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I PREMIO DE INVESTIGACION DE LA

ASOCIACION DE ANIRIDIA

El pasado 28 de Septiembre en La
Coruia, y enmarcado en el 82° Con-
greso de la Sociedad Espafiola de Of-
talmologia (SEO), se procedio al fallo
y la concesion del | Premio de Inves-
tigacion otorgado por la Asociacion
Espafola de Aniridia al Estudio pre-
sentado por los doctores José San-
tiago Lopez, Isabel Garcia y Luis Ri-
vas.

El trabajo, "Manejo de la superficie
ocular en pacientes con Aniridia" fue
valorado positivamente por un jurado
de excepcion formado por los presti-
giosos profesores Murube del Castillo,
Ali6 1 Sanz y Barraquer i Compte.

Rosa Sanchez de Vega y Yolanda Asenjo
entregan el premio a los doctores
Santiago Lopez y Luis Rivas

Aprobado en el Senado un informe para combatir las Enfermedades Raras

El Pleno de la Camara Alta dio luz
verde al dictamen de la ponencia que
durante un afio analizo la situacion de
los pacientes con enfermedades raras

para contribuir a su adecuado tra-
tamiento, constituida en el seno de la
Comision conjunta de la Comision de
Sanidad y Consumo y de la Comision
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FEDER- EURORDIS

Aprobado en el Senado un informe para combatir las
Enfermedades Raras

de Trabajo y Asuntos Sociales. Las
enfermedades raras ponen en crisis el
derecho a la salud y otros derechos
fundamentales de los ciudadanos y
sus familias y plantean un desafio que
sOlo se puede tratar con un enfoque
integral como el de un Plan de Accidn,
segun el documento final de la ponen-
cia. El informe sefala que las
lineas maestras del plan
especifico sanitario de enfer-
medades raras deberan em-
pezar a funcionar este afo e
incluiran las prestaciones que
necesitan este tipo de enfer-
mos.

El Senado recomienda, asi-
mismo, la creacion de la
Organizacion Estatal para
las Enfermedades Raras
(OEER), dependiente del
Ministerio de Sanidad vy
Consumo, para impulsar la
investigacion, formacion y
recopilacion de informacion necesa-
rias, ademas de establecer quién
puede dar la atencion precisa a los
pacientes. Este organo sera el en-
cargado de coordinar la gestion de
los centros de referencia de asocia-
ciones de familiares y enfermos de
patologias raras con el objetivo de
que los enfermos reciban una aten-
cion multidisciplinar a cargo de meé-
dicos especializados en estas pa-
tologias.

En su intervencion, el senador del
Grupo Popular Ignacio Burgos pidi6
a los gobiernos autondémicos que de

forma urgente se pongan a trabajar
en coordinacion con el Gobierno del
Estado para dar soluciéon a las
necesidades de estos pacientes y
sus familias. El socialista José An-
tonio Bellon destaco la importancia
parlamentaria, politica y social de
esta ponencia, realizada desde el

consenso entre todos los Grupos
Parlamentarios, sin caer 'en los vi-
cios partidistas de arrojarse la de-
fensa de los que sufren’, y que refle-
ja la realidad del colectivo sin caer
en conclusiones irresponsables.

La Federacion Espafiola de Enfer-
medades Raras (FEDER), en nom-
bre de todos los afectados, valoro
positivamente este 'primer paso' en
el Senado y expreso su deseo de
que estas conclusiones vayan
acompafadas de un presupuesto
especifico este afio para la finan-
ciacion del plan.
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La Ley de Dependencia

Ley 399/ 2006 de 14 de Diciembre de Promocidn de la
Autonomia Persona y Atencion a las personas en
situacion de dependencia

Con la mas que esperada apro-
bacion de la ley, se establece en el
Estado Espafiol un nuevo derecho
universal y subjetivo de ciudadania
gue garantiza la atencion y cuidados
necesarios a aquellas personas
gue, por encontrarse en situacion
de especial vulnerabilidad, requie-
ren apoyos para desarrollar las ac-
tividades esenciales de la vida
diaria, alcanzar una mayor autono-
mia personal y poder ejercer plena-
mente sus derechos de ciudadania.

Se calcula que mas de 1.125.000
personas (por razones de edad, dis-
capacidad fisica, intelectual o men-
tal) podran solicitar los beneficios
gue establece esta ley, que también
afectara a los menores de tres afos
gue necesiten ayuda diaria.

