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FARPE, invitada al mismo, defendera la importan-

cia de su presencia en el sector.

EDITORIAL DIAGNOSTICO PARA TODOS: UN PASO ABSOLUTAMENTE NECESARIO

Cada vez se nos muestra con
mas claridad la importancia de
un diagnéstico completo de la
enfermedad retiniana que pade-
ce cada una de las personas que
forman nuestras Asociaciones.
Diagndéstico que debe incluir la
totalidad de pruebas que se
determinan en el protocolo inter-
nacional: pruebas oftalmolégi-
cas, neurofisiologicas y genéti-
cas. Pruebas que deben reali-
zarse con los procedimientos y
metodologia actuales que garan-
ticen la fiabilidad y bondad cien-
tifica de las mismas.

Tenemos derecho a este diag-
néstico ya que sin él no sera
posible aplicarnos las diferentes
soluciones terapéuticas que
vayan descubriéndose a lo largo
de los préximos anos, como
gueda demostrado por los conti-
nuos articulos que nos van lle-
gando en los Ultimos meses.

Desde FARPE hemos deci-
dido que uno de los objetivos
prioritarios es tratar de que
este derecho a un diagnéstico
completo sea una realidad
para todas y cada una de las
personas y familias que estan

integradas en nuestras
Asociaciones, a lo largo de
todas las localidades del terri-
torio espanol.

Esto va a suponer que en
cada Comunidad Auténoma
haya un equipo multidisciplinar
que sea quien realice y confirme
los diagnésticos, a la vez que
haga el seguimiento de la evolu-
cidén de la degeneracidn visual, a
lo largo del proceso de la enfer-
medad.

La FARPE instara al
Ministerio de Sanidad vy
Consumo a que este derecho
sea real en cualquier lugar de
Espana y ayudara a las
Asociaciones autondomicas a
que estos equipos funciones
de modo similar en todo el
territorio nacional. Para la ges-
tion de este objetivo estratégi-
co se utilizaran los recursos
humanos, técnicos y materia-
les que sean necesarios.

Exijamos desde el colectivo de
nuestras Asociaciones el dere-
cho individual de disponer de un
diagnostico en el que, ademas
de conocer el nombre concreto

de la enfermedad, su momento
evolutivo y su posible pronéstico,
sepamos la causa genética que
la ha provocado, asi como su
proceso de continuidad heredita-
ria, si lo hubiera. En estas inicia-
tivas tendremos el apoyo decidi-
do de la Federacion, con toda la
fuerza de que dispone por su
representatividad institucional.
En la reivindicacion de este
derecho necesitamos alianzas y
complicidades que hagan mas
visible y fuerte nuestra posicion
como pacientes. Nuestros alia-
dos naturales son los profesio-
nales que nos atienden en el dia
a dia. Asi que iremos de la mano
solidaria de oftalmélogos, neuro-
fisiblogos y genetistas, con los
que nuestra relacién de confian-
za y cercania ha de permitir esta
dindmica de intereses que nece-
sitamos. Nuevamente, el tandem
pacientes y profesionales clini-
cos es el vehiculo apropiado
para nuestro mutuo avance.

José Maria Casado Aguilera
Presidente de FARPE
Director de VISION




CONVOCATORIA
DE AYUDAS

A LA INVESTIGACION
FUNDALUCE 2007

"
"

Fundaluce

FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA

La FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA (FUNDALUCE) convoca el Concurso Publico afio
2007 para atender a la financiacion de Proyectos de Investigacion sobre posibles Estrategias
Terapéuticas concretas en el Campo de la Retinosis Pigmentaria por un periodo de dos o tres
anos y por un importe de 30.000 Euros (TREINTA MIL EUROS)

Las condiciones generales de la presente convo-
catoria son las siguientes:

-En la asignacién de las Ayudas, los proyectos
seran evaluados por la ANEP (Agencia Nacional
de Evaluacion y Prospectiva) y se tendran en
cuenta entre otros los siguientes criterios:

-Calidad cientifico-técnica de la propuesta, la acti-
vidad investigadora desarrollada previamente, la
cofinanciacion de los proyectos por otras entida-
des publicas y/o privadas de reconocido prestigio,
la colaboracién con otros grupos de investigacion
nacionales y/o internaciones, el caracter multidisci-
plinar del proyecto investigador.

-Quedan excluidos de la presente convocatoria
aquellos proyectos que durante el presente afno
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reciben financiacién por parte de Fundaluce.

-El plazo de presentacion de solicitudes estara
abierto hasta el 20 de Julio de 2007

Las bases de la Convocatoria estaran a dispo-
sicion de todas las personas interesadas en el
domicilio social de Fundaluce, Fundacién
Lucha contra la Ceguera y en FARPE
Federacion de Asociaciones de Afectados por
Retinosis Pigmentaria del Estado Espanol

C/ Montera n 24 4°J, 28013 Madrid

Tel/fax: 91 532 07 07

Pagina Web: http://fundaluce.org

E-mail: fundaluce@retinosis.org

Madrid, Mayo de 2007



FUNDALUCE
RESUELVE SU CONVOCATORIA
DE AYUDAS A LA INVESTIGACION
30.000,00 euros para Investigacion en Retinosis pigmentaria

El pasado 02 de marzo de 2007 FUNDALUCE
(Fundacién Lucha Contra la Ceguera) resolvié su
convocatoria de ayudas a "Proyectos de
Investigacidén  sobre  posibles Estrategias
Terapéuticas concretas en el Campo de la
Retinosis Pigmentaria", por valor de 30.000 euros
al siguiente proyecto:

"Andlisis de ligamento con marcadores SNP de
todo el genoma en una plataforma de genotipado
high-throughput para caracterizar loci candidatos
de retinosis pigmentaria autondémica recesiva.
Busqueda e identificacion de nuevos genes",
cuya investigadodra principal es la Dra. Roser
Gonzalez Duarte de la Universidad de Barcelona,
Espana.

El grupo de la Dra. Roser Glez.-Duarte, lleva mas
de 20 anos trabajando en la busqueda de genes
implicados en la retinosis pigmentaria y esta
ayuda le permitira seguir trabajando en la dificil
tarea de conocer todos los genes implicados. De
los 32 genes conocidos este grupo ha participado
en el decubrimiento de uno de estos genes. Todo
un logro para la investigacion esparola.

El acto de entrega de las ayudas FUNDALUCE
tendra lugar en la ciudad de Valencia, el viernes
15 de junio de 2007 dentro de la Jornadas FUN-
DALUCE, "la ceguera puede vencerse".

La revista VISION felicita a la Dra. Roser y todo su
equipo y anima a todo el mundo a colaborar con
FUNDALUCE, para que grupos espafoles de
investigacion puedan seguir trabajando en retino-
sis pigmentaria y otras enfermedades hereditarias
de la retina.

S6lo con una FUNDALUCE fuerte y con recursos
podremos influir en los caminos de la investiga-
cion.

Ponte en contacto con FUNDALUCE,
Fundaciéon Lucha Contra la Ceguera a
través de su web www.fundaluce.org o
del correo electronico,

E_mail fundaluce@retinosis.org

o por teléfono 915320707 y crea tu
grupo de apoyo a la lucha contra la
ceguera, en tu ciudad, en tu barrio, en
tu trabajo, en tu familia, en tu escuela,
... donde tu quieras.




GENTE
COMPROMETIDA

Durante el periodo comprendido entre los dias 1
de Noviembre de 2006 a 31 de Marzo de 2007,
Fundaluce ha recibido donativos particulares, de
algunas de las Asociaciones miembros pertene-
cientes a FAARPEE vy de la aportacién por publici-
dad en esta Revista Vision de empresas publicas
y privadas, ascendiendo a un total de 30.049,93
euros.

Los donativos privados ascienden a un total
de 12.515,43 euros:

En cuanto a las Asociaciones pertenecientes
a FAARPEE, los donativos ascendieron a
15.014,50 euros, detallando a continuacion los
importes donados cada una de ellas:

Asociacion de Castilla Ledn 2864,50
[Asociacion de Asturias 6150,00
Asociaciéon de Cataluina 6000,00
Total 15.014,50
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DESDE AQUI ANIMAMOS AL RESTO
DE LAS ASOCIACIONES MIEMBROS
PARA QUE COLABOREN CON LA
FUNDACION LUCHA CONTRA LA
CEGUERA, FUNDALUCE, CON SUS
DONATIVOS.

La FARPE ha dado un donativo de 300
euros.

Por ultimo, las aportaciones de publicidad
de entidades publicas y privadas en el ultimo
numero de la Revista Vision, ascendieron a
2.220,00 euros, correspondiendo a las empre-
sas AVS 1.800,00 euros y NOVOVISION 420,00
euros.

En esta relacion estan incluidos los donativos
por las tarjetas de Navidad.

GRACIAS A TODOS Y TODAS POR
VUESTRO ESFUERZO Y
COLABORACION.




DONANTE EUROS

DONANTE EUROS

A. BECERRIL 144,00 € | JUAN MANUEL MUNOZ MUNOZ (CADIZ) 50,00 €
ALFREDO PEREZ ARBOLEYA (ASTURIAS) 100,00 € | JULIO ANTONIO GOMEZ SANCHEZ (CACERES) 100,00 €
ANDRES MAYOR (ASTURIAS) 575,00 € L. CHICOTE GONZALEZ 200,00 €
ANGELICA PEREZ RODRIGUEZ (LAS PALMAS) 20,00 € LAGUNA 200,00 €
ANONIMO (ZARAGOZA) 72,50 € LUIS IGNACIO MEDINA MUNOZ (ZARAGOZA) 200,00 €
ANTONIO MOYA MARTINEZ (MURCIA) 48,08 € LUIS VILLARROYA MOYA (ZARAGOZA) 800,00 €
ANUNCIACION SOSA VILLALBA (ASTURIAS) 50,00 € | M. CORDERO 100,00 €
B. LORA HERNANDEZ 40,00 € | M. DIEZ GARCIA 200,00 €
CARMEN DURO SANCHEZ (A CORUNA) 20,00 € | M. SEVILLANO (CACERES) 50,00 €
CASIMIRO POZO ROSA (CORDOBA) 20,00 € | M.N. MORALEZ (CALATAYUD) 50,00 €
CASIMIRO POZO ROSA (CORDOBA) 20,00 € | M.T. VALERO 150,00 €
CONSTANZA PLAZA (JAEN) 50,00 € | M2 CONCEPCION CASTRO (MADRID) 75,00 €
DONATIVO ANONIMO 100,00 € | M? CRUZ ESCUDERO ROMERO (ALMERIA) 60,00 €
ELENA GONZALEZ SOTO (A CORUNA) 100,00 € | M2 DOLORES ROMERO (GIUPUZCOA) 50,00 €
ELISEO MARTIN RODRIGUEZ (TENERIFE) 200,00 € | MPISABEL ALMARAZ ESTEBAN (SALAMANCA) 100,00 €
E. DE CABO FERNANDEZ (BARCELONA) 25,00 € | M2 JOSE CARRETERO 100,00 €
FELIPE PLAZA TENORIO (TOLEDO) 180,30 € | M? JOSE GALLARDO NIETO (GRANADA) 50,00 €
FDO. DEL CASTILLO CASTRO (BARCELONA) 30,00 € | M2 ORFIIA PELAEZ 80,00 €
FDO. GONZALEZ DEL VALLE (CIUDAD REAL) 550,00 € | M2 RISA GIBZAKEZ 100,00 €
FCA. I. MARQUES IBORRA (CASTELLON) 50,00 € | MANUEL ABAD SEGARRA (CASTELLON) 50,00 €
FRANCISCO GRIMA SANCHEZ (GIRONA) 30,00 € | MARIA LUZ RIVERA PEREZ (TOLEDOQ) 150,25 €
FRANCISCO SEBASTIAN CAZORLA (VALENCIA) 100,00 € | MARIANA ROVIRA FONT (TARRAGONA) 200,00 €
FRED OLSEN (TENERIFE) 240,00 € | MERCEDES FERNANDEZ MARTINEZ (SEVILLA) 60,10 €
G. SANCHEZ JIMENEZ 100,00 € | MERCEDES OYARZABAL BARCIA 120,00 €
GERARDO GARCIA MOYA (TOLEDO) 100,00 € | MIGUEL A. RIO ALVAREZ 30,00 €
GUILLERMO REGO GAY (BARCELONA) 1.500,00 € | MONTSERRAT CABALLOL ANGRILL (BARCELONA) 300,51 €
IGNACIO PEREZ PRIETO (CANTABRIA) 100,00 € | MV. MOMPO (VILLAVIEJA) 150,00 €
INDUALSA (ALBACETE) 75,00 € | N. GARCIA (MALAGA) 100,00 €
J. BALLESTEROS 100,00 € | N. PENAS (CABEZUELA V. 150,00 €
J.A. ORDAS (LEON) 500,00 € | OVIDIO FERNANDEZ MONTESINOS (LUGO) 30,00 €
J.A. REGANO 100,00 € PEDRO GARCIA VERA (MADRID) 30,00 €
J.M. PAJARES 150,00 € FAMILIA DEL RIO ALVAREZ (VALLADOLID) 234,00 €
JESUS ANGEL PEREZ RODRIGUEZ (ASTURIAS) 50,00 € RAFAEL BECERRO OSORIO (VALLADOLID) 100,00 €
JESUS RUIZ GAMEZ (VALENCIA) 60,00 € RAKEL NIETO APARICIO (GUIPUZKOA) 10,00 €
JOAN HURTADO SOTO (BARCELONA) 100,00 € | SALVADOR MENDOZA NAVARRO (TENERIFE) 30,00 €
JOAQUIN CASTRO NAVARRO (ASTURIAS) 200,00 € | SILVIAFARE COLL (BARCELONA) 60,00 €
JOAQUIN RAMOS MAESTRE (SALAMANCA) 20,00 € | SILVIA FERRANDO MARTINEZ (BARCELONA) 30,05 €
JORDI PEREZ TIRADO (BARCELONA) 30,00 € | TERRESA ULLDEMOLINS LLOP (TARRAGONA) 144,24 €
JOSE ANTONIO MUNOZ HERM (LAS PALMAS) 125,00 € | TOMAS CRIADO BALLESTEROS (OVIEDO) 30,05 €

JOSE CRUZ PRIETO (ZAMORA) 100,00 € | TOMAS RIPA MEDRANO (MADRID) 150,25 €
JOSE LUIS VILLAR RODRIGO (MADRID) 60,00 € | TRABAJOS GRAFICOS ALFADIR (BARCELONA) 340,00 €
JOSE PUJOLS MAS (BARCELONA) 120,00 € | VDA. JULIAN NUNEZ S.A. (ALBACETE) 135,00 €
J. VICTOR COLLADO FERNANDEZ (VALENCIA) 100,00 € | VICTORIANO LLANOS PRIETO (VALLADOLID) 100,00 €
JOSEP MARIA JUANOLA CONILL (GIRONA) 50,00 € | XENIA MERCADE NOGUES (BARCELONA) 100,00 €
J.BAUTISTA BALLESTEROS POLO (C. REAL) 60,10 € | ZOOCAL 35,00 €

JUAN FRANCISCO VALLS ALVAREZ (VALENCIA) 200,00 €

HUCHAS CONTRA LA CEGUERA, VALLADOLID 166,00€

TOTAL 12.515,43 €




ANALISIS DE LIGAMIENTO
HIGHTROUGPUT PARA IDENTIFICAR
NUEVOS GENES DE RETINOSIS

PIGMENTARIA

Presentado por el equipo de Genética Molecular del
Departamento de Genética de la Universitad de
Barcelona.

