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EDITORIAL

La unidn hace lafuerzao
salvese quien pueda

Francisco Rodriguez Antelo. Dir

in duda, FARPE nace fruto del pensamiento de muchas personas de que la Unica manera de poner la
Retinosis Pigmentaria en el mapa sanitario espafol, era unir fuerzas para demostrar, de manera ine-
quivoca, que no se trataba de un capricho pasajero, sino de una necesidad que aunaba a una buena
cantidad de personas.
Se pensaba que,como grupo, se tendrian mayores oportunidades de lograr objetivos ante la administracion
central, que no las distintas asociaciones autondémicas ante sus respectivas administraciones, que en aque-
llos momentos, todavia no tenian traspasadas las competencias.
Desde entonces, FARPE ha pasado por distintas vicisitudes, unas positivas y otras negativas, que la han he-
cho crecer. Siempre contando con un capital humano totalmente implicado y dispuesto a poner en jue-
go una parte de su tiempo y de su energia.
Eran momentos en los que la fuerza de la federacién surgia de la unidad entre todas las asociaciones y las
personas que las dirigian.
Sin embargo, la situaciéon ha cambiado de forma dramatica en los ultimos afnos y las causas son bien dis-
tintas a pesar de que ultimamente, todo parece apuntar a la tan manida crisis econémica.
Los intereses propios de las asociaciones han sido, en ocasiones, motivo de disgregacion de FARPE. Intere-
ses que, segun parece, no han encontrado acogida, no han sido comprendidos o no se han querido com-
partir con la federacion.Sea como sea, esa unidad inicial se ha convertido para algunos en cortapisa.
Mas recientemente, ante las estrecheces que provocan los problemas econémicos, hay quien ha decidido
realizar una involucién y concentrarse en los problemas propios, olvidandose de la federacién, como for-
mula para salvar lo mas cercano.
A nadie puede escapar que estas situaciones, sean por el motivo que sean, estan debilitando la federacion.
Pero se da la circunstancia que lo que afecta a esta, también afecta a las asociaciones a un nivel mas personal.
Aligual que las asociaciones pueden desentenderse de la federacién, en las primeras, las personas que han
estado involucradas, bien por cansancio, por problemas propios, por incompatibilidades con los compa-
Aeros después de tantos intercambios de ideas o por otra infinidad de causas, se estan retirando.
De esta forma, las asociaciones estan viendo como cada vez es mas habitual que las decisiones las tome una so-
la persona.Puede ser una persona que lleve muchos aios y que puede acusar los efectos de la fatiga o bien,
gue no sabe o no puede adaptarse a los cambios, en cualquier caso, es una situacion que resta riqueza y acier-
to a las decisiones y que tal vez esté llevando a caminos sin salida o cuando menos, llenos de obstaculos.
Obviamente, resulta muy dificil, si no imposible, elaborar un diagnéstico de lo que esté ocurriendo e incluso
seria posible argumentar que lo anteriormente expuesto no se ajusta a la realidad. Por razones bien entendi-
bles, resulta muy complicado disponer de datos fidedignos para hablar con la rotundidad de la certeza.
Sin embargo, si se puede hablar de la creciente debilidad de FARPE pese a los esfuerzos improbos de al-
gunas personas por seguir avanzando, siempre hacia delante, siendo positivos. Piensan estas personas que
la federacion tiene unos buenos cimientos y un buen andamiaje que van a impedir que caiga y, con esa
certeza, piensan seguir construyendo habitaciones aunque las tengan que dejar con el mobiliario indis-
pensabley sin decoracién.
Esta exposicion no es otra cosa que una llamada a la unidad, al esfuerzo conjunto y al retorno a los ideales
que llevaron a la creaciéon de FARPE. Porque FARPE y FUNDALUCE no son caprichos pasajeros, sino una ne-
cesidad para un grupo importante de personas mas alla de los que la dirigen y eso, no conviene olvidarlo.
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Entrega de premios ala
investigacion FUNDALUCE

2011

Fachada principal del Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa

vestigacion de FUNDALUCE, correspondien-
te a la convocatoria de noviembre de 2010,
que fue entregado a la Dra. Carmen Ayuso Garcia
por su proyecto de investigacion:“Estudio de Dis-
trofias de Retina ligadas al Cromosoma X y otras
DR:a) Caracterizacioén clinica y molecular me-

I a ceremonia de entrega del Premio a la in-
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diante nuevos abordajes metodolégicos; b) Iden-
tificacion de nuevas regiones candidatas’ tuvo lu-
gar el viernes 18 de noviembre en el sal6n de ac-
tos del Centro de Biologia Molecular Severo
Ochoa (CBMSO-CSIC-UAM)

La firma del contrato por el cual FUNDALUCE
hacia entrega de su premio a la Investigacion



2011, tuvo lugar en el Instituto de Investigacién
Sanitaria - Fundacion Jiménez Diaz (IIS-FJD), el dia
16 de noviembre, para lo que estuvieron presen-
tes:la propia premiada, D.Juan Antonio Alvaro de
la Parra, Presidente de la Junta Directiva lIS-FID y
D.German Lopez, Presidente de FUNDALUCE.

Para la ceremonia de entrega se pudo contar
con un Comité de Honor compuesto por desta-
cadas figuras de la vida politica y cientifica del pa-
is,asi como de organizaciones afines.

En la mesa presidencial estuvieron presentes:

B Don Rafael Rodrigo Montero, Presidente
de la Agencia Estatal del Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas (CSIC).

B Don Manuel Fresno Escudero, Director
del Centro de Biologia Molecular Severo
Ochoa CSIC UAM.

B Dona Margarita Salas Falgueras, Presi-
dente del Patronato de la Fundacién Severo
Ochoa, Profesora Ad Honorem en el Centro de
Biologia Molecular "Severo Ochoa".

W Don José Maria Millan Salvador, Subdi-
rector del Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER).

B Don German Lépez Fuentes, Presidente
de la Federaciéon de Asociaciones de Retinosis

Pigmentaria de Espafia (FARPE) y de la Funda-
cién Lucha contra la Ceguera (FUNDALUCE).

La entrega del diploma acreditativo del pre-
mio la realiza el presidente de FARPE.
Se entregan distintivos conmemorativos:

W Por parte de D.Rafael Rodrigo:a la Dra.
Carmen Ayuso y a la Dra. Paola Bovolenta Ni-
colao, Coordinadora del Area de Biologia y Bio-
medicina del Consejo Superior de Investiga-
ciones Cientificas (CSIC) y Premio FUNDALUCE
2010.

B Por parte de D. German Lépez: al Dr. Ma-
nuel Fresno Escudero.

B Por parte de D. Francisco Rodriguez, Se-
cretario de FUNDALUCE: a los Dres: Elvira Mar-
tin Hernandez, Oftalmdloga de la ONCE; Nico-
las Cuenca Navarro, Profesor Titular de Biologia
Celular en la Universidad de Alicante, Departa-
mento de Fisiologia, Genética y Microbiologia
y; Rosa M2 Coco Martin, Oftalméloga e Investi-
gador Principal del IOBA de la Univ.de Valla-
dolid.Todos ellos, miembros del Comité de Ex-
pertos de FUNDALUCE.

En el mismo acto y ante una audiencia proxi-

ma a las 150 personas, se ofrecen las charlas:
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D.Rafael Rodrigo, D. German Lopez y Diia. Carmen Ayuso
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B Doctora Paola Bovolenta Nicolao, Coordi-
nadora del Area de Biologia y Biomedicina del
CSIC:"Las proteinas sfrps en la degeneracion
de los fotorreceptores”.

W Doctor José Carlos Pastor Jimeno, Direc-
tor del Instituto de Oftalmobiologia Aplicada
de la Universidad de Valladolid (IOBA):“Nuevos
Tratamientos para la DMAE (degeneracion ma-
cular asociada a la edad) seca”

B Premiada. Doctora Carmen Ayuso Gar-
cia, Directora del Departamento de Genética
de la Fundacién Jiménez Diaz:“Estudio de
Distrofias de Retina ligadas al Cromosoma X
y otras DR: a) Caracterizacién clinica y mole-
cular mediante nuevos abordajes metodolé-
gicos; b) Identificaciéon de nuevas regiones
candidatas”

B Intervencion especial para conocer los re-
sultados del | Premio Ciudad de Albacete otor-
gado en 2008.Doctor Nicolds Cuenca Navarro,
Profesor Titular de Biologia Celular en la Univer-
sidad de Alicante:“Potenciales terapéuticos de
antiapoptéticos y antioxidantes en la degenera-
cion de la retina y regulacién de los ciclos circa-
dianos en modelos de retinosis pigmentaria”

Tras la clausura efectuada por Diia. Concepcién
Gomez, vicepresidente de FUNDALUCE, se proce-
di6 a un pequeno agape en el que todos los asis-
tentes pudieron intercambiar impresiones.

Sin duda, una vez realizado este acto de entre-
ga con éxito, es preceptivo agradecer a la ONCE,
al CIBERER y especialmente al CBMSO su inesti-
mable ayuda, tanto econémica como logistica.



Mas cercadela
investigacion

investigacién es la llave que ha de abrir la

puerta a la curacién de las enfermedades de-
generativas de la retina, han realizado gestiones en
los ultimos meses a fin de establecer convenios de
colaboracion con sociedades de investigadores, ins-
titutos de investigacion, universidades y todos
aquellos organismos que, de una manera u otra es-
tén relacionados con el grupo de enfermedades
gue nos afectan.

Estas gestiones han recibido una muy buena
predisposicion por parte de las entidades contac-
tadas y en la mayoria de los casos, han conducido
a la firma de un documento en el que se plasma,
con las particularidades l6gicas de cada caso, los
puntos esenciales de la colaboracién y siempre con
el objetivo basico de contribuir al desarrollo social
de proyectos cientificos, que podrian contribuir a
un mayor conocimiento mutuo de los recursos hu-
manos y materiales, asi como al impulso en la bus-
queda de nuevas vias de investigacion y desarrollo
tecnolégico, cultural y académico en general, re-
dundando en beneficio de dichas actividades:

F A.R.PE.y FUNDALUCE convencidas de que la

B Cooperacion en la realizacion de proyectos
y actividades sociales o cientificas.

B Intercambio de informacién de interés mu-
tuo sobre actividades de agenda, pasadas y fu-
turas.

B Intercambio de informacidn, de caracter no
privado, relativa a las distrofias de retina.

W Para cada iniciativa concreta se elaborara
un acuerdo especifico en el que se detallara al
menos las actividades a realizar, personas e ins-
tituciones implicadas, medios disponibles, pre-
supuesto y financiacion, obligaciones asumi-
das por cada una de las partes, y tiempo de
vigencia.

Obviamente, cada actuacion particular requeri-
ria de un estudio por lo que se prevé la formacion
de una comisién de seguimiento para cada conve-
nio firmado.

El calendario de los acuerdos firmados has-
ta la fecha, todos ellos por D. German Lépez co-
mo Presidente de FARPE y FUNDALUCE, ha sido
el siguiente:

16/ 11/2011:Firma D.Juan Antonio Alvaro de
la Parra, Presidente de la Junta Directiva del Institu-
to de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Di-
az (IIS-FJD).

17 /11/2011:Firma D.lgnacio Torres Aleman,
Director del Instituto Cajal del Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas.
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16/01/2012:Firma D.Manuel Palomar Sanz, Vi-
cerrector de Investigacion, Desarrollo e Innovacion,
en virtud de delegacion de firma de D.Ignacio Ji-
ménez Raneda, Rector de la Universidad de Alicante.

_18/11/2011:Firma D.Manuel Fresno Escudero, 17/01/2012:Firma D.Francesc Palau Martinez,
Director del Centro de Biologia Molecular Severo  pjrector Cientifico y en representacién del Centro
Ochoa (CBMSQ). de Investigacion Biomédica en Red de Enfermeda-

des Raras (CIBERER).
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08 /03 /2012:Firma D.Miguel Angel de la Rosa
Acosta, Presidente de la Sociedad Espainola de Bio-
quimica y Biologia Molecular (SEBBM).

La intencién es que,aunque de forma inme-
diata no se realice ninguna actividad fruto de
los convenios firmados, estos, una vez plasma-
dos sobre el papel, sirvan de legado a préximas
legislaturas y estén ahi para que en cualquier
momento se tengan como referencia. Por lo
tanto, se pretende continuar con esta politica,
hasta el punto de que en el entorno de la“X Jor-
nada de actualizacién en genética humana: Ge-
nética, especialidad y calidad asistencial. ;Qué
significa ser genetista en los tiempos que co-
rren?’; de la Asociacién Espanola de Genética
Humana (AEGH), a celebrar el 20 de abril y al
que FARPE y FUNDALUCE han sido invitadas
como ponentes, es probable que se pueda fir-
mar el convenio con esta asociacion.




Noticias

DONATIVOS ANO 2011

n ano mas y una vez hechas las cuen-
U tas de los donativos recibidos en FUN-

DALUCE, no nos queda mas que expre-
sar nuestro mas sincero agradecimiento a
todos aquellos que, pese a la situacién por la
que atravesamos, siguen creyendo en nues-
tra labor y lo demuestran aportando, en la
medida de sus pasibilidades, su donativo.

El lector curioso no tardara en constatar
que los donativos han disminuido con res-
pecto a 2010 en los tres apartados en que
aqui estan divididos. Sin embargo, proporcio-

ASOCIACIONES

nalmente, donde menos se nota esta dismi-
nucién es en los donativos particulares, lo
cual, es muy significativo.