En un primer momento se daré prio-
ridad en su aplicacion a los denomi-
nados "grandes dependientes”, y lo
haran desde el momento en que se
constituya el Consejo Territorial y se
aprueben los instrumentos indis-
pensables, fase en la que se en-
cuentra en estos momentos y que
se puede demorar 3 6 4 meses. La
igualdad territorial es un principio
basico de esta ley, "vivas donde
vivas y tengas la situacion econémi-
ca que tengas, veras garantizados

unos derechos y prestaciones basi-
cas" segun palabras del propio Mi-
nistro de Trabajo y Asuntos Sociales
Jesus Caldera. Aseguré que esta
Ley supone también una intensa
politica de familia porque ahora las
instituciones van a invertir para po-
ner servicios a disposicion de las
personas.

Y también es una ley a favor de la
igualdad porque, hasta ahora, las
llamadas cuidadoras informales casi
siempre han sido mujeres, que han
tenido que renunciar a su vida labo-
ral para atender a un familiar. "La ley
permitirA que estos cuidadores
familiares reciban una ayuda eco-
nomica y un alta en la Seguridad
Social, pero quiero que quede claro
gue esto sera con caracter excep-
cional, porque la linea fundamental
de la ley consiste en favorecer servi-
cios profesionales de alta calidad:
residencias, centros de dia, aten-
cion a domicilio, teleasistencia..."
declar6 Caldera. Finalizo afirmando
gue "no pretendemos atar a un
familiar a la atencidén de estas per-
sonas, pero si hos encontramos con
mujeres que ya no tienen otra alter-
nativa y por tanto con caracter ex-
cepcional se protegera también a
ese cuidador, pero ésa no debe ser
la regla general.”



NOTICIAS SOCIO-SANITARIAS

Cornea artificial con células madre

Un equipo de investigadores gra-
nadinos ha conseguido por primera
vez crear de forma artificial una
cornea completa con células madre
de conejo. Aun-

gre, y agarosa, un compuesto que
fabrican las algas marinas.

Una vez que reprodujeron cada ca-
pa no tuvieron

gue los autores
del proyecto in-
sisten en ser
cautos, se mues-
tran optimistas
respecto a las
posibilidades de
trasladar el re-
sultado a los hu-
manos.
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La cornea que
q Nerve

han generado
en los laborato-

= Retina

Lens

mMAas que poner
una sobre otra,
"como si fuera
una tarta". Asi,
han conseguido
construir  cor-
neas artificiales
cuya consisten-
cia y transpa-
rencia es muy
parecida a la
real. Ya han em-
pezado a probar
el implante en

rios de la Facultad de Medicina tiene
tres capas, las mismas que la
cornea real. "Esto es importantisimo
porque cada capa cumple una fun-
cion”, explica Antonio Campos, uno
de los investigadores del proyecto.

La primera y la tercera capa estan
compuestas solo por células y son
relativamente faciles de reproducir
con las técnicas actuales de cultivo
celular. Pero la capa intermedia, for-
mada por fibras y unas células lla-
madas queratocitos, requiere un
proceso de fabricacion mas labo-
rioso. Para producirla se les ocurrié
utilizar una mezcla de fibrina, una
proteina muy abundante en la san-

conejos y los resultado son "muy
positivos".

El grupo intentara ahora "perfec-
cionar" el modelo experimental an-
tes de centrarse en la busqueda de
su equivalente para el ojo humano.
El rechazo, las infecciones y la falta
de donantes son algunas de las li-
mitaciones del transplante de cor-
nea. "La coOrnea artificial seria com-
patible con el organismo que lo
recibe, estaria hecha de sus propias
células y no produciria rechazo;
ademas podriamos generar tantas
como fuesen necesarias por lo que
no dependeria de la disponibilidad
de donantes".



NOTICIAS SOCIO-SANITARIAS

Relacionan la apnea del
sueno y el glaucoma

Identificado el gen que contro-
la el desarrollo del cristalino

La apnea del suefio puede constituir
un significativo factor de riesgo de
desarrollar glaucoma, segun expuso
el Dr Parag A. Gokhale, de la
Universidad de California, de San
Diego (Estados Unidos), durante la
reunion anual de la Academia
Americana de Oftalmolagia en las
Vegas.

