que su ac-
tividad esté impulsada mediante lineas de sub-
vencion de la Administracion Publica favorece la
gestion interna de estas entidades, pero debido
a los diversos requisitos exigidos, relacionados
con los sistemas de calidad, la responsabilidad
social o la atencion a los grupos de interés, re-
quiere la incorporacion de profesionales cualifi-
cados para dicha gestién, entre los que se
encuentran los trabajadores y trabajadoras so-
ciales.

Existe una idea generalizada y erro-
nea de que las asociaciones “se lucran
de subvenciones publicas”, cuando la
realidad es que reciben, en la mayoria
de las ocasiones, la financiacion sufi-
ciente para mantener su estructura. Y
es que las asociaciones son nece-
sarias para dar
respuesta a
aquellas nece-
sidades socia-
les que
la Ad-
minis-
tracion
Publica
omite.

Es el caso
de las enfermeda-
des raras. Un pro-
blema social y de
salud publica carac-
terizado por su
complejidad y las
demandas tan es-
pecificas de los co-
lectivos que
suponen un verda-
dero reto para

nuestro Sistema
de Salud. Existen
muchas necesi-
dades

Asociaciones

que van surgiendo y ante las que hay que res-
ponder: nuevas pruebas genéticas, la existencia
de centros de referencia, nuevos tipos de inter-
vencion, la necesidad de un seguimiento ade-
cuado... Y en este caso el Trabajo Social es
esencial. Esencial pero “invisible” en muchas
ocasiones. La mayor parte de nuestro tiempo es
absorbido por la burocracia, los plazos de en-
trega de proyectos y subvenciones, la redaccion
de memorias justificativas... y todas aquellas ac-
tuaciones indirectas necesarias para el des-
arrollo y sostenimiento de la entidad;
olvidandonos de nuestra funcién princi-
pal: el acompanamiento.
El acompafiamiento en las diferentes
etapas de la enfermedad, en mejo-
rar la calidad de vida de las per-
sonas, en el apoyo a las
familias, en la promocion de su
autonomia, en la sensibiliza-
cion de la sociedad... No
somos “asistentes” que uni-
camente rellenan papeles,
tramitan la ayuda a domicilio,
o la tarjeta de discapacidad.
Nuestras competencias no se
centran puramente en lo asis-
tencial, si no que abarcamos
desde el registro de la entidad, al
disefio y ejecucién de programas
sociales, el soporte documental,
el estudio de necesidades, la co-
ordinacion con los agentes impli-
cados, el control de los
presupuestos, la busqueda de re-
cursos... y todo lo necesario para ga-
rantizar el sostenimiento de la
estructura organizativa de la entidad.
Y es por eso por lo que todos los pro-
fesionales del Trabajo Social que for-
man parte de asociaciones sin
animo de lucro merecen un mayor
reconocimiento profesional y so-
cial por su trabajo diario y su lucha
incansable.

Laura Pérez
Maldonado
Trabajadora
Social de
Retina Castillay Leén



La nueva directiva de la Asso-
ciacio Retina Catalunya inicia
su andadura con miembros de

| -t la junta saliente y algunas
e a pa en caras nuevas y con el objetivo
de renovar el funcionamiento

Catal u nya del colectivo y renovarlo en el

ambito de la atencion social
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La nueva directiva de la ARC
Presidente: Alfons Borras - Vicepresidenta: Marina Ruiz - Secre-
tario: Ferran Bordils - Tesorero: Emili Vendrell - Vocales: Jordi Pala,
Albert Espafiol, Juan Antonio Elvira, Alvaro Adrados, Judit Ramos,

Tatiana Ley, Inma Ibarrechevea, David Esteve, Javier Duran, Rosa
Sabaté - Colaboradora: Carme Pelegrin.
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tante para la historia de la Associacio Retina

Catalunya (ARC). Una nueva junta directiva
comienza su andadura, después de ser ratificada
en asamblea. Alfons Borras es, desde entonces, el
nuevo presidente y Marina Ruiz, la nueva vicepre-
sidenta. Ambos encabezan un equipo con miem-
bros de la junta saliente y algunas nuevas
incorporaciones.

“Queremos una asociacion moderna, sostenible,
independiente y que mantenga el trato hu-
mano”, asegura Alfons Borras. Entre
las prioridades de la nueva junta fi-
guran renovar el funcionamiento
de la asociacion y potenciarla
a nivel social. Segun la vice-
presidenta de ARC, Marina
Ruiz, “entramos con mu-
chos retos, muchas ganas.
Con el nuevo equipo creo
que podremos abarcar
mucho mas y mejorar”.

