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Cuando las personas albinas hemos ido a consulta con el oftalmdlogo, solos o en compafiia de
nuestros padres, nos ha surgido al menos uno de los siguientes cuestionamientos:

- “Bueno, doctor, pero épor qué por mas que usted me prescriba lentes con férmula y
proteccidon UV nunca voy a poder ver 20/20 como cualquier otra persona?”
- “éPor qué todos mis familiares y amigos que usan anteojos si pueden ver de lejos con ellos, y

yo que también los uso no puedo ver igual?”

- “¢Es decir doctor que hasta el momento no hay un tratamiento o cura que me permita mejorar
mi capacidad visual, ademas de usar lentes con formula y realizar terapias para disminuir el

movimiento de mis ojos (nystagmus)?”

- Y algunas de las personas con albinismo llegan a la siguiente determinacién: “Yo no voy al
oftalmologo porque lo que me formula no me ayuda mucho”.

Hasta nuestros dias, los oftalmélogos suelen darnos respuestas negativas por las siguientes razones:

En primer lugar, el problema visual de las
personas con albinismo va mucho mas alla que
usar lentes para corregir problemas de miopia,
astigmatismo e  hipermetropia, que son
deficiencias relacionadas con la cérnea que es
uno de los tejidos ubicados en la parte visible del
0jo. Pero en la parte de atrds, debido a la
ausencia del pigmento Illamado melanina,
estructuras como la retina, que es la “pantalla” de
nuestro ojo donde se proyectan las imagenes, la
macula, que es el drgano encargado de la
percepcion de detalles a distancia y el nervio
optico que transmite al cerebro lo que nuestros
ojos ven, no se desarrollaron bien durante
nuestra gestaciéon en el vientre materno, por
tanto, no funcionan adecuadamente. Para una
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mejor comprension de la composicidn del ojo, dispusimos de una imagen en la parte superior (Crisera
& Casella, 2011) y los invitamos a ver el siguiente video: http://www.youtube.com/watch?v=yEsgXfqEFxI *

En segunda instancia, en el espacio interno del ojo, gracias a las estructuras que contienen pigmento,
se forma una especie de cuarto oscuro que permite la proyeccion de las imagenes en la retina con la
luz y el contraste adecuados. Esto quiere decir que la retina funciona como una pantalla de una sala
de cine; dado que en las personas con albinismo, las estructuras internas del ojo no poseen pigmento,
en lugar de ver la pelicula en un recinto oscuro, la estamos viendo a pleno rayo de luz.

Una tercera razdn, es que efectivamente alin no hay un
tratamiento, cirugia o elemento para resolver las
situaciones anteriormente mencionadas. Esta Ultima
razon es el motivo por el cual muchos de nosotros, las
personas con albinismo, nos hemos resignado a vivir y
adaptarnos a nuestra capacidad visual que aunque no
es mucha, con el paso del tiempo llegamos a considerar
que no es tan problematica. Asimismo nuestros padres de familia, incluso los mismos oftalmoélogos se
han resignado a que no es mucho lo que se puede hacer al respecto. Sin embargo, pese a lo anterior,
es aconsejable emplear los anteojos que nos formula el oftalmélogo porque ellos nos ayudan a
disminuir el esfuerzo de nuestros 0jos y de nuestro cerebro para ver, lo que se traduce en un menor
desgaste y deterioro de estos con el paso de los afios.

Pese a lo anterior, y para fortuna de nosotros, la ciencia avanza, por lo tanto debemos abrir nuestras
expectativas a tratamientos promisorios para mejorar nuestra capacidad visual, como podria serlo la
terapia génica. En este punto deseamos darle las gracias a Claudia Pérez Leén, madre de Julieta, una
hermosa bebé con albinismo, quien en medio de una incansable blusqueda de respuestas acerca del
tema se encontrd con un documento referente a la terapia génica ocular. Este documento cuestiond a
Claudia por el hecho de que habiendo casos de tratamiento exitosos de desérdenes degenerativos de
la retina, aun no se haya concluido la ultima fase investigativa en albinismo. Claudia trajo la idea a
nuestra organizacion de promover la finalizacion de la fase investigativa en los centros cientificos que
la desarrollan para que pueda ser implementada en pacientes con albinismo en Colombia y en el
mundo.

Para aquellos que se preguntan éQué es la terapia génica? Podemos decirles que es un tratamiento
que consiste en emplear ADN que es la molécula de las células donde se encuentra la informacién
sobre nuestras caracteristicas fisicas para tratar algun problema de nuestro cuerpo. El ADN que se
emplea en la terapia génica contiene la informacion de algin gen que nos esta haciendo falta o que
no funciona adecuadamente. En el caso de nosotros los albinos, alguno de nuestros genes que se
encargan de la produccidn y distribucién de pigmento no funciona, o funciona de forma deficiente;
pero con ayuda de la terapia génica, es posible restablecer su funcionalidad. Uno de los mecanismos
para implementar la terapia génica suele ser mediante virus que han sido previamente modificados,
de tal forma que sean seguros, no produzcan enfermedad y que la respuesta de nuestro sistema
inmune cuando se introduzcan sea minima. Estos virus simplemente se encargan de “implantar” el
gen de interés. Sin embargo, es necesario aclarar que también existen métodos de terapia génica en
los que no se emplean virus.

