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PROLOGO

D. David Sianchez Gonzalez

Presidente de la Asociacion Retina Murcia y Presidente del comité organizador
del I Congreso Nacional Retina Murcia

La Asociacion Retina Murcia (RETIMUR) nace en 1990 en Cartagena.
Fue resultado de la necesidad de obtener respuestas y ayuda para un
grupo de patologias, las Distrofias Hereditarias de Retina (DHR),
encabezada por la Retinosis Pigmentaria. De la mano de Luis Berrocal
nuestro primer presidente comenzamos a recorrer nuestro camino.

Las DHR son un grupo de patologias que afectan gravemente a la
vision pudiendo desembocar en ceguera y que en la actualidad no
tienen ningun tratamiento. Debido a un error genético las células que
se encuentran en la retina se mueren y a medida que esto sucede la
pérdida de campo y agudeza visual va proliferando provocando una
severa discapacidad visual.

La investigacion cientifica es nuestra principal esperanza. Ademas,
en los ultimos afios, también se han sumado las nuevas tecnologias
ampliando la posibilidad de mejorar nuestra autonomia personal
e implementando soluciones que aunque todavia estan lejos de
proporcionar vision artificial, podrian lograrlo pronto.

Mientras tanto el acompafamiento, la informaciéon y el apoyo
psicologico son servicios que entidades como RETIMUR proporciona
a los afectados y sus familias. El trabajador social y el psicélogo son
profesionales indispensables ademas del control de la evolucion de la
enfermedad por parte de un oftalmélogo especialista en retina y de un
optico especializado en Baja Vision. Todos juntos trabajando de forma
coordinada para ofrecer un servicio integral.

La caracterizacién genética de la patologia tras el diagnéstico clinico
no sélo completard dicho diagnéstico, sino que ademads servird para
que el afectado pueda prevenir la transmision de la enfermedad a su
descendencia y le permitird poder acceder en el futuro a una terapia
personalizada para corregir el defecto genético.



Mientras tanto la sensibilizacion acerca de la Baja Vision la prevencion
y mejora en el diagnostico precoz y la difusion de informacion a los
afectados y sus familias resulta muy importante. El Congreso Retina
Murcia nace con ese objetivo esencial. Ser una herramienta al servicio
de afectados, familias, profesionales, estudiantes y la sociedad en general
para dar a conocer las DHR. Proporcionar un foro donde reunirse y
compartir informacion y experiencias al tiempo que se conocen las
ultimas novedades cientificas y tecnologicas.

Ademas, y COmo antes he mencionado, la genética, la intervencién social
con las familias y la voz de las asociaciones de afectados ofrecen una
visién panoramica y global de este conjunto de patologias manteniendo
a las familias actualizadas en las novedades que se producen y acercando
a los estudiantes a las DHR ya que son el futuro en el que tenemos
puestas nuestras esperanzas.

Desde RETIMUR tenemos la firme y ambiciosa pretension de
posicionar este congreso como referencia de dmbito nacional. Para ello
entendemos que la continuidad del mismo es necesaria y clave en este
proposito. Sabemos que es un reto dificil y que requerira de mucho
esfuerzo pero lo creemos alineado con nuestra reciente declaracion de

entidad de utilidad publica.

Agradecemos la ayuda de los patrocinadores y entidades colaboradoras,
del Ayuntamiento de Murcia y del Gobierno de la Region y esperamos
hacernos acreedores del mismo para la segunda edicién a la que os
invitamos a todos para el proximo 2019.



CariTuLO PRIMERO.

EL PAPEL DEL PACIENTE Y LAS ASOCIACIONES
DE AFECTADOS EN LA INVESTIGACION.






REGISTRO DE PACIENTES CON ENFERMEDADES
RARAS OFTALMOLOGICAS — EMPODERAMIENTO

Dr. D. Manuel Posadas de la Paz

Director del Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras (IIER)

Durante muchos afos la informacion procedente de los registros ha
estado limitada a las acciones promovidas desde la perspectiva de la
salud publica y con objetivos dirigidos a la vigilancia epidemiolédgica.
En paralelo, el mundo clinico generaba bases de datos de series de
casos, generalmente de origen hospitalario, orientadas al seguimiento
de variables clinicas de sus pacientes o de varios grupos a través de
redes de colaboracion. Estos desarrollos presentaban claros sesgos que
impedian sacar conclusiones adecuadas y en la mayoria de los casos, esta
informacion se perdia por la falta de sostenibilidad de los profesionales
que tuvieron esta iniciativa.

Desde hace afos, estas series de casos han mejorado de manera ostensible
de la mano del concepto metodologico conocido como Registros de
Pacientes orientados a Resultados en Salud, aunque también son
conocidos por su nombre mas breve: Registros de pacientes. Corregir
los sesgos que impedian sacar conclusiones, mejorar la sostenibilidad a
lo largo de los anos, garantizar un adecuado seguimiento sin pérdidas
de la informacién evolutiva, incluyendo casos con todo el espectro
de la enfermedad y no solo enfermos mas graves y garantizando la
interoperabilidad para poder ampliar la informacion a través de otros
registros utilizando tecnologia basada en ontologias en lugar del
sistema clasico de estandarizar variables. Este método basado en los
denominados FIAR Principles, de sus siglas en inglés para los términos
Findable; Interoperable; Accesible and Reusable. La informacion de los
registros de pacientes han sido ampliamente comentadas y orientadas
a través de proyectos europeos como EPIRARE http://www.epirare.
eu/ y RD-CONNECT https://rd-connect.eu/. Criterios de calidad

y recomendaciones acerca de como deberia ser su construccion y
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mantenimiento, junto a la conexién con biobancos y datos OMICs son
la clave actual de estos registros.

El Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras cuenta con este
dispositivo preparado, dado su responsabilidad en la coordinacion
de EUROBIOBANK, su mantenimiento del Biobanco Nacional
de Enfermedades Raras (http://bioner.isciii.es/) , su relacion con
la plataforma de datos 6micos de RD-CONNECT vy su registro
de pacientes de enfermedades raras. El Registro de Pacientes de
Enfermedades Raras https://registroraras.isciii.es es una plataforma
de ambito estatal que permite la interoperabilidad con investigadores
de todo el mundo, esta abierto a clinicos e investigadores de dichas
enfermedades y empodera al paciente haciendo real el concepto de
medicina centrada en el paciente. Dicho concepto es ampliamente
usado en el sistema nacional de salud pero poco usado. La medicina
centrada en el paciente empodera a los afectados y a sus familias para
compartir la toma de decisiones sobre su salud en colaboracion con los
médicos. Los duefios de los datos son los pacientes y la cesion de estos
datos y de la toma de decisiones opera desde el empoderamiento y no
desde la simple firma de un consentimiento informado, documento
ampliamente usado pero muy mal usado.



MOVIMIENTO ASOCIATIVO

D. Chema Casado Aguilera

Presidente de Retina Navarra y de Accion Vision Espaia.

En esta intervencion os expondré algunas de las principales ideas que,
sobre el movimiento asociativo, he ido adquiriendo a lo largo de los 32
afios de vida con la retinosis pigmentaria y de los 24 afos de participar
en el asociacionismo relacionado con la discapacidad visual.

1.- debemos tener siempre presente que el movimiento asociativo
se pone en marcha por unas carencias vitales.

- Toda asociacion nace de la inquietud de unas personas o familias
que no ven cubiertas sus expectativas ante la atencion recibida
por la administracién, en nuestro caso, de cardcter sanitario.

- Esta inquietud se hace mas evidente cuando se trata de
enfermedades cronicas y degenerativas, de las que se nos ha
dicho son incurables y no hay nada que se pueda hacer.

- Surge entonces la necesidad de buscar mas personas con
nuestros diagndsticos y nos proponemos mejorar la calidad de
nuestra vida ante la incertidumbre de la enfermedad y buscar
medios que puedan darnos alguna esperanza en un futuro mejor
con la investigacion.

- Pensamos que, siendo mds y iendo juntas todas estas personas,
vamos a lograr reivindicar mejor nuestras necesidades y buscar
soluciones a nuestras situaciones vitales.

2.- Sin participacion, el movimiento asociativo no tiene sentido.

- La fuerza de una asociacion la da la unién de las personas
asociadas, no la dan ni los objetivos, ni su cartera de servicios.

- Lo importante e imprescindible es que todas las personas que
forman parte de la asociacion participen en su funcionamiento y
en sus decisiones.

- Cada persona lo hard segun sus posibilidades: unas podrin
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3.-

nada.

poner mds y otras podran hacerlo a un nivel mds bajo. Pero,
todas son importantes y ha de reconocerse el esfuerzo personal a
favor del colectivo.

- La aportacion econdémica no da derechos. Los derechos deben
darlos la actitud de participar y compartir tiempo, capacidades,
relaciones o cualquier otra aportacion que beneficie al conjunto.

- Por eso, es imprescindible que tengamos estructuras abiertas,
flexibles y dindmicas que den opcion a que la asociacion se
considere un bien de todas las personas asociadas y adheridas al
proyecto que ellas mismas han aprobado.

- La asociacion es de todas y cada una de las personas asociadas,
no es de la presidencia ni de la junta directiva.

- La asociacidén no es una empresa de servicios que asume tareas
que debemos exigir a la administracion.

- Es dificil no caer en la trampa que nos ofrecen las subvenciones:
dependencia de la burocracia para mantener las estructuras que,
a su vez, necesitan mds burocracia para continuar.

Si el movimiento asociativo no mejora la sociedad no vale para

- Elasociacionismo es una de las mejores maneras de organizarnos
la socidad civil para defender nuestros derechos como ciudadania.

- Recordamos que el inicio de todo era superar unas carencias
detectadas en el sistema sanitario, en relacién a nuestra
enfermedad.

- No podemos conformarnos con que nos solucionen nuestro
tema a, no buscamos una solucion puntual, aqui y ahora.
Necesitamos que el futuro sea mejor y sostenible. Necesitamos
que las mejoras sean del sistema que se ofrece a toda la sociedad.

- Buscaremos un equilibrio de intereses y complicidades entre las
organizaciones con la finalidad de que la sociedad en su conjunto
sea la que avance y mejore.

- Ello nos lleva a que, aunque es licita la lucha y competencia
que se establece entre las diferentes asociaciones por lograr cada
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una lo que define como sus objetivos, pensemos que puede ser
mds eficaz para la mejora de la sociedad el que vayamos juntas las
entidades.

- Buscaremos, en este sentido, proyectos e iniciativas comunes
que nos permitan unir nuestras fuerzas y nos den la capacidad
necesaria para vencer las dificultades ante decisiones politicas y
economicas.

Algunas funciones que debe tener el movimiento asociativo

- Acoger. Desterramos la soledad. Eres importante para el
grupo.
- Informar. Tenemos derechos. Hay opciones en la sociedad.

- Acompaﬁar. En grupo es mis facil. Nos cuesta menos avanzar.

- Ayudar. En la busqueda de soluciones reales, no darles nuestra
solucion.

- Orientar. La experiencia y conocimientos de otras personas del
grupo nos favorecen: fomentemos el intercambio.

- Gestionar. De manera colaborativa y solidaria, incorporando
los principios del voluntariado al funcionamiento diario.

- Defender. Derechos y principios de igualdad y equidad ante
actuaciones administrativas publicas.

- Proponer. Medidas que mejoren las situaciones y la practica de
sistemas de atencion individual y grupal.

- Colaborar. Con las iniciativas personales y de otras entidades
que busquen la mejoria social, la participacion en igualdad y los
planteamientos que priorizan principios de equidad y trato y no
aspectos econdmicos.

:Qué es AVE?

- Accion Vision Espana es una asociacion de organizaciones de
pacientes cuyo fin principal es mejorar la atencién publica a las
personas y familias con enfermedades visuales en todos y cada
uno de los dmbitos y etapas de la vida en Espana, a través de las
entidades que las representan.
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- Aunque su tarea se desarrolla con todas las personas con
algin diagnostico de pérdida visual, su trabajo actual se estd
priorizando en la situacién de baja vision.

- El proyecto mas importante que estd realizando en estos
ultimos anos tiene como objetivo la visibilizacion de este grupo
dentro de la discapacidad visual. La baja vision se encuentra en
término ambiguo entre ver o no ver. La sociedad tiene muchas
dificultades para entender que hay personas que ven, pero que lo
hacen de una forma diferente. No son ciegas ni normovidentes,
ven de otra manera que puede ser nublada, desenfocada,
distorsionada, de campo no completo, con deslumbramientos,
por ejemplo. Y que en unas situaciones pueden tener un resto
visual funcional y, en otros momentos, no pueden utilizarlo de
modo eficaz.

- A fecha de hoy, al proyecto de AVE estan adheridas 10
entidades, tanto de dmbito nacional como autonémico. Son:

- ANIRIDIA ESPANA.
- MIOPIA MAGNA. AMIRES.
- ES RETINA ASTURIAS.

- DISCAPACITADOS VISUALES DE CATALUNA. B1 B2
B3.

- RETINA NAVARRA.

- DISCAPACITADOS VISUALES DE ALAVA.
ITZAROPENA.

- DISCAPACITADOS VISUALES DE GALICIA. B1 B2 B3.

- BEGISARE. RETINOSIS PIGMENTARIA  DE
GUIPUZCOA.

- NEUROPATIA OPTICA DE LEBER. ASANOL.
- AFECTADOS Y FAMILIARES DE GLAUCOMA. AGAF.
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DIAGNOSTICO GENETICO DE
ENFERMEDADES RARAS OCULARES

Dr. D. José Maria Millan Salvador

Investigador del Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe (Valencia)

Las distrofias de retina (DR) son un conjunto heterogéneo de
enfermedades hereditarias y degenerativas de la retina que afectan a
los fotorreceptores y causan pérdida de la vision. Este conjunto de
enfermedades raras tiene distintas causas genéticas y en el momento
presente los genes conocidos implicados en su etiologia son mds de
250 (RetNet, https://sph.uth.edu/retnet/sum-dis.htm) que explican
aproximadamente la mitad de los casos y se estima que deben existir
al menos otros tantos genes responsables de los casos restantes. Las
terapias en desarrollo para esta patologia son a menudo dependientes
del gen y mutacion causantes.

Por todo ello la caracterizacion molecular de las DR suponen un
desafio por su complejidad pero una necesidad para poder abordar su
prevencion, a través del consejo genético, su diagnostico precoz y en
un futuro su tratamiento.

El desarrollo de la secuenciacion de nueva generacion (Next Generation
Sequencing, NGS por sus siglas en inglés) ha supuesto un avance
tremendo en el campo de la investigacion y el diagndstico genético
molecular, particularmente en las enfermedades raras con elevada
heterogeneidad genética y en las que no se conocen aun todos los
genes causantes como ocurre con las DR

La NGS permite la “lectura” de un gran nimero de genes para un
paciente determinado en un tiempo y a un coste economico y técnico
impensable el siglo pasado.

Desde su aparicion, inicialmente en el campo de la investigacion, hacia
el afio 2006 y a partir de 2010 en el campo del diagnéstico, hasta
la actualidad, la NGS ha ido mejorando su rendimiento a la vez que
disminuia su coste. Como ejemplo, el primer genoma humano que se
secuencié completamente en el afo 2003 costé unos 1000 millones de
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délares y se tardd 13 afos en secuenciarlo y analizarlo mientras que
el objetivo de las empresas biotecnologicas para el futuro proximo es
conseguir la secuenciacién de un genoma humano por 1000 dolares en
varios dias de trabajo ($1000 project).

Tipos de Secuenciacion Masiva

El genoma completo de un individuo esta compuesto por regiones que
codifican para proteinas (exones) y otras (intrones y ADN intergénico).
La cantidad total de ADN presente en el genoma humano es de unos
3000 millones de nucleétidos y entre 20.000 y 25.000 genes. Aunque
el conjunto de genes codificantes (exoma o conjunto de exones) del
individuo solo supone el 1,5% del genoma, en ¢l se localizan el 85%
de las mutaciones patologicas causantes de enfermedades raras.

Es conveniente distinguir entre las técnicas de secuenciacién masiva
no enfocadas, esto es la secuenciacion de todo el genoma (WGS) o
el exoma (WES), de aquellas enfocadas a una enfermedad, mediante
paneles con un alto n° de genes conocidos.

Es importante tener en consideracion estos aspectos porque mientras
la secuenciacion dirigida se estd extendiendo cada vez mas, en el ambito
del diagnostico y sus resultados son de mas facil manejo desde el punto
de vista de su anilisis, interpretacion y aspectos éticos, en el caso de
la WES/WGS la cantidad de datos a analizar, interpretar e informar
a los pacientes es ingente y plantea problemas de coste, técnicos, de
conocimiento y ético-legales, por lo que su uso estd por ahora bastante
restringido al campo de la investigacion aunque es previsible su
incorporacion a la clinica en un futuro inmediato, en la medida que
estos aspectos se vayan resolviendo.

Aspectos Técnicos

En la secuenciacion masiva debemos distinguir 4 fases o aspectos.

(figura 1).

La primera de ellas es la captura y preparacién de las librerias y la
técnica de amplificacion del DNA que se hace utilizando disenos
especificos realizados de modo adecuado a la enfermedad en estudio y
que es preciso actualizar constantemente, y que usa una parte analitica
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en el laboratorio (wet lab) desarrollada por distintas compaiias.
Aunque difieren en varios aspectos, el esquema principal de trabajo
es conceptualmente similar para todos ellos. El ADN se fragmenta (la
fragmentacion puede hacerse por diversos métodos), posteriormente
se le afladen unas secuencias adaptadoras a los extremos de estos
fragmentos y se hibridan a sondas representativas de todo el genoma
o regiones del genoma que queremos secuenciar. Este proceso se
conoce como captura o realizacion de la libreria. A continuacion, esos
fragmentos de ADN “capturados” se amplifican clonalmente para ser
utilizados como moldes a secuenciar (Enriquecimiento).

i
o
=

v

Secuenciacion
|2 1

v
Procesado bioinformatico de los datos

* Controles de calidad
+ Alineamiento con |Illlcl.lll'ldl consenso

v
Interpretacion

Figura 1: Las cuatro fases de la secuenciacion por NGS se representas cada
una en un color diferente.

En segundo lugar, estas secuencias de ADN capturadas y amplificadas
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se deben secuenciar en un equipo adecuado (secuenciador).

Existen distintos métodos de secuenciacién (pirosecuenciacion,
hibridacién-ligacion o el registro de cambios en el pH durante la
incorporacion de nucledtidos). En cualquier caso, de esta forma se
consiguen una serie de secuencias de pequeno tamano (entre 75y 400
pares de bases) que una vez filtradas, ensambladas y comparadas con
una secuencia consenso nos daran la lectura de la region gendmica que
queriamos analizar.

Dependiendo del estudio que se quiera realizar, la potencia y
complejidad de manejo de estas plataformas hace inviable el estudio.
Asi, el analisis de un genoma o un exoma el estudio de unos pocos
genes

La aparicién de los secuenciadores y plataformas de arrays de 22
generacion permiten secuenciar simultdneamente mds de cientos de
millones de lecturas cortas (de entre 30 a 70 bases hasta varios cientos
de bases, mds recientemente) que se mapean frente a un genoma de
referencia a una cobertura muy redundante, esto es varios cientos/
miles de veces.

Esta estrategia estda permitiendo no solo secuenciar el ADN de
un genoma o exoma completo sino hacer otros estudios como
secuenciacion del ARN (transcriptoma), estudios epigenomicos etc

(RNA-Seq, ChIP-Seq, bisulfite sequencing)

Ademas, recientemente han aparecido versiones de equipos de NGS con
caracteristicas mds limitadas en cuanto a su rendimiento y capacidad
de secuenciacién pero con mayor facilidad de manejo y enfocados a
un segmento de mercado distinto. Algunos ejemplos son los equipos
454 GS Junior de Roche, MiSeq Personal Sequencer de Illumina e
Ion Torrent de Life Technologies. Estas plataformas se conocen como
benchtop o de bancada y son las utilizadas cominmente para el estudio
de determinados paneles de genes enfocados al diagnéstico de una
enfermedad o grupo de enfermedades.

Recientemente, han aparecido otras tecnologias que estan basadas en
la emision de protones y que pretenden conseguir la secuenciacion de
una cadena de ADN en tiempo real lo que reduciria ain mas el coste
y el tiempo de procesado. Sin embargo, estas tecnologias conocidas
como Next-Next Generation Sequencing todavia no superan a las
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mencionadas anteriormente.

En tercer lugar, se debe realizar el procesado bioinformatico de las
secuencias. Este paso es muy importante y supone en estos momentos
el cuello de botella de esta tecnologia, particularmente en el caso de la

WGS/WES.

Una parte muy importante en el esquema de trabajo de un experimento
de NGS es el andlisis computacional (figuras. 2)2A y B). Las ciencias
informaticas han tomado una relevancia critica en la NGS en el sentido
de que sus capacidades son esenciales para manejar y analizar datos
biolégicos. La NGS produce una cantidad de datos sin precedentes
que un ordenador comin no puede manejar. Aunque para algunas
plataformas existen herramientas de manejo de datos y andlisis en
un Unico programa, cualquier tarea no trivial a realizar con los datos
requerird al menos de una persona con conocimientos en bioinformatica.
En el futuro las compaiiias de software y los proveedores de equipos de
NGS desarrollaran programas con los que no sera imprescindible tener
conocimientos en bioinformatica para analizar datos de secuenciacién
masiva, aunque este hecho podria limitar al usuario a solo aprovechar
las funciones predefinidas en ese hipotético software.

1" Analisis

_
_
N

2% Analisis
Alineamiento

i
——

.
37 Andlisis I Vabdacion de varantes canddatas
Interpretacion

-

Interpretacion clinica de los resultados
y toma de decisiones

Diagndstico
*  Terapéutico

Figura 2:
Y por ultimo se deben comprobar las mutaciones encontradas,
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validando los resultados con otras técnicas, asi como interpretar su
papel patogénico mediante otras pruebas (estudio en la familia,
basqueda en las bases de datos, anlisis funcionales in silico y en vivo),
proporcionando un anilisis de los datos experimentales que tenga
sentido biologico y que pueda informarse adecuadamente al paciente y
sus familiares.

Ello requiere de una gran experiencia en genémica y en la propia
enfermedad por parte del equipo profesional que lleve a cabo el estudio
y depende de la incorporacion de toda la informacion relevante que
exista.

Por tanto, nos parece evidente que, a dia de hoy, para analizar los
datos experimentales obtenidos e integrarlos con la informacion
disponible en las numerosas bases de datos de informacion biologica,
los conocimientos en ciencias computacionales son absolutamente
necesarios.

Ventajas e inconvenientes de los distintos tipos de NGS

Las técnicas de NGS pueden utilizarse tanto en el campo del diagnéstico

(principalmente paneles) como de la investigacion de las DR (paneles
y WGS/WES).

En el campo del diagnostico la NGS por paneles permitira estudiar
todos los genes conocidos relacionados con las distrofias retinianas
(en este caso) en un tiempo y con una relacion coste/efectividad muy
elevados, independientemente del diagnéstico clinico lo que supone
una ventaja en aquellos casos en los que el diagndstico clinico no esté
bien definido o sea solapante entre distintas entidades clinicas.

En el caso de la investigacion, la WGS/WES permitira encontrar
nuevos genes relacionados con la enfermedad en aquellos pacientes
(alrededor del 50% actualmente) en los que no se encuentra la
mutacion o mutaciones responsables en los genes conocidos.

