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Editorial

Preparados

a mayor parte de los mas

de treinta afnos de existen-

cia de FARPE han trans-
currido caminando por un
desierto de desinformacion, al
principio; de dudas, insegurida-
des y miedos, mas tarde; y de
una tremenda frustracion, des-
pués. El desconocimiento de los
primeros anos y la soledad nos
condujo a la union de las prime-
ras familias, en busca de res-
puestas que no siempre
encontrabamos, dado que nues-
tras patologias retinianas eran
unas grandes incégnitas incluso
para los mismos profesionales
del mundo de la vision.

Juntos hemos compartido
nuestras incertidumbres y hemos
superado nuestros temores, o
quiza seria mas acertado decir
que no hemos tenido mas reme-
dio que aprender a vivir con ellos.
Y, unidos, nos hemos enfrentado
al peor de los diagnosticos: “No
se puede hacer nada”. Lo hemos
escuchado infinitamente muchas
mas veces de las que nos gusta-
ria, pero hasta en esas situacio-
nes tan adversas, nos hemos
resistido a aceptarlo. Ni en los pe-
ores momentos, cuando el tunel
se tornaba cada vez mas oscuro,
nos hemos rendido.

Ahora, tras los miles de kil6-
metros de dunas que hemos de-
jado atras en estas mas de tres
décadas, vislumbramos el oasis
de los tratamientos, tan lejos y
tan cerca. Algunos afortunados

han sido intervenidos con la pri-
mera terapia efectiva y admiten
su asombro por “volver a ver’. Es
un paso, tal vez pequefo o quiza
de gigante, pero siempre avan-
zando y mirando adelante. Y asi,
con la confianza de nuestra forta-
leza y la experiencia de sortear
todos los obstaculos que nos
pongan en el camino, consegui-
remos que la llegada de mas so-
luciones para mas de nosotros

No sabemos
cuando, para qué
ni para quién,
pero estaremos
listos para
cuando lleguen
los nuevos
tratamientos

no se queden en un espejismo.
El prometedor avance de la
ciencia, en especial, en materia
sanitaria nos conduce hacia la
esperanza. Numerosos ensayos
clinicos, algunos ya muy avanza-
dos, auguran la pronta aparicion
de nuevas terapias efectivas. No
sabemos cuando llegaran, no po-
demos concretar para qué pato-
logias o contra qué genes
surgiran, tampoco si paliaran el
avance de la ceguera o la cura-
ran por completo e ignoramos a
cuantos de nosotros nos benefi-

ciaran.

Lo que si sabemos es que es-
taremos preparados, como siem-
pre lo hemos estado a lo largo de
tantos afnos de adversidades. Po-
demos y tenemos mucho que
hacer, mucho que empujar y
mucho que aportar y decidiren la
labor de los investigadores. Parti-
cipando en los cada vez mas nu-
merosos ensayos  clinicos,
dotandoles de apoyo y financia-
cion en el desarrollo de sus pro-
yectos y exigiendo que cuando
se descubran las soluciones,
todos podamos acceder a ellas,
como remarca el nuevo presi-
dente de FARPE en este numero
de la revista Vision.

Cada uno de nosotros tene-
mos en nuestra mano dar pasos
importantisimos por todos y por
nosotros mismos: exigir un diag-
néstico clinico y genético lo mas
preciso posible e inscribirnos en
el registro de pacientes del insti-
tuto de Salud Carlos Ill.

Sigamos avanzando, sin ren-
dirnos ni mirar atras, con paso
lento, pero seguro y empujando
hacia nuestra direccion comun: el
fin de la ceguera. La esperamos
con impaciencia y muchas ur-
gencias, también con expecta-
cion y mucha ilusion. Y no nos va
a pillar distraidos. Estamos vigi-
lantes, alertas y listos para aban-
donar el desierto. Con nuevas
dudas, nuevos miedos y nuevas
frustraciones, pero juntos, como
siempre.
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Opinion

uando en marzo de
2012, llegué un viernes
mediodia a Madrid,

procedente de Murcia, para
reunirme por primera vez con
los companeros de la federa-
cion, no podia imaginar que
unos afnos mas tarde alcanza-
ria la presidencia de la misma
y también de nuestra Funda-
cién de Lucha Contra la Ce-
guera.

Es un honor y también una
gran responsabilidad liderar
este nuevo proyecto que acaba
de comenzar apenas hace tres
meses. Esperamos, la nueva
ejecutiva, estar a la altura de la
entidad y lograr alcanzar las
metas que nos proponemos y
hacerlo también con el apoyo y
la experiencia de todos los
miembros de la federacion y su
equipo técnico.

Queremos en primer lugar,
agradecer el trabajo y la dedi-
cacion de la anterior ejecutiva
y queremos iniciar una nueva
etapa, cargados de nuevas
ideas y propuestas y, sobre
todo, cargados de mucha ilu-
sion.
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El presidente dice

ESTAR ALA ALTURA

David Sanchez Gonzalez
Presidente de FARPE y FUNDALUCE

Nos encontramos en un mo-
mento de especial relevancia
por lo que se refiere a las Dis-

Numerosas
investigaciones
y ensayos
clinicos nos
hacen ser
optimistas de
cara a un futuro
muy cercano,
con lo que ello
significa para
muchos en esta
federacion, que
llevan décadas
trabajando para
intentar acabar
con la ceguera

trofias Hereditarias de Retina 'y
a las enfermedades que afec-
tan a la visién en general. Son

numerosas las investigaciones
y ensayos clinicos que nos ha-
cen ser optimistas de cara a
un futuro muy cercano con lo
que ello significa para muchas
personas y muchos compainie-
ros en esta federacion, que lle-
van décadas trabajando para
intentar acabar con la ceguera
como consecuencia de estas
enfermedades.

Sin embargo, y precisa-
mente por ello, debemos ser
especialmente cuidadosos en
la informacion que comparti-
mos para no generar falsas es-
peranzas y si una informacion
veraz y contrastada. Y asi lo
vamos a seguir haciendo en
nuestra revista Vision.

No quiero terminar estas li-
neas que les dirijo en este nu-
mero, sin hacer referencia al
equipo que desde aquel afo
2012 me acompafia en una pe-
guena entidad que forma parte
de la gran familia FARPE.

Se trata de la Asociacion
Retina Murcia, a todos los
compafieros de su directivay a
su equipo técnico, muchas gra-
cias.
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Actualidad

de Farpe

Otro gran paso en la lucha
contra la ceguera

La Fundacion Jiménez Diaz interviene con éxito al primer paciente
de retinosis pigmentaria ligada al cromosoma X mediante terapia genica

FJD

| Bloque Quirurgico de la
EFundacién Jiménez Diaz

albergo el 23 de mayo la
intervencion del primer paciente
con Retinosis Pigmentaria me-
diante terapia génica. Fue practi-
cada con éxito por las doctoras
Nélida Mufoz y Raquel Castro,
especialistas y cirujanas de la
Seccion de Retina del Servicio de
Oftalmologia del hospital.

La operacion se desarrollo sin
contratiempos y el paciente se ha
recuperado satisfactoriamente.
Se encuadra en el ensayo clinico
RPGR, de terapia génica para el
tratamiento de esta enfermedad
oftalmoldgica caracterizada por la
degeneracion progresiva de la
estructura del ojo sensible a la
luz, la retina, ligada al cromosoma
X asociada con variantes en el
gen RPGR.

La investigadora principal de
este trabajo es la doctora Blanca
Garcia Sandoval, especialista del

servicio. También participan
todos los oftalmdlogos y optome-
tristas del equipo de Retinopatias
Hereditarias del centro.

La operacion supone la culmi-
nacién de un largo camino ini-
ciado hace muchos afnos por los
servicios de Oftalmologia y Ge-
nética del hospital madrilefio, diri-
gidos por los doctores Ignacio
Jiménez-Alfaro y Carmen Ayuso,
respectivamente. Ambos han tra-
bajado en estrecha colaboracion
en este campo, convirtiéndose en
referentes nacionales e interna-
cionales en el estudio, diagnds-
tico y caracterizacion de las

enfermedades hereditarias de la
retina, hasta ahora sin posibilidad
de tratamiento. Investigadores de
ambos servicios forman parte,
ademas, de la U 704 del Centro
de Investigacion Biomédica en
Red (Ciber) de enfermedades
raras (Ciberer). Este ensayo cli-
nico es un estudio aleatorizado y
controlado de fase Ill. "Abre la po-
sibilidad a que, en un futuro, a
medida que estos estudios ob-
tengan resultados positivos, otras
enfermedades oculares causa-
das por otras mutaciones genéti-
cas, puedan verse beneficiadas
de estas nuevas terapias".
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Nuevo presidente de la Federacion de Asociaciones de
Distrofias Hereditarias de Retina de Espana (FARPE) y
representante espanol en la directiva de Retina Internacional

“Velaremos para

que todos accedan
a los tratamientos "
que vayan llegando” |




unque no le gusta

que se lo digan, tiene

madera de lider. Ni
siquiera su ceguera puede
con él. David Sanchez no
paray, diez afos despueés de
tomar las riendas de Retina
Murcia y hacer de ella un re-
ferente en el mundo de la re-
tina, asume ahora el reto de
engrandecer la Federacion
de Asociaciones de Distrofias
Hereditarias de Retina de Es-
pana, a la que, ademas, tam-
bién representa como el
primer espanol en la directiva
de Retina Internacional.




Actualidad

ice que llegd de casuali-
dad, pero el mundo del
asociacionismo lo es-

taba esperando y, desde luego,
estaba y sigue estando necesi-
tado de personas como David
Sanchez Gonzalez, para quien
las barreras de su falta de visiéon
son un estimulo mas para derri-
barlas. Y lo hace desde la pri-
mera linea del frente, como
presidente de Retina Murcia, di-
rectivo de la Federacion Espa-
nola de Enfermedades Raras,
primer espafol en la directiva
de Retina Internacional v,
ahora, también como presi-
dente de la Federacion de Aso-
ciaciones de Distrofias
Hereditarias de Retina de Es-
pafia, una responsabilidad que
mas que buscar, ha acabado,
casi inevitablemente, encon-
trandolo.

¢Como llegé al mundo
asociativo?
Llegué al mundo asociativo por
casualidad. La verdad es que al
principio no queria asociarme a
Retina Murcia. Me encontraba
en un momento en que estaba
perdiendo mucha visién, pero
ya me habia afiliado a la ONCE
y preferia no entrar en el mundo
asociativo. Fue mi mujer la que
me insistio en que buscara al-
guna asociacion de pacientes,
que eso me iba a hacer bien.
Me animé a buscar alguna enti-
dad y encontré Retimur y con-
tacté con ellos. La asociacion la
presidia Juan Antonio Carreno.
Me acerqué a charlar con él, me
asocié y asi fue mi entrada en
el mundo asociativo en el afo
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2007. Nada premeditada.

¢Y como acaba de pre-
sidente de Retina Mur-
cia?
Acabo siendo presidente de Re-
timur, entonces, y ahora, Retina
Murcia porque la asociacion pa-
saba por unos momentos difici-
les. No tenia nada de
infraestructura ni mucho apoyo.

Queremos que
FARPE sea
la voz de esos
15.000 a 20.000
pacientes que
conviven con
distrofias
de retina en
Espana, asi
como de otras
personas con
problemas de
retina, como la
DMAE o la
retinopatia

El anterior presidente decidio en
noviembre de 2011 que hasta
ahi habia llegado y que no que-
ria continuar, porque tenia otros
planes personales y tenia que
dejarlo. No habia nadie para el
relevo, pero de aquella reunién
me volvi para casa con el archi-
vador de la asociaciéon, que en
aquellos momentos no era mas

que ese archivador. Ese fue el
comienzo.

Mas de diez anos des-

pués, es presidente de la
federacion nacional.
¢Qué ha cambiado en
esta década? ;Qué le ha
aportado ese asociacio-
nismo en el que en un pri-
mer momento no queria
entrar para llegar a presi-
dir FARPE? ;Y qué cree
que ha aportado usted y
puede seguir apor-
tando??
Han cambiado muchas cosas,
sobre todo, que he conocido a
muchisima gente, no solo del
ambito médico o cientifico, sino,
especialmente, a personas
afectadas con diferentes expe-
riencias de vida, personas que
necesitaban ayuda y que se
han sumado a la Asociacion
Retina Murcia. Desde el obje-
tivo de la Federacion, también
hemos procurado y procuramos
ser una herramienta util para las
personas, que vertebre el tra-
bajo de todas las entidades que
forman parte de esta institucion
en Espafay que permita que la
defensa de los derechos y las
demandas de los afectados por
patologias de la retina puedan
trasladarse a las distintas Co-
munidades Autonomas y al Mi-
nisterio. Hemos de ser capaces
como organizacién de pacien-
tes de reivindicar nuestros de-
rechos para mejorar nuestra
calidad de vida. Nuestra mision
es la de ser un instrumento que
sirva para ayudar a las perso-
nas.



Espero que no le
ofenda la pregunta,
¢desde Murcia se puede
dirigir una organizacion
nacional con garantias y
efectividad?

Claro que se puede, porque la
organizacion no la dirige solo
David Sanchez. Somos un
equipo con una ejecutiva, con
un vicepresidente en Valladolid,
un tesorero en Zaragoza y una
secretaria en Albacete. Todos
trabajamos de forma conjunta
con el equipo técnico de la Fe-
deracion, que ahora integran
dos personas. Ademas, esta el
resto de la junta directiva de
otras regiones que también esta
involucrada y que marca unos
objetivos para que todos avan-
cemos en la misma direccion.
Esperamos que este periodo
que ahora se abre seamos ca-
paces de representar a los afec-
tados y conseguir mejoras para
sus vidas y las de sus familias.

¢Qué le falta a FARPE
que le va a aportar este
nuevo equipo directivo?
Este nuevo equipo va a aportar
trabajo, ilusibn y ganas de
hacer que la Federacion crezca,
tanto en representatividad en
nuestro pais, como en influen-
cia y posicionamiento e interlo-
cucién. Queremos que FARPE
sea la voz de esos 15.000 a
20.000 pacientes que conviven
con distrofias de retina en Es-
pafia, asi como de otras perso-
nas con problemas de retina,
como la Degeneracion Macular
Asociada a la Edad (DMAE) o la
retinopatia diabética. Son mu-

Actualidad

chisimas las cosas que nos
uneny queremos tener una voz
de peso.

