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ACTIVIDADES: Ano 2002

INFORMACION

Informacién _sobre los datos mas relevantes y significativos de la enfermedad, resultados
meédicos, conclusiones tras la participacion en distintos grupos de trabajo, a nivel nacional e
internacional sobre aniridia, nuevos tratamientos etc, por medio de boletines, realizados por
la Asociacion.

Informacioén sobre diferentes aspectos de la enfermedad, segun datos obtenidos por parte
de médicos, pacientes, y otros medios: tratamiento, centros especializados, ayudas visuales
y econdmicas, etc. Esta informacion se ofrece por cauces diferentes: personal , telefénica,
boletin para socios y boletin en color, correo — folleto y libro informativo e Internet

BOLETINES
a) Boletin Blanco y Negro ___jetra Grande Socios y Afectados (Trimestral)

b) Boletin en Color ——p/édicos y Hospitales (Semestral)

CONTENIDOS DE LOS BOLETINES:

- Los ultimos avances en el tratamiento de las alteraciones asociadas a la aniridia, asi
como vias de investigacion sobre el origen de la misma.

- Las actividades llevadas a cabo por la asociacién.

- El testimonio de algun afectado

- Noticias de interés del mundo de la oftalmologia y la deficiencia sensorial.

- Publicar dos boletines en color (de mas calidad y mas atractivo) que para ser
enviados a todos los hospitales espanoles, recopilando nuestros boletines
trimestrales y para que estén al tanto de nuestra enfermedad.

PUBLICACIONES:



- Difusién del libro “SW__El Sindrome de WAGR — Guia de Familias” con el que se
pretende orientar a padres de nifios con Aniridia (A) cuando va acompanada por
tumor renal Wilms (W), alteraciones genito-urinarias (G) y retraso madurativo (R).

- Continuacion de la divulgacion de las otras publicaciones de la Asociacion:

“.Qué es la Aniridia?”; Una vision global de la enfermedad, alteraciones asociadas
y posible tratamiento de éstas.

“La Aniridia en la etapa escolar”. Afronta los problemas que puede tener un nifio
con aniridia en la escuela y la forma de solventarlos en la medida de lo posible, o al

menos aliviarlos, con el apoyo familiar, del profesor y ayudas visuales que
contribuyan a su integracion escolar y eviten la discriminacion social.

PARTICIPACION

- Medios de Comunicacion:

-Telemadrid (Buenos Dias Madrid, Informativos, Madrid Directo)
- TVE, Canal Internacional

- Localia TV (local y nacional),

- Canal 11

- Canal Digital Cybernos TV

-Tele 5

- Cadena ser

- Radio Nacional de Espana. R.N.E.

- Antena 3 radio

- Otras Publicaciones:

- Interviu

- Perfiles

- Diario Médico

- Revista Mia

- El periddico de Catalufa

- Diario Cronica de Madrid

- Medios de prensa locales

INFORMACION TELEFONICA

- Se informa al afectado de todo lo concerniente a la enfermedad, posibles ayudas
sociales, visuales y econdmicas que contribuyan a mejorar su calidad de vida, asi
como en la medida de nuestras posibilidades se les dirige a posibles especialistas en
el tema.



- Se les pone en contacto con personas que tengan una problematica parecida para
que puedan intercambiar experiencias y apoyarse mutuamente.

1. Mantenimiento, actualizacion y atencibn a consultas de la pagina web:
www.aniridia.com, asi como direccién de correo electrénico para contactar directamente
con nosotros: asoaniridia@telefonica.net

2. Alojamiento de la pagina en otro servidor mas econoémico: Asys.es

3. A través de la pagina web en Internet, informamos a toda persona con aniridia de
cualquier parte del mundo sobre la enfermedad y nuestras actividades, centros a la
vanguardia, posibles investigaciones genéticas o terapéuticas, asi como los enlaces con
otras asociaciones similares en otros paises o de enfermedades raras como la FEDER
(Federacion Espafiola de Enfermedades Raras) y EURORDIS (Oficina Europea de
Enfermedades Raras) de las cuales somos socios, y que a su vez nos mantenga al dia de
todos los avances en nuestra enfermedad.

4. Conexién a internet ADSL, para facilitar el acceso a las consultas y reducir costes
aumentar el contacto de manera constante con la informacion sobre aniridia en el foro
creado por las distintas asociaciones internacionales sobre la enfermedad.