Sin embargo, la NGS no es la solucién definitiva para todos los casos de
DR. Existen todavia problemas técnicos para la deteccion de cierto tipo
de defectos genéticos como deleciones inversiones o traslocaciones. La
captura de regiones gendmicas ricas en GC o en elementos repetitivos
y, sobre todo, la deteccién de mutaciones en las regiones intronicas,
que se sabe actualmente son una causa no infrecuente de DR.
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Ademas la NGS actualmente debe ser validada por la tecnologia
tradicional (secuenciaciéon por Sanger), supone un esfuerzo de
interpretacion de las variantes encontradas por parte de expertos
experimentados en el campo clinico en cuestion y sigue sin permitir
identificar mutaciones de efecto patologico en regiones no codificantes
cuya patogenicidad solo puede ser dilucidada mediante estudios
funcionales dificiles si los genes implicados unicamente se expresan en
tejidos inaccesibles como la retina.

Por tultimo, en el caso de la WES/WGS se pueden encontrar variantes
con significado fenotipico que pueden afectar a la vida futura del
paciente y sus familiares y que ocasionan situaciones éticas y legales
que deben ser valoradas por expertos en el campo de la bioética.

La tabla 1 refleja las diferencias entre la NGS enfocada (paneles) y
los estudios omicos (WGS/WES) en cuanto a tiempo, costes y
disponibilidad del estudio enfocado y % de casos que es esperable
caracterizar

bajo elevado

individual familiar

Experiencia en el campo Experiencia en el campo y
bioinformatica

No hay resultados | Resultados ajenos al objetivo

inesperados™® clinico del estudio

Si No

No Si

No Si

*En ocasiones si se pueden producir resultados inesperados o no deseados

Tabla 1: Comparacién entre NGS (paneles) y WES/WGS: Indicaciones,

ventajas e inconvenientes
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Experiencia en el laboratorio del Hospital la Fe de Valencia

En nuestro laboratorio se trabaja tanto con distrofias de retina aisladas
como con sindrome de Usher, la distrofia de retina sindrémica mds
frecuente y que asocia retinosis pigmentaria, hipoacusia neurosensorial
y, en ocasiones, alteracion del equilibrio.

Mediante un panel de NGS que incluye todos los genes conocidos
relacionados con el sindrome de Usher conseguimos una eficacia
diagnostica del casi el 100% de los casos de sindrome de Usher tipo 1
(la forma mas grave de la enfermedad) y de mas del 80% de los casos
de sindrome de Usher tipo 2. En los casos en los que el diagnéstico
clinico no esta claro, la eficacia desciende hasta un 40% (figura 3).
Ademas, nos ha permitido conocer qué genes son los mas frecuentes
en nuestra poblacion.

USH1 (97,5%)

& Roux et al, 2011

& Le Quesne et al, 2012

Bonnet et al, 2012

& Spain

% Implicacién

MYOTA CDH23 PCDH15 USHIC USHI1G
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% Involvement

USH2 (82%)
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la enfermedad en el 40% (12 de
30) de las familias
USH2A: 8 (26,7%)
PCDH1S: 2 (6,7%)
CDH23: 1(3,3%)
MYO7A: 1(3,3%)
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Figura 3
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Respecto a las distrofias de retina no sindromica, aplicando un panel
de 117 genes, hemos conseguido el diagnodstico de el 50% de los casos
mientras que en 26 de ellos no hemos podido completar el diagnéstico
al ser genes implicados en distrofias autosémicas recesivas y no haber
encontrado la segunda mutacion. En otros 23 pacientes no se encontrd
ninguna mutacion por lo que se estan secuenciando mediante WES
para intentar identificar un nuevo gen implicado en la enfermedad

(figura 4).

TOTAL: 99 pacientes —_— 50 RESUELTOS

> AR:68%, AD:18%, L-X: 14%

> 21/75 mutaciones novel

26 INCOMPLETOS

> jMutaciones intrénicas profundas?
> 4CNV?

> Secuenciacion del gen / RNA-Seq /
CGH-array
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50 RESUELTOS

TOTAL: 99 pacientes —lp 26 INCOMPLETOS
23 SIN MUTACIONES
L J
Estudio de exoma completo
Figura 4:
CONCLUSIONES

El diagnostico molecular de las distrofias hereditarias de la retina se ha
visto historicamente dificultado por su enorme heterogeneidad clinica
y genética.

En la mayoria de los casos, ante un diagndstico oftalmolégico, el

genetista se enfrenta a un elevado n° de genes candidatos que analizar.
(Tabla 2).

Bowne et al (2011) 46 24% ADRP

Shanks et al (2013) 73 25% J/ DR en general//
533% de inicio temprano

Neveling et al (2012) 111 36% RP

Xia Wang et al 2013) 163 39% LCA

Audo et al; (2012} 254 57% DR en general

ADRP: Retinosis pigmentaria autosémica dominante; DR: Distrofias
retinianas; LCA: Amaurosis congénita de Leber

Tabla 2: Ejemplos de la eficacia de la NGS en estudios realizados recientemente
mediante NGS enfocada
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Se recomienda en el momento presente utilizar la NGS (incluyendo
aqui el exoma clinico) como técnica diagnostica de ler nivel. Ello
permite caracterizar molecularmente aproximadamente la mitad de los
Casos.

En el resto de los casos o como un 2°/3er tercer paso, y dependiendo
de la estructura familiar, tipo de patologia y disponibilidad /precio de

la técnica y de su andlisis bioinformadtico se recomendaria realizar la
técnica de WGS/WES.

La NGS es una herramienta eficaz en este tipo de enfermedades
genéticamente heterogéneas ya que permite el estudio de un elevado
nimero de genes al mismo tiempo reduciendo el tiempo del andlisis y
el coste técnico y econémico.

NOTA: Esta ponencia esta basada parcialmente en el articulo publicado
en la revista VISION (FARPE). Ayuso C, Millin JM. Secuenciacién
masiva en distrofias retinianas. Visién. 43: 17-22 (2013)
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TERAPIAS AVANZADAS EN LA PATOLOGIA
RETINIANA: TERAPIA CELULAR.

Dr. D. J. Carlos Pastor

Catedratico de Oftalmologia de la Universidad de Valladolid. Jefe de
Departamento del Hospital Clinico Universitario. Director del Area de
Retina del IOBA (Instituto de Oftalmobiologia Aplicada de la Universidad de
Valladolid). Coordinador General de Oftared, Red Tematica de Oftalmologia
del Instituto de Salud Carlos III.

Antes de comentar algunos datos de la aplicacion de la terapia celular
en las enfermedades de la retina, hay que aclarar que se entiende por
“terapias avanzadas”. Este concepto, fijado por la Agencia Espanola
del Medicamento y Productos Sanitarios (AEMPS), engloba a los
tratamientos basados en terapia génica, terapia celular, ingenieria
tisular y otros asimilados. Es necesario recordar que el uso de estas
modalidades terapeuticas esta altamente regulado por una normativa
europea, traspuesta en Espafia por un Real Decreto (BOE 477/2014).
Bésicamente dos ideas son las piedras angulares de estas terapias: deben
ser aprobados por la AEMPS, tras ser evaluados por un Comité Etico
y las células, deben ser manipuladas siguiendo las “buenas pricticas de
fabricacion” (GMP), es decir como cualquier firmaco.

El IOBA lleva mas de 10 afios trabajando en este campo y se han hecho
mids de 80 trasplantes de células madre en pacientes con patologia de
la superficie ocular gracias entre otras cosas a que formamos parte del
Centro en Red de Medicina Regenerativa y Terapia Celular de Castilla
y Leon y de la Red TerCel del Instituto de Salud Carlos III. Pero la
charla de hoy versa sobre la patologia de la retina y por extension la del
nervio optico. Otro dia podemos hablar de lo realizado por nuestros
compaiieros del grupo de Superficie Ocular del IOBA.

Para saber cuantos ensayos clinicos se estan haciendo en estos momentos
en el mundo, con cualquier tratamiento, basta con consultar la pagina
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web de Clinical Trials.gov, una pagina del gobierno federal de los Estados
Unidos. Cualquier supuesto ensayo que no figure alli no es fiable y sus
resultados no seran aceptados por la comunidad cientifica. En estos
momentos hay 161 ensayos registrados, en patologias retinianas con
terapia celular. La mayoria en degeneraciones maculares, pero también
en retinosis pigmentaria, enfermedad de Stargardt, y patologias del
nervio optico.

Existen varias fuentes de cé¢lulas madre para realizar terapia celular:
células embrionarias, fetales, pluripotentes inducidas, y adultas. Y
entre estas Ultimas las mesenquimales de varios origenes como la
meédula 6sea y la grasa. Por razones éticas y de facilidad, en el IOBA
nos hemos decantado por la células madre mesenquimales y nuestros
compaifieros de una spin-oft de la Universidad de Valladolid, Citospin,
han conseguido que sus células madre, de origen de médula 6sea sean
consideradas por la AEMPS como un producto para ser utilizadas en
humanos. Nuestra decisién de trabajar en estas células se debe a que
en nuestra opinioén presentan multiples ventajas y entre ellas que estan
muy bien estudiadas y caracterizadas, que son relativamente faciles de
obtener y mantener y sobre todo por su tolerancia inmune. Es decir
que no provocan reacciones de rechazo lo que abre un enorme abanico
de posibilidades, ya que no es necesario obtenerlas del propio paciente.

Las células madre se pueden emplear para sustituir a células dafiadas,
si se las somete a los estimulos adecuados. Pero sobre todo en estos
momentos se estan empleando por sus propiedades paracrinas. Esto
es, estas celulas son capaces de secretar factores de crecimiento que
actuan como agentes neuroprotectores evitando en muchos casos que
el deterioro de la retina o del nervio éptico contintien, o al menos
enlenteciéndolo.

Como es de suponer, el grupo de Retina del IOBA ha centrado sus
esfuerzos en la forma seca de la DMAE, ya que es muy frecuente,
afecta a los dos ojos y en estos momentos, a pesar de los esfuerzos
de la industria farmacéutica, carece de tratamiento. Y mdxime tras
el fracaso de una de las promesas, el emixustat hydrochloride. Este
farmaco fue sometido a ensayos clinicos y abrié muchas esperanzas,
pero desgraciadamente en Euretina de 2016 se comunic6 oficialmente
que no se obtenian resultados positivos y que la empresa descontinuaba
las investigaciones.

Los trabajos del IOBA se han centrado en el Epitelio Pigmentario de
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la Retina (EPR) ya que esta monocapa es clave para el mantenimiento
de la neuroretina, y esta afectada primaria o secundariamente en
multiples enfermedades.

En 2012 publicamos nuestros resultados con el trasplante de EPR
adulto (Fernandez Bueno I, et al Histology and immunochemistry
evaluation of autologous translocation of RPE-choroid graft in porcine
eyes. Acta Ophthalmol. 2013 Mar;91(2):¢125-32. doi: 10.1111/
20s.12001). Y empezamos a comprobar los efectos de las células madre
sobre el EPR dafiado (Singh AK et al. Adipose derived mesenchymal
stem cells partially rescue mitomycin C treated ARPE19 cells from
death in co-culture condition. Histol Histopathol 2013;28:1577-
1583) hasta probar este efecto en cultivos de neuroretina y ademas
comprobar que la adicién de determinadas sustancias, mejoraba la
capacidad de neuroproteccion (Rodriguez-Crespo D, et al. Triple-
layered mixed co-culture model of RPE cells with neuroretina for
evaluating the neuroprotective effects of adipose-MSCs. Cell Tissue
Res. 2014;358(3):705-16). Estos trabajos nos han llevado a obtener
una patente (Patente de invencion: P201331743. 29 noviembre 2013.

Asi pues seguimos trabajando en esta linea de posibles tratamientos
para las formas atroficas de la Degeneracion Macular Asociada a la
Edad y cuyos resultados, si fueran positivos, se podrian hacer extensivos
a otras enfermedades retinianas e intraoculares.

Y de hecho, recientemente hemos iniciado un ensayo clinico que
supone la aplicacion de nuestros conocimientos a una enfermedad del
nervio 6ptico que hoy no tiene tratamiento, aprovechando el potencial
de las células madre mesenquimales (Labrador-Velandia S, et al.
Mesenchymal stem cell therapy in retinal and optic nerve diseases: An
update of clinical trials.World J Stem Cells. 2016 Nov 26;8(11):376-
383).

En algunos pacientes se produce un cuadro agudo, denominado
Neuropatia Optica Isquémica Anterior Aguda No Arteritica
(NOIAANA). No es una enfermedad frecuente, ya que afecta a solo
a unos 10 casos por 100.000 habitantes y afio. Ocurre en personas de
mis de 60 afios, y supone una especie de infarto de la cabeza del nervio
optico.

Eso supone la pérdida brutal de la agudeza visual, que no se recupera.
Esta enfermedad carece de tratamiento y de prevenciéon y en hasta un
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25% de los pacientes, en un periodo de 5 anos se afecta el otro ojo
dejandole en muchos casos completamente ciego.

Algo parecido ocurre en el Sistema Nervioso Central con un ictus
(no hay que olvidar que el nervio 6ptico en realidad es una comisura
cerebral y que la retina se considera tejido neural). Pues bien, en
los casos de ictus, se produce una zona de necrosis directamente
relacionada con el fallo de irrigacion, pero alrededor se produce un
area, denominada “de penumbra”, de tejido cerebral, que en funcién de
muchas condiciones se puede necrosar también, lo que aumentaria la
zona de dafio, o recuperarse (es decir las neuronas pueden sobrevivir)
lo que disminuiria el impacto funcional de la enfermedad sobre el
paciente.

Pues bien, nuestra hipotesis de trabajo ha sido precisamente que en los
casos de NOIAANA no se afecta directamente “todo” el nervio 6ptico
y que se podria actuar aprovechando la capacidad de neuroproteccion
de las células madre mesenquimales para intentar reducir el dano y por
lo tanto mejorar la recuperacion funcional de los afectados.

El proyecto de ensayo clinico fue presentado a la AEMPS quienes
nos solicitaron algunas pruebas preclinicas suplementarias, antes de
autorizar el ensayo para seres humanos.

Las células mesenquimales derivadas de medula 6sea se denominan
MSV, estan producidas bajo GMP por la empresa Citospin y estan
autorizadas y se emplean para otras enfermedades (AEMPS, PEI n°15-
007).

Durante casi dos afios, utilizando conejos hemos comprobado varias
cosas: que esas células son bien toleradas por el ojo. Que permanecen
“vivas” en el interior del ojo al menos durante 15 dias, y que por lo
tanto son capaces de ejercer su efecto. Que no emigran fuera del ojo
(lo cual es una de las preocupaciones mas grandes en la terapia con
células madre). Y que como se sabia, no provocan reacciones inmunes
(se han usado células de humanos en conejos sin ningun problema),
lo cual abre una serie de posibilidades inmensas. (Labrador Velandia S,
et al. Biocompatibility of intravitreal injection of human mesenchymal
stem cells in immunocompetent rabbits. Graefes Arch Clin Exp
Ophthalmol. 2017 Nov 22. doi: 10.1007/s00417-017-3842-3. PMDI:
29168045.).
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Ademas hemos comprobado que esas células producen varios factores
neuroprotectores como en BDNF y el CNTF y que mejoran la
viabilidad del modelo de cultivo organotipico de retina porcina.

Con esos datos, se obtuvo la aprobacién del Comité Etico y de
Investigacion Clinica de Valladolid, la AEMPS ha autorizado la
realizacion de este ensayo clinico.

El estudio ha sido inscrito en ClinicalTrials.gov donde es accesible
a todo el mundo y le hemos denominado “neurostem” y facilitamos
informacion actualizada a través de las redes sociales (@iobaUVA, @
jcpastorj, Facebook, Linkedin)

Esperamos que en menos de un afio podamos tener datos concretos
del mismo que gustosamente compartiremos con todo el mundo.

Miembros del equipo investigador del IOBA: Sonia Labrador Velandia,
Salvatore Di Lauro, Maril.uz Alonso-Alonso, Girish K. Srivastava e
Ivan Fernandez-Bueno.
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EL ESTUDIO DE LA POSIBLE RELACION ENTRE
EL ESTRES Y LA CAPACIDAD VISUAL EN
DisTROFIAS HEREDITARIAS DE RETINA

Andrés Galvezl,2, Pedro Herrero2, Alfredo Toribio2, José
Carlos Pastor3

[1] Agencia Espacial Europea - ESA, Paris, Francia; [2] Asociacion de Castilla-
Leon de Afectados por la Retinosis Pigmentaria - ACLARP, Valladolid,
Espaia; [3] Instituto Universitario de Oftalmobiologia Aplicada, Universidad
de Valladolid - IOBA, Valladolid, Espana.

Introduccion

Hay indicios de que el estado de ansiedad y el estrés son factores
que afectan a la evolucion de patologias organicas, una categoria
en la que se incluyen las distrofias hereditarias de la retina (DHR),
como la Retinosis Pigmentaria (RP). Diversos estudios han intentado
determinar la relacion del estrés cronico con la RP y la capacidad
visual de los enfermos, y han tratado de establecer qué tipo de medidas
de estrés pueden ser mas apropiadas para este fin. Para evitar una
dependencia de la propia percepcion del sujeto para evaluar su grado
de estrés, se ha propuesto la utilizacion de biomarcadores objetivos
en distintos fluidos y tejidos corporales, cuyas medidas sean sencillas
y no invasivas. Este trabajo analiza las tendencias en investigacion
en este tema y describe los pasos que se han tomado para iniciar la
caracterizacion de biomarcadores de estrés cronico en saliva y cabello
en pacientes con distrofias de la retina.

Objetivos
Analizar tendencias en el estudio de la posible relacion entre estrés

cronico y las DHR, y describir el protocolo de un primer estudio de
medidas objetivas y no invasivas que puedan resultar utiles a tal efecto.
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Metodologia

El analisis esta basado en la bisqueda y revision de publicaciones sobre
las distrofias de la retina y la relacién con reacciones fisiologicas de
estrés cronico; se analizan ademas las tendencias en trabajos acerca de
los biomarcadores que son objeto del estudio posterior: el cortisol, en
saliva y cabello; la inmunoglobulina A secretora en saliva, y la fraccion
soluble del receptor II de la citoquina pro-inflamatoria TNFH en saliva.

Resultados

El andlisis muestra una tendencia creciente en la aparicion de
publicaciones sobre los biomarcadores de estrés y sobre su uso en la
evaluacion de los efectos del estrés cronico en humanos. La aplicacion
a la evaluacion del estrés en pacientes con DHR es un tema novedoso:
Hay muy pocos trabajos que relacionen ambos temas.

Conclusiones

A raiz de estos datos, obtenidos en la realizacion del TFM del master
« . .y . . )

en “Investigacion en Ciencias de la Vision”, se ha comenzado un
estudio con pacientes de DHR en abril de 2018 en el IOBA de la
Universidad de Valladolid, en colaboracién con ACLARP. El estudio,
que esta actualmente en curso, puede suponer un paso adelante en la
investigacion de la posible influencia del estrés en las variaciones de la
capacidad visual de pacientes con DHR.
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DISTROFIAS DE RETINA:

POR UN MODELO DE COORDINACION-SOCIOSANITARIO

Dra. Dna Carmen Maria Gomez Navarro

Directora del I Congreso Nacional Retina Murcia, trabajadora social de
la Asociacion Retina Murcia, Secretaria del Observatorio Nacional de
Enfermedades Raras Oculares (ONERO) y profesora del Departamento de
Trabajo Social y Servicios Sociales de la Universidad de Murcia

Introduccion

Las asociaciones de pacientes del ambito de las enfermedades oculares
nacen con el objeitvo de prestar apoyo a las personas afectadas por una
discapacidad organica derivada de una enfermedad grave degenerativa
de laretina (E.D.R) y a sus familias para mejorar su desarrollo personal.

La discapacidad organica se produce como consecuencia del dano,
fallo o enfermedad en un érgano interno, lo que hace que estas
enfermedades no sean perceptibles, las vuelve “enfermedades ocultas”.
Algunos ejemplos son la fibrosis quistica,las distrofias de retina, las
cardiopatias, las enfermedades renales, etc.

El ojo es el organo principal del sistema visual, que detecta y capta
las imagenes vistas y los convierte en sefial eléctrica que pasa através
del nervio optico en impulsos nerviosos, los cuales son interpretados
por el cerebro. El ojo es una esfera de aproximadamente 25 mm de
diametro con un peso aproximado de 8 gramos. Se compone de una
multitud de 6rganos, entre otros: cuerpos ciliales, retina, fovea, cornea,
pupila y el nervio optico. La retina es la membrana que cubre una
gran parte de la superficie interna del globo ocular, y se compone de
los fotorreceptores (conos y bastones) y las neuronas que transmiten
sefiales eléctricas al cerebro. La retina central contiene la macula y la
fovea. Se vascularizado por la arteria y la vena central de la retina

Las enfermedades de retina son mayoritariamente hereditarias,
degenerativas, actualmente sin curacién y pueden aparecer en cualquier
momento de la vida. Estas enfermedades afectan a las personas en
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todos los planos de su vida, tanto a nivel individual como familiar,
sanitario, social, laboral y académico. Por eso las intervenciones y los
acompafiamientos no se centran unicamente en la persona afectada,
sino que se trabaja con toda la familia para hacer frente a la enfermedad.

La adopcién de un modelo de coordinacion socio-sanitaria supone
reconocer la naturaleza biopsicosocial de la enfermedad. Ademis,
implica, por una parte, la optimizacién de los recursos publicos
sanitarios y, por otro, poner el centro de atencién en la persona,
proporcionando una atenciéon basada en sus necesidades, capacidades,
recursos y expectativas.

Modelo de coordinacion socio-sanitaria en personas con
Enfermedades de Retina

No es facil conciliar el sector sanitario y social, pero la dimension de las
necesidades que tienen las personas con enfermedades crénicas, como
lo son las retinianas, precisan y merecen que se realice un esfuerzo por
alcanzar un modelo de coordinacién socio-sanitario que permita la
comunicacion entre lo biologico, lo social y lo psicolégico.

La adopciéon de un modelo de coordinacion socio-sanitaria representa,
ademds, una doble oportunidad: por una parte, optimizar los recursos
publicos destinados a la atencion de las personas con enfermedades
cronicas o en situacion de dependencia, y por otra la de avanzar en
una atencion mas eficaz, con el centro de atencioén en las personas y
sus necesidades, y con base en la generacién de una nueva cultura del
cuidado (Ministerio Sanidad, Politica Social e Igualdad, 2011).

El desarrollo de férmulas organizativas que permitan que la provision
de ambos servicios se realice de forma coordinada, articulando los
dispositivos sanitarios y sociales, se fundamenta en (Casado D, 2003):

1)Aprovechamiento de sinergias: aunque el objetivo prioritario
de los servicios sanitarios y sociales es actuar respectivamente sobre
el estado de salud (previniendo y curando) y la capacidad funcional
(rehabilitando y cuidando), uno y otro tipo de intervenciones pueden
acabar afectando positivamente la evolucién de los problemas que no
le son propios. Esta sinergia sera posible plenamente con un sistema
“articulado” de provision.

42



2)Obtencién de un balance asistencial adecuado a lo largo del
tiempo: el estado de salud y el nivel de dependencia de una persona
con discapacidad visual, ademas de estar relacionados entre si, varian a
lo largo del tiempo, por lo que es necesario garantizar un continuum
en la atencion a las necesidades especificas de cada usuario.

Las intervenciones no coordinadas en el imbito de lo social y lo sanitario,
genera problemas y dificultades tanto a la persona y su familia como a
los profesionales. Es por ello, y en virtud de los principios de justicia y
eficiencia, por lo que la coordinacion sociosanitaria se convierte en una
obligacion politica y asistencial.

