Dna. Carmen Oliver, Alcaldesa de Albacete junto a Antonio Gomez (sentado), Nicolas Cuenca (izquierda), Amés Nuiez y José
Maria Casado, (derecha).
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EDITORIAL
FUNDALUCE,

10 ANOS

DE ESPERANZA ACTIVA

En noviembre de 1998, tras un largo papeleo, se
constituye la Fundacion Lucha contra la Ceguera
FUNDALUCE-, bajo el amparo de la, entonces,
Federacién de Asociaciones de Afectados de
Retinosis Pigmentaria del Estado Espariol (FAAR-
PEE). Esta fundacion viene a sustituir al Fondo de
Investigacion para Enfermedades Degenerativas
de retina, dado que la forma juridica de fundacién
hacia prever una mayor eficacia en la obtencion de
donativos y en el cumplimiento de los objetivos del
mencionado Fondo. Fue un gran acierto de los
gestores de la Federacion, ya que sus previsiones
han dado un gran resultado en estos diez anos.

Actualmente, FUNDALUCE cuenta con mas de
5.000 asociados, estructurados en 13 delega-
ciones autonomicas, que aportan anualmente
donativos con una media equivalente a 40.000
Euros. Donativos que salen de las actividades
de las Delegaciones autonémicas por medio de
festivales, loterias o cenas, entre otras accio-
nes; de aportaciones particulares y empresa-
riales que surgen de las campanias realizadas a
través de la revista Vision o de la venta de pos-
tales navidenas, asi como de gestiones perso-
nales; y de las aportaciones de entidades
publicas como, en este mismo afo, el
Ayuntamiento de Albacete.

Esto ha hecho posible que se hayan financiado 28
proyectos de investigacion en estos diez anos y
que se hayan invertido en los mismos un poquito
menos de 500.000 Euros.

Y, aunque esta inversion en la promocién de la
investigacion es importante, el principal valor de
nuestra FUNDALUCE es otro: llevamos diez afnos
generando esperanza e ilusién.

Damos esta esperanza a muchas personas y fami-
lias afectadas de enfermedades degenerativas de
retina cuando les informamos de los avances cien-
tificos y les vamos haciendo conscientes de que la
solucién esta cada vez mas cerca. Damos espe-
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ranza a los investigadores cuando reconocemos
su esfuerzo y entrega en este campo tan aspero
de la ciencia y les animamos a seguir en él.
Damos esperanza a los profesionales de la salud
gue nos atienden cuando seguimos acudiendo a
las consultas y les hacemos participes de nuestras
expectativas.

Aun mas, esta esperanza es ciclica y continua,
ya que esta viva en un circuito de ida y vuelta.
Es una esperanza activa.

Recibimos esperanza cuando los profesionales
gue nos atienden nos explican la evolucion de la
enfermedad y nos animan a aprender a vivir con
ella. Recibimos esperanza cuando los investigado-
res nos cuentan sus pasos hacia las diferentes
soluciones terapéuticas y nos consideran como
parte necesaria de estos logros. Recibimos espe-
ranza de muchas familias y personas afectadas
cuando nos proporcionan recursos econémicos y
nos dan su confianza para que los destinemos a
aquellos proyectos que lograran la paralizacién de
la evolucion de las enfermedades degenerativas
de retina y su curacion.

Asi que creo esta muy merecida esta felicitacién
por diez afios de gran trabajo. Felicitacion que, es
de justicia, se ha de trasladar a todas aquellas per-
sonas que durante estos diez afos han creido en
el proyecto de FUNDALUCE, tanto directivos de
FARPE como investigadores, profesionales, fami-
lias y personas afectadas o no que nos han apoya-
do y mostrado el mejor modo para llevar adelante
FUNDALUCE.

Por todo ello, propongo que brindemos en honor
de todas las personas que hacen que cada dia
nuestra esperanza sea mayor.

iFelicidades FUNDALUCE!

José Maria Casado
Presidente de FARPE y FUNDALUCE



FARPE Y FUNDALUCE
ENTREGAN LAS AYUDAS A LA INVESTIGACION 2008

Y EL  PREMIO CIUDAD DE ALBACETE

EL ACTO, QUE SE CELEBRO EL PASADO 8 DE NOVIEM-
BRE DE 2008 Y LA FEDERACION DE ASOCIACIONES DE
RETINOSIS PIGMENTARIA DE ESPANA (FARPE) Y SU
FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA (FUNDALU-
CE), CELEBRARON LAS X JORNADAS QUE HAN SIDO
UN PUNTO DE ENCUENTRO Y REFLEXION. ADEMAS, HA
SERVIDO, COMO EN ANOS ANTERIORES, PARA PROMO-
VER LA INVESTIGACION MEDICO-CIENTIFICA CON LA
ENTREGA DE AYUDAS A LA INVESTIGACION 2008 Y EL |
PREMIO CIUDAD DE ALBACETE QUE HAN RECAIDO EN
LOS INVESTIGADORES ENRIQUE DE LA ROSA,
CONCEPCION LILLO Y NICOLAS CUENCA.

La entrega de Ayudas a la Investigacién 2008,
estuvo presidida por Dia. Carmen Oliver, alcalde-
sa de Albacete, acompanada de Maria Llanos
Caulin, concejala de Igualdad del Ayuntamiento de
Albacete. Oliver, agradecio la invitacion y animo “a
seguir invirtiendo en politicas de igualdad a la par
de seguir impulsando las politicas de investigacion
de la ciencia”.

José M? Casado, presidente de FARPE y FUNDA-
LUCE, agradecio la presencia de la alcaldesa y
felicitd a la FUNDACION que preside y a los inves-
tigadores por dar una esperanza a los afectados
pero, puntualizd que esa esperanza tenia que
seqguir siendo activa. “Hay que continuar impul-
sando la investigacion pero, para eso, necesi-
tamos mas recursos economicos”, subrayé.
Casado, recordd, la importancia de la investiga-
cién para vencer la enfermedad y encontrar una
cura. “Que las personas que tienen esta dolen-
cia puedan participar como ciudadanos de
pleno derecho en la sociedad”, reclamé.

En representacion de la ONCE, asistieron Elvira
Martin, responsable del Servicio de Oftalmologia y
Baja Vision de la ONCE y José Martinez Martinez,
presidente del Consejo Territorial de la ONCE en
Castilla-La Mancha, quienes animaron a la
Federacion y a las asociaciones que la conforman
a seguir trabajando en pro de la investigacion, con-
gratulandose del trabajo que llevan realizando
estos casi 20 afnos.

La Alcaldesa de Albacete, Diia. Carmen Oliver junto a José
Maria Casado, presidente de FUNDALUCE, en el centro.

TRABAJOS PREMIADOS

Como cada ano, FARPE entreg6 las ayudas a la
investigacion FUNDALUCE 2008, que han recaido
este ano, en el Dr. Enrique de la Rosa, del Consejo
Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC) por
su trabajo “Aproximaciones de terapia génica para
la Retinosis Pigmentaria” y la Dra. Carmen Lillo de
la Universidad de Salamanca por su “Estudio in
vitro e in vivo de las proteinas CRB y sus proteinas
asociadas, implicados en RP en la retina de mami-
feros”.

La cuantia asciende a 20.000 euros la primera
mencién y 10.000 euros la segunda.

De la Rosa, hablé de su trabajo que ha consistido
en demostrar que la proinsulina, que es una pro-
hormona precursora de la insulina en el ser huma-
no, desacelera los procesos de muerte de las célu-
las, es decir de los fotorreceptores, células que
captan la luz en la retina. El equipo ha contado con
la colaboracién de los grupos de Pedro de la Villa
de la Universidad de Alcala de Henares en Madrid
y Fatima Bosch de la Universidad Auténoma de
Barcelona.

“Estamos trabajando con modelos de raton,
parecidos a humanos afectados, que no se han
curado pero en los que se duplica la esperanza
visual”, aseguré.
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Ante la negativa del mundo farmacéutico de apo-
yar la investigacion, el equipo del Dr. De la Rosa
ha creado una empresa de base tecnolégica para
desarrollar farmacos contra distrofias y degenera-
ciones de la retina. “Hay que seguir probando
herramientas terapéuticas. Nos queda mucho
trabajo por hacer. Es importante que nos sigan
apoyando”, recordo.

La Dra. Concepcién Lillo agradecié la aportacion
econdémica y asegurd que era una motivacién reci-
bir esta ayuda para seguir trabajando. Lillo, que ha
vuelto hace dos afos de Estados Unidos, trabaja
en terapia génica investigando la Amaurosis
Congénita de Leber, enfermedad degenerativa que
ocasiona una pérdida severa de la vision y que
afecta sobretodo a la poblacién infantil. El equipo
de Lilllo, ha descubierto que uno de los principales
genes implicados en esta enfermedad es el CRB1,
siendo una proteina de anclaje entre los fotorre-
ceptores, denominadas células de Mlller. Estas se
sitian a lo largo y ancho de la retina ayudando a
los fotorreceptores a madurar, crecer y desarrollar-
se. La falta de esta proteina implica que las célu-
las no se desarrollan, acusando en la poblacién de
edad temprana, el desarrollo de esta patologia.

Gracias a las gestiones realizadas por la
Asociacion de Retinosis Pigmentaria de Castilla-La
Mancha, este ano se la entregado el | Premio
Ciudad de Albacete, -que asciende a 30.000
euros-, con el patrocinio del ayuntamiento de
Albacete. El galardonado ha sido el Dr. Nicolas
Cuenca, de la Universidad de Alicante, con el pro-
yecto: “Potenciales terapéuticos de antiapocto-
ticos y antioxidantes en la degeneracion de la
retina y regulacién de los ciclos circadianos en
modelos de retinosis pigmentaria”.

El Dr. Cuenca recalco la importancia de la ciencia
y la tecnologia senalando “que no debe ser algo
escondido, ya que crea riqueza y lo que es mas
importante que puede ayudar a una serie de
personas a buscar una curacion”.

Desde la Universidad de Alicante trabajan para
analizar el potencial terapéutico utilizando diferen-
tes compuestos, de forma individual o conjunta
para ralentizar el proceso de degeneracion celular.
En esta combinacién, es importante el papel que
pueden desarrollar la combinacion de las vitami-
nas, los antiapoctoticos, que evitan la muerte celu-
lar programada y los antioxidantes que evitan que
los fotorreceptores se sigan estropeando.
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EN LA INVESTIGACION
ESTA NUESTRA ESPERANZA

En el debate posterior, se habld de las posibilida-
des de conseguir un medicamento para desacele-
rar el proceso de muerte de los fotorreceptores. El
Dr. De la Rosa reconocié que estaban mas avan-
zadas las investigaciones en el campo de los dis-
positivos electrénicos, que los avances en buscar
una cura para las enfermedades de retina.
También se hablé del descubrimiento de un gen
responsable del 14% de las distrofias hereditarias
de la retina, investigado por un equipo del Hospital
Virgen del Rocio de Sevilla, en colaboracion con
cientificos del Reino Unido, encabezados por el
profesor Shomi Batacharya.

José M? Millan, subdirector del Centro de
Investigacion Biolégica de Enfermedades Raras
(CIBER), que se ha convertido en un centro-plata-
forma para los investigadores, dependiente del
Hospital La Fe de Valencia, contesté que habia
que esperar. “Hasta ahora se han descubierto
42 genes implicados en las enfermedades de
retina, pero existen muchos mas”, puntualizé.

Posteriormente, se hablé de que el CIBER, centro
donde se realizan estudios de investigacion y que
cuenta con un “biobanco”, pueda tener ademas de
cérneas y otro tipo de tejidos, retinas de personas
afectadas por retinosis pigmentaria. Los biobancos
son establecimientos sin animo de lucro que aco-
gen una coleccién de muestras bioldgicas e infor-
macion asociada con finalidad de investigacion
biomédica. Se han constituido como un recurso
creciente para la atencion de la salud y el fomento
de la investigacion biomédica para el progreso
cientifico, por lo que es importante el desarrollo de
una normativa que regule la utilizacién y el alma-
cenamiento de muestras biolégicas.

Esto contribuiria a que los investigadores puedan
tener mas datos y mayor conocimiento de lo que
ocurre a una persona afectada. Estas X Jornadas
sirvieron para hacer un llamamiento a las asocia-
ciones para que sus socios inicien los tramites
necesarios para donar, en caso de muerte, sus
retinas.

La ley 14/2007, de 3 de julio de investigacién bio-
médica (LIB) ha desarrollado diferentes normas y
leyes relativas a la propiedad intelectual, la protec-
cion de datos y la ética en la investigacion biome-
dica, ya que es indispensable el consentimiento de



la persona donante de la muestra y la aprobacion
por parte del Comité de Etica de la Investigacion
(CEI). En todo momento el donante tiene que estar
informado por parte del médico acerca de la finali-
dad de la investigacion, los beneficios que se
esperan obtener y los inconvenientes que se pue-
dan derivar del espécimen.

En este sentido, las bases de la relacion médico-
paciente también quedan recogidas en la ley. Esta
relacion debe basarse en el modelo del principio
de autonomia, que implica la participacion activa
del paciente. A través del consentimiento informa-
do se establece un proceso de comunicacién que
legitima la actuacion médica y el principio ético que
ha de orientar la actividad profesional y es que
ademas de ser una obligacion ética es una obliga-
cién legal. A través del documento de consenti-
miento informado, el paciente deja patente su con-
formidad libre, voluntaria y consciente, en pleno
uso de sus facultades, después de recibir una
informacion adecuada para que tenga lugar una
actuacién que afecta a su salud.

DESPIECE 1: RECONOCIMIENTOS

Uno de los ciudadanos que han cooperado en el
avance de las investigaciones, ha sido el empresa-
rio albacetefio Amés Nunez Juan. Por ello, recibié
el reconocimiento de su apoyo a la Asociacion de
Retinosis Pigmentaria de Castilla-La Manchay a la
Federacion. Antonio Gdémez, presidente de la
Asociacion de Retinosis Pigmentaria de Castilla-La
Mancha le entregé la placa conmemorativa resal-
tando su aportacién econémica al | Premio Ciudad
de Albacete. ”’Es nuestro mecenas aqui”, anadi6
José M2 Casado, presidente de FARPE y FUNDA-
LUCE.

Amos, que tiene un hijo afectado de retinosis pig-
mentaria, agradecié el reconocimiento y puntualizé
que comenzd trabajando con la Asociacién para
ayudar a su hijo y que ahora se sentia muy confor-
tado de que su labor fuese un trabajo para todos
los afectados.

Para el avance de las investigaciones, es impor-
tante, su aplicacion al terreno diario. En este senti-
do, también se reconocié el trabajo de los oftalmé-
logos del Hospital La Mancha-Centro. EI Dr.
Gonzalez del Valle y el Dr. Zarco agradecieron la
placa y expresaron su satisfaccion por ser entrega-
da por los propios afectados.