Y qué le sobra a

FARPE, qué hay que elimi-
nar o corregir??
No hay que eliminar nada.
Nadie es imprescindible, evi-
dentemente, pero todos suma-
mos. Con el trabajo y el
esfuerzo de todos lograremos
nuevos y mas grandes objeti-
vos. Si es cierto que hay que
corregir cosas, en nuestro
modo de funcionamiento in-
terno y de trabajo y, también
hacia el exterior, para ser capa-
ces de transmitir lo que hace-
mos, de llegar a mas gente y en
mejores condiciones. Hemos de
ser ese interlocutor, esa organi-
zacion de pacientes a la que se
refiera alguien cuando piense
en las distrofias de retina. Es
importante por el tiempo en que
estamos y los momentos que
estan por venir. Estamos en un
momento decisivo, con terapias
que van a llegar. Por eso, hay
que estar muy atentos para que
todos los afectados en nuestro
pais tengan la posibilidad de ac-
ceder a estos nuevos trata-
mientos que vayan llegando.

Habla de terapias por
llegar, pero, de momento,
solo existe una para un
solo gen. ;Cuando van a
llegar? ;No estamos can-
tando victoria antes de
tiempo?

Las personas afectadas por dis-
trofias de retina llevamos espe-
rando muchisimo tiempo, mas

de 30 anos. Eso lo saben bien
algunos integrantes de la junta
directiva de FARPE-Fundaluce.
Si creo que algunas terapias
mas estan muy cerca de llegar
y de estar a disposicidon de los
afectados en pocos afos. Evi-
dentemente, no sé cuando,
pero si es verdad que los diver-
sos estudios que existen y los
ensayos clinicos en fases Il y Il
nos hacen ser optimistas. Son
numerosas las farmacéuticas
que se estan interesando por
estos ensayos y hemos de
estar atentos y de ser optimis-
tas en cuanto a que haya algun
tratamiento mas en el mercado
dentro de no mucho tiempo.

¢Qué puede hacer
FARPE para acortar esa
espera para que lleguen
mas tratamientos?
Ya lo estamos haciendo, a tra-
vés de nuestra Fundacién de
Lucha contra la Ceguera. Todas
las asociaciones que integran
FARPE vy todo el colectivo de
pacientes afectados por estas
patologias estamos apostando
de forma conjunta por la inves-
tigacion desde hace ya muchos
afnos. Esa es la mejor contribu-
cion que FARPE puede hacer.
Por otro lado, tratamos de estar
al dia de todas las noticias que
van surgiendo para mantener
informados a nuestras asocia-
ciones y que ellas puedan infor-
mar a sus asociados. La
informacion es poder y quere-
mos que llegue a los pacientes
para que ellos puedan tomar
sus decisiones. También es
muy importante sefialar que
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todo el mundo debe estar co-
rrectamente diagnosticado, por-
que ese es el principio de todo.

¢Como es la relacion
de las asociaciones de
pacientes con los investi-
gadores, los especialis-
tas y las farmacéuticas
en ese camino hacia los
nuevos tratamientos?
¢Como le gustaria que
fuera?
La relacién con los investigado-
res y los oftalmologos es exce-
lente desde hace tiempo. Cada
vez se intensifica mas y se hace
mas estrecha, por lo que somos
participes de muchisimas
cosas. Esto facilita que la inves-
tigacion, al final, dé sus frutos.
En cuanto a las farmacéuticas,
la relacién se ha ido estre-
chando en los ultimos afios, de-
bido a que tenemos intereses
en comun, como es el curarnos,
por diferentes motivos. Ellas tie-
nen sus intereses y nosotros los
nuestros, pero esta claro que
eso significa que los tratamien-
tos, poco a poco, cada vez
estan mas cerca.

FARPE la forman diez
asociaciones de diez Co-
munidades Auténomas.
¢Qué pasa con el resto de
Comunidades?

FARPE trata de representar a
los afectados en toda Espana.
Es cierto que hay Comunidades
donde no tenemos representa-
cion o asociaciéon en estos mo-
mentos, aunque si la tuvimos
en otros. Vamos a intentar estar
presentes, de una manera o de
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otra, en todas las Comunidades
Autonomas para tratar de ser la
voz de todos los afectados en
todo el pais.

¢Qué les pide a los pre-
sidentes y a todos los so-
cios de las asociaciones
que integran FARPE?
Su colaboracion, su ayuda, su
consejo... También su amplitud
de miras, para que entre todos
juntos. arrimando el hombro,
podamos hacer cosas y poda-
mos mejorar la vida de las per-
sonas y contribuir a que los
afectados por distrofias heredi-
tarias de retina y con otras en-
fermedades de Ila vision
disfruten de una vida mejor.
Todos tenemos ese interés y
los consejos de quienes llevan
mas tiempo que nosotros en
esto siempre son interesantes y
de agradecer.

Usted también repre-
senta a FARPE en Retina
Internacional. ;Qué papel
juega Espana? ;Qué
puede ensehnar a otros pa-
ises y qué puede apren-
der de ellos?

Aprender mucho y en ello esta-
mos. Las alianzas son impres-
cindibles en nuestro campo.
Tanto con Retina Internacional
como con otras organizaciones
es muy importante tener estas
relaciones. FARPE ocupa
ahora mismo un puesto en la
junta directiva de Retina Inter-
nacional y queremos aportar y
abrir la posibilidad de sumarse
a organizaciones de habla his-
pana y representar a todas

aquellas voces en nuestro
idioma dentro de Retina Inter-
nacional, para que sea cada
vez mas grande y, a su vez,
tengamos un papel mas desta-
cado en el panorama interna-
cional.

Hace poco se han cele-

brado elecciones autoné-
micas en Espaina y, en
breve, habra elecciones
generales. ;Qué le piden
a los gobiernos autonomi-
cos y al central?
A los encargados de adminis-
trar y gestionar todo en materia
de salud y todo lo relacionado
con politicas sociales les pedi-
mos empatia y comprension.
Sobre todo, que no sean los cri-
terios econdmicos los que pri-
men a la hora de tomar las
decisiones. Sabemos que los
recursos son limitados, pero
cuando hablamos de un sentido
tan sensible como el de la vista
o de cualquier enfermedad rara,
en general, lo que necesitamos
son politicas que favorezcan
que los tratamientos que surjan
de la investigacion puedan lle-
gar a los pacientes. En este
sentido, todos los criterios para
la fijacion y financiacion de tera-
pias deben agilizarse. Ademas,
el paciente ha de tener voz en
todos esos procesos. Dicen que
el paradigma ha cambiado y
que, ahora, el paciente esta en
el centro de todo. Es importante
que también lo esté para este
tipo de decisiones.

¢Cambiaria algo de
estos mas de diez aiios



trabajando por el asocia-
cionismo y por los pacien-
tes?

No. No cambiaria nada. Me
gustaria que las cosas avanza-
sen mas rapido, pero eso es
algo que no depende de nos-
otros. Si me gustaria que, en el
ambito asociativo, hubiera
mayor union entre los colectivos
de pacientes. Es importante que
estemos todos juntos y que tra-
bajemos unidos para alcanzar
objetivos. Las alianzas son muy
importantes. Discrepar y tener
diferentes opiniones esta bien,
pero hemos de tratar de llegar a
acuerdos para avanzar en favor
de quienes vivimos con estas
patologias y también por sus fa-
milias. Estas enfermedades no
solo las padecemos nosotros,
también nuestros familiares y
nuestro entorno mas cercano.
La union de los pacientes para
trabajar en la mejora de la cali-
dad de vida es fundamental.

Permitame una pre-
gunta personal. Ademas
de ver a sus seres queri-
dos, ¢qué es lo que mas
echa de menos de poder
ver? ;Qué es lo que haria
si volviera a ver?
iDificill Me gustaria ver la cura
de las distrofias de retina, si no
de todas, de muchas. Todas sé
que es casi es imposible. Lo
que me gustaria ver es quiza
algo que no es tangible, como
una mayor sensibilidad por
parte de las personas hacia las
distrofias de retina y una mayor
empatia y unién entre quienes
tenemos estas patologias.

Actualidad

Alfredo Toribio.

Federico Torralba.

Concepcid

La nueva ejecutiva

avid Sanchez repre-
senta a Retina Murcia
y encabeza como pre-

sidente la nueva ejecutiva de
la Federacién de Asociacio-
nes de Distrofias Hereditarias
de Retina de Espana
(FARPE). Sustituye al frente
de la entidad a la represen-
tante de Retina Comunidad
Valenciana, Almudena
Amaya, con la que Sanchez
ha sido vicepresidente. Pero
este no ha sido el unico cam-
bio en la ejecutiva.

El nuevo equipo del que se
ha rodeado el ahora presi-
dente para formar su nueva
ejecutiva lo integran el repre-
sentante de Retina Castilla y
Ledn, Alfredo Toribio, como
vicepresidente; el presidente
de la Asociacién Aragonesa
de Retina, Federico Torralba,
como tesorero; y la presi-
denta de la Asociacion de
Castila La Mancha de Retino-
sis Pigmentaria, Concepcion
Gbomez, como secretaria.

Ellos son los que gestionan

el dia a dia de FARPE junto
con los dos trabajadores del
equipo técnico, aunque la
toma de decisiones corres-
ponde a la junta directiva,
donde estan representadas
las diez asociaciones que for-
man la Federacion.

De este modo, Almudena
Amaya continua como repre-
sentante de la Comunidad
Valenciana, mientras que
Mario del Val y Rafael Bas-
con, que hasta ahora eran
parte de la ejecutiva, siguen
como representantes de las
asociaciones de Madrid y de
Andalucia, respectivamente.

Por su parte, el que fuera
durante anos presidente e
FARPE, German Lépez, re-
presenta a la entidad de Ca-
narias; Albert Espaifol es el
representante de Retina Ca-
talunya; y Puri Zambrano es
la vocal de la asociacion de
Extremadura.

Los miembros celebran al
menos una asamblea anual
presencial.
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gias, apenas 149 enfermedades
raras. La mayoria de las enfer-
medades raras son de presenta-
cién pediatrica. Se estima que un
2-3% de los bebés nacen con al-
guna enfermedad rara. Todo ello
debe hacernos reflexionar para
prestar apoyo sanitario y social.
Cuando una pareja tiene un
nino o una nifa en los que, pri-
mero clinicamente y después
geneticamente, se les diag-
nostican una enfermedad
rara surgen multitud de pre-
guntas. ¢ Por qué nos ha to-
cado a nosotros? ¢ Por
qué a nuestro hijo y no al
bebé de al lado? ¢He
hecho algo mal, es mi
culpa? 4 Es culpa de mi
pareja o de los dos?
¢ Podriamos  haber
hecho algo para impe-

I as enfermedades raras
conviven con una enorme
paradoja. Cada una de

ellas afecta a muy pocas perso-

nas, pero como conocemos miles

de ellas, la realidad es que im-

pactan en la vida de millones de

personas. Uno piensa que esto
de las enfermedades raras siem-
pre le ocurre a otros, no a nos-

otros. Hasta que nos toca. Y

entonces, surgen las preguntas,

las dudas, los temores. A todo
ello he intentado dar respuesta en
este libro, aprovechando mi ex-
periencia de casi 20 afios conver-
sando con familias con hijos con
una enfermedad rara.

Las enfermedades reciben la
denominacién de raras cuando
afectan a menos de 1 de cada
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2.000

nacimientos. Este numero, arbi-
trario, no es wuniversal. En
EE.UU,, la cifra es de 1 de cada
1.700 vy, en Japon, es de 1 de
cada 2.500 personas. Lo rele-
vante es que conocemos mas de
7.000 enfermedades raras y es
entonces cuando los numeros
toman perspectiva. Un pais como
Espana cuenta con unos 3 millo-
nes de personas con alguna en-
fermedad rara, unos 30 millones
en Europa y unos 300 millones en
todo el mundo. Lo cual, como
puede constatarse, no tiene nada
de raro. El portal Orphanet nos
dicen que el 85% de las miles de
enfermedades raras son ultrara-
ras, pues afectan a menos de 1
de cada un millén de personas. Y
que el 80% de los pacientes con
alguna enfermedad rara estan
asociados a unas pocas patolo-

dirlo? §Somos los uni-
cos con un hijo asi? ¢ Alguien que
investiga lo que le ocurre? ;Por
qué se tarda tanto en obtener un
diagnéstico genético  conclu-
yente? ;Existe tratamiento que
se le pueda administrar para que
mejore alguno de los sintomas o
se cure? ¢ Existe alguna asocia-
cién que agrupe a familias como
la nuestra? ;Se ocupara el sis-
tema nacional de salud de nues-
tro hijo? Estas y muchas mas
preguntas se repiten sin cesar
cuando se diagnostica un nifo
con enfermedad rara. A estas
preguntas me he tenido que en-
frentar a lo largo de los afios, dan-
dome cuenta que muchas se
repiten. Por ello, recopilandolas y
compartiendo las respuestas que
suelo dar he escrito este libro,
que intenta llevar informacion,
paz, tranquilidad, y algo de espe-
ranza a todas estas familias.



Actualidad

Asociacion Andalucia 3.000,00 €
Asociacion Aragon 400,00 £
Asociacion Castilla y Leon 150000 €
A=ociacion Cataluna B.000.00 £
Asociacion Extremadura 1500000 £
Asociacion Murcia 474000 €
Asociacion Valencia 5.000,00 €
Fundacion Retina Espana 3.000.00 €
TOTAL 25.140,00 €
Donaciones particulares 8710.,85
TOTAL 8710,85
Fidelity Consultoria 5.L. S454a0€
TOTAL 949,40 €
TOTAL 34.800,25 €

Sumar para
investigar

Las donaciones a Fundaluce suben
gracias al impulso de las asociaciones

as donaciones al fondo
de investigacion de la
Fundacién de Lucha

contra la Ceguera, impulsada
por FARPE, se han incremen-

tado respecto al ejercicio an-
terior. La suma total de los do-
nativos aportados por las
asociaciones que integran la
Federacion, los particulares y

las contribuciones privadas se
han incrementado en cinco mil
euros en el ano 2022, hasta
alcanzar la cifra de 35.000
euros.

Lo aportado por entidades
privadas y los particulares se
ha mantenido respecto al afio
2021, mientras que se ha no-
tado la mayor implicacion de
las asociaciones de pacientes
pertenecientes a FARPE con
un incremento de sus ayudas
al fondo de investigacion.

La Fundacion Lucha contra
la Ceguera (FUNDALUCE),
convoca anualmente un con-
curso publico para atender a
la financiacion de un proyecto
de investigacion sobre posi-
bles estrategias terapéuticas
concretas en el campo de las
distrofias hereditarias de re-
tina.