Entre los miembros de la
flamante junta directiva figu-
ran Jordi Pala y Albert Espafiol,
quienes han sido presidente y vi-
cepresidente durante 20 anos de la
actual ARC. A partir de ahora, asumen
otros roles en los que seguiran aportando su
amplia experiencia.

EI 11 de mayo de 2024 es una fecha impor-

Un balance de 20 anos

Jordi Pala subraya el valor de la atencion persona-
lizada durante estas dos ultimas décadas. En esto,
anota Pala, “la asociacion recibia un gran reconoci-
miento y agradecimiento, asi nos lo manifestaban
la mayoria de personas”. También se ha hecho pe-
dagogia a la poblacién general de lo que supone la
enfermedad y se han recaudado fondos en la lucha
contra la ceguera. “En estos 20 afos, hemos apor-
tado mas de cien mil euros en proyectos de inves-
tigacion a través de la Fundacion de Lucha contra la
Ceguera (Fundaluce), siendo la asociacion de

La frase
Alfons Borras

Nuevo presidente de la ARC
“Queremos una asociacion
moderna, sostenible, inde-

pendiente y que man-
tenga el trato
humano”
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FARPE que ha aportado mas recursos econémicos
a la fundacion”, afirma Pala.

Por su parte, Albert Espaiol ha destacado la im-
portancia de seguir contribuyendo a financiar pro-
yectos de investigacion sobre las distrofias
hereditarias de retina. “El buque insignia de FARPE
es Fundaluce”, asegura Espafiol. “Alli es donde
echamos la gasolina para que el vehiculo, con el
depdsito lleno, llegue a la meta. El buque tiene que
seguir abriendo camino.”

Actuaciones recientes de ARC

El 25 de abril, Dia Internacional del ADN, Retina Ca-
talunya acudié a una concentracion para reclamar la
especialidad de Genética Clinica. A dia de hoy, Es-
pana es el unico pais de la Unidon Europea que aun
no cuenta con esta especialidad. Ese dia, la Plata-
forma por la Especialidad de Genética Clinica im-
puls6 concentraciones y la de Barcelona se
llevd a cabo en la Plaga de Sant
Jaume. Intervinieron genetistas y
asociaciones de pacientes. Alli,
Albert Espariol, entonces vice-
presidente de ARC, subray6
la necesidad de priorizar

esta reclamacion.

El 29 de febrero, Dia
Mundial de las Enfermeda-
des Raras, se celebro la
jornada divulgativa anual

de la Plataforma Malalties
Minoritaries, con la asistencia
de representantes de Retina
Catalunya. El acto principal fue
un homenaje postumo al doctor
Josep Torrent-Farnell, con la presenta-
cién de la fundacién que lleva su nombre. El
doctor Torrent-Farnell, fallecido el pasado mes de
diciembre, luché durante toda su carrera por la in-
vestigacion en enfermedades raras y los medica-
mentos huérfanos. La Jornada se hizo en el Recinto
Modernista del Hospital de Sant Pau en Barcelona.
El mismo dia 29 de febrero hubo jornada de puer-
tas abiertas en el Instituto de Microcirugia Ocular
(IMO). Miembros de la junta de Retina Catalunya
fueron a las instalaciones de IMO Barcelona.
Alli, les ensefaron los laboratorios y les
explicaron los diferentes proyectos de in-
vestigacion en los que estan trabajando.

Xavi Duran Gémez
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Sensibilizando a los colegios

Retina Madrid apuesta por fomentar una sociedad mas inclusiva y empatica
mediantes charlas sobre la discapacida visual dirigidas a alumnos de Primaria

Asociaciéon Retina
Madrid (ARM)

y Fundacion
Retina Espana

n un mundo cada vez mas diverso y com-
Eplejo, la importancia de la empatia y la

comprension es un elemento crucial. Por
ello, la Asociacion Retina Madrid continua en su
firme compromiso de sensibilizar a los mas jéve-
nes con objeto de sembrar las semillas de la com-
prension y la inclusion desde las aulas de
Primaria.