Son las propias asociaciones las que en
mayor medida estan notando las dificultades
generales y es esto, algo que nos debe preo-
cupar a todos.

Pero cuando los recursos escasean, hay
que poner la mente a trabajar y echarle ima-
ginacion y que a nadie quepa duda de que en
FUNDALUCE es lo que vamos a hacer.

GRACIAS ATODOS POR VUESTRO APOYO

ASOCIACION DONATIVO

Asociacion de Afectados por Retinosis Pigmentaria de la

Comunidad Canaria 1.500,00 €
Asociaciéon Castellano Leonesa de Afectados por

Retinosis Pigmentaria 300,00 €
Associaci6 d‘afectats per Retinosis Pigmentaria

de Catalunya 6.000,00 €
TOTAL 7.800,00 €
EMPRESAS

EMPRESA PROVINCIA DONATIVO
Centro Médicoy de Fisioterapia | Ciudad Real 200,00 €
Eurocanarias Oftalmoldgica, S.L. | Las Palmas de Gran Canaria 794,00 €
Obra Sociocultural Ledn Ledn 800,00 €
ONCE Madrid 197,00 €
Seguronce Mediacion, S.A. Madrid 285,00 €
TOTAL 2.276,00 €
PARTICULARES
NOMBRE PROVINCIA DONATIVO

Almaraz Esteban, M2 Isabel Salamanca 100,00 €

Anonimo Badajoz 50,11 €

Andnimo Zaragoza 70,00 €

Andénimo 300,00 €

Ballesteros Polo, Juan Bautista Ciudad Real 60,10 €
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NOMBRE PROVINCIA DONATIVO
Benavides Llorente, Daniel Valladolid 200,00 €
Caballol Angrill, Monserrat Barcelona 300,51 €
Calvo Gil, Fernando Huesca 150,25 €
Cantén Garcia-Vidal, Rafael Madrid 30,05 €
Cardellada, As. 1.100,00 €
Castro Madronal, Maria Alcazar Madrid 200,00 €
Criado Ballesteros, Tomas Oviedo 50,00 €
Cruz Prieto, José Zamora 200,00 €
De Cabo Fernandez, Esperanza Barcelona 30,00 €
Del Rio Alvarez, Miguel Segovia 50,00 €
Del Rio Alvarez, Pilar Valladolid 200,00 €
Dramas Guiance, M2 Carmen Santa Cruz de Tenerife 100,00 €
Duran, Ricardo 30,00 €
Duro Sanchez, Carmen A Coruna 40,00 €
Escudero Moreno, Maria Cruz Almeria 240,00 €
Estrada, Rosario 50,00 €
Fernandez Alba, J.M. 12,00 €
Fernandez de Hurtado, Teresa Barcelona 100,00 €
Ferndndez Martinez, José 50,00 €
Ferndndez Martinez, Mercedes Sevilla 60,10 €
Ferrando Martinez, Silvia Barcelona 30,05 €
Fuster Camps, Pilar Alicante 2.000,00 €
Garcia Garcia, Jorge Valencia 60,00 €
Garcia Moya, Gerardo Ciudad Real 100,00 €
Garcia Vera, Pedro Madrid 30,00 €
Garijo Adiego, Pedro P. Barcelona 100,00 €
Gimeno Civera, José Manuel Valencia 30,00 €
Gonzalez Gonzalez, M2 Marina Asturias 40,00 €
Guillen Guillén, Ignacio Murcia 20,00 €
Hurtado Soto, Joan Barcelona 100,00 €
Juanola, Sandra 50,00 €
Llanos Prieto, Victoriano Valladolid 100,00 €
Lépez Lopez, José Barcelona 100,00 €
Lépez Martinez, Carmen Burgos 500,00 €
Marin Martinez, Antonia Murcia 50,00 €
Maristany, Julia 25,00 €
Marques Iborra, Francisca | Castelldn 100,00 €
Martinez Gallego, Félix Madrid 180,00 €
Medina Munoz, Luis Ignacio Zaragoza 300,00 €
Menéndez Rodriguez, Manuel Asturias 100,00 €
Moya Martinez, Antonio Murcia 50,00 €
Muhoz Hermoso, José Antonio Las Palmas de Gran Canaria 120,00 €
Munoz, Oscar 15,03 €
Murillo. Elisa 5,00 €
Oyarzabal Barcia, Mercedes Barcelona 200,00 €
Pena, M. 130,00 €
Pérez-Aradros Arenales, Héctor La Rioja 10,00 €
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Polo, M. 60,00 €
Rego Gay, Guillermo Madrid 835,00 €
Ripa Medrano, Tomas Madrid 150,25 €
Rivera Pérez, Maria Luz Toledo 150,25 €
Rocha, Ma Jesus 20,00 €
Rodriguez, F. 100,00 €
Ruiz, J. M. 10,00 €
Sebastian Cazorla, Francisco Valencia 100,00 €
Serrano, R. 30,00 €
Ulldemolins Llop , Teresa Tarragona 100,00 €
Urena Costoso, Francisco Ciudad Real 200,00 €
Valls Alvarez, Juan Francisco Valencia 250,00 €
Vendrell Diaz, Emilio Barcelona 100,00 €
Vicente Mulet, Carlos Castelldn 200,00 €
Vidal Merayo, O. 60,00 €
Vignola, Gianfranco 400,00 €
Villar Rodrigo, José Luis Madrid 30,00 €
Villarroya Moya, Luis Zaragoza 1.000,00 €
Zacné Corcobado, Petra Badajoz 50,00 €
TOTAL 12.163,70 €

Con tu pequeno donativo, logremos un
gran objetivo.

Cuantas razones se desprenden del editorial
“Son malos tiempos” publicada en la revista
VISION ne 39. Su Director hace especial énfa-
sis en el funcionamiento de las Asociaciones
de Retinosis Pigmentaria, ya que estas pue-
den convertirse en recipientes vacios si los so-
cios no se implican en ellas, es decir, renovar
los equipos de gestion.

Aunque este tema es sumamente impor-
tante, creo que para subsistir,al margen de lo
personal, necesitamos potenciar la parte ma-
terial, o sea, la econdmica.

Son malos tiempos, una inequivoca verdad, pe-
ro ante la adversidad, hemos de responder con un
gran espiritu de superacion y solidaridad.

Los espafioles tenemos fama de ser solidarios
pues cuando se produce una catastrofe, somos los
primeros en ayudar econémicamente a los dam-
nificados, por tanto, ; porqué no nos solidarizamos
con nuestra propia enfermedad?. La palabra“re-
corte”la oimos diariamente y me duele sobrema-
nera cuando se habla de ella en la investigacion y
es aqui, estimados afectados, donde hemos de
demostrar esta solidaridad. No podemos permitir
que proyectos de investigacion iniciados hace
anos se vayan al garete por falta de dinero y es
ahora, por tanto, cuando solicito vuestra colabo-
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racion, para ello, apliquemos la primera parte del
eslogan “Con tu pequefio donativo”Pienso que si
somos capaces de ahorrar 1 € al mes, es decir, fu-
mar unos pocos cigarrillos menos, un café o re-
fresco, por poner un ejemplo, aportaremos al afio
12 euros, que si los multiplicamos por una media
de 4.000 donantes, entre los que cuento afecta-
dos, familiares, oftalmélogos, épticos y empresa-
rios, arroja un total de 48.000 €. Esta cantidad pue-
de aumentarse si los fieles afectados, empresas y
asociaciones siguen colaborando con la Funda-
cién de lucha contra la ceguera (FUNDALUCE).

tEn la revista VISION, que se envia semes-
tralmente, hay un encarte que podeéis utilizar
para enviar el importe recaudado con vues-
tro esfuerzo.

Si conseguimos la primera parte, lograre-
mos la segunda, es decir,“un gran objetivo’,
que es seguir con las investigaciones, para
que todo lo que hemos avanzado en los ulti-
mos afnos no sufra un grave retroceso al no
habernos implicado a su debido tiempo.

Si,“Son malos tiempos’, pero ayudemos a
la comunidad cientifica para nuestro bieny el
de futuras generaciones, querer es poder y tu
puedes, todos podemos, para ello os pido:
SOLIDARIDAD CON NUESTRA ENFERMEDAD.

Albert. Associacio Retinosis Catalunya



Articulo Cientifico

Patologia ocular

Patologia ocular asociada a
Retinosis Pigmentaria

Sra. Blanca Garcia Sandoval, Médico jefe asociado en el Servicio de Oftalmologia de la Fundacién Jiménez Diaz.

mentaria (RP) se producen una serie de al-

teraciones oculares constantes que son “cri-
terios diagnésticos” Por ejemplo la disfunciéon
progresiva de bastones, manifestada como ce-
guera nocturna, constriccion del campo visual
periférico o registros escotdpicos alterados en el
electrorretinograma. Otras alteraciones,como la
movilizacién de pigmento en la retina en forma
de osteoclastos en las areas de la retina con ma-
xima densidad de bastones, no son un criterio
diagndstico pero si una traduccion anatémica de
la alteracion funcional antes mencionada.

Sin embargo, la catarata subcapsular poste-
rior (SCP) sobre todo, o el edema macular quisti-
co (EMQ), son alteraciones que con mucha fre-
cuencia acompanan a los pacientes afectos de
RP y que hoy dia, todavia no se explica su asocia-
cion con el resto de hallazgos en base a las alte-
raciones funcionales y estructurales que ocasio-
nan las diferentes mutaciones.No todos los
afectos de RP tienen catarata SCP,ni en igual gra-
do, ni todos tienen EMQ.

Por otra parte, otras patologias oculares como
el queratocono o el glaucoma son mas frecuen-
tes en estos pacientes segun demuestran algu-
nos estudios.

CATARATA SUBCAPSULAR POSTERIOR
Este tipo de catarata,ademas de ser caracteristi-
ca en la RP, también se asocia a diabetes, trata-
miento con corticoides, desprendimiento de re-
tina, radiacion, trauma quirdrgico y tratamiento
con inhibidores del colesterol. Los hallazgos de
microscopia Optica y electrénica parecen ser los
mismos independientemente de la etiologia.

E n los pacientes afectos de Retinosis pig-

Definicion:

La catarata SCP es una opacidad del cristalino
a nivel de la capsula posterior del mismo.

El cristalino es una lente biconvexa constitui-
da por un nucleo, una corteza y una capsula ex-

terior.Es similar a una lenteja. En condiciones
normales las tres estructuras son transparentes
y forman la lente de mayor potencia del ojo, en-
cargada de proyectar laimagen en la retina.En
el proceso de acomodacion, el cristalino cambia
de forma para enfocar laimagen.

(ristalino

La pérdida de transparencia de cualquier par-
te del cristalino se denomina catarata, aunque la
opacidad sea muy pequena. En muchas ocasio-
nes, para no preocupar al paciente, hablamos de
“opacidad del cristalino” cuando el tamafio o
densidad es insignificante para alterar la visién o
cuando es periférica.Reservamos el término “ca-
tarataj cuando es mas grande e interfiere con la
vision.

A veces, en estadios iniciales, puede ser un te-
nue cambio que si no se busca al explorar, pue-
de pasar desapercibido.

Etiologia y Patogenia:
La catarata SCP que aparece en la RP podria
estar en relacién con la toxicidad de los peroéxi-
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dos lipidicos formados por degeneracion de los
segmentos externos de los bastones.

En general, parece que la catarata SCP esta
formada por una proliferacién de fibras crista-
linianas displasicas que migran hacia el polo
posterior donde se agregan. Estas células par-
tirian del meridiano del ecuador y son pareci-
das a células vesicales anormales o células
Weld.

Prevalencia:

Segun la bibliografia, la prevalencia oscila en-
tre 25% - 56% y parece que el porcentaje es prac-
ticamente igual en todas las formas de herencia,
aunque Fishman encontré una mayor prevalen-
cia en RP ligada al sexo y menor en las formas au-
tosémicas dominantes.

La prevalencia depende del grado de evolu-
cion de la enfermedad ya que puede no estar
presente en estadios iniciales, pero aparece en
casi todos los casos en el transcurso de la enfer-
medad, hasta el punto de ser una ayuda al diag-
nostico de RP en los casos atipicos. La incidencia
de catarata es mayor cuanto mas evolucionada
estd la enfermedad.

Momento de aparicion:

No hay estudios sobre el momento de apari-
ciéon de la catarata pero segun Aurffarth y cols.,
el tiempo desde la aparicion de los sintomas de
la enfermedad hasta el momento de la cirugia de
catarata es de unos 20 afos.

A igualdad de edad, la catarata SCP es mas
densa cuanto mas precoz es la aparicion de la
enfermedad. No hay correlacién de la catarata
con el ERG o con el campo visual. Por tanto, de-
pendiendo del tipo de herencia, varia el mo-
mento de aparicidn de la catarata subcapsular
posterior ya que las formas ligadas al sexo y las
recesivas son de comienzo mas temprano.En los
casos de herencia autosémica dominante apa-
recen mas tarde, puesto que la enfermedad em-
pieza mas tarde. A veces, en estos pacientes es
posible encontrar una catarata nuclear y cortical
propia de la edad asociada a la catarata subcap-
sular posterior.