DESPIECE 2: RECEPCION
EN EL AYUNTAMIENTO DE ALBACETE

José M2 Casado, presidente de FARPE y FUNDA-
LUCE, Francisco Rodriguez, Andrés Mayor,
secretario y tesorero de FARPE y FUNDALUCE
respectivamente junto con Inés Romero, delegada
del presidente en Madrid y vocal de la Asociacion
de Retinosis Pigmentaria de Castilla- La Mancha, y
Amos Nunez, colaborador de la Federacion, fueron
recibidos el pasado 7 de noviembre por D. Jorge
Laborda, concejal de Ciencia y Tecnologia del
Ayuntamiento de Albacete.

Laborda apunté que el |I Premio Ciudad de
Albacete nacia con vocacién de continuidad para
seguir apostando por la investigacion, aunque en
futuras ediciones, el consistorio podria subvencio-
nar proyectos dedicados a otras patologias.

José M2 Casado, resalté que el trabajo del investi-
gador premiado, el Dr. Nicolas Cuenca, habia sido
seleccionado de entre un total de siete proyectos,
que previamente, habian pasado el filtro de la
Agencia Nacional de Evaluaciéon y Prospectiva
(ANEP), con el asesoramiento del Comité Nacional
de Expertos de FARPE. “El proyecto selecciona-
do”, explico Casado, “se caracteriza porque las
células que hay en los ojos, llamadas fotorre-
ceptores, con el tiempo van muriendo, al tiem-
po que esa muerte celular, contagia a otras
células, lo que los investigadores llaman suici-
dio celular, de ahi la degeneracion que presen-
ta esta patologia”.

La investigacion del Dr. Cuenca consiste en buscar
una combinacion de los antioxidantes, las vitami-
nas y los antiapoptoticos, que evitan la muerte
celular programada, buscando que las células no
se estropeen o por Io menos no lo hagan de una
manera tan rapida retrasando la degeneracion.

El coste total del proyecto asciende a 30.000
euros, de los cuales 25.000 euros aporta el
Ayuntamiento y 5.000 euros han sido donados por
Amos Nunez, conocido empresario de cuchilleria
Albacetena.

“El conocimiento es patrimonio de Ia
Humanidad-, afirm6é el concejal Laborda.
Tenemos la obligacion moral y ética de contri-
buir a él”. Para el concejal, la participacién del
Ayuntamiento, también contribuye a mejorar el
Parque Cientifico-Tecnoldgico y en definitiva, a la
ciudad de Albacete.
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GENTE
COMPROMETIDA

Durante el periodo comprendido entre los
dias 1 de Mayo a 31 de Octubre de 2008,
Fundaluce ha recibido donativos particulares
y algunas de las Asociaciones miembros per-
tenecientes a FARPE, ascendiendo a un total
de 19.515,07 €.

Los donativos privados ascien-
den a un total de 9.955,07 €

En cuanto a las Asociaciones pertenecientes
a FARPE, los donativos en este periodo sélo
han sido de la Asociacion de Afectados por
Retinosis Pigmentaria de Catalunya por un
importe de 6.000 euros.

Desde aqui animamos al resto de las
Asociaciones miembros para que colaboren
con Fundaluce con sus donativos.

Por ultimo, las aportaciones de entidades
publicas y privadas, ascendieron a 3.560
euros, con el siguiente desglose:

Ulloa Optico: 500 €
Cottet: 840 €
Novovision: 420 €
AVS: 1.800 €

GRACIAS ATODOS Y
TODAS POR VUESTRA |
AYUDA 'Y COLABORACION.
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Nombre Cantidad

ANGELES ESPELT (BARCELONA) 50,00 €
ANONIMO (BARCELONA) 300,00 €
ANTONIO HERNANDEZ (SORIA) 60,10 €
ANTONIO MOYA (MURCIA) 48,08 €
ANTONIO VICO (CALDAS) 30,00 €
CARLOS REY GUERRA (CADIZ) 36,06 €
CARMEN LOPEZ (GIJON) 100,00 €
CASIMIRO POZO (CORDOBA) 30,00 €
FELIX MARTINEZ (MADRID) 95,00 €
FERNANDO CALVO (HUESCA) 150,25 €
FRANCISCO SEBASTIAN (VALENCIA) 100,00 €
GERARDO GARCIA (TOLEDO) 100,00 €
GIANFRANCO VIGNOLA (BARCELONA) 400,00 €
IGNACIO GUILLEN (MURCIA) 15,00 €
JESUS RUIZ GAMEZ (VALENCIA) 100,00 €
JOAN HURTADO (BARCELONA) 100,00 €
JOAQUIN RAMOS (SALAMANCA) 20,00 €
JOSE ALFREDO PEREZ (ASTURIAS) 100,00 €
JOSE LUIS VILLAR (MADRID) 60,00 €
JOSE PUJOLS MAS (BARCELONA) 120,00 €
JUAN B. BALLESTEROS (C. REAL) 60,10 €
JUSTA DE DIOS 300,00 €
M2 CONCEPCION CASTRO (MADRID) 100,00 €
M2 CRUZ ESCUDERO (ALMERIA) 100,00 €
M2 LUZ RIVERA PEREZ (TOLEDO) 150,25 €
M2 SOLEDAD VELLERINO (BADAJOZ) 50,00 €
|MERCEDES FERNANDEZ (SEVILLA) 60,10 €
|MERCEDES OYARZABAL (BARCELONA) 100,00 €
|MIGUEL ANGEL RIO (SEGOVIA) 30,00 €
|MONTSERRAT CABALLOLL (BARCELONA) 300,51 €
NURIA GARCIA (MADRID) 30,00 €
Asesoria Cardellach Panadés S. L. 1.000,00 €|
OSCAR MUNOZ (TOLEDO) 15,03 €
PEDRO GARCIA VERA (MADRID) 30,00 €
RAFAEL CANTON (MADRID) 30,05 €
S. QUINTANA / MC LOPEZ 250,00 €
SILVIA FERRANDO (BARCELONA) 30,05 €
TERESA ULLDEMOLINS (TARRAGONA) 144,24 €
TOMAS CRIADO (ASTURIAS) 150,25 €
V. PONZ (MADRID) 10,00 €
Vda. DE JULIAN NUNEZ (ALBACETE) 5.000,00 €
Total 9.955,07 €



LAS ENFERMEDADES
HEREDITARIAS DE RETINA
EN EL 84 CONGRESO

DE LA SOCIEDAD ESPANOLA
DE OFTALMOLOGIA

Tal como estaba programado, el dia 25 de sep-
tiembre, a las 10 de la manana, con asistencia de
unas 40 personas, dio comienzo la intervencién de
la Federacion de Asociaciones de Retinosis
Pigmentaria de Espafna en el 84 Congreso de la
Sociedad Espafola de Oftalmologia, bajo el forma-
to de Reunién Satélite.

Comienza la reunién con el saludo del Presidente
de FARPE, José Maria Casado, quien presenta a
los ponentes, a la vez que agradece a los asisten-
tes el interés mostrado al acudir a esta actividad.

Seguidamente interviene ya la Dra. Rosa Coco
con la presentacion "Enfermedades hereditarias
de la retina: Diagnéstico y Manejo”. La Dra. Coco,
que desarrolla su labor profesional en el Instituto
de Oftalmobiologia Aplicada, en la Universidad de
Valladolid, con actividades de docencia, asistencia
e investigacion, ofrecié un muestrario de patologi-
as de la retina, haciendo hincapié en las diferen-
cias que se pueden apreciar en las retinografias,
exploraciones de fondo de ojo y pruebas electrofi-
siolégicas, con el fin de determinar con mas certe-
za el diagnostico de las mismas. Incluso se refirio
a aspectos de otras partes del cuerpo que nos dan
signos de sindromes relacionados. Finalmente,
recalco que es importante, para lograr un diagnos-
tico mas exacto contar con los resultados de las

pruebas genéticas, lo que exige un contacto profe-
sional programado con estos especialistas.

Uno de los mensajes que repitié fue que, cuando
hay un diagnéstico de Stargardt, no debe prescri-
birse nunca vitamina A, ya que esta demostrado
que se acelera la degeneracion de la funcién
visual.

La segunda intervencién fue a cargo de la Dra.
Carmen Ayuso, bajo el epigrafe "Genética de las
enfermedades hereditarias de retina: aspectos
practicos”, estuvo dirigida fundamentalmente a
dejar patente que el estudio genético es una de las
fases imprescindibles en un buen diagnéstico.

La Dra. Ayuso, haciendo referencia a su trabajo de
asistencia a pacientes y de investigacion en la
Fundacién Jiménez Diaz, en Madrid, destac6 que
cada familia debe tener su estudio genético, ya
que es necesario que éstas conozcan si su proble-
matica visual obedece a tipos de herencia recesi-
vos, dominantes o ligados al cromosoma X. En
este sentido afirmd que la herencia recesiva es la
mas frecuente, con un porcentaje superior al 70%
de los casos.

En la investigacion genética de las enfermedades
degenerativas de retina, se conocen hoy unos 45
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genes, con multiples mutaciones ya descritas. Se
supone que habra mas de 100 genes, con lo que
la promocién de la investigacion es una necesidad
para muchas de las familias. Conociendo los
defectos genéticos y relacionandolos con los datos
observados en la consulta oftalmolégica, podemos
obtener conclusiones relativas al proceso de dege-
neracion y a la gravedad del mismo.

Concluy6 la Dra. Ayuso con el convencimiento per-
sonal de que es necesario una buena coordinacién
entre los diferentes profesionales que atienden
estas patologias y que es la unica forma de ir
ganandole terreno a estas enfermedades.

Finalmente, intervino la Dra. Elvira Martin, respon-
sable del Servicio de Oftalmologia y Baja Vision de
la O.N.C.E. que desarroll6 sus ideas con el titulo
"Ayudas para la baja vision derivada de enferme-
dades degenerativas de la retina”. El mensaje prin-
cipal de la Dra. Martin fue que las personas con
estas dificultades visuales pueden realizar muchas
de las acciones de la vida diaria gracias a las ayu-
das para la baja visién, sean éstas oOpticas o no
oOpticas.

Actualmente, contamos con una gran cantidad de
elementos que nos ayudan en el uso del resto
visual, como lupas, microscopios, lentes o filtros,
por ejemplo. Cada uno de estos elementos tiene
unas caracteristicas propias que lo hacen mas
adecuado a unas patologias que a otras, por lo
que es de gran importancia que las personas
usuarias experimenten con ellos y reciban un buen
entrenamiento para su utilizacion.

Acabé su intervencién afirmando, asi mismo, que
la cooperacion entre los distintos profesionales y
los pacientes lleva a un mejor enfrentamiento con
las dificultades de todo tipo que inciden en las per-
sonas con enfermedades visuales de retina.

Nuevamente, intervino José Maria casado para
dar las gracias a los ponentes por el esfuerzo rea-
lizado en estar presentes en esta actividad y por
sus aportaciones y alto nivel cientifico y didactico,
dando las gracias a las personas asistentes y
recordando que esta reunion ha sido posible gra-
cias a la financiacién y patrocinio del laboratorio
Pfizer.
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LA IMPORTANCIA

DE LOS MODELOS ANIMALES
DE RETINOSIS PIGMENTARIA

EN LA LUCHA

CONTRA LA ENFERMEDAD

Agurtzane Rivas y Elena Vecino
Departamento de Biologia Celular e Histologia, Facultad de Medicina, Universidad del Pais Vasco

La retinosis pigmentaria (RP) es una enfermedad
de origen genético, sin embargo algunos pacientes
no presentan historia familiar. A dia de hoy han
sido implicados 40 genes en dicha patologia pero
las bases genéticas del 50% de los casos son
todavia desconocidas. Estos genes defectuosos
estan implicados en diferentes funciones, todas
ellas clave en el correcto funcionamiento del pro-
ceso de la visién. Esta heterogeneidad es la res-
ponsable de la diferente progresién degenerativa
entre unos pacientes y otros.

10

Muchos de los genes mutados, encontrados en los
modelos animales de RP, han sido, después, des-
cubiertos como responsables de la patologia en
humanos. Por ejemplo el descubrimiento del gen
Mertk mutado en ratas RCS (Royal College of
Surgeon), causante de una degeneraciéon de la
retina (D'Cruz et al., 2000), posibilité el hallazgo
de esta misma alteracién en humanos con RP (Gal
et al., 2000). Este es un ejemplo del efecto domi-
ndé que puede producirse con solo un andlisis
genético de un simple modelo animal, y que da
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lugar a un mejor entendimiento de las distintas for-
mas de RP en humanos.

De esta manera, los modelos animales son verda-
deros modelos que mimetizan perfectamente la
enfermedad humana desde un punto de vista
genético y también produce similares condiciones
fenotipicas de perdida de vision.

Actualmente no hay ningun tratamiento aplicable a
nivel clinico, pero numerosos grupos de investiga-
cion trabajan con modelos animales en el desarro-
llo de estrategias terapéuticas dirigidas a curar la
enfermedad genética especifica mediante: terapia
génica (Acland et al., 2001), ralentizando o dete-
niendo la enfermedad con factores de crecimiento
(Sahel, 2005), reemplazando las células perdidas
por medio de transplantes (Lund et al., 2003) o
desarrollando protesis retinales (Gekeler et al.,
2006). Todos estos resultados han sido posibles
gracias al uso de modelos animales de retinosis
pigmentaria (RP), que reproducen la patologia
humana facilitando el conocimiento de sus causas
asi como el desarrollo de terapias.

Hay un gran nimero de modelos experimentales
para esta enfermedad. Podemos dividirlos en ani-
males con mutacién natural, desarrollada esponta-
neamente o animales transgénicos en los que la
enfermedad ha sido inducida por medio de mani-
pulacion genética. Las mutaciones naturales han
sido detectadas gracias al trabajo de los veterina-
rios, bien en las clinicas veterinarias, bien en las
granjas de produccion de animales. Asi encontra-
mos mutaciones naturales en perros (Aguirre and
Rubin, 1975), gatos (Narfstrom, 1985), pollos
(Ulshafer and Allen, 1985), ratas (Dowling and
Sidman. 1962) y ratones (keeler, 1966).

Los modelos caninos con los que se trabaja,
desde los afnos 70, en el grupo del Dr. Aguirre en
la Universidad de Pensilvania han sido, sin duda,
cruciales en el estudio de la enfermedad y en el
desarrollo de nuevas terapias como la terapia
génica, tan en auge en los ultimos aros (Acland et
al., 2001), o las células encapsuladas liberadoras
de factores neurotréficos (Tao et al., 2002), ambas
técnicas se encuentran actualmente en fase clini-
ca (Sieving et al., 2002; Bainbridge et al., 2008;
Maguire et al., 2008).