Con el proposito de promover una sociedad
mas inclusiva y empatica, se ha implementado un
proyecto de sensibilizacion en colegios, dirigido a
estudiantes de Primaria, con edades preferentes
entre 8 y 12 afnos. Este innovador programa, di-
sefado para grupos de 25 a 50 alumnos, tiene
como objetivo principal arrojar luz sobre las pato-
logias degenerativas de la retina, mientras se fo-
menta una comprension profunda de las
dificultades diarias a las que se enfrentan las per-
sonas afectadas.

Desde la Asociacion Retina Madrid, se cree fir-
memente en la importancia de comenzar la edu-
cacion sobre la discapacidad visual desde edades
tempranas. Es por ello que el proyecto se ha des-
arrollado en diversos colegios de la ciudad de Ma-
drid, gracias a la participacion de nuestros
asociados voluntarios, que han transmitido sus
experiencias y vivencias a los jévenes alumnos.

Durante el desarrollo de las sesiones, que os-
cilan alrededor de una hora, se abordan una serie
de temas fundamentales. Desde explicar

qué es la discapacidad visual, inclu-

yendo la baja vision y la ceguera,
hasta promover la empatia y com-
prension hacia las personas con dis-
capacidad visual. Ademas, se

Imagen de la charla en uno de los colegios.

proporcionan pautas practicas sobre como inter-
actuar de manera efectiva con personas ciegas o
con baja vision. El programa utilizado es alta-
mente adaptable, lo que permite ajustarlo segun la
edad de los participantes, el tamafio del grupo y el
tiempo disponible. Se realiza un gran esfuerzo por
brindar una experiencia educativa personalizada a
cada uno de los estudiantes involucrados.

Con un enfoque en la normalizacién y la inclu-
sion, el objetivo general de Asociacion Retina Ma-
drid es sensibilizar sobre las patologias
degenerativas de la retina y las dificultades que
tienen las personas afectadas en su vida coti-
diana. Ademas de informar sobre las enfermeda-
des hereditarias degenerativas de la retina y
destacar el trabajo invaluable que realizan en la
asociacion.

A través de actividades interactivas, como la si-
mulacion de las dificultades diarias experimenta-
das por las personas con enfermedades de retina,
buscan fomentar una comprension mas profunda
y una mayor empatia entre los jovenes partici-
pantes. Una mayor conciencia y conocimiento
conducen a un deseo natural de ayudar y apoyar
a quienes enfrentan estas condiciones. Por ultimo,
la asociacion se compromete a seguir expan-
diendo impacto y difundiendo la conciencia sobre
la discapacidad visual en sus comunidades.

Departamento de Trabajo Social
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Premiados por Arpex

La asociacion extremenia distingue como socios de honor a la doctora Ana Isabel Sanchez
de la Morena y a los doctores Fernando Sanchez Jiménez y Miguel Fernandez Burriel

Asociacion
de Retinosis
Pigmentaria
Extremena
(ARPEX)

tremenfa y otras Distrofias Hereditarias de la
Retina (ARPEX) celebré su jornada anual el
dia 27 de abril en la Casa de la Cultura de La
Fuente del Maestre. El evento comenzo con la re-
cepcion y bienvenida a los socios, familiares y
acompanfantes, con saludos de todos con todos y
charlas donde pretendemos ponernos al dia de
coémo nos va con nuestra enfermedad, interesan-
donos como la gran familia que somos.

Pasamos a la asamblea generan, con las pala-
bras de la presidenta, Puri Zambrano Gémez, a
mas de cien personas, siendo conscientes del es-
fuerzo que realizamos, por la gran dispersion den-
tro de nuestra Region y necesitando de
acompafantes para el transporte particular, puesto
que el publico es imposible. Se excusa, por tanto, a

I a Asociacion de Retinosis Pigmentaria Ex-

los socios que no pudieron estar con nosotros y que
delegaron su voto. Se hizo un minuto de silencio
por Nicasio Fernandez Bravo, socio recientemente
fallecido, transmitiendo nuestras condolencias a la
familia. D.E.P.