Objetivos y contexto en el que se enmarca el
proyecto

El conocimiento que hoy tenemos de las bases
genéticas y moleculares de la retinosis pigmenta-
ria (RP) se debe a los esfuerzos y dedicacion de
muchos equipos de investigacién, a las asociacio-
nes de afectos que los han apoyado y estimulado
y a las instituciones publicas y privadas que han
financiado los trabajos. Gracias a todo ello, la ulti-
ma década se ha caracterizado por una incesante
ampliacién de los estudios genéticos que han con-
ducido al descubrimiento de nuevos genes, la
construccion de modelos animales y celulares v,
finalmente, la realizacién de un amplio espectro de
estudios bioquimicos, fisioldgicos y moleculares.
Todo ello con el objetivo de conocer las bases
moleculares de la patologia, abrir nuevas perspec-
tivas de diagndstico y prondstico, y definir estrate-
gias terapéuticas. Los avances realizados son
muy importantes porque han proporcionado herra-
mientas para “diseccionar” el proceso de la vision,
inabordable por su complejidad a nivel global, y
definir con precision el papel de los componentes
esenciales de una maquinaria muy compleja y
optimizada.

Conocemos hoy 32 genes que causan RP, aun-
que de bastantes so6lo sabemos su nombre, su
estructura y su localizacién en el genoma. De una
buena parte de ellos no podemos explicar cémo y
por qué afectan al tejido retiniano y causan la
degeneracion de los conos y bastones. El elevado
numero de genes RP, sumado a que no hay genes
mayoritarios ni mutaciones prevalentes asociadas
a la patologia, dificulta enormemente el diagndsti-
co genético. El diagndstico clinico tampoco esta
exento de dificultades. La sintomatologia de la RP

VISION30

frecuentemente se solapa con la de otras distro-
fias retinianas y con la de distintas patologias sin-
drémicas que cursan con RP (en total, mas de 125
genes implicados). Ademas, incluso entre afectos
de una misma familia se observa una gran variabi-
lidad en la edad de aparicién de los primeros sin-
tomas, el grado de penetrancia y la severidad cli-
nica. Si finalmente consideramos que cada gen
explica muy pocas familias y que a la practica en
cada familia el gen que causa la patologia es dis-
tinto, llegaremos a la conclusién que el diagndsti-
co manual es totalmente inviable por su elevado
coste en términos de tiempo y personal.

Por otra parte, el diagndéstico genético es muy
importante a nivel individual porque refuerza vy
complementa el diagnéstico clinico y permite, una
vez conocido el gen y la mutacién, ampliarlo al
diagnostico de portadores, prenatal y preimplanta-
cional. A medida que crezca el numero de diag-
nésticos se podra elaborar una estadistica sobre el
grado de patogenicidad de las mutaciones descri-
tas en cada gen RP y esto contribuira a establecer
un pronéstico clinico fiable. Finalmente, la identifi-
cacion del gen RP que causa la patologia es un
requisito indispensable para que el paciente pueda
ser tratado por terapia génica. Estas terapias no
son generalizables a cualquiera de los genes RP
ya que han sido disefadas para paliar o minimizar
los efectos de las mutaciones de un determinado
gen.

Existen chips de diagnéstico genético basados
en ensayos muy fiables y totalmente automatiza-
dos. El sistema APEX (arrayed primer extension),
diseflado por el equipo de Rando Allikmets y
comercializado por Asper Ophthalmics, consiste
en inmovilizar de forma ordenada sobre un sopor-
te sélido inerte (lo que conocemos como chip)
fragmentos de DNA que contienen las mutaciones
descritas en 13 genes arRP. Estos fragmentos se
comparan por hibridacion con el DNA del paciente
y asi se determina facilmente la presencia/ausen-



Miembros del grupo de investigacién que desarrolla el proyecto, liderado por Roser Gonzalez. De izquierda a derecha: Jon
Permanyer, Alejandro Garanto, Roser Gonzalez, Esther Pomares, Amanda Denuc, Olga Gonzalez, Gemma Marfany)

cia de la mutacién. Este sistema es eficaz y preci-
so pero sélo sirve para diagnosticar mutaciones ya
conocidas. Cambios nuevos en genes RP ya des-
critos, que se sabe representan un porcentaje ele-
vado de los casos, pasaran desapercibidos. Otro
enfoque es el que ha seguido el equipo que pro-
puso el presente proyecto. Este se basa en una
estrategia automatizada de diagndstico indirecto
de 22 genes arRP y LCA, investigacion financiada
por la ONCE y publicada (Hum Mutat. 2007
May;28(5):511-6) con marcadores proximos e
internos a dichos genes. El diagnostico requiere
partir de una familia, no de individuos aislados, y
tiene como objetivo excluir los genes que no cau-
san RP en la familia en concreto, para proceder
después al andlisis -ahora si directo- de los genes
que no hayan sido descartados.

El chip es ademas una herramienta muy valio-
sa para la investigacion bdasica ya que permite
identificar facilmente las familias que son aptas
para la busqueda de nuevos genes, e iniciar en
ellas un analisis de ligamiento. Un paso previo e
indispensable antes de iniciar esta busqueda es
descartar todos los genes conocidos, algo que con
el chip podemos realizar de forma totalmente rapi-
da, fiable y automatizada. Siguiendo este enfoque
nos proponemos identificar nuevos genes RP y
proseguir en la tarea de caracterizar los compo-

nentes esenciales de la maquinaria de la visién y
abrir nuevas perspectivas diagnésticas y terapéu-
ticas.

Agradecimientos

Queremos hacer constar nuestro agradecimien-
to al MEC, la ONCE y FUNDALUCE por la finan-
ciacién y el apoyo que hemos recibido para la rea-
lizacién de nuestros trabajos y, especialmente a
Fundaluce, por la confianza explicita que nos otor-
ga nuevamente con la subvencion del presente
proyecto.




DISTROFIAS RETINIANAS

LA CONSEJERIA DE SANIDAD DEL GOBIERNO CANARIO PONE EN MARCHA EN
TODAS LAS CONSULTAS DE OFTALMOLOGIA UN PROTOCOLO PARA EL DIAGNOSTI-
CO Y SEGUIMIENTO DE LAS DISTROFIAS RETINIANAS

El Protocolo sirve para homogenizar las pautas de actuacion en el diagnostico y
seguimiento de los pacientes con estas enfermedades hereditarias y degenerati-
vas, que pueden provocar la pérdida parcial o completa de la vision.

Fue elaborado por un equipo multidisciplinar de profesionales de los hospitales
canarios, bajo la coordinacion técnica de la Direccion General de Programas
Asistenciales del Servicio Canario de Salud.

La Consejeria de Sanidad del
Gobierno de Canarias ha instau-
rado en todas las consultas de
Oftalmologia de los hospitales y
Centros de Atencion
Especializada de la Comunidad
Auténoma un Protocolo para el
diagndstico y seguimiento de las
distrofias retinianas, un conjunto
de enfermedades hereditarias y
degenerativas que pueden llegar
a provocar la pérdida parcial o
completa de la vision.

La elaboracion y aplicacién de
este Protocolo responde a la
necesidad de homogeneizar las
pautas de actuacion, tanto en el
diagnéstico como en el segui-
miento de este problema de
salud, que puede representar
una causa de incapacidad impor-
tante. El objetivo perseguido fue
obtener una guia que homoge-
neizara dichas pautas y que con-
tribuyera a la investigaciéon a
nivel nacional, para seguir avan-
zando en la busqueda de alter-
nativas terapéuticas.

Esté dirigido a los pacientes con
disminucién de la agudeza visual
y dificultades de adaptacion a la
oscuridad, que constituyen el
grupo de riesgo de padecer dis-
trofias retinianas, nombre que
agrupa las enfermedades tapeto-
retininas (retinosis pigmentaria),
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la enfermedad de Stargardt o la
distrofia de conos/bastones,
entre otras.

El protocolo es de diagnéstico y
seguimiento, porque las patologi-
as no tienen hoy por hoy trata-
miento y dedica una parte rele-
vante de su contenido al estudio
genético, para establecer patro-
nes de herencia y determinar los
casos de riesgo. Gracias a estos
estudios, es posible instaurar
controles previos a la aparicién
de los sintomas y realizar el con-
sejo genético.

El Protocolo de Distrofias
Retinianas fue elaborado por un
equipo multidisciplinar de profe-
sionales de los hospitales de
referencia de la Comunidad
Auténoma, de las especialidades
de Oftalmologia, Neurofisiologia
y Unidad de Genética, bajo la
coordinacion técnica del Servicio
de Atencidén Especializada de la
Direccién General de Programas
Asistenciales del SCS.

Con su puesta en marcha, la
Consejeria de Sanidad da res-
puesta, ademds, a la solicitud
planteada por los propios enfer-
mos, agrupados en la Asociacién
de Afectados de Retinosis
Pigmentaria de la Comunidad
Canaria, entidad que ha hecho

una valoracioén favorable del con-
tenido del Protocolo.

DIAGNOSTICOS
MAS PRECISOS

De esta manera, se pretende
lograr que las intervenciones
diagndésticas sean mas precisas
y, a través de los registros de
pacientes que se elaboren, valo-
rar la importancia de estas enfer-
medades en Canarias.
Asimismo, se colaborara en la
investigacion a nivel nacional
para avanzar en la busqueda de
futuras alternativas terapéuticas
que permitan mejorar la calidad
de vida de las personas afecta-
das por estas patologias.

El estudio molecular de estas
patologias esta centralizado en
el Servicio de Genética de la
Clinica de la Concepcion,
Fundacién Jiménez Diaz, donde
se realiza el proyecto de
“‘Epidemiologia, fisiologia y
caracterizacion clinica molecular
de las distrofias hereditarias de
retina, EsRetNET”. A este
Servicio se remitiran los casos
de distrofias retinianas diagnosti-
cados en Canarias, al igual que
el resto de centros participantes
en el proyecto.
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ANO DE LA CIENCIA EN ESPANA

La imagen representa una microfotografia realizada
con un microscopio confocal de una seccion de
retina de mono, teinida utilizando técnicas de immu-
nofluorescencia. En esta fotografia se muestran los
principales tipos neuronales retinianos encargados
de procesar la informacion visual que llega a la reti-
na y enviarla al cerebro. Se realizé un doble marca-
je con anticuerpos frente a dos proteinas la calbin-
dina y la calretinina. Con la calbindina se marca un
tipo de fotorreceptores denominados conos (célu-
las alargadas de color verde) los cuales son los
encargados de transformar los estimulos lumino-
sos en impulsos nerviosos. Estas células son los
responsables de la visidon en color y de la agudeza
visual. Otras células marcadas por la calbindina
son las células bipolares para conos (células ver-
des redondeadas), cuya funciéon es transferir la
informacion visual desde los fotorreceptores a las
células ganglionares (células tenidas de verde pali-
do), las cuales envian la imagen final a la corteza
occipital del cerebro. La calretinina tine un tipo
especifico de célula amacrina denominada A-ll
(células tenidas de color rojo). Estas células son las
encargadas de transmitir la informacion visual
desde los bastones, fotorreceptores responsables
de la vision en blanco y negro, a las células bipola-
res para conos las cuales transfieren la informacion
a las células ganglionares.

Fotografia Original en Portada
LA RETINA: ASi VEMOS
por Nicolds Cuenca Navarro

Foto ganadora en la Categoria de
Microfotografia del Certamen Nacional
de Fotografia Cientifica (FOTCIENCIAQ6)
convocado por la FECYT y el CSIC

CYT

2007 es un ano muy especial para todas las perso-
nas que trabajan en la generacién del conocimien-
to cientifico y tecnoldgico. Para quienes quieren
conocer mejor nuestro mundo y contribuir a mejo-
rarlo. Para quienes apoyan y apuestan por la cien-
cia. Porque respaldar la ciencia es defender la
curiosidad, la racionalidad, la cultura, el sentido cri-
tico, el descubrimiento, la constancia.... Apostar
por una manera de reaccionar ante los retos de
nuestra existencia mas libre.

Nuestro pais necesita mas ciencia: mas investiga-
doras e investigadores, mas descubrimientos, pero
también mayor conocimiento, cultura y actitud
cientifica. Porque necesitamos esfuerzos continua-
dos durante anos que sélo seran posibles con un
decidido apoyo social.

El Afio de la Ciencia 2007 es una iniciativa del
Gobierno Espariol que tiene como finalidad promo-
ver actividades de difusién y divulgacion de la cien-
cia y tecnologia por el territorio del estado a lo
largo del afio 2007. La Fundacién Espafiola para la
Ciencia y la Tecnologia coordinard las diferentes
actividades que se organizan durante el afo de la
ciencia 2007.

web

Para mas informacion \visita la

http://www.ciencia2007.es
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DIAGNOSTICO GENETICO
PREIMPLANTACIONAL DE
ENFERMEDADES HEREDITARIAS
Aplicacion a la Retinosis Pigmentaria

AUTORES: Dr. Dominique Gallardo y Dr. Francisco Vidal

SE ESTIMA QUE LAS ENFERMEDADES HEREDITARIAS AFECTAN ALREDEDOR DEL 6% DE LA POBLA-
CION ESPANOLA. UNA DE LAS PRINCIPALES PREOCUPACIONES DE LOS ENFERMOS Y DE SUS RESPEC-
TIVAS FAMILIAS ES EL ELEVADO RIESGO DE TRANSMISION DE LA ENFERMEDAD A SU DESCENDENCIA.
HASTA HACE UNOS POCOS ANOS LA UNICA MANERA DE ABORDAR DICHO PROBLEMA ERA LA DEL
DIAGNOSTICO PRENATAL, UN PROCEDIMIENTO EFECTIVO Y SEGURO PERO CON LA IMPORTANTE LIMI-
TACION DE QUE SOLO PUEDE REALIZARSE UNA VEZ QUE YA SE HA ESTABLECIDO EL EMBARAZO. EL
DIAGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTACIONAL SOLVENTA DICHA LIMITACION Y SUPONE UNA CLARA
MEJORA EN LAS ASPIRACIONES DE LOS DIVERSOS COLECTIVOS AFECTOS DE ASEGURAR LA SALUD Y
CALIDAD DE VIDA DE SUS HIJOS.