Ratas y ratones por otra parte, animales de expe-
rimentacién por excelencia, nos proporcionan
modelos animales con numerosas ventajas para el
estudio de la enfermedad. Su corta vida media
permite evaluaciones del transcurso de la enfer-
medad en breves periodos de tiempo, los protoco-
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los para estudios genéticos estan bien estableci-
dos, su corto periodo gestacional nos provee de
grandes camadas en poco tiempo y el manteni-
miento en estabularios no tiene complicaciones. El
tamano del ojo de la rata, al ser un poco mas gran-
de que el del ratén simplifica las manipulaciones
quirurgicas y los examenes oftalmolégicos.

Los animales modificados genéticamente pueden
ser creados por transgénesis, que consiste en la
transferencia de genes en un organismo mediante
el uso de bacterias, virus o pistolas de genes o
bien generando animales knock-out que son aque-
llos en los que se ha blogueado la expresién de un
gen especifico, evitando la formacién de la protei-
na correspondiente.

Existen modelos animales de RP, creados median-
te manipulacién genética en ratas (Berson et al.,
1991), ratones (Heckenlively, 1988), cerdos
(Petters et al., 1997) y recientemente en conejo
(Kondo et al., 2008). El desarrollo de la biologia
molecular ha permitido la generacién de gran
variedad de modelos animales transgénicos, lo
que ha resultado especialmente importante en
enfermedades tan heterogéneas genéticamente
como la RP.

El Dr. Petters cred, a finales de los 90, un modelo
de RP porcino manipulado genéticamente, este
modelo resulté de gran interés debido a que la reti-
na de los cerdos es mas similar a la humana que
otros animales de gran tamano como perro, cabra
0 vaca y por supuesto mas que los roedores, ani-
males nocturnos que constan de mayor densidad
de fotorreceptores de baston que los diurnos.

Cuando el investigador disefia un experimento con
un modelo animal de RP, tiene que pensar que
modelo es el mas adecuado a las necesidades de
su trabajo, por ejemplo tendra que tener en cuen-
ta cuestiones como el tiempo de degeneracion de
la mutacion a estudio, la vida media del animal, la
necesidad de aparatos oftalmologicos adaptados a
los animales mas pequenios, etc. asi como tener
unas buenas instalaciones para el mantenimiento
de los animales, lo que es mas dificultoso en el
caso de los animales de gran tamafio como perro,
gatos o cerdos.

No podemos olvidar, sin embargo, que se trata de
seres vivos, por lo que siempre ha de procurarse
el mejor trato y cuidado de los animales reducien-
do el numero de préacticas experimentales. La
experimentacion animal, ademas, solo puede lle-
varse a cabo en el caso de que no se cuente con
otras técnicas alternativas.
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VISION 2008:

IX CONGRESO INTERNACIONAL

En el mes de Julio y mas concretamente durante
los dias 7-11, tuvo lugar en la ciudad de Montreal
(Canada) el “IX Congreso Internacional de Baja
Vision” — “Vision 2008”.

El congreso se celebré en el Palacio de Congresos
de Montreal, y en el, se dieron cita mas de 1400
especialistas en Baja Visidon de todo el mundo:
Opticos optometristas, oftalmélogos, terapeutas
ocupacionales, rehabilitadores...Todos con una
cosa en comun el trabajo y la cercania de los
pacientes con discapacidad visual.

Durante las conferencias: tanto clinicas como de
investigacion, se pudo experimentar el alto nivel en
el que se trabaja a nivel mundial en Baja Vision asi
como las ultimas novedades en cuanto: tratamien-
tos, ayudas de Baja Vision y técnicas de rehabili-
tacion.

VISION 33

DE BAJA VISION

También tuvimos la posibilidad de visitar centros
de referencia que trabajan con pacientes de Baja
Vision como el: Instituto Nazaret & Louis Braille,
centro rehabilitacion Mab-Mackay, centro perros
guia Fundacion Mira y la escuela optometria de
Montreal.

Una buena oportunidad y experiencia para los
especialistas que acudimos desde Espafa, y que
a nivel personal, ha sido una inyeccion de motiva-
cion para seguir trabajando lo mejor posible y al
maximo nivel con los pacientes de Baja Vision ya
que queda mucho por hacer.

Eider Gutierrez Zubizarreta
Optico-optometrista
Especialista en Baja Vision
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RETINOSIS PIGMENTARIA
Y MUERTE CELULAR

DE FOTORRECEPTORES
MEDIADA POR PRONGF.

SUNA NUEVA VIA TERAPEUTICA?

José Maria Frade.
Instituto Cajal (CSIC). Madrid

Gracias al apoyo econémico que hemos recibido de FUNDALUCE duran-
te los ultimos dos anos, hemos podido iniciar una serie de estudios
sobre la participacidon del receptor de neurotrofinas p75 (p75NTR) en la
degeneracion de los fotorreceptores en distintos modelos experimenta-
les de Retinosis Pigmentaria.
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Por retinosis pigmentaria (RP) se designa a un
grupo heterogéneo de distrofias hereditarias de la
retina que afectan principalmente a la zona perifé-
rica de este tejido. Los pacientes muestran cegue-
ra nocturna y pérdida progresiva del campo visual,
que conduce frecuentemente a la ceguera. En la
actualidad se conocen varias decenas de mutacio-
nes genéticas implicadas en el desarrollo de la RP
(Hims et al., 2003), que afectan a proteinas impli-
cadas en funciones basicas de los fotorreceptores.
Estas alteraciones funcionales son causa de la
muerte de estas células, un proceso que tiene
naturaleza apoptética (Portera-Cailliau et al.,
1994).

Por lo tanto, un campo de trabajo activo en la
actualidad se centra en el desarrollo de metodolo-
gias terapéuticas que prevengan la muerte apopto-
tica de los fotorreceptores para frenar asi el proce-
so degenerativo de la retina. Pero obviamente,
este abordaje terapéutico requiere del conocimien-
to de las bases moleculares subyacentes al proce-
so apoptético en los fotorreceptores afectados por
la enfermedad. Y para acceder a dicho conoci-
miento es necesario el empleo de modelos anima-
les adecuados.

El receptor p75NTR, en el que nuestro grupo viene
trabajando desde hace mas de una década, suele
expresarse en situaciones de estrés celular y pro-
voca apoptosis en las neuronas cuando es activa-
do por niveles elevados de la neurotrofina “nerve
growht factor” (NGF) o de bajos niveles de su
forma precursora, conocida como proNGF (Frade
et al., 1996; Nykjaer et al., 2005) (ver Figura).

A lo largo del ultimo afio hemos empleado ratones
albinos sometidos a condiciones de luz intensa
como modelo experimental de RP. Este tratamien-
to, que induce la degeneracion de los fotorrecepto-
res al cabo de 24-48 horas, es aceptado como
modelo experimental adecuado para el andlisis de
la degeneracion de los fotorreceptores asociada
con las distrofias retinianas humanas. En este
modelo hemos podido verificar la presencia de
p75NTR en la capa de fotorreceptores antes y
durante el periodo de muerte de éstos. Por tanto,
p75NTR es un claro candidato para mediar la
degeneracion de los fotorreceptores en dicho
modelo experimental y quizd también en los
pacientes afectados de RP, cuyos fotorreceptores
estan sometidos a estrés celular debido a las
diversas mutaciones causantes de la enfermedad.
En este sentido, se ha demostrado que la delecidon
de la regién del gen p75NTR que codifica para el
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dominio de interaccién con las neurotrofinas supo-
ne la reduccién de apoptosis en los fotorreceptores
de una cepa de ratones albinos sometidos a luz
intensa (Rohrer et al., 2003). La participacién de
p75NTR en la degeneracion retiniana de pacientes
con RP no es descartable puesto que existen evi-
dencias de que p75NTR también se expresa en la
retina humana (Dimaras et al, 2006).

Otro modelo experimental de RP que pensamos
emplear en el futuro proximo, en colaboracién con
el laboratorio del Dr. Miguel A. Cuadros, de la
Universidad de Granada, es la linea celular de
fotorreceptores 661w. Dicha linea celular, usada
por muchos laboratorios en el mundo para el ana-
lisis de la degeneracion in vitro de fotorreceptores,
expresa moléculas especificas de este tipo celular
(Roque et al., 1999), y sufre estrés oxidativo y
apoptosis en respuesta a iluminacién intensa
(Krishnamoorthy et al., 1999), lo que hace de ella
un modelo idbéneo para los estudios sobre RP. Al
igual que los ratones albinos, la linea celular 661w
expresa también p75NTR en respuesta a ilumina-
cidén intensa (Srinivasan et al., 2007).

Tanto NGF como su forma precursora proNGF se
detectan en los modelos animales de distrofia reti-
niana en los que se ha demostrado la participacion
de p75NTR en la degeneracion de los fotorrecep-
tores. En este sentido, el tratamiento con luz inten-
sa en ratas albinas induce la produccion de NGF
por parte de las células de microglia que migran a
la regidon afectada de la retina (Harada et al.,
2002). En los ratones albinos sometidos a ilumina-
ciéon intensa también hemos podido detectar
proNGF en la capa de fotorreceptores, confirman-
dose asi la posible participacion de este agente
proapoptotico en la etiologia de la RP. Aunque aun
no se dispone de evidencias probatorias de que
proNGF pueda causar la muerte de los fotorrecep-
tores en este modelo experimental in vivo, los
datos obtenidos in vitro por Srinivasan et al. (2004)
demuestran que la linea celular 661w muere por
apoptosis al ser tratada con proNGF.

El mecanismo proapoptético de p75NTR en los
fotorreceptores es desconocido en su esencia.
Soélo existe un trabajo en el que se haya profundi-
zado en la ruta de transduccion de la sefal que
induce la muerte de los fotorreceptores, basado en
el andlisis de la apoptosis provocada por luz inten-
sa en las células 661w (Srinivasan et al., 2007). En
este trabajo se demuestra la presencia de un frag-
mento de p75NTR en el ndcleo con un tamafno
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aproximado de 50 kDa que induce apoptosis en las
células 661w. Este fragmento de p75NTR es pro-
ducido como consecuencia del corte en el dominio
extracelular del receptor por parte de la metalopro-
teinasa con dominio disintegrina TACE. En este
trabajo no se analiza si la induccién del corte de
p75NTR por parte de TACE es inducido por
proNGF. La existencia de cortes proteoliticos en
p75NTR en respuesta a neurotrofinas es bien
conocida. De hecho, nuestro grupo de investiga-
cién fue pionero al demostrar que la activacion de
?-secretasa en respuesta a ligando provoca el
corte de p75NTR en su dominio transmembrana
(Frade, 2005). Este corte provoca la consiguiente
translocacion del fragmento intracelular de
p75NTR al nucleo (ver Figura), el cual es suscep-
tible de inducir apoptosis en diversos tipos neuro-
nales (Podlesniy et al., 2006; Kenchappa et al.,
2006). El estudio de esta ruta de transduccién de
la sefal sera muy importante para disefiar estrate-
gias terapéuticas en distrofias retinianas humanas.

Un aspecto importante a tener en cuenta es que la
activacion de apoptosis en respuesta a proNGF
requiere la presencia de la proteina Sortilina (ver
Figura) que actia como co-receptor de p75NTR
(Hempstead, 2006). Desgraciadamente, aun no se
han publicado estudios sobre la presencia de
Sortilina en los distintos modelos animales de RP.
No obstante, nuestro laboratorio, en colaboracion
con el grupo del Doctor Miguel A. Cuadros, ha
empezado a buscar evidencias de la presencia de
este co-receptor de p75NTR en los sistemas
modelo que empleamos. Si se demuestra su parti-
cipacion en la degeneracion de fotorreceptores,
podria ser una nueva diana terapéutica para blo-
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Esquema del complejo receptor de proNGF.
ProNGF interacciona con Sortilina a través
del dominio “pro” y con p75NTR a través de
la regién “NGF”. Esto resulta en la la libera-
cién del fragmento intracelular de p75NTR
(p75ICD) y su translocacion al nucleo, lo
cual puede provocar apoptosis.

quear la senalizacién proapoptética enddgena de
p75NTR sin alterar otras funciones fisiolégicas de
este receptor. El apoyo continuado de FUNDALU-
CE en este proyecto sera fundamental para explo-
rar este nuevo campo que se abre ante nosotros.
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STARGARDT

LAS PERSONAS CON ENFERMEDAD DE STARGARDT O DISTROFIA DE CONOS Y
BASTONES RECESIVA NO DEBERIAN EXCEDER LA CANTIDAD DIARIA RECO-

MENDADA DE VITAMINA A

TRAS UNA EXTENSA DELIBERACION Y DISCU-
SION DE LOS DATOS YA EXISTENTES Y LOS
NUEVOS MAS RECIENTES, LOS MIEMBROS
DEL COMITE ASESOR CIENTIFICO DE LA
FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA
DE ESTADOS UNIDOS (FFB) Y EXPERTOS
EXTERNOS RECOMIENDAN QUE LAS PERSO-
NAS CON ENFERMEDAD DE STARGARDT O
DISTROFIA DE CONOS Y BASTONES RECESI-
VA, QUE EN LA MAYORIA DE LOS CASOS
ESTAN CAUSADAS POR MUTACIONES EN EL
GEN ABCA4, DEBERIAN EVITAR LA INGESTA
DE VITAMINA A POR ENCIMA DE LA CANTIDAD
DIARIA RECOMENDADA (CDR).

Esta recomendacién se deriva de investigaciones
que indican que el consumo en exceso de vitami-
na A puede potencialmente acelerar la pérdida de
vision y la degeneracion de la retina en personas
con enfermedad de Stargardt, distrofia de conosy
bastones u otras enfermedades de la retina recesi-
vas causadas por variantes del gen ABCA4. Tal
como puede leerse en el articulo oficial de la FFB,
si usted no conoce la identidad del gen que le
causa la enfermedad de Stargardt o distrofia de
conos y bastones, por favor, consulte con su oftal-
moélogo y/o asesor genético la posibilidad de
someterse a un test genético.

RECOMENDACIONES

La Fundacién Lucha Contra la Ceguera de
Estados Unidos recomienda que:

En base principalmente a un estudio reciente rea-
lizado en animales, las personas de cualquier
edad con enfermedad de Stargardt o distrofia de
conos y bastones autosémica recesiva causada
por mutacién en el gen ABCA4, deberian ser cons-
cientes del posible riesgo potencial de dafar aun
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mas su vision al tomar suplementos de vitamina A
(por ejemplo, en forma de palmitato u otros suple-
mentos dietarios que contengan vitamina A) por
encima de la CDR en la dieta. Esta es de aprox.
3.000 U.l./dia en los hombres y 2.333 U.l./dia en
las mujeres, segun establece el Comité de
Alimentacién y Nutricion bajo los auspicios del
Instituto de Medicina de los Estados Unidos.