Esta coordinacion debe partir de la administracién pablica, quien debe
dotarla de un marco institucional, reglamentario y técnico, y dar cabida
a las asociaciones de pacientes, el sistema privado personalizado en las
sociedades de pacientes. Ademas, su dmbito de actuacion debe abarcar
tanto intervenciones macro, a nivel comunitario, como micro, con
pacientes y familias.

Es en este espacio donde deben coordinarse los profesionales de
ambos sistemas, comunitario y el individual, pero también el publico
y el privado: el personal médico y de enfermeria tanto de la atencion
primaria como de la especializada, asi como los profesionales de los
servicios sociales de la administracion puablica y de las entidades
privadas.

La descoordinacion entre los diferentes recursos provoca que muchas
personas con enfermedades cronicas, especialmente las de baja
prevalencia, no cuenten con una atencion adecuada, lo que provoca
falta de adherencia a las citas con los profesionales, un fuerte aumento
del nimero de visitas y pruebas médicas y, en definitiva, una carencia
de bienestar social y calidad de vida.

Las entidades publicas y privadas que se comprometan con el modelo
de coordinacién deben intervenir, a través de sus respectivas carteras
de servicios, de forma agil y coordinada, para garantizar la continuidad
de la atencion evitando duplicidades y vacios asistenciales mediante:

¢ El reconocimiento de la competencia de cada una de las partes
e Creacion de grupos de trabajo multidisciplinares

e Lautilizacién de los recursos mis adecuados en cada situacion,
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tras una valoracién integral.

e El establecimiento de indicadores de evaluacién.

Objetivos

Los objetivos que se persiguen alcanzar con este modelo de coordinacion
son dos:

1-  Crear un entorno que promueva la colaboracion sociosanitaria
de manera sistematizada en la atencién a personas con enfermedades
de retina y discapacidad visual, que precisen una asistencia sanitaria y
social.

2- Estandarizar el manejo de las enfermedades hereditarias de la
retina y demds patologias oculares a través de la puesta en marcha de
un modelo de coordinacion socio-sanitario que implique al personal
sanitario, psicosocial, pacientes y familiares, tanto en el ambito del
Sistema publico de sanidad y servicios sociales como también en la
coordinacion con las asociaciones de pacientes.

Profesionales de referencia

La Guia de Practica Clinica para las Distrofias de Retina (2017) recoge
que para un abordaje eficaz y avanzar en todos los campos, se precisa
un equipo multidisciplinar que dé respuesta a todas las necesidades
que el paciente pueda tener en relacién a su enfermedad. Ese equipo
multidisciplinar deberia estar conformado por oftalmélogos, optico-
optometristas, genetistas, neur6logos, neurofisiologos, pediatras,
rehabilitadores, educadores, psicologos y trabajadores sociales.

*  Oftalmologia, que evaluard inicialmente para determinar la
patologia y el grado de funcionamiento que tiene el sistema visual.

Los especialistas determinarin las pruebas objetivas médicamente
relevantes para el diagnostico clinico del paciente, sin que estas afecten
a su integridad personal ni moral.

+  Optica-optometria, medird la condicién visual, la refraccion
y los calculos requeridos para la adaptacion de las ayudas opticas
necesarias, para maximizar la vision que el paciente presente y
cubrir las necesidades que demande.
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*  Genetistas, para el consejo y el diagnostico genéticos. El
diagnostico genético debe formar parte del diagnostico integral del
paciente, ya que permite aclarar la etiopatologia y confirmar o afinar
el diagnéstico clinico. La confirmacién genética y la identificacion
del gen permite manejar la enfermedad y dar una atencién mas
certera al paciente, pues se podria adelantar un prondstico, dar
asesoramiento genético familiar, tomar medidas preventivas y tener
opcion a posibles futuros tratamientos.

*  Neurdlogos en los sindromes que asocian enfermedades
musculares o neurolégicas.

*  Neurofisiologos tiene como objetivo la exploracion funcional
del Sistema Nervioso Central y Periférico para lo cual realiza
las pruebas electrofisiologicas (potenciales evocados visuales,
electrorretinograma o ectrooculograma, entre otros) con fines
diagnosticos, pronodsticos y de orientacion terapéutica.

e Terapeuta rehabilitador, encargado de iniciar los procesos
necesarios para estimular el sistema visual que se ha visto alterado
por algun tipo de patologia y que no permite un desarrollo dentro
de los limites considerados como normales.

e DPsicologia, encargado de trabajar la parte emocional del
paciente, “tienen un caracter preventivo y asistencial, desarrollan
programas destinados a favorecer las respuestas adaptativas ante las
diferentes situaciones relacionadas con la enfermedad y a realizar
asesoramiento o psicoterapia en los casos en los que aparece algun
trastorno psicologico” (Magaz Lago,1994)

e Trabajo social, encargado de conocer el entorno social del
paciente y relacionarlo con su rehabilitacion. Este profesional
gestiona y moviliza las posibilidades de obtencion de recursos;
ademds, interviene en las problematicas sociales que puedan
presentarse.

El estudio social y familiar permite hacer una intervenciéon mds
individualizada a las necesidades del paciente al reconocer la realidad
concreta desde la cual vive la enfermedad. La adherencia al tratamiento,
la aceptacion de la enfermedad, el afrontamiento personal y familiar,
o el acercamiento a otros pacientes son algunas de las cuestiones que
trabajard este profesional.
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*  Enfermeria, tiene una funcién asistencial (toma de agudeza
visual y refraccion, gotas, abrir historia médica, entre otros) y el uso
de instrumental especializado, como angiografos, OCTs, HRTS,
campimetros, sinoptoforos y otros instrumentos de alta tecnologia

El perfil ideal de los profesionales requiere ser trabajado en una persona
con caracteristicas singulares que se refieren a continuacion, con apoyo
en Checa et al. (2003):

1. Sensibilidad: no se ensefia ni se adquiere, se siente y se
experimenta. Indica concienciacion y comprension, y no incluye juicio.

2. Empatia: no deberia confundirse con la simpatia. La empatia
consiste en ver el mundo del paciente desde su perspectiva.

3. Consideracion positiva: es incondicional e implica atencion
selectiva a los aspectos positivos de la verbalizacion y comportamiento
del participante.

4. Respeto: incluye manifestaciones positivas y enriquecedoras
con el fin de animar al paciente en su avance. Incluye la aceptacion
honesta.

5. Cordialidad: consiste en el buen uso del tono vocal para
demostrar preocupacion por el paciente.

6. Concrecion: significa ser especifico, obtener detalles y solicitar
la clarificacion de hechos y sentimientos.

7. Inmediatez: consiste en responderle al paciente en el mismo
tiempo (presente, pasado o futuro) que este utiliza.

8. Confrontacion: supone enfrentarse directamente con el paciente
y destacar diferencias, incongruencias, mensajes entremezclados y
discrepancias en el comportamiento verbal y no verbal.

9. Autenticidad: significa ser sincero con uno mismo en la
relacion con los demas, ser espontaneo y sensible sin ser absorbido por
las necesidades del sujeto.
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Metodologia de la intervencion

1) DETECCION DE LA POBLACION DIANA

Las personas de la poblacion diana pueden ser identificadas por
cualquiera de los agentes implicados en la atencion sociosanitaria.

a)  Atencion primaria:
i) Centro de Salud: Enfermeria, médico/a responsable.
ii)Servicio social de base: Trabajador/a Social.
b) Hospital Universitario:
i) Servicio de Urgencias: Médico/a
ii)Unidad de hospitalizacién: Enfermeria — médico/a responsable

iii)Servicio de atencion al paciente usuario(SAPU)(Trabajador/a
Social, enfermera/o, médico/a)

¢) Servicio de Valoraciéon y Orientacion del Departamento de
Accién Social.

i) Equipos de valoracién (médico/a o psicdlogo/a y trabajador/a
social)

2) VALORACION INTEGRAL

La valoracion integral (VI) incluye una valoracion clinica, funcional y
social.

La VI se define como el proceso diagnoéstico multidimensional disefiado
para identificar y cuantificar los problemas y las necesidades de las
personas con enfermedades cronicas y para poner en marcha un plan de
tratamiento integrado, optimizar la utilizacién de recursos y garantizar
el seguimiento de casos. Para realizarla, nos apoyaremos en aquellos
instrumentos y escalas de valoracion que facilitaran la deteccion de
patologias, neuropatologias, y las que permitan realizar una valoracion
social de la enfermedad y de las necesarias intervenciones preventivas de
la discapacidad. Esto implica, necesariamente, la comunicacién entre
los diferentes profesionales que atienden a la persona con enfermedad
ocular y a su familia.
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La evaluacion funcional de la vision debe ser un proceso de recopilacion,
valoracion e integracion de informacion sobre las caracteristicas
funcionales de la vision. (Plaza, 2003).

Se seguiran las indicaciones de la GPC-DHR! para el diagnéstico de
estas enfermedades.

Todo esto nos permitird detectar y cuantificar los problemas,
necesidades y capacidades del paciente, lo que optimizar los recursos
sanitarios y sociales mds adecuados, conocer los recursos propios de la
persona enferma y su familia,

El momento de informar al paciente del diagnéstico es crucial para
como la persona afectada, la familia donde se ha diagnosticado una
enfermedad, entiende cual es su enfermedad, como va a progresar y qué
impacto tiene en su vida. Por esto es fundamental que ese diagnéstico
sea transmitido en un espacio reservado, sin interrupciones, con tiempo
suficiente para poder responder a las preguntas que puedan ir surgiendo
seglin se explica en qué consiste la enfermedad, la posible progresion,
los recursos que tiene a su disposicion, y dando informacion sobre la
asociacion de pacientes de referencia en la que puede encontrar apoyo
técnico y humano.

3) INTERVENCION COORDINADA

Tras la valoracién del caso, se elaborard entre el personal técnico
de los diferentes servicios un Plan coordinado de Intervencion, que
contemplard:

a.  Designacion del profesional responsable de la gestion de caso
en ambos sistemas.

b.  Valoracion de las actuaciones mds adecuadas a realizar y de los
recursos a utilizar.

c. Conformidad (consentimiento / aceptaciéon) de la persona
usuaria o de sus representantes y compromiso del Plan

d. Plan de seguimiento del caso y tiempo de respuesta

1 Guia de Practica Clinica para las Distrofias Hereditarias de la Retina
http://www.guiasalud.es/GPC/GPC_565_DHR_SESCS_compl.pdf
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4) ORIENTACION Y/O ASIGNACION DE RECURSO O
SERVICIO

Vendra determinado por la intervencion y por los recursos disponibles
en la organizacion sociosanitaria de la comunidad auténoma, municipio
y entidad de pacientes correspondiente.

5) ACTUACION ANTE NEGATIVA A SER ATENDIDO

Se dejara constancia escrita que motive el rechazo o desistimiento de
ser atendido de forma expresa por la persona.

6) METODOLOGIA DE EVALUACION DEL. MODELO DE
COORDINACION

a)  Registro y monitorizacion de intervenciones

El registro de las intervenciones realizadas se llevara a cabo desde el
momento de captacion o entrada del usuario o paciente al equipo.

b) Indicadores de evaluacion:

Los datos se estudiaran en las reuniones conjuntas del equipo
sociosanitario, que tendran una periodicidad mensual.

i)Numero de casos detectados por servicios sociales (fichas de
interconsultas enviadas por servicios sociales)

ii)Numero de casos detectados por servicios sanitarios (fichas de
interconsultas enviadas por servicios sanitarios)

iif)Numero de respuestas fuera de plazo por servicios sociales
iv)Numero de respuestas fuera de plazo por servicios sanitarios
v)Numero de casos sin respuesta.

vi)% de usuarios en cada subpoblacion

7)  SEGUIMIENTO DEL PROTOCOLO POR EL GRUPO
RECTOR

Durante el primer afio de puesta en marcha del protocolo de
intervencion socio-sanitaria en enfermedades de la retina se realizard
una reunién trimestral y, posteriormente, con la periodicidad que se
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estime necesaria, de los profesionales responsables del Protocolo, con
los siguientes objetivos:

a) Valoracion de la puesta en marcha del Protocolo de
Coordinacion.

b) Propuesta de medidas de mejora

c) Elaboracién de Informes de Evaluacién

Puesta en marcha del protocolo

A continuacion se detallan los pasos a seguir en la puesta en marcha
del protocolo:

e Realizacion de una presentacion de la propuesta del protocolo
a todos los profesionales implicados para recoger sus aportaciones
antes de la firma del protocolo

*  Firma del protocolo por los responsables de las instituciones/
organizaciones de servicios.

*  Divulgacion del protocolo a los profesionales.
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Introduccion

Este articulo recoge parte de la documentacion analizada en la Tesis
Doctoral que tiene por titulo “Aspectos psicosociales de la Neuropatia
Optica Hereditaria de Leber” (UNED). En esta investigacion,
centramos la atenciéon en lo que ocurre cuando después de una
pérdida de vision repentina, existe la necesidad de saber lo que pasa.
La busqueda del diagnéstico en ocasiones se convierte en un proceso
largo, intenso y costoso (animico y econémico). Un momento en el
que, ademds, se percibe que la enfermedad modifica la hoja de ruta de
la vida de una persona.

En las consultas de muchos de nuestros hospitales continuamente se
estd informando sobre diagnésticos. En ocasiones el periplo para llegar
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a este punto es largo y tortuoso, otras veces es rapido. Aunque puede
suceder también que ese diagnostico sea erréneo y se tome como
valido. Se busca identificar una patologia que se sale de lo comun. Por
una mala traduccion del inglés se denomina: enfermedad rara, aunque
a lo largo de este articulo hablaremos de enfermedad poco frecuente
(EPF). Segun un articulo dedicado al Dia Mundial de las EPF en
Diario Médico (27/02/2017), Jordi Gascén, Coordinador del Comité
ad-hoc de Enfermedades Raras de la Sociedad Espafiola de Neurologia
(SEN), apunta que “La demora diagnéstica hace que los afectados no
puedan acceder en muchas ocasiones a las terapias disponibles, lo que
supone en un 28% de casos, un agravamiento de su enfermedad. Un
20% de los pacientes esperan hasta 10 afos para tener un diagnostico”.
Gascon indica que el 43% de las personas que las desarrollan no tienen
un tratamiento adecuado. Se especifica en la publicacion que, dentro de
las dreas clinicas, la de Neurologia es la especialidad que se encuentra
con mas demanda por parte de los pacientes.

Segun los datos que aparecen en la web del Centro Estatal de Referencia
en Enfermedades Raras y sus familias, CREER! (dependiente del
INSERSO): entre el 6 y el 8% de la poblacién mundial estaria afectada,
de algin modo, por una enfermedad poco frecuente. Posiblemente,
mas de 3 millones de personas en Espana, 27 millones en Europa
y 27 millones en América del Norte. Si estimamos una media de 4
personas por familia, en Espana hay unos 12 millones de personas que
conviven diariamente con una EPF, bien por padecerla directamente o
bien alguno de sus familiares mas cercanos.

Encontramos a familias que conciben el proceso de busqueda de
diagnostico como un “laberinto”. Este concepto vinculado a las EPF
fue empleado eficazmente en el documental “El laberinto de las
enfermedades raras”, dirigido por Antonio M. Banon y Javier Fornieles
Alcaraz (2012).

Una enfermedad poco frecuente esta caracterizada por su baja prevalencia
y dispersion geografica. Asimismo, en el dmbito clinico, se caracteriza
por el escaso numero de personas afectadas que un especialista ve a
lo largo de su experiencia profesional. Algunos de los profesionales
sanitarios entrevistados para este trabajo de investigacion expresan
que “hay que valorar todas las causas posibles segun los sintomas que
observamos en consulta”. Una vez alcanzado el diagnostico surgen

1 CREER: https://goo.gl/HwUp3c).
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muchos interrogantes: ;co6mo se lo comunican al paciente?, jen qué
situacion se queda tanto la familia como la persona afectada?, ;recibe
el paciente informacion de calidad sobre la patologia?, ;qué sucede con
sus estudios?, ;quién le informa sobre qué opciones tiene a partir del
debut de la enfermedad?, ;quién habla con el padre y la madre?

Empecemos por situar la escena, es posible que en este momento en
la consulta de un hosprspital una hipotética familia haya recibido el
diagnéstico de la enfermedad de su hijo: Neuropatia Optica Hereditaria
de Leber (siglas LHON en inglés). Es una enfermedad de origen
mitocondrial neurodegenerativa que afecta al nervio 6ptico y que se
caracteriza por una pérdida subita de la visién en los adultos jovenes
que son portadores (ORPHANET)? . Suele afectar en ambos ojos, en
una edad comprendida entre los 10 a los 35 afios. Nos encontramos
ante una patologia que afecta mds a hombres que a mujeres. El joven
que salié junto a sus padres de la consulta, tiene 19 afos, coincide por
tanto con la horquilla de edad en la que se desarrolla la enfermedad.
La informacién aportada por ORPHANET si bien es cierta, presenta
matices. En Espafa se dan casos que se distancian de la edad indicada,
hay nifios que la desarrollaron antes de los 10, y tenemos constancia
del caso de una sefiora que la desarrollé a los 67 afos. También
encontramos personas afectadas solo en un ojo, manteniéndose en el
tiempo esta situacion.

La prueba concluyente es la analitica de sangre para realizar el estudio
genético y determinar ante qué enfermedad nos encontramos, en este
caso, por las mutaciones localizadas en el ADN mitocondrial. Los
resultados nos indicaran que estamos ante un caso de LOHN.

La persona afectada y su familia necesita un diagnostico para saber a
qué se enfrenta: el motivo por el cual ya no ve el nimero del autobus
que toma para ir al campus universitario, o por qué se ha visto obligado
a dejar de tomar apuntes al no ver la pizarra. También la necesidad de
apoyo de una persona al no sentirse seguro en la calle ante los diferentes
obstaculos que va encontrando relacionado tanto con barreras fisicas
como emocionales.

En Espafia contamos con un buen sistema sanitario publico; sin
embargo, ante lo poco visto en consulta o lo poco investigado es
cuando se inicia el “laberinto” de infinitas pruebas ante un caso en

2 ORPHANET: https://goo.gl/jSg8RZ
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consulta que, posiblemente, no haya sido visto antes por el especialista.
En este punto, indicamos que las dreas de oftalmologia y neurologia
son las que atienden a estos pacientes. Lo conveniente es que ambos en
consulta, revisen conjuntamente al paciente. Se eliminaria la demora
entre la cita entre un especialista y otro, y podrian llegar a conclusiones
los dos expertos con el paciente en consulta. Para llegar al diagnostico,
la audacia del profesional es necesaria para contemplar todas las
posibilidades. Encontrar a estos profesionales no serd un asunto facil.
Normalmente suele ser una tarea de “seleccion natural”, naturalmente
el paciente selecciona a los médicos que quiere ver y empieza a solicitar
unos profesionales que pongan un poco de orden en el caos del
momento presente. Entre derivacion y derivacion, el paciente siente
que el tiempo se va. Mientras tanto, aquellos otros con una capacidad
econdmica solvente, afrontaran el proceso para alcanzar el diagnostico
en menor tiempo y localizando directamente a los especialistas. El lugar
de residencia también influye en este asunto. Cuanto mds grande sea la
ciudad, mayores serdn sus recursos, y la probabilidad de encontrar un
especialista que pueda conocer la enfermedad. Personas residentes en
localidades medias y pequeias, para llegar a un diagnéstico ajustado,
tendrdn que viajar fuera de su lugar de residencia.

Movimiento asociativo

La asociacion de atencion al paciente de una enfermedad concreta debe
ser un espacio donde consultar y encontrar informacién actualizada
sobre la patologia en cuestion. Es conveniente que pueda contar con
un equipo técnico que profesionalice la gestion, atencion y servicios
que el paciente y su familia necesita.

Por su nivel de informacion, atencion, orientacién y apoyo emocional,
las asociaciones del tercer sector, especialmente las enmarcadas en el
area de la salud, cumplen un papel unico, por su especializacion en el
conocimiento clinico de la enfermedad, y el apoyo psico-social que se
ofrece. Las especialidades mas comunes en el sector son: trabajo social
y psicologia.

El movimiento asociativo en el marco de estas enfermedades va tomando
fuerza. En 1999, surge la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras

(FEDER). Actualmente, FEDER agrupa a mas de 300 asociaciones de
pacientes en toda Espafia.
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El nacimiento de FEDER supuso una reorganizacion del tejido
asociativo cumpliendo funciones como la de cohesionar, unir y defender
ideas y proyectos comunes. Tal y como establece su lema, FEDER se
convierte en: “La voz de mas de 3 millones de personas que viven con
una enfermedad rara en Espana’.

La Federacion ha ocupado también un papel central como interlocutor
legitimo ante la administracion pablica. Asimismo, supuso el impulso
para pedir tratamientos, reivindicar un rapido diagnostico y certero
ante la Administracién. Desde el punto de vista social y emocional,
facilité la posibilidad de contar con profesionales que, de una forma
especializada, comprendieran la realidad vivida en una familia o de una
determinada asociacion, ademads de trabajar en dreas como la educativa
y el acceso al empleo. De esta forma, la asociacién supera algunas de
las carencias del propio sistema sanitario, aportando soporte emocional
a los afectados y sus familias.

En 2010 se constituyo la Asociacion de afectados por Neuropatia
Optica Hereditaria de Leber (ASANOL) adhiriéndose a FEDER
en 2011. ASANOL pertenece también a la Asociacion Espafiola de
Enfermedades Mitocondriales (AEPMI), Vision Espana (Asociacion
de pacientes con baja vision), y al Observatorio de Enfermedades Raras
Oculares (ONERO), recién creado en 2018. Se trata de entidades de
mayor envergadura que ASANOL, que conectan directamente con las
personas que conviven con las causas y las consecuencias de la EPF,
en este caso: de origen mitocondrial y que afecta principalmente a la
vision.

ASANOL es la entidad que presta atencion y servicio en nuestro pais
a las personas y familias afectadas por Neuropatia Optica Hereditaria
de Leber. Comenz6 su actividad en Sevilla, gracias al impulso de una
familia con varios afectados. Durante los primeros afios, se constituy6
con cardcter regional, para Andalucia, pero al poco tiempo modifico
sus Estatutos para cubrir las necesidades del conjunto de afectados y
afectadas en Espana.

La entidad nacié fruto de la necesidad. La incertidumbre de no saber
lo que ocurria en su nucleo familiar: un primer caso, otro al poco
tiempo, dos mas a los pocos meses... Llegaron a pensar que era algo
que sblo ocurria en su familia, de tal forma que unos padres y otros, a
su vez hermanos, vivian alertados ante la informacion que podian dar
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los hijos, primos entre si, sobre su visiéon. Al no saber si habria otras
personas afectadas, decidieron crear ASANOL para favorecer tanto la
ayuda mutua como la investigacion. Estos son los objetivos iniciales,
que se mantienen a dia de hoy en dicha asociacion:

-Difusion: toda la informacién actualizada que pueda interesar o pueda llegar a
las familias afectadas.

-Investigacion: promocién de la investigacion en aras de conseguir una
implicacién profesional de aquellos sectores de la medicina relacionados con las
patologias neuro-oftalmoldgicas.

-Informacion: orientacién a las personas interesadas en la enfermedad y de las
acciones que desempeiia la misma.

Segin ORPHANET (Portal de informacion de enfermedades raras y
medicamentos huérfanos) la incidencia de LHON es de 1-9 / 100 000
personas. La baja prevalencia de pacientes y su dispersion geogrifica,
ocasiona que nos encontremos en nuestra investigacion con narrativas
que subrayan el sentimiento de soledad: “pensabamos que solo nos
pasaba a nosotros”.

Conocer el detalle de la enfermedad, sus caracteristicas, asi como sus
consecuencias y obtener un soporte emocional para aprender a convivir
con esta nueva realidad, resulta esencial para que los afectados puedan
afrontar la nueva etapa.