La mayoria de los estudios muestran una
edad de la cirugia mucho mas precoz que en el
caso de cataratas seniles, p.e.Jackson y cols.des-
criben una media de edad de 47 anos y en caso
de RP ligada al sexo, 10 anos antes.
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Diagnastico:

Se realiza explorando el cristalino en la lam-
para de hendidura. El haz permite hacer un cor-
te sagital de las diferentes capas del cristalino y
se observa la opacidad a nivel de la capsula pos-
terior en forma mdas o menos estrellada o redon-
deada. Se diferencian tres tipos, vacuolada, séli-
da y mixta, siendo el tipo vacuolado mas
frecuente en RP siendo el tipo que produce ma-
yor disfuncién visual.

Catarata SCP

Existe un aparato llamado interferémetro, di-
senado para medir el grado de opacidad del cris-
talino con el fin de evaluar, ante una disminucién
de visidn, en qué porcentaje se debe a la opaci-
dad cristaliniana y en qué a otras causas, con el fin
de predecir que grado de mejoria habria tras la ci-
rugia de catarata y por tanto, si mereceria la pena
llevarla a cabo.Esto seria especialmente util en los
pacientes afectos de RP, cuya disfuncién macular
por la afectacién de los conos en el transcurso de
la enfermedad, no siempre tiene traduccién clini-
ca en cuanto a cambios oftalmoscépicos en el
fondo de ojo y por tanto, es dificil, en muchas oca-
siones, saber hasta que punto es la catarata o es
la afectacion de la macula lo que resta vision. Des-
graciadamente es un aparato cuyos resultados no
han sido los pretendidos y pueden ser erréneos
por lo que no se utiliza rutinariamente.

Tratamiento:

No existe, hoy dia, tratamiento médico para las
opacidades de cristalino. Hace afios se utilizaron
sin éxito algunos farmacos de administracion oral.



Hoy dia el tratamiento de la catarata de cual-
quier tipo es quirurgico.

La técnica actual de extraccion del cristalino
es la Facoemulsificaciéon, mediante la cual, a tra-
vés de una pequena incision (p.e 2.2 mm) por ul-
trasonidos, el nucleo y corteza del cristalino es
destruido y aspirado.En la capsula que queda,
con forma de saco plano, se introduce una lente
plegada que se despliega en el interior del ojo
sustituyendo al cristalino.

LI0s y Esquema Cirugia Catarata

La edad en la que se realiza la cirugia es un
factor a tener en cuenta ya que con la cirugia se
pierde la capacidad de acomodacién, es decir, si
esta se realiza en personas menores de 40 afos,
los cuales eran capaces de acomodar para ver de
cerca, precisaran, en general, del uso de correc-
Cién adicional para la vision cercana una vez ope-
rados.Esto a la hora de operar pacientes jovenes
de 20-35 anos conviene explicarlo.

Existen diferentes tipos de lentes intraocula-
res que sustituyen al cristalino.Las que se im-
plantan con mayor frecuencia son las lentes mo-
nofocales cuya potencia se calcula para una
buena vision de lejos y la vision cercana se con-
sigue con gafas.Otro tipo, son las lentes multifo-
cales que permiten al igual que las gafas progre-
sivas una vision tanto de lejos como de cerca 'y
de planos intermedios. No todos los pacientes
sin RP son buenos candidatos a este tipo de len-
tes intraoculares bien por sus caracteristicas ocu-

lares o su personalidad y ocupacién. En los pa-
cientes con RP, técnicamente puede implantarse
cualquier tipo de lente intraocular, siguiendo los
mismos criterios que un paciente sin RP pero pa-
rece que es mejor implantar lentes monofocales
dado lo limitado del campo visual.

También existen otro tipo de lentes: bifocales,
acomodativas, etc....

A veces es dificil indicar la cirugia al no ser po-
sible diferenciar si la mala vision central de debe
al curso natural de la enfermedad o a la catarata.

Los resultados de la cirugia de catarata en pa-
cientes con RP son satisfactorios: 2/3 quedan sa-
tisfechos, segun algun estudio y hasta el 96% en
otro (Jacksony cols.).En términos de agudeza vi-
sual, la mejoria tras la cirugia suele ser de unas
dos lineas en los optotipos.

Dado que la opacidad de la catarata SCP se si-
tUa precisamente en la capsula del cristalino, la
cual se deja para sujetar la lente intraocular, con
mucha mas frecuencia y precocidad que en
otros tipos de cataratas, p.e. nucleares, es nece-
sario realizar una capsulotomia con laser Yag.

La incidencia de opacidad de capsula posterior
(OCP) después de la cirugia en pacientes afectos de
RP con catarata SCP es de un 63% (Jackson) o seguin
otro estudio,del 70% al ano de la intervencion, fren-
te al 40 % de los que no presentaban catarata SCP
sino de otro tipo. La intensidad del laser Yag nece-
saria para realizar la capsulotomia es mayor en es-
tos pacientes y ademas, con frecuencia hay que re-
petirla por reproducirse la OCP.

Complicaciones

Ademads de opacidad de la capsula posterior,
también se produce con mayor frecuencia en los
pacientes de RP operados de catarata SCP,una

Capsulotomia Yag
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opacidad de la capsula anterior y una contrac-
ciéon del saco que puede llevar a la luxacién o
descentramiento de la lente intraocular dentro
del saco o incluso a luxar la lente a cdmara ante-
rior.La contraccion sacular es mas frecuente y la
luxacién de la lente mas grave. Jackson describe
un 9 % de contraccion de capsula anterior y una
disminucién de la apertura de la capsulorrexis
del 45% a los 6 meses de la cirugia frente un 4%
en el grupo control.

Por eso, en estos pacientes, deben evitarse las
capsulorrexis pequenas asi como evitar lentes in-
traoculares de silicona.

Cuando la contraccién deja una apertura de
10 mm se pueden realizar 4 cortes en cruz en el
anillo fibrético con el laser Yag, generalmente a
mayor potencia de lo habitual.

La debilidad zonular es otra de las caracteris-
ticas descritas en los pacientes afectos de RP y
una de las posibles explicaciones de la luxacion
de la lente intraocular dentro del saco.

También estda descrita la luxaciéon de la LIO a
vitreo tras realizar la capsulotomia posterior.

El edema macular quistico post cirugia de cata-
rata fue menos frecuente de lo esperado (Jackson)

Conclusiones

Los pacientes de RP pueden verse beneficia-
dos de la cirugia de catarata en muchos casos.

Opacidades pequenas pueden comprometer
mucho la visién central por lo limitado del cam-
po visual y por la especial dispersion de la luz por
el tipo de opacidad.

La indicacién quirurgica debe hacerse en
aquellos casos en los que se considere que la
opacidad del cristalino es la causa de la visidn
central pobre y no los cambios en la macula.

Los pacientes deberian ser intervenidos sin
esperar a que la enfermedad esté muy evolucio-
nada ya que se obtienen mejores resultados
cuanto menor es el tiempo de evolucién.

En cualquier caso debe transmitirse al pa-
ciente unas expectativas realistas en cuanto a
que la mejoria objetiva suele ser de una o dos li-
neas de los optotipos.

En el preoperatorio deben examinarse posi-
bles areas de zonulolisis y realizar OCT macular
para evaluar posibles quistes maculares asinto-
maticos.

En la cirugia deben realizarse capsulorrexis
medias o grandes y una hidrodiseccion cuida-
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dosa para evitar provocar o agrandar zonas de
didlisis zonular evitando futuras luxaciones o tilts
de las lentes intraoculares.

En el postoperatorio sera necesario, con mu-
cha frecuencia, realizar capsulotomia post con
yagy en algun caso capsulotomias anteriores, asi
como vigilar mediante OCT la posible aparicién
de EMQ que no existiese previamente.

EDEMA MACULAR QUISTICO
Definicién

El EMQ en la RP es consecuencia de la altera-
cion de la barrera hematorretiniana y el epitelio
pigmentario de la retina, con aumento de la per-
meabilidad vascular y extravasacion de liquido.
La alta prevalencia de anticuerpos anti-retinia-
nos en este tipo de pacientes, indica que juegan
un papel los procesos autoinmunes inflamato-
rios en la patogénesis de estos casos (Heckenly-
vely y cols).

Prevalencia

La prevalencia de anomalias maculares de-
tectadas en RP mediante OCT oscila entre el
7,4%y el 32% (en uno de los dos 0jos), 0 en los
dos (18%) segun algunos autores, e incluso has-
ta el 50% segun otros, tratandose en la mayoria
de los casos de quistes maculares, algunos de los
cuales pueden no ser visibles funduscopica-
mente, ni en angiofluoresceingrafia (AFG).

Parece haber diferencias de prevalencia de
EMQ en segun que tipo de herencia.La mayor
prevalencia la presentan los casos de herencia
AD, 40% - 52% en al menos un ojo; prevalencia
similar, 35%-39%, en herencia AR; SRPy Usher Il
y; muy baja en XLRP.Dada esta alta frecuencia,
quizas seria conveniente hacer un screening de
EMQ con OCT a los pacientes de RP.

Patogénesis

No esta clara. Parece que un defecto en EPR
alteraria la barrera hematorretiniana (como ocu-
rre en los procesos inflamatorios). Heckelively su-
giere un proceso autoinmune ya que hallaron
aumento de anticuerpos anti-retina en sangre
periférica.

Clinica

Disminucién de visién y metamorfopsias
(imagenes distorsionadas). Se encuentra corre-
lacion entre los quistes y la agudeza visual.



Pueden ser asintomaticos.

Diagnostico

Exploracién del Fondo de ojo, Angiofluores-
ceingrafia y hoy dia, la Tomografia de Coheren-
cia Optica (OCT) es de primera eleccién. Se ob-
servan lagunas hiporreflectivas de limites bien
definidos.

El parametro a estudiar en la OCT macular de
los pacientes con RP es motivo de controversia.
El analisis de la linea IS/OS se ha demostrado util
en RP.Incluso se pueden clasificar los pacientes
en 4 grados de IS/OS y aquellos con ausencia de
esta linea reflectiva, tienen peores agudeza visual
y menor CFT (grosor foveal central).

Asi mismo, la medida de la IS/OS en OCT de
pacientes con RP es un buen indicativo de la pro-
gresion de la enfermedad como demuestran el
grupo de Tubingen.

Sin embargo, otros prefieren utilizar el FOS-
PET como indicador de pérdida de fotorrecepto-
res porque parece que tiene mayor correlacién
con la AV que el espesor foveal central.

La OCT es un buen método de monitoriza-
cion del EMQ en pacientes con RP.En el edema
de la RP, el engrosamiento se produce sobre to-
do en las capas internas y el aumento de espe-
sor no es tan marcado como en la obstruccién
de la vena central de la retina y no guarda co-
rrelacién con la AV como en la retinopatia dia-
bética o en la pseudofaquia.

Existe posibilidad de que haya EMQ en OCT
sin que se observe cambios quisticos en el exa-
men del fondo de ojo.Segun un trabajo de Fish-
man y cols., hasta en un 32 % - 38 % de EMQ uni-
lateral y un 18%- 27% EMQ bilateral.

Asi mismo, puede haber quistes en OCT sin
extravasacion en AFG.

El EMQ podria falsear los datos de mejora de
AV en ensayos clinicos si no se tiene en cuenta.
Asi mismo, en pacientes que no mejoran de vi-
sion tras la cirugia de catarata, podria atribuirse
a EMQ postquirudrgico si no se tenia esta explo-
racién previamente.

Tratamiento

Rejilla de Laser Argon, Inhibidores de la anhi-
drasa carbonica (acetazolamida), corticoides ora-
les y peribulbares o intravitreos.

El EMQ de pacientes con RP mejora con ace-
tazolamida oral en la OCT, pero los resultados so-

Montaje RP1,RP2y RP3

bre la agudeza visual son variables. También res-
ponde a acetazolamida tépica.

Dosis de 0.1 ml de Triamcinolona 4 mg pro-
ducen una mejoria en la OCT, mejora al mes ge-
neralmente pero se produce una recurrencia del
EMQ entre 3 meses y 1 aflo, con mas frecuencia
a partir de los 6 meses. Las repeticiones del tra-
tamiento producen nuevas mejorias al mes pe-
ro a los 3-6 meses después, ocurre lo mismo.

Puede haber respuesta o no de agudeza vi-
sual a pesar de mejora en OCT.Es decir las inyec-
ciones intravitreas de Triamcinolona parecen te-
ner una eficacia limitada en el tiempo. Parece
que este tratamiento mejora los hallazgos de
OCT pero no la agudeza visual ni el ERG Focal.

La vitrectomia puede ser eficaz en el manejo
del edema macular de pacientes con RP como
demuestra los resultados de AV y OCT.En esta ul-
tima se observa una disminucién del espesor
macular en el 83% de los casos.

Conclusiones

Los tratamientos del EMQ de los pacientes
con RP mejoran la morfologia de la OCT pero los
resultados sobre la AV final son variables.

Todos aquellos interesados en la bibliografia
del presente articulo, pueden solicitarla en
farpe@retinosisfarpe.es o al teléfono 915 320 707
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Complejos vitaminicos y
antioxidantes: ventajas e
Inconvenientes

Dr.Juan Donate Lopez, Unidad de patologia macular del Hospital Clinico San Carlos de Madrid.

