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Jornada Meédica "Buenas Practicas
en el manejo de la Aniridia"

El pasado 29 de abril se celebro en la
Hosteria el Pomar de la localidad
cantabra Alfoz de Lloredo, la "Jor-
nada Médica sobre Buenas Prac-
ticas en el manejo de la Aniridia".

En ella, el Dr. Fernandez Vila y el Dr.
Sanchez del
Pozo  expu-
sieron la im-
portancia de la
prevencion en
casos en los
gue el glauco-
ma u otrasg
anomalias
asociadas, co- |

renal infantil en Un momento de la Jornada Médica celebradas en Cantabrla

el sindrome

WAGR, acompafien a la aniridia.
Asimismo, el Dr. Rivas y el Dr. Lépez
Garcia explicaron los problemas
corneales de los pacientes con
aniridia y las distintas formas de
detectar estas anomalias, como es la

citologia de impresion.

También participd el profesor de la
Escuela de Optica, D. Gonzalo Ca-
rracedo, mostrando el proceso en el
gue se encuentra el Estudio de la L&-

grima en el que esta trabajando junto

- con la profe-
#l sora Peral y
los beneficios
que puede
aportar a los
B pacientes con
| aniridia.

L " Lajornada es-
} tuvo enmarca-
= da dentro del
V  Encuentro
de Familias
que la aso-
ciacion organiza anualmente celebra-
da durante el fin de semana del 29 de
abril al 1 de mayo. La finalidad de estos
encuentros es que jovenes y mayores
convivan y compartan experiencias en
el manejo de esta enfermedad.



BUENAS PRACTICAS EN EL MANEJO

DE LA ANIRIDIA

con aniridia."

Dr. Carracedo: "Estudio de la lagrima en pacientes

D. Gonzalo Carracedo, de Ocu-
pharm Diagnostics (grupo de inves-
tigacion sobre el ojo seco de la
Universidad  Complutense de
Madrid) realizé unas pruebas a los
pacientes de aniridia que se presen-
taron voluntarios en el Encuentro de
Familias de Cantabria.

La prueba realizada fue el "Test de
Schirmer"”, que consiste en colocar
una tira de papel en el parpado infe-
rior durante 5 minutos para recoger
una muestra de lagrima. Mientras la
tira esta en el 0jo, el paciente debe

permanecer con los ojos cerrados.

Es una prueba sencilla y poco
molesta, pues aparte de la sen-
sacion de tener algo en el ojo, ape-
nas produce irritacion.

También realiz6 preguntas a los
pacientes sobre la intensidad de los
sintomas mas habituales en el ojo
seco Yy sobre los habitos de vida que
tienen relacidén con esta alteracion.
El tiempo dedicado a cada test con
cada paciente fue de alrededor de
10 minutos.

Dr. L6opez: "Tratamiento con suero autélogo.”

El suero autélogo surge por la
necesidad de encontrar sustitutos
lagrimales que ademas de humidi-
ficar, aporten otros componentes
presentes en la lagrima natural.

Presenta caracteristicas muy simi-
lares a las de la lagrima en cuanto a
Ph y osmoralidad, ademéas de con-
tener abundantes factores epite-
liotréficos y bactericidas.

Numerosos estudios demuestran
que la terapia con suero antélogo
supera a la terapia sustitutiva con
lagrimas artificiales.

Se considera una formula magistral,
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pues se trata de un producto de uso
individual. Se extrae sangre del pa-
ciente y se separa el suero de otros
componentes mediante la coagu-
lacion y mas tarde se afiade al suero
fisioldgico, que sirve de soporte.

Conclusién: El tratamiento con
suero antdlogo es un método eficaz
para la sequedad ocular, ya que
estimula la viabilidad de las células
del epitelio corneal y conjuntival y es
bien tolerado por el paciente.

El principal inconveniente son las
frecuentes extracciones de sangre y
con el fin de evitarlas, se esta traba-
jando en ello.
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Dr. Del Pozo: Aniridia y sindromes relacionados

La Aniridia es un defecto congeénito
total o parcial que afecta al iris. El
sintoma principal de la enfermedad
es la Fotofobia. Puede encontrarse
aislada, aunque esto es poco fre-
cuente. Alrededor del 90% de los
casos van asociadas otras alte-
raciones oculares que pueden oca-
sionar pérdida de la agudeza visual
como el nistagmus y el estrabismo,
ademas de cataratas, distrofia cor-
neal, hipoplasia macular y del nervio
optico, etc. También puede asociar-
se a enfermedades totémicas como
el tumor de Wilms (20%), anomalias
genitales (5%) o retraso mental
(7%).