Es indudable que el imparable
avance de los descubrimientos
cientificos ha permitido plantear
nuevas aplicaciones enfocadas
hacia la mejora de nuestra cali-
dad de vida, muchas de las cua-
les eran absolutamente impen-
sables hace tan solo unos pocos
anos. Uno de los ejemplos mas
notables en el campo de la
Biomedicina es el del
Diagndstico Genético
Preimplantacional, abreviada-
mente DGP, resultado de la
combinacion de técnicas avan-
zadas de reproduccion asistida
y de biologia molecular. De
entre las varias definiciones de
diagnéstico genético preimplan-
tacional DGP existentes una de
las mas adecuadas para el con-
tenido de este texto seria la de
"un conjunto de procedimientos
destinados al diagnostico de un
defecto genético, mediante la
biopsia y analisis in vitro de una
célula embrionaria, con el objeti-
vo de evitar la transmision de
una enfermedad hereditaria a la
descendencia en parejas con
historial de riesgo".
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El DGP es por tanto una forma
temprana de diagndstico, de
hecho es la forma mas tempra-
na posible, y constituye hoy en
dia una prometedora alternativa
al diagnéstico prenatal. Su
demanda es creciente, basica-
mente por dos motivos: en pri-
mer lugar el analisis diagnédstico
se lleva a cabo antes del esta-
blecimiento del embarazo y en
segundo lugar la posibilidad de
interrupcion del mismo debido a
que el feto sea portador de la
enfermedad se reduce ostensi-
blemente. A manera de ejemplo,
en enfermedades hereditarias
ligadas al cromosoma X como lo
son algunos tipos de Retinosis
Pigmentaria, la probabilidad de
que un feto varon no tenga la
enfermedad siendo la madre
portadora y el padre sano es del
50% (ver seccién B de la figura).
Ello significa que un diagnéstico
prenatal convencional, realizado
alrededor del tercer o cuarto
mes de embarazo a partir de
células del liquido amnio6tico o
de vellosidad corial, informara
de la existencia de un feto varén

afecto en uno de cada dos
casos. En el caso del diagnésti-
co genetico Preimplantacional
(DGP), dado que el diagnéstico
geneético se realiza de forma
previa a la transferencia al utero
materno y de que tan soélo se
transferiran los embriones
sanos seleccionados, las posibi-
lidades de que la descendencia
sea sana en un embarazo a tér-
mino son superiores al 99%.

En nuestro pais la primera ges-
tacibn conseguida mediante
esta tecnologia data de 1994,
cuando se selecciond el sexo de
la descendencia de una pareja
cuya mujer era portadora de
Hemofilia. Hoy en dia las posibi-
lidades del DGP se han multipli-
cado dado que la identificacion y
el conocimiento de los genes
cuyas alteraciones son respon-
sables de la aparicion de enfer-
medades hereditarias ha creci-
do de manera exponencial. Ello
unido a la mayor sensibilidad de
las técnicas moleculares dispo-
nibles esta proporcionando al
DGP una notable relevancia



A Principales etapas del DGP
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Seleccion y
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los embriones sanos

social y una demanda creciente.
En la actualidad es posible
detectar las mutaciones concre-
tas responsables de patologias
como la Hemofilia, por poner
como ejemplo el caso citado
anteriormente, lo cual determina
un cambio radical en la actitud
diagnodstica y en las consecuen-
cias que de ello se derivan. La
seleccidén de sexo es una practi-
ca muy habitual en el caso de
diagnostico Preimplantacional
(DGP) de enfermedades ligadas
al cromosoma X. Esta técnica
reconoce la presencia del cro-
mosoma Y, propiamente mascu-
lino, sin incidir en la busqueda
concreta del gen responsable. El

.

Madre
portadora

S
TR Bt

Hija
portadora no portadora

Tipos de herencia mas relevantes de aplicacion
del DGP en Retinosis Pigmentaria

HERENCIA LIGADA AL 5EXQ RECESIVA —

Padre
no afecto

Y

Hija Hijo Hijo
afecto no afecto

i HERENCIA AUTOSOMICA DOMINANTE  —,

Madre
no afecta
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Hija
afecta

Padre
afecto

N

Hija Hijo Hijo
no afecta afecto no afecto

resultado de esta aproximacion
diagnéstica es que la mitad de
los embriones masculinos, que
no presentan la mutacion, son
sistematicamente descartados.
Las parejas tienen que renunciar
a tener hijos varones y ademas
la mitad de las hijas seran porta-
doras, heredando por tanto el
mismo problema que sus proge-
nitores a la hora de plantear su
descendencia.

Sin embargo el analisis direc-
to de la mutacién responsa-
ble, como alternativa a la
deteccion cromosémica, per-
mite la seleccion de embrio-
nes sanos independientemen-

te de si son de sexo masculi-
no o femenino. Queremos
remarcar que esta novedosa
aproximacion, de aparicion
reciente, todavia es aplicable
por muy pocos laboratorios
dado que entrana una mayor
complejidad técnica que la
mera seleccion de sexo.
Ademas tan sélo es posible
llevarla a cabo cuando se
conoce con exactitud la alte-
racion genética responsable
de la enfermedad. No cabe
duda, sin embargo, de que su
uso se ira extendiendo en los
proximos afos dadas las
indudables ventajas que con-
lleva.




ETAPAS DEL PROCESO DE DIAGNOSTICO
GENETICO PREIMPLANTACIONAL (DGP)

Tal y como se esquematiza en la secciéon A de la
figura, un proceso tipico de diagndstico
Preimplantacional (DGP) puede dividirse, a gran-
des rasgos, en 5 etapas bien diferenciadas:

12 etapa: Estimulacion ovarica mediante trata-
miento hormonal con objeto de conseguir un
numero suficiente de ovocitos que garantizen al
maximo la probabilidad de disponer de especime-
nes sanos.

22 etapa: Recuperacién de los ovocitos e inse-
minacion mediante técnicas de fecundacion in
vitro.

32 etapa: Hacia el tercer dia desde la fecunda-
cidén de los ovocitos se realiza la denominada biop-
sia embrionaria. Tipicamente se extrae una Unica
célula o blastémero, de las 6-8 células de las que
consta el embrion en dicho momento, sin que ello
afecte su viabilidad.

42 etapa: Diagndstico genético de los blastéme-
ros biopsiados mediante unas complejas y excep-
cionalmente sensibles técnicas de biologia mole-
cular que posibilitan detectar alteraciones genéti-
cas a partir de un unico nucleo celular. Para este
tipo de diagnostico es necesario disponer de per-
sonal altamente cualificado asi como de un sofisti-
cado equipo de laboratorio.

52 etapa: Seleccion y transferencia de los
embriones sanos al Utero materno.
Ambito de aplicacién del Diagnéstico Genético
Preimplantacional (DGP)

El ambito potencial de aplicacién es muy amplio
dado que abarca todas aquellas enfermedades
hereditarias cuyos genes sean conocidos o estén
localizados. Los primeros estudios se han concen-
trado en el diagndstico de enfermedades monogé-
nicas, las causadas por un unico gen, como la
Hemofilia y la Fibrosis Quistica. ElI Diagnéstico
Genético Preimplantacional de enfermedades més
complejas requiere un estudio previo de viabilidad
individualizado, ya que la existencia aun de inte-
rrogantes desde el punto de vista genético no per-
mite garantizar el éxito diagnostico en todos los
casos. En esta situacion se encuentra la Retinosis
Pigmentaria, enfermedad compleja con numero-
sos genes implicados, muchos de los cuales toda-
via aun se desconocen.
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Y DICHO ESTO, REMARCAR QUE Si ES
POSIBLE REALIZAR UN DIAGNOSTICO
GENETICO PREIMPLANTACIONAL (DGP)
CON TOTAL GARANTIA EN ALGUNOS DE
LOS POSIBLES PATRONES DE HERENCIA
DE LA RETINOSIS PIGMENTARIA, QUE
SON DIVERSOS Y MUY VARIADOS. EN LA
SECCION B DE LA FIGURA SE INDICAN
LOS DOS PATRONES DE HERENCIA MAS
RELEVANTES PARA LOS QUE EL
DIAGNOSTICO GENETICO ]
PREIMPLANTACIONAL (DGP) YA SERIA
APLICABLE.

En primer lugar se esquematiza un patrén de
herencia recesiva ligada al sexo en la que la
madre es portadora de la enfermedad aunque no
la manifiesta y el padre es normal. En este caso
existe un 25% de probabilidades de tener un hijo
afecto, un 25% de que el hijo sea sano, un 25% de
que la hija sea portadora como la madre y el 25%
restante de tener una hija normal. Dado que la
situaciéon que se pretende evitar es la de tener un
hijo afecto, en este caso no es esencial conocer la
alteracidn genética concreta ya que seleccionando
mediante DGP los embriones de sexo femenino y
descartando los de sexo masculino eliminamos
dicha posibilidad.

En el caso de conocer la mutacion responsable
de la enfermedad entonces seria posible no tener
que descartar por sexo sino por presencia del
defecto genético, posibilitando asi el nacimiento
de varones no afectos.

El segundo patron de herencia corresponde a un
caso de herencia autosémica dominante en la que
el padre es afecto y la madre sana. En esta situa-
cidn no existen individuos portadores y tanto las
hijas como los hijos tienen una probabilidad del
25% de manifestar o no la enfermedad. En este
caso es esencial conocer la mutacion o el cromo-
soma donde se localiza el gen implicado, y el
correspondiente estudio de DGP permitira selec-
cionar los embriones no portadores de la mutacion
independientemente de su género.

Es evidente que a medida que avance el conoci-
miento intimo de los mecanismos moleculares
implicados en la manifestacién de enfermedades
complejas como la Retinosis Pigmentaria se iran
incrementando de manera acorde las futuras apli-
caciones del DGP. Se trata del sistema mas avan-
zado de diagndstico existente y supondra una
innegable ayuda para los enfermos y sus familias
en su legitimo anhelo de buscar mejoras en su
calidad de vida.
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LOS NUEVOS TRATAMIENTOS
ANTIANGIOGENICOS PARA LA
DEGENERACION MACULAR
ASOCIADA A LA EDAD (DMAE)

EXUDATIVA

La incidencia de la degeneracion macular asociada a la edad (DMAE) sera cada vez
mayor debido a que la poblacion vive mas anos, especialmente en los paises des-
arrollados. Es una enfermedad degenerativa con un impacto en la poblacion altisi-
mo, representando la primera causa de ceguera legal por encima de los 50 anos.
Un 30% de las personas de 70 anos sufren alguna forma de esta enfermedad, y un
4-5% la padece en formas muy graves. Si a ello unimos el hecho de que hasta hace
muy pocos anos casi nada se podia hacer para tratar la enfermedad, se entendera
la enorme magnitud de esta asignatura pendiente de la oftalmologia por encontrar
algun tratamiento eficaz para paliar el sufrimiento causado por la DMAE.

Tratamientos de la DMAE:
la Esperanza

En los ultimos anos, y sobretodo
muy recientemente, se han pro-
ducido avances cientificos muy
importantes en el tratamiento de
las formas mas graves, las
humedas, que han revoluciona-
do el manejo de esta patologia y
han aportado una nueva espe-
ranza de preservar la vision a
nuestros pacientes. A finales de
los 90 la terapia fotodinamica
fue el primer gran cambio en el
manejo de esta enfermedad, si
bien su beneficio en general
consistio en disminuir la magni-
tud de la pérdida de vision. El
beneficio no era despreciable,
pero aun asi muchos de nues-
tros pacientes seguian perdien-
do vision. Posteriormente, la
aparicion del pegaptanib sodico
(macugen), (tratamiento
mediante la administracién cada
6 semanas directamente en
cavidad vitrea) inicié el trata-
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miento de esta enfermedad con
farmacos antiangiogénicos, que
se dirigen a actuar a nivel de los
mecanismos de accion, mas que
en producir una agresién sobre
los tejidos, inhibiendo a las
moléculas "mensajeras” implica-
das en los procesos de dar la
orden de que se produzcan los
neovasos.

Por lo tanto, de tratamientos
destructivos pasabamos a tener
tratamientos inhibitorios con
menos efectos colaterales no
deseados. Sin embargo, los
resultados obtenidos con el
pegaptanib sédico (macugen)
eran similares a los de la terapia
fotodinamica, sé6lo se paliaba o
se disminuia la magnitud de la
pérdida de visidbn, pero en
muchos  pacientes  seguia
habiendo pérdida.

Ultimos Avances:
la Gran Revolucion

Parecia en ese momento que

pensar en "ganar" visibn en
DMAE era una utopia, hasta que
se conocieron los resultados de
los ensayos clinicos del
Ranibizumab (lucentis). Por pri-
mera vez en la historia del trata-
miento de las formas exudativas
0 neovasculares de la degenera-
cidbn macular asociada a la edad,
el promedio de las visiones de
los pacientes tratados en dichos
ensayos fue hacia la ganancia.
El beneficio a partir de enton-
ces ya no seria perder menos,
sino no perder, y en un buen
namero de casos hasta ganar
vision. Si antes se aceptaban
como buenos resultados que
entre 60 y 70% perdieran vision,
pero poca, en ese momento este
porcentaje pasaba a ser del
95%, y lo que se lograba ahora
en un 70% era no perder nada
de vision. Se lograron mantener
visiones al final del estudio por
encima de 20/40 en un 40% de
pacientes, lo que significa que 4
de cada 10 tenian visién para



poder conducir, cuando al incio
del estudio s6lo 1 de 10 podia
hacerlo. También se lograron
mejorias de 3 lineas o0 més de
vision en porcentajes similares,
resultados impensables poco
tiempo atras.

Estos resultados fueron muy
bien recibidos por una comuni-
dad oftalmoldgica hecha al habi-
to de la frustracién en el manejo
de esta enfermedad. Sin embar-
go, en el momento de la apari-
cion de los resultados aun nos
quedaba muy lejos la disponibili-
dad del farmaco, unos dos afos
mas tarde. Ello provocd otro
hecho inesperado: la aparicion
de otro farmaco, el
Bevacizumab (avastin) farmaco
antiangiogénico también, pero
desarrollado para el tratamiento
del cancer de colon metastéatico
y que seria utilizado para la
degeneracion macular. El beva-
cizumab es una molécula pare-
cida al Ranibizumab pero que
no fue disefiada para uso intrao-
cular. Se observé como con el
uso sistémico por via endoveno-

sa en pacientes afectados de
cancer, y que a la vez tenian
degeneracion macular asociada
a la edad, mejoraba la enferme-
dad ocular. Ello animé a utilizar
este medicamento por via endo-
venosa para el tratamiento de la
DMAE, y posteriormente a utili-
zarlo también en administracion
intravitrea (para evitar los ries-
gos generales asociados a la
administracion endovenosa ) a
pesar de que no habia sido, en
principio, disefiado para tal uso.
Con mucha cautela se utiliz6 en
un inicio, pero rapidamente su
uso se extendié por todo el
mundo al observarse beneficios
que podian parecerse a los del
ranibizumab y que superaban a
los resultados de los farmacos
disponibles, a pesar de ser utili-
zado en uso compasivo, es decir
en uso fuera de indicacion o
diferente por el cual habia sido
aprobado originalmente.
Mientras se esperaba la aproba-
cion del ranibizumab, el uso del
bevacizumab, a pesar de los
riesgos potenciales o teodricos,
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A la izda fotografia de fondo de ojo sin
alteraciones patologicas. A la derecha
DMAE exudativa extensa que afecta
toda el area central de la retina, toda
la macula, provocando una gran man-
cha en el centro de la visién del
paciente

ha supuesto un beneficio inigua-
lable para cientos de nuestros
pacientes.