En la asignacion de las ayu-
das, los proyectos son evalua-
dos por la Agencia Estatal de
Investigacion (AEIl) y el Co-
mité Asesor de Expertos de
FARPE y FUNDALUCE, y se
tienen en cuenta diversos as-
pectos.

La convocatoria para el
Premio Fundaluce 2023 ya se
ha hecho publica y sus bases
de pueden consultar en la pa-
gina web de FARPE www.reti-
nosisfarpe.org.

Los investigadores intere-
sados en concurrir al concurso
pueden presentar sus proyec-
tos hasta el proximo 30 de no-
viembre.

La cuantia del premio Fun-
daluce para el presente ejerci-
cio del afio 2023 es de 30.000
euros, una cantidad similar a
las entregadas en los ultimos
anos. FARPE agradece la
labor de los investigadores y
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diagnostico,

asesoramiento y futuro

Estamos en un momento expansivo de nuevas terapias y tener las familias
identificadas va a permitir que en cuanto salga un tratamiento dirigido al gen
afectado, se encuentren los portadores en una situacion ventajosa para su aplicacion

Encarna
Guillén

Navarro

Presidenta de

la Asociacion

Espafiola de

Genética Humana
(AEGH).

Jefa de Servicio de Pe-
diatria-Hospital Clinico
Universitario Virgen de
la Arrixaca.

Profesora Titular Facul-
tad de Medicina-Universidad de Murcia.

Investigadora Principal IMIB y CIBERER-ISCIII.

| ADN y los genes son fundamentales
E para la vida y objeto de referencia conti-

nua en el mundo de las enfermedades
raras, ya que mas del 70% tienen una base ge-
nética. El ADN es una molécula que contiene la
informacion genética relativa a como nos des-
arrollamos y como va a funcionar nuestro orga-
nismo. Tiene, ademas, la peculiaridad de poder
transmitirlo de padres a hijos, de modo que po-
demos identificar en algunas enfermedades o en

algunas caracteristicas fenotipicas unos patro-
nes caracteristicos de herencia. La transmision
de determinados caracteres puede llevar aso-
ciada una enfermedad y, por eso, es tan impor-
tante estudiar y comprender el ADN, determinar
como se originan las enfermedades con base
genética y como podemos transmitirlas.

El ADN estd empaquetado en las células,
pero hay cientos de fragmentos, denominados
genes, que codifican determinadas proteinas.
Nosotros sabemos, hoy en dia, que aproxima-
damente solo el 2% del ADN total, el que se
llama codificante, es el que da las 6rdenes para
que se produzcan esas proteinas que van a in-
tervenir en el desarrollo o en la funcion del or-
ganismo. Esas son las definiciones base de las
que vamos a partir hoy.

Enfermedades genéticas y hereditarias
Las enfermedades de base genética se produ-
cen porque la informacion genética se ha alte-
rado en alguno de los genes que son
imprescindibles para algunas de las funciones o
de la estructura de un determinado 6rgano o sis-
tema. Si hablamos de distrofias hereditarias de
retina, significa que genes que intervienen en la
adecuada estructura y funcionamiento de la re-
tina tienen una informacién anémala, diferente
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a la habitual, con lo que las proteinas que codi-
fican, y que intervienen en alguno de estos pro-
cesos elementales, se alteran y, por tanto,
afectan a la funcion visual.

Degenerativas
La mayoria de estas enfermedades raras que,
como sabemos son numerosas, suelen ser de-
generativas y van apareciendo
progresivamente; unas las po-
demos detectar en la etapa in-
fantil, otras se hacen evidentes
en la etapa precoz del adulto y
algunas, con una progresion
mas lenta, podemos identificar-
las posteriormente, en edades
mas avanzadas. Aunque sea
genética, lo que quiere decir que
desde el mismo momento de la
concepcion se produce el error
en la informacion, su debut y su
expresion clinica puede ir va-
riando a lo largo de las distintas
etapas de la vida. Muchas
veces, para identificar clinica-
mente a una persona que puede
estar afecta o no, depende
mucho la edad, porque puede
que no haya manifestado los

Se tiene que
explicar al
paciente en
qué consiste
el estudio
genético y
que puede
proporcionar
informacioén
que no solo
desvela datos
del individuo,
sino también de
Ia familia. Y que

distrofia de retina llegaba a consulta para ha-
cerle el estudio genético, intentdbamos deducir
cual podia ser el gen mas probablemente impli-
cado, dependiendo de la edad de presentacion,
de su clinica y el patron posible de herencia. Y
se empezaba a secuenciar mediante el método
Sanger, que era la Unica técnica disponible, gen
a gen, por orden de probabilidad de estar impli-
cado. Imaginemos un paciente
que nos llegaba a consulta con
una distrofia de retina secunda-
ria a la alteracién de uno de los
genes mas frecuentemente im-
plicados conocidos. En este
caso, podiamos tener la fortuna
de identificar la alteraciéon ge-
nética pronto y, a partir de ahi,
tratar de informarle sobre el
prondstico, la historia natural
(por las descripciones de otros
pacientes con esas caracteris-
ticas) y ofrecerle asesoramiento
genético. Pero si no era asi, se
enlentecia mucho el proceso
(necesitando anos para anali-
zar todos los genes conocidos),
que ademas era muy costoso;
y, a pesar de ello, quedaba un
gran porcentaje de personas

sintomas. De ahi, la importancia son datos sin diagnodstico genético. Hoy
de estudiarlo genéticamente, permanentes, en dl.a., tene’mcl)s la posibilidad
porque podemos detectar la en- de utilizar técnicas de secuen-
fermedad, aunque todavia no por lo que ciacién masiva que nos permi-

haya expresado sintomas.

El diagnéstico y el
asesoramiento genético
Uno de los problemas que, a lo
largo de los afios, hemos expe-
rimentado, ha sido la dificultad
de identificar el gen alterado en una distrofia de
retina. ¢Por qué? Porque hay muchisimos
genes implicados. Hoy en dia, se conocen mas
de 270 genes diferentes implicados en la etiolo-
gia de la distrofia de retina y, ademas, se estima
que hay algunos mas que estan todavia sin
identificar. Hace anos, cuando un paciente con
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puede impactar
mucho en la
planificacién de
su propia vida

ten analizar muchos genes al
mismo tiempo. A un paciente
que nos llega ahora a la con-
sulta con una distrofia de retina,
se le estudia mediante estas
nuevas técnicas, tras un pro-
ceso de asesoramiento gené-
tico previo y firma de consentimiento. Se tiene
que explicar al paciente en qué consiste el estu-
dio genético y que puede proporcionar informa-
cion genética que no solo desvela datos del
individuo, sino también de la familia. Y son datos
que no cambian a lo largo de la vida, son per-
manentes, por lo que puede impactar mucho en



la planificacion de su propia vida y en su entorno
familiar y social. Por eso, el asesoramiento ge-
nético (antes y después del estudio) y el con-
sentimiento informado son claves en este
proceso. Actualmente, con la secuenciaciéon ma-
siva podemos llegar a identificar los genes im-
plicados en aproximadamente el 50% de los
pacientes con distrofia de retina. Cada vez avan-
zamos mas, pero en uno de cada dos pacientes
gue analizamos no le encontramos la alteracion
genética responsable.

Todavia existen limitaciones técnicas que hay
que salvar, pero la investigacion avanza rapida-
mente con la incorporacion de nuevos métodos
que nos permiten adentrarnos en otras regiones
genéticas conocidas mas dificiles de explorar o
incluso identificar nuevos genes asociados a las
distrofias.

Cuando se realiza un estudio genético, por
tanto, el resultado puede ser positivo, que iden-
tifique el gen que esta alterado y el mecanismo
de herencia. O bien, el resultado puede no ser
concluyente, al no poder identificarlo. En uno u
otro caso, es necesario proporcionar asesora-
miento genético de nuevo al paciente. Si tene-
mos identificado el gen que provoca la distrofia
de retina, el asesoramiento sera mucho mas
preciso, y nos puede ayudar a prevenir otros
casos en la familia, a través del diagnéstico ge-
nético preimplantatorio, y/o acceder a ensayos
clinicos de potenciales terapias y/o tratamientos
personalizados autorizados

Estudio de la familia
En Genética, no solo estudiamos a la persona
qgue viene a consulta, sino también a la familia.
La construccion del arbol familiar, con la infor-
macion de al menos tres generaciones, es una
herramienta fundamental. Inmediatamente que
identificamos la alteracién genética responsable
de la distrofia de retina, ofrecemos extender el
estudio al resto de la familia. Eso nos sirve para
identificar presintomaticamente a otros familia-
res, emplear medidas que puedan mejorar la
salud visual o intentar retrasar la sintomatologia
y asesorarles antes de tomar decisiones en
cuanto a su reproduccion.

Y, por ultimo, estamos en un momento ex-
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pansivo de nuevas terapias y tener las familias
identificadas va a permitir que en cuanto salga
un tratamiento dirigido al gen afectado, se en-
cuentren los portadores en una situacion venta-
josa para su aplicacion.

¢Como puede conseguir el paciente
que le hagan el estudio genético?

La respuesta a esta pregunta no es unica, por-
que depende de la organizacion de la asistencia
sanitaria en cada Comunidad. El acceso es muy
diferente segun el lugar de residencia. Existen
comunidades donde unicamente el especialista,
en este caso el oftalmdlogo, puede remitir el pa-
ciente al servicio de Genética y no lo puede
hacer el médico de familia o pediatra de Aten-
cion Primaria; pero en otras, la derivacion puede
ser directa. Hemos trabajado durante muchos
anos para facilitar los accesos y que se pueda
llegar rapidamente al lugar donde podamos em-
pezar a trabajar en el diagndstico. Es algo que
hay que intentar armonizar, porque los derechos
son los mismos para todos los ciudadanos. El
derecho al diagndstico genético esta en la car-
tera comun de servicios del Sistema Nacional de
Salud y es algo que tenemos que reclamar.

Sin especialidad Genética en Espaina
Uno de los factores criticos en este aspecto es
que Espaia es el unico pais de la UE en el que
no esta reconocida la especialidad sanitaria de
Genética, que esta presente en el resto de pai-
ses europeos y desarrollados desde hace déca-
das. Y esto hace que la organizacién del sistema
nacional de salud en nuestro pais sufra de esta
carencia y, en especial, los pacientes con enfer-
medades genéticas como las distrofias de retina.
Los especialistas en genética son imprescin-
dibles para el estudio, asesoramiento y atencidn
integral de los pacientes con estas patologias.
La creacion de servicios o unidades de genética
no han seguido, por tanto, una distribucion or-
denada y homogénea en toda Espafia, por la
falta de regularizacién y ordenacion profesional
por parte del Ministerio de Sanidad y el acceso
para los pacientes es poco equitativo. Es muy
urgente su aprobacion y os agradecemos desde
la Asociacion Espanola de Genética Humana
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(AEGH) la llamada de atencion que hacéis
desde vuestra federacidon de asociaciones para
pedir la especialidad sanitaria de Genética en
Espana, porque a vosotros os afecta mucho. Os
importa que se retrasen los diagndsticos, que no
se apliquen las medidas preventivas adecuadas
para evitar la transmision de estas patologias,
que no estéis perfectamente identificados para
poder ser tratados por las terapias novedosas a
las que tenéis derecho. Y todo eso es muy im-
portante a todos los niveles.

Nosotros estamos trabajando también mucho
para que se priorice al maximo la aprobacion de
la especialidad sanitaria de Genética y garanti-
zar el acceso equitativo de todos los espafioles
al diagnostico genético, al asesoramiento y a su
atencion integral futura que, l6gicamente, va a
basarse en todo este conocimiento.

Los patrones de herencia

Los patrones de herencia clasicos de las enfer-
medades genéticas se dan en las distrofias de
retina y pueden ser de tipo dominante, que im-
plica, por parte del paciente, la posibilidad de
transmision del 50% a su descendencia; si es re-
cesivo, los padres del paciente son portadores
y lo pueden transmitir al 25% de su descenden-
cia; o si es ligado al cromosoma X, las mujeres
lo portan, habitualmente con menos sintomato-
logia, y se lo pueden transmitir con una proba-
bilidad del 50% a su descendencia.

Las parejas en riesgo de transmitir distrofia de
retina nos solicitan hoy la seleccién de embrio-
nes, mediante técnicas de reproduccion asistida
y el diagnostico genético del embridn antes de
su implantacion.

El diagndstico genético reimplantatorio esta
contemplado en la cartera basica del Sistema
Nacional de Salud. Por tanto, en Espana, siem-
pre y cuando exista un riesgo alto de transmi-
sion de una enfermedad genética grave e
incurable y esté perfectamente identificada cual
es la alteracion genética, sin ninguna duda, se
puede acceder a estos servicios, a traveés de las
unidades de Reproduccion.

Existe una Comision Nacional de Reproduc-
cion Humana Asistida, donde se discuten los
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casos y se dictamina un informe final para el
apoyo de los servicios de salud de las distintas
Comunidades.

Terapias por llegar

El futuro de la investigacion en distrofias heredi-
tarias de retina tiene un horizonte muy positivo,
es una época de avance exponencial en la in-
vestigacion genética traslacional, que esta mas
cerca del paciente y de sus necesidades. Esta-
mos asistiendo a un descubrimiento de poten-
ciales terapias, que pueden cambiar por
completo la historia de la enfermedad. Por eso,
personas que ahora estan en la década de los
20 y de los 30 pueden tener la oportunidad de
convivir con estas enfermedades de forma muy
diferente en el futuro. Van a tener gran probabi-
lidad de identificar su base genética, de poder
planificar su descendencia libre de enfermedad
y de acceder a nuevas terapias.

Y deben tener la esperanza de que la investi-
gacion, a través de la colaboracion internacio-
nal, no solo entre distintos paises, sino también
entre distintos profesionales, va a ayudar
mucho. También es imprescindible la colabora-
cion de los pacientes, que ya estan en los comi-
tés de investigacidon y en los comités de ética,
para alzar su voz sobre sus prioridades y nece-
sidades.