Existen dos tipos de aniridia genéti-
camente diferenciados por el lugar
donde se da la mutacion: en el tipo |
se encuentra en el brazo corto del
cromosoma 2 y es poco frecuente;

en el tipo Il se encuentra en el brazo
corto del cromosoma 11 (11p13).
En cuanto a los sindromes asocia-
dos tenemos: el sindrome
WAGR/WAGRO, responsable de
manifestaciones extraoculares co-
mo el tumor de Wilms, anomalias
genitales, retraso psicomotor y en
algunos casos, obesidad; el sin-
drome de Gillespie, con aniridia par-
cial, ataxia cerebelosa y retraso
mental; el sindrome Rieger, asocia-
do a anomalias dentarias y otras
malformaciones; la agnesia e hi-
poplasia de rotula se ha encontrado
asociada a la aniridia en una familia.
La aniridia precisa revisones oftal-
moldgicas periodicas para preservar
la funcion ocular y si es bilateral, se
debera hacer despistaje ecografico
de TW.

Dr. Fernandez Vila: Glaucoma y Aniridia

El Dr. Fernandez Vila expuso los
riesgos de padecer glaucoma, en
pacientes con Aniridia y la necesi-
dad de realizar chequeos periédicos
para detectarlo a tiempo, antes de
que dafie la retina y el nervio Gptico.
Explicd la diferencia entre padecer
tension ocular alta y padecer lo que
se llama "glaucoma", que es cuando
el nervio Optico esta ya afectado por
la tension ocular alta.

También coment6 que Ultimamente
se esta llegando a la conclusion de

gue las personas con aniridia ten-
emos la cérnea mas gruesa de lo
habitual, por lo que es dificil llegar a
saber con exactitud la tension ocular
gue se padece. Ejemplifico el caso,
simulando una cornea mas 0 menos
gruesa con una cantidad variable de
folios encorbada, sobre la que se
presionaba y se comprobaba que la
presion variaba dependiendo del
grosor, es decir, del numero de
capas-folios que se habian apilado.




ACTIVIDADES DE LA ASOCIACION

V Encuentro de Familias Aniridia 2006 en Novales (Cantabria)

Durante los dias 29 -30 Abril y 1 de
Mayo, tuvo lugar el ya tradicional
Encuentro de familias con Aniridia.
El lugar elegido fue un entorno rural
magnifico dentro de la comarca de
Alfoz de Lloredo. Las instalaciones
nos ofrecieron la posibilidad de dar
rienda suelta a las diversas activi-
dades ludico-educativas y recreati-
vas planteadas para el disfrute de
nifios y joévenes en los dias men-
cionados. El personal
Monitores vy

Director g
de Ocio vy
Tiempo libre de la em-
presa ESOBUR, cumplié su cometi-
do con una gran profesionalidad, lo
que favorecié que se creara un
clima de diversion, de ilusion y ale-
gria que nos contagi6 a todos los alli
presentes. Bajo este sentir general,
las familias pudieron compartir
muchos momentos emocionantes a
la par que interesantes. Para los
padres pudimos contar con una Es-
cuela de Padres dirigida por la
psicologa Begofia Ruiz, con 2 espa-
cios donde padres de chavales mas

pequefios y los mas mayores pu-
dieran expresar sus sentimientos,
preocupaciones y expectativas de
futuro, y que tal y como pudimos
observar en las evaluaciones poste-
riores de las sesiones, fueron con-
sideradas muy interesantes y en-
riguecedoras.

Otro momento inolvidable, fue cuan-
do pudimos visitar los pueblos mas
cercanos a nuestro alojamiento,
como fueron la bella
e, Santillana

T santisima
Comillas, que nos hizo
disfrutar de una tarde excepcional.
Queremos agradecer vuestra activa
participacion y deseamos que en
posteriores encuentros la diversion,
la empatia, y la comprension sean
los pilares que vayan cimentando
esta ya instaurada cita anual. No
podemos olvidar mencionar el
patrocinio de Fundacion la Caixa, por
Su apoyo econémico y su confianza
en nuestra entidad para llevar a cabo
este Encuentro tan necesario para
nuestros afectados y familiares.