En la actualidad, el ranibizu-
mab ya esté aprobado y disponi-
ble en Espana y constituye el
paradigma de tratamiento en
cuanto a eficacia y seguridad
constrastada y demostrada en
diversos ensayos clinicos, sien-
do el tratamiento de primera
eleccion para la DMAE exudati-
va. Los farmacos antiangiogéni-
cos, especialmente el bevacizu-
mab y el ranibizumab, han revo-
lucionado la manera de afrontar
esta enfermedad y la esperanza
que podemos ofrecer a nuestros
pacientes de evitar la pérdida de
vision.

El camino ha mostrado grandes
progresos, pero aun queda
mucho por avanzar. El siguiente
paso sera conseguir farmacos
con resultados de eficacia simi-
lares pero con sistemas de
administracion mas seguros, por
ejemplo inyecciones intravitreas
cada 6 meses en lugar de cada
mes como en la actualidad, o

En este caso la tomografia 6ptica de coherencia nos
permite apreciar el levantamiento y engrosamiento de

eSS IER

SU9EEE |a retina causado por los derrames de la DMAE exuda-
s % tiva. Este técnica de exploracion nos es muy util para

el seguimiento y la toma de decisiones de cuando hay

que retratar con las inyecciones antiangiogénicas.
Después de tratamiento antiangiogénico se aprecia la
desaparicién del fluido por debajo de la retina y una
normalizacién del grosor de la misma
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Exploratory endpoint:
Patients with VA improvements at month 12

Patients (%)
100

M Visudyne® PDT
(n=143)

>2 >3
Lines
' Lucentis® 0.3 mg
(n=140)

**p<0.0001 vs Visudyne® PDT

Lucentis® 0.5 mg
(n=140)

En el Estudio ANCHOR con ranibizumab (lucentis ) un 85%de los pacientes no perdie-
ron nada de vision a los 12 meses de inyecciones mensuales, y un 45% gané 3 lineas
de vision, resultados muy superiores a los que presentaron los pacientes tratados con

terapia fotodinamica

conseguir farmacos de libera-
cion transescleral evitandose
asi las inyecciones intravitreas y
sus riesgos asociados.
Farmacos que en este momen-
tos estan en estudio, y que pro-
baremos en breve en ensayos
clinicos en fase lll, son el VEGF
trap y el bevasiranib.

Avances Genéticos:
el Futuro

También se han producido
recientemente avances impor-
tantes en el conocimiento de la
enfermedad, los factores de
riesgo y la predisposicion gené-
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tica. Se han identificado peque-
nas alteraciones en genes espe-
cificos que hacen que se pue-
dan identificar personas con un
riesgo especial de desarrollar la
enfermedad, y asimismo se
avanza en el conocimiento de
los desencadenantes y la causa
de la misma.

Este conocimiento genético
es el primer paso para que en
un futuro no muy lejano poda-
mos abordar esta patologia
manipulando  genéticamente
tanto los factores de riesgo
como los factores protectores.
No sera un camino corto, pero
posiblemente mucho mas de lo

que hubiéramos imaginado
hace muy pocos afos. Esta
investigacién ~ también  ha
demostrado por ejemplo, que
fumar es aun mucho mas perju-
dicial en ciertos subtipos genéti-
cos de pacientes, que alun agra-
va mas el prondstico y las con-
secuencias de la enfermedad.

La Deteccion Precoz:
Crucial

Otro aspecto crucial en la lucha
contra la pérdida de vision cau-
sada por la DMAE es su detec-
cion precoz. Es especialmente
importante en aquellas enferme-



dades degenerativas que no tie-
nen curacion y que el éxito de
los tratamientos consiste en
abortar la progresion de las mis-
mas. Ahora ya disponemos de
farmacos muy eficaces en dete-
ner las formas graves exudati-
vas de la DMAE, pero para con-

Vuelva
a
sontrelr.

seqguir visiones finales buenas
es muy necesario no partir de
visiones muy deterioradas. Hay
que iniciar el tratamiento lo
antes posible ya que de esta
forma muchos de nuestros
pacientes podran seguir leyen-
do, conduciendo, disfrutando de

su independencia personal a
pesar de sufrir una enfermedad
muy seria, con la que hasta no
hace mucho la pérdida de visidon
grave era lo mas probable.

Dr. Jordi Monés

Institut de la Macula i la Retina,
Centro Médico Teknon, Barcelona.

En este caso la tomografia dptica de coherencia nos permite apreciar el levan-
tamiento y engrosamiento de la retina causado por los derrames de la DMAE
exudativa. Este técnica de exploracién nos es muy Util para el seguimiento y la
toma de decisiones de cuando hay que retratar con las inyecciones antiangio-
génicas. Después de tratamiento antiangiogénico se aprecia la desaparicion
del fluido por debajo de la retina y una normalizacién del grosor de la misma.
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FARPE FORMA PARTE DE TU VIDA

FARPE ,
NUEVA DENOMINACION
DE NUESTRA
FEDERACION

El pasado 3 de marzo tuvo lugar
en Madrid una Asamblea
Extraordinaria para debatir
sobre la oportunidad de modifi-
car el nombre de nuestra
Federacion, tras haber aproba-
do este punto en la Junta
Directiva del mes de noviembre
para incorporarlo al orden del
dia de la Asamblea.

Después de analizar las diferen-
tes propuestas, se acordd que la
nueva denominacién de nuestra
Federacion seria “Federacién de
Asociaciones de Retinosis
Pigmentaria de Espana” y las
siglas serian F.A.R.P.E.

El objetivo principal de esta
modificacion es hacer mas claro
nuestro nombre internacional-
mente, ya que habiamos detec-
tado que no nos identificaban
con la Federacién que represen-
taba a Espana.

SEVILLA HA SIDO LA
PRIMERA CIUDAD
VISITADA POR EL
PROGRAMA DE
VACACIONES

Durante los dias 4, 5,6 y 7 de marzo
veinte personas afectadas de retino-
Sis pigmentaria de  diez
Comunidades Autbnomas diferentes
fueron las protagonistas del primer
programa de vacaciones que la
Direccién General de Servicios
Sociales, Familia y Discapacidad ha
concedido a FARPE para sus aso-
ciados.
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Estas personas, acompania-
das de dos monitoras y una guia
turistica, visitaron los lugares
mas importantes de Sevilla,
tanto desde el punto de vista de
monumentos civiles como reli-
giosos. Asi mismo, pudieron
pasear por las calles de Santa
Cruz, Triana y Plaza de Espana,
entre otros espacios. Por
supuesto que se disfrutd, tam-
bién, de la gran variedad gastro-
ndémica de esta ciudad. El tiem-
po acompand en esta visita, no
haciendo frio ni tampoco calor,
con lo que los paseos nocturnos
fueron agradables, cuando no
emocionantes.

Todas las informaciones son
que se paso tan bien que vamos
a intentar organizar otro progra-
ma de vacaciones para el proxi-
mo ano.

LA ASAMBLEA
APRUEBA LOS NUEVOS
PROYECTOS PARA EL
ANO 2007

El'ya mencionado dia 3 de marzo, en
el hotel Regina de Madrid, se celebro
la Asamblea General correspondien-
te al afo 2007, con presencia de 11
Asociaciones de las 13 que, actual-
mente integran la Federacién. En el
transcursote la misma se aprobo la
gestiébn econémica y de proyectos
del ano 2006, resaltando las entrevis-
tas que, a nivel oficial de organismos
administrativos y de instituciones se
han realizado para que, tanto
FARPE como FUNDALUCE, sean
conocidas se sepa cuales son nues-
tros objetivos y principales activida-
des.

Como es légico, se debatie-
ron los proyectos para el afno

2007, con sus respectivos pre-
supuestos, destacando la orga-
nizacién de las Novenas
Jornadas de FUNDALUCE en
Valencia para el 15 de junio,
nuestra participacién en el
Congreso de Ila Sociedad
Espanola de Oftalmologia que
se celebrara en septiembre en
Canarias y la campafia que
haremos entre oftalmélogos y
Opticos para dar a conocer
FARPE vy el fondo para la inves-
tigacion de FUNDALUCE.
Seguiremos contando con el
apoyo de la O.N.C.E. y del Real
Patronato sobre Discapacidad.
Entre las prioridades para
aumentar el campo de relacio-
nes institucionales esta la visita
al Ministerio de Sanidad vy
Consumo y los organismos que
dependen de él. También el
conocimiento del CIBER de
enfermedades raras.

FARPE PRESENTE EN LA
UNIVERSIDAD DE
BARCELONA

El 21 de febrero estuvimos en la
Universidad de Barcelona con
motivo de la presentacién de la
empresa que va a comercializar
el microchip de diagnoéstico de
las retinosis pigmentarias rece-
sivas. Coincidimos con los
representantes de O.N.C.E. y
del Instituto de Microcirugia
Ocular, instituciones interesadas
en la aplicacion de este procedi-
miento de diagnostico, al igual
que FARPE.

Fue un dia muy interesante
ya que tuvimos la oportunidad
de conversar con personalida-
des del mundo cientifico y de la



investigacion en temas de la
vision, al igual que conocimos
temas relacionados con la ges-
tibn de la investigacién y de su
promociéon en ambitos universi-
tarios y empresariales.

FARPE EN LA REUNION
DE PRORETINA
ALEMANIA

La ciudad de Potsdam en
Alemania, nos acogié amable-
mente entre los dias 30 y 31 de
marzo de 2007. Carolina
Barrera en el apoyo técnico y

Rainald Von Gyzci, presidente
de Proretina Alemania fue nues-
tro anfitriobn en una jornada de
investigacion donde mas de 100
cientificos/as de toda Europa se
reunieron para repasar las pers-
pectivas terapeuticas que desde
la genética se pueden ofrecer
para las enfermedades heredita-
rias de la retina.

Una jornada de convivencia
cientifica con 15 ponencias y
mas de 30 posters.

También tuvimos la oportuni-
dad de compartir con nuestros
colegas de Proretina Alemania
el trabajo que desde las diferen-
tes Asociaciones Europeas de
Retina realizamos para promo-

ver la investigacion biomédica
concluyendo que seria muy inte-
resante que desde las propias
asociaciones unieramos esfuer-
zos para financiar proyectos de
ambito europeo y no sélo local,
de cada pais. Siempre desde la
perspectiva de optimizar recur-
sos y aglutinar conocimiento.

FARPE FELICITA A
PRORETINA ALEMANIA
POR ESTE COLOQUIO TAN
INTERESANTE.

NOS VOLVEMOS A VER EL
ANO QUE VIENE.
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VISION HABLA CON ...

83 Congreso de la Sociedad Espanola de Oftalmologia. Las Palmas
de Gran Canaria. 26-29 de septiembre de 2007.

VICENTE RODRIGUEZ es el presidente y, por lo tanto, responsable de la organizacion del 83
edicion del Congreso de la Sociedad Esparola de Oftalmologia. Ademas es miembro del comi-
té de expertos de la Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de la Comunidad

Canaria.

1- ¢ Qué expectativas de participacion se tiene
para este congreso?

El congreso nacional se organiza cada cuatro
anos. El ultimo celebrado en Valencia en 2003 fue
un éxito, como en ocasiones anteriores. Las
expectativas para esta edicidon son muy buenas
porque es un congreso muy importante desde el
punto de vista médico, pero también desde el
punto de vista promocional y econémico de la ciu-
dad de Las Palmas de Gran Canaria.

Se espera la participacion de unas 8.500 oftal-
mélogos de todo el mundo y Sus acompafantes y
de alrededor de 700 representantes de la industria
y laboratorios. El congreso se desarrollara del 26
al 29 de septiembre en elAuditorio Alfredo Kraus.

2- ¢Cuales seran los temas centrales del con-
greso?

Se abarcara casi todos los aspectos de la oftal-
mologia. Pretendemosque se vean todas las espe-
cialidades posibles y para ello contamos con
unprograma cientifico internacional que expondran
sobre los ultimos avances en el tratamiento de la
degeneracion macular, la primera causa de la
ceguera en adultos en los paises del primer
mundo, los antiangiogénicos, medicamentos
inyectados directamente en el interior del ojo y que
son favorables para la retinopatias diabéticas y
una patologia muy importante en Canarias por su
incidencia. Se tratara sobre los avances en el
abordaje integral del glaucoma, los nuevos antibio-
ticos, la maculopatia u ojo seco y se abordara el
campo de la oftalmologia pediatrica, o el uso del
botox como tratamiento para los ojos, entre otros
muchos temas.
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3- Esta es una ocasion para intercambiar expe-
riencias y conocimientos. ¢Destaca la partici-
pacion de algun especialista en concreto?
Bueno para abordar las retinopatias participara
José Pulido, jefe del departamento de retinopatia
de la Clinica Mayo, EEUU, en el campo de la ocu-
loplastica se contara con el inventor del botox, Alan
Scott, la presidenta de la Soceidad Panamericana
de Estrabologia, Felisa Sukida, que hablaras de
las ultimas tendencias del estrabismo. Para tratar
sobre queratoplastias o transplantes de cérneas
estard Thomsa Neouhace de la Universidad de
Filadelfia (EEUU) y de los tumores intraoculares
disertara Miguel Materin, responsable del departa-
mento de Retina del Hospital Will de Filadelfia
(EEUU). Esto es sdélo una representacion de los
expertos que reuniremos en la 83 edicién del
Congreso de la Sociedad Nacional de
Oftalmologia este afo en Gran Canaria.

4- El Auditorio acogera ademas talleres y cur-
sos paralelos en los que se presentaran técni-
cas novedosas.

Si claro se van a improvisar pequefos laborato-
rios con microscopios parala celebracién de clases
practicas. Se haran alrededor de 40 cursos.
Seutilizaran, como es habitual, ojos de cerdo para
que los asistentes puedan presentar y practicar in
situ.

Su cornea es casi idéntica a la nuestra y por eso
se emplean los ojos de este animal. Por ejemplo,
Francisco Sanchez, reconocido oftalmélogo meji-
cano, impartird un curso de cirugia de cornea,
entre otros expertos. Por otro lado, se ha invitado
a la Facultad de Veterinaria, que tendra un sala en
el Auditorio Alfredo Kraus para que realicen practi-
cas con los ojos de cerdo, ya que les puede ayu-
dar en las patologias oculares de los animales.
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5- El congreso abarcara un amplio espectro,
como por ejemplo se facilitaran reuniones de
colectivos sanitarios que tienen relacion con la
actividad oftalmolégica ¢No es asi?

Efectivamente. Creemos que la figura de la
enfermera es muy importante en nuestra actividad,
sobre todo quirurgica. Es un colectivo que todavia
no tiene posibilidades de especializacién pero, no
obstante, les vamos a ofrecer gla posibilidad de
que mantenga una reunién paralela para que
debatan sobre su aportacién a la oftalomologia y
analicen su campo detrabajo.