5. Promover la Atencion Social, por medio de la puesta en marcha del Servicio de Trabajo
Social:

* Servicio de Trabajo Social: En lineas generales, la Trabajadora Social se
encargara de la Atencion / Informacion / Gestion y Orientacion de la Problematica
Social de los afectados y familiares, acercandoles los Recursos Sociales
disponibles, para ellos como colectivo de Discapacitados Sensoriales.

.- Conferencias y Congresos:

a) Madrid. Primer Foro Sobre Aniridia. Mayo 1999.. Instituto Oftalmico.

b) Madrid. Simposium Internacional “Aniridia y Alteraciones Asociadas” Octubre 2002..
Fundacién ONCE.

En estos congresos se dieron cita los mejores especialistas: genetistas y
oftalmdlogos a nivel nacional e internacional para tratar sobre el origen y tratamiento



de esta enfermedad y las alteraciones asociadas a la misma. En ambos casos
supuso un gran avance en el conocimiento y profundizaciéon en la enfermedad e
intercambio de experiencias entre los profesionales de la salud.

2.- Informacion y Difusion::
a) Folleto informativo

b) Boletin en blanco y negro para socios.
- Los ultimos avances en el tratamiento de las alteraciones asociadas a la
aniridia, asi como vias de investigacion sobre el origen de la misma.
- Las actividades que esta llevando a cabo la asociacion.
- El testimonio de un afectado.
- Noticias de interés del mundo de la oftalmologia y la deficiencia visual.

c) Boletin a cuatricromia para hospitales, profesionales de la salud.

- Boletin en color a hospitales, a los departamentos de oftalmologia, para
que conozcan nuestra existencia y nos dirijan los pacientes que tengan
aniridia.

d) Pagina web en internet

- Portal en internet www.aniridia.com, totalmente accesible a todo tipo de
deficiencias visuales y disponible en tres idiomas: francés, inglés y espafol,
conectado con otros portales de interés.

e) Publicaciones

- “.Qué es la aniridia?”
Una visidn global de la enfermedad, alteraciones asociadas y posible tratamiento
para éstas.

- “La Aniridia en la etapa escolar”
Afronta los problemas que puede tener un nifio con aniridia en el aula y la forma
de solventarlos, la importancia del apoyo familiar, del profesor y ayudas visuales
que contribuyan a su integracion escolar y eviten la discriminacion.

-: “Aniridia y el sindrome WAGR”
Orientado a padres de nifios con aniridia (A) cuando va acompafiada por tumor renal
(Wilms), alteraciones genito-urinarias (G) y retraso madurativo (R)

f) La participacion en medios de comunicacion,
3.- Atencion al afectado:

a) Personalmente, por teléfono, fax o internet.

b) Asesoramiento por parte de la trabajadora social sobre distintos recursos
concernientes a temas legales, de minusvalia, discapacidad, etc.

c) Se informa al afectado de todo lo que concierne a la enfermedad, posibles ayudas
visuales y econdémicas que contribuyan a mejorar su calidad de vida, y por tanto, su



d)

integracion social, asi como, en la medida de nuestras posibilidades se les dirige a
posibles especialistas en el tema

Se le pone en contacto con personas que tengan una problematica parecida para
que puedan intercambiar experiencias y apoyarse mutuamente.

4.- Participacion en distintos eventos, tanto aisladamente como junto con la FEDER,
Federacion Espaiola de Enfermedades Raras.:

a)

d)

f)

g9)

h)

Sevilla. Congreso Internacional sobre Enfermedades Raras, organizacion por el Real
Colegio de Farmacéuticos y la FEDER, con la asistencia de distintos estamentos y
organismos relacionados con las enfermedades raras, como son: médicos, industria
farmacéutica, Ministerio de Asuntos Sociales y representantes de pacientes. Febrero
2000

Bruselas. Bégica. Testimonio sobre la aniridia en el Dia de Concienciacion del
Parlamento Europeo. Octubre 2000..

Madrid. Primer estudio a nivel nacional sobre las necesidades especiales de
pacientes de Enfermedades Raras, realizado por el Ministerio de Asuntos Sociales,
IMSERSO, basado en testimonios de pacientes de asociaciones miembros de
FEDER, entre ellos de aniridia.Noviembre 2000.

Alicante. Convenio de colaboracion del Instituto Oftalmolégico de Alicante. Mayo
2000. Asistencia a la inauguracion del Laboratorio de Biologia Molecular del dicho
Instituto.

