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a favor de los enfermos de ANIRIDIA
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R ecientemente la Asociacion Espafiola de Aniridia ce-
lebré un Simposium Internacional en el que se debatieron
temas de gran interés para los afectados de Aniridia y al-
teraciones asociadas. Los mejores especialistas del mun-
do en la materia acudieron a esta importante cita, que
tuvo lugar en el Salén de Actos de la Fundacion ONCE, y
en la que participaron, ademas, expertos, representantes
del movimiento asociativo de la discapacidad y afectados.
Su relacion con el mundo de la discapacidad visual, nos
hace acudir a José M.2 Arroyo, presidente de la ONCE,
para recabar su opinién respecto al presente y futuro de

estas personas:

—Realidad presente de los
afectados de cegueray de-
ficientes visuales.
—Aquellas personas ciegas
y deficientes visuales que
cumplen los requisitos de
afiliacion a la ONCE son
atendidas por esta Institu-
cion en la medida en que
sus necesidades asi lo re-
quieran y de acuerdo a sus
capacidades e intereses,
contando para ello con ser-
vicios de rehabilitacion,
apoyo a la educacion y el
empleo, acceso a la cultura,
etc. Para situaciones espe-
ciales la ONCE también
cuenta con un sistema de
prestaciones.

Aniridiay la ONCE

—Concretamente, los en-
fermos de Aniridia, en el
ambito de la ONCE.
—Reciben el mismo tipo de
tratamiento y servicios que
el resto de las personas cie-
gas y deficientes visuales
que pertenecen a esta Insti-
tucion.

—¢Con qué tipo de apo-
yo y ayudas cuentan estos
pacientes, por parte de
la ONCE vy la Fundacion
ONCE?

—Por parte de la ONCE,
con las mismas que el res-

to de los afiliados. La Fun-
dacion ONCE Unicamen-
te presta ayuda cuando al-
guno de los afiliados pre-
senta alguna otra deficien-
cia concurrente con la
ceguera o deficiencia vi-
sual.

José M.2 Arroyo, presidente de la Fundacién ONCE.

—La ONCE colabora en
proyectos de investigacion a
través de sus convocatorias

La investigacion medico-biologica
y otras lineas e investigacion ayudaran
a paliar la prevalencia
de esta enfermedad.

—Principales investiga-

ciones en marcha que
puedan afectar a estos pa-
cientes.

de I+D+i, asi como cuando
valora de forma positiva
propuestas hechas por otras
Instituciones o investigado-
res particulares.

Labor social
de la Fundacion
ONCE

—Labor social de la
ONCE/Fundacion ONCE
al respecto.

—La labor social de la ONCE
y la Fundacién ONCE es so-
bradamente conocida por todos
en sus &mbitos de actuacion,
especialmente la primera, que
es quien atiende a las personas
ciegas y/o con baja vision. La
segunda cada vez va siendo
mas conocida pues a través de

ella se financian numerosos
proyectos y se llevan a cabo ac-
tuaciones a favor del resto de
las personas que padecen algin
tipo de discapacidad.

—¢Podemos esperar un
futuro mejor para las per-
sonas ciegas y deficientes
visuales?

—No solo podemaos esperar-
lo sino que es un hecho que
cada vez, en mayor medida,
la sociedad tiene conciencia
de la diversidad de personas
que la componen vy, entre
ellas, las personas ciegas y
deficientes visuales. El ac-
ceso a la educacion, al mun-
do del trabajo, el ocio y la
cultura, la participacién en
la sociedad de la informa-
cién son lugares comunes en
los que nos podemos encon-
trar con personas ciegas y/o
deficientes visuales.

—¢Algo que afiadir...?
—La investigacion médico-
biogenética y otras lineas de
investigacion ayudaran a pa-
liar la prevalencia de esta
enfermedad, asi como a bus-
car mejores soluciones para
aquellas personas afectadas
de la misma.

ASOCIACION ESPANOLA DE ANIRIDIA

Boletin Informativo

- Editorial

Apuesta por las
«células madres»

