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Aquitas, la Fundacion del Consejo
General del Notariado

Fundacion Z£quitas
La plataforma solidaria del Notariado Espainol

La Fundacion £quitas fue constituida por el Consejo General del Notariado en octubre de 1999 con la idea de
devolver a la sociedad una parte de lo que el notariado recibe de ella. Son 20 afios de esfuerzos constantes para
ayudar a los sectores menos favorecidos y mejorar su calidad de vida, mediante la coordinacién de los casi tres
mil notarios de Espafia que, como observadores de la realidad y, a la vez, conocedores del derecho, dan solu-
ciones juridicas a personas con discapacidad y a sus familias, personas mayores, menores, inmigrantes, mujeres
en situacién de vulnerabilidad...

En estos afios, la Fundacién Z£quitas se ha convertido en todo un referente juridico en el ambito nacional e
internacional en la proteccién de los derechos de las personas necesitadas de una especial proteccién. Pero los
logros obtenidos no son obra de unos pocos, sino de muchos colaboradores, ya que Zquitas no sélo ha unido
a los notarios, sino a muchos otros profesionales: fiscales, jueces, politicos, trabajadores sociales, abogados,

médicos forenses, profesores de universidad, etc. y a instituciones publicas y privadas que nos apoyan.
Dentro de la labor de la Fundacion Zquitas, podriamos destacar:

El compromiso de Zquitas con la Convencién de los Derechos de las Personas con Discapacidad de 13 de di-

ciembre de 2006, implicandonos en su implantacién, difusidon y desarrollo en nuestro pais y en el extranjero, a
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través de jornadas, charlas, estudios de adaptacién de la legislacién vigente, creacidon de grupos de expertos en

materia de discapacidad y derechos humanos, etc.

Organizacién de Jornadas, seminarios, foros, cursos de formacion y conferencias por toda Espafia sobre la pro-

teccion personal y patrimonial de las personas con discapacidad, mayores, menores....

Participacion en las actividades que organizan otras Entidades: fundaciones, universidades, asociaciones, dipu-

taciones, colegios de abogados, congresos nacionales e internacionales, televisiones, etc.

Convocatoria del Premio Zquitas de investigacidn juridica sobre personas con discapacidad, personas mayores,
inmigrantes, infancia, refugiados y otros grupos que carezcan de la debida proteccién y publicacién de los tra-

bajos ganadores en la Coleccidn La Llave.

Publicacién de folletos informativos de facil comprensién sobre instrumentos juridicos de proteccién a perso-
nas con discapacidad: Convencién de la ONU, patrimonio protegido de las personas con discapacidad, poderes
preventivos, hipoteca inversa, promocién de la accesibilidad, fomento y del empleo de las personas con disca-

pacidad, herencias y legados, etc.

Organizacién de Talleres de sensibilizacion a notarios y empleados de notarias sobre la forma de tratar a los

clientes con discapacidad.

Servicios de consulta y asesoramiento gratuito para las personas que lo precisen y para las instituciones dedica-

das a los mismos objetivos a través del consultorio gratuito de nuestra pdgina web: www.aequitas.org.

Servicio de apoyo juridico gratuito online para la atencién de mujeres en situacién de vulnerabilidad, donde
se atienden cuestiones relacionadas con violencia de género, discapacidad, inmigracion, dependencia, familia,

etc. www.mujeres-aequitas.org



La Neuropatia Optica Hereditaria de Leber (NOHL) es una enfermedad genética minoritaria, lo que lleva apa-
rejada la escasez de informacion contrastada disponible en castellano fuera de los circulos académicos y sa-
nitarios. Aunque su via de transmisidn materna deberia provocar entornos familiares donde el desarrollo de
la patologia fuera conocido, muchos casos desconocen sus antecedentes, o simplemente, estdn demasiado
distantes para conocerlos en detalle. Por ello, desde la asociacién ASANOL se ha decidido elaborar una guia
que acerque la enfermedad desde varias perspectivas: médica, social y psicoldgica. No pretende ser una reco-
pilacién intensiva, ni una revisién cientifica desde ninguna de estas disciplinas, sino una herramienta de acerca-
miento para el publico implicado en general. Va dirigido por igual a las personas afectadas y a las portadoras, asi
como a los familiares mas cercanos, e incluso a otros profesionales tales como educadores o personal de apoyo

que requiere de unos conocimientos basicos sobre la misma.