Aunque no existen datos definitivos obtenidos en
personas, en base a los estudios en animales los
individuos del subtipo genético ABCA4 de la enfer-
medad de Stargardt, o con distrofia de conos y
bastones autosémica recesiva causada por muta-
cion en el gen ABCA4, deberian también tomar en
consideracion el evitar la exposicion a la luz solar
en exceso.

Las personas que padezcan enfermedad de
Stargardt o distrofia de conos y bastones, pero no
conozcan su mutacion génica, deberian considerar
el someterse a analisis genético para determinar si
poseen una mutacion en el gen ABCA4.

Antes de introducir ningun cambio en su dieta 0
estilo de vida, las personas con enfermedad de
Stargardt o distrofia de conos y bastones autosé-
mica recesiva causada por una mutacién en el gen
ABCA4, o aquellas que no conozcan la causa
genética de su degeneracion retiniana, deberian
consultar a su médico personal u oftalmdlogo
sobre estas recomendaciones y la posibilidad de
analisis genético.

BASE CIENTIFICA
Nuestra comprension de las enfermedades dege-
nerativas de la retina hereditarias se ha incremen-

tado enormemente gracias a la identificacién de
genes implicados en las mismas y a la produccién

VISION 33



de animales modelo importantes para comprender
su progresion en el tiempo.

La enfermedad de Stargardt de transmisién auto-
sOmica recesiva, que es una forma de degenera-
cidbn macular de aparicion temprana, es resultado
de mutaciones en un gen llamado ABCA4. Las
células fotorreceptoras de la retina, es decir, los
bastones y los conos, de los individuos afectados
no pueden llevar a cabo de forma eficaz su funcion
en el proceso denominado ciclo visual. En concre-
to, el gen ABCA4 mutante no funciona en la parte
del ciclo visual donde la vitamina A se transporta
en ambas direcciones entre las células fotorrecep-
toras y una capa de células vecinas denominada
epitelio pigmentario de la retina (EPR). En conse-
cuencia, en el interior del EPR se produce un deri-
vado téxico de la vitamina A, llamado A2E, que se
acumula en forma de unos depésitos de color
amarillento claro llamados lipofucsina.

Algunos pacientes afectados de distrofia de conos
y bastones pueden también presentar mutaciones
en el gen ABCA4 y mostrar una acumulacién anor-
malmente alta de lipofucsina en el EPR.

Aunque no se dispone de estudios clinicos direc-
tos sobre el uso de la vitamina A en personas con
enfermedad de Stargardt o distrofia de conos y
bastones causadas por mutacion en ABCAA4, la
informacion obtenida de estudios con animales es
muy indicativa de que el tomar cantidades excesi-
vas de vitamina A podria promover la acumulacién
adicional de lipofucsina en el interior de las células
del RPE. Dado que la lipofucsina contiene una

toxina (A2E), ello podria llevar a la muerte de las
células fotorreceptoras y a una pérdida de visidn
acelerada. Actualmente no se sabe a ciencia cier-
ta si esta acumulacion podria conllevar una dege-
neracion de la retina mas rapida en pacientes con
mutaciones en ABCA4. Sin embargo, basandonos
en la mejor informacién actualmente disponible,
recomendamos evitar la ingesta en exceso de vita-
mina A a estas personas. Abstenerse de un uso
excesivo mas alla de la CDR seria prudente. De
nuevo, consulte a su médico personal antes de
introducir ningun cambio en su estilo de vida o
dieta.

También en base a los estudios realizados en ani-
males, es aconsejable para los pacientes con
mutaciones en el gen ABCA4 que consideren el
evitar una exposicion en exceso de la retina a la
luz solar (por ejemplo, saliendo sin gafas protecto-
ras en un dia muy soleado), lo cual podria poten-
cialmente acelerar la pérdida de las células tanto
del RPE como fotorreceptoras. Podria ser de
ayuda en esta situacion el llevar una gorra con una
visera larga y gafas de sol adecuadas que filtrasen
la luz azul y ultravioleta, que son las potencialmen-
te mas perjudiciales para la retina.

Para determinar si estas recomendaciones son
aplicables a usted, las personas con enfermedad
de Stargardt o distrofia de conos y bastones que
aun no sepan la razén genética de su degenera-
cion retiniana podrian considerar el someterse a
un analisis genético para determinar si son porta-
doras de una mutacion en el gen ABCA4.

Articulo original disponible en la pagina web de Retina International, Press Releases
(http://www.retina-international.com/index.php?menuid=47&downloadid=151&reporeid=0)
publicado el 29 de octubre de 2008.

Traducido por José Martin Nieto.
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FARPE FORMA PARTE DE TU VIDA

FARPE PARTICIPA EN EL 15 CONGRESO
INTERNACIONAL DE RETINA

Desde el 30 de junio al 5 de julio del presente afo,
la delegacién de FARPE, integrada por José Maria
Casado, Andrés Mayor, Ramén Corominas y Maria
Barroso, participd en los actos del Congreso de
Retina Internacional que este afo se celebrd en
Helsinki, organizado por Retina Finlandia.

Este Congreso tenia para nosotros una especial
relevancia ya que habiamos presentado nuestra
candidatura para organizar el Congreso del ano
2012 y debiamos defenderla ante otra propuesta
de Alemania. Finalmente, no fue posible, a pesar
de nuestro proyecto y de los apoyos que habiamos
logrado de la Casa Real y de Instituciones como la
ONCE, la Sociedad de Retina y Vitreo o las
Universidades de Valladolid y Alicante. En este
sentido, se nos propuso solicitar la organizacién
para el afio 2014.

Destacamos de este Congreso el debate interno
de Retina Internacional en relacion a los Estatutos
y a su misién, vision y valores, con la finalidad de
actualizarlos a los nuevos parametros sociales y
de representacion.

Entre las decisiones que adoptamos en la
Asamblea General resaltamos la de la reeleccion
de Cristina Fasser como Presidenta para los proéxi-
mos dos afnos y la aceptacién de la Fundacion
Retina Espafia como miembro Asociado a Retina
Internacional. En ambos casos, con el voto a favor
de la Delegacién de FARPE.

En la parte cientifica, conocimos los grandes avan-
ces en los microchips de visién artificial, en las
experiencias con terapia génica para la amaurosis
congénita de Leber y en los buenos resultados
obtenidos con factores neurotréficos encapsula-
dos, asi como con las investigaciones con células
troncales o en trasplantes de fotorreceptores y de
epitelio pigmentario, ademas de valorar la impor-
tancia de vitaminas y antioxidantes en la tarea de
hacer mas lenta la evoluciéon degenerativa, entre
otros temas.

En este Congreso nos vimos acompanados por la
Dra. Elvira Martin, el Dr. Enrique de la Rosa y el Dr.

José Maria Millan, asi como por ltziar Gonzalez,
presidenta de la Asociacién Begisare de afectados
de retinosis pigmentaria de Guipuzcoa.

SEVILLA, ACOGE LA PRESENCIA DE
FARPE EN EL 84 CONGRESO DE LA
SOCIEDAD ESPANOLA DE
OFTALMOLOGIA

Como estaba previsto, el Congreso de la S.E.O. se
celebrd en Sevilla del 24 al 27 del mes de septiem-
bre. La delegacién de FARPE formada por José
Maria Casado, Francisco Rodriguez y German
Lépez estuvo acompanada por Audifacio Reyes y
otras seis personas mas de la junta Directiva de la
asociacion andaluza de retinosis pigmentaria.

En este Congreso, ademas de iniciar y fortalecer
relaciones con algunos oftalmélogos y empresas
del sector de la salud visual, podemos destacar
tres acciones principales, a saber: atencion en el
punto de informacién de mas de 200 personas, a
las que se les repartié documentacién de FARPE y
FUNDALUCE; entrevista con los doctores Joaquin
Barraquer y Luis Fernandez Vega, actuales res-
ponsables de la direccion de la Sociedad; y, como
accion mas importante, la organizacion de una reu-
nion satélite para la formacién en enfermedades
de la retina, con la participacién de la Dra. Rosa
Coco, la Dra. Carmen Ayuso y la Dra. Elvira
Martin.

Nuestra presencia en Sevilla nos permitié conocer
mejor a los responsables de la Junta directiva de la
asociacién de Andalucia y estrechar estas relacio-
nes.
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ALBACETE GRAN ANFITRIONA DE LAS X
JORNADAS DE FUNDALUCE

Los Dres. Nicolas Cuenca, Concepcion Lillo, Amos Nurez,
Enriqgue J. de la Rosa, Fernando Glez. del Valle y el Dr.
Zarco.

Gracias a las gestiones de la asociacion de
Castilla La Mancha, se han desarrollado este ano
durante los dias 7 y 8 de noviembre las Décimas
Jornadas de FUNDALUCE en la ciudad de
Albacete.

Las Jornadas comenzaron con una recepcion en el
ayuntamiento a cargo del concejal de Ciencia y
Tecnologia, Jorge Laborda, quien nos acompano,
posteriormente, en la rueda de prensa de presen-
tacion de estas Jornadas ante los medios de
comunicacién locales.

Las ponencias y debates de estas Jornadas tuvie-
ron lugar en el hotel Europa, con participacion de
todos los delegados de FARPE en las
Comunidades Autbnomas, a excepcion de Murcia,
Galicia y Aragén. Como conclusién principal
extraemos que debemos hacer un mayor esfuerzo
en que la informacion de FUNDALUCE llegue a
todas las partes implicadas en la investigacion de
las enfermedades degenerativas de retina, asi
como que es necesario impulsar mas la coopera-
cion de entidades publicas y empresas.

Estas Jornadas tuvieron su punto culminante en la
Gala de Premios, en la que estuvimos acompana-
dos por dofia Carmen Oliver, Alcaldesa de
Albacete. En esta ocasién se entregaron ayudas a
la investigacion por valor de 60.000 Euros, de los
que 25.000 euros eran aportados por el
Ayuntamiento de Albacete, y se homenaje6 al Sr.
Amos Nuiez y a la Direccidon del Departamento de
Oftalmologia del hospital La Mancha Centro de
Alcazar de San Juan.

VISION 33

Desde estas lineas, nuestro mas sincero agradeci-
miento a la ciudad de Albacete y a las personas
que han hecho posible que estas X Jornadas
hayan tenido tan alto nivel.

REUNION DE GRAN ALTURA CON LOS
INVESTIGADORES EN ALBACETE

Dentro de las X Jornadas de FUNDALUCE tuvo
lugar un encuentro con cuatro de los especialistas
e investigadores que han sido distinguidos ultima-
mente por sus proyectos.

La doctora Elvira Martin, especialista y responsa-
ble de baja vision en ONCE, nos puso al dia en los
temas novedosos que se presentaron en el
Congreso Internacional de Helsinki y en el de
Sevilla, organizado por la sociedad Espafola de
Oftalmologia. En ambos casos, nos transmitié su
enhorabuena por participar tan activamente en
estos eventos. Nosotros, también, le agradecimos
su disponibilidad para representarnos en estos
foros como miembro del Comité Nacional de
expertos de FARPE.

La doctora Concepcién Lillo nos puso al corriente
de sus trabajos en la universidad de salamanca
sobre las proteinas CRB y su implicacién en la fun-
cion visual de la retina. Es una de las nuevas incor-
poraciones a los equipos que ya estan investigan-
do en Espana. Mutuamente nos deseamos éxito
en los trabajos.

El doctor Enrique de la Rosa nos actualizdé nues-
tros conocimientos sobre las experimentaciones
de la proinsulina y sus espectativas a que se man-
tengan los resultados obtenidos en ratones cuando
se inicien las experiencias con personas.

El doctor Nicolds Cuenca nos presentd el proyecto
de estudiar las posibilidades de paralizar la evolu-
cion de las enfermedades degenerativas de retina
utilizando de forma conjunta vitaminas, antioxidan-
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tes y antiapoptéticos, una vez que ya se ha com-
probado que pueden funcionar de manera separa-
da.

En el debate posterior, fuimos exponiendo nues-
tras dudas e inquietudes y se nos fue dando una
idea bastante clara de la actualidad en los avances
para solucionar las limitaciones que provocan las
enfermedades de retina.

En este encuentro nos acompanaron, como invita-
dos especiales, las familias de Joaquin Lopez y de
Joan Claramunt.

FARPE DISTINGUIDA POR SEGUNDO ANO
CONSECUTIVO EN EL CEP

(A

FARPE

Federacion de Asociaciones
de Retinosis Pigmentaria de Espana

Del 18 al 20 de noviembre, FARPE ha asistido al
Congreso Europeo de Pacientes (CEP), que ha
tenido lugar en el Palacio de congresos de Madrid.

Nuestra participacién ha consistido en disponer de
un punto de informacién, compartido con la asocia-
cion AMIRES, de Miopia magna, y en participar,
como ponentes, en el apartado de
Comunicaciones libres.

En el punto de informacién atendimos a unas 50
personas, profesionales de los distintos niveles de
la gestion en salud, a los que se les explicé nues-
tro trabajo y objetivos, tanto en FARPE como en
FUNDALUCE.

En las Comunicaciones libres, expusimos en sinte-
sis el esfuerzo de los 10 afos de vida de FUNDA-
LUCE, destacando la labor de promocion de la
investigaciéon y de su difusién a especialistas y
familias afectadas, llevando una esperanza real de
solucion a través de la investigacion.

Por esta Comunicacion, que hizo Marisa, se nos
concedié por segundo afo consecutivo una distin-
cién por el Comité del Congreso. Démonos la
enhorabuena y estemos orgullosos de que la linea
de trabajo que seguimos es reconocida y aprecia-
da externamente.

EL MINISTRO DE SANIDAD VISITA EL
STAND DE FARPE EN FISALUD

Para rematar este mes de noviembre, FARPE ha
estado presente en la Feria Internacional de la
salud, organizada por IFEMA, en Madrid, desde el
27 al 30 del citado mes.

El dia de la inauguracion, el Ministro de sanidad y
Consumo, Bernard Soria estuvo visitando el stand
de FARPE y tuvo unas palabras con José Maria
Casado e Inés Romero, quienes le trasladaron la
necesidad de seguir apostando por financiar la
investigacién y por llevar adelante el proyecto de
los centros de referencia de retinosis pigmentaria y
de otras enfermedades de retina.

En esta Feria compartimos, también, el punto de
informacion con la asociacion AMIRES y fuimos
vecinos de la Asociacion de Glaucoma de Espana
y de la Federacion de Enfermedades Raras.