Se abordaron los aspectos administrativos de la
asociacion y de los que destacamos, este afo, el
punto de la subida de la cuota que pasa de los 25€
anuales que se venian pagando a 30€ anuales. El
otro punto destacado, fue la propuesta de nombrar
Socios de Honor a la doctora Ana Isabel Sanchez
de la Morena, Jefa de Oftalmologia, al Dr. Fernando
Sanchez Jiménez Optometrista, y al doctor Miguel
Fernandez Burriel Genetista, por la gran labor que
vienen realizando, a favor de la Retinosis Pigmen-
taria y las distrofias hereditarias de retina desde el
Hospital de Mérida, Centro de Referencia sobre
esta enfermedad para la Comunidad, como consta
en la Placa Homenaje que se le entrega. Pro-
puesta que se aprobd pounanimidad de
todos los presentes, haciéndose cons-
tar, ademas, que muchos socios han
hecho un gran esfuerzo para que con
su presencia, manifestar su adhesion,



Asociaciones

asi como que otros al no poder asistir lo corrobora-
ron en sus escritos de delegacion de voto y asi lo hi-
cimos saber en la asamblea.

Se paso a la parte de la jornada cientifica, con la
mesa de los ponentes y los profesionales. La pre-
sidenta menciona especialmente a don Venancio
Ortiz Silva (Presidente del Consejo Territorial de
ONCE) y a nuestra paisana dofa Leticia Ventura,
directora en Don Benito, que contestaran a las pre-
guntas relacionadas con ONCE en la Mesa colo-
quio. Comenzo presentando al representante del
Ayuntamiento, el concejal de Cultura y Deporte,
don Juan Félix Gajardo Amaya, dandole seguida-
mente la palabra, manifestando éste, que es un
honor que se haga la jornada en Fuente del Maes-
tre, donde seremos siempre bien acogidos y se
ofrece para todo lo que el Ayuntamiento pueda co-
laborar para conseguir nuestros objetivos. Muestra
de ello es la disposicion de la Casa de la Cultura y
el personal para esta jornada, pues sabemos, que
habia otro acto programado y se nos ha dado prio-
ridad, por motivos de espacio, detalle que hemos
agradecido. Subrayo el papel de las administracio-
nes indicando que las instituciones deben dedicar
mas medios para erradicar estas enfermedades o
por lo menos eliminar todo tipo de barreras, dar vi-
sibilidad para la sensibilizacion de la sociedad ante
estas enfermedades y poner todos los medios para
normalizar al maximo la vida de todos los ciudada-
nos.

Continué presidenta presentando a los home-
najeados con un breve curriculum de cada uno de
ellos, sobre todo, destacando la labor, que todos
ellos realizan a favor de la asociacion. Se les hace
entrega de una placa homenaje, con el nombra-
miento, en la que consta: “En agradecimiento a su

colaboracion, profesionalidad, dedicacion y empa-
tia con esta Asociacion”.

Los homenajeados manifiestaron que es un
honor recibir este reconocimiento y seguiran con
mas ilusion, si cabe, porque gestos como estos,
son los que les animan en su labor, pero sobre todo
les motivan para estar mas proximos al paciente,
escucharlo y empatizar con él.

La presidenta presentod a don Jesus Batalla Ce-
dillo, que es socio desde nifio y que con su testi-
monio de vida hizo un repaso y supo dar
pinceladas de humor, superacion y esperanza, con
los que todos nos sentimos identificados. Se paso
a la Ponencia del doctor Burriel ‘Treinta afios no son
na’ en la que hizo una breve trayectoria de los avan-
ces en geneética a lo largo de los treinta afios que
lleva trabajando, diciendo que ha sido un gran pla-
cer, honor y motivacion dedicar una gran parte de
ese trabajo a la Retinosis Pigmentaria y Distrofias
Hereditarias de la Retina. Se termind con un turno
de preguntas, donde los socios pudieron manifes-
tar sus dudas, inquietudes y problemas. Falté
tiempo como siempre.

La comida posterior fue el momento de relacio-
narse entre los socios y con los profesionales de
forma mas distendida, manifiestan el apoyo a la
Junta Directiva en la persona de su presidenta, ani-
mandola en esta etapa en la que se encuentra mas
baja de animo.

Agradecer al gran equipo de Radio La Fuente,
D? Concha Llamazares Guerrero, D. Miguel Gon-
zalez Zambrano, que cubrieron periodisticamente
la jornada y aunque Joaquin Rodriguez Blanco no
pudo acompanarnos, sabemos que nos dedicara
su mejor hacer en la postproduccion ,como siem-
pre.