Introduccion:

El origen de las enfermedades de la retina,y en
particular las maculares, es multifactorial, es de-
cir,son muchas las posibles causas que llevan a
aquellas y posiblemente sea necesaria la com-
binacién de varias circunstancias para el des-
arrollo de una retinopatia. Basicamente conoce-
mos que ha de existir una predisposicién
genética, que marcara incluso una tendencia en
la respuesta a algunos tratamientos, lo cual se-
ria interesante para optimizar los recursos y pa-
ra mejorar el manejo de los pacientes con de-
generacion macular asociada a la edad2. Otra de
las causas que aumentan la probabilidad de su-
frir un proceso degenerativo macular, es la ex-
posicion a determinados agentes ambientales,
como por ejemplo el tabaco3, o la exposicién a
radiacion solar4 Asimismo. muchos trabajos
apuntan en la direccién de que parece demos-
trado que en poblaciones con una dieta rica en
acidos omega-3, pescado y vitamina D, existe
una menor incidencia de hallazgos relacionados
con enfermedades degenerativas de la retina 'y
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cuando estos existen, son de menor tamano y
cuantia®. Durante afos, las evidencias en estu-
dios epidemioldgicos han prestado apoyo a las
hipotesis de que el estrés oxidativo sobre los re-
ceptores, bien por carencias dietéticas o por so-
breexposicidon a agentes oxidativos, hacen mas
sensibles a los sujetos a padecer procesos de-
generativos maculares. Asi aparecieron eviden-
cias de que los grupos en los que la ingesta de
vitamina A, fruta y verdura era escasa. tenian
mas probabilidad de sufrir DMAE.

De la sospecha a la evidencia

La mayoria de estos trabajos ofrecieron resul-
tados inconsistentes, poco controlados, por lo
que el National Eye Institute disefio un estudio
aletorizado, multicéntrico y controlado con pla-
cebo para evaluar el efecto de altas dosis de
zinc, vitaminas Cy E, y beta-caroteno sobre la
incidencia y progresion de la DMAE; el estudio
AREDS, cuya caracteristica mas llamativa fue el
hecho de que fuese prospectivo, utilizando do-
sisde 5a 15 veces la ingesta diaria recomen-
dada (RDA), segun la tabla adjunta (Tabla I). Los
pacientes podian ser incluidos en alguno de los
cuatro grupos predefinidos en funcién de la
gravedad de los hallazgos relacionados con la
DMAE. Asi se concluyé que el zinc solo, antioxi-
dantes solos, o la combinacion de ambos im-

TABLAI

500 mg
400 UI
15mg
80mg
2mg




pedia la progresion de la degeneraciéon macu-
lar avanzada de las categorias 3 y 4 (mas gra-
ves). Ademas, encontraron que la combinacién
de antioxidantes y zinc fue mas efectiva que
cualquiera de los grupos solos. En concreto, la
formulacién de vitaminas redujo el riesgo de
DMAE avanzada en un 25% de los participan-
tes con DMAE intermedia. No hubo resultados
concluyentes en los grupos de DMAE precoz.
Ademas se encontré una disminucion del ries-
go de mortalidad sin deficiencias cognitivas a
pesar de la supuesta relacion del zinc con la en-
fermedad de Alzheimer.No obstante, la mayo-
ria de resultados se informaron como tenden-
cias, sin significancia estadistica y se obviaron
muchos datos de los grupos precoces, y, ade-
mas, en cuanto a los antioxidantes, no se esta-
blecié cudles y cuanto tenian accion protecto-
ra. Es decir, los complejos vitaminicos, y
antioxidantes, parecen beneficiosos a dosis
muy altas, pero sin resultados concluyentes®.

madores, por lo que la comunidad oftalmolégi-
ca se mostro reticente a su uso.

En este punto, lo que parecia cierto, o al me-
nos probable, era que zing, luteina y zeaxanti-
na,ademas de acidos grasos poliinsaturados
omega-3 de cadena larga: AGPICL, acido doco-
sahexaenoico (DHA) + acido eicosapentaenoi-
co (EPA), podrian ser beneficiosos y en ese sen-
tido, se disend el estudio AREDS Il en el que se
pretendia determinar la progresion de la DMAE
avanzada con la administracion de luteina/ze-
axantina sin beta-carotenos y/o acidos omega
3 (DHAy EPA). (tabla Il). Ademas, el AREDS Il
también plantea la utilidad de la formulacién

TABLAII

Suplemento dietético

Placebo: (Luteina (10mg)/ +

Esta impresidon animo a otros estudios como el Zeaxantina (2 mg))-DHA-EPA

Montana Blue Eye, en el que no se encontré
tampoco asociaciones significativas con nu-
trientes como Zing, luteina, zeaxantina, vitami-
naAy(C,... hasta 11 micronutrientes.

En contra, si se demostré una fuerte asocia-
cién entre el consumo de carotenoides y el ries-
go de efectos perjudiciales en fumadores y exfu-

(Luteina (10mg)/ + Zeaxantina (2 mg))-
DHA(350 mg)-EPA(650 mg)-placebo

(Luteina (10mg)/ + Zeaxantina (2 mg))-
DHA(350 mg)-EPA(650 mg)
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de AREDS pero reduciendo los niveles de Zinc,
ya que hay evidencias de que tan solo se pue-
de absorber al dia, 25 mg de Zinc. Los Beta-Ca-
rotenos se excluyeron de la formulacién

Se ha planteado que la situacion ideal seria
que el aporte fuese por dieta, pero sin embargo,
estos resultados se obtienen a dosis mucho mas
elevadas de las obtenidas en la dieta occidental
que contiene de 1,3 mg a 3 mg de Luteina y ze-
axantina por lo que se plantea insuficiente si cre-
emos que las tendencias marcadas en el AREDS
son correctas. El estudio AREDS Il concluyé el re-
clutamiento en Junio de 2008 y se ha planteado
un seguimiento de 6 anos

Otros posibles agentes protectores son los
antioxidantes, los complejos que nos protegen
del estrés oxidativo. Existen trabajos experi-
mentales, tremendamente sugerentes, que nos
indican que las vitaminas Cy E nos reducen la
peroxidacion sistémica y retiniana, teniendo
una actividad sinérgica cuando actian en com-
plejos multivitaminicos’. En cualquier caso, la
recomendacion, al igual que en otros com-
puestos, es valida para los casos de degenera-
cidon macular avanzada.

No solo los complejos multivitaminicos son
los condicionantes para la proteccién frente a
los procesos degenerativos.Hablabamos de la
respuesta terapéutica ligada a los marcadores
genéticos. Este concepto se ha puesto en boga
los ultimos anos con el manejo de los antian-
giogénicos, pero existen indicios de que los
efectos beneficiosos esperados de los suple-
mentos vitaminicos y oligoelementos, pudie-
ran estar condicionados en alguna manera por
el factor H del complemento (CFH). Las disfun-
ciones en el CFH tendrian consecuencias en la
evolucion a formas mas graves de degenera-
cion macular y no esta claro la funcion del Zinc
como agente antiinflamatorio, que podria
interactuar con el Y402H del CFH y en el caso
de que se encuentre modificado, su acciéon po-
dria ser variable8. Por lo tanto, una linea a in-
vestigar sera, también, la idoneidad de prescri-
bir los suplementos o no en funcién del
genotipo del paciente, que si bien auin no esta-
ria justificado para la practica clinica, el hecho
de que la respuesta al tratamiento y a la pre-
vencién pudiera estar marcado por el perfil ge-
nético, abre una linea de mejora en nuestro
manejo de los pacientes.
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En la consulta

Resumiendo, nos encontramos con multiples
evidencias de la bondad de los compuestos
con antioxidantes (vitaminas E y C), pigmentos
maculares (Luteina/zeaxantina) y acidos grasos
omega 3 (DHA y EPA), basado en primera ins-
tancia en estudios transversales y series cortas,
ademas de planteamientos tedricos y experi-
mentales basicos. Cuando fue llevado a la evi-
dencia cientifica, nos hemos encontrado una
confirmacién de las teorias, especialmente pa-
ra las formas mds avanzadas, pero no tenemos
datos concluyentes en los casos de diagnésti-
CO MAs precoz, que quiza sean los mas intere-
santes desde el punto de vista socioeconémi-
co.Las preguntas pendientes en el estudio
AREDS seran contestadas en la extensién
(AREDS 1) y/o matizadas en algunos casos.Con
este fondo, hemos de tener en cuenta que
nuestros pacientes,a menudo, estan sometidos
a tratamientos complejos, con dificiles pautas
de cumplimiento, y el hecho de la no financia-
cion por el sistema publico de estos compues-
tos, hace que su prescripcion a menudo se vea
condicionada.

Muchas de las evidencias que nos sirven de
base para el manejo de los suplementos estan
basados, por el momento, en disefios con dosis
diferentes a las aplicables, por lo que es l6gico
filtrar la indicacion en base a los hallazgos: for-
mas de riesgo moderadas o avanzadas, la expe-



riencia con el ojo contralateral, la posibilidad de
complementar la pauta con una dieta rica en ve-
getales, pigmentos y acidos grasos poliinsatura-
dos;, y aunque no sea factible, por sistema, una
determinacion del genotipo de los pacientes, si
que es realista hacer una buena anamnesis pa-
ra identificar las formas de evolucion en el arbol
genealdgico.

El oftalmélogo, en su funciéon de médico, ha
de detectar los factores de riesgo cardiovascu-
lar, que incidiran en el porvenir de la degene-
racién retiniana y que eventualmente, podrian
beneficiarse del tratamiento con suplementos,
ya que sabemos que pueden mejorar la super-
vivencia. El oftalmélogo ha de conocer las do-
sis empleadas pues, en algunos casos, las pro-
porciones no estan de acuerdo con las
posibilidades de absorcion y no estan libres de
efectos secundarios, como por ejemplo los ca-
rotenoides y la sobredosificacién de Zinc.Otra
vez, fumar multiplica el riesgo de progresién a
formas mas avanzadas

Asi,las recomendaciones basicas de cara a
mejorar el futuro de una degeneraciéon macular
podrian ser las que figuran en la tabla Il
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cir conceptos basicos de genética huma-
na que nos ayuden a comprender mejor
los diferentes patrones de herencia que presen-
tan las enfermedades hereditarias, como, por
ejemplo, las distrofias hereditarias de retina.
Pero antes de empezar, vamos a dar unas pe-
quenas pinceladas historicas:
Remontémonos unos anos, al siglo XIX
(1865), cuando Gregor Mendel, considerado pa-
dre de la genética, concibio la idea de gen. Pos-
teriormente, ya en el siglo XX (ano 1944),3 in-
vestigadores (Avery, McLeod y McCarthy)
demostraron que el ADN es el material heredi-
tario.Y fue en 1953, cuando Watson y Crick des-
cribieron la archiconocida estructura en forma
de doble hélice que presenta el ADN.Como se
puede apreciar, la genética es una ciencia bas-
tante reciente.

C on este articulo vamos a tratar de introdu-

CONCEPTOS BASICOS DE LA GENETICA
HUMANA:

Pasemos ahora a aclarar ciertos conceptos basicos:

{Qué es el ADN? El ADN es la molécula que
contiene toda la informacion para la creacion,
desarrollo y funcionamiento de los seres vivos.
Se encuentra en el nucleo de todas las células
de nuestro organismo.

:{Qué es una PROTEINA? Las PROTEINAS
son las moléculas responsables de realizar to-
das las funciones vitales de nuestro cuerpo.
(Nos referimos a las proteinas que fabrican
nuestras células, no las que ingerimos en la die-
ta. Estas ultimas, las degradamos durante el
proceso de digestiéon y las utilizamos para ob-
tener energia).

Dentro de las proteinas que fabrica nuestro
organismo hay muchos tipos distintos. Por ejem-
plo:la hemoglobina es la proteina que trans-
porta el oxigeno por todo nuestro cuerpo;la
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queratina del pelo y las uias, las hormonas tam-
bién son proteinas...

En el PROCESO DE LA VISION intervienen
multitud de proteinas: proteinas implicadas en
la fototransduccion (como la rodopsina), protei-
nas implicadas en el metabolismo del ciclo vi-
sual, proteinas implicadas en el desarrollo de la
retina, proteinas con funcién estructural...

La informacién para fabricar todas las protei-
nas responsables de realizar todas las funciones
vitales de nuestro organismo (donde se incluye
la funcidén visual) estd en el ADN.El ADN es co-
mo un libro de recetas para fabricar proteinas.
Cada proteina tiene su receta.Cada receta es un
gen.Por tanto, un GEN es un fragmento de mo-
lécula de ADN que contiene la informacion pa-
ra la fabricacion de una determinada proteina.
Hablariamos, por tanto, del gen de la hemoglo-
bina, del gen de la queratina o del gen de la ro-
dopsina...

{Qué es una MUTACION? Una MUTACION es
un defecto que se produce en un gen.Como
consecuencia, la proteina fabricada a partir de
ese gen es una proteina anormal que no des-
arrolla su funcién correctamente.Ello da lugar a
la aparicién de una ENFERMEDAD GENETICA.

En todas las células (excepto los évulos y los
espermatozoides) tenemos 2 copias de cada
gen.Tenemos el material genético (el ADN)
por duplicado. Los évulos y espermatozoides
s6lo tienen una copia de cada gen.Tienen solo
una copia de todo el material genético.Cuan-
do se fusionan (en la FECUNDACION) aportan
cada uno su copia de ADN simple, dando lugar
a un embrién con dos copias de todo el ADN.
Una copia la aporta el 6vulo (ADN de la madre)
y la otra copia el espermatozoide (ADN del pa-
dre). Asi se transmite el ADN de padres a hijos,
de generacion en generacion. Por eso habla-
mos del ADN como del material hereditario.Si
el ADN esta danado, es decir, tiene una muta-



cién, ésta podra ser heredada por la descen-
dencia. Por eso hablamos de ENFREMEDAD
HEREDITARIA.