Dado el papel tan crucial que cumplen, las asociaciones deben llegar
a ser un lugar de encuentro (fisico o virtual) entre afectados, sus
familiares y profesionales. Los encuentros presenciales pueden tomar
forma a través de jornadas organizadas por la entidad donde las personas
puedan unirse. Los encuentros virtuales acortan la existente dispersion
geografica antes mencionada, a través del empleo de las tecnologias
de la informacién y la comunicaciéon como, por ejemplo: grupos de
whatsApp, paginas en Facebook y grupos cerrados en esta misma red
social; también video llamadas en reuniones grupales, por ejemplo,

a través de Skype.

Las asociaciones son muy diversas, segtin del Barrio y Castro (2008, p.
158) el objetivo comun de las mismas son:

— Agrupar a los afectados, estableciendo criterios de proximidad
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geografica y problematica compatible.
— Ayudarles a identificar su problematica.
— Darles a conocer sus limitaciones, pero también sus recursos.

— Favorecer su reintegracion, su autoestima y fortalecer su identidad
social como personas y como colectivo.

Anaden los dos autores que las entidades pasan a ser un referente
para la persona que empez6 a convivir con una EPF y sus familiares,
configurindose, de este modo, como un apoyo.

Indicamos a continuacion los tres tipos de apoyo citados por del Barrio
y Castro (2008, p. 158-159), segun la clasificacién de (Chacdn, 1989),
que ofrece del tejido asociativo:

1. Apoyo emocional: sentimientos de ser amado y de pertenencia, intimidad, poder
confiar en alguien, disponibilidad de alguien con quien bablar. Es el mds importante
para fomentar y mantener la salud y el bienestar. Al contar los problemas a otras
personas, los individuos se darian cuenta que sus dificultades son compartidas, son
relativamente frecuentes en la poblacién.

2. Apoyo tangible o instrumental: se ba definido como prestar ayuda directa o
servicios. Puede que se relacione con bienestar porque disminuye las sobrecargas de
tarea y dé tiempo libre para actividades de recreo.

3. Apoyo informacional: proceso a través del cual las personas buscan informacién,
consejo ylo guia que les ayuden a resolver sus problemas.

Las personas afectadas deben crear y compartir sus recursos, mantener
una red social pues “los lazos sociales se consideran necesarios para que
las personas mantengan un grado razonable de confort afectivo y, sobre
todo, para afrontar con efectividad la adversidad” (Del Barrio y Castro,
2008, p. 158). De este modo, se reduce la sensacion de aislamiento
e incluso, incomprension derivada de la falta de informacién y de
la dispersion geografica existente entre las personas afectadas y sus
familias.

Ante lo expuesto, el paso que decidié dar la familia sevillana al constituir
ASANOL es digno de resenar. Pasaron de percibir la enfermedad
como un asunto propio o local a observar que podrian existir otras
personas afectadas. La creacion de la asociacion supuso, entre otros
aspectos, tener la fortaleza suficiente como para ayudar a otras personas
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y explicar la enfermedad. Para dar este paso, antes, la familia aprendié
a sufrir sin entender qué ocurria, escuchar respuestas médicas alejadas
de la realidad y en ocasiones alarmantes, asumir una situacion incierta
al no conocer con claridad el desarrollo de una EPF, aprender del dia a
dia y convivir con la situacién observando de reojo por parte de estos
padres y madres la evolucion de sus hijos y sobrinos.

Legislaci(')n para el movimiento asociativo

Para que todo este conjunto de elementos funcionen debemos
remontarnos al inicio de los movimientos sociales en Espana, y
su regulacion dentro del sistema. Durante los primeros afios de la
transicion politica en nuestro pais, Vicente Marban Gallego (2007, p.
157) indica que las “prioridades ciudadanas apuntaban hacia el Estado
como precursor de una proteccion social de cardcter publico y de amplia
cobertura y no hacia los movimientos asociativos”. Con la llegada
de los partidos politicos y las elecciones, las formas de participacion
ciudadana se centraron en estos dos aspectos. Una vez celebrados
los comicios, los representantes de esas asociaciones encontraron su
espacio en las formaciones politicas, obtuvieron puestos de gestion
y representacion dentro de los partidos y la propia Administracion
Publica. En los afios 80, el tejido asociativo se profesionaliza, crece e
inicia un camino “hacia una filosofia cada vez mas prestacional”.

Tomas Alberich (2007) indica que en el periodo comprendido a
partir de los afios setenta, fueron los barrios donde las asociaciones
vecinales agrupaban el movimiento ciudadano. La asociacion de
vecinos incluia a grupos artisticos, de mujeres, juveniles o culturales.
Estas agrupaciones mantenian una relacion trasversal con los grupos
de padres de alumnos, posteriormente denominadas AMPAS, y segtin
el autor, establece como “bastante activos” los grupos juveniles de la
parroquia. El autor clasifica entre distintos tipos de asociaciones que,
por motivos de espacio no desarrollaremos en este trabajo.

Con respecto al régimen normativo de las asociaciones, debemos traer
a colacion el texto que hace referencia a este marco en el contexto
espafiol, el europeo e internacional, poniendo el foco en lo redactado
por Naciones Unidas sobre los movimientos sociales.
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Nuestra Carta Magna, la Constitucion del 78 en su Articulo 22°; tiene
dos puntos que sitaan el origen de la participacion social, hablamos
del punto 1- Se reconoce el derecho de asociacion y punto 3- Las
asociaciones constituidas al amparo de este articulo deberan inscribirse
en un registro a los solos efectos de publicidad.

Concretamente la Ley Organica 1/2002%, de 22 de marzo, reguladora
del derecho de asociacion recoge los pasos a dar para crear una entidad,
inscribirla en el registro correspondiente, sus estatutos, etc.

Desde el ano 2017, ASANOL es Entidad de Utilidad Publica, audita
sus cuentas y debe ser asesorada por gestores externos para favorecer
su cumplimiento con la norma, calidad y trasparencia en sus acciones.

En el marco europeo debemos citar como base de los movimientos
sociales, las libertades fundamentales y el derecho al asociacionismo, el
Convenio de 4 de noviembre de 1950°:

Convenio Europeo para la proteccion de los derechos humanos y de las libertades
fundamentales, Hecho en Roma el 4 de noviembre de 1950 y ratificado por
instrumento de 26 de septiembre de 1979 (BOE niim. 243, de 10 de octubre de 1979):

Articulo 11

Toda persona tiene derecho a la libertad de reunion pacifica y a la libertad de
asociacion, incluido el derecho de fundar, con otras, sindicatos y de afiliarse a los
mismos para la defensa de sus intereses.

El ejercicio de estos derechos no podrd ser objeto de otras restricciones que aquéllas
que, previstas por la ley, constituyan medidas necesarias, en una sociedad democritica,
para la seguridad nacional, la seguridad piiblica, la defensa del orden y la prevencién
del delito, la proteccion de la salud o de la moral, o la proteccion de los derechos
y libertades ajenos. El presente articulo no prohibe que se impongan restricciones
legitimas al ejercicio de estos derechos para los miembros de las Fuerzas Armadas, de
la Policia o de la Administracién del Estado.

Fuera de nuestro continente, el 10 de diciembre de 1948, se firmaba la
Declaracién Universal de Derechos Humanos.

Se trata de un documento traducido en 500 idiomas, donde la dignidad
de la persona se ve fortalecida.

3 http://www.interior.gob.es/web/servicios-al-ciudadano/normativa/
constitucion-espanola-de-1978#art22

4 https://www.boe.es/buscar/doc.php?id=BOE-A-2002-5852

5 https://www.boe.es/buscar/doc.php?id=BOE-A-1999-10148
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Declaracion Universal de los Derechos Humanos de 10 de diciembre de 1948.
Adoptada y proclamada por la 183 Asamblea General de la ONU .

Articulo 20.

Toda persona tiene derecho a la libertad de reunidn y de asociacién pacificas.
Nadie podrd ser obligado a pertenecer a una asociacion.

Articulo 21.

Toda persona tiene derecho a participar en el gobierno de su pais, directamente o por
medio de representantes libremente escogidos.

Toda persona tiene el derecho de acceso, en condiciones de igualdad, a las funciones
piiblicas de su pais.

La voluntad del pueblo es la base de la autoridad del poder piblico; esta voluntad se
expresard mediante elecciones auténticas, que habrdn de celebrarse periddicamente,
por sufragio universal e igual y por voto secreto u otro procedimiento equivalente que
garantice la libertad de voto.

Estamos reconociendo ampliamente en este texto el trabajo que las
organizaciones sociales y en concreto las que prestan atencion y servicio
a las personas que conviven con algun tipo de discapacidad, ante un
diagnostico de EPF. Sobre la representatividad y posicionamiento
del Tercer Sector, Vicente Marban (2007, p. 163) indica que: “ha
conseguido ser reconocido en la ley como un agente a tener en cuenta
de manera especial en la red de servicios del sistema (articulo 16.2)
y como organo consultivo a través del Consejo Estatal de Personas
Mayores, el Consejo Nacional de la Discapacidad y el Consejo Estatal
de ONG de Accién Social, con las funciones de informar, asesorar y
formular propuestas sobre materias que resulten de especial interés
para el funcionamiento del sistema (articulo 41)”.

Consideramos oportuno destacar que, a pesar de que existan estos
organos de representacion, en este caso de las personas con discapacidad,
los mecanismos legales no se ajustan al cumplimiento de una norma
moderna, que carece de recursos para su correcta aplicacion.

El tejido asociativo dentro de las EPF viene liderando acciones:
organizacion de congresos médicos sobre la patologia, contacto directo
con laboratorios y empresas farmacéuticas, Grupos de Ayuda Mutua
para afectados y familiares, etc. La entidad se convierte asi en un
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punto de referencia para los pacientes. En el caso de ASANOL, con el
asesoramiento de expertos médicos de referencia, es la entidad la que
actua de puente entre pacientes y empresas que estudian y avanzan en
sus ensayos clinicos en busca de un tratamiento para el LHON. Las
compaiiias Santhera Pharmaceuticals y GenSight Biologics son dos
marcas que operan directamente en busca de tratamiento para LHON.
Santhera tiene dos ensayos clinicos abiertos en Espana (Madrid
y Barcelona) para analizar los efectos del medicamento huérfano
Idebenona. En Munich, la compania GenSight, lleva a cabo un ensayo
clinico basado en terapia génica.

En los ultimos tiempos, se aprecia como los pacientes contactan
con su asociacion para conocer cualquier novedad sobre la patologia.
Con motivo de esta investigacion ha sido posible contactar con
personas afectadas por LHON, que esperaban cualquier dato que su
oftalmoélogo o neurélogo pudiera facilitarle. Aunque existe un caso
donde fue ASANOL quien contacté con un paciente: daba el perfil
para participar en un ensayo, acepto y antes de iniciar el proceso,
comenté con su especialista esta oportunidad. La respuesta del médico
fue que no conocia el ensayo indicado. El paciente se sintié contrariado
al observar el desconocimiento de su especialista. A dia de hoy, el
paciente continia en fase experimental dentro del ensayo. Cuenta con
satisfaccion que mejord su vision, ahora conduce, y se plantea volver al
trabajo tras una temporada de baja laboral. Con respecto a Santhera,
a través de ASANOL, se derivan a personas que dan el perfil para
acceder al ensayo de nombre LEROS, en Madrid y Barcelona.

Actualmente, la asociacién proporciona una buena calidad de la
informacion a las personas que acaban de desarrollar LHON. Mientras
tanto, los especialistas contintan recibiendo en consulta a personas con
muy diversas patologias. Puede que a lo largo de su profesion no hayan
tenido a un paciente con estas caracteristicas. Es muy posible por tanto
que no conozca con detalle la enfermedad de LHON o el estado de los
ensayos clinicos, incluso puede que los desconozca. Un profesional se
comporta de forma honesta al indicar su desconocimiento en cuanto a
alguna enfermedad. Llegado el momento y observando la rigurosidad
de entidades dentro de este contexto, resultard decisivo la accion
conjunta entre los profesionales de la salud y el tejido asociativo.
Incorporar conocimiento y compartir experiencias entre unos y otros
permitira que el beneficiado sea el proximo paciente que espera su
diagnostico en una consulta. Afortunadamente en Espafia tenemos
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profesionales implicados con los pacientes, ofrecen una buena calidad
en la informacion del diagnéstico y algo destacable, son cercanos con
las asociaciones de pacientes. Observemos por wltimo que, al igual
que son pocos los pacientes con una EPF, es insuficiente el nimero
de especialistas con conocimiento para diagnosticar de forma certera y
rapida, por tanto, es momento para alcanzar una colaboracion efectiva
entre todos los agentes implicados.
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Enlaces de interés

1. Organizacion Europea para Enfermedades Raras (EURORDIS)

http://www.eurordis.org

Representa a mas de 200 organizaciones de enfermedades poco
frecuentes en mas de 24 paises diferentes, cubriendo mais de 1.000
EPF. Es, por tanto, la voz de 30 millones de pacientes afectados por
una EPF en Europa.

2. Asociacién de afectados por Neuropatia Optica Hereditaria de
Leber (ASANOL) www.asanol.com
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Es la entidad que en Espana presta servicio y atencion a familias y
personas afectadas por la Neuropatia Optica Hereditaria de Leber.

3. Federacion Espanola De Enfermedades Raras (FEDER)
http://www.enfermedades-raras.org

FEDER une a toda la comunidad de familias con EPF en Espana,
haciendo visibles sus necesidades comunes y proponiendo soluciones
para mejorar su calidad de vida, representando sus intereses, defendiendo
sus derechos y promoviendo mejoras concretas para lograr su plena
inclusion social.

4. ORPHANET

https://www.orpha.net

Portal de informacién de EPF y medicamentos huérfanos
5. Ministerio del Interior / Apartado de Asociaciones.

http://www.interior.gob.es/web/servicios-al-ciudadano/
asociaciones

Este apartado recoge la normativa reguladora de las asociaciones y
permite la consulta directa al fichero de denominaciones de asociaciones.
Ademas, proporciona informacion sobre como solicitar la inscripcion
de una asociacion en el Registro Nacional de Asociaciones, asi como
de las modificaciones posteriores derivadas de la vida asociativa.
Igualmente, incluye informacién sobre como solicitar la declaracion
de utilidad pablica. Puede acceder a todos estos contenidos en el mena
que aparece a la derecha de la pantalla, donde también podra obtener
modelos de solicitud y de documentos para cada tipo de procedimiento.

6. Centro de Referencia Estatal en Enfermedades Raras (CREER).

http://www.creenfermedadesraras.es/creer_01/centro/cometidos/
index.html

El CREER desarrolla dos cometidos fundamentales, los propios de
los Servicios de Referencia y los de Atencion Directa.

Los Servicios de Referencia son recursos especializados en la
investigacion, estudio y conocimiento de las EPF y en la formacion
de los profesionales que atienden a los enfermos y a sus familias o
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que trabajan en este sector, asi como recursos expertos en la gestion

del conocimiento, la generacién y difusion de buenas practicas y el
)

asesoramiento técnico.

* Pedro Garcia Recover, Doctorando en el Itinerario de Derecho y Ciencias
Sociales. Universidad Nacional de Educacion a Distancia.

** Irina Rasskin Gutman. Departamento de Psicologia y Antropologia.
Facultad de Formacion del Profesorado. Universidad de Extremadura.

*** Fernanda Moreton Sanz. PTU Derecho Civil. Coordinadora Doctorado y
Ciencias Sociales. Universidad Nacional de Educacion a Distancia.

Direccion para correspondencia:

Pedro Garcia Recover: pedro@prensaydiscapacidad.com

66



ELEMENTOS FiSICOS Y SIMBOLICOS
INFLUYENTES EN LAS PERSONAS QUE RECIBEN
UN DIAGNOSTICO DE UNA DISTROFIA
HEREDITARIA DE RETINA. EL DIAGNOSTICO
COMO MOMENTO DE APARICION DE UNA
SINGULARIDAD EN CONTEXTOS DE SUPUESTA
NORMALIDAD. LA VISION DEL PACIENTE.

D. Luis Manuel Benavente Gonzalez

Trabajador social de Retina Madrid

Introduccion

La primera vez que una persona afectada por una Distrofia Hereditaria
de Retina recibe el diagnostico es un hecho que dificilmente puede
olvidar y que en ocasiones el modo en que se produzca y se reciba va
a marcar los sucesos

Objetivo

Relacionar los diferentes discursos y vivencias expresados por afectados
relacionados con el momento de la revelacion del primer diagnéstico
clinico de una Distrofia Hereditaria de Retina.

Metodologia

Para la elaboracion de esta comunicacion se ha utilizado parte del
trabajo de campo que servird para la elaboracion de la memoria de tesis
doctoral. Ademas de revisar referencias del marco del marco teérico.
La poblacion que ha participado es un total de 53 personas de las
cuales 33 son mujeres y 20 hombres
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Se han utilizado tres técnicas para la recogida de informacion:
Conversaciones informales/entrevistas exploratorias

Para adentrarse en la poblacion desde diversos puntos tedricos y en
el trabajo de campo se estima que se realizaron 53 conversaciones
informales y entrevistas exploratorias con el fin de que los/as
informantes claves compartieran datos importantes sobre el momento
del diagnéstico clinico de una patologia clasificada como Distrofia
Hereditaria de Retina.

Para el desarrollo esta comunicaciéon es necesario elaborar el marco
tedrico donde se

Entrevistas en profundidad

En las entrevistas se buscaron ciertos temas y discursos de basados en la
experiencia. A modo de un dialogo entre el entrevistador y entrevistado
en el que se orienta la conversacion para tener la informacion que atienda
a los objetivos, por lo que la relacion entrevistador y entrevistado es
asimétrica ya que es el primero el que elige cual es el tema, y mas o
menos de lo que se esta hablando.

Es una técnica de investigacion cualitativa. Las entrevistas en
profundidad seran de investigacion social y focalizadas tendrin un
formato semiestructuradas. Con un guion que oriente y sirva para
tirar del hilo, orientar y reorientar la conversaciéon hacia los temas de
interés en la investigacion (Rubio, 2011).

Las entrevistas seran grabadas con el consentimiento informado de los
entrevistados para posteriormente ser transcritas, y asi poder realizar el
andlisis del discurso del texto producido.

Observacion participante

Para poder conocer los hechos cotidianos de la vida diaria de las personas
con baja vision se estima apropiado la recopilacion de datos mediante
la observacion participante. Ya que es la técnica mas pertinente para la
consecucion del objetivo de caracterizar a las personas con baja vision
en su medio habitual. También lo es por el gran nimero de horas de
interaccion del investigador con la poblacion objeto de estudio debido
al desempeno profesional como trabajador social en las entidades
Asociacion Retina Madrid y Fundacion Retina Espafia.
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Se refiere a una observacion directa y participada en la que se
presenciaran hechos cotidianos de la vida diaria de las personas con
baja vision.

No es una observacion sin mas, sino que la presencia y la actuacion
del investigador con la poblacién hacen que la participaciéon y la
interpretacion subjetiva se correspondan con la técnica de observacion
participante, debido a que es el investigador el que se adentra en el
grupo e informando a las personas previamente de cudles son sus
objetivos.

El investigador se adentrara en la poblacion durante un periodo largo
de tiempo en el medio natural de la misma y establecerd una relacion
interpersonal con sus miembros, asi podra describir las acciones que
estos realizan para poder comprender y analizar como es la poblacion
identificando los aspectos relacionados con los objetivos de la
investigacion.

Los lugares donde el investigador realizara la observacion participante
pueden ser cualquiera de los lugares en los que participen las personas
con baja vision de la Comunidad de Madrid, siendo la sede social de
la Asociacion Retina Madrid un lugar clave. Ademas, en los lugares
donde se desarrollen actividades propuestas por las entidades de
discapacidad visual o de otras instituciones o personas. Asi mismo, en
diferentes espacios de la Comunidad.

Se tiene que tener en cuenta el rol que tiene muchas ocasiones el
investigador para con las personas observadas, ya que el investigador
es el trabajador social de una de las entidades que trabajan con esta
poblacion. Ademas de las caracteristicas propias del investigador tales
como el sexo, el género, la edad y la ausencia de la discapacidad visual
al nivel de las personas con baja visién o ceguera legal.

La inmersion en la mayor parte de las actividades de la vida diaria,
asi como de los lugares frecuentados por las personas con baja vision
durante el mayor tiempo posible se estima como positivo para la
identificacién de datos y su identificacion para posterior registro.

Aunque la gran parte de las personas estudiadas son conocedoras de
este hecho debido a la transmision del investigador, en otras ocasiones,
el proceso serd encubierto debido a diferentes causas. Por ejemplo, no
interrumpir los hechos que se estan sucediendo y asi condicionar los
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mismos.

Se hara hincapié en la accion del observador en los diferentes contextos
en los que se realice la misma observacion contexto del lugar el
contexto de las interacciones ya sean formales dentro del contexto de
una institucion, o informales siendo estas las mds interesantes de los
diferentes discursos y relatos para las situaciones que se observen o se
produzcan.

Los datos se sistematizaran en el diario de campo el cual recogera
sistematicamente una vez lo mds reciente a los hechos observados datos
referentes al lugar a las personas que intervienen y ademas también de
los hechos que se Han observado. Se realizara el analisis del discurso
del texto producido en el diario de campo.

Ademas del diario de campo, se transcribieron las entrevistas y se
utilizaron texto de informes sociales. Se utilizé el software de anilisis
cualitativo Atlas.ti para la produccion de categorias tematicas y clasificar
los discursos.

Resultados

En este apartado se relacionan verbatims sobre diferentes areas de lo
sucedido en el acto de la noticia del diagndstico. Se han seleccionado
para esta comunicacién tres categorias tematicas sobre los discursos
transcritos sobre lo que se recuerda de: el lugar, el profesional sanitario
que da el diagnéstico y lo referente al recuerdo personal que sinti6 la
persona que recibié el diagnostico.

Sobre el lugar donde se produce el diagnodstico se recuerda como
un lugar desagradable en la mayoria de los casos. Tanto por como es
estructuralmente “Te meten en la consulta esa...”, como por el clima
que se percibia dentro de la consulta “Hacia mucho frio” normalmente
un lugar muy distante entre profesional y paciente. Ademas se fragua
una relacion de aversion al edificio “No he vuelto al hospital...”

Sobre la categoria profesional sanitario, la persona receptora del
diagnostico establece un marco de pensamiento en el cual se le dota
de un tipo de personalidad que varia de lo maligno a lo benigno
dependiendo de como sea la forma el contexto y el tono en el que se de
el diagnostico “Nos sentamos y con mucha frialdad me dijo que me iba
a quedar ciega enseguida” todo ello relacionado ademds un discurso
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oculto de buena o mala persona relacionado con otro discurso latente
sobre si es un buen o mal profesional. “No me explicé nada solo que
mi hijo ya no podria hacer nada y que me fuera a ala ONCE” Este
discurso también hace las personas busquen a otros profesionales los
cuales emitan el diagnéstico de una forma adecuada segtn lo percibe
el paciente “Me lo explicé de forma correcta con palabras sencillas...”