! Crisera, G., & Casella, D. (29 de 04 de 2011). Labora46. Recuperado el 16 de 02 de 2014, de http://labora46.blogspot.com/2011_04_01_archive.html


http://www.youtube.com/watch?v=yEsgXfqEFxI

De igual forma, el ojo, es uno de los érganos idéneos para llevar a cabo la terapia génica por las
siguientes razones (Colella et a/., 2009)*:

- Es de facil acceso, lo cual permite emplear diversas formas para introducir el material genético
terapéutico a las células de interés.

- Por ser el ojo una estructura encerrada y de tamafo pequefio, se pueden emplear dosis en
baja concentracién de material para lograr un efecto terapéutico.

- De igual forma, a presencia de una barrera entre la retina y los vasos sanguineos cercanos al
ojo, minimiza la posibilidad de que haya una fuga del material terapéutico a la sangre y que se
genere respuesta del sistema inmune contra este material.

- Se han identificado los genes implicados en algunos desordenes y enfermedades oculares.

- Las estructuras del ojo en las que se realice terapia génica son facilmente monitoreables con
métodos que no son invasivos.

Hace 20 afios se comenzd a investigar la terapia génica ocular para tratar o corregir las desordenes
hereditarios de la retina. Una de las pioneras fue la Dra. Jean Bennett, Bidloga y Médica
estadounidense, profesora de la Universidad de Pennsylvania e investigadora en desordenes
degenerativos de la retina. El Dr. Enrico Surace, Médico Veterinario italiano, realiz6 estudio de
posdoctorados en la terapia génica de desordenes hereditarios de la retina, dirigido por la Dra.
Bannet. Actualmente trabaja en este tema en el instituto de genética y medicina de Teletén (TIGEM)
en la ciudad de Napoles, Italia. El Dr. Surace Durante su carrera contribuyd a la primera prueba clinica
de terapias de genes en desordenes hereditarios de la retina. Actualmente, centra su investigacion en
el desarrollo de estrategias de terapia génica de Retinitis Pigmentaria (RP). Este trabajo fue
recientemente galardonada (2012) con el prestigioso premio del Consejo Europeo de Investigacion
(CEI).

En la tematica del albinismo, el Dr. Surace y sus colaboradores han realizado estudios en albinismo
ocular tipo 1 (OA) (Surace et al, 2005)3, y en albinismo-oculocutaneo tipo 1 (OCA 1) con ratones
(Gargiulo et al, 2009)*, encontrando que sin importar la edad, después de aplicar la terapia se
restablecié en todos los casos la funcion normal de la retina y se produjo pigmento en las estructuras
del ojo en las que suele estar presente en seres que no son albinos. Ademas, se observd que gracias
a la presencia de pigmento, se disminuy6 en general el deterioro de la retina y de las células foto-
receptoras (encargadas de la percepcién de los colores) que es causado por la exposicion a la luz.

El estudio de la terapia génica en albinismo, esta bastante adelantado, sin embargo aun falta dar el
paso crucial que es iniciar las pruebas de la terapia en seres humanos. Este paso ya se ha dado en
otras condiciones oculares como por ejemplo la amaurosis congénita de Leber, obteniéndose
resultados seguros y exitosos en los pacientes que han sido tratados. El Dr. Surace en su trabajo
sobre albinismo ocular (OA), publicado en el 2005 comenta que aunque a causa del albinismo el
sistema visual en general se ve comprometido y no se produce un desarrollo correcto de la retina, su
funcionalidad no se llega a perder por completo como si ocurre, por ejemplo, en pacientes con
retinitis pigmentosa. Por esta razdn el albinismo no es tratado de forma prioritaria en las
investigaciones en terapia génica y no se esta avanzando en su desarrollo como en otras condiciones

2 Colella, P., Cotugno, G., & Auricchio, A. (2009). Ocular gene therapy: current progress and future prospects. Trends in molecular medicine, 15(1), 23-31.
% Surace, E. M., Domenici, L., Cortese, K., Cotugno, G., Di Vicino, U., Venturi, C., ... & Auricchio, A. (2005). Amelioration of both functional and
morphological abnormalities in the retina of a mouse model of ocular albinism following AAV-mediated gene transfer. Molecular Therapy, 12(4), 652-
658.

* Gargiulo, A., Bonetti, C., Montefusco, S., Neglia, S., Di Vicino, U., Marrocco, E., ... & Surace, E. M. (2009). AAV-mediated tyrosinase gene transfer
restores melanogenesis and retinal function in a model of oculo-cutaneous albinism type | (OCAL). Molecular Therapy, 17(8), 1347-1354.



porque la prioridad la tienen los desérdenes que desencadenan pérdida de la visién de forma rapida y
permanente.