Esta guia nace con la vocacion de dar respuestas a muchas preguntas habituales en los encuentros cientificos
anuales organizados por la asociacion. A pesar de esto, ni se conocen todas las respuestas ni son plenamente
satisfactorias en muchos casos. Por ello, esta herramienta deberia quedar obsoleta en pocos afios, fruto del
avance cientifico en cualquiera de las tres ramas citadas, escenario en el que podemos confiar gracias a los dife-
rentes grupos e investigadores individuales implicados en la tarea en las Ultimas décadas. Hasta ese momento,

confiamos en que su contenido sirva de apoyo a los pacientes y sus familiares.

Pedro Luengo
Presidente de ASANOL
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ASPECTOS BIOMEDICOS
A. QUE ES LA NEUROPATIA OPTICA HEREDITARIA DE LEBER

La Neuropatia Optica Hereditaria de Leber (NOHL) o también conocida como LHON por sus siglas en inglés, es
una enfermedad rara, mitocondrial y neurodegenerativa que afecta al nervio éptico y que se caracteriza por
una pérdida subita de la visidn, principalmente, en las personas adultas jovenes que han heredado alguna de

las mutaciones causantes.

Se trata de una mutacidn en una seccion especifica del ADN mitocondrial (mtDNA). Es una mutacién puntual,
lo que significa que sélo un Unico bloque de construccién del mtDNA ha sido cambiado o reemplazado. Las
mitocondrias son organulos que se encuentran en todas las células del cuerpo y actian como las “plantas de
energia” de estas células. A través de reacciones quimicas que tienen lugar en las mitocondrias, algunos de los
nutrientes que tomamos en la comida se convierten en energia que es utilizada por todos los érganos del cuer-
po. En la NOHL y otras enfermedades mitocondriales, la mitocondria no funciona correctamente, dando lugar
a un déficit energético en las células y, lo que es todavia mas importante, a niveles elevados de radicales libres.
En las células que forman el nervio éptico, este cambio se traduce en un mal funcionamiento vy, finalmente, en
la muerte celular programada. El nervio dptico es una estructura especialmente vulnerable a dicha disfuncién

mitocondrial.

Esta enfermedad fue reconocida por primera vez por el doctor Albrecht von Graefe en 1858, pero fue poste-
riormente renombrada en honor del doctor Theodore Leber, quien describié en 1871 a 15 pacientes con dicha
enfermedad (en su mayoria chicos jovenes y hombres), pertenecientes a cuatro familias. No fue hasta cien
afios mds tarde, a finales de los afios ochenta, cuando se determind que esta enfermedad se debia al cambio
(mutacién) en el ADN mitocondrial. Theodor Leber también aporté su nombre a otra enfermedad visual, la
Amaurosis Congénita de Leber (LCA), aunque esta no tiene ninguna relacion con la NOHL mas alla de la persona

que describio la enfermedad por primera vez.
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Casi todas las personas que padecen la NOHL (mas del 90%) portan una de las tres mutaciones mas comunes o
primarias, conocidas como m.11778G>A, m.3460G>A y m.14484T>C.

Las mutaciones puntuales que pueden causar la NOHL normalmente afectan solo a la visidon, principalmente
a la visidn central que desaparece parcialmente, por completo, o comienza a estar borrosa. La mayoria de las
personas que desarrollan la enfermedad, presentan una discapacidad visual severa que normalmente aparece

cuando son jévenes.

Vision en NHOL: Pérdida vision central

Visidon normal

Aunque la discapacidad visual se revierte en algunos casos, para la mayoria es para toda la vida y tienen que
aprender a vivir con el nivel de visidén que les quede. Actualmente hay una gran cantidad de investigacién en
curso, que serd descrita mas adelante en este capitulo.

1. La mitocondria

Cada célula del cuerpo humano, contiene un alto niumero de estructuras diminutas que tienen funciones im-
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portantes. Estas estructuras son conocidas como mitocondrias y su papel principal es asegurar que el cuerpo
produzca energia para capacitarnos a desarrollar acciones como movernos, crecer, pensar y ver. Las mitocon-
drias también juegan un papel principal en controlar el desarrollo de la célula, su rejuvenecimiento y muerte.
Se cree que tuvieron su origen hace mds de un millén de afios en una bacteria contenida en células primitivas,

que las capacitaron a utilizar oxigeno.