Madrid. Forma parte del grupo de trabajo multidisciplinar sobre enfermedades raras,
dirigido por profesionales sanitarios del Instituto Carlos Ill, CISAT, formado por
representantes de distintas sociedades médicas, farmacéuticas, representantes de la
administracion, IMSERSO, y FEDER. 200 hasta la fecha en que CISAT ha pasado a
ser CISATEER vy futura base para el Instituto de Investigacion sobre Enfermedades
Raras.

Barcelona Junio 2002. Jornada de concienciacion sobre Enfermedades Raras.
Organizado por EURORDIS y FEDER.

Cantabria Septiembre 2002. Simposium “Enfermedades de baja prevalencia en la
edad pediatrica”.

Italia. Bergamo. Noviembre 2002. Simposium Europeo. Programa Educativo sobre
ER.

Italia. Roma. Noviembre 2002. NEPHIRD. Red Europea de Instituciones Publicas de
Salud en ER

Plan de Accion en Enfermedades Raras subvencionado por la Comision Europea, a
cuatro afios (2000-2003) y que versa sobre diferentes temas: Medicamentos
Huérfanos, Red Pan-Europea de Informacion sobre ER, Bancos de ADN, y Portal en
Internet. Reuniones a nivel nacional y europeo.



k) Madrid. Ferias de Ayuda Mutua, organizadas por la Consejeria de Sanidad de la
Comunidad de Madrid, una vez al afo, teniendo el ciudadano la psibilidad de
contactar directamente en la calle con nuestra asociacion y tener conocimiento de
nuestra enfermedad.

[) Londres. Asistencia a reuniones cuales con la Agencia Europea del Medicamento
EMEA, en las que se participan autoridades competentes y la industria farmacéutica
con asociaciones de pacientes para analizar las necesidades y dificultades que
tienen con respecto a medicamentos especificos o paliativos para estas
enfermedades.

7. Elaboracion de Proyectos anuales para la programacion de objetivos /actividades a
conseguir, asi como la consecucion de fondos para los mismos. Se realizara a través del
Servicio de Trabajo Social.

8. Organizacién y Realizacion del “SIMPOSIUM INTERNACIONAL DE ANIRIDIA Y
ALTERACIONES ASOCIADAS” Madrid 25 y 26 de Octubre de 2002. Salon de Actos
Fundacién ONCE.

GRADO DE CONSECUCION DE LOS OBJETIVOS

Tras la celebracion del Simposium, conseguimos los siguientes objetivos:

. Reunir a especialistas nacionales e internacionales para intercambiar experiencias tanto
a nivel genético como clinico (véase plantel profesionales en el programa).

. Aunar criterios en el tratamiento de la enfermedad. Mediante las mesas redondas,
espacios de discusién profesional.

. Motivar a los oftalmdlogos y genetistas para que investiguen y se especialicen en la
enfermedad. Vincular a profesionales para que abran un espacio de investigacion, y
hagan pruebas mas exhaustivas a nuestros afectados.

. Contribuir a la actualizacion de conocimientos y profundizacion en la formacion de los
profesionales de las ciencias de la salud a través del estudio, de la investigacion y la
exposicién de las ultimas técnicas y métodos de tratamiento y diagnostico de esta
enfermedad, para ello invitamos a profesionales médicos y a estudiantes de
oftalmologia, motivandoles asi a que estudien sobre la Aniridia.

. Sensibilizar al colectivo médico y a la sociedad en general sobre los problemas que
tienen que hacer frente los afectados en su vida cotidiana.



6. Informacion a afectados sobre posibles soluciones o tratamientos alternativos y cuidados
para paliar en lo posible su afeccidn, disipar dudas, manifestar sus inquietudes y
plantear cuestiones en las mesas de debate, a los mejores especialistas en la materia.

7. Crear las bases para la redaccion de un protocolo sobre la Aniridia, mediante la proxima
redaccion de una publicacion que integre todas las conferencias y conclusiones meédico-
cientificas expresadas en el desarrollo del acto.

8. Abrir un punto de encuentro en nuestra pagina web, (chat) donde afectados e
interesados pueden hacer preguntas que se derivaran cuando proceda a médicos
especialistas.