El ADN en el nucleo de las células se organi-
za en forma de CROMOSOMAS. Los seres huma-
nos tienen células con 46 cromosomas: 22 pares
de cromosomas no sexuales (autosémicos) y un
par de cromosomas sexuales. Los hombres tie-
nen los cromosomas sexuales XYy las mujeres
los cromosomas sexuales XX.Cada gen se loca-
liza en un determinado trocito o fragmento de
un determinado cromosoma (esta ubicacion se
denomina LOCUS).

PATRONES DE HERENCIA DE LAS
ENFERMEDADES HEREDIATARIAS

Una vez asimilados los conceptos basicos de ge-
nética, podremos entender mejor los diferentes
patrones de herencia que pueden presentar las
enfermedades hereditarias.

HERENCIA AUTOSOMICO DOMINANTE:
Se denomina herencia autosémica porque, en
estos casos, el gen responsable de la enferme-

dad se localiza en alguno de los 22 autosomas
(cromosomas NO sexuales).

La llamamos dominante porque la enferme-
dad se manifiesta cuando una de las dos copias
del gen esta danada.La copia mala del gen "do-
mina" sobre la copia buena.

ESCENARIOTIPICO:

Uno de los padres tiene una copia del gen
defectuosa, la otra copia es normal (progeni-
tor afectado por la enfermedad). El otro pro-
genitor es normal (las dos copias del gen son
buenas).

El progenitor afectado puede trasmitir a su
descendencia la copia buena del gen (50%) o la
copia mala (50%). El progenitor sano solo puede
trasmitir a su descendencia copias buenas. En-
tonces, cada hijo tiene un 50% de probabilidades
de heredar la copia mala del gen y por tanto, de
heredar la enfermedad. Por ejemplo, si nacen cua-
tro ninos de una pareja en la cual uno de los pa-
dres tiene una copia del gen mala, estadistica-
mente dos nifnos heredaran una copia del gen
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mala, desarrollando la enfermedad,y dos no lo ha-
ran.Los ninos que no heredan el gen anormal no
desarrollaran ni transmitiran la enfermedad.

HERENCIA AUTOSOMICO RECESIVA:
Como en el caso anterior, se denomina autoso-
mica porque el gen responsable de la enferme-
dad se localiza en alguno de los 22 autosomas
(cromosomas NO sexuales).

Pero la llamamos recesiva porque la enfer-
medad se manifiesta cuando las dos copias del
gen estan danadas. Las personas con sélo una
copia del gen defectuosa y la otra copia normal
son portadoras sanas de la enfermedad.

ESCENARIOS TIPICOS:

A) Tanto el hombre como la mujer son portado-
res sanos de una mutacion en el mismo gen.En
este caso,ambos progenitores pueden trasmitir a
su descendencia la copia buena (50%) o la copia
mala (50%). Asi,en cada embarazo, hay un 25% de
probabilidad de tener un hijo afectado por la en-
fermedad (hereda la copia mala del padre y la co-
pia mala de la madre). Un 50% de probabilidad de
tener un hijo portador sano (hereda de uno de los
progenitores la copia buenay del otro la copia
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mala).Y otro 25% de probabilidad de tener un hi-
jo sano NO portador (hereda la copia buena del
padrey la copia buena de la madre).

B) Uno de los dos miembros de la pareja es
afecto (tiene las dos copias del gen defectuosas)
y el otro miembro de la pareja es normal (tiene las
dos copias del gen buenas). El progenitor afecto
solo puede trasmitir a su descendencia copias
malas, y el progenitor sano solo trasmite a su des-
cendencia copias buenas. Por tanto, todos los hi-



jos seran portadores sanos de la enfermedad (tie-
nen una copia buenay una copia mala).

HERENCIA LIGADA AL SEXO RECESIVA:
Se denomina ligada al sexo porque el gen de-
fectuoso se localiza en el cromosoma sexual X.

Las enfermedades ligadas al cromosoma X
generalmente se presentan en los hombres. Es-
tos so6lo tienen un cromosoma X. El otro cro-
mosoma sexual que tienen los hombres es el
cromosoma Y. Este es un cromosoma muy pe-
quenito que no tiene los mismos genes que el
cromosoma X. Por tanto, una mutacién en un
gen localizado en el cromosoma X, automati-
camente causara la enfermedad en un hombre.

Sin embargo, las mujeres tienen dos cromoso-
mas X. Por tanto, tienen 2 copias de cada uno de
los genes localizados en el cromosoma X. Asi, una
mutacion recesiva en una de las dos copias de un
gen localizado en este cromosoma, hace que esa
mujer sea una portadora sana de la enfermedad
(tiene una copia buena en un cromosoma Xy una
copia mala en el otro cromosoma X) .

ESCENARIOS TIPICOS:

A) Para un nacimiento dado, si la madre es por-
tadora de una mutacion en una de las dos co-
pias de un gen localizado en el cromosoma X
(tiene un cromosoma X bueno y un cromosoma
X malo), y el padre es normal (tiene un cromo-
soma X bueno y un cromosomaY), tenemos:

* 25% de probabilidad de un varén normal
(hereda el cromosomaY del padre y el cro-
mosoma X bueno de la madre)

* 25% de probabilidad de un varén con la
enfermedad (hereda el cromosoma Y del pa-
dre y el cromosoma X malo de la madre)

* 25% de probabilidad de una nifia normal
(cromosoma X del padre y cromosoma X
bueno de la madre)

* 25% de probabilidad de una nifa porta-
dora sin la enfermedad (cromosoma X del pa-
dre y cromosoma X malo de la madre)

B) Si el padre tiene la enfermedad (tiene un
cromosoma X malo y un cromosomaY) y la ma-
dre es normal (tiene dos cromosomas X bue-
nos), entonces:

* 50% de probabilidad de un varén normal
(hereda el cromosoma Y del padre y un cro-
mosoma X bueno de la madre)

* 50% de probabilidad de una nifa porta-
dora sana de la enfermedad (hereda el cro-
mosoma X malo del padre y un cromosoma
X bueno de la madre).

CASOS ESPORADICOS:

La mayoria de los casos esporadicos se corres-
ponden con un patrén de herencia autosémico
recesivo (aunque es dificil asegurarlo al 100%,
ya que no hay ningun afectado mas en la familia
que nos lo confirme).

El escenario tipico seria aquel en el que los
padres del afectado son portadores sanos de la
enfermedad sin saberlo, y el afecto recibe la co-
pia mala del padre y la copia mala de la madre.
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Actividades de la
Asociacion de Andalucia

Asociacion organizé el pasado 12 de No-

viembre la VIl Jornada de informacién so-
bre las investigaciones en curso respecto a la re-
tinosis pigmentaria y otras distrofias de la
retina, en las cuales, nuestros socios muestran
un gran interés. Se celebré en el Centro de Re-
cursos Educativos de la ONCE, en Sevilla, con
una numerosa asistencia. Intervinieron el presi-
dente de la Asociacién, D. Audifacio Reyes Fal-
der,como presentador del acto y D.Ventura Pa-
zos, presidente del Consejo Territorial de
Andalucia, que expuso las actividades de dicho
Consejo.

En esta ocasidn, el Dr.Nicolas Cuenca, inves-
tigador y profesor de la Universidad de Alicante
y asesor cientifico de FARPE, expuso los ultimos
avances en la investigacién sobre las distrofias
de la retina con gran claridad para nosotros. Fue
muy aplaudido y recibié numerosas consultas
por parte de nuestros socios. Después del acto,
disfrutamos de una comida de confraterniza-
cion en el mismo Centro.

El dia 4 de Febrero de este ano, nos reunimos
en Puente Genil (Cérdoba) con nuestros socios
de esa provincia, asi como los de Malaga, Cadiz
y Sevilla, para conocer los avances en la investi-

Como se ha hecho en afos anteriores, la
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gaciéon que el Dr.José Manuel Rodriguez Ferrer
y su equipo estan realizando en el Laboratorio
de Neurociencia Visual y Cognitiva de la Facul-
tad de Medicina de la Universidad de Granada
sobre la retinosis pigmentaria y otras distrofias
de la retina. Asistieron numerosos socios y per-
sonas interesadas en estas investigaciones. El
acto fue presentado por nuestro delegado en
Puente Genil, D.José Galvez Caceres, con la in-
tervencion del Concejal de Servicios Sociales,
Mayor y Salud del Exmo. Ayuntamiento de
Puente Genil, D. Pablo Alfaro, D.José Maria Ca-
sado, presidente de Retina Navarra y el presi-
dente de la asociacion andaluza, D. Audifacio
Reyes Falder. Al final de la conferencia del doc-
tor, recibio numerosas consultas sobre su in-
vestigacion.,

Actualmente y desde el mes de Enero, la afi-
liada a la ONCE y licenciada en psicologia, Do-
na Maribel Angulo, estd impartiendo un curso
de autoestima personal, en la ONCE de Sevilla,
de forma desinteresada, para un grupo de nues-
tros afiliados, que lo siguen con entusiasmo.Te-
nemos la voluntad, tanto por parte de nuestra
psicéloga como por la nuestra, de darle conti-
nuidad en el tiempo al mismo, por entender
que es muy util para nosotros.
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La Asociacion de Retinosis
Pigmentariadela
Comunidad Canaria

(ARPCC), se sumo al dia del
glaucoma en Canarias.

(Es Canarias una regiéon avanzada
respecto al estudio de los genes?

Es precisamente el estudio genético lo que dis-
tingue a Canarias del resto de Comunidades Au-
ténomas. Las Islas son pioneras en estas investi-
gaciones,dado que los cuatro grandes hospitales
del archipiélago: Hospital Universitario Nuestra
Sefora de la Candelaria, Hospital Universitario de
Canarias, Hospital Universitario Doctor Negrin y el
Complejo Materno Infantil; son referentes, cuen-
tan con un protocolo en“Distrofias de Retina” y
analisis genético en ciertas enfermedades visua-
les,como en el caso de los Afectados por Retino-
sis Pigmentaria, una enfermedad degenerativa
muy parecida al glaucoma. El protocolo, que ya ha
sido trasladado también al sistema sanitario de
Extremadura, consiste en abordar las enfermeda-
des visuales desde un punto de vista multidisci-
plinar.Para ello, expertos en Genética, Neurologia
y Oftalmologia hacen un estudio pormenorizado
del paciente y de sus antecedentes.Tratan con es-
to de localizar el gen causante de la patologia
dentro de una misma familia.

:{Qué es la retinosis pigmentaria?

La Retinosis Pigmentaria es una de esas enfer-
medades poco frecuentes pero que también
pueden derivar en un glaucoma. En Canarias
hay unos 250 casos detectados, aunque pue-
den existir algunos mas, segun los datos con los
que cuenta la ARPCC, la Federacion de Asocia-
ciones de Retinosis Pigmentaria de Espana
(FARPE) y la Fundacién Lucha contra la Cegue-
ra (FUNDALUCE).

Esta fundacion sufraga y subvenciona pro-
yectos de investigacion, ya que la Retinosis Pig-
mentaria carece de tratamiento alguno, al de-
pender el avance de la patologia solo del factor
genético del que la padece.

{Qué es el glaucoma?

El glaucoma es un grupo de enfermedades que
afectan al nervio 6ptico y que si no es tratado
convenientemente ocasiona ceguera. La enfer-
medad afecta al nervio 6ptico, que, segun el doc-
tor Rodriguez,“poco a poco ird perdiendo fibras
nerviosas.

:{Qué lo causa?

La principal causa de esta patologia es el au-
mento de la presién intraocular, al no poder des-
alojarse el liquido del interior del globo ocular.
Pero no es lo Unica razén que la motiva. También
se han detectado casos en pacientes que tienen
la tensidn sistélica por debajo de los indices nor-
males y en personas que padecen algun tipo de
enfermedad vascular.

{Por qué es importante el diagndstico
precoz?

La realizacién de las correspondientes pruebas
diagnésticas “es algo imprescindible para dete-
ner el avance de la enfermedad, ya que al princi-
pio carece de sintomas, por lo que pasa muy des-
apercibida. La principal caracteristica es la
reduccion del campo visual. Cuando esto se pro-
duce muchas veces no somos conscientes.No
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produce malestar ni dolores de cabeza.De he-
cho, en la mayoria de los casos, cuando el pa-
ciente nota que algo no va bien en su vista es
que ya es demasiado tarde’

En Espafna existen un millén de pacientes con
glaucoma,“aunque casi la mitad desconoce que
lo padece.En el mundo los afectados diagnosti-
cados alcanzan los 60 millones”

{Como se trata?

Su tratamiento, detectado en los primeros es-
tadios, es muy sencillo.“Simplemente con un
colirio podemos resolver el problema. Si el pri-
mer tratamiento no resulta efectivo y el glau-
coma avanza es preciso recurrir a un segundo
tipo de colirio. A las personas de mas de 45
anos que no respondan bien a estos remedios
los derivamos a tratamientos con laser” El doc-
tor explica que en este caso, la Iridotomia esta-
ria indicada para el tratamiento del glaucoma
agudo, y la trabeculoplastia, cuando la dolencia
es croénica.Si a pesar de todos estos tratamien-
tos, el glaucoma sigue avanzando, siempre que-
da la posibilidad de aplicar la cirugia conven-
cional a través de la trabelucoltomia, la
esclerectomia profunda no perforante y la apli-
cacion de sistemas de drenaje. Actualmente las
técnicas quirdrgicas son poco invasivas. Esto,
unido a que el tratamiento del glaucoma se ha
convertido en una especialidad, hace que la ci-
rugia sea altamente eficaz y precisa.