Sobre el recuerdo de lo sentido personalmente en el momento del
diagnédstico es un sentimiento que se integra de manera potente el
discurso “Ese dia se me cay6 el mundo encima...”; “no paré de llorar”.
Ademas, en ocasiones sirve como forma de alivio a una situaciéon que
se veia que algo sucedia por la comparativa de uno mismo con el resto
de las personas que hacian las cosas de una forma mis fluida que el
paciente “El diagnéstico fue un alivio , ya habia mas personas en mi
familia y desde pequefio vivia en un gran incertidumbre”; “Ese dia le
puse nombre a lo que me ocurria’. Hay que destacar, en la fase de
aja vision, un tipo de discurso de negacion ante el diagnostico ya que
b tipo de d d te el d t
en ese momento se podian realizar todo tipo de actividades de forma
adecuada. “No me lo crei, porque yo veia bien, funcionaba...”;

Discusion

La recepcion del diagndstico de una patologia de distrofia hereditaria
de retina es una situacion que dificilmente puede olvidar la persona
que lo recibe. Ya sea como inicio de un periodo de incertidumbres, o
como el final de muchas incognitas por las causas que las patologias
presentan en las actividades de la vida diaria.

Este momento que es recordado y en ocasiones compartido esta en
el imaginario de las personas afectadas como un elemento comin en
las cuales influyen de una manera central el personal sanitario que
da el diagnostico, tanto el contenido de lo que expone referente a los
aspectos médico sobre la enfermedad, como en la forma de expresarlo.
También se intuye relevante la relacion del afectado con el lugar donde
recibié el diagnostico percibiéndolo en situaciones como un lugar en
negativo que evoca sensaciones solo con recordarlo o transitar cerca.

Se evidencia a través de los discursos que las personas con antecedentes
familiares, a través de la experiencia, tienen mds herramientas para
poder comprender y habituarse a la nueva situacion.
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Ademas, el momento del diagnéstico conforma la actitud para afrontar
los nuevos retos que se le presenta. Esto es, que dependiendo del
modo en que se produce el diagnostico la adherencia con conductas
positivas relacionadas con el bienestar se producird en mayor medida si
la experiencia es menos traumatica y su discurso asi lo confirme.

Ya que el momento del diagnéstico el profesional sanitario
habitualmente solo hace referencia al diagndstico y a la explicacion
de lo meramente biologico, se recomienda que desde ese momento se
prescriba, derive o se ponga en contacto con asociaciones especializadas
en Distrofias Hereditarias de Retina, ya que son los lugares donde se
va dar respuesta de las necesidades sociales y de ayuda mutua que han
comenzado a surgir a raiz del diagndstico.

Para completar y abrir el debate se proponen tres cuestiones para seguir
investigando y debatiendo en profundidad:

¢Qué mecanismos se (des)activan cuando una persona recibe los
diagnosticos (médico y social) de una Distrofia Hereditaria de Retina
de la retina?

;Codmo se configuran los pensamientos y discursos de las personas con
:C fig | tosy d del
discapacidad visual? ;Por qué no se configuran de otra manera?

¢Qué alternativas de ayuda social y cuidados estin al alcance de una
persona cuando recibe un diagnéstico de una Distrofia Hereditaria de
Retina?

Conclusiones

Avanzar en modelos de coordinacién entre médico (instituciones
sanitarias) y entidades de servicios sociales y ayuda social.

Las personas con una (o varias) experiencia de familiares cercanos
afectados por Distrofias Hereditarias de Retina tienen mds y mejores
herramientas a la hora de desarrollarse en el paraguas de alternativas
sociales para el bienestar personal.

Dependiendo de como se dé el diagnéstico hay reacciones posteriores
relacionadas (depresion, sobreproteccion, desesperacion, tirania...).

Los marcos de accion de las personas con baja vision no son casuales.
Atienden a una tradicion de produccién que tiene que ver con
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estructuras sociales arraigadas e histéricamente relacionadas con
ideologia del contexto de una sociedad hegemonica de caracteristicas
neoliberales.

El enfoque mas utilizado para relacionarse con las personas con
discapacidad médico- rehabilitador y tiene resistencias a compartir
espacios con nuevos enfoques como el social o el diversidad funcional
(visual).
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ProruUEsTA DE GRUPO DE TRABAJO
SOBRE (GAFAS ELECTRONICAS PARA LA
DiscAPACIDAD VISUAL

D. Joaquin Sanchez Onteniente

Jefe de Seccion de baja vision y rehabilitacion de la Clinica Universitaria de
Vision Integral de la Universidad de Murcia. Vocal de la Sociedad Espafiola de
Especialistas de Baja Vision

I. Justificacion

Tanto los afectados con Baja Vision y sus familiares como los
especialistas en la materia, seguimos con gran interés las innovaciones
en ayudas opticas -y en ocasiones no estrictamente opticas- montadas
en dispositivos de anteojeria, como una posible respuesta a los
mds graves problemas de agudeza y campo visual producidos por
importantes patologias oculares (DMAE, retinosis pigmentaria,
retinopatia diabética, glaucoma, maculopatia midpica, etc)

Acariciamos desde hace afos la idea de unas “gafas inteligentes” que,
mediante complejos desarrollos épticos, electronicos e informaticos,
devuelvan, al menos en parte, la autonomia visual de estos afectados.
Las primeras versiones conocidas, en la década de los noventa,
resultaron de tan engorroso y complicado porte, que nunca llegaron el
mercado. Los fabricantes saben hoy dia que para el triunfo comercial
del producto es imprescindible su versatilidad y utilidad practica, por
lo que el momento actual es de pugna hacia estos objetivos

Por fin disponemos ya en el mercado de varias de esta nueva generacion
de innovaciones electronicas, para las que se intuye un prometedor
futuro; en nuestro pais se han consolidado hasta el momento, bien
es verdad que en sus albores, hasta cinco dispositivos, con diferentes
prestaciones y perfiles de usuarios idoneos. Esta inicial variedad es
principalmente interesante porque son igualmente diversas las
patologias visuales discapacitantes y sus manifestaciones, y por tanto
sus pacientes tienen requerimientos diferentes.
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Pero hay algo que desafortunadamente es comin a todas ellas: el alto
precio, unido a la inexistencia por el momento de prestaciones sociales
para su adquisicion.

Que el coste sea elevado resulta légico, dada el ingente esfuerzo
realizado por los fabricantes y la enorme complejidad de su desarrollo,
desde el necesario fichaje de cerebros privilegiados hasta la efectiva
puesta a disposicion del publico. Sin olvidar los costes de actualizacion
y mantenimiento, necesarios dada la velocidad de los avances en los
campos de la electronica y la informadtica con los que estos dispositivos
son indisociables

Quienes trabajamos en clinica de baja vision nos encontramos con
cierta frecuencia con pacientes que dan el perfil de usuarios de gafas
electronicas, ya en el momento actual de desarrollo de sus diversas
opciones; pero ademads tenemos la certeza de que a medida que vayan
mejorando, el nimero de candidatos a su uso crecera, intuimos que en
algin momento de manera exponencial.

Pero estamos hablando de dispositivos con un abanico de precios
actuales entre los 4.000 y los 12.000 €uros. Con esta banda de precios
son comprensibles las dudas tanto del prescriptor -normalmente, el
opticooptometrista- como del comprador -el discapacitado visual- y
finalmente el dispensador, que puede o no ser el mismo prescriptor

Una expresion recurrente con la que nos solemos encontrar en la
consulta es del tipo -"No me importa el precio si de verdad me va a
servir’, pero esto no es algo que podamos por lo general garantizar; en
primer lugar por la dificultad econdémica de contar con las diferentes
ayudas electronicas en nuestro banco de pruebas, que podamos probar
en aproximaciones a la realidad, y en segundo lugar por los numerosos
imponderables que, aun contando con nuestra experiencia, rodean
cada caso personal.

En este punto surge la reflexién; ;como podriamos ayudar a que
la opciéon de unas gafas electronicas determinadas para un paciente
concreto, tanto por parte del prescriptor como del propio afectado,
tenga las mayores garantias de éxito, entendiendo por tal la utilidad
real para la rehabilitacion, o sea para la mejora de las capacidades en la
vida cotidiana, autonomia personal y calidad de vida?
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II. Caracteristicas del grupo de trabajo

A) Definicion, status y composicion

El “Grupo de Trabajo sobre Gafas Electronicas para la Discapacidad
Visual” se constituiria por expertos relacionados con la discapacidad
visual, procedentes de las organizaciones de afectados, los ambitos
profesionales de atencion al paciente y los cientificas y tecnologicas
implicadas en la investigacion, desarrollo e innovacion de los citados
dispositivos electronicos. El grupo de trabajo sera todo lo amplio que
se precise para abarcar a todos los agentes implicados en la mejora
de la vida cotidiana de los discapacitados visuales mediante el empleo
de gafas electronicas, con la sola exclusion, a fin de posibilitar su
independencia, de los actores empresariales y econdémicos dedicados a
la produccion y comercializacion de las mismas.

Su finalidad sera la de someter a un continuado estudio, analisis y
evaluacion a las gafas electronicas para discapacidad visual que lleguen
al mercado, de manera que sus conclusiones puedan contribuir
a fortalecer los criterios de seleccion y adaptacion de las mismas a
los usuarios, incrementando con ello la posibilidad de éxito en la
adaptacion, utilidad y rehabilitacion visual del paciente.

El grupo se constituiria como mesa especial del Congreso Anual
de Retina Murcia y como tal sera nombrado y supervisado por la
Comision Mixta de Seguimiento del Convenio de Colaboracion UMU-
RETIMUR de 28 se septiembre de 2018. La Comision nombrara y
removerd por tanto a sus miembros, que aceptaran su colaboracion
a titulo temporal, honorario y gratuito, y entre ellos al que actuara
de secretario-portavoz, encargado de levantar acta y comunicar sus
acuerdos, entre personas de reconocido prestigio en la materia,
y a propuesta razonada propia o de las organizaciones de afectados,
profesionales, cientificas y tecnologicas del sector.

B) Metodologia de trabajo

El Grupo gestionaria su propia forma de trabajo, bajo la supervision
de la Comision de Seguimiento del Convenio. Promoveria el estudio
de los dispositivos en el mercado, mediante el andlisis cientifico,
técnico y clinico de los mismos; mediante ensayos y pruebas en
condiciones rigurosas; y singularmente mediante encuestas a usuarios
tendentes a determinar su grado de satisfaccion determinado por la real
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contribucion a la mejora de su vida cotidiana. Para ello procuraria las
colaboraciones precisas, siempre que no afecten a su independencia de
criterio; por lo que en particular se excluiria toda suerte de colaboracion
econdémica por parte de los productores y comercializadores de las
ayudas electronicas, procurando sin embargo las cesiones temporales
de los materiales estrictamente necesarios para ensayos y pruebas

Los estudios serian realizados por los propios miembros del grupo,
aunque podria requerirse la particdipacion ocasional de otros
colaboradores; y sus resultados serian presentados anualmente en el
marco del Congreso Nacional Retina Murcia.

C) Imparcialidad y Transparencia

Dado que los trabajos, conclusiones y comunicaciones emanadas
del grupo de trabajo pueden afectar a decisiones con trascendencia
personal y econdmica, se extremarian las garantias de imparcialidad en
sus procesos con toda suerte de medidas, de las que se dara profuso
conocimiento a través de la web de la Asociacion Retina Murcia y de la
Clinica Universitaria de Vision Integral de Murcia.

Los miembros del Grupo efectuarian y actualizarian detalladas
declaraciones de intereses, a su entrada en el grupo y cada vez que
firmaran un informe de andlisis y estudio de los dispositivos

III. Primera relacion de dispositivos a analizar

Para mas informacién se recomienda consultar las mencionadas webs,
y por nuestra parte nos ponemos a la disposicion de los interesados
desde la Clinica Universitaria de Vision Integral, en su Seccion de Baja
Vision y Rehabilitacion

1. ORCAM MY EYE-2 de Orcam Technologies Ltd
1.1. Presentacion muy resumida

Se trata de una ayuda electronica auditiva; es decir proporciona
informacion “hablada” sobre la realidad circundante, tanto de textos
sobre cualquier soporte (publicaciones, carteles, etiquetados) como
sobre objetos e incluso personas. Todo ello lo transcribira auditivamente
para el afectado, desde leerle el periédico a decirle qué hay en la
mesa 0 qué amigo se le acerca. Lo fabrica la estadounidense Orcam
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Technologies Litd, puntera compaiiia tecnologica fundada por Shashua
y Aviram, en 2010, que antes habian fundado una compania lider en
vision artificial para la prevencion de accidentes con el automovil; y su
precio en la versiéon mas completa ronda los 4.900 €

1.2. Principales caracteristicas

Estas son las caracteristicas mas destacadas; todas ellas para un campo
de captura de imagenes de 75°

El dispositivo tiene la capacidad de hacer capturas de texto y leerlas,
posteriormente esta captura se elimina. Para capturar el texto le basta
con que el sujeto lo senale con el dedo. Captura tanto libros y lectura
en cerca como carteles y lectura lejana. Para detener la lectura la senal
es mostrar la mano abierta. Permite por tanto las manos libres y no
puede ser mas intuitivo y ficil de manejar.

Otra de sus funciones es la memorizaciéon de objetos (hasta 150) y
personas (hasta 100). Mediante un menu se pueden registrar objetos (el
movil, los cereales del desayuno, la cartera) y darles el nombre deseado.
De esta forma cuando se haga la captura, senialando el objeto con el dedo,
siempre que estgé registrado en la base de datos automaticamente dira
el nombre que le hayamos dado. El reconocimiento facial es la Gnica
funcidén que se activa sin necesidad de que sefialemos a un individuo.
Si éste ha sido registrado, cuando entre en el campo de accion del
dispositivo, éste nos dird su nombre Para que la captura funcione es
necesario que el objeto (o persona) estén a la altura de la cimara. Esta
se puede adaptar a cualquier tipo de montura de gafas.

Imagenes tomadas de https://essilor.es/myeye/
1.3. Pacientes indicados

Por las caracteristicas presentadas, el dispositivo parece especialmente
indicado para personas con agudeza visual inferior a 10 % (ceguera

legal)
2. ESIGHT (Espana: Grupo Recoletos Baja Vision)
2.1. Presentacion muy resumida

Gafa de ampliacion disefiada exclusivamente para pacientes de baja
vision, a los que proporciona aumento a todas las distancias. Se utiliza
desde hace cuatro afios en EEUU y Canada, fabricada por la compania
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canadiense ESight, y desde hace un ano comercializada en Espafia y
Portugal por el Grupo Recoletos Vision.. Muchas de sus funciones aun
estan en inglés pero se estan reprogramando al espafiol. Alcanza un
precio aproximado de 11.000 €

2.2. Principales caracteristicas

Es una ayuda bidptica; para poder mirar por ella hay que permanecer
en posicion estatica, pero se puede portar en gafas en posicion superior,
mirando por debajo en deambulacion. Cuando se va a fijar la mirada por
el dispositivo, se permanece estatico, y se inclina levemente la cabeza
Caracteristicas: * Se compone de una camara HD y de alta velocidad,
lo que permite que reproduzca a tiempo real. * Tiene conexion
wifl, bluetooth, HDMI y streaming, lo que supone que es capaz de
conectarse con la television, el ordenador y el movil. Esto quiere decir
que la pantalla del movil por ejemplo puede aparecer directamente en
la vision que nos dan las gafas. * Se puede personalizar la graduacion
que el usuario necesite, incluso filtros. ¢ Presenta un mando control
y un menu parlante (ain en inglés), es capaz de leer texto pero deben
de estar en inglés.

Estas gafas pueden colocarse en posicion central, superior e inferior. Y
cumplen la funcion de lupa, microscopio y telescopio. También ponen
cambiar la luminosidad, el contraste o invertir el color mediante el
mando control. Sus aumentos van de 1.5 a 24x y tiene la opcion de
autofocus.

2.3. Pacientes indicados

Los pacientes mas recomendados para su uso son aquellos que ya estan
acostumbrados al uso de ayudas de baja vision, que tienen una agudeza
visual entre 5y 30 % y un campo visual de 15° 0 mds, y que no
presentan problemas en el cuello ni temblor de manos

3. RETIPLUS de Plusindes S.L.
3.1. Presentacion muy resumida

Gafas de realidad aumentada presentada como evolucién de la gafa
convencional. Realmente lo que ofrece Retiplus es el software de
conversiéon de unas gafas-soporte (actualmente, la Epson Moverio
BT300, pero podria cambiar en el futuro) en un dispositivo
electrénico de alta personalizacion, que presenta al usuario hasta cinco
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posibilidades de vision, tanto lejana como cercana, y tanto central como
excéntrica, de manera que se puede optimizar el resto visual. Proyecto
netamente nacional, producido por Plusindes SL, empresa participada
por afectados, que se cre6 en 2014., llegando el dispositivo.

3.2. Principales caracteristicas

Las caracteristicas que presenta son: ¢ Utiliza como soporte la
gafa Epson Moverio BT300 * Doble opcion de uso: bidptico, (en
posicion superior) y en posicion central, con pantalla transparente
que permite percibir la realidad a su través para uso en movilidad *
Muy ligera y versatil para distintas patologias y pueden personalizarse
y reprogramarse sus cinco utilidades de vision segun requerimientos
del paciente, quien las selecciona segtin actividades ¢ Permite cambiar
en el display de vision la imagen del entorno, teniendo la elasticidad
de llevar la imagen en cada caso al mejor punto retiniano hasta un
total de siete ubicaciones de pantalla, y con un campo util de 201,
conservado sin obligar a movimientos extrafios o bruscos de cabeza
En personas con mala visiéon central puede llevar la imagen a retina
periférica y viceversa. Esto lo hace particularmente util para el caso tan
mal resuelto hasta ahora de las pérdidas de campo visual

La personalizacion de esta gafa la realiza el Optico-optometrista
mediante ordenador o tablet. El especialista busca la mejor “graduacion
digital” explorando si le conviene el uso de vision excéntrica o no, si le
molesta la luz, el contraste, etc. Se registran cinco tipos de presentacion
de la imagen, y el paciente tiene posibilidad de ir cambiindolas, de
manera que todo el uso que hace de cada presentacion en su vida
cotidiana queda registrado. Esto permite que cuando el paciente vuelve
a consulta, el especialista analice las formas preferentemente usadas,
utilizando en su caso la informaciéon para reprogramar el sistema y
mejorar el uso.

3.3. Pacientes indicados

Inicialmente se plantea para personas con buena movilidad y agudeza
visual entre 15y 40 %; cuyo campo visual podria estar severamente
reducido, incluso hasta 5°, siempre que la vision en el campo residual
presente el minimo indicado de agudeza
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4. JORDY (Espana: Magerit Vision)
4.1. Presentacion muy resumida

Uno de los sistemas con mas andadura en el mercado, ya que se inici6
en 1996. La camara montada en gafas es del mismo tipo que las usadas
en las cimaras para circuito cerrado de television (CCTV), lo que
permite utilizarla tanto como gafas electronicas como, con soporte
complementario y monitor, como lupa electronica de mesa. Una
de sus virtudes es la simplicidad de uso, siendo también destacable
el autoenfoque y su estabilidad. Es un dispositivo fabricado por la
veterana compaiia estadounidense Enhanced Vision Europe Ltd, filial
desde 2018 del Grupo de Compaiiias VFO, y recientemente distribuida
en Espafia por Magerit Vision, que llega al usuario final por unos
4.500 € (sin incluir los accesorios para utilizarla en sobremesa). Ayuda
electrénica de baja vision no deambulable.

4.2. Principales caracteristicas

Las caracteristicas que presenta son: * Camara de enfoque automatico
* Aumento y brillo ajustables en tiempo real * Abarca 30° de campo
visual * Sistemas de ajuste a la fisonomia (dngulo, puentes, varillas,
etc) * Doble pantalla con amplio campo de vision ¢ Entrada HDMI
para visualizacion de TV, DVD o juego de ordenador, ajustados a
las pantallas interiores, con controles de brillo y volumen * Se puede
incorporar la graduacion del paciente, filtros de corte y oculares
laterales antideslumbramiento * Se puede utilizar alternativamente
como camara de CCTV en un soporte especial, para crear una lupa
electronica de mesa, llevando la imagen a un monitor HD de 247,
aumentos de 3,5X a 24 X y multiples modos de visualizacion * Para
vision cercana puede enfocar desde 12 hasta 85 cms

En resumidas cuentas, la Jordy es lo mas parecido a una telelupa
incorporada a unas gafas.

4.3. Pacientes indicados

Inicialmente parece indicado para pérdidas de vision central con
agudezas visuales inferiores al 20 %; podria decirse que el perfil de
usuario es similar al que utilizaria una telelupa de sobremesa, pero con
mis agilidad y versatilidad de uso
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5. NUEYES (Espafia: Kyntire Invest SL)
5.1. Presentacion muy resumida

Gafas electronicas originadas a partir de la alianza entre las
norteamericanas NuEyes, dedicada a la baja visién, con un gigante
tecnologico como ODG, hasta entonces dedicado sélo dispositivos
de vision nocturna y virtual con fines militares y empresariales;
como resultado la NuEyes ODG-7, dotadas de 1 a 12 aumentos,
con la singularidad que sus principales funciones pueden activarse
opcionalmente con la voz. Es también destacable que pueden usarse
como ayuda auditiva de lectura. Al utilizarlas sin aumento permiten el
uso deambulable, debiendo detenerse para activar el zoom. Su precio
al publico esta sobre los 6.000 €

5.2. Principales caracteristicas

-Entre sus principales caracteristicas, algunas de las cuales ya se han
dicho, tenemos - Aumentos variables desde 1X a 12 X, con zoom
adicional 2X. Deambulables con el zoom inactivo - Funciéon OCR/
TTS de reconocimiento 6ptico de caracteres, para transcribir textos a
voz sintética - Cambios de contraste y color - Opcidn de activacion de
algunas funciones por voz — Inalimbrica

- Lector de codigos de barras y escaner QR - Posibilidad opcional
de bateria auxiliar de larga duracion - Accesorios para adaptarlas a
diferentes fisonomias - Lentes fotocromaiticas superponibles -
Controlador remoto dispuesto en un anillo para insertar en el dedo,
que se conectaa con las gafas via bluetooth

5.3. Pacientes indicados

Pérdidas de vision central, con agudezas visuales inferiores a 20 %.

IV. Conclusiones

En estos momentos asistimos a un notable esfuerzo, tanto intelectual
como tecnolégico y por supuesto econdémico, por parte de los
fabricantes para poner en el mercado, -y por tanto en el dia a dia de
nuestros afectados- diversos sistemas y modelos de gafas electronicas,
que pueden ser verdaderamente utiles al discapacitado visual, pero que
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generan importantes dudas respecto de su prescripcion, dispensacion
y adquisicion derivadas del elevado coste, sin embargo justificado si
aportan mejoras sustanciales a la autonomia personal y calidad de vida
de los afectados.

El asesoramiento independiente y confiable que pueden aportar un
grupo de expertos y usuarios de diferentes ambitos y situaciones,
podria ser muy beneficioso para la toma de decisiones, y esto es lo
que procuraria el 6rgano propuesto “Grupo de trabajo sobre gafas
electrénicas para la discapacidad visual”.

El mencionado grupo podria crearse como mesa especial del Congreso
Nacional de Retina Murcia, al amparo del Convenio de Colaboracion
suscrito el 28 de septiembre de 2018 entre la Universidad de Murcia
y la Asociacion Retina Murcia; de tal manera que en cada edicion del
congreso pudieran presentarse los estudios y analisis de los dispositivos
en el mercado, allegando para ello la colaboracién de todas las partes,
y poniendo suficientes mecanismos de proteccion de la imparcialidad
y la transparencia, para evitar la interferencia con intereses econémicos.
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BINOMIO DEPENDENCIA'Y
DISCAPACIDAD VISUAL EN LA
REALIZACION DE LAS ABVD Y AIVD.