Seguimos en el tajo

Les deseamos un feliz descanso, si no tenemos demoras en la distribucion,
Yy que nos incorporemos con las pilas recargadas en pro de nuestra gente

Asociacion de
Castilla-La Mancha de
Retinosis Pigmentaria

para la visibilidad de nuestro colectivo.
Somos afortunados al poder contar con una
concejalia del Excmo. Ayuntamiento de Albacete
para el que siempre la retinosis es importante. ‘Cha-
peau’ para los integrantes de Participacion Ciuda-

EI apoyo de las instituciones es fundamental



dana que nos convoca siempre, en el centro socio-
cultural Agora, tanto a las charlas de formacion
como a los cafés-coloquios, en los que ante unas
tazas de café y dulces nos proporcionan la oportu-
nidad de hacernos oir y que los demas colectivos
sepan que estamos aun vivos.

Nuestro segundo referente y gran puntal es la
Alianza de Asociaciones de Enfermedades Raras,
que surgi6 con la ayuda de Enfermedades Raras
de la Consejeria de Sanidad, pero que ya funciona
con independencia y que nos convoca todos los pri-
meros miércoles de mes a una reunion on line. Des-
tacamos este apoyo, puesto que nos hacen
sentirnos protegidos por todos los integrantes del
grupo, por lo que nos es grato poder contactar con
ellos por el bien de nuestros afectados.

Asimismo, seguimos preparando, en la medida

Asociaciones

de nuestras posibilidades, nuestro Dia Mundial que
se celebrara el primer sabado de octubre en Alba-
cete. En un principio, el germen de la idea era mon-
tar nuestra famosa charla con la convivencia
posterior, mas permitanme adelantar a nuestros
lectores, que esta idea inicial, carente de ser osten-
tosa, va tomando forma como nesa redonda, te-
niendo ya fijos a dos investigadores y a una posible
que espero sea convencida, que son de lo mas
punteros en nuestro campo, por lo que esperamos
poder congregar a un numero considerable de asis-
tentes tanto presencial como on line.

Estimados lectores, desde estas lineas, les de-
seamos un feliz descanso, sobre todo, si no tene-
mos demoras en la distribucion y que nos
incorporemos al tajo con las pilas recargadas en pro
de nuestra gente.

‘lluminando’ el instituto

La asociacion de Aragon se sumo al ‘Dia de la Luz’ del IES ‘Pedro Cerrada’

Asociacion
Aragonesa
de Retina
(AAR)
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arios miembros de la directiva de la Aso-

ciacion Aragonesa de Retina (AAR) cola-

boraron el 16 de abril,en la Jornada Cultural
sobre ‘El Dia de la Luz’, del Instituto de Educacion
Secundaria ‘Pedro Cerrada’, en la localidad zara-
gozana de Utebo. Nuestra asociacion impartio una
charla a alumnos de 3° y 4° de la ESO, denomi-
nada ‘llumina tu vida, otra visiéon muy humana’. Se
explicd en qué consiste la baja visi'on y el modo de
afrontarla y se describieron las tipologias de la baja
vision: ausencia de campo, carencia de agudeza,
vision central y periférica, etc.

Ademas, a través de experiencias personales se
expuso a los chavales coémo era el dia a dia de las
personas con deficiencia visual grave, la movilidad,
la identificacién de monedas, el acceso a la infor-
macion mediante sintesis de voz y braille, y algo
tan importante como la forma de ayudar a estas

Imagen de las charlas en el IES ‘PedroCerrada’.

personas. En definitiva, se traté de que los chicos
se pusieran en el lugar de una persona con baja vi-
sion. Por otro lado, con la participacion de alrede-
dor de 150 alumnos de 1°y 2° de la ESO, se
organizaron diversas actividades deportivas, me-
diante las cuales los alumnos pudieron conocer las
diferentes adaptaciones que se llevan a cabo para
poder practicar deporte las personas ciegas. La jor-
nada resulté enormemente instructiva, dado que
desconocian los recursos existentes para lograr la
plena inclusién educativa, laboral y social
de las personas ciegas o con baja vision.

El director del linstituto hizo entrega
de un diploma de reconocimiento y
agradecimiento a nuestra asociacion.