Una de las cuestiones relevantes va a ser la
posibilidad de tener tratamientos eficaces que
ayuden a que la funcion visual se mantenga du-
rante mas tiempo en mejores condiciones. Creo
gque esa convergencia entre investigadores,
entre profesionales clinicos y basicos y entre los
pacientes es fundamental. Lo que seguimos ne-
cesitando es inversion, inversion e inversion,
como sea, publica, privada, mecenazgo, cola-
boracion... La investigacion esta muy conectada
y lo que se investiga para unas patologias, al
final, sirve para otras. Cuando investigamos en
enfermedades raras, hay resultados que son
aplicables a enfermedades comunes. El avance
de la ciencia repercute en todos y no hay mas
que ver que hemos vivido una etapa muy com-
plicada donde lo que nos ha salvado y ha resul-
tado mas eficiente ha sido la ciencia.
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Terapia aprobada para
la DMAE de tipo atrofico

El desarrollo de terapias para el tratamiento de la DMAE atrofica representa un hito
en la lucha contra esta enfermedad devastadora. Si bien queda mucho por aprender
y mejorar, estamos en el camino correcto para brindar esperanza a los pacientes

Jordi Monés
Director del Institut de la
Macula.

Director de la

Barcelona Macula Foun-
dation.

Profesor Asociado en el
John A Moran Eye Cen-
ter de la Universidad de
Utah Health, Utah en
Estados Unidos y AMD

E Disease Area.

Director en Perceive Biotherapeutics, California, Estados
Unidos.

a degeneracion macular relacionada
I con la edad (DMAE) es la principal

causa de pérdida de visidon en personas
mayores de 50 afios. Actualmente, aproxima-
damente 200 millones de personas en todo el
mundo padecen esta enfermedad, de las cua-
les 25 millones se encuentran en etapas avan-
zadas. Solo en Europa, se registran
aproximadamente 400.000 nuevos casos al
ano.

Tradicionalmente, la DMAE se ha clasifi-
cado en dos tipos: DMAE humeda o exudativa
y DMAE seca o atrofica. La DMAE humeda se
consideraba mas agresiva y podia llevar rapi-
damente a la ceguera antes de que estuvieran
disponibles tratamientos eficaces.

Afortunadamente, desde 2007 se han intro-
ducido farmacos altamente efectivos. Cuando

se utilizan correctamente (y este es un factor
importante a considerar nada menor), pueden
prevenir la pérdida de vision a largo plazo y
ayudar a los pacientes a mantener una alta ca-
lidad de vida durante muchos afos.

Sin embargo, la DMAE atréfica, que repre-
senta la forma tardia que afecta a casi todos
los pacientes en algun momento, plantea un
desafio mayor. Se caracteriza por la muerte
gradual de las células de la retina y es dificil
de combatir, debido al proceso degenerativo
del envejecimiento prematuro y de la muerte
celular.

Una verdadera epidemia

Esta forma suele empezar entre los 60 y 70
anos, pudiendo afectar a una de cada cuatro
personas mayores de 80, lo que la convierte
en una verdadera epidemia. En esta enferme-
dad, se produce una destruccion implacable e
irreversible de la parte central de la retina, lo
que conduce a una pérdida rapida de la capa-
cidad de lectura, habilidades de conduccién,
reconocimiento facial y a la ceguera legal.
Esto impone una carga emocional, funcional y
economica significativa, tanto a los pacientes
como a sus familias y al sistema socioeconé-
mico y sanitario.

La ceguera es una de las condiciones mas
temidas y numerosos estudios sugieren que
muchas personas estarian dispuestas a sacri-
ficar anos de los que les quedan de vida para
evitar experimentarla. Teniendo en cuenta la
mejor calidad de vida y el aumento de la lon-
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gevidad, esta enfermedad tiene un impacto
funcional y vital profundo en alguin momento
de la vida de una gran parte de la poblacién,
que de lo contrario, estarian sanas y activas.

Durante anos, ha habido intentos de des-
arrollar medicamentos experimentales para
tratar esta forma de la enfermedad, pero mu-
chos han resultado infructuosos. Sin embargo,
nuestros persistentes esfuerzos de investiga-
cién, finalmente, han dado sus frutos. La FDA
de Estados Unidos ha aprobado reciente-
mente el primer farmaco para combatir la pro-
gresion de la DMAE atréfica y es probable que
otro farmaco reciba la aprobacion a finales de
este ano. En breve llegaran a Europa.

Predisposicion genética

y factores ambientales

La DMAE esta influenciada por una combina-
ciéon de predisposicion genética y factores am-
bientales, también conocidos como factores
epigenéticos. Multiples genes, en su mayoria
relacionados con el sistema del complemento,
un sistema de defensa inflamatoria en el
cuerpo, estan involucrados en la enfermedad.
Las alteraciones genéticas en este sistema in-
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terrumpen su equilibrio, lo que resulta en una
inflamacion anormal sostenida que es toxica
para las células de la retina.

Tratamientos

El tratamiento recientemente aprobado, Syfo-
vre (pegcetacoplan), y el proximo farmaco que
se espera que sea aprobado, Avacincaptad
pegol, son ambos inhibidores del comple-
mento. Syfovre se dirige a la cascada del com-
plemento al unirse a C3 e inhibir los efectos
de la misma. Esto evita la formacién de prote-
inas inflamatorias y complejos de ataque a la
membrana. Los ensayos clinicos de fase lll
Oaks y Derby, que tuvieron una duracion de
dos afios, compararon terapias mensuales y
bimensuales con inyecciones simuladas en el
grupo de control. La reduccién en el creci-
miento de las lesiones de atrofia geografica
(AG) fue del 22% en el grupo mensual en
Oaks y del 19% en Derby, en comparacion con
el grupo simulado. Esta reduccion fue mas sig-
nificativa para las lesiones no subfoveales,
con una diferencia del 26%, aunque las lesio-
nes subfoveales también mostraron beneficio
con una reduccién del 19%. La reduccion en



el crecimiento de las lesiones fue consistente
y, lo que es mas importante, progresivo, al-
canzando una diferencia relativa de hasta el
30% después de 18 meses de tratamiento. La
terapia bimensual también demostro beneficio,
con una diferencia en el crecimiento de AG del
18% en Oaks y del 16% en Derby a los 2 afios
del tratamiento. A pesar de los desafios para
demostrar cambios de vision a corto plazo en
esta enfermedad, Syfovre ha logrado reducir
la pérdida de vision a los dos afios, especial-
mente, en lesiones que aun no han afectado a
la févea, la parte central de la macula. Ade-
mas, este medicamento ha mostrado una re-
duccion significativa en la destrucciéon de los
fotorreceptores, que son fundamentales para
la vision, en comparacion con las células del
epitelio pigmentario de la retina. Preservar los
fotorreceptores es de suma importancia, ya
gue son responsables de la vision.

Avacincaptad pegol, el segundo farmaco
que, probablemente, se apruebe en los proxi-
mos meses, es una terapia anti-complemento
que inhibe la cascada del complemento a nivel
de C5. También ha demostrado efectos bene-
ficiosos significativos para retrasar la progre-
sién de la atrofia y preservar la vision. Los
ensayos clinicos de fase Ill Gather 1 y Gather
2 mostraron una reduccion del 27% y del 14%,
respectivamente, en el crecimiento de la AG a
los 12 meses.

Seleccion cuidadosa de pacientes

Ambos medicamentos han mostrado un perfil
de seguridad favorable, sin eventos adversos
adicionales mas alla de los esperados para las
inyecciones intravitreas. A partir de ahora, la

Resultados de los Ensayos Clinicos

El beneficio mas pronunciado de inhibir al complemento se produce a nivel de los folorreceplores
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seleccion cuidadosa de los pacientes que
deben recibir tratamiento sera crucial. La
DMAE atréfica es altamente heterogénea, con
multiples subtipos que se comportan y res-
ponden de manera diferente al tratamiento. La
personalizacion del tratamiento basada en una
comprension integral de la enfermedad e iden-
tificar a los pacientes que se beneficiaran de la
terapia mensual o bimensual durante un peri-
odo prolongado sera mas importante que
nunca. Nuestros esfuerzos deben centrarse en
los pacientes para quienes el tratamiento ten-
dra un impacto funcional que justifique la in-
tervencion.

Para algunos pacientes, el tratamiento
puede no ser necesario, ya que su enferme-
dad progresa lentamente y las inyecciones fre-
cuentes no estarian justificadas. Sin embargo,
para otros, iniciar el tratamiento de manera
oportuna sera imperativo, si la enfermedad
esta progresando rapidamente y amenaza con
afectar la fovea central en un corto periodo.
Desafortunadamente, identificar a estos pa-
cientes es dificil debido a las diferentes pau-
tas de progresion observadas en los diferentes
subtipos de la enfermedad.

Se deben considerar multiples factores al
determinar qué pacientes deben recibir trata-
miento. La experiencia y el conocimiento de
las dinamicas de las diferentes formas de la
enfermedad seran vitales para tomar estas de-
cisiones y comunicarlas eficazmente a los pa-
cientes.

No se van a observar resultados inmedia-
tos en esta enfermedad, como sucedio con las
formas exudativas, donde los efectos de la en-
fermedad eran mas evidentes. Por lo tanto, la

Resultados de los Ensayos Clinicos

El beneficio fue progresiva y aumentando en &l tiempeo
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educacion tanto para los oftalmologos como
para los pacientes sera determinante para ga-
rantizar la administracién adecuada del trata-
miento.

Multiples formas y evolucion variable
Al discutir sobre la DMAE atréfica, es impor-
tante tener en cuenta que existen multiples
formas de la enfermedad con evoluciones y
pronosticos visuales variables. Durante los ul-
timos 20 anos, el Institut de la Macula se ha
dedicado apasionadamente a investigar estas
formas de la enfermedad. Durante este
tiempo, hemos adquirido un profundo conoci-
miento de los diferentes subtipos y, en conse-
cuencia, de sus diversas progresiones y
prondsticos. Nuestro compromiso con la in-
vestigacion ha sido siempre una prioridad, es-
pecialmente, en todos estos afios en los que el
interés en esta enfermedad era minimo para
la mayoria, debido a la falta de tratamientos
eficaces. Nuestros esfuerzos nos han conver-
tido en lideres mundiales en la comprensién
de la enfermedad y la diferenciacién entre
subfenotipos. Después de dos décadas de tra-
bajo constante e investigacion, nuestras con-
tribuciones son reconocidas
internacionalmente. Estamos orgullosos de
formar parte del desarrollo y la aprobacién de
nuevas terapias que seran un hito en el trata-
miento de la DMAE atrofica. Agradecemos
enormemente la confianza que nuestros pa-
cientes han depositado en nosotros y seguire-
mos esforzandonos por mejorar la calidad de
vida de aquellos afectados por la DMAE atro-
fica. Nuestro objetivo final es encontrar mejo-
res soluciones para esta enfermedad y brindar
esperanza a quienes la padecen.

Novedoso ensayo clinico

En linea con esto, actualmente, estamos re-
clutando pacientes para un novedoso ensayo
clinico que utiliza terapia génica para comba-
tir la DMAE atroéfica. Los resultados prelimina-
res en fases previas han sido muy
prometedores y, con este farmaco, podriamos
detener aun mas la progresion de la enferme-
dad con sélo una inyeccion. Esta terapia in-
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duce cambios genéticos que producen conti-
nuamente proteinas beneficiosas para com-
batir la enfermedad. Actualmente, estamos
seleccionando pacientes que cumplan con los
criterios para participar en este ensayo clinico,
gue comenzara en los proximos dos meses, 0
para otras opciones en caso de no cumplir los
mismos. También estamos preseleccionando
pacientes para comprobar las caracteristicas
de la enfermedad y su comportamiento en el
tiempo, para poder saber si los nuevos trata-
mientos, que en muy breve estaran disponi-
bles en Europa, seran oportunos y aplicarlos
de inmediato una vez que sean aprobados.

Ademas, hemos estado realizando una am-
plia investigacion para comprender aun mas
los mecanismos subyacentes de la DMAE
atréfica y desarrollar tratamientos para intentar
prevenir las formas tardias incidiendo en la
fase previa, en la DMAE intermedia. En este
sentido, estamos desarrollando una investiga-
cion pionera en como la modulacion del mi-
crobioma mediante una terapia oral podria
frenar la evolucion de la enfermedad. Los re-
sultados preliminares son muy esperanzado-
res. En conclusion, el desarrollo de terapias
aprobadas para el tratamiento de la DMAE
atrofica representa un hito significativo en la
lucha contra esta enfermedad devastadora. Si
bien queda mucho por aprender y mejorar, es-
tamos en el camino correcto para brindar es-
peranza y mejorar la calidad de vida de los
pacientes afectados. La deteccion temprana,
el diagnostico preciso y el tratamiento perso-
nalizado seran fundamentales en la gestién
exitosa de la DMAE atroéfica. Continuaremos
dedicando nuestros esfuerzos a la investiga-
cion y la innovacion para encontrar soluciones
mas efectivas en la lucha contra esta causa de
ceguera.
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¢Por que
los nuevos
farmacos
van contra
los. mismos
genes que
los que

ya existen?

Lo que ocurre/cuando se
aprueba un nuevo farmaco |

cialmente en enfermedades raras como son

las nuestras, es un auténtico terremoto en
todos los ambitos. Por un lado, los profesionales
gue van a recetar o emplear ese medicamento tie-
nen que analizar exhaustivamente qué beneficios
aporta y en qué paciente lo pueden utilizar. Los pa-
cientes, por su lado, se ilusionan y piensan:
“Yamos avanzando”, mientras esperan los meses
e incluso anos que pueden pasar desde que un

I a aprobacion de un nuevo farmaco, espe-
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farmaco se aprueba hasta que puede llegar a
ellos.

Aunque ese terremoto de profesionales y pa-
cientes te lo podrias esperar, lo que seguro que no
te has parado a pensar es como afecta esa apro-
bacion a las investigaciones que se llevan a cabo
en esa enfermedad en particular.

Para ello, vamos a ponernos el disfraz de in-
vestigadores y vamos a presentar al mundo nues-
tro farmaco: La Farpeina.
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¢Qué (no) significa que un farmaco se
apruebe?

Para entender bien qué ocurre a nivel investigador
hay que entender mejor qué significa exactamente
la aprobacion de un farmaco. Para aprobar nues-
tra Farpeina, deberemos pasar por un riguroso
proceso de ensayos clinicos, donde los médicos
de diferentes hospitales administran nuestro pro-
ducto o un placebo a pacientes en unas condicio-
nes muy controladas. Diferentes etapas de estos
ensayos clinicos nos iran dando informacion cada
vez mas exhaustiva del farmaco.