6- La ciudad de Las Palmas de Gran Canaria
cuenta con una oferta hotelera determinada
¢ Como se ha solucionado el alojamiento de los
congresista?

El alojamiento de los congresistas se ha distri-
buido entre la zonaturistica del sur de la Isla y la
capital grancanaria. Este congreso trae a muchas
personas y acapararemos casi toda la infraestruc-
tura hotelera. En un principio pensé que Las
Palmas de Gran Canaria no cumplia con las condi-
cones 6ptimas para albergar a tanta gente, pero
me equivoqué. Creo que Canarias, en concreto
Gran Canaria, es un destino idéneo parad esarro-

llar congresos y encuentros: tenemos el mejor
clima del mundo y unos paisajes preciosos que
visitar.

7- En su opinién ¢ Cual es el nivel oftalmolégi-
co en Espaina?
En Espana el nivel en el campo oftalmoldgico

es muy alto, pero también es

cierto que hay que viajar mucho para formarnos
porque las técnicas y lostratamientos estan en
continua evolucién. Con los afos, el ojo envejece
y pueden salir unas cataratas o aparecer tension
ocular y hay que estar al nivel para lograr solucio-
nes médicas a esas patologias.

8- Usted también es miembro del comité de
expertos de la Asociacion de Afectados de
Retinosis Pigmentaria de la Comunidad
Canaria. {Como valora su trabajo?

Desde la Aarpcc, de la que es responsable
German Lépez, se realizan muchas actividades
para lograr que esta patologia se conozca cada
vez mas y que las instituciones canarias, en este
caso, ayuden a su deteccion precoz y al tratamien-
to de la patologia. Hacen un trabajo excelente para
que las condiciones sanitarias mejoren.




RECUPERACION DE LA EXPRESION DE

MARCADORES MOLECULARES EN LA
RETINA DE UN MODELO DE AMAUROSIS
CONGENITA DE LEBER TRAS TERAPIA

GENICA

Dra. Elena Vecino Cordero
Catedratica de Biologia Celular, Universidad del Pais
Vasco

Gracias a la financiacion recibida por la
Fundaciéon ONCE y FUNDALUCE, hemos
podido realizar en los ultimos afnos parte
de las investigaciones que resumimos a
continuacion. Algunos de los resultados
han sido presentados en el congreso, de
la Asociacion para la Investigacion en
Vision y Oftalmologia (ARVO) que se
celebra en Estados Unidos. Estas inves-
tigaciones han sido realizadas en cola-
boraciéon con el grupo de investigacion
que dirige el Dr. Gustavo Aguirre en la
Universidad de Pensilvania de Estados
Unidos.

Los objetivos de nuestro proyecto de investi-
gacion se ha centrado en:

-Establecer los patrones temporales que defi-
nan el estado de las células de la retina en ani-
males con Amaurosis Congénita de Leber
(ACL).

-Correlacionar los cambios neuro-anatomicos
con los cambios funcionales que tienen lugar
en la actividad visual usando tanto electroreti-
nogramas (ERG) e Imagenes de Resonancia
Magnética.

-Aplicar terapia génica con virus adenoasocia-
dos (AAV) para reestablecer la proteina muta-
da y estudiar el restablecimiento molecular y
funcional de la retina.

El estudio ha sido desarrollado en un modelo
experimental de perros que poseen una degenera-
cion retiniana que reproduce molecular, bioquimica
y fenotipicamente las caracteristicas de la degene-
racion retiniana humana. En el caso de este estu-
dio, nos hemos centrado en animales que tienen
una mutacion de la proteina RPE6G5 causante de
un 10-15% de los casos de ACL. Esta patologia se
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genera por la mutacion de al menos 8 genes dife-
rentes. Es importante destacar que los modelos
caninos de degeneraciones retinianas que el Dr.
Gustavo Aguirre tiene caracterizados vy tipificados
son fundamentales para identificar y desarrollar
terapias que sean aplicables a los pacientes huma-
nos. De crucial importancia es la proximidad y
correlacion entre el genotipo/fenotipo que existen
entre el perro y el humano para las mutaciones
identificadas, haciendo del perro, un modelo expe-
rimental de excepcional importancia en el estudio
de estas patologias.

La Amaurosis Congénita de Leber (ACL) en
perros es una patologia autosémica recesiva. Los
animales nacen totalmente ciegos aunque su reti-
na aparece clinicamente normal hasta alrededor
de los 5 anos de edad. El
electroretinograma(ERG) en el momento del naci-
miento de los perros muestra disminucién en la
amplitud de las ondas de respuesta en bastones y
conos, con un perfil ya anormal (Aguirre y cols.,
1998). El progreso de la patologia en lo que a la
estructura de la retina se refiere es lento, por ello
este es un modelo muy adecuado para el estudio
de los mecanismos que acontecen durante la
degeneracion retiniana. A medida que avanza la
patologia, se pueden observar inclusiones lipoides
en las células del epitelio pigmentario. La proteina
RPEG65 en retinas normales esta presente en las
células del epitelio pigmentario asociada a mem-
brana y posee funciones de chaperona para los
retinil-esteres que estan presentes en el ciclo del
acido retinoico en la regeneracion del pigmento. La
proteina RPE 65 tiene una gran importancia en el
mantenimiento de los fotorreceptores, especial-
mente en el correcto equilibrio del ciclo de la vita-
mina A (Saari, 2000). En los animales con esta
mutacion, la proteina RPE65 no se expresa en las
células del epitelio pigmentario, alterando por tanto
a las células de las capas de la retina interna, sien-
do los fotorreceptores los primeros en verse afec-
tados.

A pesar de que se sabia la progresion en la alte-
racién de la funcionalidad de la retina de estos ani-
males, se desconocian las posibles alteraciones
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moleculares que acontecen a
medida que se produce el pro-
greso de la enfermedad. Por lo
tanto, en las primeras fases de
nuestro estudio nos propusimos
establecer la evolucién de la
degeneraciéon de los distintos
tipos celulares de la retina con el
fin de poder establecer los perio-
dos en los que se pudieran reali-
zar las futuras aplicaciones tera-
péuticas.

Analizamos las retinas de ani-
males controles, es decir sin
mutacién en la RPE65 y anima-
les que tenian dicha mutacién
RP65-/- a distintas edades (4 y
17 meses). Con el fin de visuali-
zar los distintos tipos celulares,
utilizamos técnicas inmunocito-
quimicas con anticuerpos espe-
cificos contra distintas moléculas
caracteristicas de los distintos
tipos celulares. De esa forma,
visualizamos cada tipo celular
presente en la retina y compara-
mos la morfologia y las caracte-
risticas moleculares de dichas
células en el transcurso de la
enfermedad. Como conclusion,
pudimos demostrar la similitud
existente en las alteraciones que
se producen en las retinas de los
perros y los humanos. Asi, se
sabe que en humanos se produ-
ce una desorganizacién y emi-
siébn de prolongaciones de los
fotorreceptores a lugares donde
no existian previamente (“sprou-
ting”) (Li y cols., 1995; Milam y
cols., 1998) y lo mismo hemos
encontrado nosotros en los ani-

RETINA

males con la degeneracién reti-

niana desde los 4 meses.
Ademas de dichas alteraciones
morfoldgicas, hemos encontrado
retraccion de las células bipola-
res de baston y modificaciones
en la estructura de las células
gliales. En cuanto a las alteracio-
nes moleculares, hemos descrito
la desaparicion de moléculas
que normalmente se expresan
en las células amacrinas tipo II,
caracteristicas de la via de bas-
tones, asi como un aumento en
la expresion de moléculas del
citoesqueleto de las células de
Mdiller y astrocitos. Uno de los
aspectos mas importantes de
estos resultados ha sido que la
estructura de la retina en general
se mantiene, no desapareciendo
ningun tipo celular, aunque exis-
tan alteraciones morfoldgicas o
moleculares. La via que sufre en
primer lugar, estos cambios es la
via de los bastones, mantenién-
dose preservada la via de los
conos al menos en animales a
los 17 meses de vida. Esto quie-
re decir, que en edades en las
que ya existen alteraciones
patentes en el ERG, las altera-
ciones estructurales de la retina
no son muy drasticas. Por ello la
ventana terapéutica para el trata-
miento es ligeramente mas
amplia de lo esperabamos, a juz-
gar por los resultados funciona-
les, y esto es una buena noticia
respecto a la terapia (Hernandez
y cols., 2006). En el dltimo ano,
nuestro trabajo se ha centrado

Inyeccion Supraretinal Dorsal

Seccion del Ojo de
Un perro

Inyeccion Supraretinal Ventral

en estudiar la posible reversion
de estas alteraciones estructura-
les y moleculares de la retina
tras terapia génica. Estudios pre-
vios del grupo del Dr. Aguirre en
este modelo animal, han demos-
trado que la terapia génica es
efectiva en el modelo de
Amaurosis Congénita de Leber
(ACL) en cuanto a la correccion
del déficit visual (Acland vy cols.
2001). La correccion en el déficit
visual puede ser comprobada
funcionalmente tanto con elec-
tro-retinografia (ERG) como con
Imagenes de  Resonancia
Magnética Funcional (fMRI), que
han sido realizadas en los ani-
males a fin de reconocer la acti-
vidad del cortex visual.

La metodologia utilizada en
esta segunda fase de nuestra
investigacion ha consistido en la
inyeccidn subretinal de virus
recombinantes adenoasociados
(rAAV) que transportan el gen
intacto que expresa la proteina
RPE65. Se realizaron inyeccio-
nes intravitreales sin resultado
de transfeccion, es decir, el virus
no alcanz6 la diana adecuada
(epitelio pigmentario), posible-
mente al no ser capaz de atrave-
sar la retina. Sin embargo las
inyecciones subretinales fueron
muy efectivas, se realizaron en
animales de 5 meses. La exten-
sién en la retina de la inyeccion
alcanza a una tercera parte de la
retina (Hernandez y cols., 2007).
Tras periodos de supervivencia
de varios meses, las retinas de
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los perros tratadas con terapia génica fueron ana-
lizadas. Utilizando anticuerpos contra RPEG65
podemos localizar la zona tratada a fin de ver la
restauracién de dicha proteina. Hemos comproba-
do como esta proteina es restaurada en las células
del epitelio pigmentario en la zona de inyeccion, y
como en las capas mas internas de la retina
correspondiente a la zona donde ha tenido lugar el
tratamiento se reestablecen los patrones estructu-
rales y moleculares. Es decir, que la terapia géni-
ca es muy adecuada para la reestructuracién mor-
foldgica y funcional de la retina en fases no muy
avanzadas de la enfermedad, cuando el electrore-
tinograma (ERG) esta muy afectado, pero la
estructura de las capas de la retina aun se mantie-
ne. La retina en adulto por tanto tiene una plastici-
dad celular y molecular muy por encima de lo que
podriamos esperar.

Conclusiones

- El modelo canino de tratamiento de la
Amaurosis Congénita de Leber (ACL) mediante
terapia génica con el vector rAAV-RPEG5 es efec-
tivo (seguimiento> 5 anos).

- El tratamiento es efectivo sélo por via subreti-
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(A) se han marcado los conos con anticuerpos contra arres-

tina de conos y los ndcleos del resto de los fotorreceptores
con DAPI. En la foto (B) se observa como ha desaparecido
el marcaje de la arrestina en el cuerpo celular de los conos
que es restaurado en (C) tras tratar con terapia génica con
virus adenoasociados portadores de la proteina dafiada
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blece el grado de expresién de arrestina en los conos, ade-
mas de que las células del epitelio pigmentario expresan de
nuevo la proteina RPE65 como en el caso del control.

nal del vector rAAV-RPEG5.

- Se restauro la respuesta retinal y visual en ani-
males tratados.

- El vector es bien tolerado; sin inflamacion
intraocular.

Pasos para el Analisis Clinico Humano en
Pacientes con Amaurosis Congénita de Leber
(ACL)

- Validacién de estudios en el modelo canino.

- Establecer la efectividad, duracion y SEGURI-
DAD.

- Determinar la dosis viral, volumen de inyec-
cidn, area de tratamiento llevada a cabo con segu-
ridad pre-clinica (toxicol6gica). Estudios en rato-
nes, perros y monos.

- Determiar la seguridad, biodistribucién, carci-
nogeneicidad.

-Fase | :

- Aprobacién de la FDA.

- Identificar y generar pacientes testigos de una
poblacion; evaluacion permanente en diversos
periodos de estudio. Periodo de tiempo estimado :
~3-4 anos, y sblo después que todos los items de
seguridad estén correctamente realizados.
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CASTILLA-LEON

SE VUELCA CON FUNDALUCE

La liga contra la ceguera contintia este 2007

El equipo que, desde Castilla y Leon, trabaja para
conseguir el apoyo para FUNDALUCE (Fundacion
Lucha Contra la Ceguera) esta muy satisfecho por
los logros conseguidos durante el afno 2006 (un
total de 6.451,50 euros), destacando, sobre todo,
la rifa benéfica organizada en la Navidad pasada
por la que fueron ingresados en las cuentas de la
fundacién 4.000 euros en base al reparto de 2.000
papeletas distribuidas por toda la comunidad. La
rifa no hubiera podido celebrarse sin la colabora-
cién de patrocinadores que desinteresadamente
donaron regalos para la ocasién: Un conocido cen-
tro comercial de Valladolid, que desea permanecer
en el anonimato, doné una cesta de Navidad,
QUESOS ENTREPINARES de Valladolid doné un
importante lote de quesos que fue repartido entre
todos los premios, ZOOCAL (empresa de un afec-
tado por retinosis pigmentaria de Valladolid, dedi-
cada a productos y alimentos de animales) dond
una camara frio-calor, VIAJES ESTIVALTOUR
(agencia sita en la calle Veinte de Febrero, 9-11 de
Valladolid) don6é un juego de tres estupendas
maletas, FRUTERIA MARISA (de Segovia) doné
dos lotes de productos ibéricos, y diversas bode-
gas de la regién donaron varios estuches de vino:
BODEGA COOPERATIVA DE CIGALES (vino de
Cigales (Valladolid)), EMINA (vino Ribera de
Duero), BODEGA RAMON RAMOS (vino
Montetoro de Toro (Zamora)), BODEGA SIETE-
CERROS (vino Quebrantarrejas de Toro
(Zamora)), BODEGA VINA BAJOZ (vino Bajoz de
Toro (Zamora)) y BODEGA CAMPINA (vino
Campina-Muestra de Toro (Zamora)). Por su parte,
la impresién de las papeletas corrié a cargo de la
inmobiliaria EUROCOSTA DE INMUEBLES (de
Valladolid).

Los premiados fueron los siguientes:

-PRIMER PREMIO: Magdalena Criado Gonzalo
de Palencia

-TERCER PREMIO: Sara Escanciano Sanchez
de Valladolid )

-CUARTO PREMIO: Josefa Isabel Nieto Alva-
rez de Ledn

-QUINTO PREMIO: Montserrat
Ibanez de Coca (Segovia)

Rodriguez

El segundo premio no pudo ser entregado al
no aparecer la persona acertante, a pesar de
tener conocimiento de que la papeleta se repar-
tié en la ciudad de Leon.