Asociaciones

Comprometidos 36 anos

“Nuestra labor se basa en un analisis constante y una busqueda continua de
mejores escenarios”, subraya la presidenta con motivo del aniversario de Retina CV

nnnnn COMUNIDAD VALENCIANA
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ASOCIACION DE PERSONAS AFECTADAS POR
DISTROFIAS DE LA RETINA

Asociacion Retina
Comunidad Valenciana

| 6 de mayo de 1988 marco el inicio de un
Eviaje crucial para muchas personas. Un
grupo visionario, encabezado por Antonio
Cebollada, Alonso Ruiz, Dolores Sanchez, Alfonso
Cobo, Ceferino Campos y Miguel Monfort fundé la
Asociacion de Retinosis Pigmentaria, con el firme
proposito de unir esfuerzos para combatir esta en-
fermedad y ofrecer apoyo a quienes la padecian.
Treinta y seis afios después, esa llama sigue ar-
diendo con igual intensidad. Los tiempos evolucio-
nan y la asociacion y las personas que la integran se
adaptan a estas circunstancias. Almudena Amaya,
presidenta de la Asociacion Retina Comunidad Va-
lenciana, destaca el compromiso de la organizacion
con la mejora de la calidad de vida de

los afec-
»
&

tados
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£
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DHR:

“Nuestra labor se basa en un analisis constante
y una busqueda continua de mejores escenarios",
subraya.

José Joaquin Gil, tesorero, apunta al sélido cre-
cimiento financiero experimentado: "Hemos logrado
un aumento significativo de servicios gracias al
apoyo de subvenciones y la generosidad de socios
y colaboradores".

Felix Ramirez, secretario de la entidad, resalta el
papel fundamental de Retina CV en la vida de los
socios: "La asociacion es la herramienta perfecta
para enfrentar los miedos e incertidumbres que sur-
gen al recibir un diagnoéstico de DHR. Los talleres
de ayuda mutua y el apoyo psicologico son esen-
ciales". El reconocimiento también se dirige a las
profesionales de Retina CV, quienes, segun Rami-
rez, son "un motor que impulsa los proyectos de la
Asociacion".

Pero quizas las voces mas elocuentes sean las

de aquellos directamente be-

neficiados por los servi-

_ W cios y el apoyo de la

asociacion, quienes en

sus propias pala-

bras nos cuen-
tan:

* Cuando
estaba per-
dido, me
ayudaron a
encontrar el
camino a se-
guir
* Hemos
creado un
vinculo,
nece-



para poder creer, crecer y vivir con otra mirada.

* Un lugar donde VER con otros ojos, sin ser juz-
gados, unidos y superandonos dia a dia

+ La asociaciéon es como una caja de herramien-
tas. Todas las personas son utiles, aunque no al
mismo tiempo, para cada situacidon son mas apro-
piadas algunas que otras, pero todas son impres-
cindibles... En el marco de este aniversario, en un
mundo donde la solidaridad y el apoyo mutuo son
tan necesarios, Retina Comunidad Valenciana, hoy

Asociaciones

es un faro de esperanza para quienes enfrentan
desafios causados por enfermedades de la retina,
del mismo modo es una brujula en la que juntos y
con el apoyo de genetistas, oftalmélogos e investi-
gadores permiten que unidos rememos en la misma
direccion. Con la unién de equipo y con una comu-
nidad tan fuerte como ésta, la Asociacion manten-
dra su labor marcando una diferencia real en la vida
de muchas personas.

Pedro Garcia Recover

Al dia en avances de las DHR

La asociacion de Canarias celebra en colaboracidn con la ONCE un simposio
para actualizar los conocimientos sobre diagnostico y posibles tratamientos

Asociacion de
Distrofias
Hereditarias
de Retina
Canarias
(ADISHREC)

ADISHREC
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ONCE en Canarias acogié el Simposio

sobre las Nuevas Perspectivas en Distrofias
Hereditarias de Retina, organizado por la Asocia-
cion de Distrofias Hereditarias de Retina Canarias
(ADISHREC), en colaboracion con el Consejo Te-
rritorial de la ONCE. El evento se celebré el viernes
24 de mayo y fue una oportunidad enriquecedora
tanto para la comunidad médica como para las per-
sonas afectas con DHR y sus familiares. El simpo-
sio contd con la presentacion del D. Miguel Angel
Déniz Méndez, presidente del Consejo Territorial
ONCE en Canarias, y el D. German Lépez Fuen-
tes, presidente de ADISHREC. Ademas, ofrecio la
posibilidad de seguir las ponencias en streaming
para aquellas personas que no pudieron asistir pre-
sencialmente.

El evento permitié conocer los nuevos avances
mas recientes en el diagnaostico, tratamiento y ges-
tion de las Distrofias Hereditarias de Retina, cre-
ando, posteriormente, un espacio para poder
debatir y responder a las preguntas de los asisten-
tes. Fue una plataforma para discutir los avances
mas recientes.