Esta informacién se ira recopilando y se la pre-
sentaremos a las autoridades competentes, que
trataran de entender, si hemos hecho bien el en-
sayo, si nuestra informacion tiene la calidad sufi-
ciente y qué pacientes pueden beneficiarse de
nuestro avance. La aprobacion de nuestro trata-
miento se hace si demostramos que es seguro (no
causa con frecuencia efectos adversos graves) y
que es eficaz (hace lo que se supone que debe
hacer) en una poblacion determinada. Con suerte,
si todo ha funcionado como esperamos, las auto-
ridades aprobaran nuestra Farpeina.

Y aqui viene la parte importante. Esto no signi-
fica que nuestro producto sea lo mejor que poda-
mos encontrar, simplemente, significa que
funciona. Es decir, cuando se aprueba un farmaco,
siempre hay margen de mejora.

El terremoto investigador

de la Farpeina

El terremoto que se produce por la aprobacion de
un farmaco, y del que hablabamos al principio, sa-
cude el mundo entero y viene con tres réplicas. La
primera nos incumbe a nosotros.

1. Primer temblor.

Ya que la Farpeina es nuestro medicamento, nos-
otros estaremos legalmente obligados a seguir in-
vestigando con ella. Tendremos que vigilar los
efectos adversos en toda la poblacion y quizas ver
si algunos sectores (como menores de edad, em-
barazadas, etc..) pueden beneficiarse de nuestro
tratamiento. Puede incluso ocurrir que nos obli-
guen a investigar (o que se investigue sin contar
con nosotros) si en vez de 5 dosis de Farpeina,
con 2 tenemos un resultado parecido. Ocurre in-
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cluso que, en ensayos clinicos, el farmaco parece
funcionar, pero luego esto no se ve reflejado
cuando el farmaco llega a los hospitales y unos pa-
cientes mas variados tienen acceso a él. Aunque
es infrecuente, todo puede pasary, sobre todo, te-
nemos que poder detectarlo.

El horizonte de cdmo estas investigaciones de-
rivadas de nuestra aprobacion nos pueden afectar
a nosotros es muy complejo, pero lo importante es
lo siguiente: Tenemos que y queremos saber mas
de la Farpeina.

Para entender las otras dos réplicas de este te-
rremoto, habria que plantearnos una pregunta aun
mas profunda ¢Qué hace a nuestra Farpeina es-
pecial? Aqui hay dos grandes opciones, puede ser
que sea la diana a la cual se dirige sea lo intere-
sante. O puede ser que sea la forma en la que se
dirige a esta diana. Os pongo un ejemplo que os
sonara.

Lo especial de casi todas las vacunas para el
COVID-19 fue la diana a la que se dirigian, que era
un patégeno nuevo que estaba causando decenas
de miles de muertes en ese momento. Una vez
que se descubrié qué parte del virus se podia ata-
car, varias companias desarrollaron vacunas con-
tra la misma diana, pero que diferian entre ellas en
el como iban contra ella. Muchas de estas vacu-
nas no suponian en si un avance grande a nivel
tecnoldgico, ya que, podian ser muy similares a las
que ya se utilizaban contra otros patbgenos como
el virus del papiloma humano o el meningococo,
por ejemplo. Sin embargo, dos companiias pre-
sentaron vacunas que, pese a ir contra la misma
diana que el resto, eran muy innovadoras en como
funcionaban. Estas vacunas que contenian ARN
mensajero eran novedosas y al demostrar su efi-
cacia nos abrieron un horizonte inmenso de posi-
bilidades. Hoy, se investiga mucho en usar esta
misma aproximacion para un montén de enferme-
dades diferentes. Volviendo a la Farpeina, nos
asalta esta duda. ¢ Es la diana de la Farpeina lo
novedoso, o es la forma en la que voy contra ella?

2. Segundo temblor.

El segundo temblor explica por qué cuando sale
un farmaco, salen otros parecidos contra lo mismo
y se da, sobre todo, cuando lo que es novedoso
es la diana a la cual atacamos. Imaginaos que



nuestra Farpeina ha encontrado un gen nunca
antes tratado y, en ensayos clinicos ,hemos de-
mostrado que atacarlo permite una mejora de una
enfermedad que nos interesa. Todas nuestras em-
presas competidoras diran: Los lectores de la re-
vista Visidon han encontrado la Farpeina y han
demostrado que es eficaz contra esta enfermedad
iVamos a mejorar su producto!

Como hemos hablado antes, que nuestro far-
maco se apruebe no significa que sea lo mejor que
se puede encontrar. Se buscan
muchas mejoras en el disefio o
en la aproximacion que usamos
para poder mejorar el farmaco.
¢, Como?

- Haciéndolo mas seguro: Pe-
quefos cambios en la composi-
cion podrian limitar los efectos
secundarios preservando la efi-
cacia. Cuanto mas seguro es el
farmaco, mejor.

- Haciéndolo mas cémodo de
usar: Aqui hay muchos ejemplos.
Se puede buscar que en vez de
inyectable sea una pastilla, qui-
zas se puede intentar que solo se
use una vez al mes, en vez de
una vez por semana, quizas in-
cluso tratando un mes intensiva-
mente y luego unicamente una
vez al afno, etc. Es decir, se busca que el farmaco
sea facil de usar.

- Haciéndolo mas eficaz: Quizas cambiando la
aproximacion que usamos, nuestro tratamiento
gue mejoraba un 20% los sintomas de dicha en-
fermedad consigamos mejorarlos un 50%. O qui-
zas consigamos que su efecto sea mas duradero,
manteniendo ese 20% de mejora durante mucho
mas tiempo. A mayor eficacia y mas duradera,
mejor.

Estas mejoras, y muchas otras, pueden incluso
hacer que nuestra Farpeina acabe en un cajon sin
ser usada, al llegar un farmaco similar (la Funda-
lucina por ejemplo) pero superior al nuestro. Algo
asi paso con las estatinas, que se usan para con-
trolar los niveles de colesterol. Las primeras en
aparecer fueron revolucionarias por la funcién que
tenian, pero no duraron mucho en las farmacias,

Aunque parezca
que se centran
esfuerzos en dos
o tres patologias,
también se
cimenta el
camino para
enfermedades
que quizas,
ahora mismo,
sean imposibles
de tratar
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porque fueron apareciendo otras estatinas mejo-
res. Estas estatinas permitian, a menor dosis, con-
trolar mejor el colesterol, con menos efectos
secundarios y permitian evitar infartos en pobla-
ciones que las primeras estatinas no tenian un
efecto claro. Es decir, su mejor rendimiento permi-
tia salvar aun mas vidas.

Lo que ocurre es que cuando se aprueba un far-
maco novedoso, aunque éste no sea la panacea,
puede abrir la puerta para los siguientes. Aunque
pueda resultarnos frustrante y lle-
varnos a la pregunta: “; Por qué
los nuevos farmacos van a por
los mismos genes que los ante-
riores? ¢ Por qué tardan tanto en
ir a por otros?”. Es algo no solo
bueno sino necesario. Igual que
no quieres saltar al Atlantico sin
haberte asegurado que tu barco
es lo suficientemente bueno para
atravesarlo por completo, no
debes probar un método todavia
poco eficaz en pacientes con una
enfermedad complicada de abor-
dar. No llegar al otro lado puede
retrasar la investigacion en ese
campo durante afnos.

3. Tercer temblor.

Si el segundo temblor se daba
sobre todo si nuestra diana era novedosa y afec-
taba, sobre todo, a una enfermedad en concreto, el
tercero se da cuando la forma de atacarla es lo no-
vedoso. En este caso, el terremoto sacude otras
enfermedades (similares o no).

Nuestra aprobacion hace que el resto se pre-
gunte: “Oye, ¢y si replico esto mismo que se ha
probado que funciona, pero para esta otra enfer-
medad?” La tecnologia que nosotros hemos des-
arrollado para esta Farpeina acabaria inspirando
otros tratamientos para otras enfermedades. Algo
asi como ocurre con las vacunas de ARN mensa-
jero que surgieron durante la pandemia. Hoy en
dia, esta misma tecnologia se explora para com-
batir ciertos tipos de tumores, entrenando a nues-
tro sistema inmune para que sea capaz de
reconocerlos. Enfermedades para las que habia-
mos probado antes muchas aproximaciones, al
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haber mejorado nuestra tecnologia, pueden ser
abordadas de una forma diferente.

¢ Pero estos temblores ocurren uno detras de
otro? ¢ Qué ocurre primero?

La verdad es que, si nosotros sacasemos la
Farpeina, los tres temblores de los que hemos ha-
blado ocurririan a la vez. En todo el mundo hay de-
cenas de miles de universidades y centros de
investigacion, en los que trabajan millones de in-
vestigadores y que colaboran con cientos de miles
de empresas biotecnoldgicas. Cada uno de esos
actores analizara y aprendera de nuestra Farpeina
y la aplicara como sepan y puedan.

Aunque todo ocurra simultaneamente, esto no
significa que los resultados los vayamos a ver apa-
recer a la vez. Dentro de todas esas cosas que
ocurren hay algunas mas sencillas y rapidas que
otras. Qué aparezca primero va a depender de
una infinidad de motivos. Ademas, esto sigue
siendo investigacion, es lamentablemente muy
probable que nuestros primeros intentos por me-
jorar el farmaco o por aplicar esa misma tecnolo-
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gia a otra enfermedad no prosperen.

Vale, todo esto muy bien, pero ¢ por qué hay va-
rios tratamientos para una enfermedad y ninguno
para la mia?

En nuestras asociaciones tratamos sobre todo
con distrofias hereditarias de retina, es decir, nues-
tras enfermedades vienen escritas en nuestros
genes. Pero hay genes y genes. No todos los
genes funcionan igual, no todos los genes son
igualmente ‘accesibles’ y no todos los genes se po-
drian ‘reparar’ de la misma manera.

Para que se entienda mejor, una simple muta-
cion en el gen RPEGS causa una gran cantidad de
casos de Amaurosis Congénita de Leber o Reti-
nosis Pigmentaria. En ese caso, esta claro que
atacar ese unico gen afectado puede ser util y ten-
dremos una cantidad de pacientes suficiente para
poder probar nuestro tratamiento.

Sin embargo, muchos de los que estais leyendo
esto os habéis enfrentado a una prueba genética
y 0s habéis dado cuenta de que no se mira unica-
mente 1, 2 6 3 genes, se miran decenas de ellos.
Sdlo para la retinosis hay descritos mas de cien
genes con mas de 2.000 mutaciones diferentes.
Aun asi, nos dejamos en el tintero, sin diagnosti-
car, casi un tercio de todos los casos. La medicina
tiene que avanzar aun bastante hasta poder ofre-
cer un tratamiento individualizado a cada uno de
los pacientes.

Ademas, los genes no tienen por qué actuar
solos ni independientemente los unos de los otros.
Puede ocurrir que la enfermedad se deba a una
combinacion de dos o mas genes ‘defectuosos’, y
no es lo mismo ir ‘contra uno’ que ‘contra varios’.
También puede ocurrir que del gen afectado de-
pendan otros genes e intentar corregirlo ponga en
peligro otras funciones necesarias de nuestro
cuerpo. En definitiva, aunque nos pueda parecer
algo sencillo, elegir contra qué gen actuamos y por
qué es un trabajo muy complejo. Aunque parezca
que se centran los esfuerzos en dos o tres patolo-
gias, estos esfuerzos estan cimentando el camino
para el resto de las enfermedades que quizas,
ahora mismo, nos resultan imposibles de tratar.
Desde nuestro lado, s6lo nos queda la confianza
en todos esos profesionales que dedican su vida a
intentar mejorar la nuestra.
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ASOCIACIONES

Seguimos en camino

Lo que funciona debe respetarse por el bien del ciudadano, que es lo que nos
guia a todas las personas que estamos al frente de cierta responsabilidad

Asociacion de
Castilla-La Mancha de
Retinosis Pigmentaria

omos conscientes de que podemos rehabi-
Slitar un mueble que nos llega al alma, una

casa en la que deseamos que nos dure por
siempre e incluso un cuerpo malherido del que es-
peramos recuperarnos en breve, pero en muy con-
tadas ocasiones nos planteamos una posible
recuperacion visual de nuestros maltrechos ojos.
Afrontar esas dificultades puede conseguirse en la
Clinica de Optometria de Elena Espinosa en Alba-
cete, siguiendo un tratamiento para cuidar esa vi-
sién que tantos problemas nos provoca. De hecho,
tras anos de conversaciones se ha conseguido for-
malizar el convenio de colaboracion entre nuestra
asociacion y la clinica, de lo cual damos fe con la
fotografia que acompana esta colaboracion.

Ya en mayo, en época de elecciones, nos plan-
teamos un gran dilema moral a la hora del voto.
Todos los partidos nos apremian, dando por sen-
tada la estrecha vinculacion entre politica y sanidad.
Ante esto, como colectivo reivindicamos un pacto
sanitario que deberia existir, gobierne quien go-
bierne, para que la situacioén en la que ahora nos
encontramos, con una Consejeria volcada en las
enfermedades raras, con una colaboracion estrecha
y una dinamizacion encomiable, no sea objeto de
rechazo si existiese una vuelta de tuerca politica. Lo
que funciona debe respetarse por el bien del ciuda-
dano, que es lo que nos guia a todas las personas

B ﬂ B .

Conchita Gomez y Elena Espinbéa.

que estamos al frente de cierta responsabilidad.

Esta afirmacion la sustento con las numerosas
reuniones que la Consejeria de Sanidad mantiene
con las asociaciones sociosanitarias, tales como el
Encuentro Regional con el Tejido Asociativo que
tuvo lugar el pasado miércoles 29 de marzo en el
Saldn de Actos de la Consejeria de Sanidad en To-
ledo, a la cual asistieron representandonos dos
miembros destacados, Eduardo Nufiez y Francisco
Manuel Serrano, los cuales dejaron muy alto el pa-
bellobn manchego.

Me mantengo alejada de todo tipo de movidas
politicas, ya que considero que lo principal es mi
afectado que viene desorientado y al que solo le in-
teresa su salud y no el matiz politico de la asocia-
cion. En suma, debo reconocer que deseamos
como colectivo que esta implicacion con nuestras
distrofias de retina se mantenga irreductible sea cual
sea el signo politico que nos rija. Es una reivindica-
cidn que espero que no caiga en saco roto, de ahi
que me haya permitido la licencia en plasmarlo por
escrito.
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Premio 35 aniversario

La Asociacion Aragonesa de Retina convoca un premio a la investigacion
en distrofias de retina, con motivo de la celebracion de su fundacion

Asociacion
Aragonesa
de Retina
(AAR)

O)~4R

I a Asociacion Aragonesa de Retina ha con-

vocado el ‘Premio a la Investigacion en

Distrofias Hereditarias de Retina (DHRY)’,
con motivo de la celebracion del 35° aniversario
de su fundacion. El premio esta dotado con una
cuantia de 3.000€ al trabajo ganador y posibilita
su publicacion en una revista especializada de
reconocido prestigio a nivel internacional.