Desde estas lineas queremos agradecer de
corazon la colaboracién de los patrocinadores, sin
los cuales no hubiera sido posible conseguir el
objetivo marcado. Reconforta pensar que todos,
desde un primer contacto, ya mostraron su tre-
menda solidaridad; no dudaron en ayudarnos con
la iniciativa. Gracias a personas como ellos man-
tenemos viva la ilusion de seguir luchando hasta
que la ciencia y la medicina nos traigan una solu-
cién definitiva para las enfermedades degenerati-
vas de la retina.

Desde Castilla y Le6n os animamos para que en
las distintas asociaciones llevéis a cabo iniciativas
para conseguir fondos que puedan destinarse a
financiar proyectos de investigacion, porque toda
ayuda, por pequefia que sea, es buena, y, por lo
expuesto, son muchas las personas solidarias que
estan dispuestas a formar parte del equipo que en
Espana lucha contra la ceguera. Cualquier oca-
sibn se puede aprovechar para llevar a cabo un
acontecimiento o acto benéfico, sobre todo, cuan-
do se congregan los socios de una asociacion o se
reune un grupo de gente (como es el caso de unos
excursionistas de Valladolid, que, cada vez que
viajan en autocar, organizan una pequena rifa con
la que ponen su "granito de arena"). Otra opcion
es acudir a las distintas instituciones y entidades
para conseguir donativos en efectivo (como ha
ocurrido en el caso de varias sucursales de LA
CAIXA de Zamora y Valladolid, o la OBRA
SOCIAL DE CAJA DUERO de Valladolid). O inclu-
S0, se puede buscar la colaboracion de amigos y
familiares con huchitas creadas al efecto (con una
pequefa hucha se consiguieron 166 euros aporta-
dos por amigos de una familia de afectados).

CUALQUIER INICIATIVA ES BUENA.
SE TRATA DE SUMAR ESFUERZOS Y
SEGUIR ALIMENTANDO

LA ESPERANZA. ENTRE TODOS
PODEMOS CONSEGUIRLO.
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TERAPIA GENICA

EN EL TRATAMIENTO
DEL SINDROME DE USHER

Dra. Concepcion Lillo Delgado. Universidad de Salamanca. Espana.

El sindrome de Usher es una enfermedad autosomica recesiva que afecta en gran medida a dos de
los 6rganos de los sentidos mas importantes para la comunicacion del ser humano, como son el oido
y la vista, y por lo tanto, comporta una grave disminucion fisica de la persona que lo sufre. Existen
tres tipos de sindrome de Usher, dependiendo de la gravedad de la enfermedad, denominandose de
mas a menos grave USH1, USH2 y USH3 respectivamente. Las personas con USH1 nacen sordas y
van perdiendo vision a partir de la pubertad al desarrollar retinosis pigmentaria.

En el caso de las personas que presentan
USH1, éstas pueden presentar mutaciones en
genes de diferente origen. Asi, el subtipo USH1B
afecta a personas con mutaciones en el gen para
miosina 7a. Este subtipo es uno de los mas seve-
ros en cuanto a las deficiencias fisicas, y ademas
es el que afecta a mayor numero de personas en
el mundo. La proteina mutada en este subtipo, la
miosina 7a esta presente en varias partes del
organismo, pero parece ser que juega un papel
critico en el desarrollo del oido y en el correcto fun-
cionamiento de la retina. En la retina de vertebra-
dos, incluido los humanos, la proteina miosina 7a
esta presente en niveles elevados en el epitelio
pigmentario de la retina (EPR), donde la mayoria
se asocia a los melanosomas presentes en este
tipo celular1,2. Ademas, esta proteina también se
encuentra en menor proporcién en las células foto-
rreceptoras3.

La terapia génica consiste en el reemplaza-
miento del gen mutado por una copia del gen
sano. Este tipo de terapia puede ser de gran
utilidad en el caso de enfermedades causadas
por mutaciones en genes conocidos. Para el
uso de este tipo de terapia es necesario que
existan al menos dos requisitos indispensa-
bles: conocer la secuencia exacta del gen
sano, conocer la localizacion celular y la fun-
cion exacta de la proteina producto de este
gen. El gen y la proteina mutada causantes de
la enfermedad de Usher 1B cumple estos dos
requisitos, por lo que parece ser un buen can-
didato para este tipo de tratamiento con terapia
génica.

En trabajos recientes, se ha demostrado que
esta técnica ha dado buenos resultados tras haber
podido reemplazar genes defectuosos implicados
en casos de degeneracion retiniana en animales
de laboratorio. Asi, por ejemplo, en el tratamiento
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de perros y ratones mutantes para RPE65 con
adenovirus conteniendo el gen sano que codifica
para dicha proteina, que resulta esencial para el
correcto funcionamiento del ciclo visual y sin la
cual la retina acaba degenerando, se ha consegui-
do preservar la estructura de la retina y su funcio-
namiento fisiol6gico a corto y largo plazo4,5. Por
tanto, tras experimentos previos con éxito en otros
mutantes, nos propusimos sustituir el gen de la
miosina 7a en un ratén con una mutacién en dicho
gen, por el gen completo humano sano. Este raton
se denomina Shaker1 4626SB, es sordo, y como
veremos mas adelante, posee ciertas disfunciones
retinianas, aunque su retina no degenera.

Para poder insertar el gen de interés en la reti-
na del raton mutante, utilizamos un tipo de virus, el
lentivirus, que posee unas propiedades de empa-
quetamiento de informacidn génica y de infeccion
muy importantes para nuestro experimento.

La terapia génica en Usher 1B presenta un reto
importante debido al gran tamafno del gen para
miosina 7a, que es de unas 100Mb. Entre los dife-
rentes tipos de virus existentes utilizados en tera-
pia génica, parece ser que el que puede acomodar
transgenes de gran tamano son los lentivirus de
tercera generacion. Para hacernos una idea, la
capacidad de empaqguetamiento de los adenovirus
es de 5.2kb. Para que la informacion génica sea
capaz de integrarse en las células de interés, en
este caso las células del epitelio pigmentario y los
fotorreceptores, es necesario que ademas del gen
sano, se incluya en la construccién de este virus,
un promotor especifico para el tejido de interés. En
nuestro caso se utilizé un promotor quimérico, es
decir, una mezcla de promotores, que contenia un
promotor parcial del citomegalovirus que se fusio-
né a 160 pares de bases de la secuencia de mio-
sina 7a humana.

Antes de infectar los ojos de los ratones mutantes
con este virus conteniendo la informacién de inte-



rés, nos propusimos tratar células del epitelio pig-
mentario de raton en cultivo con el lentivirus para
asi comprobar su eficacia de infeccion e integra-
cién del gen de interés dentro del ADN celular. La
infeccion de los cultivos de epitelio pigmentario dio
como resultado un 95% de eficacia en la infeccion,
y los niveles de expresidn de la proteina y su loca-
lizacion en las células eran muy similares a los
niveles de las células de un epitelio pigmentario
control. Estos resultados fueron confirmados tanto
por métodos bioquimicos como inmunohistoquimi-
COos.

Tras estos ensayos in vitro, pasamos a la parte
experimental en animales mutantes para miosina
7a, Shaker1, a los que inyectamos los lentivirus
conteniendo el gen sano en el espacio subretinal,
entre la retina y el epitelio pigmentario. Utilizamos
animales de diferentes edades para realizar las
inyecciones, y mas tarde fueron analizados a dife-
rentes tiempos tras la inyeccion. Los que dieron
mejor resultado fueron aquellos que inyectamos a
PO (recién nacidos), ya que eran los que presenta-
ban mayor nimero de células infectadas expre-
sando la proteina sana. La técnica inmunohisto-
quimica en cortes de retinas inyectadas demostré
que el 30-50% de las células del epitelio pigmen-
tario eran positivas para miosina 7a, y que la
mayoria de las células que no expresaban esta
proteina estaban localizadas lejos de la zona
donde se realiz6 la inyeccién. También comproba-
mos que el nivel de expresion de la proteina sana
era variable de unas células a otras. Este nivel
condicionaba el que la proteina funcionara correc-
tamente o no, ya que aquellas células que presen-
taban niveles de expresion inferior al nivel de una
célula control, no presentaban melanosomas en
las microvellosidades.

Ademas de comprobar que estas células expresa-
ban la proteina de interés, estdbamos interesados
en conocer si la proteina sana era capaz de reali-
zar su funcion en las células que previamente eran
mutantes. El ratén Shaker1 carece completamen-
te de miosina 7a en todas sus células, y una con-
secuencia de ello es que la porcién apical de las
células del epitelio pigmentario, donde se encuen-
tran sus microvellosidades, estd completamente
desprovista de melanosomas, mientras que en un
raton control, estos organulos se distribuyen nor-
malmente en esta zona de la célula. En los ratones
mutantes inyectados con el lentivirus conteniendo
el gen sano comprobamos que en la mayoria de
las células del epitelio pigmentario positivas para
miosina 7a que presentaban niveles de expresién
de la proteina similares a los de una retina control,
los melanosomas volvian a estar presentes en las
microvellosidades (Figura 1).

Figura 1. Las flechas sefialan melanosomas localizados en
las microvellosidades del epitelio pigmentario en la retina
control y en la del raton mutante inyectado. En el mutante sin
inyectar, esta zona estd completamente desprovista de
melanosomas

Figura 2. SE: segmento externo; Sl: segmento interno. Las
flechas senalan el cilio conector de los fotorreceptores. Las
moléculas de opsina han sido detectadas con un anticuerpo
contra esta proteina, visualizadas con oro coloidal y estan
sefialadas con circulos. En el control y el mutante inyectado
hay pocas moléculas de opsina en el cilio. En el mutante hay
una acumulacién de moléculas de opsina.

Otra de las diferencias de los ratones Shaker1 res-
pecto a los ratones control es que debido a la falta
de miosina 7a en los fotorreceptores, se produce
una acumulacién de moléculas de opina en el cilio
conector de estas ceélulas. Estas moléculas, en
una retina normal pasan del segmento interno del
fotorreceptor, donde son sintetizadas, al segmento
externo, donde realizan su funcién, y esto lo hacen
a traves del cilio que conecta estos dos segmen-
tos. La acumulacion anormal de estas moléculas
en el cilio conector indica que miosina 7a podria
estar implicada en algun proceso de su desplaza-
miento entre estos compartimentos. Tras el trata-
miento con el lentivirus, comprobamos que este
defecto fue también corregido en muchos de los
fotorreceptores cercanos a la zona donde se reali-
20 la inyeccion (Figura 2).
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CONCLUSIONES

1. Se puede reemplazar un gen defectuoso por
otro sano mediante terapia génica con el uso de
lentivirus, y que su proteina sana es capaz de fun-
cionar correctamente en las células en las que
antes no lo hacia.

2. Se demuestra la importancia de que en las células
de interés el nivel de expresion de miosina 7A sea el
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Por tanto parece ser que nuestros resultados
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ASTURIAS ]
RENUEVA SU APOYO A LA INVESTIGACION:

ASOCIACIONES

La Asociacion Asturiana de Retinosis entrega a FUNDALUCE 6000 €
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Puente Romano de Cangas de Onis

La Asociacién Asturiana de Retinosis Pigmentaria
agradece a todos y todas las personas que de una
y otra forma han hecho posible que a través de
donativos o distribuyendo postales y loteria han
hecho posible que un afino mas apoyemos la inves-
tigacién en Retinosis con la cifra de 6000.00 €.

Hemos arrancado el 2007 y lo hemos hecho
acompanandonos de nuevos y abundantes pro-
yectos, manteniendo también nuestros clasicos
servicios y actividades.

Nos hemos seguido reuniendo un sabado al mes
para llevar a delante sesiones incluidas dentro de
nuestro proyecto de apoyo psicoldgico a la familia
"Convivir con Retinosis". Otras actividades han
sido las formativas de cara a voluntarios/as y a
otros/as interesados/as, como el Curso Intensivo
de Braille o el de Técnicas de acompanhamiento,
desarrollados en Gijon en el mes de febrero y en
los que contamos con el apoyo de Andrea
Berrocal, quien realizé sus practicas profesionales
entre nosotros/as durante los primeros meses del
ano. Con nuestro programa de sensibilizacién "La
Retinosis va a la Escuela"” hemos llegado a 1300
escolares de multitud de ciudades y pueblos de
Asturias, también hemos seguido emitiendo todos
los martes nuestro programa radiofénico "Con
otra mirada" en www.radiooeste.net

El 17 de marzo celebramos nuestra Asamblea
General de socios/as en el en Oviedo, en el
Auditorio Principe Felipe, donde contamos con la
Presencia de la Dra. Isabel Pinilla Lozano oftal-
mologa investigadora del Hospital Miguel Server
de Zaragoza ". Posteriormente los/as participantes
pudimos compartir una comida de socios/as y la
visita al Museo de Bellas Artes de Asturias,
donde una guia nos descubri6 los entresijos de
las obras mas representativas.

Hasta Gijon se acercaron, el 24 de marzo, la Dra.
M2 Dolores Lépez Justicia y el Dr. Antonio
Chacén Medina, del Departamento de Psicologia
evolutiva y de la Educacion de la Universidad de
Granada, que nos hablaron del "Entrenamiento
de la percepcion visual y las tecnologias de la
informacién y la comunicacién para personas
con deficits visuales como la Retinosis
Pigmentaria”. Los/as alumnos/as de la Facultad
de Ciencias de la Educacion de la Universidad de
Oviedo también pudieron disfrutar de esta ponen-
cia el viernes dia 23, gracias a la colaboracion
mantenida con la Universidad.

Con la primavera pisandonos los talones plantea-
mMOs nuevas iniciativas para los meses que se
acercan, en los que podremos disfrutar de mas
horas de luz y del buen tiempo. Por ello plantemos
varias actividades de disfrute del tiempo libre
como pueden ser marchas por Sendas de Avilés
y Gijén, planteadas para los meses de mayo y
junio. También los talleres de Relajacion y
Memoria que se plantean para estos meses en
Oviedo y Gijon respectivamente. Otras activida-
des que ofrecemos tienen que ver con la forma-
cion en Nuevas Tecnologias, ofreciendo cursos
de informética adaptada, para personas con distin-
tos niveles de conocimiento y grados de vision.

Como siempre estamos a vuestra disposicion
en: Oviedo: 985106100 ext: 36508 y Gijon:
984193765 y a través del correo electrénico
asturias@retinosis.org.
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ANDALUCIA

La universidad de Granada y la Retinosis Pigmentaria:
La Asociacion Andaluza colabora con la Universidad

En una reunién con nuestros socios de Granada,
el Dr. Rodriguez Ferrer, neurofisiélogo y la Dra.
Lépez Justicia, psicologa, de la Universidad de
Granada explican su proyecto de investigacion
multidisciplinar sobre la retinosis pigmentaria.