EI salén Roque Nublo de la Delegacioén de la

[ =

las
futuro en
Preset itarias d
pistrofias HErecT=.C
I'.'_-l-."'.'nll actualy gradmie

b
Imagen de la celebracion del simposio

Entre los destacados ponentes que compartie-
ron su experiencia y conocimientos se encontra-
ban: la doctora Haridian Pefate Santana,
oftalméloga especialista en retina del Hospital Uni-
versitario de Gran Canaria Doctor Negrin; el doctor
Alfredo Santana Rodriguez, genetista clinico del
Complejo Hospitalario Insular Materno-Infantil Las
Palmas; Dfia. Maria Dolores Sanchez Suarez, op-
tometrista de la ONCE en Gran Canaria; Dfia.
Ivanna Santana Pérez, técnica de Rehabilitacion
Integral de la ONCE. También intervino la directora
de Programas Asistenciales de la consejeria de Sa-
nidad (SCS), dofa Antonia Maria Pérez, que ex-
puso la buena disposicidon a colaborar con
ADISHREC para activar la segunda revi-
sidn del protocolo de DHR en Canarias.

Desde el Consejo Territorial ONCE Ca-
narias y ADISHREC agradecen el
apoyo recibido por todos.
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Epoca dorada en Murcia

Semestre tras semestre se acumulan multitud de proyectos, iniciativas
y eventos para seguir ayudando y dar visibilidad a la baja vision
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M\>Q“ Murcia

hace algunos afnos por su época mas dorada

gracias al compromiso de los miembros de
su junta directiva y de sus socios, lo que permite
desarrollar numrosos proyectos y actividades para
cumplir con nuestros objetivos: atender a los afec-
tados y sus familias, visibilizar y sensibilizar a la so-
ciedad sobre las distrofias de retina y reivindicar a
las Administraciones su colaboracién y apoyo para
garantizar nuestros derechos.

La actividad del primer semestre de 2024 ha sido
tan intensa como de costumbre en los ultimos tiem-
pos. Comenzamos el afio con el estreno de dos
nuevas secciones en el episodio 51 de Canal Re-
tina: el Apunte, una breve reflexion sobre alguna
cuestion de actualidad relacionada con la retina; y el
Consejo, que nos ofrecen por turnos los colegios
oficiales de opticos-optometristas y de farmacéuti-
cos de la Region de Murcia, con los que ademas,
nos hemos reunido para reforzar nuestras ex-
celentes relaciones.

Nuestro equipo de Comunicacion crece y
se adapta a los tiempos que corren al re-
currir a la inteligencia artificial para hacer
mas accesible la informacién sobre in-
vestigacion a nuestros seguidores. Ela-
boramos yy desarrollamos la cuarta

I a Asociacion Retina Murcia atraviesa desde

campana #NoSomosRaros con la vision que médi-
cos y otros profesionale sanitarios ofrecian sobre
nosotros, los pacientes.

Nuestro café de Tina sirvié para visitar la lona que
cubre la catedral de Murcia durante su restauracion
con un guia de lujo, su autor, el humorista grafico
Puebla, que es nuestro socio de honor.

La exposicion itinerante de los dibujos del libro
Emociones a la vista ha hecho cuatro paradas en
estos seis meses: la sede del Colegio de Farma-
céuticos, el centro comercial Nueva Condomina, el
IES Mediterraneo de Cartagena y el restaurante La
Tartana.

Hemos sido protagonistas del proggrama ‘Cora-
z6n Solidario’ de La 7TV, la television autondémica
de la Region de Murcia, que desglosé durante casi
una hora la labor que hace nuestra asociacion.

Llevamos a cabo la campafia #MujeresconVista,
enla que destacamos el sexto sentido de nuestras
socias.

También vamos afianzando nuestra presencia en
Lorca, donde participamos en la Feria de Volunta-
riado del IES Francisco Ros Giner y hemos ofrecido
las dos charlas ofrecidas en la Feria del Libro.

Hemos recibido un donativo de la asociacion de
padres del colegio Franciscanos de Cartagena,
Apafran. Y logramos la ayuda del concurso
‘La voz del paciente’ de Cinfa.