Se pretende reconocer el esfuerzo en la in-
vestigacion médica del autor o autores ganado-
res, asi como motivar a las Administraciones
Publicas y a entidades privadas a apostar por la

investigacion, difundiendo entre los medios de
comunicacion, la labor de nuestra AAR. De esta
manera, cumplimos varios de los objetivos que
la Asociacion se marco en sus estatutos.

La convocatoria del Premio 35° Aniversario de
la AAR va dirigida a todos los profesionales de
la medicina de reciente incorporacion al ambito
laboral, a los médicos internos residentes de ul-
timo afio y a cualquier otro profesional cuya ac-
tividad esté relacionada con las distrofias
hereditarias de la retina. Un comité médico, pre-
sidido por la Dra. Isabel Pinilla, decidira el trabajo
ganador, siendo entregado en un acto a celebrar
en el mes de noviembre de 2023.

Este reconocimiento no hubiera sido posible
sin la colaboracién de Yanguas Opticos Baja Vi-
sion y la difusion entre el ambito médico reali-
zada por la Consejeria de Sanidad del Gobierno
de Aragon.

Al dia en la jornada anual

Mas de cien personas asisten a la triple cita de la asociacion extremefia
de su asamblea general, mesa de profesionales y comida de convivencia

Asociacion
de Retinosis
Pigmentaria
Extremena
(ARPEX)

a asociacion extremenfa de Retinosis Pig-
mentaria y otras distrofias hereditarias de

Lretina celebré el 15 de abril su jornada

anual, que tuvo tres partes:
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Asamblea General de Socios

La asamblea general de socios sirvié para abor-
dar los asuntos de gestion de la asociacion y tra-
tar sobre la atencidén y servicios que se prestany
las actividades que se desarrollan.

Mesa de profesionales

El alcalde de Fuente del Maestre, Juan Antonio
Barrios Garcia, dio la bienvenida: “Quiero agra-
deceros que hayais elegido Fuente del Maestre,
donde vais a ser muy bien acogidos. Sé que



ASOCIACION RETINOSIS
PIGMENTARIA EXTREMENA
A D i Vo

‘(?_‘ill .F"-:‘_ B .‘j_’.

=1

' m § b

1SOCEACTON RETINGSES
PIEMENTARIA EXTREMENA

ARPEX

nuestra paisana Puri Zambrano es una persona
muy importante para ARPEX, porque fue la que
la impulsé y la que le dio mucha vitalidad. Es ella
la que me va informando de los casos que tene-
mos en Fuente del Maestre y de las necesidades
que tienen, a las que ofrecemos soluciones. De
hecho, en nuestro Centro Especial de Empleo
hemos tenido trabajando y tenemos a personas
con retinosis y hay que reconocer que son muy
buenos trabajadores, que nos han demostrado
siempre que la fuerza de voluntad supera cual-
quier limitacion y que nos dan una leccion de vida
a todos”. También comentd que “las administra-
ciones tenemos que invertir mas, no sélo en in-
vestigacion, sino también en accesibilidad, en la
eliminacién de barreras arquitecténicas...”.

El genetista del Hospital de Mérida, el Dr. Mi-
guel Fernandez Burriel, comprometido en el es-
tudio y la realizacion de los protocolos genéticos
de los pacientes afectados por esta enfermedad,
se centro en los ultimos avances que se estan lo-
grando en el campo de la investigacion: “Hay que
destacar que en entre mis dos ultimas interven-
ciones ha habido una verdadera revolucion con

Imagenes de los profesionales y las autoridadees que participaron en la jornada anual de Arpex.
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Luxturna o Retiprotek y tratamientos de tipo op-
togenético, para la ultima fase de la enfermedad
que estan en estudio”.

Por su parte, el oftalmélogo de Fuente del
Maestre, el Dr. Francisco José Prieto Lopez, des-
taco que “ aunque no haya una cura , €so no sig-
nifica que no podamos tratar la enfermedad a lo
largo de su evolucion”. Las enfermeras del Cen-
tro de Salud fontanés, Antonia M? Tolosa Pe-
guero y Nuria Gonzalez Suarez, informaron de
que en Atencion Primaria se cuenta con recur-
sos de muchos tipos, que a veces los propios pa-
cientes desconocen. Recursos informativos,
formativos, de gestidon del estrés y de atencion
personal a unos pacientes cuya vida personal y
social se puede ver muy afectada.

Prosiguié Venancio Ortiz Silva, presidente del
Consejo Territorial de ONCE. Hablo de la gran
cantidad de servicios que prestan: “Podemos
afirmar que los servicios que tenemos en Espafia
no los hay en ninguna parte del mundo. Ademas
de nuestras fundaciones, como la de los perros
guia, la de ayuda a personas sordociegas, la
atencion a personas ciegas de Latinoamérica, o
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la que tenemos proyectada para apoyar a las
personas con baja vision.

Por ultimo, el fontanés José M? Vergeles
Blanca, vicepresidente segundo y consejero de
Sanidad y Servicios Sociales, explicé la impor-
tancia de la asociacion y de los profesionales im-
plicados, que pidieron un protocolo de actuacion
para la Retinosis Pigmentaria, que viene funcio-
nando en el Hospital de Mérida. Igualmente y a
la pregunta de Puri Zambrano Gomez, acerca de
cuando el SES contara con la especialidad de
Genética, contestdé: “Como Comunidad Auto-
noma, hace tiempo que hemos pedido la crea-
cion de dos, una de Genética Clinica y otra de
Genética de Laboratorio. Y hablo de la existencia
“‘de una nueva normativa, y de un grupo de es-
pecializacion en el propio Ministerio de Sanidad,
integrado por representantes de todas las comu-
nidades, (el Dr. Fernandez Burriel esta en la Co-
mision Extremefna) en el que se ha expuesto la
creacion de esas unidades”, que veran la luz de
acuerdo al proceso establecido en dicha ley.

Los socios pudieron manifestar sus dudas in-
quietudes y problemas a los profesionales.

Comida de convivencia
La comida de convivencia, como comento la pe-
riodista Concha Llamazares Guerrero “fue un
verdadero intercambio de sonrisas y abrazos, de
preguntas y vivencias compartidas. Y sobre todo
de felicitaciones a una mujer, Puri, que lleva al
frente de Arpex “30 afos + 1y que, pese a haber
perdido por completo la vision, demostré una vez
mas, su gran profesionalidad y humanidad a la
hora de organizar con éxito esta ultima jornada”.
Son muchas las muestras de agradecimiento
por la acogida, servicios, ayuda, detalles, obse-
quios a todos los asistente. Por parte del Ayun-
tamiento, incluimos la preparacion de la Casa de
la Cultura y la ayuda de trabajadores. Al Casino,
por el menu especial para la asociacion. Y, sobre
todo, a las autoridades, a los ponentes y profe-
sionales, a los socios, familiares y acompafantes
que nos apoyaron y estuvieron con nosotros.
Agradecer, al gran equipo de Radio La Fuente,
Concha Llamazares Guerrero y Miguel Gonzalez
Zambrano y a Joaquin Rodriguez Blanco que,
aunque no pudo acompafnarnos, nos dedicara su
mejor hacer en la postproduccion como siempre.

GAM Retina Valencia:
Diez anos caminando juntos

Somos “abrazadores”, escuchamos desde la empatia e implicacion,
desde las propias vivencias y nunca desde la compasion o lastima

RETINA COMUNIDAD VALENCTANA

¢

ASOCIACION DE PERSONAS AFECTADAS POR

DISTROFIAS DE LA RETINA

Asociacion Retina
Comunidad Valenciana

ojos y transformar diez afios en dias y que, al-

I magina por un momento que pudieras cerrar los
rededor tuyo, 3.652 pequenas pelotitas de pin
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pon de divertidos colores dan botecitos haciendo su
caracteristico sonido, “ping” “ping” “ping”... ahora
abre los ojos e imaginate que no te es posible ver
esas pequenas pelotitas. Algo asi es lo que les pasa
a mas de 600 personas que forman parte de la Aso-
ciacion Retina Comunidad Valenciana y, segun los
datos registrados, mas de 15.000 personas en toda
Espana. Personas que estan entre nosotros y que
viven su dia a dia entre luces y sombras. Mi nom-
bre es Cynthia Pascual Cantos, soy Pedagoga y
Terapeuta Ocupacional y desde hace diez afios di-



rijo el Grupo de Ayuda Mutua de Retina Comunidad
Valenciana en su sede de Valencia.

¢Sabes qué es un GAM?

Hace diez anos iniciabamos esta emocionante an-
dadura y desde ese abril de 2013 ya llevamos 3.652
dias caminando juntos. ¢Sabes lo que es un GAM?
Es, principalmente, un proyecto que se ha creado
para personas afectadas por Distrofias Hereditarias
de Retina, del que mas de 35 usuarios y usuarias
han formado parte, un espacio en el que nos com-
partimos, crecemos, reimos y nos emocionamos
siempre desde el respeto, la honestidad, la acepta-
cion de la diversidad, la inclusion, la conciencia so-
cial, el absoluto optimismo y vitalidad.

Un espacio donde todos ponemos nuestra ex-
periencia a disposicion de las personas que se sien-
ten parte de esta familia. En palabras de Paco,
miembro junto con Encarna del grupo desde sus ini-
cios, “formar parte del GAM es como estar en casa,
una familia, donde estar entre iguales que te com-
prenden y ayudan porque estan pasando por el
mismo proceso, con sus altos y sus bajos, te sien-
tes comprendido y ayudado. EI GAM es apoyo y
amistad”.

El grupo se crea con reuniones los martes, quin-
cenalmente, en la sede de Valencia, de forma pre-
sencial. En palabras de José Miguel: “Las reuniones
de dos horas parece que sean de dos segundos,
asi que estoy deseando que pasen esas dos se-
manas para ver a gente tan buena”. En nuestros en-
cuentros busco dotar de herramientas y recursos
para afrontar situaciones derivadas de su deficien-
cia visual, utiles para el dia a dia y la gestion de los
cambios que se dan en este tipo de patologias.
Aprendemos con la amplitud y variedad de estrate-
gias que nos ofrece, entre otras, la Programacion
Neurolinguistica. ¢ Te has parado alguna vez a es-
cuchar como te hablas? ¢ Qué uso haces de las pa-
labras para referirte a ti mismo y a las personas que
forman parte de tu vida? ¢ Eres consciente del poder
que tiene lo que te dices? Tal y como Ainhoa nos
explica, “tras el diagndstico, cuando el miedo, la pre-
ocupacion y la incertidumbre todo lo invade, cuando
no ves mas alla, el GAM me ayudo a saber que no
solo habia luz en el tunel, aprendi a sentirme en paz
conmigo misma, que habia un sitio para mi”. Por-
que si algo caracteriza a las maravillosas personas

Asociaciones

Cynthia Pascual Cantos.

que forman parte de esta aventura nuestra, es que
somos “abrazadores”, escuchamos desde la em-
patia e implicacion, desde las propias vivencias y
nunca desde la compasién o lastima. Ramodn,
desde que se unié a nosotros, “ya no se siente solo
ante lo desconocido”. Y para Oscar representa “es-
peranza, seguridad y ganas de seguir avanzando”.
¢Impedidos? jNo! Solo limitados. Y como Julian
suele decir: “¢ Limitados? Siguenos y veras...”.
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Integrantes del GAM de Retina Valencia.
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Somos “celebradores” y vitalistas. Porque cada
dia es una conquista. Ante cada nuevo reto, ante
las nuevas situaciones, nos crecemos, encontra-
mos la manera de hacernos grandes, para sentir-
nos importantes y valorados. Somos equipo y como
Lola nos cuenta: “Aprendemos a luchar para no ren-
dirnos cuando el dia se vuelve un poquito mas os-
curo”.

Y de repente, la pandemia nos lleva a quedar-
nos en casa y nuestro mundo se hace mas pe-
queno... ;,Qué hacer con tanto tiempo? ;Qué
puede hacer el GAM para crear un espacio de cre-
cimiento? Et Voila. “RetiRetos”. Y ahi surge el que
sera nuestro “sobreviviré” particular, Capitan Retin-
Power, un alter ego, divertido, ocurrente y que mar-
cara un antes y un después en este particular grupo
que desde ese inicio de pandemia ya no volveria a
ser el mismo, seria mejor. “El GAM, la mejor va-
cuna contra la Covid-19, indicado para prevenir los
efectos secundarios de la pandemia y mejorar la
amistad, la empatia y hacer volar el tiempo”, nos
cuenta Julian. Intentamos ser un coro con Vicente,
que volvio a la que siempre fue su casa, puso todo
su empefio, aunque no creo que lo consiguiéramos,
pero si fue desternillante intentarlo. Aprendimos a
utilizar editores de video, hicimos manualidades, co-
cinamos (mucho), hicimos ejercicio, nos pusimos
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guapas y guapos, nos disfrazamos y maquillamos,
incluso nos atrevimos con Tik Tok, las videoconfe-
rencias ya no eran algo incierto para nosotros y nos
reencontramos, Valencia — Aramaio (Alava), a un
solo “clic” de distancia, “un reencuentro con su fa-
milia GAM, motivacion para ir superando las dificul-
tades de la enfermedad que los une”.

Diez afos dan para mucho, y en el GAM Retina
Comunidad Valenciana en su sede de Valencia los
hemos exprimido, porque asi hacemos las cosas, a
lo grande. Mi mision, seguir poniéndome al servicio
de todos y todas los que sientan que no encuentran
un lugar. Gracias a la Asociacion Retina Comuni-
dad Valenciana y a todos los usuarios y usuarias
que forman y han formado parte del grupo en este
tiempo, por confiar en mi todos estos afios. Situ
momento es este, jven!

Estamos hechos de aquello que superamos.
Transformacién para avanzar. Porque no queremos
salir de nuestra zona de confort, queremos hacerla
cada vez mas y mas grande, para crear un espacio
seguro en el que quepamos todos y todas, en el que
sentirnos libres, en el que seguir comiéndonos el
mundo. “Ya no somos invisibles”, como dice
JuanMi, y eso, nos hace excepcionales.