DESARROLLO DEL EVENTO
Simposium Internacional “Aniridia y Alteraciones Asociadas”

Madrid. Los dias 25 y 26 de octubre se han dado cita en Fundacion ONCE los mejores
especialistas nacionales e internacionales, a nivel genético y oftalmolégico, para tratar
sobre los problemas que padecen los pacientes con aniridia. El dia 25 se debati6 sobre el
posible tratamiento para estos pacientes y el 26 se les informé y explicé a los pacientes lo
expuesto el dia anterior y se aclararon dudas, se contestaron consultas y preocupaciones
de los pacientes.

A nivel genético, se presentaron las ultimas investigaciones, por las que se identifica al gen
Pax 6 como causante de la aniridia. la Dra Veronica van Heyningen, que esta trabajando
sobre el Pax 6, explicd que se estan estudiando los mecanismos de funcionamiento del
gen, experimentando en ratones, y se ofrecid como intermediaria en colaboracion con
algun laboratorio europeo, para llevar a cabo un estudio de familias, para detectar el
posible y temido tumor infantil de Wilms vy, por tanto, el sindrome WAGR.

A nivel terapéutico los doctores explicaron las alternativas terapéuticas actuales para la
opacidad de cristalino, la degeneracion corneal y el glaucoma, Los especialistas en “ojo
seco” se ofrecieron para realizar un estudio de la sequedad ocular en personas con
aniridia, pues alteraciones en la secrecion lagrimal pueden llevar a alterar la transparencia
del epitelio corneal, y en concreto se ha detectado la calidad de lagrima de estos pacientes
es deficiente.

Se mostraron las lentes intraoculares Morcher, adecuadas para pacientes con aniridia que
necesitan la extraccion de la catarata, y se plantearon las distintas posibilidades para el
tratamiento del glaucoma, tanto a nivel tépico como quirurgico, dependiendo del estado del
ojo y de anteriores intervenciones

El Simposium resultd un éxito, tanto en cuanto al intercambio de experiencias e
informacion entre profesionales, como en informacién y relacion directa con los afectados,
pues al ser una enfermedad rara, ningun profesional tiene la ocasion de escuchar y
analizar las inquietudes simultaneas de tantos pacientes.

Algunos profesionales propusieron la elaboracion de un libro sobre la aniridia y
conclusiones de este Simposium, lo que acogieron los afectados de muy buen grado. De
igual manera se propuso por parte de la asociacion crear un foro de discusion en la pagina



web de la asociacion que suponga un punto de encuentro entre profesionales y pacientes,
desde donde se puedan exponer dudas y se puedan contestar preguntas.

Se enfatizé que los médicos pueden contar ya con bastantes pacientes para sus estudios e
investigaciones, pues existen ya asociaciones de aniridia en Estados Unidos, Canada,
Francia, México y Espafia.

Con todo ello concluimos, que resultado de la realizacion del evento, la Asociacién
Esparnola de Aniridia se plantea como propuesta de continuidad, la realizacion de un libro o
compendio de los datos volcados en el Simposium, firmado por su correspondiente
ponente (para lo que buscamos financiacion), y la centralizacion de toma de lagrima de
nuestros socios en el Hospital Ramén y Cajal.

+ Realizacion de Actividades para recaudar fondos

1.0rganizacion del Concierto Benéfico a favor de la Asociacion Espanola de
Aniridia

Fecha de Realizacion: Dia 11 de Mayo de 2002 a las 20'00 h
Lugar: Auditorio Antonio Vicente Mosquete (P° de la Habana 208).Madrid

2. Organizacion del Festival Magico Juan Tamariz

Fecha de Realizacion: Dia 13 de Septiembre de 2002 a las 22’00 h

Lugar: Teatro Buero Vallejo de Alcorcon. Madrid

3. Rifa Benéfica en Murcia.

Fecha de Realizacion: 3 de Mayo de 2002

Lugar: Alcantarilla. Murcia
4. Festival Benéfico. Grupo Artistico La Paloma

Fecha de Realizacion: 27 de Septiembre de 2002

Lugar: Centro Cultural Infanta Elena. Alcantarilla. Murcia

5. Cena Benéfica

Fecha de Realizacion: 10 de Noviembre de 2002




Lugar: Restaurante La Ranja. Murcia

+ Otras actividades Junto a la FEDER:

- Jornadas de Concienciacion sobre Enfermedades Raras.

Fecha de Realizaciéon: Junio de 2002

Lugar: Barcelona

- Feria de Ayuda Mutua.

Fecha de Realizacion: Septiembre 2002

Lugar: Getafe. Madrid

- Simposium Europeo.

Fecha de Realizaciéon: Noviembre 2002

Lugar: Bérgamo. Italia