En esta Feria se nos concedié 15 minutos para
exponer, en el espacio comun de intervenciones,
algunas ideas sobre el trabajo de FARPE y FUN-
DALUCE en el campo de la Salud visual. Esta
exposicion la realizé José maria Casado, como
presidente, ante unas cuarenta personas.

FARPE FIRMA CONVENIOS CON EL REAL
PATRONATO, CON ULLOA OPTICO Y EL
LABORATORIO PFIZER

A lo largo de este segundo semestre del afo,
FARPE ha firmado varios Convenios con diferen-
tes entidades y objetivos.

Con el Real Patronato sobre Discapacidad se
firmé un Convenio para la colaboracion en la finan-
ciacién de la celebracién de las X Jornadas de
FUNDALUCE en Albacete.

Con el laboratorio Pfaizer se ha firmado un
Convenio marco para la colaboracion mutua en
estos proximos afos. Como fruto inmediato, se
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firmo el consentimiento para la cofinanciacion de la
participacion de FARPE en el Congreso de la SEO,
en Sevilla. A través de este proyecto, se pudo rea-
lizar la reunion satélite sobre enfermedades dege-
nerativas de retina en el ya citado Congreso.

Con la empresa Ulloa Optico se ha firmado un
Acuerdo de colaboracidn que supone precios
especiales en productos de baja visién a nuestras
familias asociadas, la participacién en la revista
Visidbn, como anunciantes y colaboradores y su
aportacion a la formacion de nuestro colectivo en
forma de charlas y acompanamientos en exposi-
ciones y otras actividades que se consensuen.

Es un camino que estamos potenciando como
Federacién. Y admitimos vuestras sugerencias,
como en todos los temas que os parezcan intere-
santes.

Vuelva
a
sonrelr,
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iGRACIAS!

Creo es necesario reconocer el esfuerzo de
organizacion, de gestion y de tiempo personal
que se ha invertido en todas las acciones a las
que nos hemos referido en esta revista.

Gracias al personal de nuestras asociaciones, de
la oficina de Madrid, a los investigadores, a los
miembros del Comité Nacional de expertos y a
cuantas familias y personas anénimas han hecho
posible que tanto FARPE como FUNDALUCE
hayan realizado su labor en este afio 2008, entre
los que no podemos olvidar a aquellas personas
enfermas que nos animan desde su circunstancia
de inactividad.

Gracias, sabiendo que os necesitamos.
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EL BIOBANCO

DE ENFERMEDADES RARAS

“CIBERER BIOBANK?”
¢EN QUE PUEDE AYUDAR A LOS TRANSTORNOS DE RETINA?

José M. Millan
Unidad de Genética. Hospital Universitario La Fe. Valencia
CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Maribel Sanchez-Piris
CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Ana Maria Ledn
Unidad de Genética. Hospital Universitario La Fe. Valencia

El CIBERER BIOBANK surge como una linea de
actuacion del CIBERER . Se crea como una pla-
taforma de apoyo a la investigacion en
Enfermedades Raras que gestione y ofrezca a
la comunidad cientifica nacional e internacio-
nal, muestras biolégicas de alta calidad asocia-
das a estas enfermedades, facilitando la cola-
boracion entre clinicos e investigadores, y pro-
mocionando asi una investigacion cientifica de
calidad.

Las enfermedades raras (ER) son un problema
social y sanitario de gran envergadura no tanto por
la baja prevalencia de cada una de ellas, sino por-
que son enfermedades crdnicas, incapacitantes,
que requieren ayuda especializada y que, actual-
mente, no tienen tratamiento. Uno de los mayores
problemas a los que se enfrentan los pacientes y
familiares de ER es el desconocimiento, por parte
tanto de la sociedad en general como de los profe-
sionales sanitarios, lo que produce una sensacién
de desamparo entre las familias.

Se define como enfermedad rara aquella que afec-
ta a menos de 1 de cada 2.000 individuos. Asi, la
retinosis pigmentaria, la forma mas frecuente de
distrofia retiniana de origen genético, con una pre-
valencia de alrededor de 1 en cada 4.000 se con-
sidera una enfermedad rara y, obviamente, el resto
de trastornos retinianos de menor frecuencia, la
amaurosis congénita de Leber, la enfermedad de
Stargardt, las maculopatias, las degeneraciones
de conos y bastones, etc, también lo son.
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Ana Cuesta
CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Francesc Palau

CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Laboratorio de Medicina Molecular. Instituto de Biomedicina
de Valencia-CSIC

Durante la pasada década se han producido
importantes avances en el conocimiento de la
patogenia molecular de estas enfermedades v,
actualmente se conocen mas de 200 genes y loci
(regiones del genoma donde se sabe que se
encuentra un gen pero éste todavia no se ha iden-
tificado) implicados en enfermedades de la retina.

Concretamente, para la retinosis pigmentaria, se
han identificado ya 42 genes distintos y se estima
que pudiera haber el mismo numero todavia por
descubrir. Lo mismo ocurre para otros trastornos
de la retina. Por otra parte, la aparicién de los pri-
meros ensayos clinicos para determinadas distro-
fias retinianas abre un camino prometedor para el
tratamiento de las mismas.

En 2006, por iniciativa del Instituto de Salud Carlos
lll, se crea el Centro de Investigacién Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER) para
fomentar, coordinar y potenciar la investigacion
sobre las enfermedades raras en Espafa.

CIBERER esta formado por 60 grupos de investi-
gacion, ligados a 30 instituciones entre las que se
encuentran hospitales, universidades y centros de
investigacién, repartidos por todo el Estado
Espanol y que constituyen un consorcio publico
cuyo objetivo principal es ser un centro de referen-
cia internacional para la investigacion de las cau-
sas y mecanismos de las enfermedades raras, con
especial énfasis en la realizacion de investigacion
traslacional. El conocimiento cientifico que gene-
ran los grupos del CIBERER tiene como fin su apli-
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cacion en la practica clinica para beneficio del
paciente.

El CIBERER BIOBANK surge como una linea de
actuacion del CIBERER . Se crea como una plata-
forma de apoyo a la investigaciéon en
Enfermedades Raras que gestione y ofrezca a la
comunidad cientifica nacional e internacional,
muestras biolégicas de alta calidad asociadas a
estas enfermedades, facilitando la colaboracion
entre clinicos e investigadores, y promocionando
asi una investigacion cientifica de calidad. Entre
sus objetivos principales se encuentran los
siguientes:

- Identificar y localizar pacientes de trastornos
de la retina cuyas muestras biolégicas tengan
un valor ahadido para los investigadores bio-
médicos.

- Desarrollar una masa critica de muestras bio-
lIégicas para este tipo de enfermedades.

- Obtener informacion acerca de la distribucion
geografica, caracteristicas y evolucion de la
poblacion afectada por retinopatias.

- Obtener un diagnéstico precoz de estos
pacientes con el objeto de poder someterlos a
cuidados paliativos lo mas pronto posible.

En el CIBERER BIOBANK se registran, procesan y
almacenan muestras biologicas pacientes con su
historia clinica asociada asi como otros datos de
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Area de Divulgaciony Promocion

interés, como pueden ser el origen y caracteristi-
cas concretas de estos pacientes y familiares.
Entre estas muestras biolégicas se incluye sangre
periférica, obtenida tras puncion venosa, con el
objeto de obtener ADN, ARN, linfocitos y lineas
inmortalizadas de linfocitos, fuente inagotable de
ADN. En un futuro préximo, se espera trabajar con
diferentes tejidos, como pueden ser piel, musculo,
retinas de donantes, etc con el fin de poner a dis-
posicion de los investigadores diversidad de mues-
tras bioldégicas de un mismo paciente y enferme-
dad y asi contribuir a potenciar y facilitar estudios
en diferentes areas de la investigacion biomédica,
siendo fundamentales para el desarrollo de la
medicina personalizada.

La gran complejidad genética y fisiopatolégica de
las distrofias retinianas hace que su estudio no
pueda llevarse a cabo por un unico grupo de inves-
tigacion. Tanto el descubrimiento de nuevos genes
como las distintas aproximaciones terapéuticas
que se estan desarrollando actualmente (terapia
génica, transplante de células troncales de la reti-
na, factores neurotréficos y neuroprotectores,
antioxidantes, etc) implican la colaboracion de gru-
pos de investigacion expertos en disciplinas muy
alejadas entre si. EI CIBERER BIOBANK pretende
acercar muestras de especial interés a los investi-
gadores que puedan sacar mayor provecho de las
mismas.

CIBERER BIOBANK cuenta con un espacio fisico
delimitado asignado a la realizacion de sus activi-
dades ubicado en el sotano de la Escuela de
Enfermeria del Hospital la Fe de Valencia.

e iﬁ; J
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RETINOSQUISIS JUVENIL
LIGADA A X

Dra. Rosa Maria Coco Martin. Oftaiméloga del IOBA. Valladolid.

Dentro de las vitreorretinopatias hereditarias, se encuentra un grupo de enfermedades que cur-
san con retinosquisis congénita (se nace con la enfermedad). Este grupo incluye la Retinosquisis
juvenil ligada al cromosoma X y también la retinosquisis observada en los sindromes de
Goldman-Favre (o su variante, el Sindrome de Conos-S hiperfuncionantes), de Wagner o Stickler.
La enfermedad también se conoce con otros hombres como retinosquisis congénita hereditaria
ligada a X, retinosquisis foveal familiar o velos vitreos congénitos, entre otros. La retinosquisis
juvenil ligada a X es una enfermedad relativamente rara que suele debutar en la primera o segun-
da décadas de la vida. Su prevalencia se estima en 1-2 de cada 30.000 habitantes. El modo de
herencia es recesivo ligado a X, por lo que afecta casi exclusivamente a varones, aunque también
hay casos aislados descritos en mujeres. El fenotipo de esta enfermedad varia en severidad en
distintas familias, e incluso hay una gran variabilidad entre miembros de una misma familia. En
esta enfermedad aparece un desdoblamiento de la retina en dos capas, produciendo una cavidad
quistica (squisis) cuya capa interna es muy fina.
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SIGNOS Y SINTOMAS

Los pacientes normalmente experimentan en la
infancia dificultad para ver en detalle y se quejan
de una disminucién de la visiéon central que progre-
sa muy lentamente. La agudeza visual general-
mente se estabiliza entre 20/50 y 20/200 (0,4-0,1)
a partir de la 22 década de la vida, y el campo
visual solo se afecta cuando existe squisis periféri-
ca. A veces se produce disminucién brusca de
visiébn en caso de hemorragia o desprendimiento
de retina. En el fondo de ojo se va a observar una
squisis foveal (quistes en la zona de maxima vision
generalmente fusiformes) que producen un patrén
estrellado y estrias radiales que se han compara-
do con los rayos de una rueda de bicicleta. Las
estriaciones radiales son especialmente visibles
en pacientes mas jovenes y eventualmente los
quistes pueden coalescer para formar una gran
cavidad quistica central. A veces, en la edad adul-
ta se observa la desaparicion de los cambios quis-
ticos, con aparicién de una alteracion mas extensa
del Epitelio Pigmentario subyacente, y finalmente
desarrollo de una lesidn atréfica macular inespeci-
fica. Algunos pacientes pueden mostrar estrecha-
miento progresivo de los vasos retinianos y apari-
cion de cambios pigmentarios periféricos dando un
aspecto similar a la retinosis pigmentaria.

En aproximadamente la mitad de los casos la
Unica alteracidén ocular es esa afectacién central
que se encuentra en el 90% de los ojos examina-
dos. La otra mitad tiene asociada una squisis peri-
férica, generalmente temporal inferior, que no
suele llegar hasta ora serrata. Esta afectacion peri-
férica es casi invariablemente bilateral, pero puede
ser asimétrica. La apariencia es tipicamente en
cupula, con una capa muy fina de tejido retiniano
gue contiene vasos sanguineos, elevada y separa-
da del resto de la retina. En la periferia de la retina
es tipico observar velos vitreos y pliegues. En
algunos casos se puede observar un aplanamien-
to parcial espontaneo de la retinosquisis. Hasta en
un 25% de los pacientes los vasos retinianos de la
retinosquisis pueden desgarrarse y producir hemo-
rragias vitreas recurrentes o sangrado dentro de
una cavidad quistica periférica. También pueden
aparecer agujeros en la capa interna de la squisis
que es extremadamente fina. Si ademas se anade
un agujero en la capa mas externa, entonces
puede aparecer un desprendimiento de retina,
aunque esta complicaciéon es mas rara.

Otras imagenes descritas frecuentemente son la
aparicion de pequefios vasos sanguineos ocluidos
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y envainados que dan lugar a una especie de “ara-
nas blanquecinas”, a lo que se denomina degene-
racion dendritica; asi como zonas de retina grisa-
ceas brillantes, quistes intrarretinianos con sangre,
envainamiento venoso o escaras coriorretinianas.
También se han publicado casos en que los
pacientes han desarrollado atrofia dptica, asi como
neovascularizacién retiniana o en la cabeza del
nervio Optico. Asi mismo, puede pasar que la reti-
na interna delaminada esté tan levantada que
ocluya el espacio pupilar. Ocasionalmente puede
aparecer un reflejo dorado tapetoretiniano en polo
posterior o el fendmeno de Mizuo-Nakamura (reti-
na de color blanquecino en condiciones de buena
iluminacién, pero que presenta coloracién normal
tras un periodo de tiempo en oscuridad).

EXPLORACION

La Angiografia Fluoresceinica (AFG) frecuente-
mente es normal. En algunos pacientes se obser-
va hiperfluorescencia moteada difusa que indica
cambios pigmentarios extensos en la retina. Los
pacientes con evidencia de squisis periférica pue-
den mostrar rezume de colorante desde los vasos
retinianos de la zona quistica y pueden observarse
segmentos de no perfusion retiniana. Ademas, la
AFG puede ayudar a distinguir el edema macular
cistoide (EMC) de la retinosquisis, ya que en ésta
ultima no se observa el rezume de fluoresceina
gue se observa en el EMC en las fases tardias del
angiograma. Los espacios maculares quisticos
también se pueden ver muy bien en la Tomografia
Optica de Coherencia (OCT).