ACTIVIDADES DE LA ASOCIACION

Agenda

<. -Participacion en el 82° Congreso de la SEO en La
- Coruna 2006.
4 Palacio de Exposiciones y Congresos. Jueves 28
Septiembre Sala 1. Durante este Congreso la Asociacion
junto con un prestigioso plantel de especialistas otorgaran el
Premio al mejor Estudio sobre "Nuevas expectativas en el tratamiento de
cornea en pacientes con Aniridia 2006". Asimismo tendra lugar la sesion
del Grupo de trabajo para la preparacién del la publicacién "Protocolos de
actuacion en pacientes con Aniridia".

-Semana de Concienciacion de Enfermedades Raras.

Madrid, del 21 al 28 de Octubre. A lo largo de esta semana se realizaran
diferentes eventos de maxima importancia para las Enfermedades Raras.
Por este motivo, os solicitamos vuestra participacion en los diferentes actos
de los que os iremos informando posteriormente.

-Il Jornadas Nacionales de Enfermedades Raras en Barcelona.
Noviembre 2006.

-Jornadas valencianas de Enfermedades Raras. Valencia Noviembre
2006.

Venta de Loteria de Navidad
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NOTICIAS SOCIO-SANITARIAS

Pegamento biologico

Ojo bidnico

El oftalmdlogo José Luis Guell direc-
tor de la unidad de cirugia del IMO
en Barcelona expuso en el Con-
greso Internacional sobre Cornea,
celebrado en la Ciudad Condal, el
uso del pegamento bioldgico como
alternativa a la sutura convencional
en la cirugia de coérnea, aportando
dos ventajas: se reduce la duracion
de la intervencion y resulta menos
traumatico para el paciente.

Trasplante de membrana

amniotica

En el Hospital del Perpetuo Socorro
de Badajoz se ha creado el Banco
de Membrana Amnidtica, con carac-
ter regional. La implantacién de
membrana amniética es una técnica
gque se aplica en la mejora de las
condiciones de la cOrnea para su
posterior transplante. El Hospital
General de Elche, autorizado desde
el mes de febrero para realizar
trasplantes de membrana amnioti-
ca, realizard4 este afo unas veinte
intervenciones.

Nuevas técnicas en cirugia

ocular

En el XXI Congreso de la Sociedad
Espafola de Cirugia Ocular Implan-
to-Refractiva, celebrado el pasado
mes de mayo, Se presentaron nue-
vas técnicas para actuar exacta-
mente en la zona afectada, causan-
do menos dafo y mejores resulta-
dos.

La bibnica es una ciencia que com-
bina la electronica y la biologia, con
el fin de reemplazar o mejorar
estructuras anatomicas o0 procesos
fisiolégicos mediante componentes
mecanicos electronicos.

RN

En la Universidad de Standford de
California, Daniel Palanker ha desar-
rollado un ojo biénico con un chip
implantable en la retina que detecta
imagenes, y que ayudara a los com-
pletamente ciegos, pero no a las per-
sonas con baja vision. El chip recibe
sefales de una video camara que va
montada en unas gafas y que es
capaz de filmar en la oscuridad. En
el futuro, Palanker tiene por objetivo
desarrollar un ojo bidénico que permi-
ta a los completamente ciegos distin-
guir las caras y leer textos en
grandes caracteres.

Donaciones de organos

El ndmero de donaciones de Or-
ganos, incluida la de cérnea, crece
espectacularmente, pero solo cubre
el 10% de las necesidades, por lo
gue el resto tiene que salir de un la-
boratorio. El pasado junio, un bebé
de siete semanas se convirtio en el
niio mas pequefio del mundo en
recibir un transplante de cérnea arti-
ficial.
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NOTICIAS SOCIO-