El pasado dia 24 de Febrero, mantuvimos una reu-
nidn con nuestros socios de Granada, en la sede
de la Direcciéon Administrativa de la ONCE, en la
cual tratamos tres asuntos de interés: el proyecto
de investigacion multidisciplinar que los
Departamentos de Medicina y Psicologia de la
Universidad de Granada van a realizar sobre la
retinosis, el nuevo responsable de nuestra
Delegacion en esta ciudad y las actividades de la
Asociacion.

Después de la introduccién al acto por parte del
Presidente de la Asociacion, intervinieron los doc-
tores Ferrer y Lopez, quienes expusieron el pro-
tocolo de la investigacién y las distintas pruebas a
realizar por los Departamentos de Neurologia,
Oftalmologia y Psicologia. Estas consistirian en
una atencion personalizada a cada afectado, con
pruebas de potenciales evocados o actividad cere-
bral en la percepcidn de la luz de la retina, electro-
rretinograma, campimetria, etc. Y adecuacion psi-
colégica a cada individuo y familiares.

El objetivo inicial es determinar y fomentar las
practicas visuales personalizadas a cada afecta-
do, para conseguir el 6ptimo rendimiento de su
resto visual y conseguir, si es posible, un mejor
aprovechamiento del mismo a través de ejercicios
practicos, y en todo caso mantenerlo durante un
mayor periodo de tiempo activo.

Las pruebas se haran de forma periddica a fin de
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evaluar el rendimiento conseguido. Al mismo tiem-
po se intervendrda con actuaciones psicoldgicas
encauzadas a normalizar la aceptacién del proce-
so visual y la convivencia familiar. Después de la
intervencién de los doctores, Estos solicitaron la
colaboracion de los asistentes al proyecto y tras
muchas preguntas sobre la realizacién del mismo,
se ofrecieron para colaborar numerosos afectados
de retinosis y otras enfermedades de la retina.

Esta investigacion, en opinion de los doctores, si
los resultados son positivos se podran ampliar a
otras areas del conocimiento de forma multidisci-
plinar, tales como la alimentacion especifica y
otras pruebas relacionadas con la enfermedad.

Seguidamente intervino el Consejero Territorial de
la ONCE en Granada, quien se puso a disposicion
de los presentes, para cuanto necesitasen, en
materia de informacion, relacionada con los
Servicios Sociales de la Entidad y estuviese al
alcance de sus posibilidades.

Otro asunto a tratar, fue la presentacién del nuevo
responsable de nuestra delegacién en Granada,
D. Calixto Sanchez, socio afectado de retinosis,
que fue designado , por decision de la Junta
Directiva, sustituyendo a M2 José Soldado, ante-
rior delegada, que por razones de ocupacion labo-
ral no podia atender esta funcién y a la cual la
Asociaciéon en nombre de su Junta Directiva agra-
dece los anos de dedicacién a los objetivos de la
misma. El Sr. Sanchez se dirigi6 a los presentes,
comunicandoles su voluntad de servir a los intere-
ses de los afectados de las enfermedades de la
retina en Granada, siempre dentro de los objetivos
de la Asociacion



CANARIAS
Aprobacion del protocolo de actuacion para los afectos de distrofias hereditarias de la retina y
retinosis pigmentaria en la Comunidad Canaria

En los primeros dias de enero, la Asociacion
de Retinosis Pigmentaria de la Comunidad
Canaria, después de unos largos afos de
incansables negociaciones y gestiones con el
Servicio Canario de Salud, recibimos la buena
noticia, de la puesta en servicio del Protocolo
de Actuacion para los afectos con distrofias
hereditarias (D.R.) de la retina en la que se
engloba la retinosis pigmentaria (R.P.)

Las negociaciones realizadas directamente por la
representacion de la Asociacidén, motivada por la
carencia de una actuacion hacia nuestras necesi-
dades basicas, y que se proyectd para que cubrie-
se el abanico de Especialidades necesarias para
el control, estudio, seguimiento y aplicados en
nuestra Patologia, a favor de los afectos y familia-
res de nuestra Asociacién y resto de la ciudada-
nia.

El documento que ahora se presenta, fruto del
esfuerzo realizado por un equipo de profesionales,
es una guia a seguir por todos los implicados en el
estudio de estas enfermedades. Sera necesaria la
participacion activa de todos y cada uno de ellos
para mejorar la calidad y proporcionar equidad en
la atencion de los enfermos.

Este protocolo ha sido planificado por la Direccién
General de Programas Asistenciales del
Servicio Canario de Salud con la colaboracién
de los Servicios de Oftalmologia del Hospital

Universitario de Gran Canaria Dr. Negrin,
Complejo  Hospitalario  Materno-Insular,
Hospital Universitario de Ntra. Sra. de la
Candelaria y Consorcio Sanitario de Sta. Cruz
de Tenerife, Servicio de Neurofisiologia del
Hospital Universitario Ntra. Sra. de la
Candelaria y la Unidad de Genética del
Hospital Universitario Materno Infantil de Gran
Canaria.

Tenemos la satisfaccion de que, con constancia e
ilusion en nuestra lucha diaria, nos hayan recono-
cido nuestra labor, al haber logrado, un Protocolo
de Actuacion para los afectos de distrofias here-
ditarias (D.R.) de la retina y retinosis pigmentaria
(R.P.).

Queremos expresar nuestro agradecimiento vy
reconocimiento al Doctor Oftalmélogo D. Pedro
Vall de Quintana especialista en retina, D. Miguel
Fernandez Burriel, Genetista, que con su labor
profesional, por haber realizado los estudios y el
diagnoéstico, en mas de cuarenta expedientes de
afectos de R.P. y familias. Ellos han sido los pro-
motores para que este Protocolo sea una realidad.

También queremos agradecer a los Profesionales
de la Direccion General de Programas
Asistenciales del Servicio Canario de Salud
que han hecho realidad este Protocolo de
Actuacion en la red Hospitalaria de la Comunidad
Canaria.




CAsSTILLA ,LEC')N
LA CIUDAD DE AVILA ABRE SUS MURALLAS A LA RETINOSIS ]
La Asociacion de Castilla Ledn celebra su dia de convivencia en Avila.

La Asociacion de Castilla Leon de Afectados
por Retinosis Pigmentaria celebré el 14 de abril
de 2007 una Jornada de Salud y Convivencia
entre todas las familias de la Comunidad en la
ciudad de Avila.

El Dr. José Ignacio Alonso de la Fuente y |la Dra.
Hortensia Sanchez Tocino, oftalmélogos del
Hospital Ri6 Hortega de Valladolid y responsa-
bles de la Unidad de Control y Seguimiento de la
Retinosis Pigmentaria en Castilla y Ledn ofrecie-
ron una charla-coloquio donde repasaron los Ulti-
mos avances cientificos relacionados con la reti-
nosis y sus posibles terapias: ojo bidnico, células
madre, ...

Asi mismo el Dr. Luis Jiménez Sierra, oftalmdlo-
go del Hospital Nuestra Seiora de Sonsoles de
Avila se centré en las afecciones oftalmolégicas
mas comunes en personas con retinosis pigmen-
taria como son las cataratas, edemas maculares.
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Murallas de Avila

El acto tuvo lugar en el salon de actos de Caja
Duero, comenzando a las 11 de la manana con la
celebracion de la Asamblea General de Socios y
Socias de la asociacion para seguir con la Charla
coloquio a partir de las 12 horas.

Tras la charla-coloquio tuvimos una comida de
convivencia entre los asistentes en un restaurante
cercano a partir de las 14:30 horas y durante la
tarde a partir de las 17:00 horas habra una visita
guiada por la ciudad monumental de Avila, con los
guias del Ayuntamiento de Avila.

La Asociacion de Castilla y Leon de Afectados
por Retinosis Pigmentaria cuenta con la colabo-
racion de la Consejeria de Salud de la Junta de
Castilla y Leén, el Ayuntamiento de Avila, la
Fundaciéon Lucha Contra la Ceguera (FUNDA-
LUCE) y la Obra Social Caja Duero para la reali-
zacion de esta Jornada.

A todos y todas muchas gracias.



CATALUNA

La Asociacion de afectados retinosis pigmentaria de Cataluia cambia de domicilio.

Desde el 16 de Enero de 2007 nos hemos trasla-
dado a las nuevas dependencias de la ONCE,
situadas en: C/ Sepulveda, n? 1; 08015
Barcelona. Teléfono 932381111 ext. 2327,
donde seguiremos atendiendo a las personas inte-
resadas y cuantas consultas nos formulen.

Con motivo de la jornada de convivencia que tiene
lugar cada fin de afo, atendiendo varias peticiones
de nuestros socios, tuvo lugar una conferencia-
coloquio donde se escogieron temas sobre
Psicologia aplicada al entorno de los enfermos y
sus cuidadores, que fue disertado por la profesora
del departamento de psicologia social de la
Universidad de Barcelona, Sra. Maria Palacin que
nos cautivd con sus argumentos y ejemplos, sin-
tiéndonos identificados en sus descripciones.

Asimismo, la Sra. Nuria Cortés, especialista en
nutricion y dietética nos habl6 de la importancia de
los alimentos adecuados para combatir la oxida-
cién y enriquecer los tejidos haciéndonos una lista
detallada de vitaminas, minerales y comidas que
nos comportarian una mejoria en los tejidos y el
funcionamiento del cuerpo. Esta conferencia se
puede leer a través de nuestra pagina web
www.retinoscat.org

Como colofén, se ofrecié una copa acomparnada
de un pica-pica que nos dio la oportunidad de
comunicarnos los unos con los otros, felicitando-
nos y cambiando opiniones.

Clinico de

Inauguracion  del Instituto

Oftalmologia (ICOF)

La Asociacién estuvo presente el dia 18 de enero
de 2007, in la inauguracion del Instituto Clinico
de Oftalmologia (ICOF), dependiente del Hospital
Clinico de Barcelona y ubicado fisicamente en
dependencias de la Casa de Maternidad a un
kilbmetro del Hospital.

El nuevo Instituto dispone de un espacio de 800
metros cuadrados y se ha disefiado teniendo en
cuenta las necesidades de los pacientes con pro-
blemas de vision.

Puerta de Masia Catalana

Cuenta con 17 consultas y toda la tecnologia
actual en materia de exploracién optométrica y
complementaria y de terapia (laser térmico y Yac,
tomografia de coherencia Optica, microscopio
endotelial, topografo corneal y aberrémetros) e
historia clinica informatizada con imagen oftalmo-
l6gica.

El Instituto, dirigido por nuestro estimado colabora-
dor, el Dr. Alfredo Adan cuenta con una plantilla
de 45 personas, entre ellas 15 Oftalmélogos y 8
residentes.

La investigacion y la docencia son segun el Dr.
Adan las areas que mejor definirdn al nuevo
Instituto. Los nuevos tratamientos bioldgicos en
uveitis posteriores, los factores de riesgo genético
en DMAE vy el uso de células madre del limbo
esclerocorneal, seran, entre otros, los temas de
interés en investigaciéon del ICOF, que contara con
un presupuesto anual de 3 millones de euros pro-
cedentes de los conciertos con el Servicio
Catalan de la Salud y la Fundacion Sarda
Farriol para el cuidado del paciente diabético, vin-
culada al Instituto Universitario Dexeus de
Barcelona.

Deseamos desde aqui felicitar al Dr.
Adan y a su equipo, animarles en su tra-
bajo y desearles todo tipo de éxitos.
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ARAGON
EL SONIDO DEL AGUA
La Asociacion Aragonesa de Retinosis celebra su cena de convivencia

El dia 14 de Abril, nuestra Asociacion celebro un
dia de convivencia con una Charla-Coloqgio,
impartida por las Dras Roser Gonzalez y Rosa
Coco.

Magnifica la intervencion de ambas. La Dra.
Coco, nos hablo del diagnostico de las distintas
distrofias retinianas, y de lo importante que es
un buen diagnostico en las degeneraciones reti-
nianas.

La Dra. Gonzalez, dentro de los temas de
Genética, estuvo magnifica, dado lo complicado
del tema hizo llegar a los mas de 240 asistentes de
una forma clara y concisa tan arduo tema. queda-
do encantados com ambas .

Después de muchos afos, los afectados de
Aragon, vieron que la Investigacion de esta patolo-
gia, esta avanzando, y ambas Doctoras nos tras-
mitieron esperanza de que en un fututo habra una
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Rio Ebro

curacién 6 se podra frenar el avance de la enfer-
medad.

También estuvo con nosotros la Dra. Isabel
Pinilla, que nos acomparno en el acto y amable-
mente contesto a varias preguntas. La propia Dra.
Isabel Pinilla Lozano junto con el Doctor Javier
Fernandez Tirado, Oftalmogo especialista en la
intervencién de cataratas y comparnero de la Dra.
Pinilla en el Hospital Miguel Servet de Zaragoza,
nos ofrecieron una conferencia el pasado 11 de
Noviembre.

Agradecemos profundamente la colaboracion
de nuestras queridas Doctoras, que tanto y
también trabajan por todos nosotros. Tambien
a los Socios su participacion mayoritaria en
este acto y esto si que nos da ganas de seqguir
trabajando.

Terminamos con una animada cena.



NAvARRA

RETINA NAVARRA: Construyendo un futuro entre todos

Remitimos una vez mas da resefia de las activida-
des que la Asociaciéon de Navarra ha desarrollado
en estos ultimos meses, a la vez que os saluda-
mos afectuosamente.

Acabamos el afo 2006 con dos actividades muy
interesantes para nosotros: una charla coloquio
sobre la vida y obra de Ramén y Cajal, cuyo
ponente fue su nieto, profesor en la Universidad
de Zaragoza, cuyo nombre es el mismo que el de
su abuelo, Santiago; la otra actividad fue una fies-
ta para celebrar Santa Lucia junto a profesiona-
les de los colectivos en los que ésta es
Patrona, es decir, con oftalmélogos, 6pticos, fot6-
grafos y modistas. Fueron dos broches al trabajo
de todo el ano.

De los tres primeros meses del afio 2007, os deci-
mos que la mayor parte del tiempo de trabajo se
ha dedicado a la realizacion de Memorias
Técnicas y Econdmicas, realizacién de Planes
Anuales y Presupuestos para todas y cada una
de las previsiones que se van a ofrecer a los
SOCioS y socias.

Hemos seguido en estos meses con las adaptacio-
nes de cine y teatro accesible, mediante audiodes-
cripcion, a las personas con discapacidad visual.
En Teatro hemos adaptado las obras "Del amor y
otros cuentos" y "El método Gronjol". En cine
hemos visto "El capitan Alatriste", "El laberinto
del fauno" y "En busca de la felicidad". En el
préoximo trimestre llevaremos estas proyecciones
de cine a ciudades como Zaragoza, Bilbao y
Madrid. Y estamos abiertos a llevarlas a todas las
ciudades que nos lo pidan.