El electroretinograma (ERG) tiene una apariencia
muy tipica con una onda a de amplitud normal o
casi normal y una amplitud muy reducida de la
onda b. Esto da lugar a un ERG negativo, con una
onda a unica, de mayor amplitud de lo normal y
mas prolongada en el tiempo, lo que es mas evi-
dente en las pruebas escotdpicas. Sin embargo, si
la enfermedad esta avanzada, la onda a también
puede estar alterada y la morfologia de las ondas
del ERG no es tan tipica. Ademas, los potenciales
oscilatorios se encuentran afectados al no haber
una buena trasmisién de la sefal eléctrica a las
capas mas internas de la retina. Por otra parte,
suele encontrarse disminucion de la amplitud de la
respuesta en el ERG 30-Hz flicker. El
Electroculograma suele ser normal, a menos que
haya una afectacion importante del epitelio pig-
mentario de la retina. La curva de adaptacion a la
oscuridad es normal o minimamente aplanada. La
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electrofisiologia también nos sirve para diferenciar
la Retinosquisis Juvenil ligada a X del Sindrome de
Goldman-Favre o lo que es lo mismo, el Sindrome
de Conos-S hiperfuncionantes, ya que en éstos
esperariamos encontrar una respuesta plana en el
ERG en lugar de un ERG negativo, puesto que
éstos sindromes se comportan a estos efectos
igual que una retinosis pigmentaria.

HISTOPATOLOGIA

En este momento no existe histopatologia disponi-
ble de casos precoces, asi que todos los ojos estu-
diados en anatomia patol6gica presentan enferme-
dad avanzada. Los estudios ultraestructurales de
las células de Mlller sugieren que estos pacientes
presentan un defecto estructural inherente de
estas células. Ello produciria una delaminacion de
la retina a nivel de la capa de fibras del nervio opti-
co y de la capa de células ganglionares (las mas
internas de la retina). La membrana limitante inter-
na estd muy adelgazada en el &rea de squisis y la
capa interna en la cavidad quistica puede contener
0 NO vasos sanguineos.

PATOGENIA

Los estudios de ligamiento han localizado el gen
de la retinosquisis XLRS1 en el brazo corto distal
del cromosoma X (Xp22.1-p22.3). El espectro de
mutaciones en el gen RS1 (que codifica para la
proteina retinosquisinal) es amplio, incluyendo
mutaciones que truncan la proteina (deleciones
pequenas, inserciones y splice-site) o mutaciones
missense que suelen encontrarse en el dominio
discoidin (importante para la adhesion entre célu-
las). Aunque la retinosquisinal se expresa muy
abundantemente en los fotorreceptores y por lo

tanto en la retina externa, la enfermedad tipica-
mente afecta a las capas retinianas mas internas
que contienen células ganglionares, incluida la
capa de fibras nerviosas. Los datos actuales
sugieren que tras la sintesis y secrecién de reti-
nosquisina por los fotoreceptores, la proteina
alcanza la superficie de las células retinianas y es
la responsable de la interaccion/adhesion entre
fotoreceptores, bipolares y células de Mdiller, con-
tribuyendo al mantenimiento de la integridad
estructural de la retina. Al fallar esta proteina falla
la adhesion entre las células lo que permite que se
formen los espacios quisticos que dan nombre a la
enfermedad.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL:
OTROS TIPOS DE RETINOSQUISIS

El grupo de retinosquisis adquiridas (las que apa-
recen a lo largo de la vida y no en el nacimiento)
estd compuesto por las variantes idiopaticas, las
miopicas y las secundarias. Las retinosquisis
secundarias se han observado en distintas enfer-
medades oculares como traumatismos, uveitis,
fosetas del nervio dptico, etc. Por su parte, la mas
frecuente de las retinosquisis adquiridas es la reti-
nosquisis degenerativa idiopatica que fue descrita
por primera vez por Bartels en 1933. En la retinos-
quisis degenerativa hay una coalescencia de lesio-
nes quisticas como resultado de la degeneracion
de los elementos de soporte gliales de la neurore-
tina en areas de degeneracién cistoide periférica.
Este area aumenta lentamente a medida que se
acumula una sustancia que contiene acido muco-
polisacarido entre las capas de la retina. La inci-
dencia de la retinosquisis se ha encontrado en un
3,7% de los individuos mayores de 10 afios y en
un 7% de los mayores de 40 anos, siendo bilateral
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en un 82% de los casos. Generalmente afecta a
los cuadrantes inferotemporales, es normalmente
asintomatica y no progresiva. En la biomicroscopia
de polo posterior los vasos retinianos pueden pre-
sentar formas irregulares, telangiectasis, microa-
neurismas y areas de oclusién vascular; y no se
observan cambios en el Epitelio pigmentario de la
retina. Straatsma y Foos describieron dos formas
basandose en la histopatologia: la tipica o plana y
la reticular o bullosa. En la retinosquisis tipica o
plana la separacion de la retina en dos capas pro-
duce una capa interna mas gruesa que en la forma
reticular (ésta ultima es la forma mas rara y grave).
Por ultimo, la retinosquisis midpica se ha descrito
como una alteracion relativamente frecuente, gra-
cias al OCT, en ojos con miopia patoldgica y con
estafloma de polo posterior (ojos mucho mas
grandes de lo normal). La patogénesis es desco-
nocida, aunque se cree que aparece por traccion
vitrea. La retinosquisis miopica puede producir dis-
minucién de visién y metamorfopsia, aunque tam-
bién puede complicarse con un agujero macular.

MANEJO
La retinosquisis juvenil ligada a X progresa normal-

mente muy lentamente. Los casos que se compli-
can con desprendimiento de retina o hemorragia

vitrea recurrente o persistente pueden requerir tra-
tamiento mediante una intervencion quirurgica.

CONSEJO GENETICO

Hay que revisar a la familia para identificar otros
posibles miembros afectos y confirmar el modo de
herencia. Debe ofrecerse consejo genético e infor-
macion sobre la enfermedad. El modo de herencia
recesivo ligado a X implica que generalmente las
mujeres transmitiran la enfermedad y los varones
la padeceran. No existe riesgo de transmisién a los
hijos varones de los pacientes afectos, mientras
que todas las hijas de un enfermo seran portado-
ras de la mutacién. Los hijos varones de las muje-
res portadoras tendran el 50% de probabilidades
de presentar la enfermedad, y el riesgo de sus
hijas de ser portadoras sera también del 50%. No
se han observado cambios en el fondo de ojo de
las mujeres portadoras, aunque si se han descrito
cambios electrofisiologicos complicados de ver.
Por ello, lo que se utiliza fundamentalmente para la
deteccion de portadoras son los estudios genéti-
cos, ya que la mutacién se puede encontrar por
secuenciacion directa del gen en mas del 90% de
los casos.
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ASTURIAS: OTRO ANO QUE TERMINA

Se nos escapan los ultimos momentos del 2008,
momentos en los que el reloj cobra especial prota-
gonismo y surge la necesidad de hacer balance
del afio. Repasaremos aqui las actividades organi-
zadas en Asturias en el semestre que termina.

Como siempre, tras las vacaciones, el mes de
septiembre vino plagado de actividades relaciona-
das con la discapacidad visual diseminadas por
toda Asturias. El pistoletazo de salida lo marcé el
“Dia Mundial Contra la Retinosis Pigmentaria”,
el 28 de septiembre, Ultimo domingo del mes.
Estuvimos con tod@s vosotr@s en los Stands
informativos sobre la enfermedad. Para acompa-
nar a esta celebracién el 4 de octubre disfrutamos
de la compariia del Bidlogo Celular Dr. Enrique J.
de la Rosa Cano que actualizé la informacién
sobre los avances en investigacion a través de
una Conferencia y nos trasmitié la importancia y
necesidad de invertir en investigacion y desarrollo
humano. También se celebraron cursos de
“Acceso a las Nuevas Tecnologias de la
Informacién y Comunicacién para personas con
discapacidad visual y manejo del programa Jaws”.
Otros cursos para I@s voluntari@s y otras muchas
actividades.

La exposicion “La ceguera puede vencerse”
llegb a Asturias, y permanecié en Avilés durante el
mes de octubre y en Gijon en el mes de noviem-
bre.

En Avilés, coincidiendo con esta actividad, cele-
bramos el Dia Mundial de la Vision el 9 de octubre,
promovido por la Catedra UNESCO de Salud
Visual y Desarrollo y el Centro
UNESCO de Catalunya, y presen-
tamos nuevo documental de la
Asociacion sobre la enfermedad
“Convivir con retinosis”. Este se
estructura en dos partes principa-
les, la médico-cientifica y la testi-
monial desde el punto de vista de
varios enfermos y sus familiares.
Intervienen en él investigadoras
como la Dra. Rosa M? Coco
Martin, la Dra. Isabel Pinilla
Lozano, y el Dr. Eliecer Coto.
Agradecemos la participacién de
estas personas y también de las
familiares y personas afectadas
que aparecen en el documental:
Alfredo Pérez Arboleya, Andrea

Catalogo
de Ayudas Técnicas
para Personas

con Discapacidad Visual
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Berrocal Gonzalez, Pilar Gonzalez Diaz, Manuel
Garcia Magadan y Ramén Garcia Macadan, asi
como a José M2 Casado Aguilera, Presidente de
FUNDALUCE.

Para descargar el documental podéis acceder
desde este acceso al blog de nuestra web:
http://blogs.retinosis.org/?p=170

La Exposicion en Gijon fue visitada por grupos de
escolares de Centros educativos como la Laboral,
el IES Piles y el IES Calderén, que participaron en
talleres sobre discapacidad visual. Ademas el dia
10 de noviembre se realiz6 una visita guiada abier-
ta al publico a la Exposicién con gran éxito de par-
ticipacion. Posteriormente presentamos el
Catélogo de Ayudas Técnicas de la Asociacion, y
para ello contamos con la Presencia de Eider
Gutierrez Zubizarreta, Técnica en baja vision, que
nos ofrecio la Conferencia “Ayudas Técnicas
para la baja vision”, después pudimos probar las
Ayudas técnicas incluidas en el Catalogo y las
Ayudas Opticas que nos acercé la ponente desde
San Sebastian, en una sesion de acercamiento y
formacién en el uso y manejo e las mismas. En
esta actividad contamos con la Presencia de un
representante de la Obra Social y Cultural Cajastur
que ha apoyado el Servicio de Ayudas Técnicas a
lo largo de todo afio. También paraticiparon en el
acto las trabajadoras sociales de la Agencia
Asturiana para la Discapacidad.

Para acceder al Catalogo pueden contactar con la
Asociacion o descargarlo en formato pdf desde
nuestra web, si estan interesados en probar algu-
na de las Ayudas incluidas en el mismo pueden
solicitarlas a nuestro Servicio de Préstamo de
Ayudas Técnicas para personas con discapacidad
visual.

Para contactar con nosotr@s lo
pueden hacer a través de
info@retinosis.org o en los teléfo-
nos: 985106100 ext 36508 en
Oviedo

984193765 en Gijon.

Seguiremos trabajando en nuevo
ano para mejorar la autonomia de
las familias afectadas de la misma
forma que para sensibilizar a la
sociedad sobre la importancia de
invertir en investigacion y en recur-
sos de apoyo a las personas. Para
tod@s: jFeliz 2009 !!!!
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ANDALUCIA ,
\V JORNADA DE COMUNICACION
SOBRE ENFERMEDADES DE RETINA

La Asociacién Andaluza de retinosis Pigmentaria
lleva 5 afos organizando estas jornadas con
varios objetivos. El primero es difundir las enfer-
medades hereditarias de la retina a la sociedad en
general, para una mayor sensibilizacién y com-
prension de nuestras problematicas. Otro motivo
es la mayor y mejor informacién dirigida a nuestros
socios y simpatizantes, tanto en el entendimiento
del diagnéstico de nuestra enfermedad, los diver-
sos campos de investigacion que se estan reali-
zando en muchos paises para la posible curacion
en un futuro, medicamentos que nos puedan ayu-
dar a detener la enfermedad, la alimentacion ade-
cuada que nos pueda servir para retardar los efec-
tos de la degeneracion de la retina y un largo etc.
De posibilidades de medios para sortear nuestras
dificultades en todos los érdenes de la vida.

En esta ocasion contamos con el Dr. D. José
Jordano, catedratico en la Universidad de Cadiz y
Jefe del Servicio de Oftalmologia en el Hospital
Universitario Puerto Real, ademas de ejercer el
diagndstico clinico en su consulta privada en el
Puerto de Santa Maria de esta provincia. Como
profesor resuelve bien las explicaciones sobre
estas materias dirigidas a profanos de estos cono-
cimientos, lo cual agradecemos, pues sus explica-
ciones llegan a todos con claridad.

¥
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La Asociacion invité a todos sus socios y simpati-
zantes a esta V Jornada. La asistencia fue nume-
rosa, proveniente de toda Andalucia, quedando el
salén de actos del Colegio Luis Braille de la ONCE
en esta ciudad casi totalmente lleno. Ademas nos
honr6 con su presencia la Delegada de FEDER en
Andalucia, Dofa Salud Jurado. La coordinacién
del acto fue realizada por el presidente de la
Asociacion, Audifacio Reyes Falder.

El Dr. Jordano hizo un repaso a los diversos tipos
de retinosis pigmentaria y enfermedades afines de
la retina, incidiendo también en las diversas lineas
de investigacion que se estan realizando en los
paises desarrollados, la terapia génica, la implan-
tacion de células madre, el ojo bidnico, implanta-
cion intraocular de microcapsulas para aportar fac-
tores de neuroproteccién a la retina, etc., dete-
niéndose especialmente en el reciente descubri-
miento del Dr. Antifiolo y su equipo del gen cono-
cido como Eys, acrénimo en inglés de “Eyes shut”
(ojos cerrados).

Al finalizar la exposicion de los distintos aspectos
de la charla, se abri6é un turno de preguntas de los
asistentes sobre la enfermedad y que el Sr.
Jordano contestdé exhaustivamente a todas,
ampliando conceptos y explicaciones

Después del acto y en el comedor del Colegio, dis-
frutamos de un almuerzo para 120 personas, cum-
pliendo con nuestro objetivo de fomentar la convi-
vencia entre nuestros socios y simpatizantes.
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CANARIAS SE SUMA AL “DIA
INTERNACIONAL DE LA RETINA”

La Asociacion Canaria de Retinosis Pigmentaria
en su continua lucha apuesta por el control, segui-
miento y estudio de la Retinosis Pigmentaria, en
favor de los afectados y familiares de esta enfer-
medad.

En la Semana dedicada a la “International Retina”,
FUNDALUCE, con nuestra Asociacion, estuvo pre-
sente en los multiples medios de comunicacién
radiofénicos y escritos de nuestra Comunidad,
informando y dando relevancia al Protocolo que
tanto esfuerzo nos a supuesto para que el Servicio
Canario de la Salud lo tenga activo, y los espe-
cialistas de Oftalmologia, Retina y Genetistas
agrupen a los afectados y familiares en el
Protocolo de “Distrofia de Retina” y sumarnos, asi,
a la Red de Hospitales de Referencia de nuestra
patologia a nivel nacional.