En general, es posible afirmar que la capacidad visual que tenemos las personas con albinismo, nos
permite desarrollar casi cualquier actividad como personas corrientes, pero en ocasiones requerimos
de mas tiempo que una persona que ve “bien” para realizar

ciertas tareas, incluso nuestros ojos tienden a fatigarse rapido.

Esta situacion puede traernos dificultades en nuestro desempeno
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En estos momentos los estamos invitando a consolidar y unir esfuerzos para que el desarrollo de la
terapia génica para nosotros se finalice y se implemente. Como ya se menciond anteriormente, no
estamos dentro de la prioridad de los investigadores, pero si juntos creamos un proyecto, buscamos y
obtenemos financiacion (los costos de esta terapia son elevados) y les formulamos una propuesta,
ellos sabran que no es solo una persona solicitando que se implemente la terapia, ni unas pocas
organizaciones, sino la alianza mundial de organizaciones de personas con albinismo, y seguramente
lograremos muchas cosas.

La propuesta de realizar una alianza entre las personas con albinismo en el mundo no es nueva. La
organizacion francesa de personas con albinismo, “Genespoir” que fue creada en 1995, ha promovido
y patrocinado financieramente varias investigaciones cientificas sobre albinismo en Francia. En el afo
2011 Genespoir junto con la organizacion australiana “Albinism Fellowship”, crearon la federacién de
organizaciones de personas con albinismo que se llama “World Albinism Alliance”. En este mismo afo,
Genespoir intentd junto con otras organizaciones europeas, obtener financiacién para realizar un
estudio a gran escala sobre genética molecular del albinismo y en la parte oftalmoldgica.
Infortunadamente, no lograron conseguir la financiacién suficiente para llevarlo a cabo. Si
reanudamos esta iniciativa de alianza, en esta ocasidon seguramente habremos mas personas y
organizaciones que aportemos ideas, trabajo, impulso y fortaleza.

En Suramérica, mas exactamente en Colombia comenzamos a realizar los primeros estudios en de
genética molecular del albinismo hace 5 afios y hemos encontrado datos muy interesantes, que seran
bastante Utiles a la hora de aplicar la terapia génica en cada persona. Los estudios genéticos en
albinismo, son la fortaleza de la organizacién Colombiana en estos momentos, y desde aqui ponemos



a disposicion de las demas organizaciones y personas latinoamericanas y de cualquier parte del
mundo, nuestra asesoria y experiencia en este tema. Como es de nuestro conocimiento, existen
diferentes tipos de albinismo, y en este sentido, la terapia génica tendra sus variaciones. Por esta
razon es de suma importancia que cada persona sepa cual es su tipo de albinismo y conozca con
exactitud en qué gen estan las variantes o mutaciones implicadas y esto solo se logra con un estudio
de genética molecular a gran escala.

Por todo lo anterior, hoy la Fundacién Contraste - Albinos por Colombia, hace un llamado a las todas
las personas con albinismo y a las demas organizaciones de albinismo que existen en América, en
Europa y en el resto del mundo, a que nos unamos y fortalezcamos la federacion “World Albinism
Alliance” con el fin de respaldar y obtener financiacién para que se finalice la fase de investigacién de
la terapia génica en albinismo y para que asi la implementacién en nosotros sea posible. Para esto,
proponemos inicialmente aprovechar que los dias 5 y el 6 de abril del presente afo se va a desarrollar
un encuentro de organizaciones europeas de albinismo llamado “Segundos dias de Albinismo” en la
ciudad de Valencia — Espaia. Este es el link con toda la informacién: http://www.albinismo.es/2EDA/
Este evento se va a desarrollar en tres secciones: 1. Estudio cientifico del albinismo; 2. Organizaciones
de albinismo, y 3. Reunidn de jovenes con albinismo. Asimismo asistiran el Dr. Enrico Surace, 25
cientificos mas de Estados Unidos, Europa y Asia y los directores de las organizaciones. Seria ideal y
de suma importancia que al menos uno o dos representantes de nuestros paises respectivos se
inscriban y asistan. Aqui en Colombia estamos consiguiendo recursos con este fin. Esta es una
excelente oportunidad para conocernos y poner sobre la mesa el tema de la terapia génica para las
personas con albinismo, conversar con el Dr. Surace y definir el camino a seguir para conseguir
nuestra anhelada meta de obtener una terapia efectiva que permita disminuir o superar nuestros
problemas visuales.

Agradecemos a nuestros lectores por tomarse el tiempo de leer este comunicado, y esperamos haya
sido de su total agrado. Les enviamos un abrazo fraternal a todos y no olvidemos que ...

Estaremos atentos a cualquier pregunta, sugerencia, idea o iniciativa de parte de ustedes. Los
invitamos a contactarse con nosotros a la direccion de correo electrénico albinoscolombia@gmail.com

Fundacion Contraste — Albinos por Colombia

*NOTA ACLARATORIA: Este comunicado expresa el sentir de varias personas y es de autoria de la Fundacion Contraste — Albinos
por Colombia. Es un documento elaborado por y para personas con albinismo; por esta razon se ha escrito en segunda persona, mas no en
tercera persona como lo reglamentan las normas APA.
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