{Es relevante el factor genético?

En el diagndstico resulta relevante el aspecto ge-
nético. La predisposicion familiar es importante.
Una tomografia del nervio éptico y un estudio
del campo visual son suficientes para saber si se
sufre esta patologia. Unas pruebas que se reali-
zan en pocos minutos. A partir de los 40 afos es
necesario que todas las personas acudan a su of-
talmologo para descartar esta patologia al me-
nos una vez cada dos anos. Sin embargo, si ade-
mas tiene antecedentes familiares, el control
debe hacerse una vez al aho.

(El ciudadano puede autoexplorarse?
La autoexploracion, o mejor dicho, el autoexa-
men visual, también es importante, siempre que
sea un Oftalmodlogo el que realice el diagndsti-
co.Podemos, mediante pequeios trucos, con-
trolar nuestro campo visual. Se puede establecer
como rutina mirar un punto de una habitacion y
sin desviar la mirada tratar de detectar los obje-
tos que rodean a ese punto, puede ser un arma-
rio, una lampara u otros elementos decorativos.
Cada cierto tiempo tratamos de realizar el mis-
Mo ejercicio para controlar que esos objetos que
se encuentran en la periferia de nuestra vision,
continuan siendo detectables por nuestra mira-
da.De lo contrario, es posible que estemos per-
diendo campo visual y eso ya denota que existe
un problema.

D.German Lopez (Presidente de FARPE y FUNDALUCE) y Dr. Vicente Rodriguez
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Una nueva situacion

esde que asumi la Presidencia de esta Aso-

ciacion, tenia claro que se debia luchar por

el afectado sin matices y aceptar que, den-
tro de la actuacién en pro de los asociados, lo me-
nos importante es el matiz politico.

La politica en si, trastoca los planteamientos
que deben considerarse esenciales, pues estima-
do lector, le pondremos al tanto con esta breve in-
troduccion de por qué ahora el ritmo asociativo
ha bajado y cémo los avatares politicos, desgra-
ciadamente, nos han influido.

Desde 1999 contabamos con la subvencion de
la Consejeria de Sanidad, gracias a la cual hemos
podido contar con los especialistas mas reputa-
dos del ambito espanol, con gran repercusién en
el campo de la investigacion de nuestras patolo-
gias visuales.

Anteriormente, desde la fundacién de la Aso-
ciacion en 1994, hasta 1999, contamos con la sub-
vencién de Bienestar Social, gracias a la cual po-
diamos realizar las convivencias regionales que
tan buen sabor de boca han dejado en los afecta-
dos.En las mismas, contdbamos con la ayuda des-
interesada del los doctores Zarco y Gonzalez Del
Valle, excelentes profesionales y grandes amigos
del Presidente Fundador. Asimismo hemos podi-
do contar con la Dra. Ayuso, gran genetista de la
Fundacién Jiménez Diaz y la Dra. Elena Camino,
de la Facultad de Medicina de Albacete, gran es-
pecialista en Retinosis y excelente profesional.

Las urnas dieron un vuelco, no sélo en Castilla-
La Mancha, sino también en el territorio nacional,
dando por resultado un cambio en la dinamica
asociativa por culpa del desajuste econémico.
Concretamente, a nuestra Asociacion se le conce-
dié en Abril de 2011 la subvencion para el buen
fin del Dia Mundial de la Retinosis Pigmentaria a
celebrar en Septiembre de 2011, actividad que se
realizd pero de la que aun se esta esperando la or-
den de pago.Contamos en el acto con la colabo-
racion de los concejales de Sanidad y de Educa-
cion del Excmo. Ayuntamiento de Albacete, D.
Federico Pozuelo y D2 Carlota Romero Lorite, res-
pectivamente. El Excmo. Consejero de Sanidad
nos agradecio el envio del DVD que se pudo gra-
bar en el acto, pero al que auin no conocemos per-
sonalmente.

La figura del Delegado Provincial desaparecio
con el cambio electoral, habiendo tenido ya dos
coordinadores de Sanidad, el primero, el Dr. Na-
harro, al cual no llegamos a conocer y que dimi-
tié por motivos personales y ahora, contamos con
D2 Mari Carmen Navarro, a la cual se le ha pedido
horay dia para poder explicarle en persona co-
mo trabajamos, nuestras inquietudes y las de-
mandas que les haremos llegar en persona.

Estabamos acostumbrados a que desde la De-
legacién de Sanidad e incluso desde la Conseje-
ria se convocase a todas las asociaciones de dm-
bito socio-sanitario para acercar posturas con
todos los presidentes e informarnos hasta de las
ultimas novedades que existian, pero ahora mis-
mo, hasta que no tengamos la reunién con la Co-
ordinadora Provincial, no sabremos como se re-
accionara ante nuestra patologia.

Somos conscientes de los problemas econé-
micos, especialmente porque la que suscribe es-
tas lineas, es funcionaria y tengo asimilada la cri-
sis hasta las ultimas consecuencias pero
consideramos que la discapacidad no debe ser la
que “pague el pato”de los desajustes econémicos.
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Castillay Leén

Castillay Ledn apuesta
por la investigacion

participa en los proyectos de investigacion

que llevan a cabo los profesionales del Insti-
tuto IOBA (Instituto de Oftalmologia Aplicada),
que mediante la presentacion en la ONCE, para
afectados de retinosis pigmentaria, por la docto-
ra Rosa Coco y los equipos que lo realizan. Baja vi-
sidn, optometristas etc.; nos dieron a conocer tres
proyectos de investigacion que tienen en marcha.

I a asociacion de retinosis de Castilla y Ledn

Un grupo de afectados por retinosis participa
en estos tres proyectos:

"Evaluacion de un dispositivo
electronico montado en la cabeza
(hmd) disenado para pacientes con
discapacidad visual"

El sistema HMD proporciona al paciente con dis-
capacidad visual una mayor capacidad para reco-
nocer objetos, tanto estaticos como en movi-

miento, asi como para distinguir a qué distancia
se encuentran éstos. Esto se consigue mediante
un software especialmente disefado para este fin
y un dispositivo que capta imagenes en 3 dimen-
siones. El sistema proyecta una presentacion de
los contornos de los objetos con diferentes colo-
res segun la distancia a la que estos objetos se en-
cuentran.De manera que un objeto situado a una
distancia de un metro se coloreara de un color di-
ferente que un objeto situado a mayor distancia.
Todos los parametros (distancia de los objetos, co-
lores de los contornos y grosor de los contornos)
pueden ser modificados a gusto del paciente.

“Utilizacion de filtros electrocromicos
como ayudas técnicas en pacientes de
baja vision”

"Los filtros electrocrémicos forman parte de unas
gafas que permiten filtrar la luz que llega al ojo. A
diferencia de los filtros convencionales o los foto-



cromaticos, lo pueden hacer de forma personali-
zada mediante una senal electrénica. Estos filtros
son el resultado de una linea de investigacién
conjunta entre INDO, CIDETEC, la Universidad Car-
los Il de Madrid y el IOBA de la Universidad de Va-
lladolid. El siguiente proyecto, en esta linea, pre-
tende evaluar la influencia de los filtros
electrocrémicos sobre la funcion visual."

“Lupa electrénica con magnificacion
no lineal”

En este estudio de investigacién se probara.en
pacientes con discapacidad visual.un prototipo
piloto de lupa electrénica con magnificacién no
lineal, disefada para leer y afrontar con éxito cier-
tas tareas de la vida cotidiana:leer etiquetas en un
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centro comercial, tener acceso a la informacion de

un mapa en una estacién de metro, etc.
Segun los comentarios de la doctora Rosa Co-

ca, es importante que los afectados demos nues-
tra opinion sobre estas investigaciones.

Representando a FUNDALUCE

En la dltima entrega del premio FUNDALUCE, en
noviembre de 2011, una de las personas que no
pudo acudir al acto fue la doctora Rosa Coco, por

ello teniamos pendiente hacerle llegar el obse-
quio que se hizo entrega por parte de FUNDALU-
CE al Comité Cientifico. Este distintivo se lo dimos
en su lugar de trabajo, en el IOBA por la Junta Di-

rectiva de la Asociacion de Retinosis de Castillay
Ledn,en nombre de FUNDALUCE.

Catalunya altanto de las ultimas
novedades sobre distrofias de

retina

Conferencia de Navidad.

El pasado 26 de Noviembre de 2011 tuvo lu-
gar la conferencia que nuestra asociacién celebra
cada ano.Los ponentes fueron el Dr.Julian Cerén
Madrigal, bioquimico e investigador del Instituto
de Investigacién Biomédica de Bellvitge. (IDIBELL)
y el Dr.José Maria Millan Salvador, genetista del
Hospital Universitario La Fe de Valencia y Subdi-
rector del Centro de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Raras (CIBERER).

El Dr.Cerdn nos hablo sobre la utilizacion del
gusano microscépico C.elegans como organis-
mo modelo para la investigacion de la Retinosis
Pigmentaria autosémica dominante, con la fina-
lidad de buscar los mecanismos que inducen a
las células a su muerte programada.

El Dr.Millan nos expuso todos los avances que
se han producido ultimamente en la terapia del
Sindrome de Usher, haciendo especial hincapié
en el esfuerzo que estd realizando su equipo en
la busqueda de nuevos genes involucrados en

esta enfermedad sindromica.

Il Jornadas Cientificas “Bidons Egara”

Los dias 14y 15 de marzo de 2012 se celebra-
ron en Terrassa (Barcelona) las Il Jornadas Cienti-
ficas “Retos en el Diagnéstico y Terapia de la Re-
tinosis Pigmentaria’j promovidas por la Catedra
de Investigacion en Retinosis Pigmentaria Bidons
Egara que dirige el Dr.Eduardo Fernandez Jover,
del Instituto de Bioingenieria de la Universidad
Miguel Hernandez de Elche.

En las jornadas participaron 21 reconocidos
investigadores basicos y clinicos (espanoles y ex-
tranjeros), asi como pacientes y asociaciones de
afectados.

Cuatro ponentes extranjeros vinieron desde
Estados Unidos, Alemania y Australia, mientras
que el resto fueron destacados médicos e inves-
tigadores de Espana.Todos ellos para compartir
sus ultimas investigaciones en el diagnéstico 'y
tratamiento de las enfermedades de la retina.

VISION 30



Deizquierda a derecha: Dr. Cerdn. Dr. Millan, Sr. Pala, Sr. Espanyol

Se consiguio tener una visién actualizada de
esta patologia, desde el punto de vista de ex-
pertos clinicos, investigadores basicos y de los
afectados y sus familias; introducir los avances
mas recientes en este campo; y discutir como
se puede realizar una transferencia eficaz del
conocimiento cientifico a la practica clinica

Nos gustaria destacar de estas jornadas, el buen
ambiente y la cordialidad que reiné en todo mo-
mento entre investigadores y pacientes y, recordar
que todo ello fue posible gracias al esfuerzo y el com-
promiso que el Presidente de la Catedra de Investi-
gacion Bidons Egara, Sr. Joaquin Lépez, muestra dia
tras dia en la lucha contra la Retinosis Pigmentaria.

Desde la asociacién se sigue
trabajando para que los
afectados y sus familias
tengan la maxima
atencion y apoyo.

to de Sagunto una jornada que se propo-
nia reunir a familiares y afectados. La fina-
lidad de la misma era reflexionar sobre las
emociones que van asociadas a las distintas

E | 14 de enero de 2012 se celebré en puer-
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etapas por las que pasa el afectado y su fami-
lia, de acuerdo con la evoluciéon de la enferme-
dad y las diferentes fases del curso vital y fami-
liar. Estaba dirigida al grupo familiar y su
conjunto.



La Psicéloga de la Asociaciéon, Inmaculada
de La Mata, presenté una charla introductoria:
“Retinosis pigmentaria: Crisis personal y fami-
liar. Estrategias de afrontamiento.”

A continuacion se realizaron dos talleres:

* En una sala se reunieron los afectados
formando 4 grupos de 11 personas.

* En la otra dependencia se reunieron los
familiares formando, a su vez, 5 grupos
de 12 personas.

Se plantean diversas preguntas a los grupos
acerca de la percepcion de la enfermedad y los
cambios ocasionados en la propia viday en la
de su familia. Se pone en comun lo que se ha
discutido en los grupos, entablando un dialo-
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Comunidad Valenciana

go entre estos para explicar las diversas de-
mandas.

La conclusion que se desprende es que to-
dos podemos sobrellevar mejor las dificultades
que la retinosis presenta dia a dia. Se resalta la
importancia de una buena comunicacion.

Participaron en la Jornada 107 personas. Des-
pués de la charla, hubo paella, como no podia
ser de otra manera.Todos los asistentes llegaron
a la conclusién de que la jornada habia sido muy
satisfactoria y que se tenia que repetir.

El acto estuvo presidido por Dfa. Davinia
Bono, Concejala de Bienestar Social del Ayun-
tamiento de Sagunto.