Resaltando en esta semana, la labor de nues-
tra Organizacion, FARPE, asi como FUNDALU-
CE, para informar de nuestra presencia en la
mayoria de los congresos nacionales de las
Sociedades de Profesionales de Oftalmologia,
Biogenética etc. asi como de las ayudas a los
30 proyectos de investigacion que se estan
desarrollando con las subvenciones aproba-
das por nuestro Comité de Expertos gracias a
las importantes aportaciones de las familias
que componen el Movimiento Asociativo de
FARPE al fondo de Investigacion.

CASTILLAY LEON
CONVIVENCIA COMPARTIDA

La Asociacién de Retinosis Pigmentaria de Castilla
y Ledn, esta abierta a aprender nuevas posibilida-
des que permitan enriquecer y dar mayor calidad
al trabajo que dia a dia se hace.

El objetivo, es llegar a todos los asociados promo-
viendo la autonomia personal y el no aislamiento;
en definitiva, poniendo la enfermedad en su lugar.

El grupo de autoayuda que hemos venido desarro-
llando en Valladolid, a lo largo de estos ultimos
anos, nos ha servido como un punto de encuentro
para reunirnos y poder expresar inquietudes; para
poder apoyarnos entre nosotros, compartiendo
penas y alegrias. Nos ha ayudado a participar mas
activamente en la asociacién y usar mejor los
recursos que generan los grupos.
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La finalidad: observar que grado de cohesion
existe entre los asociados, para poder asi moti-
var y potenciar la creacion de grupos de auto-
ayuda. ¢(Como? Relatando en situ, nuestros
anos de trabajo entre compaferos.

La ciudad que elegimos para iniciar este proyecto,
fue Salamanca. A principios de verano, en repre-
sentacion de la asociacion, acudimos la Junta
Directiva, acompanados por la psicologa, Gema
Arroyo Calderdn. Nos habiamos puesto antes, en
contacto con el vocal de Salamanca, Gumersindo
Sanchez, que este a su vez envi6 cartas de invita-
ciobn a los asociados de la provincia. Habiendo
reservado con antelacion un salén en el edificio de
la ONCE de esa ciudad; como siempre agradece-
mos la colaboracion y la disposicidén, que nos pres-
tan a Retinosis y a su directora Angeles Ruano
Garcia.

La acogida fue célida y productiva. Nos presenta-
mos todos, permitiendo que cada uno de los com-
paferos expresara sus deseos y preocupaciones.
Les contamos sobre la importancia de estar aso-
ciados, los afnos de experiencia y el trabajo que
supone, pero sobre todo el resultado que de aqui
se saca, que es la promocion de la salud, y mejo-
ra en calidad de vida.

Relatamos el trabajo de grupo de autoayuda, obje-
tivos y dificultades, su puesta en marcha, motivan-
do y animando, para que esta idea se realice.

Todos sabemos, que cuando, con esfuerzo y mimo
se riegan semillas, estas nos dan sus frutos.

Nuestros companeros de Salamanca estan en la
actualidad, en el compromiso que supone el poner
en marcha un grupo.

Nosotros animamos y potenciamos estas activida-
des. Dados los resultados de este nuevo grupo
que esta en sus comienzo, consideramos que esta
actividad pueda amplificarse y extenderse a otras
provincia.

Aprovechamos este espacio que se
nos da en nuestra revista para lanzar
un mensaje, a nuestros asociados
que aun no hayan contactado con
este grupo para que se animen y par-
ticipen y puedan compartir con nos-
otros sus inquietudes.
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ALBACETE
ACOGE LAS X JORNADAS FUNDALUCE
“LA CEGUERA PUEDE VENCERSE”

La Asociacion de Afectados de Retinosis
Pigmentaria de Castilla-La Mancha fue la anfi-
triona con motivo de la Gala de Entrega del |
Premio Ciudad de Albacete de Investigacion.

Gentes de toda Espafa se dieron cita en nuestra
Comunidad con motivo de la celebracion en
Albacete, el pasado 7 y 8 de Noviembre de las X
Jornadas de Fundaluce. Durante las Jornadas
pudimos compartir con el Comité de Expertos de
FARPE y Fundaluce las ultimas novedades sobre
investigacion. El dia 8 de noviembre, en el Sal6on
de Actos del Colegio de Aparejadores vy
Arquitectos Técnicos de Albacete (COAAT) tuvo
lugar la entrega del | Premio Ciudad de Albacete
de Investigacion, que recayé en el Dr. Nicolas
Cuenca Navarro.

Asi mismo se hicieron entrega de las Ayudas
Fundaluce 2008 a la Dra Maria Concepcién Lillo
Delgado, Unviersdiad de Salamanca y al Dr.
Enrigue J. de la Rosa Cano, Investigador del

Consejo Superior de Investigaciones Cientificas
de Madrid. Esta entrega de Premios cont6 con la
presencia inestimable de nuestra Alcaldesa, Dia.
Carmen, que no solo entregé el Premio al Dr.
Cuenca, sino que ademas reconocio publicamen-
te, el trabajo de D. Amdés Nufiez, gran mecenas de
la Retinosis en Albacete.

Asimismo nuestra Alcaldesa entrego la placa de
reconocimiento a la labor de colaboracion a los
Dres Gonzalez del Valle y Dr. Zarco, en nombre de
todo el equipo de Oftalmologia del Hospital “La
Mancha-Centro”, equipo que no sélo se vuelca
con la Retinosis derivandonos pacientes y colabo-
rando activamente tanto en conferencias como en
sucesivas ediciones del Dia Mundial de la
Retinosis en Albacete, sino que también cedieron
una parte de un Premio de Investigacion que habi-
an conseguido, a favor del Fondo de Investigacion
de la Retinosis. Sirvan estas lineas para expresar
nuevamente nuestro reconocimiento y admiracion.

Ha sido una gran satisfaccion para nuestra
Asociacion poder acoger a todos y todas en nues-
tra Comunidad y agradecemos vuestra presencia
y colaboracién

349
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También deseamos resaltar que hemos podido
hacer actividades en este ano 2008 gracias a la
ayuda que hemos conseguido por parte de la
Consejeria de Sanidad de la Junta de
Comunidades de Castilla -La Mancha.

Llevamos a buen término el dia Mundial de la
Retinosis Pigmentaria, pudiendo contar no sélo
con la inestimable presencia y apoyo de nuestra
admirada Inés Romero sino que ademas pudimos
contar con los doctores D. Jorge Alid, responsable
de Vissum a nivel nacional y sus mas directos
colaboradores, la Dra de la Vega y la Dra Plech de
Vissum Alicante, junto al Dr. Claramonte y el Dr.
Morbelli de Vissum Albacete que ofrecieron una
Conferencia de calidad en el Salén de Actos del
Colegio de Aparejadores y Arquitectos Técnicos
de Albacete (COAAT). También tuvimos el privile-
gio de contar con la presencia de la Concejal del
Excmo. Ayuntamiento de Albacete, Diha. Aurora
Zarate. El acto tuvo lugar el sabado 20 de
Septiembre, deseando manifestarles desde estas
lineas nuestro mas sincero agradecimiento.
Finalizamos con una comida de hermandad entre
afectados y especialistas en el Hotel San Antonio
de esta ciudad.

LA ASOCIACION DE CATALUNYA
DE RETINOSIS CONMEMORA EL VEINTE
ANIVERSARIO DE SU FUNDACION.

El pasado dia 28 de junio, la Associacio Catalana
d’Afectats per Retinosi Pigmentaria a
Catalunya cumplié sus primeros 20 afnos de exis-
tencia. Ante tal acontecimiento se organizé una
Jornada de Convivencia que bajo el titulo “RETI-
NOSI PIGMENTARIA-VINT ANYS A CATALUN-
YA” dispuso de dos partes.

La primera de ellas, en el espléndido Auditorio del
CaixaForum, consistié en primer lugar en un repa-
so de lo que han representado estos 20 afos en el
aspecto asociativo, como movimiento social unido
para la consecucion de unos fines. A tal efecto, el
actual Presidente Sr. Jordi Pala realiz6 una breve
descripcién de nuestra trayectoria, desde aquella
primera Asamblea constituyente, en que un grupo
de personas dio origen a la Asociacién que cono-
cemos hoy, plenamente consolidada y que como
Vds. saben esta dando servicio a numerosos afec-
tados.

En segundo lugar se dio paso a una conferencia
de caracter Médico-Cientifico para que los afec-
tados y sus familias pudieran conocer en esta
sesion, en que lugar del conocimiento de la enfer-
medad nos encontrabamos en 1.988, que lineas
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de investigacién se iniciaban o seguian entonces,
que es lo que se ha hecho hasta ahora, y que se
puede esperar en el corto 0 medio plazo.

Para ello contamos con el Dr. Rafael Navarro,
Oftalmélogo del IMO, que entre otras cuestiones
se encarga de todo lo relacionado con el chip de
visién artificial, con la Dra. Carmen Ayuso, Jefa de
Genética de la Fundaciéon Jiménez Diaz de
Madrid, el Dr. Miguel Carballo, Genetista del
Hospital de Terrassa y el Dr. Nicolas Cuenca que
es Bidlogo Molecular de la Universidad de
Alicante.

Al finalizar su intervencion, contestaron a todas las
dudas y preguntas que les fueron formuladas.

La segunda parte consistié en una comida de her-
mandad en el Hotel Fira Palace, en la que unas
200 personas entre las que se encontraban algu-
nos companeros del resto del estado espariol y el
Presidente de la FARPE, Sr. José Maria Casado,
pudieron compartir sus experiencias junto a algu-
no de los Doctores y en un entorno muy agrada-
ble.

20 ANOS DE TRACA

Retina Comunidad Valenciana celebra su 20¢
aniversario haciéndolo coincidir con el Dia
Internacional de la Retinosis Pigmentaria.

La Asociacion de Afectados por Retinosis

Pigmentaria de la Comunidad Valenciana, hoy dia
conocida como Retina Comunidad Valenciana, ya
tiene 20 afnos a sus espaldas y ha querido cele-
brarlo brindando un pequefio homenaje a todas
aquellas personas, investigadores, médicos y
afectados o familiares que han sido importantes a
lo largo de esta pequeia gran historia.
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Este entrafiable homenaje tuvo como escenario el
Salon de Actos de la Conselleria de Sanitat de la
Generalitat Valenciana, durante el desarrollo de
una Jornada socio-cientifica con la que se quiso
también celebrar el Dia Internacional de la R.P.

Hicieron de anfitriones: D. Agapito Nufez,
Director Territorial de Sanitat que inaugurd la
Jornada y Dia. Almudena Amaya, Presidenta de
Retina Comunidad Valenciana.

Los ponentes invitados fueron:

Dr. Emilio Gonzalez, Neurofisidlogo del Hospital
de Gandia, con la charla “Neurofisiologia. El antes
y el ahora de la Electrofisiologia Ocular”.

Dr. Manuel Vidal, Catedratico de Oftalmologia de
la Univ. de Murcia, con la charla: “Neuroproteccion
en el sistema visual”.

Dha. Asunciéon Oliver, directora del Instituto
Valenciano de la Visién, con la charla: “Novedades
en ayudas y soluciones Opticas. Vivir mejor con
baja vision”.

Dra. Roser Gonzalez, Catedratica de Genética de
la Univ. de Barcelona, con la charla: “Los principa-
les avances en la genética y la terapia génica de
la retinosis pigmentaria después de mas de 20
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anos de estudio”.

Durante toda la Jornada hubo una exposicién de
soluciones épticas para la baja visién y una pausa
para tomar un refrigerio e intercambiar comenta-
rios.

La Jornada fue todo un éxito a tenor de las opinio-
nes recogidas y se consiguié un lleno hasta la ban-
dera con la presencia de unas 150 personas.

Si bien la Jornada ha sido el punto culminante de
este semestre, no hay que olvidar la cena de vera-
no celebrada en Valencia con su esperada rifa y
reparto de regalos y, la comida celebrada en
Castellon, ciudad donde hay un animoso grupo
con ganas de hacer cosas.

Asi mismo se han reiniciado los cursos de lengua-
je de signos y la rehabilitacion logopédica para
ninos con implante coclear.

Todo ello sin olvidar la nueva campana de la lote-

ria de Navidad con la esperanza de que este ano
toque, que ya va siendo hora.
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iES CIERTO!
LA CEGUERA PUEDE VENCERSE

El titulo de esta crénica es la principal conclusién
que hemos tenido en las 14 Jornadas de Retina
Navarra, celebradas el pasado 18 de octubre en el
hotel Blanca de Navarra, con una asistencia de
mas de 80 personas.

Estas Jornadas, inauguradas por dona Maria Kutz,
Consejera de salud del Gobierno de Navarra, con-
taron con la presencia del doctor Eduardo
Fernandez, director de la catedra de retinosis pig-
mentaria de la universidad Miguel Hernandez de
Elche, del doctor Alfredo Garcia Layana, especia-
lista de la Clinica Universitaria de Navarra en
degeneracion macular asociada a la edad, y del
doctor José Andonegui, especialista del Hospital
de Navarra en el seguimiento de la retinopatia dia-
bética en un proyecto de tecnologia aplicada.
Ademas, fue muy importante la presencia del equi-
po del hospital Virgen del Camino de Pamplona,
que coordina la atencion a los pacientes de retina,
encabezados por la directora médica del hospital,
la doctora Begofia Goldaracena, a quien agrade-
cemos su disponibilidad a cuantas actividades le
proponemos.

Antes, el 15 y 16 de septiembre, participamos
como ponentes y organizadores en el Curso de
Tecnologia Social promovido por la Universidad
Publica de Navarra. Queddé muy claro, en las dife-
rentes ponencias y debates que es necesario
aprovechar todos los recursos que nos proporcio-
na la tecnologia y aplicarlos a las situaciones que
nos crea la falta de funcion visual, sea completa o
con resto aprovechable.

Seguimos con los programas de ocio accesible.
Hemos disfrutado de las peliculas “Tres mujeres y
un plan”, “Transiberian” y las exhibidas en el
Festival de cine de Pamplona. En el teatro asisti-
mos a la obra de Lola Herrera y Juanjo Artero “6
clases de baile en 6 semanas”. Y fuimos al futbol,
invitados por la Fundacién Osasuna, a ver el parti-

do contra el Deportivo de la Corufia (del resultado
es mejor no hablar).

Las actividades de sensibilizacion han tenido un
gran espacio en el trabajo de estos meses.
Celebramos el dia Mundial de la Vision, el 9 de
octubre, con una rueda de prensa y reparto de car-
teles e informacién por la ciudad de Pamplona;
participamos en la conferencia coloquio “El rostro
humano de la discapacidad”, el 13 de octubre,
ante unas 50 personas; en la Universidad de
Navarra estuvimos presentes en la Jornada
“Solidarium”, el 16 de octubre, donde hablamos
sobre la manera de tratar con las personas con
discapacidad visual y les propusimos una ginkana
representando el papel de una persona que ve
mal; los dias 17 a 19 de octubre formamos parte
de las entidades que colaboraron en el Salén
Navarro de Salud, donde atendimos a cerca de
100 personas, informandoles de nuestras activida-
des y servicios y obsequiandoles con un video-
juego de temas visuales; y, por acabar este apar-
tado, el 26 de noviembre iniciamos una serie de
charlas en los centros de jubilados, con el tema de
la salud visual y la prevencion de problemas visua-
les graves, con gran éxito de asistentes, en el
barrio de azpilagana.