SANITARIAS

NOTICIAS FEDER-
EURORDIS

Nuevas tecnologias e internet

Nueva Junta Directiva

El pasado junio se cred la primera
plataforma web para profesionales
para acceder a una formacion médi-
ca continuada a través de internet y
basada en el método del caso clini-
co. El objetivo principal es realizar
una revision de los avances en el
diagnodstico y tratamiento de las
enfermedades oftalmolégicas mas
relevantes en nuestro pais, como la
sequedad ocular. A finales de este
afio se creara una base de datos de
alrededor de 450 casos clinicos, divi-
dida en 5 grandes areas de estudio:
"Superficie ocular, cornea y anejos
oculares”, "Vitreo, retina y (vea",
"Glaucoma", "Estrabismo, neuroof-
talmologia y orbita" y "Cirugia de
cataratas y refractiva". También en
internet y para nifios entre dos y
cinco anos, la ONCE ha presentado
el juego de ordenador "La pulga
Leocadia" y una treintena de activi-
dades educativas para nifilos ciegos
o con deficiencia visual, donde las
imagenes estan reforzadas con
voces Yy sonidos.

En la Asamblea celebrada en
FEDER el pasado 22 de abril se
acordo la nueva formacion de la
Junta Directiva de este organismo.
Rosa Sanchez de la Vega (antes
vicepresidenta) ocupard el cargo de
Presidenta. Moisés Abascal (antes
Presidente) serd el nuevo
Vicepresidente.

Intervencion en el Senado espanol

D. Terkel Anderson, Presidente de
Eurordis, realizé una elaborada y
amplia ponencia en el Senado
espafol el pasado 12 de setiembre.
En ella presento todos los aspectos
meédicos y sociales que rodean al
afectado de una enfermedad rara,
ademas de contestar a todas las
cuestiones que le plantearon los
senadores en el tiempo de Ruegos y
Preguntas.

El Sr. Terkel analizo este evento pos-
itivamente y nos animo a seguir tra-
bajando.

Programa Rapsody

Nuevas lentes intraoculares

La introduccion de lentes intraocu-
lares multifocales y acomodativas ha
abierto grandes expectativas en la
recuperacion visual de pacientes
operados de cataratas. El resultado
en pacientes con Aniridia esta aun
por comprobar.

En el mes de junio comenzd el
Programa Rapsody donde colabo-
ran varios miembros de Eurordis. Se
trata de una oportunidad para que
nuestra Asociacion se redna con
otras europeas y pueda participar en
un cuestionario donde analizar la
calidad de la atencion sanitaria de
nuestra enfermedad.



CORRESPONDENCIA

David Muirillo

Mi hija Nazaret nacio el 1 de abril de
2005. A los dos meses, durante una
revision, vimos que el pediatra ponia
mala cara. Se llevd a la nifia y nos
pidié que esperaramos. Al rato, nos
llamaron desde la consulta del
oculista y nos dicen que nuestra hija
no tiene iris y que debemos consul-
tar a un especialista que conozca
esta enfermedad. Nos hacen un
hueco para el dia siguiente y tras
reconocerla nos confirma que tiene
Aniridia y cataratas. Nos recomien-
da ir a un hospital donde sepan
tratarla y ponernos en contacto con
la ONCE, porque nuestra hija es
ciega.

Los 15 km hasta casa fueron eter-
nos. Mi mujer y yo llegamos a casa
a la vez que nuestra hija mayor, que
volvia del colegio. Nos pregunt6 qué
pasaba; se lo expliqué como pude y
los tres, abrazados, nos pusimos a
llorar mirando a la chiquitina total-
mente derrumbados y hundidos.

Unos amigos nos hablaron de la
Asociacion de Aniridia y nos trajeron
impresas unas paginas de internet
donde se explicaba qué es la
Aniridia y un teléfono de contacto.
Llamé y me contesté Marta, que nos
levanté muchisimo el animo vy
fuimos a la sede de la asociacion,
donde, tanto ella como Rosa, nos
ayudaron mucho moralmente y tam-
bién en orientacibn médica, pues
nos informaron de especialistas que

Nazaret en la playa este pasado verano

trataban casos de Aniridia.

Lo peor, los primeros momentos que
son muy duros, pues al ser una
enfermedad con bajo indice de
afectacion, los profesionales no
tienen informacion y te encuentras
desamparado.

Lo mejor, el apoyo que hemos
tenido desde la asociacion, junto
con el interés y el esfuerzo que
mantiene para que los profesionales
investiguen y estudien esta enfer-
medad.

El encuentro con otras familias afec-
tadas tambiéen ha sido muy positivo,
ya que tienen el mismo problema,
han pasado por lo mismo y com-
prenden por lo que estas pasando.