Ester Bodalo Lozano y Jesus Sanchez Garcia

Introduccion

La Dependencia y la Discapacidad, son dos sectores de relevancia en
los que se actia desde el Trabajo Social, debido al elevado nimero de
personas que en la actualidad entran dentro de estas dos dimensiones
y que va en aumento con el paso de los anos. Dos sectores en los que
puede desarrollarse la vulnerabilidad e incluso la exclusion, por lo que
se estima de gran importancia el conocimiento profundo sobre estos,
para en la medida de lo posible aportar nuevos resultados y condiciones
de mejora para las personas en pro de su bienestar y la consecucion de

una calidad de vida plena y digna.

Planteamiento y justificacion del problema/objeto de
estudio.

El aumento del envejecimiento de la poblacion en Espafia es un
hecho incuestionable, que conduce en no pocas ocasiones a estados
de dependencia. Si a la dependencia fisica se le une la causada por
una discapacidad visual, en concreto por la Degeneracion Macular
Asociada a la Edad (DMAE), objeto de este estudio, la autonomia
personal podria verse atin mas limitada.

En la presente investigacion se pretende estudiar y conocer como
este binomio “envejecimiento-discapacidad visual”, puede afectar al
desarrollo de las actividades basicas de la vida diaria (ABVD) y a las
actividades instrumentales de la vida diaria (AIVD), asi como también
se estudiard la capacidad funcional en el desarrollo de actividades
especificas de destreza visual, ya que estas suelen ser las mas afectadas
en personas mayores con DMAE.

Se destaca el impacto de las patologias retinianas en Europa; en
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particular la Degeneracion Macular Asociada a la Edad (DMAE). La
mayor esperanza de vida de los paises europeos aumenta la probabilidad
de padecer estas patologias, ya que generalmente se desarrollan en
edades avanzadas.

La Barcelona Macula Foundation (2012), por su parte cita en su
publicacion como casi un 30% de la poblacion mayor de 70 afios en
Espafia se encuentra afectada por algun tipo de degeneraciéon macular.
La degeneracion macular asociada a la edad (DMAE) es la primera
causa de pérdida de vision del mundo occidental en pacientes de mas
de 50 afios. Actualmente, mas de 25 millones de personas sufren esta
enfermedad en el mundo, anadiéndose cada ano alrededor de 500.000
afectados.

En Espafia, se detectan anualmente unos 26.000 nuevos casos de
afeccion macular, y se calcula que mas de 3.000.000 de personas estan
hoy por hoy en riesgo de llegar a padecerla en los proximos afios. De
este modo, las principales causas de ceguera en Europa estin asociadas
a los siguientes factores de riesgo: la edad, la diabetes, la condicion
socioeconomica, el género y el consumo de alcohol y/o de tabaco.

Crdfico 1. Principales factores de riesgo de ceguera en Furopa.

3 ctima que la poblacic 65 aifio
Edad - aumente en torno al 29% de |a poblacicr

L ablacion ropea padece o
Diabetes - 2 ?'?.'*.I la poblaci pea pad 1

Fuente: OMS, 2007

El primer problema que se plantea a la hora de estudiar la poblacion
dependiente es identificar cudles son esos actos corrientes de la vida
diaria que deben ser tenidos en cuenta a la hora de evaluar si una
persona se encuentra o no en situacion de dependencia, por necesitar
una ayuda o asistencia importante para rea—lizarlos.
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Para identificar cuales son esos actos podemos utilizar el tradicional
concepto (AVD) “Actividades de la vida diaria”, que son aquellas
actividades que una persona ha de realizar diariamen—te para poder vivir
de forma auténoma, integrada en su entorno habi—tual y cumpliendo
su rol social. Aunque son multiples y, como ha senalado Querejeta
(2004), a veces bastante confusas las formas en que los diversos autores
han definido y clasificado estas actividades, es habitual diferenciar
entre las actividades basicas de la vida diaria (ABVD) vy las actividades
instrumentales de la vida diaria (AIVD).

— Actividades bésicas de la vida diaria (ABVD): Son aquellas actividades
imprescindibles para poder subsistir de forma independiente. Entre
ellas se incluyen las actividades de autocuidado (asearse, vestirse y
desnudarse, poder ir solo al servicio, poder quedarse solo durante
la noche, comer...) y de funcionamiento bésico fisico (desplazarse
dentro del hogar) y mental (reconocer personas y objetos, orientar—se,
entender y ejecutar instrucciones y/o tareas sencillas).

— Actividadesinstrumentales de lavida diaria (AIVD): Son activida—des
mds complejas que las ABVD y su realizacion requiere de un mayor
nivel de autonomia personal. Se asocian a tareas que impli—can la
capacidad de tomar decisiones e implican interacciones mas dificiles
con el medio. En esta categoria se incluyen tareas domésti—cas, de
movilidad, de administracién del hogar y de la propiedad, como poder
utilizar el teléfono, acordarse de tomar la medicacion, cortarse las ufias
de los pies, subir una serie de escalones, coger un autobus, un metro
o0 un taxi, preparar la propia comida, comprar lo que se necesita para
vivir, realizar actividades domésticas basicas (fregar los platos, hacer la
cama, etc.), poder pasear, ir al médico, hacer papeleos y administrar el
propio dinero, entre otras.

Para la realizacion de esta investigacion se emplean tres tipos de escalas,
con el objetivo de evaluar la capacidad funcional en la realizacion de las
ABVD: (Indice de Barthel), las AIVD: (Indice de Lawton y Brody),y
en tercer lugar y relacionado intrinsecamente con las personas con
Degeneracion Macular, se empleard una escala para valorar la capacidad
funcional en las Actividades Especificas de Destreza Visual (AEDV) de
elaboracion propia.

La DMAE es una enfermedad progresiva de la mécula (zona de la
retina responsable de la mejor agudeza visual) que en etapas finales
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o muy avanzadas provoca una pérdida de agudeza visual central muy
importante.

Grdfico 2. Esferas afectadas por la pérdida visual.

* Actividades de la vida diaria
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g *  Manejar monedas *  Saliralacalle
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= .

L]

-

Coser
Leer o w Caidas
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l Soporie familiar, Soporte institucional, Consumo de recursos, Admision en residencias

Fuente: Revista sobre ceguera y deficiencia visual, INTEGRACION,
(2008, p. 12)

Objetivos y metodologia.

2.1. Objetivos.

OBJETIVO GENERAL 1°.

Conocer la afectacion que puede producir la Degeneracion Macular en
la realizacion de las Actividades Basicas e Instrumentales de la vida diaria
en personas de 65 o mds anos en la D.T. de la ONCE en Murcia.

Objetivos especificos.
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lo. Analizar las diferencias en la realizacion de los diversos tipos de
actividades, ya sean basicas o instrumentales.

20. Comparar los niveles de prevalencia de la DMAE tanto en
mujeres como en hombres, asi como los grados de dependencia de
ambos sexos.

OBJETIVO GENERAL 2e.

Desarrollar una escala para la valoraciéon de la dependencia en la
realizacion de actividades especificas de destreza visual (AEDV).

Objetivos especificos.

Conocer la dificultad en la realizacién de actividades cotidianas
que requieren una determinada capacidad visual.

Comparar el grado de dificultad en la realizacion de las AEDV,
tanto por sexos, como por edad en personas de 65 o0 mas afos.

Hipotesis.

La Degeneracion Macular Asociada a la Edad, contribuye al aumento
del nivel de dependencia en las personas mayores.

Diseno
La investigacion que se ha llevado a cabo es de naturaleza mixta, ya que
en su disefio se utilizan tanto la metodologia cuantitativa (realizacion de

encuestas), como cualitativa (entrevistas), ademads del correspondiente
andlisis documental de fuentes secundarias.

La poblacion objeto de intervencion es la siguiente:
Personas con DMAE de 65 y mas anos afiliadas a la ONCE en la

Delegacion Territorial de Murcia. Con un total de 135 personas, de las
cuales 86 son mujeres y 49 hombres.

Conclusiones.
A la hora de responder al 1° objetivo, el cual trata de conocer si la
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DMAE puede afectar o no a las Actividades basicas e instrumentales
de la vida diaria, asi como contrastar los niveles de prevalencia de la
DMAE tanto en mujeres como en hombres, y los grados de dependencia
de ambos sexos, se pueden extraer las siguientes conclusiones:

En personas de 65-70 afios con DMAE, aunque las Actividades
Especificas de Destreza Visual son las actividades de mayor afectacion
en relacion a las demds, no afectan en la misma proporcién a la
realizacion de las Actividades Bésicas e Instrumentales.

En los hombres a partir de los 70 afios (71-75 afios) se aprecia como
el grado de dependencia en las Actividades Instrumentales aumenta
hasta igualarse a los obtenidos en las Act. Especificas de Destreza
Visual con un 50% de d. severa cada una, estando por delante de las
actividades basicas, donde el maximo nivel de dependencia es un 50%
de d. moderada. En el caso de las mujeres este mismo suceso no se da
hasta un quinquenio mas tarde, es decir hasta el periodo de 76 a 80
afios y en adelante

Ademas, en los hombres se observa un mayor indice de dependencia
en este periodo de edad, ya que tanto en las Act. Instrumentales como
en las Basicas, se llega en algan caso a la d. severa, circunstancia que no
ocurre en las mujeres donde no sobrepasan la d. moderada en ninguno
de los tipos de actividades analizadas.

Por su parte, en el periodo de 76-80 afios, los niveles maximos de
dependencia, los ostentan las Act. Especificas de Destreza Visual,
igualados con las Instrumentales con un 50% de d. total, seguidos del
50% en d. severa en las Act. Basicas. Como se aprecia, a medida que
aumenta la edad, van aumentando los grados de dependencia en los
distintos tipos de actividades.

En cuanto a la diferencia por sexos se observa un mayor indice de
dependencia entre los hombres llegando a la total en Actividades
Instrumentales y Especificas de Destreza visual, acontecimiento que
no ocurre de la misma manera en las mujeres. Como se aprecia las
Actividades Especificas de Destreza Visual y las Instrumentales son las
mas afectadas, no aconteciendo en la misma forma en las actividades
basicas.

En el trascurso de los 81 a los 85 anos, se observa como en los
hombres hay un indice mayor en las AIVD, por encima de las otras dos
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actividades en las edades de 80 afios en adelante. En las mujeres esta
variacion, donde se sittan las actividades instrumentales por encima
de las especificas de destreza visual solo sucede en edades superiores a
los 85 anos.

Por sexos las diferencias no son muy significativas, aunque en los
hombres se observa un indice mayor en d. total tanto en las Actividades
Instrumentales como en las de Destreza Visual. A mayor edad se aprecia
el aumento de la dependencia, pero siempre las Actividades Basicas
se ven menos afectadas que las otras dos actividades realizadas, lo que
vuelve a sugerir que un aumento de la dependencia en actividades de
destreza visual no es sinénimo de una pérdida de autonomia en las
actividades Basicas.

En el dltimo tramo de edad analizada (86 en adelante), tanto en
hombres como en mujeres, en niveles maximos de dependencia las
Actividades Instrumentales, se sitian por delante de las de Destreza
Visual.

En estas actividades los niveles de dependencia estin muy por encima
de los que acontecen en las Actividades Basicas de la Vida Diaria. En
hombres se pasa de 56.3% en las Actividades Instrumentales y un
42.3% de afectacion en las de Destreza Visual, a sélo un 6.2% en las
Act. Basicas. En mujeres se pasa de un 46.1% de d. total en las Act.
Instrumentales y un 42% de d. total en las Act. de Destreza Visual, a
solo un 7.7% de este mismo grado de dependencia en las Act. Basicas.

En cuanto a diferencias entre sexos, se aprecia como en los hombres
existe un mayor nivel de dependencia tanto en las Act. Instrumentales
como en las Act. De Destreza Visual, teniendo un nivel similar en las
Actividades basicas.

En relacién a nuestro 2° objetivo: tras desarrollar una escala para medir
la autonomia en Actividades Especificas de Destreza Visual, donde
poder valorar la dificultad en la realizacién de actividades cotidianas
que requieren una capacidad visual determinada, ademads de contrastar
as diferencias tanto en edad como en sexos, se extraen las siguientes
las dife tant dad , t 1 t
conclusiones:

En la edad de 65-70 afios las Actividades Especificas de Destreza
Visual son las mas afectadas en comparacion con los otros dos tipos
de actividades estudiadas, donde un 20% de las personas encuestadas
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poseen dependencia total en Act. De destreza visual.

Los hombres tienen un 100% de d. moderada y las mujeres un 33.3%
de d. total, y el mismo porcentaje de d. moderada y leve. Dado el
reducido namero de personas que se encuentran en este tramo de
edad (solo 9), se puede afirmar que los niveles de dificultad en las
actividades visuales son muy similares.

En la franja de edad de 71-75 anos, en hombres se observa mayor
grado de dependencia en las Actividades Especificas de Destreza visual,
llegando a la d. severa en un 50% de las personas encuestadas, contra
un 25% del mismo grado en mujeres.

De los 76 a los 80 afios los hombres tienen un nivel de dependencia
mayor, con el 50% de las personas encuestadas con d. total, frente a
un 25% en mujeres.

De 81 a 85 afios obtienen unos resultados muy similares. En los
hombres encuestados un 25% poseen dependencia total, mientras que
las mujeres, estan en el 22.2%.

Y en personas de 86 y mas afos, una poblacion a destacar, ya que en
cuanto a afiliados es la de mayor proporcion con 60 personas de las 135
objeto de estudio. Nada mds y nada menos que un 44.4% de personas
afiliadas con DMAE, y donde el nimero de mujeres casi dobla al de
hombres (con 39 mujeres y 21 hombres).

En cuanto al grado de afectacion en las actividades visuales los hombres
se sittian por delante con un 62.5%), y donde las mujeres un 42.3% de
d. total. De estas conclusiones se puede extraer la concepcion de que
aunque existe un nimero muy superior de mujeres con DMAE, estas
tienen por lo general un grado de afectacion en actividades de destreza
visual menor al de los hombres.
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Introduccion

La Retinosis Pigmentaria o Retinitis Pigmentosa (RP) es un grupo
de enfermedades retinianas hereditarias que afecta a 1/4000 personas
[1]. La RP es una distrofia de la retina externa producida por la
muerte progresiva de fotorreceptores (FR) por apoptosis, que afecta
inicialmente a los bastones y posteriormente a los conos. La alteracion
funcional de los FR, del epitelio pigmentario de la retina (EPR) y
de la funcién de las células de la retina interna, lleva a la pérdida de
células ganglionares y a la ceguera [2-4]. La ausencia de tratamientos
efectivos para la RP justifica la aplicacién de acciones terapéuticas
innovadoras, como la terapia con células madre. Estudios en modelos
animales de RP han mostrado que la inyeccion intravitrea de células
mononucleadas derivadas de medula d6sea (CMN-MO) podria
ralentizar la degeneracion de los FR, siendo el procedimiento factible
y seguro. Se ha postulado que uno de los efectos beneficiosos estd

relacionado con la produccion local de factores neurotréficos como el
ciliar (CNTF) y el glial (GDNF) [5-7].
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De forma habitual la agudeza visual es el parimetro funcional utilizado
para medir la calidad de la visién de los pacientes. Sin embargo, en la
practica clinica hay casos (como puede ocurrir en ocurre en el caso
de la RP) en las que una simple correccién del defecto refractivo no
consigue mejorar dicha agudeza visual. En gran parte de estas ocasiones
algunas de las razones estriban en que la sensibilidad retiniana es baja
o/y la fijacion del paciente inestable.

El microperimetro es un instrumento clinico ideal para
evaluar la sensibilidad retiniana en la zona macular, asi como analizar
y entender la capacidad de fijacion de cada paciente. En ese sentido,
el objetivo de este trabajo es evaluar los cambios en los parametros
aportados por la microperimetria en pacientes con RP tratados con
inyeccion intravitrea de CMN-MO.

Procedimiento experimental y muestra

El ensayo clinico se ha realizado en el Hospital Clinico Universitario
“Virgen de la Arrixaca”. La muestra fue de 8 pacientes (5 mujeres y 3
hombres) con edades comprendidas entre 19 y 54 anos (edad media de
37 £ 11 afios). El trabajo que aqui se presenta forma parte de un ensayo
fase I, prospectivo, aleatorizado, paralelo, doble ciego, controlado con
placebo. El objetivo principal es evaluar la seguridad de la inyeccion
de células madre dentro del globo ocular. Como objetivo secundario
se evalua la capacidad de las células madre de evitar la progresion de la
RP mejorando parametros de funcion visual.

Estos pacientes diagnosticados de RP, tras una fase de seleccion y la
firma del consentimiento informado, pasan a realizar unas pruebas
clinicas y un test pre-inyeccion que forma parte de la visita basal donde,
usando multiples pardmetros anatémicos y funcionales, se evalta la
afectacion real del paciente por la enfermedad.

Después se les suministra una inyeccion via pars plana de CMN-MO
autdlogas (0,1 ml) en uno de los ojos siguiendo los protocolos de
actuacion y una inyeccion subconjuntival de suero fisiologico (placebo)
en el ojo contralateral. El ojo en el que se inyecta las CMN-MO
autélogas fue determinado al azar de manera centralizada mediante
un programa informatico. A partir del dia de la inyeccion se llevaron
a cabo examenes clinicos y funcionales a los pacientes en régimen
ambulatorio en sucesivas visitas En concreto, la microperimetria se
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realiz6 al dia mds 8 de la inyeccion (visita 2), a los 30 (visita 4), 60,
90, 120, 180, 270 y 360 dias. Independientemente del ojo tratado, las
medidas se realizaron de forma aleatoria en ambos ojos sin correccion.

En este trabajo se utilizo el microperimetro MAIA 2 de la empresa
Topcon, que proporciona un mapa de sensibilidad retiniana macular en
relacion con la imagen de fondo del paciente y que permite comparar los
resultados del paciente con una base de datos estandarizada considerada
normal. Las pruebas se pueden realizar independientemente del grado
de agudeza visual (incluso con vision central muy baja). El tipo de
fijacion y el estado pupilar (midriasis o miosis) tampoco influyen en la
medida. Esta prueba clinica permite esencialmente obtener un mapa
de la funcion celular retiniana y de las dreas de fijacion del paciente.

A través de un procedimiento de eye tracking (o de seguimiento del
ojo) este instrumento detecta la posicion de la fijacién del paciente
y compensa automaticamente los movimientos oculares durante
la realizacion del examen de forma que la sensibilidad retiniana de
cada area de la macula es evaluada en el mismo punto retiniano en
cada exploracion. De forma simultinea el sistema también evalta la
capacidad del paciente por mantener centrado el punto de fijacion y los
micromovimientos de refijacion que realiza. Ademads el microperimetro
incluye un software de entrenamiento con la opcion de poder estabilizar
la fijacion del paciente para ayudarle a mejorar su capacidad visual y,
por tanto aumentar su agudeza visual.

Resultados

El instrumento clinico proporciona imagenes, mapas y datos que son
utiles para el diagnostico. Algunos de ellos se describen a continuacion.
El primero de la bateria de resultados que el dispositivo muestra, es
una imagen del fondo de ojo registrada con el sistema de barrido
laser (SLO, del inglés Scanning Laser Ophthalmoscope) que permite
la visualizacion de dicho fondo de ojo y la localizacion de posibles
anomalias. Los ejemplos de las Figuras 1ay 2a corresponden a un ojo
normal y uno con RP respectivamente. Una simple visualizacion de las
imagenes del fondo deja claras las diferencias entre la retina de un ojo
sano y otro con RP.

El mapa de sensibilidad retiniana se presenta superpuesto sobre una
imagen aumentada de la zona macular en las Figuras 1b y 2b. Estos
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mapas de sensibilidad son también claramente diferentes. Mientras en
el ojo sano todos los puntos de testeo espacial aparecen en color verde,
en el caso del ojo con RP éstos pasan a ser de color negro y rojo, lo que
indica la presencia de disminucion franca de la sensibilidad macular.

Figura 1. Imagen de un fondo de ojo (a) v mapa de senszibilidad retiniana en un paciente normal.

(8 ()
Figura 2. Imagen de un fondo de ojo (2) v mapa de sensibilidad retiniana en un paciente con RP.

A partir de este mapa de sensibilidad espacialmente resuelto, el propio
software genera una escala de integridad macular (MI, del inglés
macular integrity) y otra de umbral promedio (AT, del inglés averaged
threshold), con un cédigo asociado, tanto numérico como de color,
en relacion a una base de datos considerada como normal. Como se
aprecia en la Figura 3, la retina del paciente se puede considerar como
normal (verde), sospechosa (amarillo) o anormal (roja). Los rangos de
valores numéricos de ambos pardmetros estan acotados. Por convenio,
en este trabajo se ha utilizado el AT como parimetro numérico para el
andlisis de la integridad macular. En el caso particular que se muestra
en la Figura 3, el valor de AT pasa de ser 30.5 (verde) en el ojo sano a
1.3 en el ojo con RP (rojo).

100



51 a0
vty [ oot [ o v, D oo
] L] L] 100 ] [} ] m

W_mmﬂ s _ m.mmqunl!—' et H

(2) (b)
Figura 1. Escalas de MI v AT para una retina normal (2) y una afectada de RP.

La Figuras 4 y 5 muestran los resultados proporcionados por el
instrumento para la fijacion foveal. Estos estan divididos en dos
partes. En una de ellas se representa la imagen de la zona macular
sobre la que se han superpuesto las zonas de fijacion. Junto a ellay en
escala de colores se muestra la escala de fijacion en %. Dichas figuras
corresponden a un ojo normal (Figura 4) y uno con RP (Figura 5).

Plwl00%. P2= 1 00%

Figura 4. Mapa (izq.) v escala de estabilidad de fijacion (der) para un ojo normal.
Pl y P2 indican las dos zonas de andlisis concéntricas (véasze la Figura 5).

Fl=l1%. Pl =0

Fixation stabiity [ | e e

Figura 5. Mapa (1zq.) v escala de estabilidad de fijacion (der.) para un ojo con RP.

En una retina normal, los spots del tracking de fijaciéon (puntos verdes
superpuestos) aparecen concentrados en la zona foveal. Por el contrario,
en una con RP éstos aparecen dispersos y cubriendo gran parte de la
macula. Este hecho se ve reflejado en las escalas de color a la derecha
de ambas figuras. Mientras que la estabilidad de fijacion en el ojo
normal es del 100% indicando que se trata de un ojo sano [8], en el
caso de un paciente con RP, éste valor baja hasta un 40 % en la zona
P2 y un 11% en la P1.
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En la Figura 6 se muestran dos ejemplos representativos de la
evolucion del AT de los ojos de dos pacientes tratados con CMN-MO.
Los valores corresponden la visita 0 (basal), la visita 2 al dia +8, la visita
4 al dia +30 y asi sucesivamente segtn los intervalos indicados en la

seccion 2.
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Figura 6. Evolucion de los valores de AT ecaleulados a partir de la microperimetria para las
distintas visitas en dos ojos con RP inyectados con CAMN-MO.

Este efecto de aumento del AT con el tratamiento tuvo lugar en 6 de
los 8 ojos inyectados. En la Figura 7 se presenta los cambios en % para
todos los pacientes. Los valores corresponden a la comparacion entre
la Gltima visita y la basal. Esta mejora en el AT oscil6 entre un minimo
de un 0.6 % (paciente #8) y un maximo de un 4% (paciente #5).

Csbio AT (25)

Pacientes (5]

Figura 7. Cambio en % en el AT de la microperimetria del ojo invectado cuando se compara
1a dltima visita con la basal.

En algunos pacientes el efecto de las CMN-MO también afecta al
ojo contralateral (no inyectado). Un caso representativo en uno de los
pacientes involucrados en el presente estudio se presenta en la Figura
8. Se observa que los valores de AT al comienzo del tratamiento son
similares (en torno a 18-19 dB). Dicho parimetro va variando con las
diferentes visitas. En la visita final los valores estan cerca de 22 dB, lo
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que representa un aumento de mas de un 3%.
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Figura 8. Evolucion de los valores de AT calculados a partir de la microperimetria para las

distintas visitas en los dos ojos de un paciente. En rojo se representa el ojo inyectado con
CMN-MO y en azul el contralateral.