| tema de las células madres
tiene hoy en vilo el mundo
de la medicina. La ciencia por una
parte y la opinién en general por
otra debaten con argumentos
poderosos la utilizacion o no de las
células madre, tema en el que estan
en juego creencias morales y
religiosas, y no menos no en
menor medida ideologias y
politicas.
La Asociacion Espafola de
Aniridia esta a favor de la
investigacion con células madre
embrionarias con fines
terapéuticos, siempre que suponga
un beneficio para las personas que
padecen enfermedades congénitas,
cronicas o degenerativas.
La utilizacion de embriones
humanos congelados, resultantes y
excedentes de procesos de
fertilizacion in vitro, que pasado
un tiempo no pueden ser utilizados
y deben ser destruidos, deben, a
nuestro parecer, ser puestos a
disposicion de la investigacion.
Los pacientes de enfermedades
raras, cronicas y degenerativas,
tenemos puesta la esperanza en
estas células madre, capaces de
diferenciarse y regenerar tejidos y
6rganos dafiados, es decir, capaces
de curar, paliar las posibles
dolencias y asi mejorar las
discapacidades de estos enfermos.
No se le puede negar esta
posibilidad, no se puede cerrar las
puertas a una posible mejora de la
calidad de vida, por razones éticas
o religiosas No se puede frenar el
avance de la ciencia, como se hizo
en el pasado, aunque toda avance
conlleve el riesgo de una mala
utilizacion del mismo.
No estamos en contra de la
utilizacion de las células madre
adultas, siempre que se demuestre
que son igual de efectivas que las
embrionarias y no

producen efectos Jf
indeseables en el -ﬁt
paciente. -
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SIMPOSIUM INTERNACIONALSSS

Aniridia y Alteraciones Asociadas,
a debate

M adrid (crénica de Rosa SANCHEZ DE VEGA, presidenta).—Los mejores especialistas na-
cionales e internacionales, en el ambito genético y oftalmolégico, se dieron cita en la
Fundacion ONCE, los dias 25 y 26 de octubre de 2002, para tratar sobre los problemas que
afectan a los pacientes con Aniridia. EI primer dia estuvo dedicado a profesionales. EI Sim-
posium fue inaugurado por Miguel Paraiso, presidente del Consejo Territorial de ONCE-

Madrid.

En el &mbito genético, se presentaron las
Gltimas investigaciones, por las que se iden-
tifica al gen Pax 6 como causante de la Ani-
ridia y explico que se estan estudiando los
mecanismos de funcionamiento del gen en
ratones.

En el ambito clinico los doctores explicaron
las alternativas terapéuticas actuales para la
opacidad de cristalino, la degeneracién corneal
y el glaucoma. Los especialistas en «0jo seco»
se ofrecieron para realizar un estudio de la se-
quedad ocular en personas con Aniridia, pues
alteraciones en la secrecién lagrimal pueden
alterar la transparencia del epitelio corneal, y
se ha detectado que la calidad de lagrima de es-
tos pacientes es deficiente.

Se mostraron las lentes intraoculares
Morcher, adecuadas para pacientes con Ani-
ridia que necesitan la extraccion de la cata-
rata, y se plantearon las distintas posibilida-
des para el tratamiento del glaucoma, tanto
a nivel tépico como quirdrgico, dependien-
do del estado del ojo y de anteriores inter-
venciones.

Mesa inaugural: Miguel Paraiso,
Rosa Sanchez de Vega y Joanna Arcos

En cuanto a la opacidad corneal, se trans-
mitié esperanza a los pacientes por la diver-
sidad de alternativas quirdrgicas que existen
y cuyos resultados se esperan que mejoren
en un futuro préximo.

El Simposium resulté un éxito, tanto en
el intercambio de experiencias e informa-
cion entre profesionales, como relacion mé-
dico-afectado.
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ACTIVIDAD DE ANIRIDIA
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En el Simposium se presentaron once conferencias relacionadas con Aniridia y en el que
participaron profesionales espafioles y extranjeros.

Funcionamiento del gen Pax 6

Conclusiones

Algunos
profesionales
propusieron:

Cc La elaboracion
de un libro sobre

las conferencias de
este Simposium.

C La toma de
muestras de lagrima.

C La creacion de
un foro de discusion
en la pagina web de

la asociacion que
suponga un punto
de encuentro entre
profesionales y
pacientes.

(o EI estudio de
la superficie ocular.

ol . |

Doctoras Ayuso, Bovolenta y Van Heynigen.

a profesora Veronica van Heyningen explicé que la Aniridia, en-

fermedad del desarrollo del ojo, sucede en una etapa muy tem-
prana después de la concepcion. El gen Pax 6, que fue identificado
hace diez u once afios en el laboratorio del prof. Saunders, cuando
funciona mal, es el responsable de la Aniridia.

En casos esporadicos pueden estar asociada a una mutacion cromo-
somica, la delecion puede implicar también al contiguo gen WT, que
es el que produce tumor de Wilms y posible sindrome de WAGR. Es
por lo que se aconseja realizar la prueba FISH para detectar a tiempo

este tumor.