El Dr Gokhale expuso los resultados
de un metaanalisis realizado con el
objetivo de evaluar la relacién entre
la apnea del sueno y desarrollo de
glaucoma, relacion que aparece en
varios estudios.

Segun un estudio realizado por in-
vestigadores del Saint Jude Chil-
dren's Research Hospital, el gen Six

3 podria ser uno de los reguladores
criticos mas precoces que controla
el desarrollo del cristalino en los ojos
de los embriones mamiferos.

Inaugurado el primer Instituto Publico de Oftalmologia de
Espana
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El Hospital Clinico de Barcelona ha
inaugurado las instalaciones del Ins-
tituto Clinico de Oftalmologia (ICOF),
gue cuenta con una superficie de
unos 1.500 metros cuadrados y se
estructura en tres areas diferencia-
das: el area de Consultas Externas,
el area Quirargica y el area Médico-

administrativa. El centro es el primer
instituto publico de oftalmologia en
Espafa y surge para atender la cre-
ciente demanda asistencial.

El nuevo ICOF, en el que trabajan
un total de 45 profesionales, combi-
na la oftalmologia hospitalaria con el
desarrollo de practicas de excelen-
cia de docencia y una politica de
investigacion aplicada. Segun sus
responsables, se trata de un modelo
“iInnovador y competitivo dentro de
la sanidad publica, que refuerza la
posicion del Clinico como hospital
de vanguardia en el desarrollo de
lineas de referencia de organizacion
asistencial”.



Participacion en Con-

gresos
-3 de marzo. Glau-

coma, Madrid. Con-
vocatoria Premio Poéster.

-Sociedad Espafola de Oftalmolo-
gia. Canarias. Premio al mejor P0Os-
ter en investigacién sobre Glauco-
ma con Aniridia.

-Presentacion del borrador "Libro de
Buenas Practicas en Pacientes con

Aniridia".

-21 de abril. Asamblea General
Ordinaria y Mini Encuentro de Fa-
milias. Madrid.

-3 de Mayo. Grupo de Trabajo de
Asociaciones de Aniridia de Europa.
Paris.

-14 de junio. Jornada Informativa
de la Union de Entidades Asocia-
tivas con Patologias Visuales
(U.E.AP.V.L)

Delegaciones

-Murcia

El pasado 5 de Noviembre tuvo lu-
gar la tradicional Comida Benéfica a
favor de la Asociacion organizada
por la delegada de Murcia, Paquita
Caballero. El evento tuvo una gran
afluencia de publico. Alrededor de
120 personas se dieron cita en el
Restaurante La Ranga Il en Alcan-
tarilla (Murcia) dispuestos a disfrutar
de una comida agradable donde no
faltaron las sorpresas y las rifas. Los
patrocinadores del evento, Empresa
de Nutricion Hermen y Esigrup, do-
naron para la ocasion un fabuloso
viaje y un colchon de aire para cama
de matrimonio.

-Cantabria

Los Delegados Adela Otero y Ho-
norato Gutiérrez continuan muy vin-
culados a COCEMFE Cantabria.

Gracias a

ello partici-

pan  muy

activamen-

te en las fe-

rias y actvi-

dades que

desde el

organismo

se promue-

ven, pro-

porcionan-

do asi que

la informa-

cion sobre la
Aniridia llegue a un mayor numero
de poblacion cantabra.

Asimimo, el pasado 18 de febrero
tuvieron la oportunidad de ser entre-
vistados por el Diario Alerta de Can-
tabria, con un extenso articulo sobre
la Aniridia.

e
Honorato Gutiérrez
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Convocado Premio al Mejor

Poster sobre Glaucoma
La Asociacion por segundo afio con-
secutivo, y con la intencion de fo-
mentar la investigacion en la Aniridia
y las alteraciones que le acom-
pafian, convoca este premio, cuyo
fallo y otorgamiento tendra lugar en
el 83° Congreso de la Sociedad Es-
pafola de Oftalmologia en el mes de
Septiembre.