Discusion y conclusiones

Los resultados del presente estudio indican que los pacientes afectados
de RP tratados con inyeccion de CMN-MO se ven beneficiados
por el tratamiento, no sélo en el ojo inyectado, sino también en el
contralateral.

La inyeccion de CMN-MO modifica la sensibilidad retiniana en
pacientes con RP. La evolucién temporal de la sensibilidad retiniana
es particular para cada paciente. Aunque se encontraron diferencias
inter-individuales en la progresion durante el tratamiento, al término
del ensayo clinico dicha sensibilidad retiniana aumenté en el 75% de
los ojos tratados. En los ojos contralaterales este aumento también
tuvo lugar, aunque solamente en la mitad de los pacientes. El uso
de inyecciones intravitreas de CMN-NO es un técnica segura,
fiable, factible y con posibilidades exitosas, puesto que aumentan la
sensibilidad macular en pacientes con RP.

En su conjunto, el microperimetro es una herramienta clinica ideal para
la evaluacion, seguimiento y entrenamiento de pacientes con problemas
visuales que van mas alla de una simple correccion refractiva. Su uso
es ideal no solo para la evaluacion y control de pacientes con RP, sino
en aquello con edema macular, retinopatia diabética degeneracion
macular asociadas a la edad o glaucoma entre otros.
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SIGNOS HAPTIC

D. José Manuel de la Pena

Mediador comunicativo de la Federacion espaiiola de personas sordociegas
(FASOCIDE)

Qué son los signos haptic

Los signos haptic son un sistema de comunicacién creado y utilizado
por las personas Sordociegas, sobre todo en los paises escandinavos
(Finlandia, Suecia, Noruega y Dinamarca), aunque hay personas
Sordociegas de otros paises que también los utilizan, debido a la gran
utilidad que estos tienen.

Este sistema de comunicacién permite a las personas Sordociegas
recibir informacion visual del contexto en el que se encuentran a la vez
que reciben informacion lingiiistica por su sistema de comunicacion
habitual, sea este el que sea (Lengua de Signos a distancia, apoyada,
dactilolégico en palma, lengua oral adaptada, etc.), y garantiza el derecho
a la plena accesibilidad ya que reciben el 100% de la informacion del
entorno, lo cual en la actualidad todavia no ocurre por la falta de
conocimiento sobre como proporcionar toda la informacion contextual
de una manera eficiente, sin interrupciones con el interlocutor y sin que
suponga mucho tiempo antes, durante o después de la comunicacion.

También decir que, en la actualidad, en los paises escandinavos,
debido a los grandes recursos de los cuales disponen se trabajan con
dos guias intérpretes al mismo tiempo, uno de ellos le transmite a la
persona Sordociega toda la informacion lingiiistica mientras que el
segundo profesional, le transmite toda la informacién contextual del
entorno en el que se encuentra la persona Sordociega mediante el uso
de los signos haptic. Aqui en Espana debido a la falta de recursos,
este sistema se esta valorando y adaptando por parte de FASOCIDE
(Federacion de Asociaciones de Personas Sordociegas de Espana) para
que un UGnico guia intérprete transmita al mismo tiempo los dos tipos
de informacién, de manera que aunque se debe de adaptar la zona para
realizar los haptic segun la sensibilidad y percepcion tactil de cada
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persona Sordociega, a priori se trabajarian en la palma de la mano y en
el brazo, aunque los signos haptic se realizan habitualmente en la parte
alta de la espalda o en la parte superior del brazo, y sirven para que
la persona Sordociega obtenga de una manera discreta informacion
sobre, por ejemplo, la reaccion facial de sus interlocutores ante lo que
la persona Sordociega haya dicho, o informacién sobre el espacio en el
que se encuentra y las personas que en ¢l estdn, todo esto sin tener que
interrumpir la conversacion que se esté desarrollando.

Los signos haptic no son una lengua, pero se puede utilizar como
complemento a los diferentes sistemas de comunicaciéon que utilizan
las personas Sordociegas cuando sea necesario. La ventaja es que los
signos se pueden hacer de manera discreta mientras que se desarrolla
la comunicacion. También permiten recibir descripciones visuales de
un espacio de una manera sencilla y rapida, asi como ayuda a orientarse
con las direcciones. Comentar que en principio este tipo de signos,
mds que signos puros de las Lenguas de Signos, son iconicos los cuales
son mas faciles de entender y comprender debido a su simbologia.

Otro aspecto muy importante del uso de este sistema de comunicacion
es la autonomia y poder de decision que se le daala persona Sordociega,
puesto que al realizar la guia y estar dindole la informacion del entorno,
es la propia persona Sordociega la que elige el recorrido que quiere
hacer.

A continuacioén, se van a describir diferentes situaciones en los que el
uso de signos haptic puede ser ttil para una persona Sordociega.

Ejemplo 1: una persona Sordociega esta en el médico, acompanada
de una guia-intérprete. La persona Sordociega tiene que hablar de
un tema intimo y que le genera preocupacion. A la vez que la persona
Sordociega esta hablando, la guia-intérprete puede al mismo tiempo
transmitirle en la espalda la informacién que considere de interés
para la persona Sordociega sin que esta tenga que interrumpir lo que
dice, como por ejemplo si el médico presta atencion, si tiene cara de
preocupacion, si pone cara de no estar entendiendo muy bien lo que se
le esta contando, si entra otra persona en la consulta y esta escuchando
lo que dice, etc. Todo esto se puede transmitir de una manera discreta,
de modo que la persona Sordociega puede decidir qué dice y como lo
dice segun las cosas que ocurren en el entorno que la rodea.

Ejemplo 2: el presidente de una asociacién de personas Sordociegas
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va a una reunion institucional en la que participan tres representantes
de varias conserjerias. Mientras el presidente de la asociacion de
sordociegos estd describiendo el problema al que se enfrentan las
personas sordociegas, uno de los tres representantes, en el cual se tiene
mucho interés, esta mirando su movil y parece que no presta atencion.
De manera discretay sin interrumpir lo que dice la persona Sordociega,
el guia-intérprete se lo indica al presidente haciendo signos haptic en la
espalda. Cuando esa persona ha terminado de mirar el moévil y vuelve
a prestar atencion, de manera discreta el presidente puede volver a
hacer hincapi¢ en los puntos mas importantes que estaba mencionando
mientras ese representante no prestaba atenciéon, de modo que se
asegura de una manera discreta que el mensaje ha llegado.

Quién puede utilizarlos

Los signos haptic los pueden utilizar las guias-intérpretes cuando
rabajan junto a una persona Sordociega. Asimismo, también lo
trab t Sord A , también |
pueden utilizar familiares y amigos de las personas Sordociegas cuando
quieran transmitir informacion de manera discreta y rapida sobre lo
que estan viendo a la persona Sordociega.

Qué informacion se transmite con los signos Haptic

Como se mencionaba antes, los signos haptic no son una lengua, sino
una herramienta complementaria para dar informacién visual y de
contexto sin que interfiera con la comunicacion lingiiistica. Por ello
no es necesario dar un signo a cada concepto como en la Lengua de
Signos, sino que se crean una serie de signos utiles para las situaciones
mds habituales en las que se encuentran las personas Sordociegas
y sobre el tipo de informacion visual que las personas Sordociegas
necesitan tener. Los signos haptic se clasifican en categorias. Algunas
de las categorias en las que se pueden clasificar los signos son:

Estados de dnimo y reacciones; sirve para saber qué reacciones
esta teniendo el interlocutor/a de la persona Sordociega, y es
de suma importancia para esta tome decisiones a la hora de
como decir las cosas, qué cosas decir, etc. Por ejemplo, con estos
signos se puede saber si la reaccion del interlocutor ante algo
que ha dicho la persona Sordociega es de enfado, si se ha puesto
rojo/a, si se estd riendo, si esta nervioso/a, si esta negando con la
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cabeza o afirmando... Toda esta informacion se puede transmitir
sin tener que interrumpir a la persona Sordociega cuando esta

hablando.

Habitaciones y entorno; sirve para saber como es la habitacion
donde se estd (donde estd la puerta, donde las ventanas, qué
muebles tiene, etc.), donde estin sentadas cada una de las personas,
saber si alguna persona se levanta y se va, si una persona tiene
la mano levantada, si dos personas estan hablando mientras uno
explica algo, etc. También permite orientarse respecto a donde
estd algo a alguien respecto a la persona Sordociega, de modo
que aquellas personas con algun resto visual pueden orientar
facilmente su mirada hacia la persona que esta hablando o hacia
algin objeto de interés, etc.

Comida y bebida; sirve para indicar donde esta la comida en un
plato, si esta viniendo el camarero y esta a punto de servir, etc.

Como y por qué FASOCIDE esta trabajando en esto

FASOCIDE ha desarrollado un proyecto Erasmus Plus de movilidad de
personal de educacion de personas adultas. Esto proyecto ha permitido
que miembros de la junta directiva de FASOCIDE asi como personal
técnico se desplazara a Finlandia y Dinamarca para conocer sobre la
realidad de la sordoceguera a nivel europeo y para formarse en signos
haptic. En el viaje a Dinamarca, la asociacion danesa de personas
Sordociegas dio un curso disefiado exclusivamente para FASOCIDE,
y donde se adquirieron las bases de este sistema de comunicacion,
aprendiendo gracias al sistema de signos haptic desarrollado en
Dinamarca. Dentro del proyecto Erasmus Plus FASOCIDE se
comprometio a que, con posterioridad al curso, crearia una comision
de trabajo de signos haptic para adaptar este sistema a la realidad y
recursos espanoles. En la actualidad esa comision esta desarrollando
ese trabajo con vistas a desarrollar un conjunto de signos haptic para
utilizar en Espana. Cuando se tenga listo ese glosario y se apruebe su
difusion, este se dard a conocer y se daran oportunidades de formacion
tanto a personas Sordociegas como guias-intérpretes, asi como a otras
personas interesadas.

Decir que esta comision de trabajo esta formada por las personas
Sordociegas y el equipo de técnicos que se desplazaron a Dinamarca
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durante el mes de marzo a recibir dicha formacién y en el caso de los
técnicos, aquellos que viajaron sin ir acompanados de una persona
Sordociega referente de su comunidad. Una vez que han llegado a su
zona de trabajo han seleccionado a una, con el fin de poder evaluar el
trabajo que se estd desarrollando y del mismo modo, poder asegurar
que son correctos los acuerdos que se estan tomando para crear las
bases de este sistema de comunicacion aqui en Espana.

En el caso de la Comunidad de Murcia, esta trabajando como técnico
Jose Manuel de la Pefia y como persona Sordociega referente, José
Fenoll, Presidente de ASOCIDE Region de Murcia. A continuacion
vamos a ejemplificar algunas situaciones con este sistema de
comunicacion para que los asistentes a este congreso puedan ver mads
claramente como se usa.
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ESTUDIO PARA LA MEJORA DE LA VISIBILIDAD
DE LAS ENFERMEDADES RARAS OCULARES
ENTRE EL PERSONAL SANITARIO. ENSAYO
PILOTO CON LA ASOCIACION ESPANOLA DE

ANIRIDIA.

Dna. Raquel Gomez de Leon Zapata, Dr. D. José Carlos
Pastor Jimeno

Introduccion

En la Unién Europea se considera Enfermedad Rara (ER) a todas
aquellas entidades clinicas cuya prevalencia es inferior a 5 casos
por cada 10.000 habitantes. De las aproximadamente 7.000 ER,
900 corresponden a Enfermedades Raras Oculares (ERO) (1). Los
primeros planes de accion Comunitaria sobre Enfermedades Raras
en la Union Europea comenzaron 1 de diciembre de 1999, y desde
entonces hasta la actualidad se han ido sucediendo los programas con
el fin de mejorar su conocimiento y el acceso a la informacion sobre
ellas. Cabe destacar el Comunicado denominado “Enfermedades Raras:
un reto para Europa” (2008) que hizo énfasis en la importancia de los
sistemas de registro (2) y la creacion y la puesta en marcha en 2017
de las Redes Europeas de Referencia (ERN) (3). Las ERN son redes
de centros de atencion médica altamente especializada que suponen un
recurso especialmente importante para los pacientes con ER ya que
brindan un punto de referencia para poder acceder a terapias avanzadas.
Su mision es facilitar el debate sobre afecciones y ER o complejas
que requieran un tratamiento muy especializado y una concentracion
de conocimientos y recursos. Sélo hay una red dedicada a patologia
ocular en Europa (ERN-eye), coordinada por la profesora Dra. Héléne
Dollfus (Estrasburgo). Estd formada por 29 miembros de 13 paises
pertenecientes a la UE, y de la que Espafia no forma parte.

Para poder avanzar en este ambito se hace necesario que la comunidad
sanitaria se sensibilice respecto a estas patologias y sepan dénde
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remitir a los pacientes afectados de las mismas. Esto se traduciria en
una mejor organizacion a nivel sanitario, con una disminucién de
las pruebas y tratamientos ineficaces e innecesarios realizados a este
colectivo, lo que en ltima instancia supone una reduccion de costes y
una mejora de la utilizacién de servicios publicos. El desconocimiento
sobre las ER se traduce en retrasos diagnosticos y de aplicacion de
tratamientos adecuados que influyen negativamente en la salud fisica y
psicologica del paciente, provocando aislamiento y exclusion social. La
Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) estima que el
tiempo promedio desde la aparicién de los primeros sintomas de una
enfermedad rara hasta su correcto diagnéstico es de 5 afios durante los
cuales los pacientes no reciben tratamiento o reciben un tratamiento
inadecuado (4). Otros estudios apuntan a que la media de especialistas
por los que pasan los pacientes antes de ser diagnosticados es de 7,3 (5)
y a que, en general, existe un gran desconocimiento de las ER y que
este se da ya desde el periodo universitario, en el cual no se dispone de
formacion especifica sobre estas enfermedades (6,7).

Debido al gran nimero de ER y a los pocos pacientes que sufren
los diferentes tipos de enfermedades, las bases de datos de ER son
consideradas un elemento clave para mejorar el conocimiento tanto de
especialistas como de pacientes, y suponen el mejor medio para ofrecer
a los pacientes la participacion en ensayos clinicos que permitan el
avance de los tratamientos (8). Espafia cuenta con un registro nacional
de enfermedades raras financiado por el Instituto de Salud Carlos III
y que cuenta, al menos en teoria, con la participacion de todos las
Comunidades Auténomas. El nimero de pacientes totales registrados
es de 19.802 personas, y en el caso de aniridia hay recogidos datos
de 20 pacientes (actualizado el 07 de agosto de 2018). En Espafia se
estima que hay unas 3.000.000 de personas afectadas de ER y unas 500
de aniridia (a falta de estadisticas propias y por extrapolacion) (9), por
lo que la mayoria de pacientes no se encuentran recogidos en dicho
registro. Esto parece indicar que existe un desconocimiento de la base
de datos y/o de las propias enfermedades.

Dados estos antecedentes, desde el IOBA de la Universidad de Valladolid,
se han iniciado una serie de acciones de apoyo a la Asociacion Espanola
de Aniridia (AEA), puesto que se trata de una patologia cuyo nombre
sugiere el diagnostico, algo no muy frecuente con otras enfermedades
raras oculares, que esta asociaciéon cuenta con pocos socios para los
posibles enfermos que debe haber en nuestro pais y que existe una
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organizacion europea a cuya directiva pertenecen pacientes espafoles
(Aniridia Europe).

Se trata de una enfermedad genética, caracterizada por una deficiencia
en la expresion del gen PAX6 encargado de codificar una proteina
reguladora esencial para el desarrollo de la cornea, el iris, el cristalino, el
angulo esclero-corneal, el cuerpo ciliar y de todas las capas de la retina.
Se caracteriza por ausencia o hipoplasia de iris desde el nacimiento a la
que se asocian numerosas alteraciones del globo ocular conforme este
se va desarrollando (problemas de refraccion, nistagmus, estrabismo,
ambliopia, cataratas, entre otros).

En el ambito de las ERO no se han encontrado articulos que reflejen el
nivel de conocimiento de los especialistas en estas enfermedades, como
tampoco se han encontrado articulos referentes al nivel de conocimiento
en aniridia ni en Espana ni en otras partes del mundo. El grado de
conocimiento de los profesionales de la oftalmologia, de la 6ptica-
optometria y de la neonatologia sobre la aniridia, sus consecuencias,
sobre la existencia de una Asociacion Nacional y sobre la forma de
encauzar a los pacientes y familiares, nos parecié6 que era escasa y
que se podria mejorar con acciones de comunicacién que incluyeran
encuestas, empleo de redes sociales y distribucion de informacion a
través de paginas web, tanto de la asociacion de pacientes como de
otras asociaciones de profesionales sanitarios.

Ante esta situacion, los objetivos del presente trabajo fueron:

1. Dibujar un primer mapa de conocimiento, aunque sea incompleto,
de diversos colectivos, tales como los que componen la Red de
Oftalmologia, la Asociaciéon Castellano-Leonesa de Oftalmologia,
la Asociacion Espafiola de Retina Vitreo, la Sociedad Espafiola de
Neonatologfa y el Consejo General de Opticos

2.- Identificar y cuantificar la informaciéon que aparece sobre
Aniridia y ERO en las paginas web de las Consejerias de Sanidad
de las Comunidades Auténomas, en las Sociedades de Oftalmologia
de Espana, en algunas de las clinicas e institutos de oftalmologia
mas prestigiosas.

3.- Contactar con un nimero significativo de colectivos sanitarios
via web (oftalmélogos, investigadores de la vision, Opticos,
optometristas y neonatdlogos) a fin de obtener informacion, a través
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de una encuesta telematica, sobre el nimero de casos de aniridia
que han tenido a lo largo de su vida profesional, sobre su grado
de conocimiento de la enfermedad y sobre la existencia de la AEA.

4.- Proponer acciones especificas de comunicacién para mejorar las
posibles deficiencias en el conocimiento de esta patologia.

Metodologia:

El estudio se llevé a cabo desde noviembre de 2016 hasta abril de 2018.
Durante este tiempo se llevaron a cabo las actividades recogidas en el
siguiente esquema:

Nov. 2016 Nov. 2016 - mayo 2017 Sep. 2017 - abril 2018
Blog: “La ciencia a tu Encuesta a 6pticos-

alcance” optometristas

Acciones de apoyo a . .
Encuesta a oftalmélogos Encuesta a neonatdlogos

la AEA
Creacién de voluntariado Creacion de voluntariado
delaUVAparala AEA = universitario para la AEA Y
ACLARP

Figura 1. Esquema de trabajo

En referencia a las encuestas, participaron un total de 961 especialistas
de los cuales 139 eran oftalmélogos (14,46%), 65 neonatdlogos
(6,76%), 739 6pticos-optometristas (76,90%) y 18 investigadores en
ciencias de la vision (1,87%). Las encuestas se hicieron llegar a través
de OftaRed, SERV (Sociedad Espanola de Retina Vitreo), SOFCALE
(Sociedad Castellano Leonesa de Oftalmologia), la Sociedad Espanola
de Neonatologia y el Consejo General de Opticos-Optometristas.

En el contexto de esta misma investigacion, se trabajo en otra vertiente
dedicada a mejorar los conocimientos en ERO entre los pacientes,
familiares afectos y alumnos universitarios. En noviembre de 2016,
se cred el blog “La ciencia a tu alcance” (http://aniridiayciencia.
blogspot.com.es/) para mejorar los conocimientos sobre investigacion
y actualizaciones cientificas entre pacientes y familiares afectados de
aniridia. Ademads, durante el curso académico 2017/2018 se llevaron a
cabo acciones a nivel universitario para fomentar el conocimiento en
ER entre los estudiantes. En este sentido, se crearon dos voluntariados
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con reconocimiento de 3 créditos ECTS, dedicados a dar a conocer las
ER entre los alumnos de grado

Se realiz6 asi mismo una busqueda sistemdtica de los términos:
« ct 1 « » 7.
aniridia” y “enfermedades raras oculares” en las paginas webs de las

Consejerias de Sanidad de las CCAA, de las Sociedades de Oftalmologia
y de los principales centros espanoles de oftalmologia.

Resultados:

Del total de participantes, 97% (933) afirmaban conocer la aniridia, sin
embargo s6lo un 23,64% (227,23) conocia a qué estructuras oculares
afecta la enfermedad (25% de probabilidad de respuesta acertada por
azar). Las encuestas constaban de dos bloques de preguntas, uno
relacionado con conocimientos en aniridia y otro relacionado con el
conocimiento de la AEA y como ponerse en contacto con ella (tabla 1).

Tabla 1. Bloques de preguntas para cada colectivo y porcentaje de
aciertos a cada una de ellas.

Oftalmologos 1. Estructuras afectadas (n=59; 42,45%) 1. Conoce la AEA (n=92; 66,2%)
2. Edad de diagndstico (n=132; 94,96%) 2. Sabria como localizarla (n=99;
71,74%)
3. Esuna ERO (n=131;94,24%)

Investigadores 1. Estructuras afectadas (n=3; 17%) 1. Conoce la AEA (n=6; 33%)
en ciencias de 2. Edad de diagndstico (n=13; 72%) 2. Sabria cémo localizarla (n=9; 50%)
la vision 3. Esuna ERO (n=16; 94,89%)
Neonatélogos 1. Estructuras afectadas (n=13; 20%)
2. Edad de diagndstico (n=57; 87,7%) 1. Conoce la AEA (n=10; 15,4%)
3. Alteraciones caracteristicas visibles ala 2. Sabria cémo localizarla (n=37;
edad de un afio (n=19; 29,2%) 57,8%)
4. Derivacion de un nifio con aniridia
(n=28; 43,8%)
Opticos— 1. Estructuras afectadas (n=52; 20,65%)

optometristas 2. Edad de diagndstico (n=597; 81,34%) 1. Conoce la AEA (n=140; 19%)
3. Primeras medidas dpticas necesarias 2. Sabria coémo localizarla (n=402;
(n=57; 7,88%) 54,84%)
4. Sintoma o signo no caracteristico de la
aniridia (n=159; 22,46%)

Tabla 2. Porcentaje de aciertos por grupos y bloques de preguntas. En
el colectivo de oftalmoélogos e investigadores en ciencias de la vision
el porcentaje corresponde al total de especialistas que contestaron
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correctamente a todas las preguntas que formaban parte de cada bloque.
En el caso de neonatdlogos y opticos-optometristas el porcentaje del
bloque de conocimiento en aniridia se corresponde con el total de
especialistas que contestaron correctamente a 3 6 4 de las preguntas
sobre la enfermedad.

Oftalmélogos (n= 139) 42% (59) 8,25% 50% (69)
Investigadores en ciencias de la vision 11%(2) 8,25% 22% (4)
(n=18)
Neonatélogos Han visto casos 22,72% (5) 0,89% a 3,6% 65% (11)
(n=65) de aniridia (22)
No han visto 26,19% (11) 32% (10)
casos de aniridia
(42)
Opticos- Han visto casos 7% (18) 0,41% a 2,06% 24% (63)
Optometristas de aniridia (264)
(n=739) No han visto 7%(32) 11% (54)
casos de aniridia

)

Sobre labusqueda del término “aniridia”y “enfermedades raras oculares’
en las paginas web de las Consejerias de Sanidad de las CCAA, en las
paginas de las sociedades de oftalmologia y los principales institutos de
investigacion en oftalmologia, de las 56 paginas analizadas 11 contenian
informacion sobre aniridia y 6 sobre ERO, en referencia a las webs de
las Consejerias, solamente la pagina web de la Comunidad de Madrid
contenia informacion sobre ERO y sobre aniridia, ofreciendo datos
sobre la AEA (tablas 3 y 4, informacion recogida hasta junio de 2018)
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Tabla 3. Busqueda de los términos “aniridia” y “enfermedades raras
oculares” en las paginas webs de diferentes Sociedades de Oftalmologia.