El gen Pax 6 se expresa en cada capa del ojo en desarrollo: retina,
lente y en la cornea, por eso estos pacientes padecen hipoplasia fove-
al o macular, deficiencias corneales, dificultades en el enfoque, nis-
tagmus, cataratas y glaucoma, aunque éstas no sean siempre congé-
nitas, sino que se adquieran con la edad.

En la Aniridia se observa la pérdida de una copia completa del gen,
aunque hay otra copia normal. Con el 50% del producto genético no es
suficiente para un desarrollo correcto, es lo que se llama haploinsufi-
ciencia. En algunos casos, cambia la secuencia de aminoacidos, y en

otros, esta sin finalizar.

Prof. Sundmacher,
Dr. Rivas,

Prof. Pintor,

Dr. Guell y

Dr. Alvarez de Toledo.

I doctor Luis Rivas comentd

que los pacientes con aniri-
dia tienen problemas en la cali-
dad de la lagrima y, sobre todo,
en la superficie ocular, causado
por la disfuncién de las células
epiteliales limbales que impi-
den un buen anclaje de la lagri-
ma en el ojo. El tratamiento
suele ser topico, colirios o ge-
les. Sélo se utiliza la cirugia en
casos muy graves. Propone a
los afectados la realizacion de
una citologia de impresion para
examinar el estado de las célu-
las de la cornea.

| profesor Rainer Sundma-
cher, pionero en el implante

de lentes intraoculares Mor-
cher, desde 1991, puede hacer
una valoracion mas rigurosa a
largo plazo. El doctor Sundma-
cher proyecté un video en el
que presentd los resultados de
la implantacion de la lente Mor-
cher diafragmada en pacientes
con Aniridia, muy beneficiosa
para estos pacientes porque sus-
tituye el iris inexistente o defi-
ciente y alivia la fotofobia.

I doctor Alvarez de Toledo

analizé las causas por las
cuales una persona con Aniri-
dia padece alteraciones corne-
ales y explicé las distintas al-
ternativas quirurgicas.

Profesor Garcia Feijoo.

I profesor Julidan Garcia

Feijoo, del Departamento
de Oftalmologia de la UCM,
afirmo que el resto de iris, a
veces adherido al angulo ante-
rior, ocasiona glaucoma en pa-
cientes con Aniridia.

Puede aparecer en el naci-
miento (congénito) o en la pri-
mera 0 segunda década de la
vida. Su diagndstico es relati-
vamente facil pues la falta de
iris alerta al oftalmélogo de la
posible tension ocular alta.

El profesor expuso las distin-
tas alternativas quirlrgicas
para esta enfermedad.

Las células corneales en estos
pacientes no se renuevan nor-
malmente a causa de una dis-
funcion en el limbo, anillo limi-
trofe entre la cornea y la con-
juntiva, donde estan las células
madre corneales que regeneran
la cérnea. Por ello aconseja un
transplante de limbo de donante
0, mejor, de algun pariente, con
un tratamiento inmunosupresor
para evitar el rechazo.

También es posible hacer una
queratectomia e implante de
membrana amni6tica, o bien
transplante de cérnea, siempre,
aunque se ha comprobado que,
a largo plazo, se vuelve a opaci-
ficar en estos pacientes.

NOTICIAS FEDER/EURORDIS ™

Conferencia Europea
de Concienciacion sobre E.R.

Barcelona.—La Conferen-
cia de Concienciacion Eu-
ropea sobre Enfermedades
Raras fue inaugurada por An-
tonio Campos, Director Gene-
ral del Instituto de Salud Car-
los 111, a quien acompafio LIu-
is Ferrer i Caubet, Rector de la
Universitat Auténoma de Bar-
celona. Asistieron también ex-
pertos en Sanidad, Farmacia y
Asuntos Sociales. En el pro-
grama se contemplaron po-
nencias, conferencias y mesas
redondas: «Construyendo una
Comunidad Europea de Perso-

nas que viven con una Enfer-
medad Rara», tema que fue
moderado por Lesley Greeneg,
Presidenta de Eurordis.

Asamblea General
de Eurordis

La Asamblea General Anual
de Eurordis, 2002, se presentd
el informe de actividades, el
Plan de Accién y el Presu-
puesto para 2002, las estrate-
gias para los proximos cinco
afios 2002-2005, y la eleccién
de los miembros de la Junta
Directiva.

Simposium
Europeo

Bérgamo (Italia)—Organi-
zado por el Instituto Mario
Negri y con la colaboracién
del Instituto Nacional Carlos
I1l'y FEDER desde Espafa y
AGRENSKA de Suecia, tuvo
lugar en Bérgamo la presenta-
cion del Programa Educativo
sobre Enfermedades Raras.