Como novedad de este semestre, hemos comen-
zado la actividad “La retina va a la escuela”. Se ini-
cidé en el colegio publico de Ermitagafa el 13 de
octubre y en el colegio publico de Azpilagana los
dias 21 y 25 de noviembre. Es una actividad que
esta resultando muy atractiva y que esperamos
tenga una gran continuidad el afio préximo.

Por ultimo, os contamos que seguimos con la acti-
vidad “El café de cada mes”, con un aumento de la
participacién de los socios y con el atractivo de
que invitamos a esta actividad a personas de la
vida social, politica y sanitaria de nuestra
Comunidad.

Queremos terminar esta crénica de la misma
manera con que la empezamos “es cierto: la
ceguera puede vencerse”. Y, como cuando estéis
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leyendo estas lineas sera Navidad o primeros de
ano, queremos desearos que tengais un afno muy
feliz y que activéis vuestra esperanza en que la
investigacion hallara soluciones a corto plazo. Un
cordial saludo.

El equipo de Retina Navarra

OTRAS ASOCIACIONES

BEGISARE ESTRENA NUEVA WEB:
WWW.BEGISARE.ORG

Después de haber arrancado con muchas ganas,
fuerzas e ilusion en el primer semestre del 2008, el
segundo no ha sido para menos en Begisare, la
Asociacion de Retinosis Pigmentaria de
Guipuzcoa, con multiples actividades orientadas a
informar a los socios sobre los ultimos avances en
Retinosis Pigmentaria, asi como con una salida
para conocer la Escuela de Perros Guia en
Madrid.

VISITA A ROSER GONZALEZ DUARTE Y ASIS-
TENCIA A CELEBRACION XX ANIVERSARIO
DE LA ASOCIACION DE CATALUNA

Los dias 27 y 28 de junio realizamos un viaje a
Barcelona, el cual nos permitié conocer a Roser
Gonzalez y su equipo de la Universidad de
Barcelona, que nos recibieron muy amablemente y
nos explicaron todo lo relacionado con su método
de diagnéstico genético. Conocimos a Nicolas
Cuenca, investigador de la Universidad de Alicante
asi como a Carmen Ayuso, genetista de
Fundacion Jiménez Diaz. Asimismo, tuvimos la
ocasiéon de conocer a José Maria Casado,
Presidente de la Asociacién de Navarra y de
FARPE (Federacion de Asociaciones de RP de
Espana) y a varias personas de la Asociacion de
Cataluna. El viaje fue interesante por varios aspec-
tos: recogimos ideas de otras asociaciones, con-
seguimos contactos que nos puedan ayudar a
mejorar, conocimos los grandes pasos que se
estan dando en la investigacién asi como la com-
plejidad de la misma y confirmamos que como
asociacion tenemos una gran labor que hacer en
cuanto a conseguir que todos tengamos el estudio
genético en marcha.

CONFERENCIA IMPARTIDA POR ROSER
GONZALEZ DUARTE

El pasado sdbado 6 de septiembre la Catedrética
Roser Gonzalez Duarte imparti6 en BEGISARE la
conferencia “Principales Avances en la Genética y
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la Terapia de la Retinosis Pigmentaria después de
mas de 20 anos de estudio”. Roser nos explico
tanto los grandes avances en genética que ha
habido a lo largo de estos afios, como la importan-
cia de hacerse el estudio genético para poder
determinar el gen causante de la enfermedad. De
esta forma se conseguira un diagnéstico mas pre-
ciso, un pronéstico de evolucién de la enfermedad
y el acceso a terapias eficaces cuando éstas estén
disponibles.

VISITA ESCUELA PERROS GUIA Y TURISMO
MADRID

Otra actividad ludico-formativa que organiz6
Begisare durante esta segunda parte del ano, fue
la visita a la Escuela del Perro Guia en Madrid,
complementada por un poco de turismo por aqui y
por alla. Gracias a ella tuvimos la oportunidad de
conocer el Alcazar y el Acueducto de Segovia, hici-
mos una visita guiada por Paseo de Recoletos y
visitamos el Madrid Medieval y de los Austrias,
ademas de acudir a un par de espectaculos.
Respecto a la visita de la Escuela de Perros Guia,
que era nuestro objetivo principal, la exposicién
fue realmente buena; vimos las perreras y tuvimos
ocasién de achuchar a los perrillos recién nacidos.
Tras una explicacién extensa y muy interesante
nos hicieron una demostracion del adiestramiento
de un perro guia de un afo, que ademas resulté
practica para quien se animara.

CREACION DE UNA NUEVA PAGINA WEB

Después de mucho esfuerzo hemos llevado a
cabo la renovacién de nuestra pagina web,
www.begisare.org, con el objetivo de tener una
pagina actual y totalmente accesible que nos per-
mita mantenernos informados de los ultimos avan-
ces relacionados con la retinosis pigmentaria. La
estructura de la pagina ha cambiado notablemen-
te, por lo que os invitamos a que entréis en ella 'y
nos hagais llegar vuestras opiniones y sugeren-
cias.




LOS LIBROS DE VISION

Tesis Doctorales

ESTUDIOS

DE LOS CAMBIOS
MOLECULARES

EN LA RETINA

CON GLAUCOMA

Y AMAUROSIS
CONGENITA DE LEBER:
EFECTOS SOBRE LA
TERAPIA GENICA

i *
A ' ’
Study of'the Molecular Changes in the Retina with Glaucoma
and Leber Congenital Amaurosis (LCA): Effect of the Gene
| 4 Therapy

Suppervised by: Dra Elena Vecino

El dia 25 de noviembre de 2008, tuvo lugar la lec-
tura de la tesis doctoral que hoy taremos nuestra
seccioén por la doctoranda Maria Hernandez
Sanchez. La Facultad de Medicina de la
Universidad del Pais Vasco en Leoia, fue el lugar
de la lectura y VISION se suma a la felicitacién
detodo el tribunal a la doctoranda por un trabajo
de maximo nivel y que merecio la calfiicacion de
cum laude.

Los afectados de retinosis pigmentaria y otras
enfermedades hereditarias de la retina celebra-
mos que haya jovenes investigadoras que se
impliquen en una busqueda de soluciones para
nuestras patologias

LA FICHA TECNICA:

Doctora
Maria Hernandez Sanchez

Directora de la tesis
Dra. Elena Vecino Cordero

Centro de Investigacion
Universidad del Pais Vasco. Leoia

Ao 2008.
LOS MIEMBROS DEL TRIBUNAL FUERON:

Dr. Gustavo Aguirre, Catedratico de Genética
Médica y Oftalmologia. Universidad de
Pensilvania. EE.UU.

Dr. Sansar Sharma, Catedratico de Oftalmologia,
Biologia celular y Anatomia. N.Y. Medical
College. EE.UU.Dr. Miguel Castelo-Branco,
Profesor de Biofisica. Universidad de Coimbra.
Portugal.

Dr. Luis Martinez Millan, Catedratico de
Neurociencias. Universidad del Pais Vasco.
Espana.

Dr. David Rodriguez Garcia, Profesor de
Bioquimica. Universidad de Salamanca. Espana.

Gracias y hos vemos.

Maria Hernandez Sanchez
Facultad de Medicina Departamento de Biologia
Celular Universidad del Pais Vasco
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DESCUBRIMIENTO DE UN NUEVO
GEN ASOCIADO A LA RETINOSIS
PIGMENTARIA DE HERENCIA
AUTOSOMICA RECESIVA

COLOCALIZACION

RODOPSINA

Localizacion subcelular de la proteina SPAM en |a capa de los fotorreceptores de retina (verde)
en la misma region en la gue localiza |a proteina Rodopsina (rojo).

EL GRUPO DE INVESTIGACION LIDERADO
POR EL DR. G. ANTINOLO (HOSPITAL VIRGEN
DEL ROCIO, SEVILLA) EN COLABORACION
CON EL EQUIPO DEL DR. S. BHATACHARYA
(CABIMER, SEVILLA E INSTITUTE OF
OPHTALMOLOGY, LONDRES) HAN DESCU-
BIERTO RECIENTEMENTE UN NUEVO GEN
(EYS) QUE SE ENCUENTRA MUTADO EN
MUCHOS PACIENTES AFECTOS DE
RETINOSIS PIGMENTARIA. SU DESCUBRI-
MIENTO POSIBILITA UN DIAGNOSTICO GENE-
TICO MAS DIRECTO DE ESTOS PACIENTES Y
ABRE NUEVAS LINEAS DE INVESTIGACION
RELACIONADAS CON LA PATOLOGIA MOLE-
CULAR DE LA ENFERMEDAD Y LA APLICA-
CION DE NUEVAS TERAPIAS.

La Retinosis Pigmentaria, con una prevalencia
estimada en 1 cada 2.500-3.000 individuos es uno
de los deso6rdenes de retina hereditarios mas fre-
cuentes y debilitantes conduciendo, a los pacien-
tes que la sufren, a severos e irreversibles dafios
de vision.

Desde el punto de vista genético se trata de una
enfermedad altamente heterogénea siendo el
patron de herencia recesivo (ambos padres trans-
miten el defecto genético) el mas comun. Aun asi,
se sabe que, al menos 26 loci (posicidn que ocupa
un gen en el genoma) se encuentran implicados en
dicha variante recesiva. Sin embargo, y a diferen-
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Alfredo Santana

Unidad Genética. Complejo Hospitalario Universitario
Insular Materno-Infantil. Las Palmas.

Grupo de Terapia Celular y Medicina Regenerativa.
CABIMER. Sevilla

alfi5288@yahoo.com

Ramon Giné
Unidad Genética. Complejo Hospitalario Universitario
Insular Materno-Infantil. Las Palmas.

Carlos Vazquez
Unidad Genética. Complejo Hospitalario Universitario
Insular Materno-Infantil. Las Palmas.

cia de otras enfermedades genéticas menos com-
plejas, la prevalencia de cada uno de esos loci es
muy baja situandose entorno al 1-5%. So6lo el locus
RP25 parece estar presente en un mayor porcen-
taje de pacientes afectos (27%).

Estudios previos del mismo grupo de investigacion
permitieron asignar al locus RP25 una posicién en
el cromosoma 6 en algun lugar indeterminado
entre el brazo corto y el brazo largo del mismo
(6p12.1-q15). Esta localizacién, establecida inicial-
mente en 4 familias espanolas, fue posteriormente
corroborada en otras tantas con diversidad de ori-
genes étnicos. Todo ello indica claramente que
RP25 es el locus mas importante y que mas
ampliamente afectado se encuentra en pacientes
afectos de Retinosis Pigmentaria.

Un analisis profundo del locus RP25 en el cromo-
soma 6 indica que se encuentra constituido por, al
menos, 110 genes. Esto hizo que, en la busqueda
del gen causante de la Retinosis Pigmentaria en
esos pacientes, el grupo de investigacion liderado
por el Dr. Antifiolo se aplicase en varias estrategias
metodoldgicas intentando reducir al maximo el
numero de genes candidatos a estudiar.
Finalmente, los investigadores pudieron localizar
el gen afectado en todos los pacientes, no descri-
to previamente, y al que le han dado el nombre de
EYS (eyes shut, ojos cerrados en inglés). Se trata,
finalmente, de un gen localizado en el brazo largo
del cromosoma 6 (6q12) y muy extenso (2Mb, 43
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exones) dando lugar a una proteina con caracteris-
ticas muy peculiares bautizada con el nombre de
SPAM. El gen se expresa, a nivel génico y protei-
co, en la capa de fotorreceptores de la retina de tal
forma que, mutaciones en él, podrian provocar
importantes alteraciones en su estructura derivan-
do finalmente en ceguera.

La aplicacion de técnicas de diagnostico genético
a los sujetos del estudio, han permitido encontrar 6
mutaciones en el gen EYS que dan lugar a protei-
nas defectuosas y que, por tanto, explican perfec-
tamente la enfermedad.

Este descubrimiento es muy importante por varias
razones. Por una parte, la localizacién de EYS per-
mite el analisis genético directo de mutaciones en
todas las familias de Retinosis Pigmentaria con
clara herencia autosémica recesiva. Hay que tener
en cuenta que aproximadamente el 70% de los
pacientes diagnosticados clinicamente de
Retinosis Pigmentaria no disponen de un diagnos-
tico genético preciso. Si bien mutaciones en el gen
EYS no pueden explicar el 100% de los casos, en
aquellas familias que si lo hagan ser& posible el
diagnéstico de los miembros afectos asi como de
portadores sanos posibilitando un adecuado con-
sejo genético y reproductivo. En este sentido, el
estudio genético familiar permitira ofertar a los

familiares interesados tanto diagnéstico prenatal
como diagnéstico preimplantacional. El analisis
masivo del gen EYS también posibilitar4 encontrar
nuevas mutaciones asi como establecer datos de
prevalencia definitivos y caracterizacién genotipo-
fenotipo que ayuden, en definitiva, a evolucionar
en una clasificacion clinica y genética mas precisa
de la enfermedad.

Por otra parte, el descubrimiento de este nuevo
gen y la proteina que codifica, abre un novedoso
campo de investigacién en busca de la funcionali-
dad de EYS vy, en definitiva, de la fisiopatologia
profunda de la enfermedad, en el que procesos
como la apoptosis celular juegan un papel clave.
Junto a ello, la intensa investigacién actual en nue-
vas terapias (terapia celular, terapia génica, dece-
lularizacién-recelularizacion, etc.) y sus promete-
dores resultados podra aunar esfuerzos en la bus-
queda de soluciones a esta enfermedad carente,
en la actualidad, de alternativas terapéuticas.

Articulo original publicado en la revista Nature
Genetics (5 Octubre 2008) bajo el titulo de
“EYS, encoding an ortholog of Drosophila spa-
cemarker, is a mutated in autosomal recessive
retinitis pigmentosa”.
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“Ya no puedo ver mis libros pero no me importa...
mi nieto me los cuenta.
Lo que si me importa es que tampoco puedo verlo a él.
Y en eso nadie me puede ayudar”

Esto es lo que siente una persona que sufre una acusada pérdida visual.
Si conoce a alguien con este problema, ahora si podra ayudarle:

Posiblemente él no pueda leer este mensaje.
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