Espariola No 4 articulos
Gallega No 1 articulo
Castellano Leonesa No No
Aragonesa No No
Catalana No No
Valenciana No No
Madrilefia No 2 articulos
Castellano Manchega No No
Murciana No No
Andaluza No No
Extremefia No No
Canaria No No
Asociacion de oftalmologia del norte No No
SERV No No
SECOIR No No
SEG No No

SERV: Sociedad Espafola de Retina Vitreo; SECOIR: Sociedad
Espanola de Cirugia Ocular Implanto-Refractiva; SEG: Sociedad
Espafiola de Glaucoma.
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Tabla 4. Informacion sobre la busqueda de “aniridia” y “enfermedades
raras oculares” en los principales centros oftalmologicos en Espana

Centro de Oftalmologia Barraquer Solo ERO de la retina Si
MO Si Si
Instituto Oftalmolégico Ferndndez Vega No No
Instituto Cataldn de la Retina (ICR) No No
Grupo Vista No No
Grupo Oftalvist Sélo RP No
Grupo Baviera Sélo coroideremia Si
IOBA Solo Distrofias Retinianas No
IOVA No No
Vissium No Si
Instituto Oftalmolégico Gomez-Ulla No No
Instituto clinico quirirgico de Bilbao No No
Clinica Universitaria de Navarra No Si
Innova Ocular No No
Clinicas Oftalmolégicas Centrofama, Murcia No No
La Arruzafa, Cordoba No No
Hospital Universitario Dexeus No No
Novovision, Murcia No Si
CIMO, Sevilla Si Si
Clinica Rementeria, Madrid No Si

IMO: Instituto de Microcirugia Ocular; IOBA: Instituto de
Oftalmobiologia de Valladolid; IOVA: Instituto Oftalmolédgico de

Valencia.
Discusion:

Existe un gran desconocimiento de la aniridia entre aquellos
profesionales que podrian encontrarse con esta patologia, siendo
especialmente llamativo el hecho de que los especialistas que han
tratado casos de aniridia no parecen tener un mayor conocimiento en
la misma que aquellos que nunca han visto casos de la enfermedad.
Analizando las respuestas a algunas de las preguntas concretas, se
observa que menos de un tercio de los neonatdlogos conocen que el
nistagmus es uno de los signos caracteristicos en los ninos menores de
un afio afectados, lo que conlleva que ante la presencia del mismo no
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pensarian en la opcion de que pudiera tratarse de una ERO. Ademas,
mds del 50% de los neonatdlogos no derivaria a nefro-urologia
pedidtrica a un paciente afectado de aniridia, con el consiguiente riesgo
de evoluciéon de un posible tumor de Wilms en caso de tratarse de
un sindrome de WARG. Entre los 6pticos-optometristas es resenable
que solo un 7,8% conoce que una de las primeras medidas a tomar en
estos pacientes es la colocacion de gafas tintadas o fotocromaticas, sin
necesidad de realizar ninguna intervencién quirrgica en un primer
momento.

En general, parece existir una falta de recursos para ponerse en
contacto con la AEA, o bien falta de medios que la den a conocer
y faciliten la comunicacién desde los profesionales sanitarios con la
misma. Esto se pone de manifiesto en las busquedas realizadas a través
de internet en las paginas web de las Consejerias de Sanidad de las
CCAA, de las sociedades de oftalmologia y de los principales centros
de atencion oftalmolédgica en Espafia, en las que se observa una falta
de informacion y de facilidades a la hora de acceder a contenidos sobre
las ERO y sus recursos.

Con la finalidad de mejorar estos déficits en informacion se llevaron a
cabo varias acciones: la creacion del blog “Laa ciencia a tu alcance”, dentro
de la pagina web de la AEA para acercar las novedades cientificas en
diagnostico y tratamiento a los pacientes; la creacion de voluntariados
universitarios con reconocimiento de 3 créditos ECTS, para acercar las
ERO a los estudiantes universitarios; y la divulgacién de informacion
sobre la aniridia y la AEA a través de sociedades cientificas. Todas estas
acciones han tenido muy buena acogida entre los diferentes colectivos.
Varias personas se han puesto en contacto con nosotros gracias a esta
iniciativa, y se han realizado charlas y entrevistas en este contexto.
Sin embargo, es dificil evaluar en un periodo tan corto de tiempo la
eficacia de estas medidas. Seria interesante analizarlo dentro de unos
afios

Fortalezas y limitaciones. La falta de datos en este dambito hace,
a nuestro juicio, de este estudio una herramienta muy util en el
camino hacia la mejora de la situacién de las ERO en Espafa y a la
creacion de un sistema nacional, ficilmente accesible y conocido por
los profesionales, que sirva de punto de referencia para consultas y
derivaciones a especialistas en ER. Precisamente, esta falta de estudios
previos es la causante de algunas limitaciones que podrian solventarse
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en estudios posteriores. Entre ellas, cabe destacar la no homogeneidad
de las encuestas entre especialistas, debido a la diferencia de tiempo
transcurrido entre estas, lo que hace que no dispongamos de datos
que habria sido interesante conocer en el colectivo de oftalmoélogos.
Ademis, debido a la naturaleza telematica de la encuesta, esto es sin
supervision, cabe la posibilidad de que se pueda haber consultado
alguna fuente externa de informacién, aunque dado el caracter anénimo
de las mismas es improbable.

Conclusiones:

Para poder mejorar de la situacién de las ERO y formar parte de las
estrategias que se estan llevando a cabo desde la UE en busca del
avance en el conocimiento de las ER, es imprescindible sensibilizar
a los profesionales de la salud y a los estudiantes universitarios sobre
las mismas. El presente trabajo demuestra que falta informacién y
medios facilmente accesibles para dar a conocer datos y recursos sobre
ERO en general, y aniridia en particular, tanto entre los profesionales
como entre los pacientes y familiares afectados. En este sentido, las
sociedades y colegios cientificos han mostrado ser una herramienta
eficaz para evaluar el conocimiento en este ambito y poder servir como
via para hacer llegar la informacion de una manera rapida, directa y
economica.
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Introduccion

La recogida de datos es un elemento basico pero fundamental para
la investigacion, pero, ademds, esta debe ser completa, uniforme,
sistematica, rigurosa y veraz. Toda actividad que realiza el investigador
tiene su base en la recogida de datos. Sin embargo, ésta labor, la de su
recogida, con frecuencia queda en el anonimato a la hora de establecer
una metodologia en el proceso asistencial (simplemente se da por
hecho que se hace y se hace bien).

En 1984 se establece por Orden Ministerial la obligatoriedad de
la elaboracién del Informe de Alta para pacientes atendidos en
Establecimientos sanitarios . Los datos obligatorios que debe contener
son los:

1.Referidos a la identificacion del hospital y unidad asistencial.

2.Referidos a la identificacién del paciente: Numero de historia
clinica del paciente y nimero de registro de entrada. Nombre y
apellidos, fecha de nacimiento y sexo del paciente, diferenciando
sexo. Domicilio postal del lugar habitual de residencia del paciente.
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3.Referidos al proceso asistencial: Dia, mes y afio de admision. Dia,
mes y afio de alta. Motivo del alta: Por curacién o mejoria, alta
voluntaria, fallecimiento, o traslado a otro Centro para diagndstico
y/o tratamiento. Motivo inmediato del ingreso. Resumen de
la historia clinica y exploracion fisica del paciente. Diagnostico
principal. Otros diagnosticos, en su caso. Procedimientos quirtrgicos
y/o obstétricos, en su caso. En caso de parto, se especificard para
cada producto de la concepciodn, su peso al nacer, sexo y estado natal
del recién nacido. Otros procedimientos significativos, en su caso. y
Recomendaciones terapéuticas.

Los hospitales nacionales registran desde principios de los afios 1990,
por normativa ministerial, el denominado Conjunto Minimo Basico
de Datos (CMBD) de cada paciente atendido en cada hospital del
pais, especialmente los de caracter publico. Aprobado por el Consejo
Interterritorial (1987) y que en su ultima regulacion comprende
31 datos minimos, mas aquellos que cada Comunidad Auténoma
recomiende afnadir . Constituye la mayor fuente de datos para el
conocimiento de los episodios de hospitalizacion, morbilidad atendida
y del proceso asistencial. Los datos demograficos como edad, sexo, area
de poblacion, etc...son recogidos por los Servicios de admision de los
Hospitales. En cambio, los datos referidos a Diagnéstico Principal,
Secundarios y Procedimientos aplicados al paciente, son valorados en
los informes de Alta de los pacientes y/o su historia Clinica para afadir
a los mismos una codificacion alfa numérica que haga mas asequible
su explotacion. Los diagnésticos y los procedimientos recogidos se
codifican siguiendo la Clasificacion Internacional de Enfermedades, en
su 10* modificacion clinica (CIE-10-ES). Esta codificacion es la que
permite en ultima instancia agrupar los distintos episodios asistenciales
atendidos por un hospital en Grupos Relacionados con el Diagnéstico

(GRD).

Los GRD (Grupos Relacionados con el Diagnostico), es un Sistema de
Clasificacion de Pacientes disenado para hospitalizacion de agudos en el
que los episodios asistenciales de una misma clase presentan cierto nivel
de homogeneidad clinica un consumo esperado de recursos similar.
Cada clase o grupo lleva asociado un Peso Relativo (PR) como expresion
del coste relativo de dicho grupo en relacion al episodio promedio
en hospitalizacién de agudos. Proporciona datos de referencia para el
andlisis de funcionamiento y mortalidad intrahospitalaria por niveles
de severidad de los casos y riesgo de mortalidades. El sentido clinico
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de las categorias resultantes, junto con sus propiedades isoconsumo,
han convertido a los Grupos Relacionados con el Diagnéstico en el
SCP mas utilizado universalmente para valorar la produccion de un
hospital. Actualmente, son ampliamente utilizados en muchos paises
como base de la categorizacion del producto hospitalario a efectos de
gestion, planificacién y financiacion .

La CIE-10-ES, es la traduccion y validacion realizada en 2011 por
el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad de la version
americana ICD-10-CM  (Modificacion Clinica, publicada por el
Gobierno de los Estados Unidos y autorizada por la Organizacion
Mundial de la Salud. Esta clasificacién comprende un listado de todas
las causas de morbimortalidad que se asignan a codigos alfa numéricos
y clasificados por categorias. Constituyen los inputs de informacion
basicos para poder agrupar distintos contactos asistenciales. Utiliza una
estructura jerarquica o multiaxial , .

La categoria tabular correspondiente a nuestro estudio se encuentra
ENFERMEDADES DEL OJO Y SUS ANEXOS (H00-59). Y la
patologia correspondiente a Retina y Coroides :

H30-H36 TRASTORNOS DE COROIDES Y RETINA (H30-H36)
H30 Inflamacidn coriorretiniana

H31 Otros trastornos de coroides

H32 Trastornos coriorretinianos en enfermedades clasificadas bajo otro concepto
- Codifique primero la enfermedad subyacente, tal como:

- histoplasmasis

- lepra

- foxoplasmosis congénita

Exciuye 1:

- conorretinitis (en):

- - toxoplasmosis (adquirida)

- - tuberculosis

H33 Desprendimientos y rotura de retina

Exciuye 1:

- desprendimiento del epitelio pigmentario de la refina

H34 Oclusiones vasculares retinianas

Exciuye 1:

- amaurosis fugaz

H35 Otros trastornos de retina

Exciuye 2:

- trastornos retinianos de la diabefes

H36 Trastornos de retina en enfermedades clasificadas bajo otro concepio
Codifique primera la enfermedad subyacente, tal como:

- frastornos de células falciformes

- frastornos por almacenamiento de lipidos

Excluye 1:

- ref tia arteriosclerdtica

- retinopatia diabética
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Objetivo del trabajo

1.Analizar la actividad realizada en un Servicio de Oftalmologia en
el afio 2016, concretando en la patologia de retina y polo posterior

del ojo.

2.Mostrar la utilidad de una adecuada codificacion en diagnosticos
y procedimientos a través de la explotacion del CMBD de ese afio.
Reflexionar sobre la dificultad de transformacion del lenguaje
natural del clinico en otro normalizado, el de la CIE-10-ES

Material y método

Se trata de un estudio descriptivo, transversal y retrospectivo de
1.040 casos correspondientes a la patologia presentada en el Hospital
Universitario Reina Sofia durante el afio 2016 y que presentan como
primer diagnostico todos los casos incluidos en el CIE-10-ES en el
apartado tabular H30-H36 TRASTORNOS DE COROIDES Y
RETINA. En ellos y con la explotacion de datos del CMBD, hemos
analizado 4 variables que nos parecieron significativas para este estudio:

*Sexo
*Edad: Agrupada por décadas

*Diagnosticos  secundarios, identificando la  hipertension,
miopia, presencia de lente intraocular, degeneraciéon macular
y la diabetes, como ejemplo de patologias frecuentes, cronicas
y significativamente relacionadas con la patologia de polo
posterior (no hemos tratado de hacer un estudio causal, que
daria lugar a estudios mas concretos, tan solo las asociaciones
mas frecuentes).

*Procedimientos aplicados. Identificados en su mayoria como:
Introduccidon en ojo de anti-infeccioso de otro anti-infeccioso,
abordaje percutaneo; Suplemento en ojo, de sustituto sintético,
abordaje abierto; Sustitucion en cristalino, de sustituto sintético,
abordaje percutaneo.

125



Conceptos de las Variables:

Diagnoéstico Principal: En el dmbito de la hospitalizacion, se define
diagnéstico principal como “el proceso que, tras el estudio pertinente
y al alta hospitalaria, se considera el responsable del ingreso del usuario
en el hospital” 1. En el ambito del hospital de dia quirtrgico, se define
diagnéstico principal como el proceso que, al alta hospitalaria, se
considera responsable del procedimiento o del grupo de procedimientos
relacionados que se han realizado al paciente en este ambito.

Diagnosticos secundarios: Se consideran diagnosticos secundarios a
los procesos patolégicos que no son el principal y que coexisten con ¢l
en el momento del ingreso o contacto, que se desarrollan a lo largo de
éste, o que influyen en su duraciéon o en el tratamiento administrado.
Deben excluirse los diagnosticos relacionados con un episodio anterior
y que no tengan que ver con el que ha ocasionado el actual ingreso o
contacto.

Procedimientos quirurgicos/ Diagnésticos/ Terapéuticos: En el CMBD
de hospitalizacién esta variable registrara el primer procedimiento
quirirgico programado que acontezca en el tiempo, que esté
relacionado con el diagndstico principal. Comprende 7 caracteres y su
posicion: (1) Procedimiento médico-quirtrgico, (2) Sistema organico,
(3) Tipo de procedimiento, (4) Localizacion anatomica, (5) Abordaje,
(6) Dispositivo y (7) Calificador.

Para que el codificador identifique adecuadamente cada uno de ellos,
deben estar expresados con el mismo léxico, o en su defecto una
explicacion adecuada y completa del procedimiento en el protocolo
quirurgico.

Obviamente, las posibilidades de estudios mas concretos o con mas
datos son posibles en la misma base de datos. La eleccion de estas
variables ha sido mas por la utilidad que por la demostracién de
significancias en un estudio de investigacion “ad hoc”.

De los 1040 casos, hemos identificado 6 entidades nosologicas, que
hemos agrupado a nivel del 4° o 5° caracter, segun la patologia y el
nivel de interés para este estudio tiene las siguientes subdivisiones.
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Resultados

De los 1040 casos, 1028 estaban integrados en 6 entidades, lo que
supone un 99% de las entidades nosoldgicas seleccionadas. Lo que
explica lo concentradas que estan las patologias de polo posterior,
siendo el resto: ambulatorias (no codificadas), enfermedades raras o
poco frecuentes o bien la especializacion del servicio.

Tabla 1. H33.2 Desprendimiento de retina

H33.2 Desprendimiento de retina seroso

Sexo
MUJER
23%

n: 56

Edad

25 1

20

15

Diagnostico secundario

(=N SRR e RN ]

Procedimiento

Sustitucién en cristalino, de '
sustituto sintético, abordaje

Suplemento en ojo, de '
sustituto sintético, abordaje

Intreduccién en ojo de anti-
infeccioso(-a) de otro anti-...

Introduccién en ojo de otra
sustancia terapéutica de...

En la enfermedad de H33.2 se refleja que el nimero de hombres
supera al de mujeres. La edad media oscila entre los 60 y 80 afios.
Predomina la hipertension como diagnéstico secundario. Y el
procedimiento llevado es la introduccion en ojo anti-infeccioso de otro
anti-infeccioso, abordaje percutaneo.
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Tabla 2. H34.82 Oclusién venosa.

H34.82 Oclusion Venosa n: 25
Sexo Edad
10 1
MUIER HOMBRE
52% 48% 5 1
o —— e
12 3 45 6 7 8 910
10 - i Asti i Procedimiento
5 b V. fl

Sustitucion en...
\/ \ Suplemento en gjo,...|!
] l

T T T T Introduccion en ojo...

ézé-' \‘\\OQQ‘ (;5\&?‘ Introduccién en ojo...
¥ & 0 0 20 30

En la enfermedad de H34.82 se refleja que el nimero de mujeres
es superior al de hombres. La edad media oscila entre los 80 y 90
afios. Predomina la hipertension y presencia de lente intraocular
como diagnostico secundario. Y el procedimiento llevado a cabo es
la introduccién en ojo de otra sustancia terapéutica de otra sustancia,
abordaje percutaneo.

Tabla 3. H34.83 Oclusién de (rama) tributaria de vena retiniana

H34.83 Oclusion de (rama) tributaria de n: 34
vena refiniana.

Edad

Sexo

HOMBRE
4% j
0 === =

MUJER
56% T ———— T
R 12 3 456 7 8 9 10
Diagnéstico Secundario PROCEDIMIENTO
8
6 N Sustitucion en cristalino, de...
4
NN Suplemento en ojo, de...
2 \
0 T T r T Introduccién en ojo de anti-...
«“‘\k é\“’% é"é" OQ\?. ‘548& Introduccién en ojo de ofra...
Q@ W & N &
& Q Q ) 0 50
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En la enfermedad codificada como H34.83. las mujeres superan
al nimero de hombres. La edad mds acentuada es a los 70 afios.
La hipertension predomina en el diagnostico secundario. Y el
procedimiento que se lleva a cabo es la introduccion en ojo de otra
sustancia terapéutica de otra sustancia, abordaje percutaneo.

Tabla 4. H35.05 Neovascularizacidn retiniana

H35.05 Neovascularizaciéon retiniana. n: 500
Sexo Edad
300
HOMBRE
39% 200
MUJER

61%

o

100

12 3 45 6 7 8 9 10

Diagndstico Secundario

500
400
300 //
200 7
100 —
0 T T T T !
N
,\6\ é‘é’ é-’ Q\V“ ‘\fgk
& & & ©® &

Procedimiento

Sustitucion en...
Suplemento en ojo,...
Introduccion en ojo...

Introduccion en ojo...

0 200 400 60(

En la enfermedad H35.05. La mujer predomina. La edad media va
desde los 80 y 90 anos. La degeneracion macular es la mas acentuada
en el diagnodstico secundario y el procedimiento que refleja es la
Introduccién en ojo de otra sustancia terapéutica de otra sustancia,

abordaje percutineo(-a).
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Tabla 5. H35.3 Degeneracién macular

H35.3 Degeneracion macular. n: 315
Sexo Edad

HOMBRE 10

39% 100

MUIJER 50
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

Diagnéstico secundario Procedimiento
60
a0 \\ Sustitucion en...
20 /\ Suplemento en ojo,...
; \/ \ B .
‘ T T T Introduccidn en ojo...
i N o
q'\gé\ & & C;I\?- “\}“’ Introduccidn en jo...
& ¥ & & @
& & ] N

0 100 200 300 4

En la H35.3. La mujer predomina ante el hombre. La edad oscila
entre 80 y 90 afios. El diagnéstico secundario es la hipertension y la
presencia de lente secundaria y el procedimiento llevado a cabo es la
Introducciéon en ojo de otra sustancia terapéutica de otra sustancia,
abordaje percutaneo.

Tabla 6. H35.8 Edema de retina.

H35.8 Edema de retina. n: 110
Sexo Edad
40
HOMBRE 30
45%

20

MUIJER 10
R - . H[ :ﬂ:

0+
1 2 3 4 5 6 7 8 9 I

Diagnéstico secundario Procedimiento

10 AN Sustitucion en...
5 \\//\\ Suplemento en ojo, de...
0 : Introduccidn en ojo de...

7 o o oo & Introduccién en ojo de...
& &0 o :
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En la enfermedad codificada como H35.8 la mujer es ligeramente mas
afectada que el hombre. La edad oscila desde los 50 hasta los 90 anos
predominando mas los 70 y 80 afios. La hipertension y la presencia
de lente intraocular predominan en el diagnéstico secundario. El
procedimiento llevado a cabo es la Introduccion en ojo de otra sustancia
terapéutica de otra sustancia, abordaje percutdneo; la Sustitucion en
cristalino, de sustituto sintético, abordaje percutaneo y el suplemento
en ojo, de sustituto sintético, abordaje abierto, como procedimiento
mis frecuente.

Discusion y conclusiones

Para que la codificacion sea util para los actores (clinicos, investigadores,

estores...) debe ser sistemdtica, completa, veraz, homologada y de
) ] )

precision.

Aunque la poblacion atendida en este hospital corresponde a un
determinado area de poblacion, integrada por los pacientes del sistema
publico de varios centros de salud, de los datos obtenidos en este
trabajo, no se puede inferir una incidencia de estas patologias en la
poblacion ya que habria que tener en cuenta los pacientes de este area
que se atienden en otros hospitales publicos, los correspondientes
a otras dreas y que por diversos motivos han sido tratados en este
hospital, y aquellos privados, a través de aseguradoras o no.

Como se dijo anteriormente, el estudio ha sido solamente descriptivo
de frecuencias por diagnéstico, debido a lo limitado del trabajo tanto
en diseno y objetivo.

En algunas entidades nosologicas hemos encontrado que existe
un numero elevado de entidades “no especificada”, esto, aunque no
siempre, puede significar que el clinico no ha descrito informacion
relevante, como lateralidad, causalidad, histologia, o especificidad del
diagnéstico, que hace cambiar de codigo y por tanto puede afectar al
peso relativo de proceso asistencial. En ocasiones hemos encontrado
que mas del 90% de los casos corresponde a un mismo ojo, lo que
podria tener una explicacion clinica determinada.

En absoluto se pretende que se establezca un manual de codificacion
para la especialidad para ser utilizado por el clinico, sino que se pretende
que sea una ayuda a una mejor cumplimentacion de los documentos
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y una ayuda a encontrar un lenguaje comun y adaptado a la normativa
vigente .

La utilidad viene establecida por la internacionalidad, por lo que
responde a necesidades de diferentes usuarios, lo que permite la
elaboracion de indicadores de salud que pueden ayudar a la clinica,
docencia, investigacion, gestion (de lista de espera, de adecuacion de
recursos humanos y materiales,...), de Presupuestacion y planificacion
de los Servicios Sanitarios asi como establecer planes de mejora.

En todo momento se ha tenido en cuenta la obligacion de
confidencialidad de la informacion registrada por parte de las personas
participantes.
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