Vuelve a cerrar los ojos, “ping”, “
abrelos, jsonrie!

LE 1]

ping”, “ping”...
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Impulso al conocimiento en
nuevas terapias y tratamientos

Nos centramos en los nuevos tratamientos y los estudios que se estan
llevando a cabo, algunos de ellos con resultados esperanzadores

Asociacion Retina
Madrid (ARM)

y Fundacion
Retina Espana

esde la Asociacion Retina Madrid y Fun-
Ddacién Retina Espafia la primavera del
2023 la estamos centrando en compartir
informacion a las personas socias y a todas
aquellas personas afectadas por una enferme-
dad poco frecuente con afectacion visual. Nos
hemos centrado en la investigacién, los nuevos
tratamientos y los estudios que se estan llevando
a cabo, alguno de ellos con resultados esperan-
zadores.

Tras la pandemia Covid-19 nuestra entidad re-
toma la presencialidad y hemos celebrado en
CaixaForum de Madrid las XIV Jornadas Cienti-
ficas. Estamos enfocados en compartir informa-
cion util para nuestros socios y para ello, hemos
realizado también un webinar sobre el nuevo nu-
tracéutico, Retiproteck. Este complemento vita-
minico nacié de la mano del buen trabajo entre
tejido asociativo, centros de investigacion y los
propios investigadores.

X1V Jornada Cientifica. La Fundacion
Retina Espania celebro el 30 de marzo de 2023,
una jornada muy necesaria para actualizar la in-
formacion sobre nuevas terapias y tratamientos
para las enfermedades poco frecuentes que li-
mitan la vision. Raul Gilabert presidente de la
Asociacién Retina Madrid y del patronato de la
fundacion, ofrecid unas palabras de bienvenida a
las personas presentes y las que siguen el acto

online, con especial atencién para la Directora
del Instituto de salud Carlos Ill, Dia. Eva Ber-
mejo; Clotilde de la Higuera, miembro de FEDER
y Ana Belén Morejon, responsable de la ONCE.

Ademas, en esta jornada pusimos atencion en
el Observatorio Nacional de Enfermedades
Raras Oculares, ONERO. Una entidad valiosa
para el desarrollo de los datos clinicos, en la que
las propias entidades nos debemos sentir orgu-
llosos de esta union y la eficacia del registro para
colaborar en estudios cientificos.

Expertos y ponencias

* Dra. Maria Pilar Tejada Palacios. Jefa de
Secciéon de Oftalmologia del Hospital 12 de Oc-
tubre (Madrid). Ponencia sobre: La aplicacion de
la terapia génica LUXTURNA y sus resultados.

* Dr. Julio José Gonzalez Lépez. Unidad de
retina del Hospital Ramon y Cajal (Madrid). Res-
ponsable de las consultas monograficas de Uvei-
tis y enfermedades heredodegenerativas de la
retina. La ponencia se centré en: Los procesos
de evaluacion de pacientes para la aplicacion de
tratamientos genéticos y la participacion en en-
sayos clinicos.

* Dra. Teresa Gracia Garcia. Oftalmologia ge-
neral y seccion de Neuro-oftalmologia en el Hos-
pital 12 de Octubre (Madrid). Ponencia: Terapias
para enfermedades raras que limitan la vision, en
este caso, la Optogenética en retinosis pigmen-
taria y terapia génica para Neuropatia optica he-
reditaria de Leber.

» D. Raul Gilabert. Presidente del Observato-
rio Nacional de Enfermedades Raras Oculares,
Onero. Ponencia sobre: La importancia del re-
gistro nacional de pacientes con enfermedades
raras y afectacion visual.

En los siguientes enlaces a YouTube pueden
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Imagen de una de las ponencias.

acceder a los dos bloques de ponencias:
- Bloque I: https://acortar.link/4gZ5eD
- Bloque II: https://acortar.link/YOQU11T

Retina Madrid coopera para dar a co-
nocer Retiprotek. En esta ocasion hemos
puesto atencion a este novedoso complemento
vitaminico dirigido a un tipo de Distrofia Heredi-
taria de Retina (DHR). El webinar se realizé el 14
de marzo (abajo tiene el link de acceso) y conto
con los siguientes ponentes:

» La Dra Rodrigo es Investigadora principal del
grupo Fisiopatologia y Terapias de Enfermeda-
des de la Vision del Centro de Investigacion Prin-
cipe Felipe.

* El Dr. Millan es Investigador principal del
grupo Biomedicina Molecular Celular y Geno-

mica del Instituto de Investigacion Sanitaria La
Fe y de la Unidad 755 de CIBERER.

 El Dr. Soriano es director del Food and He-
alth Lab de la Universitat de Valéncia.

Raul Gilabert, presidente de la Asociacion Re-
tina Madrid dio la bienvenida a esta sesién. Los
expertos detallaron el proceso desde el inicio
para llevar a cabo este estudio, desde la fase de
ensayo clinico hasta el desarrollo final del pro-
ducto. Ha sido una muy buena oportunidad para
conocer las distintas areas que intervienen en un
estudio como este y destacar el caso de éxito, al
encontrarse ya en el mercado este complemento
para DHR. Acceso al webinar en Youtube:
https://acortar.link/C6TooQAmbas sesiones fue-
ron presentadas por Pedro Garcia Recover, res-
ponsable de Comunicacion.

Actualmente nos encontramos inmersos en la
organizacion de un concierto benéfico el 2 de
junio a las 19 horas en la Delegacion Territorial
de ONCE en Madrid. El Coro Universitario Com-
plutense ofrecera un repertorio sacro europeo y
canciones populares. Para mas informacion de
este concierto y otros aspectos de interés, pue-
den consultar en: www.retina.es.

Pedro Garcia Recover
Responsable de Comunicaciéon en
Asociacion Retina Madrid

y Fundacién Retina Espafia

Control y seguimiento

Una media de 150 socios de Castilla y Leon son atendidos altruistamente por
un equipo de oftalmdlogos y enfermeras del Hospital Rio Hortega de Valladolid

Retina Castilla y Ledn
(RECyL))

Retinacastila yilesn
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a desde el afo 1995, la asociacion de
YRetina de Castilla y Ledn (ReCyL) viene
pasando la Unidad de Control y Segui-
miento de sus asociados puntualmente cada dos

afos. Una media de 150 socios de Castilla y
Leon, independientemente de su lugar de resi-



dencia y de su sistema de atencion sanitaria, son
atendidas de forma altruista por un equipo de
meédicos oftalmologos y enfermeras en el Hospi-
tal Rio Hortega de Valladolid.

Fue el Dr. José Ignacio Alonso de la Fuente el

que ayudo hace ya 27 aios a crear esta unidad ' -

pionera en Espafa, la cual ha sido referencia
para otras comunidades. A dia de hoy la respon-
sable de la realizacién de este control y segui-
miento es la Dra. Hortensia Sanchez Tocino.

En 2023, han sido atendidas por el servicio de
oftalmologia del citado hospital, compuesto por
dos oftalmdlogas y seis enfermeras, mas de 125
socios de ReCyL. Las pruebas han sido de todo
tipo, campos visuales, tomografia, tension ocu-
lar, agudeza visual, etc. Posteriormente, cada
socio era atendido personalmente y se le ofrecia
un informe exhaustivo, perfectamente explicado
por la oftalmdloga de referencia.

Informe genético

Hay que hacer valer la importancia del informe
genetico, que después de la insistencia de nues-
tra asociacién, ha sido realizado en multiples
ocasiones a pacientes que no disponian del
mismo, procediendo por parte de la Unidad a la

Encuentros
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Imagen del Hospital Rio Hortega de Valladolid.

explicacion de informe genético, asi como a la
realizacion del consejo genético pertinente.

Han sido muchos los agradecimientos recibi-
dos en la asociacion por la extraordinaria aten-
cion recibida y profesionalidad demostrada por
el equipo médico. Es encomiable la empatia de-
mostrada por todo el equipo meédico que atiende
en su tiempo libre a los pacientes que han tenido
la oportunidad de pasar por sus manos.

ReCyL agradecera siempre a este equipo mé-
dico, al jefe de servicio de oftalmologia del Hos-
pital Rio Hortega, asi como a su gerente, el
compromiso y dedicacién que siempre se ha
mostrado con esta asociacién de pacientes.

provinciales

Para reforzar la atencion social y el contacto directo con los afectados y sus familias,
se establecera un calendario de convivencias en las diferentes provincias andaluzas

Asociacion
Andaluza
de Retinosis
Pigmentaria
(AARP)

mentaria inicia su proyecto de encuentros
provinciales en Malaga. Dentro de su estra-
tegia para reforzar la atencion social y el contacto di-

I a Asociacion Andaluza de Retinosis Pig-

recto con las personas afectadas y sus familiares,
se establecera un calendario de convivencias en las
diferentes provincias andaluzas.

La sede de la ONCE en Malaga se convirtio, el
pasado mes de enero, en el punto de encuentro de
la junta directiva de la Asociacion Andaluza de Re-
tinosis Pigmentaria (AARP) con un nutrido grupo de
asociados formado por personas afectadas y fami-
liares. En este encuentro, ademas de tener la posi-
bilidad de saludarse personalmente, se pudo tener
una extensa conversacion sobre el trabajo que la
entidad andaluza esta desarrollando y, sobre todo,
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Imagen de la reunién de los socios de la AARP en la sede de la ONCE en Malaga.

lo que queda aun por hacer.

El director de la ONCE en Malaga, don José Mi-
guel Luque, dio la bienvenida a los miembros de la
asociacion, agradecio al presidente Rafael Bascon
y a la vicepresidenta y delegada en Malaga Julia
Leiva, su trabajo con las personas afectadas y su
colaboracion permanente con la ONCE. De igual
modo, se puso a disposicion de la AARP y de sus
integrantes para todo aquello que la Organizacion
Nacional de Ciegos pueda ayudar.

Junto al secretario de la AARP y de ONERO, An-
tonio Espejo, y a Manuel Guzman, vocal de la aso-
ciacion, ademas de informar sobre todo lo que la
asociacion andaluza esta llevando a cabo, el presi-
dente Rafael Bascén traslado a los asistentes datos
sobre ensayos clinicos, proyectos de investigacion
e iniciativas médico-cientificas que se estan dando
en la actualidad. De ahi que los invitara a participar,
cuando les corresponda, en el proyecto que se esta
llevando a cabo con el Hospital y Fundaciéon La
Arruzafa de Cordoba.

Los asistentes pudieron conocer el trabajo que
tanto FARPE, como las entidades asistentes estan
realizando, los proyectos de investigacion que han
resultado ganadores en las ultimas ediciones de los
premios FUNDALUCE vy se invitd a los participantes
a adquirir el magnifico libro ‘Emociones a la Vista’,
editado por los comparieros de Retina Murcia, cuyo
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precio va destinado integramente al Fondo de In-
vestigacion de la Fundacion Lucha contra la Ce-
guera.

Otra de las cuestiones tratadas en el encuentro
fue la importancia de estar inscritos en el Registro
de Pacientes con Enfermedades Raras del Instituto
de Salud Carlos Il y que esta promoviendo e im-
pulsando el Observatorio Nacional de Enfermeda-
des Raras Oculares (ONERO). Aprovechando la
reunion, se traslado a los asistentes el modo de re-
alizar el registro, la documentacién necesaria a
aportar y como tanto la AARP como ONERO pue-
den ayudar al respecto.

Tras finalizar la charla, los asistentes pudieron
plantear algunas cuestiones, sobre temas de inte-
rés, aunque debido a los horarios tan comprimidos
que se dieron, no hubo mucho tiempo para ello. Sin
embargo, los asistentes pudieron disfrutar de una
comida de convivencia donde, de manera disten-
dida, pudieron compartir historias, experiencias y re-
solver cuantos temas se plantearon.

Aunque supo a poco, el encuentro provincial de
Malaga puso sobre la mesa la importancia de or-
ganizar eventos de este tipo, donde tratar de forma
directa y presencial, cuestiones que preocupan y
afectan a las personas miembros de la asociacion
y sus familiares. El aspecto humano de padecer dis-
trofias hereditarias de retina y el dia a dia, tanto para



los afectados como para el entorno mas cercano
son cuestiones que deben de traerse a un primer
plano, para poder sobrellevar de la mejor forma po-
sible la enfermedad.

A lo largo de este afio, la entidad andaluza va a
intentar organizar nuevos encuentros en las otras
provincias andaluzas en las que hasta la fecha no
ha sido posible reunirse y encontrarse con las per-
sonas asociadas. Para ello, la asociacion va a ex-
plorar todas las opciones y lineas de subvenciones
y ayudas posibles que permitan reforzar los en-
cuentros presenciales de las personas afectadas
entre si, con el equipo directivo de la asociacion y
con profesionales médicos y cientificos de relevan-
cia, reuniones que, esperan, puedan ser realizadas
con mayor asiduidad.
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Miembros de la AARP y de la Fundacion La Arruzafa tras

Juntos hacemos pina

Retina Catalunya celebra el dia mundial de las ER y su asamblea anual
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etina Catalunya, durante este primer se-
Rmestre, acudio en febrero a la Jornada
del dia Mundial de las Enfermedades
Raras, acto organizado por la Plataforma de Ma-
lalties minoritaries. El evento tuvo lugar en el em-
blematico edificio de Gaudi, La Pedrera-Casa
Mila. En esta jornada escuchamos algunos testi-
monios directos de algunas patologias, asi como
una mesa redonda que reflexionaba sobre equi-
dad en los tratamientos de alta complejidad.
Mediante el lema “Junts fem pinya” (juntos ha-
cemos pifa), la Plataforma intenta dar apoyo a
las asociaciones de pacientes de enfermedades
raras y trabaja para intentar recortar el plazo de

Imagen del evento por el dia de las enfermedades raras,

diagndstico de estas patologias, para facilitar el
acceso a tratamientos y terapias avanzadas.
Varios miembros de la junta directiva también
acudieron ese mismo dia a un evento celebrado
en el Instituto de Microcirugia Ocular (IMO),
donde se llevé a cabo una jornada de puertas
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abiertas de sus laboratorios de investigacion. En
el acto intervino el nuevo director de IMO, Dr.
Rafael Navarro Alemany, asi como la investiga-
dora Dra. Esther Pomares, coordinadora del de-
partamento de Genética, que mediante una
mesa redonda junto con otros colaboradores,
habl6 sobre las técnicas actuales de investiga-
cion. Entre ellas, la terapia génica, la terapia
celular, la optogenética, comentando la situacion
actual de las DHR. En el mes de abril se celebro
la Asamblea General Ordinaria de la asociacion,
en la que se aprobaron el presupuesto para este
ano y las cuentas del ejercicio 2022.