En esta primera reunién se trato
de la importancia de las asocia-
ciones de ER y en sucesivas reu-
niones se trataran: Prioridades en
la Investigacion y Desarrollo de
Medicamentos Huérfanos. Me-
todologia para la Investigacion
Clinica en E.R. Organizacion e
implementacion de Registros y
Bases de Datos. Terapia Génica
en E.R. Carga socio-sanitaria en
los pacientes con E.R. Este pro-
yecto se desarrollard a lo largo
del 2003 en los distintos paises
que participan.

<+ AGENDA

Proyecto
Nephird

oma—La primera reunién

del Proyecto Red de Insti-
tuciones de Salud Publica so-
bre las Enfermedades Raras
(NEPHIRD) tuvo lugar en
Roma los dias 16-17 de di-
ciembre de 2002. En ella se tra-
taron temas como los Estudios
epidemiolégicos y Base de Da-
tos, Portal de NEPHIRD vy pa-
pel de las asociaciones de pa-
cientes.

El Proyecto esta dirigido por la
doctora Domenica Taruscio y en
él participan quince paises euro-
peos, entre ellos Espafia. Sus ob-
jetivos son conseguir involucrar
a instituciones gubernamentales
con el fin de optimizar las politi-
cas de Salud Publica con respec-
to a las E.R. e identificar sus ac-
tividades en curso de los paises
participantes y compartir expe-
riencias.

L, de la Asociacion

Tenerife, en abril, 2003.

= | Congreso Internacional sobre la Mujer y Discapacidad, en
Valencia, del 27 de febrero al 1 de marzo, 2003.

=V Jornadas Cientificas de Investigacion sobre Personas con
Discapacidad, en Salamanca, del 17 al 19 de marzo, 2003.

= Congreso Europeo «Vida Independiente», en Santa Cruz de

® Nuevas sustancias
reguladoras de la presion
intraocular y reepitelizacion
corneal

ssumpta Peral y JesUs Pintor, profesores de la Escuela

de Optica UCM se encuentran investigando sustancias
naturales como los nucleétidos y dinucledtidos, moléculas
importantes en el metabolismo de las células activando los
receptores capaces de modificar su funcionamiento. Se han
detectado estas moléculas y sustancias tanto en la lagrima
como en el humor acuoso del ojo y se pretende utilizarlas
para controlar la presion intraocular y mejorar la sequedad
ocular y la reepitelizacion corneal. Sus experiencias las han
expuesto recientemente en una conferencia que llevo por
titulo: «Nuevas sustancias reguladoras de la presion
intraocular, sequedad ocular y la reepitelizacién corneal.»

Estos profesionales proponen un estudio de muestra de

lagrimas en pacientes de ANIRIDIA.

= Estudio genetico para
pacientesdeAniridia

peticion de la doctora VVan Heyningen, el doctor Crolla

se ha ofrecido para realizar la prueba del FISF en nifios
con Aniridia esporadica para la posible deteccion del WAGR.
Las pruebas se pueden enviar directamente al doctor Crolla
desde el hospital donde se hagan los analisis con un coste de
478 euros, 0 bien por medio de la Fundacion Jiménez Diaz,
doctora Carmen Ayuso donde se realizara la seleccion
cromosomica, si es afiliado de ONCE. sin coste, y se enviaria
la suspension celular al propio doctor Crolla que completara
el analisis. Para contactar: john.crolla@salisbury.nhs.uk

m Estudio para personas
con & Sindrome WAGR

nvestigadores del Centro Médico Universitario de

Vandewrbilt estan realizando un estudio de personas con
WAGR. Este es el primer estudio en este tema. Se solicita el
Informe o Historial médico de nifios con este sindrome.

Para mas informacion: e-mail kelly trout@satx.rr.com

m Premios|+D de ONCE

| Dr. Eduardo Fernandez, Premio I+D de ONCE. Realiz6

investigaciones encaminadas a la busqueda de
alternativas que ayuden a las personas ciegas o con baja
vision residual a mejorar su movilidad e incluso a percibir
mejor el entorno que les rodea.

-+ PUBLICACIONES

=4, 4 de la Asociacion

= El Sindrome de Wagr-Guia de Familias (Asociacion Espafio-
la de Aniridia), Editado por Odc-IMSERSO, Coleccién Manuales
y Guias/Serie Cuadernos practicos. Madrid, 2002, 55 pags.

= Estudio Sociodemografico de la Poblacion con Discapacidad
de la Comunidad de Madrid, 2002. Editado por la Consejeria de
Servicios Sociales de la Comunidad de Madrid., 2002, 44 pags.