Por ultimo os diremos que el pasado 24 de marzo
tuvimos la Asamblea General y, entre otras cosas,
se tomo la decision de modificar el nombre de la
Asociacion y que desde ahora se denominaria
"Asociacion Retina Navarra". Esta decision se
tomé por la totalidad de las personas asistentes a
dicha Asamblea.

Nos despedimos en esta cronica con el mensaje
de otras veces: LA CEGUERA PUEDE VENCER-
SE Y NOSOTROS TENEMOS MUCHO QUE VER
EN ELLO. UN SALUDO ESPERANZADO.

D,

NOVOLENT

Desde una Nueva 6pﬁca

C/ Atocha, 41 - MADRID
Teléf.: 91 420 19 27
www.novovision.es

Mas de 20 anos de experiencia mejorando la calidad de vida de las personas con baja vision,
nos permite ofrecer la gama mds completa de AYUDAS para aprovechar su resto visual.

Ayudas Opticas

ALICANTE - BARCELONA -

upas de Television Circuitos Cerrados

BILBAO - MADRID - MURCIA - PALMA DE MALLORCA - SEVILLA - VALENCIA




ComvunNniIDAD VALENCIANA

Una apuesta firme por la investigacion, por FUNDALUCE:
Retina Comunidad Valenciana organizo un concierto con el Grupo Los Panchos.

En los ultimos meses, tras celebrar la comida de
Navidad para despedir el afio con gran profusion
de obsequios y una interesante rifa, Retina
Comunidad Valenciana se ha movilizado en su
totalidad para preparar un concierto ofrecido por el
grupo Los Panchos a fin de recaudar fondos para
la investigacion.

Una vez rebasado el 31 de marzo, fecha del con-
cierto, podemos decir que el frenesi de actividad
desarrollado en el primer trimestre del ano, ha
merecido la pena.

Se ha intervenido en un amplio abanico de emiso-
ras de radio y han aparecido notas en buena parte
de los medios escritos de la Comunidad
Valenciana, aprovechando siempre para promo-
cionar el concierto y para dar a conocer nuestra
problemética.
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Se ha desarrollado una gran campafa de publici-
dad tanto entre los socios como en la poblacion en
general a través de posteres y dipticos.

Se han mantenido entrevistas con todas la institu-
ciones valencianas para obtener su apoyo y
hacerles participes del proyecto.

Cuando esta revista ve la luz, el concierto ya cons-
tituye un hito mas en la historia de ésta, nuestra
asociacién. Un hito que puede representar un
golpe de timén radical -valga el simil ndutico ahora
que se celebra la Copa América en nuestra ciu-
dad- en la forma de afrontar nuevos retos. Hemos
conseguido reunir alrededor de 1.200 personas,
unas en torno a la muasica de siempre, otras en
torno a una idea y todas solidarias. De cualquier
forma, los beneficios obtenidos seran nuestra
aportacion a FUNDALUCE vy a la investigacion.



Sin embargo, si bien este concierto ha centrado la
mayor parte de nuestros esfuerzos, no hemos des-
atendido otros aspectos:

En enero tuvimos una reunién en la Fundacién
Oftalmolégica del Mediterraneo (F.O.M.) con las
Dras. Amparo Navea y Concha Vilela y el Dr.
Javier Romero, de la que surgi6é un proyecto por el
cual se estudiara el efecto de un preparado de
antioxidantes en afectados por Retinosis
Pigmentaria. Este proyecto dara comienzo en el
primer semestre de este ano.

El mismo Dr. Javier Romero, Director de
Investigacién  del  Centro  Superior de
Investigacion, Docencia y Asistencia Oftalmologica
del F.O.M. nos ofreci6 en enero la charla
"Proteccién de los fotorreceptores por los antioxi-
dantes". Como dato importante nos aporté su opi-
nion de que en la actualidad no existe en el mer-
cado farmacoldgico espariol ningun preparado de
antioxidantes que cubra las necesidades minimas

requeridas para este tipo de enfermedades.

En febrero participamos junto con otras tres enfer-
medades raras en el lll Encuentro de enfermeda-
des raras en la Comunidad Valenciana, que tuvo
lugar en el Hospital La Fe de Valencia y en el que
ademas de nuestra presidenta, intervinieron la
Dra. Concha Vilela y el Dr. José M2. Millan para
explicar a los asistentes los pormenores de nues-
tra enfermedad.

Se ha conseguido una trabajadora social en prac-
ticas para la delegacién de Alicante como paso
previo a implantar este servicio de forma perma-
nente y atender a todos los afectados de Alicante
y provincia. Y como ya podéis haber visto en esta
revista Retina Comunidad Valenciana os invita a
participar en la Gala de Entrega de las Ayudas
Fundaluce que tendra lugar en la ciudad de
Valencia el préximo viernes 15 de junio de 2007.

Gracias.

@.g




Barcelona cuenta con el mayor centro de
Europa dedicado a la Baja Vision

En los paises desarrollados se estima que el
numero de personas discapacitadas visuales
asciende al 4% de la poblacion, lo que repre-
senta casi 2 millones de personas en Espaiha y
cerca de 20 millones en la Comunidad Europea,
superando en su mayoria los 65 afos.

La rehabilitacion visual permite que las personas
que conservan un resto de vision y no tienen solu-
cién médica, vuelvan a realizar las tareas habitua-
les de la vida diaria y mejoren considerablemente
su calidad de vida.

Baixa Visi6 Angel Barafano, segundo centro de
Baja Visién Angel Barafiano en Espafia y el prime-
ro en la Ciudad Condal, toma como referencia el
centro inaugurado en Madrid hace cinco anos.

El centro proporciona soluciones para la Baja
Vision desde una nueva mentalidad. El paciente
establece sus objetivos personales apoyado por
un equipo interdisciplinario de optometristas, técni-
cos de rehabilitacion visual y terapeutas ocupacio-
nales.

Mas informacion ¢/ Balmes 127 08008 Barcelona
o en internet http://www.baja-vision.org

VISION30

BREVES

Antonio Gomez Ibaiiez
un manchego de pro

Desde estas lineas de VISION queremos mandar-
le un saludo cordial a nuestro buen amigo Antonio
que al frente de la Asociacion de Castilla-La
Mancha nos demuestra cada dia que la edad no es
excusa para seguir trabajando por la retinosis y la
busqueda de una solucidén para nuestra problema-
tica.

En estos dias en los que su corazén le ha recorda-
do que tiene que cuidarse un poco mas le desea-
mos que se recupera totalmente y que le espera-
mos en nuestras actividades diarias para poder
seguir aprendiendo de su fuerza y animo incansa-
ble por y para las personas con retinosis.

Un saludo carifioso para Antonio y su familia.

Centro de Informacion sobre Degeneracion
Macular. CIDEMA

El pasado 15 de febrero de 2007 se presenté ofi-
cialmente el Centro de Informacién sobre
Degeneracion Macular (CIDEMA) en Madrid.

Se trata de una iniciativa pionera en nuestro pais,
impulsada por Bausch & Lomb, y cuyo objetivo es
convertirse en un referente divulgativo sobre esta
dolencia, con el fin de ayudar a la sociedad a poner
los medios para evitarla o para intentar frenar su
avance, cuando ya se ha presentado.

El Dr. Alfredo Garcia Layana (Clinica Universitaria
de Navarra), el Dr. Luis Arias Barquet (Hospital de
Bellvitge), y Diha. Begofna Olmedilla (Instituto del
Frio) fueron los encargado de dar a conocer esta
iniciativa que saludamos desde VISION.



LOS LIBROS DE VISION

EMMANUELLE
LABORIT

Sin embargo, &

en la adolescencia su vida
parecia tambalearse;

al desasosiego propio de la
edad, se anadio la rebeldia
contra el hecho de que se
negaba a los sordos

su identidad, ya que

el lenguaje de los signos
estaba prohibido en Francia.

EL GRITO DE LA GAVIOTA

EL GRITO DE LA GAVIOTA, es el testimonio de una
joven sorda. A los veintidds anos ya ha conocido lo
que significa la soledad absoluta, la duda, la des-
esperacién, pero también la solidaridad.
Inicialmente incomunicada con el mundo exterior a
causa de su sordera, a los siete afnos, Emmanuelle
Laborit descubri6 el lenguaje de los signos.

¥ como _muchos otros,
algo mas que un libro

Sin embargo, en la adolescencia su vida parecia
tambalearse; al desasosiego propio de la edad, se
anadio la rebeldia contra el hecho de que se nega-
ba a los sordos su identidad, ya que el lenguaje de
los signos estaba prohibido en Francia.

La adolescencia y la primera juventud de
Emmanuelle son la historia de una lucha por sub-
sistir en un mundo "diferente" y por el reconoci-
miento de los derechos de los tres millones de sor-
dos franceses, hasta conseguir que en 1991, se
ensefie por fin, en los centros de educacién de sor-
dos el lenguaje de signos.

Es un libro que creo interesante y muy rico para
cualquier persona, pero especialmente para aque-
llos y aquellas que tenemos la "caracteristica" de
poder oir. Es un viaje hacia esas otras formas de
vivir, de entender e interpretar la vida. Formas que
estan tan pegadas a nosotros/as y sin embargo tan
distantes, no tanto por una distancia real, sino por
una ignorancia grande.

Este libro, al menos, nos ayuda a acortar dis-
tancia y una vez mas a interesarnos por el
otro/a.

Un saludo

Emma Mayor
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DIRECTORIO

FUNDALUCE
V¢ ‘ Fundaciéon Lucha Contra la Ceguera
C/ Montera, 24 - 4 - J. 28013 - Madrid - Tel/Fax: 915 320 707

Fundaluce E_mai:fundaluce@retinosis.org www.fundaluce.org

FARPE
A Federacion de Asociaciones de Retinosis Pigmentaria de Espaia
C/ Montera, 24 - 4 - J. 28013 - Madrid - Tel/Fax: 915 320 707
E-mail: faarpee@retinosis.org
Presidente: José Maria Casado Aguilera

Asociacion Andaluza de Retinosis Pigmentaria (A.A.R.P.)
C/ Resolana, 30 (Edif. ONCE) 41009 Sevilla
Tel.: 954 901 616 - Ext. 351 Fax: 954 900 332
é ng\g Fax: 954 370 042 de Lunes a Miércoles de 18 a 21h
E-mail: andalucia@retinosis.org
Presidente: Audifacio Reyes Falder

Asociacion Aragonesa de Retinosis Pigmentaria (A.A.R.P.)
P? de Echegaray y Caballero,76 (Edif. ONCE) 50003 Zaragoza
Tel.: 976 282 477 - Ext. 210

E-mail: mtmelero@able.es

Presidente: José Luis Catalan Sanz

Asociacion Asturiana de Retinosis Pigmentaria (A.A.R.P.)

Hospital Central de Asturias, C/ Julian Claveria, s/n 33006 Oviedo - Asturias
Tel./fax: 985 106 100 - Ext. 36508

E-mail: asturias@retinosis.org

Presidente: Andrés Mayor Lorenzo

Asociacion Canaria de Retinosis Pigmentaria
~ Av. Primero de Mayo, 10 (Edif. ONCE) 35002 Las Palmas de Gran Canaria
. Tel.: 928 431 411 - Fax: 928 364 918

E-mail: Pagina web http://canariasretinosis.org

Presidente: German Lopez Fuentes

Asociacion Cantabra de Afectados por Retinosis Pigmentaria (A.C.A.R.P.)

Mies de Millajo 1. 39002 Santander - Cantabria
Tel. - Fax: 942 320 233

Presidente: Inocencio Gonzalez Demetrio

Asociacion de Castilla - La Mancha

C/ Bajada de San Juan, 1 (Edif. ONCE) 02001 Albacete
Tel.: 967221540- Fax: 967 523 862

E-mail: lamancha@retinosis.org

Presidente: Antonio Gomez Ibafez
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www.retinosis.org/ www.fundaluce.org

Retina International
,\ Ausstellungsstrasse 36, CH-8005 Zirich (Suiza)
RETINA INTERNATIONAL To| 441 (0)44 444 1077  Fax +41 (0)44 444 10 70
V E-mail: cfasser@e-link.ch  Web: www.retina-international.org
Presidenta Christina Fasser

Asociacion Castellano Leonesa de Afectados por Retinosis Pigmentaria
a.c.L.a.r.p. (A.C.L.AR.P)
C/ Dos de Mayo,16 (Edif... ONCE) 47004 Valladolid
Tel.: 983 394 088 - Ext. 3125 Fax: 983 305 726
E-mail: rpasociacion@msn.com
Presidente: Félix Roman Barcenilla

Asociacion de afectados por Retinosis Pigmentaria de Catalunya (A.A.R.P.C.)
C/ Sepulveda, 1 (Edif. ONCE)08015 Barcelona

Tel.: 932 381 111

E-mail: aarpc88@virtualsd.net www.retinosiscat.org

Presidente: Jordi Pala Vendrell

Asociacion Extremeiia de Retinosis Pigmentaria (A.E.R.P.)
C/ Alhacemas, 43 - 06360 Fuente del Maestre - Badajoz

Tel.: 924 531 084

E-mail: extremadura@retinosis.org

Presidenta: Purificacion Zambrano Gémez

Asociacion Gallega de Afectados por Retinosis Pigmentaria (A.G.A.R.P.)
C.M.A. "Domingo Garcia Sabell" Pl. Esteban Lareo,bloque 17 - s6tano, 22 fase
Poligono de Elvifia - 15008 A Corufia

Tel.: 981 240 875

E-mail: galicia@retinosis.org www.agarp.org

Presidente: Rocio Barral

Asociacion de Murcia

C/ Juan Fernandez, 28 - 8% A 30204 Cartagena - Murcia
Tel.: 868 092 473

E-mail: abr@ono.com

Presidente: Luis Berrocal Balanza

Retina Navarra (A.R.P.N.)

LUIS MORONDO 13 Bajo. 31006 PAMPLONA NAVARRA

Tel.: 948 203 322 - Fax: 948 203657

E-mail: navarra@retinosis.org web: http://navarra.retinosis.org
Presidente: José M2 Casado Aguilera

Asociacion de Afectados por Retinosis Pigmentaria de la Comunidad
Valenciana (A.A.R.P.C.V.)

Av. Bardn de Carcer, 48 - 7° - J 46001 Valencia

Tel. - Fax: 963 511 735

web: http://retinacv.com E-mail: valenciarp@terra.es

Presidente: Alimudena Amaya Rubio




“Ya no puedo ver mis libros pero no me importa...
mi nieto me los cuenta.
Lo que si me importa es que tampoco puedo verlo a él.
Y en eso nadie me puede ayudar”

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

Posiblemente él no pueda leer este mensaje.

En Baja Vision Angel Barafiano ensefiamos a nuestros clientes como potenciar

el maximo de su vision, por poca que sea.
Haremos todo lo posible para que vuelvan a disfrutar de sus aficiones e ilusiones.
El 90% de las personas que vienen consiguen mejorar.

¢ Por qué resignarse? V I S I o N

Consiultenos sin compromiso.

Madrid, ¢/ Ponzano 25 A N G E L

Barcelona, c/Balmes 127
Tel. 902 105 471 BARANANO

www baja-vision org