Por otra parte, se sigue ofreciendo desde la
Asociacion, el Consejo Genético. El equipo de
genética del Dr. Millan viene una vez al mes a
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visitar a cuatro familias para poder realizar un
consejo genético.

El 2 de Abril, El Prof. Nicolds Cuenca imparti-
rd la charla en el salén de Actos de la ONCE:“Es-
tado actual en el Tratamiento de la Retinosis
Pigmentaria”.

El grupo de Enfermedades Neurosensoria-
les del lIS-La Fe, dirigido por el Dr.José Maria
Millan, esta llevando a cabo un estudio, en co-
laboracién con el Servicio de Oftalmologia, en
pacientes con retinosis pigmentaria. El trabajo,
dirigido por la Dra.Regina Rodrigo, consiste en
la determinacion de moléculas relacionadas
con el estrés oxidativo en sangre que pueden
estar también alteradas en el ojo y afectar ala

funcion visual. En este estudio participan pa-
cientes con retinosis pigmentaria no sindromi-
cay pacientes con sindrome de Usher. A los
participantes se les extrae una muestra de san-
gre y otra de humor acuoso, en el Servicio de
Oftalmologia, bajo la supervisién del Dr. David
Salom. Para correlacionar los resultados bio-
quimicos con la funcién visual se les realizan
una serie de pruebas oftalmoldgicas (campo vi-
sual, ERG, etc.). En este estudio participan 56 pa-
cientes.

Queremos agradecer la participacion de to-
das las personas y familias que nos apoyan en
las tareas y actividades que venimos desarro-
llando.

Volvemos a empezar con
ganas e ilusion.
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tina de la Region de Murcia nacié el aho

1990 en Cartagena. Su fundador, el difun-
to Luis Berrocal, la creé y peleé mucho para di-
fundir entre la sociedad murciana una patologia
degenerativa de la retina, la retinosis pigmenta-
ria, catalogada como enfermedad rara y que im-
plica la pérdida progresiva de agudeza y campo
visual, pudiendo llegar a la ceguera.

Desde entonces, han pasado muchos afnos y
nuestra asociacién ha pasado por diversas fa-
ses de mayor y menor actividad. Sufriendo pe-
riodos de inactividad total. El pasado 9 de no-
viembre de 2011, asumo la presidencia con
ganas e ilusiéon para tratar de reactivar nuestra
asociacion y dar respuesta a la demanda de los
afectados de enfermedades de retina de dispo-
ner de una asociacion implicada en informar, di-
fundir y propiciar la investigacion en la Regién
de Murcia.

No soy un ingenuo y sé que va a ser un ca-
mino largo y duro. Pero si me encuentro con
fuerzas para emprender el proyecto de reflotar
esta asociacion. Ademas, en estos meses estoy
conociendo a socios dispuestos a participar en
la toma de decisiones, colaborar y dar su opi-

R ETIMUR, Asociacion de afectados de la Re-



n

niodn y creo, que lo principal es eso:“personas
para llevar adelante este trabajo.

Las actividades que pretendemos llevar a ca-
bo durante este 2012 se podrian dividir en dos
bloques:

Uno de promocién de nuestra asociaciéon en
los diferentes dmbitos en que debe tener radio
de accion, como son: oftalmélogos, investiga-
dores, genetistas y la Universidad de Murcia,
con su clinica de baja vision.Y también, darla a
conocer a la sociedad en general.

El sequndo seria la informacién para nues-
tros socios y constaria de dos eventos: el pri-
mero, el 30 de Junio, una asamblea general de
socios que ird seguida de una conferencia o
charla por determinar y una comida de herma-
namiento. El segundo, el dia 29 de septiembre,
coincidiendo con el dia de la Retinosis Pigmen-
taria, que pretendemos conste de una confe-
rencia y alguna mesa redonda. La puesta en
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marcha de nuestra pagina en facebook
(http://www.facebook.com/asociacionretimur)
y la intencién de crear una web, completarian
este segundo bloque.

Esperamos en el futuro poder contar con el
apoyo de las instituciones locales y regionales
y seguir sumando socios para lograr una mayor
integracion de las personas con deficiencias vi-
suales en el entorno de la regién murciana.
Ahora es también el momento de que los que
somos socios de RETIMUR demos un paso al
frente y nos unamos para lograr todo lo que
hasta el momento son suefios, ilusiones y que
deseamos sean realidades.

Muchos retos por delante y la determinacién
de llevarlos a cabo.

David Sanchez
Presidente de RETIMUR

Retina Navarra forma parte
activa de su entorno social

® De nuevo con vosotros, amigos y amigas de

VISION! iNo podéis imaginaros la ilusién que

nos hace compartir otra vez mas nuestras in-
quietudes y acciones! En esta ocasion, en vez de
exponeros las mas de 50 actividades que hemos
realizado en estos meses, nos vamos a centrar en
ampliar alguna de ellas. Esperamos os resulten
interesantes.

Aunque a lo largo de todo el afio tenemos
abierto el espacio para el asesoramiento sobre
tecnologia de uso en la vida diaria, hemos des-
arrollado en los meses de octubre y noviembre
tres talleres de alfabetizacién digital, dos para ini-
ciacion al uso de informatica y uno para ir per-
feccionando nuestros conocimientos. Estos ta-
lleres se pusieron en marcha en Tudela y
Pamplona, con la colaboracién de sus ayunta-
mientos y atendieron a 32 personas que, como
podéis imaginar, estuvieron muy contentas de
tener esta oportunidad de aprender cosas nue-
vas.Tenemos que agradecer, también, la cesion

por parte de la ONCE, de software para la acce-
sibilidad.

Ya a finales de octubre, tuvimos el Simposio
de Retina Navarra, organizado en tres jornadas:
una de charlas cientificas, otra de temas sociales
y una tercera dedicada a la tecnologia. Destaca-
mos la charla de la doctora en psiquiatria lone
Aizarne sobre el enfrentamiento positivo ante la
discapacidad visual, teniendo como fuente de
fuerza el entorno familiar cercano y, mostrando
muy claramente que nuestra situacion visual es
una mas de las caracteristicas de este entorno, a
la que le debemos dar la importancia relativa
que tiene, sin pretender que sea el centro de la
vida de cuantas personas nos rodean.

Otro tema importante del simposio fue la ex-
perimentacion que hicimos de la tecnologia lla-
mada VISTAC, que convierte las imagenes visua-
les en sensaciones tactiles que podemos percibir
mediante un dispositivo que manipulamos con
nuestras manos. Resulté muy atractivo poder

VISION 34



Asociaciones

Navarra

distinguir figuras geométricas simples, como
cuadrado, circulo, tridngulo o flechas hacia todas
direcciones. Es un proyecto de la Universidad
Complutense de Madrid, coordinado por el doc-
tor Tomas Ortiz. Este y su equipo se desplazaron
a Pamplona para demostrar que psiquiatras,
neurdlogos e ingenieros, en trabajo de innova-
cion colaborativa, son una mezcla interesante
para buscar nuevas férmulas en la lucha contra
la ceguera.Les animamos a seguir investigando,
a la vez que nos ofrecemos para experimentar
sus hallazgos.

En el mes de febrero del presente afio, orga-
nizamos el ciclo Escena y Discapacidad, que lle-
ga ya a su quinta edicion, junto a la Fundacién
Municipal Teatro Gayarre. Se ofrecié a un pu-
blico entregado la oportunidad de disfrutar de
tres obras en las que sus intérpretes fueron per-
sonas con discapacidad. El dia 15 nos visit6 la
compania La Luciérnaga, cuyos miembros son
en su mayoria personas con limitaciones vi-
suales de retina. Fue un espectaculo maravillo-
so, en el que nos reimos muy a gusto. Organi-
zar este ciclo es una actividad que nos permite
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relacionarnos directamente con el mundo de
la cultura 'y que nos hace mds presentes en la
sociedad Navarra.

Por ultimo, en esta seleccién de nuestras pro-
puestas, queremos hacer referencia a un taller
que estamos preparando con la colaboracién del
Ayuntamiento de Pamplona. Se trata de ir avan-
zando por el camino de la historia del arte, a tra-
vés de obras y autores conocidos, con una me-
todologia multisensorial. Ya hemos iniciado esta
aventura con una parte del arte egipcio y griego
clasicos. En este mes de abril ofertaremos la se-
gunda etapa, con la direccién de Idoia Albéniz,
historiadora y miembro de nuestro equipo de
gestion.

En este punto de la crénica os vamos a dejar,
animdandoos a que participéis de las acciones
que nos ofrecen en la sociedad en que vivimos
y a la que le tenemos que hacer entender que
somos parte de ella y que somos parte activa.Un
saludo cordial.

José Mari, Inma, Ainhoa, Idoia y Elvira.
El Equipo de Gestion de Retina Navarra



Entrevista

Margarita Salas Falgueras

MARGARITA SALAS FALGUERAS, MARQUESA DE CANERO, BIOQUIMICA
ESPANOLA, NACIO EL 30 DE NOVIEMBRE DE 1938 EN CANERO

(coNceJo DE VALDES), ASTURIAS.

Entrevista a Margarita

Salas

icenciada en Ciencias Quimicas por la Uni-
Lversidad Complutense de Madrid, ha publi-

cado mas de 200 trabajos cientificos. Fue
discipula de Severo Ochoa, con el que trabajoé en
los Estados Unidos después de hacerlo con Al-
berto Sols en Madrid. Casada con el también
cientifico Eladio Vifiuela,ambos se encargaron
de impulsar la investigacion espafiola en el cam-
po de la bioquimica y de la biologia molecular.

Pertenece a varias de las mas prestigiosas so-
ciedades e institutos cientificos nacionales e in-
ternacionales, colaborando y siendo miembro
del consejo editorial de importantes publicacio-
nes cientificas. Ha obtenido diferentes galardo-
nes, siendo nombrada "Investigadora europea
1999" por la Unesco y recibio el premio Jaime |
de investigacion en 1994. Fue nombrada direc-
tora del Instituto de Espafia (1995-2003), orga-
nismo que agrupa a la totalidad de las Reales
Academias Espafiolas.

Es miembro de la Real Academia de Ciencias
Exactas, Fisicas y Naturales, de la Real Academia
Espafnola de la Lengua, de la Academia Europea
de Ciencias y Artes, de la American Academy of
Microbiology, de la American Academy of Arts
and Sciences, entre otras.

Ademas, ha sido nombrada Doctora Honoris
Causa por las universidades Rey Juan Carlos, de
Oviedo, de Extremadura, de Murcia, Politécnica
de Madrid, de Cadiz, de Malaga,de la UNED y de
la Universidad Internacional Menéndez Pelayo.
En mayo del 2007 fue nombrada miembro de la
Academia Nacional de Ciencias de Estados Uni-
dos, convirtiéndose asi en la primera mujer es-
pafnola que entra a formar parte de la institucion.

En la actualidad es Profesora Ad Honorem
en el Centro de Biologia Molecular "Severo
Ochoa" centro de investigacion mixto del CSIC
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Margarita Salas Falgueras

y de la Universidad Auténoma de Madrid, don-
de sigue trabajando con el virus bacteriéfago
Phi29, el cual infecta una bacteria no patége-
na, Bacillus subitilis, de gran utilidad en la in-
vestigacion en biotecnologia. Ademas preside
la "Fundacién Severo Ochoa", y dirige anual-
mente el curso de la Escuela de Biologia Mole-
cular“Eladio ViAuela” dentro de los cursos de
verano de la Universidad Internacional Me-
néndez Pelayo en Santander.

P:El pasado mes de noviembre asistié como
anfitriona a la entrega de los Premios FUNDALU-
CE de Investigacién, en el Centro de Biologia Mo-
lecular Severo Ochoa, ;Qué le parece que se ce-
lebren iniciativas como esta?

R: Este tipo de iniciativas creo que son muy
positivas para ambas instituciones, por lo que es-
pero continuen.

P:Una de las cuestiones a las que se hizo refe-
rencia en esa jornada fue las dificultades a las
que se enfrenta en la actualidad el sector de la
Investigacién debido a la actual situacion eco-
némica y los recortes que estan presentes en to-
dos los aspectos de la vida. ;Cémo se aprecia es-
ta situacion en el dia a dia de su trabajo?

R: Afortunadamente, mi trabajo no ha sufrido
la situacién econdmica. Sin embargo, me consta
que esta influyendo negativamente, en especial
en el caso de investigadores jovenes.

P:;Qué les diria a todas las personas jovenes
que quieren iniciarse en el mundo de la investi-
gacion y que observan con temor el futuro?

R:Yo creo que las personas que tienen entu-
siasmo por la investigacion van a salir adelante
por lo que les diria que no se desanimen y que
trabajen intensamente pues al final, obtendran
la recompensa a su dedicacién y esfuerzo.

P:Usted ha recibido, a lo largo de toda su tra-
yectoria, muchos galardones y reconocimientos,
al echar la vista atras, ;Qué recuerda con mayor
emocién de sus comienzos en la investigacion?

R:De mis comienzos en la investigacion re-
cuerdo con especial emocién un descubrimiento
que hice cuando trabajaba en Nueva York en el
laboratorio de Severo Ochoa. Encontré por pri-
mera vez dos proteinas en la bacteria “Escheri-
chia coli” que se requieren para la iniciacién de
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la sintesis de proteinas y que posteriormente se
han encontrado en otros organismos.