Proyectos actuales

La Asociacion esta trabajando en la preparacién
de su 35 aniversario, que este afo se celebrara
el préximo 11 de noviembre. El evento contara
con tres bloques, un bloque sobre investigacion,
otro bloque sobre tecnologia y divulgacion, asi
como un tercer bloque sobre asesoramiento juri-
dico.

Otro de los proyectos en los que se esta tra-
bajando es la edicidn en castellano, del cuento
solidario Recuerdos de luz de la escritora Marta
Fos, del que esperamos poder hacer difusion du-
rante el proximo semestre.

Para no olvidar las estrellas

La escritora Marta Fos regala a Retina Catalunya el cuento ‘Records de llum’

tina Catalunya del pasado 7 de mayo

contd con unos invitados de lujo. Se trata
de las personas que han impulsado un cuento
para pacientes infantiles de retinosis pigmenta-
ria. Entre ellos, se encontraba la autora del
cuento, Marta Fos, acompanada por el coordi-
nador de la Unidad de Distrofias de Retina del
Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona, Jaume
Catala. ‘Records de llum’ (Recuerdos de luz) es
el titulo de esta obra, con la que se pueden sen-
tir identificados buena parte de los socios de Re-
tina Catalunya. El cuento ya esta editado en
catalan y se esta preparando su edicion en cas-
tellano. Es como una guia que explica la retino-
sis pigmentaria a los nifios y también a los
adultos.

El cuento explica cémo la nifia Ot deja de ver
las estrellas que habia contemplado de pequeiia
sobre su casa en la montaia. Su familia la lleva
al pediatra y le tienen que hacer muchas prue-
bas, Una libreta que le regala su abuelo y la son-
risa de una nifa tienen un papel relevante en la
historia. La autora de ‘Recuerdos de Luz’ es
maestra en dos escuelas rurales y ha publicado
otros cuentos solidarios como ‘Somriures va-

I a asamblea ordinaria de la Asociacion Re-
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Imagen de la presentacién del cuento

lents’, a beneficio de la investigacion de la dis-
trofia macular de Duchenne y dos titulos para pa-
cientes diagnosticados de la enfermedad NF1 en
el hospital San Joan d Déu. La ilustradora del
cuento es Silvia Bocacha, que también es maes-
tra. Ha pintado 18 acuarelas de manera desinte-
resada.

Fe de erratas: El texto de este articulo re-
cupera el que debié salir en la revista Vision
61 de la asociacion de Catalunya, aunque por
error, se edité otro texto.
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Un nombre para todos

Esta asociacion representa a todo el colectivo de personas que se encuentra ligado a
este tipo de patologias retinianas y se considera necesario cambiar la denominacion

Asociacion de
Distrofias
Hereditarias
de Retina
Canarias
(ADISHREC)

ADISHREC
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mentaria de la Comunidad Canaria cumplié

el pasado 12 de diciembre de 2022 su 30
aniversario desde que don German Lépez Fuentes
la cred. En un primer momento, la Asociacion nace
con el principal
objetivo de cono-
cer una patologia
desconocida en
ese momento,
como la Retino-
sis Pigmentaria.
Durante esos lar-
gos afnos, se han
realizado innu-
merables actua-
ciones donde se
ha fomentado la
investigacion y
reivindicado dar
visibilidad la Reti-
nosis Pigmenta-
ria.

AARPCC es una asociacion en continuo
avance, a medida que crecia, comenzaban a apa-
recer en su camino diferentes Distrofias Heredita-
rias de Retina. La poblacion que atiende fue
creciendo, ya que, personas sin Retinosis Pigmen-
taria, pero si con otras DHR se fueron uniendo a
esta familia que se naci6é en 1992.

Como sinénimo de expansion y de avance se
decide realizar un cambio trascendental en la aso-

I a Asociacion de Afectados por Retinosis Pig-

ADISHREC

ciacién, cambiando su sefa de identidad, su nom-
bre. La realidad en Espana es que el numero de
personas que podrian padecer una de las DHR se
estima en un rango de 2 a 3,3 casos por 10.000 ha-
bitantes y debido a esta baja prevalencia, las DHR
estan consideradas enfermedades raras.

Si bien las DHR mas frecuentes son la Retinosis
Pigmentaria y la enfermedad de Stargardt-Fundus
flavimaculatus, no son las unicas. Concretamente,
se han establecido 1.500 mutaciones en mas de
270 genes que pueden causar DHR.

Es por ello, y teniendo en cuenta que esta Aso-
ciacion representa a todo el colectivo de personas
que se en-
cuentra ligado
de una ma-
nera o de otra
a este tipo de
patologias, se
considera ne-
cesario cam-
biar la
denominacién
de esta Aso-

ciacion, sin
especificar
ninguna de
ellas en con-
creto.

Por ello, el
26 de abril de

2023 en la Asamblea General Extraordinaria se
aprueba la nueva denominacién de la presente
Asociacion: Asociacion de Distrofias Hereditarias
de Retina Canarias, ADISHREC. A partir de ahora,
ADISHREC continua el legado que deja AARPCC.

Dando continuidad al legado de estos 30 arios,
ADISHREC, ha comenzado a colaborar con la Fun-
dacion Canaria de Museo de la Ciencia y Tecnolo-
gia de Las Palmas de Gran Canaria.
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Campanas,

reeleccion,

comida y mas emociones

David Sanchez repite de nuevo como presidente de Retina Murcia

> s
(7
= < Asociacion
o RETINA
Oy MURCIA

emestre mas que intenso en Retina Mur-
Scia, donde hemos establecido un ritmo

constante en el que se nos acumulan las
actividades. Comenzamos el afio con la prepara-
cion y el desarrollo de nuestra campafia #NoSo-
mosRaros, que alcanzaba su tercera edicion con
motivo del Dia Mundial de las Enfermedades
Raras. Nuestros socios y sus familiares y amigos
protagonizaron durante el mes de febrero videos
donde nos contaban los que les gustaria ver y
tanto los afectados como los que no lo estaban
manifestaban que no son raros. Seguidamente,
decidimos conmemorar el Dia Internacional de la
Mujer, lanzando un video el 8 de marzo titulado
‘Mujeres con vista’, protagonizado por dirigentes
politicas y mujeres de diversos ambitos de la so-
ciedad que reivindicaban la igualdad y remarcaban
que no es solo una cuestion de género, dado que
las mujeres con discapacidad visual sufren una
doble discriminacion.

Posteriormente, celebramos nuestra asamblea
general de socios en el Hotel El Churra, con una
sesion extraordinaria para la reeleccion de David
Sanchez Gonzalez como presidente de la entidad.
Seguidamente, disfrutamos de una comida de fa-
milia en los salones del hotel

Nuestra comida benéfica tuvo lugar el 22 de
abril en el restaurante hotel Rincon de Pepe,
donde asistieron en torno a 150 personas. Supuso
un atracon de ilusion. Nos acompaniaron autorida-
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La junta directiva de Retina Murcia

des y representantes de la UMU y el Colegio de
Opticos, ademas de muchos de nuestros socios
con familia y amigos. Y nos reimos con la rifa. El
afno que viene repetimos.

Ademas, nuestra asociacion Retina Murcia en-
tregé durante este evento sus premios como
muestra de agradecimiento por su colaboracion
desinteresada a la doctora Elena Rodriguez, dis-
tinguida con el ‘Premio Luis Berrocal’; a los dibu-
jantes de La Verdad y La Opinion, Puebla y
Sabiote, los nombramos nuestros primeros socios
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Campana #NoSomosRaros Video del dia de la Mujer

de honor; y a nuestra Carmen Gémez Navarro, la
distinguimos por su entrega y carifio.

También hemos continuado con nuestra cam-
pafia de sensibilizacion y divulgacion de las dis-
trofias hereditarias de retina y la baja vision en los
colegios e institutos de la Regién de Murcia. En
esta recta final de curso, hemos llegado hasta mil
alumnos de once centros, gracias a la inclusion de
un programa de charlas conjunto y coordinado
entre las concejalias de Servicios Sociales y Edu-
cacion del Ayuntamiento de Cartagena.

Asimismo, hemos impartido un curso de forma-
cion a los funcionarios del Ayuntamiento de Mo-
lina de Segura, gracias a la colaboracion estrecha
que mantenemos con el Colegio Oficial de Opti-
cos-Optometristas de la Regién de Murcia. El pre-
sidente de Retina Murcia, David Sanchez, y la
presidenta del colegio profesional, Ester Mainar,
fueron los encargados de impartir este curso, al
que asistieron medio centenar de empleados pu-
blicos municipales.

Igualmente, participamos con una charla sobre
la baja visién en la Jornada Seguridad Vial y Dis-
capacidad que organizo la Escuela de Seguridad

Asociaciones

Carmen Gomez con su premio.

Y

Ester Mainar Enrique Invierno

Publica del Ayuntamiento de Cartagena (ESPAC)
en los salones del campus del CIM de la Universi-
dad Politécnica de Cartagena. Y tuvimos el placer
de inaugurar la Il Feria de Formacion Profesional
del IES Mediterraneo, también de Cartagena, un
centro que imparte varios grados de FP destina-
dos a la formacion en la atencion a personas con
discapacidad. Incluso impartimos una charla en la
Facultad de Trabajo Social de la Universidad de
Murcia.

Concierto de Enrique Invierno

Y, por supuesto, también hubo lugar para conti-
nuar con la promocién de nuestro libro, audiolibro
y cancion ‘Emociones a la vista’. Lo presentamos
en la Jornada de Enfermedades Raras organizada
por Feder en Murcia, también en una Mesa de Ex-
periencias organizada por el Ayuntamiento de
Murcia. Y hasta organizamos un concierto pre-
sentacion en el café Mister Witt de Cartagena,
donde nuestro rockero favorito, Enrique Invierno,
nos deleitd con la cancion inspirada en este pro-
yecto y con un fantastico repertorio de clasicos de
la musica versionados con su estilo propio.
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Directorio

Calle Resolana, 30 - Edificio ONCE

Asociacion 41009 - SEVILLA
Andaluza Tel.: 954 370 042 - 696 804 996
de Retinosis E-mail: asociacion@retinaandalucia.org Web:
Pigmentaria www.retinaandalucia.org
(AARP) Presidente: Rafael Bascon Barrera
Paseo Echegaray y Caballero, 76.- 22 Planta

50003 - ZARAGOZA

Asociacion Tel. 976282477 ext. 112057 - Mévil. 681901515
Aragonesa Email: info@esretinaaragon.org
de Retina www.esretinaaragon.org
(AAR) Presidente: Federico Torralba Lopez

Asociacion de
Castilla-La Mancha de
Retinosis Pigmentaria

Centro Municipal de Asociaciones. Casa Carretas
Plaza Mateo Villora 1

02001 - ALBACETE

Tel.: 686 183 964

E-mail: manchega@gmail.com

Presidenta: Concepcion Gomez Saez
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Asociacion
de Distrofias
Hereditarias
de Retina
Canarias

Avenida Primero de Mayo, 10 - 4° Edif. ONCE
35002 - Las Palmas de Gran Canaria

Tel.: 928 932 552

E-mail: asociacion@canariasretinosis.org
www.canariasretinosis.org

Presidente: German Lopez Fuentes

Asociacion Retina
Madrid (ARM)

y Fundacion
Retina Espaina

Calle Carretas, 14 - 42— G1
28012 - MADRID.

TIf: 915216084 - Mov: 615362357
e-mail: trabajosocial@retina.es
www.retina.es

Presidente: Raul Gilabert Lépez

Federacién de Asoclaciones de
Distrofias Hereditarias de Retina de Espafia

Federacion de
Asociaciones

de Distrofias
Hereditarias de
Retina de Espana
(FARPE)

Fundacion

de Lucha ‘

contra la Fundaluce
ceguera FUNDACION LUCHA CONTRA LA CEGUERA

(Fundaluce)
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C/Montera, 24 - 4°J
28013 - MADRID
Tel. 915 320 707
E-mail: farpe@retinosisfarpe.org
www.retinosisfarpe.org

Presidente: David Sanchez Gonzaélez



Retina Castilla y

Directorio

C/ Dos de Mayo, 16, Pasaje de la Marquesina
(EdificioONCE) - 47004 - VALLADOLID

Tel.: 983 394 088 Ext 117/133 Fax. 983 218 947
E-mail: info@retinacastillayleon.org
www.retinacastillayleon.org

Retinacastilayilesn | Leén (RECyL) Presidente: Pedro Heerrero Femnandez

C/ Sepulveda, 1, 3? Planta

gp— 08015 - BARCELONA

/A-‘\_ A A Tel. 618 42 40 26 Info: 639 00 16 19
\‘J' Retina ssociacio c ecrinico: i :

<" Catalunya Retina orreo electronico: info@retinacat.org

Catalunya . www.retipacat.org

Presidente: Jordi Pala Vendrell

Asociacion C/ Alhucemas, 44

de Retinosis 06360 - Fuente del Maestre - BADAJOZ

Pigmentaria Tel.; 659 879 267

Extremena E-mail: retinosis.extremadura@hotmail.com

(ARPEX) Presidenta: Purificacion Zambrano Gémez

C/Sierra de Ascoy, 2 - Bajo

30008 - MURCIA

Asociacis Tel. 672 347 282

RZ?I"I::: ron Email: info@retinamurcia.org

MURCIA www.retinamurcia.org

Presidente: David Sanchez Gonzalez

DISTROFIAS DE LA RETINA

Asociacion Retina
Comunidad Valen-

Calle Garrigues N°3 - 2°A-B

46001 - VALENCIA

Teléfono/Fax: 963 511 735 Mévil: 608 723 624
E-mail: info@retinacv.es

www.retinacv.es

Presidenta: Maria de la Almudena Amaya Rubio

FARPE pertenece a:
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Fundaluce
T también puedes luchar contra la ceguera
DONATIVOS

CC: ES89 0049 1892 652010380027

(Banco Santander)

NOTA. Las personas, empresas e instituciones que hagan donativos a FUNDALUCE pue-
den beneficiarse de desgravaciones en la declaracion de la Renta, cuyo porcentaje varia en fun-
cion de la cantidad donada. Para ello es necesario que a la hora de hacer la donacién aporten su
nombre completo, DNI o los datos de la empresa, segun el caso, y su provincia. FUNDALUCE re-

flejara esta donacion en Hacienda.