Celebramos nuestra comida benéfica
y premiamos al doctor José Maria Mi-
llan, a Jesus Gémez y a Antonio Pala-
z6n. Y rematamos el semestre con la
charla de formacién a funcionarios
sobre baja vision en el Ayuntamiento
de Molina de Segura.
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Directorio

Calle Resolana, 30 - Edificio ONCE

Asociacion 41009 - SEVILLA
Andaluza Tel.: 954 370 042 - 696 804 996 - 685 139 377
de Retinosis E-mail: asociacion@retinaandalucia.org Web:
Pigmentaria www.retinaandalucia.org
(AARP) Presidente: Rafael Bascon Barrera
Paseo Echegaray y Caballero, 76.- 22 Planta

50003 - ZARAGOZA

Asociacion Tel. 976282477 ext. 112057 - Mévil. 681901515
Aragonesa Email: info@esretinaaragon.org
de Retina www.esretinaaragon.org
(AAR) Presidente: Federico Torralba Lopez

Asociacion de
Castilla-La Mancha de
Retinosis Pigmentaria

Centro Municipal de Asociaciones. Casa Carretas
Plaza Mateo Villora 1

02001 - ALBACETE

Tel.: 686 183 964

E-mail: manchega@gmail.com

Presidenta: Concepcion Gomez Saez

llllllllllllllllllllll
nnnnnnnnnnnnnnnnnn
nnnnnn

Asociacion
de Distrofias
Hereditarias
de Retina
Canarias

Avenida Primero de Mayo, 10 - 4° Edif. ONCE
35002 - Las Palmas de Gran Canaria

Tel.: 928 932 552

E-mail: asociacion@canariasretinosis.org
www.canariasretinosis.org

Presidente: German Lopez Fuentes

Asociacion Retina
Madrid (ARM)

y Fundacion
Retina Espana

Calle Carretas, 14 - 42— G1
28012 - MADRID.

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

Presidente: Raul Gilabert Lépez

FARPE

Federacién de Asociaciones de
Distrofias Hereditarias de Refina de Espafio

Federacion de
Asociaciones

de Distrofias
Hereditarias de
Retina de Espana
(FARPE)

Fundacion

de Lucha ‘

contra la Fundaluce
ceguera FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA

(Fundaluce)

C/Montera, 24 - 4°J
28013 - MADRID
Tel. 915 320 707
E-mail: farpe@retinosisfarpe.org
www.retinosisfarpe.org
Presidente: David Sanchez Gonzélez



Retina Castillay
Leon (RECyL)

Directorio

C/ Dos de Mayo, 16, Pasaje de la Marquesina
(EdificioONCE) - 47004 - VALLADOLID

Tel.: 983 394 088 Ext 117/133 Fax. 983 218 947
E-mail: info@retinacastillayleon.org
www.retinacastillayleon.org

Presidente: Pedro Heerrero Fernandez

C/ Sepulveda, 1, 32 Planta
08015 - BARCELONA
Tel. 618 42 40 26 Info: 639 00 16 19

Associacio ey :
Retina Correo electrénico: mfo@ret!nacat.org
Catalunya www.retinacat.org
Presidente: Alfons Borras
Asociacion C/ Alhucemas, 44
de Retinosis 06360 - Fuente del Maestre - BADAJOZ
Pigmentaria Tel.; 659 879 267
Extremena E-mail: retinosis.extremadura@hotmail.com
(ARPEX) Presidenta: Purificacion Zambrano Gémez
C/Sierra de Ascoy, 2 - Bajo
30008 - MURCIA
. Tel. 672 347 282
Aso_macwn Email: info@retinamurcia.org
Retm_a www.retinamurcia.org

Murcia

Presidente: David Sanchez Gonzalez

DISTROFIAS DE LA RETINA

Asociacion Retina
Comunidad Valen-

Calle Garrigues N°3 - 2°A-B

46001 - VALENCIA

Teléfono/Fax: 963 511 735 Mdvil: 608 723 624
E-mail: info@retinacv.es

www.retinacv.es

Presidenta: Maria de la Almudena Amaya Rubio

FARPE pertenece a:
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Fundaluce
FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA

NOTA. Las personas, empresas € instituciones que hagan donativos a FUNDALUCE
pueden beneficiarse de desgravaciones en la declaracion de la Renta, cuyo porcentaje varia
en funcién de la cantidad donada. Para ello, es necesario que a la hora de hacer la donacion

aporten su nombre completo, DNI o los datos de la empresa, segun el caso, y su provincia.
FUNDALUCE reflejara esta donacién en Hacienda.