P:En una entrevista, comenté que se sintio
menospreciada por el profesor que dirigia su te-
sis, ya que, en conversaciones con su marido y
con usted, sélo dirigia la mirada hacia su esposo.
iSigue existiendo esa discriminacién actual-
mente hacia la mujer en la Ciencia o en este cam-
po ha conseguido romper el techo de cristal?

R:Yo creo que la discriminacion hacia la mujer
en la Ciencia se ha superado. En la actualidad hay
mas mujeres que hombres realizando la Tesis Doc-
toral en los laboratorios de investigacion, por lo
gue pienso que en un futuro no muy lejano, la mu-
jer ocupara en la Ciencia el puesto que le corres-
ponda de acuerdo con su capacidad y su trabajo.

P: ;Como fue trabajar con Severo Ochoa?

R:Trabajar con Severo Ochoa fue un lujo. El
nos enseno a mi marido, Eladio Vifiuela,y a mi,
no solo la Biologia Molecular que después pudi-
mos desarrollar y ensefiar en Espafia, sino tam-
bién su rigor experimental, su entusiasmo y su
dedicacién a la investigacion.

P:FUNDALUCE es una entidad que trabaja en
la atencion a personas con retinosis pigmenta-
ria. Aunque este no sea su campo de investiga-
cién, qué valoracion hace de los avances que se
han producido en los ultimos afnos en la bus-
queda de factores genéticos determinantes para
el desarrollo de esta enfermedad.

R:Los avances que se han producido en la
busqueda de factores genéticos determinantes
en la retinosis pigmentaria son esenciales para
un posterior tratamiento y/o prevencion de la
enfermedad. Como decia Severo Ochoa:“Hay
que hacer investigacién basica de calidad pues
de ella surgiran aplicaciones que no son previsi-
bles a priori y que redundaran en beneficio de la
Sociedad”Yo estoy totalmente de acuerdo con
este pensamiento de Severo Ochoa.

P:Finalmente, Un mensaje para los miembros
de FARPE y FUNDALUCE.

R:El mensaje para los miembros de FARPE y
FUNDALUCE es que se seguira haciendo investi-
gacion en lo que se denomina “Investigacién
trasnacional’ es decir,de la“Investigacién basica a
la clinica”



Conviene recordar

DISTROFIAS RETINIANAS HEREDITARIAS

Las distrofias retinianas
hereditarias mas frecuentes

Maria Romina Zanetti Llisa. Med. Residente del Serv. de Oftalmologia del H. Universitario de Gran Canaria Dr. Negrin.
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odemos definir la distrofia como el trastor-

no de la nutricion y del crecimiento de un 6r-

gano o de una parte anatémica con las con-
secuentes lesiones. A continuacién repasaremos
las dos distrofias retinianas hereditarias mas fre-
cuentes observadas en la practica oftalmolégica.

Retinosis pigmentaria
La Retinosis Pigmentaria (RP) es la causa de dege-
neracion hereditaria mas frecuente de la retina y,
aunque fue diagnosticada por primera vez a fines
del siglo XIX, sigue siendo una gran desconocida
dentro de la medicina. En Espania, el niimero de pa-
cientes afectados supera las 15.000 personas, esti-
mandose en 500.000 las personas portadoras de
los genes defectuosos y por tanto, posibles trans-
misores de esta enfermedad.

Aunque se nace con la enfermedad, es raro que
ésta se manifieste antes de la adolescencia. Por tan-

to, la persona afectada no es consciente de su en-
fermedad hasta que ésta se encuentra en fases
avanzadas, por lo que es preciso potenciar el co-
nocimiento de la enfermedad y su diagndstico pre-
coz.La RP no es una Unica enfermedad sino un
grupo de enfermedades degenerativas que afec-
tan al ojo y se caracterizan por una pérdida lenta y
progresiva de la visién, que afecta, al menos en sus
etapas iniciales, a la vision nocturna periféricay
que en algunos casos conduce a la ceguera.

La RP es una distrofia retiniana difusa que afec-
ta predominantemente a las células fotorrecepto-
ras, los bastones, con la posterior degeneracién de
los conos!. Existen varios tipos de herencia, entre
ellas, la autosémica dominante (AD) es la mas fre-
cuente y posee buen prondstico; le sigue en fre-
cuencia la forma autosémica recesiva (AR), que tie-
ne un prondstico intermedio; y la menor en
frecuencia es la ligada al X (XL), que muestra el pe-
or pronéstico, aunque la enfermedad esporadica
aislada es la mas frecuente entre todas ellas y no
posee herencia familiar.

Esta patologia se presenta generalmente du-
rante la tercera década de la vida con nictalopia
(mala visiéon nocturna). Los criterios diagndsticos
de la RP son la afectacién bilateral, la pérdida de vi-
sion periférica y la pérdida progresiva de la funcion
de las fotorreceptores, principalmente de los bas-
tones!, como ya comentamos anteriormente. Po-
demos encontrar en la funduscopia, una triada cli-
nica clasica basada en la atenuacion arteriolar, la
pigmentacion retiniana en espicula dsea y la pali-
dez cérea de la papila.La macula puede estar com-
prometida en forma de atrofia, membrana de ce-
lofan o edema macular quistico.

Entre la bateria de pruebas complementarias a
realizar se encuentran la electrorretinografia (ERG),
gue mostraria en fases iniciales una disminucién en
las respuestas escotdpicas (en la oscuridad) de bas-

VISION 38



Conviene recordar

DISTROFIAS RETINIANAS HEREDITARIAS

tones y combinadas, en la que los cambios en fon-
do de o0jo son minimos (como estrechamiento arte-
riolar y cambios pigmentarios leves), mientras que
en fases mas avanzadas existiria una disminucién de
las respuestas fotopicas (en la claridad) hasta el pun-
to en el que el ERG llega a extinguirse.La electroo-
culografia (EOG) muestra un patrén inferior a la nor-
malidad. La vision de los colores esta conservada y
la adaptometria a la oscuridad (AO) resulta prolon-
gaday puede ser util en casos precoces en los que
el diagndstico es inciertolll.El campo visual (CV) ex-
presa tipicamente un escotoma anular en media pe-
riferia que se expande periférica y centralmente has-
tallegar a la vision en“caindn de escopeta’Este es un
método Util para monitorizar la progresion de la en-
fermedad. La angiofluoresceingrafia (AGF) presenta
una hiperfluorescencia difusa debido al efecto ven-
tanay una hipofluorescencia focal debido al en-
mascaramiento del pigmento.La tomografia optica
de coherencia (OCT) muestra una alta prevalencia
de edema macular cistoide (38%)'V.

Se ha visto que estos pacientes presentan cier-
tas asociaciones con otras patologias oculares, en-
tre las mas frecuentes se encontrarian las cataratas
subcapsulares posteriores, la miopia, ciertas altera-
ciones vitreas como el desprendimiento de vitreo
posterior y las uveitis intermedias, las drusas del ner-
vio Optico, el glaucoma de angulo abierto y menos
frecuente seria su asociacién con el queratocono.

Hay que recordar que existen formas atipicas, en-
tre ellas la retinosis punctata albescens, la retinosis
pigmentaria sectorial, la retinosis pigmentaria peri-
céntrica, la RP con vasculopatia exudativa, la RP sin
pigmento, la RP inversa o distrofia de conos y bas-
tones y la amaurosis congénita de Leber entre otras.

El prondstico a largo plazo de esta enfermedad
es malo, con posible pérdida de la visiéon central por
afectacion directa de la févea por la propia RP o por
maculopatia. Si hablamos de un prondéstico global,
alrededor del 25% de los pacientes mantienen una
buena agudeza visual, a pesar de un ERG no regis-
trable y un campo central de 2-3°.En los menores
de 20 afos de edad, la mayoria tienen una agudeza
visual (AV) superior de 1/10,en cambio, ésta es me-
nor en los pacientes mayores de 50 afios de edad.

En relacion al manejo de estos pacientes, debe-
riamos realizar principalmente un diagndstico
acertado, ademas de ofrecer consejo social y ge-
nético.No hay que olvidar el manejo médico co-
rrecto de las complicaciones oculares asociadas" y
en las familias con RP ligada al X, seria conveniente

39VISION

ofrecer consejo genético prenatal apoyado por los
genetistas clinicos.

Hasta la actualidad no existe tratamiento curati-
vo. Algunos autores afirman, aunque falten pruebas
claras de eficacia, que la administracion diaria de vi-
tamina A (15.000 Ul) podria retrasar la progresion de
la patologia y tener un efecto beneficioso mante-
niendo los registros del ERG, pero no asi del CV.Existe
una propuesta que adopta que el acido docosahe-
xaenoico o DHA, un acido omega 3, en dosis de 1.200
mg/dia, podria retrasar el proceso de degeneracion
de los fotorreceptores ya que se hallan deficiencias
de éste en la RP.En general todos los antioxidantes
son beneficiosos porque también se encuentran dis-
minuidos en los fotorreceptores. Sin olvidar que po-
demos acudir a las ayudas de baja vision como los fil-
tros de absorcion selectiva para el control del
deslumbramiento que sufren estos pacientes.

En un articulo recientemente publicado se in-
forma sobre el descubrimiento de nuevos genes
implicados en el desarrollo de la RP no hallados has-
ta el momento (entre ellos RHO, RDS/peripherin,
PRPF31,RP31,PROM1,RPGR,RP25) y la necesidad
de seguir realizando estudios genéticos relaciona-
dos con la prevencion de la degeneracién de la re-
tina y con la restauracién de la retina ya degenera-
da para continuar con los avances en el tratamiento
de esta patologia.Se han realizado tratamientos exi-
tosos en animales mediante terapia genética sobre
el gen deficiente en la Amaurosis Congénita de Le-
ber, el gen RPE65, con cierta mejoria en las respues-
tas del ERG, por lo que actualmente se encuentra en
fase de ensayo clinico en humanosV..

Enfermedad de Stargardt y Fundus
Flavimaculatus
La Enfermedad de Stargardt (también llamada
“Distrofia Macular Juvenil”) y el Fundus Flavimacu-
latus son variantes del mismo trastorno que se pre-
sentan en diferentes momentos de la vida y se he-
redan con patrén AR.Estan ocasionados por la
mutacion del gen ABCA4 que codifica una protei-
na de la membrana del disco de los segmentos ex-
ternos de los fotorreceptoresV!!,

La Enfermedad de Stargardt es la mas frecuente
y se sabe que aparece entre la primera y segunda
década de la vida, con afectacion bilateral y gra-
dual de la visién central que resulta en principio
desproporcionada a los cambios maculares, por lo
que ciertas veces se cree que el nifo esta simulan-
do.Comienza con un moteado inespecifico en el



fondo de ojo para luego aparecer una lesion fove-
al y ovalada en aspecto en “baba de caracol”o en
“bronce golpeado”rodeada de un punteado blan-
co amarillento (en inglés llamados flecks4). Puede
llegar a una atrofia geografica en“ojo de buey”

En relacién a las pruebas complementarias,
apreciamos una disminucién de las respuestas fo-
tdpicas, mientras que las escotdpicas se mantienen
conservadas, en el ERG.EI EOG es inferior en casos
avanzadosy en la AGF se constata una ausencia de
fluorescencia coroidea de base que se ve poten-
ciada por los depdsitos de lipofuscina dentro del
epitelio pigmentario retiniano. En los pacientes
gue muestran atrofia geografica aparece la tipica
hiperfluorescencia macular por efecto ventana.

El prondstico en estos pacientes, lamentable-
mente es malo y una vez que la AV cae por debajo
de 5/10 tiende a disminuir rapidamente hasta que
se estabiliza alrededor de 1/10.

El Fundus Flavimaculatus se presenta en la vida
adulta hacia la tercera y cuarta décadas y puede ser
asintomatico si no existe afectacion macular.En la
funduscopia se observan lesiones retinianas mal de-
limitadas, de formas variadas, bilaterales, profundas
y blanco-amarillentas en el polo posterior y en me-
dia periferia. Es tipico el color rojo carmin del fondo
de ojo que se encuentra en el 50% de los casos apro-
ximadamente y que se vayan formando nuevas le-
siones a medida que se reabsorben las antiguas.

EI ERG,EOG y AGF son similares al Stargart aun-
gue en el Fundus Flavimaculatus las lesiones reti-
nianas recientes presentan un bloqueo precozy
una tincién tardia en la angioflouresceingrafia,
mientras que las manchas antiguas expresan un
defecto ventana del EPR.También debemos hacer

referencia a que puede observarse en ciertos ca-
sos autofluorescencia del fondo de ojo.

En contraposicién con la enfermedad de Star-
gardt, esta variante tiene un prondstico relativa-
mente bueno mientras no se vea afectada la fove-
ola ni se produzca atrofia geogréfica.

Hoy en dia se dispone en la Comunidad Euro-
pea, puntualmente en Estonia, de un chip auto-
matizado para el diagndstico genético que puede
llegar a detectar el ADN de las 501 mutaciones del
gen ABCA4 implicado en ambas patologias con un
98% de fiabilidad.

Estos pacientes se beneficiarian con técnicas de
rehabilitacion visual y con la utilizacién de ayudas vi-
suales como también de los filtros de absorcion se-
lectiva.Es importante recordar que en estos casos es-
ta contraindicado el uso de b-carotenos (provitamina
A) y retinol (vitamina A) que generaria acumulo del
A-2E que es toxico para el epitelio pigmentario de la
retina. Se estan observando resultados esperanza-
dores en terapia génica que reducen dicho residuo
toxico A-2E en animales de experimentacion.
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