LA ASOCIACION ESPANOLA DE ANIRIDIA
Convoca

1 PREMIO DE INVESTIGACION AL MEJOR POSTER 2007

“EL GLAUCOMA EN PACIENTES CON ANIRIDIA”

2.000 euros al mejor poster

Durante el 83 Congreso de la Sociedad Espafiola de Oftalmologia (SEOQ) Las Palmas de Gran
Canarfa 2007

Sala de la Sede del Congreso de la SEO Las Palmas de Gran Canaria 2007

Durante el 83 Congreso de la Sociedad Espafiola de Oftalmologia (SEQ) Las Palmas de Gran
Canaria 2007

Compuesto por los Dres:

D. J. Murube del Castillo

D. R. Barraquer i Compte

D. J. Alio y Sanz

D. M. A. Teus

D. J. Garcia Sanchez Asociacién Espofiola de Aniridia

€/ Crisébol Bardii 35, of 202, 28003 Madrid,
telfax. 91534 43 42

e-mail: asoaniridio@telefonica.net

wab: www.aniridia.com

COLABORAN:

Mini Encuentro de Familias en
Madrid y Asamblea General
El Proximo 21 de Abril tendra lugar
el VI Encuentro de Familias. En esta
ocasion la duracion sera de una sola
jornada, el sabado 21, donde nues-
tros chicos tendran la oportunidad
de disfrutar de las visitas al zoo de

Madrid y al Parque de Atracciones.
Paralelamente celebraremos la
Asamblea General de Socios de la
Asociacion.

Jornada Presentacion de la
U.E.A.V.I
Coincidiendo con el 11° aniversario
de la Asociacion Espafola de Ani-
ridia, el préximo 14 de Junio tendra
lugar una Jornada Informativa de la
Union de Entidades Asociativas con
Patologias Visuales (U.E.A.P.V.]).
Dicha Jornada versara sobre las dis-
tintas patologias de las Asocia-
ciones integrantes (Glaucoma, Mio-
pia Magna y Aniridia) en la Sala del
Centro de Estudios Castro Viejo de
Madrid (Facultad de Medicina de la

Universidad Complutense).

Grupo de trabajo de Asociaciones
de Aniridia de Europa

El 3 de Mayo en Paris, coincidiendo
con la Asamblea General de Eu-
rordis, la Asociacion de Aniridia ten-
dr& la oportunidad de participar junto
con las res-
tantes  Aso-
ciaciones de
Aniridia  en
Europa en un
Grupo de Tra-
bajo; tendre-
mos la oportu-
nidad de reu-
nirnos y conocer de primera mano
las experiencias de otros afectados
en el resto de la Union Europea.
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Estimados Socios. Hace unos me-
ses, la Doctora Ayuso, responsable
de la Unidad de Genética de la
Fundacion Jiménez Diaz de Ma-
drid, nos envié una informacion
gue creemos de vuestro interés y
por eso 0s hacemos llegar un
extracto de la misma.

En primer lugar quiero comunicaros
varias noticias en relacion con la
aniridia y nuestro Servicio de Ge-
nética.

1). Posibilidad de diagndstico para
casos de Aniridia "de novo" en
niios. Diagnostico de Aniridia y
Tumor de Wilms. En estos momen-
tos tenemos montada ya la técnica
en nuestro laboratorio para detectar
las deleciones del gen (totales o par-
ciales) mediante un estudio molecu-
lar que combina la novedosa técnica
de MLPA y el andlisis indirecto
(familiar) con microsatélites. Esto lo
hacemos nosotros en Madrid.

2). Continuamos en colaboracién
con el Profesor P. Calvas para el es-
tudio de mutaciones del gen PAX 6 .
Para ello, los pacientes, en estos
momentos, si vienen a través del
programa de asesoramiento genéti-
co de la ONCE no tienen que
abonar nada; el resto de los
pacientes tienen que abonar ellos
mismos el coste de la prueba.

En segundo lugar deciros que, como

Carmen Ayuso

sabéis, pertenecemos al Proyecto
Europeo de investigacion en oftal-
mologia EVI-Genoret, en el que
también participa la Profesora Ve-
ronica van Heyningen, lo cual nos
permitira estar bien informados
sobre avances en la investigacion
de los defectos del desarrollo ocular.

Respecto a los pacientes de aniridia
gque hemos atendido, debido a la
obligacion de confidencialidad que
tengo, solo puedo daros datos glo-
bales:

Numero total de casos con cuestio-
nario o vistos en consulta: 21
NUumero de casos con estudio mo-
lecular:14

NUumero de casos con mutacion
identificada: 11

No sé cuantos de ellos pertenecen a
vuestra asociacion.

Un fuerte abrazo

Carmen Ayuso