La mayor parte del material genético del cuerpo humano se encuentra en los 46 cromosomas que estan si-
tuados en el interior del nucleo de la célula. Pero las mitocondrias, esos organulos del interior celular que se
encuentran fuera del nucleo, en el citoplasma celular, también contienen una pequefia cantidad de ADN que

es el denominado mtDNA. Es la alteracién en ese material genético de las mitocondrias, la que produce NOHL.

Las mutaciones en el mtDNA causantes de NOHL afectan preferentemente a 3 genes diferentes que sirven
como plantillas para producir proteinas que son parte esencial del complejo enzimatico | que se encuentra
dentro de la cadena de transporte electronico mitocondrial. El cambio (mutacidn) perjudica la capacidad de la

mitocondria para producir energia.

Las 3 mutaciones primarias de la NOHL afectan a tres puntos diferentes del complejo | de la cadena respiratoria
mitocondrial y estdn localizadas en las siguientes posiciones: m.3460G>A en el gen ND1; m.11778G>A en el gen

ND4 y m.14484T>C en el gen ND6.

Se han descrito ademas unas 200 mutaciones puntuales en el mtDNA que pueden dar lugar a enfermedades
mitocondriales que producen efectos completamente diferentes. No es totalmente conocido en la actualidad
por qué los sintomas tipicos de la mutacién de NOHL causan discapacidad visual. La localizacidn de las mutacio-

nes dentro de la mitocondria es un aspecto importante.

13
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Las ilustraciones muestran representaciones de una célula (a la izquierda) y una mitocondria (a la derecha).

2. ¢Como afecta la Neuropatia Optica Hereditaria de Leber?

La pérdida de vision en la NOHL resulta de una degeneracién selectiva de las células ganglionares de la retina
(RGCs, del inglés retinal ganglion cells), las cuales son altamente sensibles a las alteraciones funcionales mito-
condriales y los dafios metabdlicos secundarios. La severa defi-
ciencia visual se debe a la muerte de las RGCs y a la atrofia con

desmielinizacién del nervio dptico (Carelli, 2004).

La retina tiene mds de un milldn de RGCs, que reciben sefiales
eléctricas de los fotoreceptores (bastones y conos). Cada RGC
posee una fibra nerviosa (axén). Todos estos axones de las RGCs
se unen para formar el nervio éptico, que transporta las sefales

a los receptores dpticos de la corteza cerebral, situados en el

fondo del cerebro. No estd del todo claro porque se afectan las
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RGCs, pero estas células contienen un gran nimero de mitocon-
drias y por ello requieren un alto consumo de energia.

Los fotoreceptores en si (bastones y conos) no se ven afectados.
El dafio a las RGCs afecta al nervio dptico en su totalidad desde
la retina hasta el punto de interpretacién de los receptores del
cerebro. La figura muestra una imagen simplificada del nervio
Optico desde la retina del ojo a las cortezas visuales del cerebro,

a través del quiasma éptico y la radiacién dptica al cortex visual.

En la imagen se muestra el camino a través del ojo, el nervio

Optico y el quiasma dptico hasta la corteza cerebral.

Partes del ojo

Una persona con una discapacidad basada en la NOHL desarrolla primero una inflamacién en la parte frontal
del nervio 6ptico. En un examen de fondo de ojo, la inflamacion y el enrojecimiento se aprecian en la cabeza
del nervio éptico (disco éptico o “punto ciego”). La resonancia magnética (MRI) muestra con frecuencia un es-

pesamiento del nervio éptico y una sefial aumentada en la fase aguda.

Tras varios meses, muchas de las células ganglionares han muerto. La inflamacion y enrojecimiento del disco
Optico ha desaparecido y se ha reemplazado por palidez. El nervio dptico aparece mas delgado en las resonan-
cias magnéticas. El desarrollo de la enfermedad se puede documentar y seguir con fotografias del fondo y con
tomografia de coherencia dptica (OCT). La OCT consiste en tomar imagenes de las capas de la retina, usandose
para medir la capa de la célula ganglionar. La OCT ofrece con frecuencia una medicién mas fiable de los cambios

en la retina que la agudeza visual medidas con optotipos.

15
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El fondo de ojo en la fase aguda

Diez meses después-fase cronica.

3. La pérdida de visién causada por Neuropatia Optica Hereditaria de Leber

La pérdida de visidon debida a la NOHL aparece normalmente entre los 15 y 35 afios de edad con un rapido de-
terioro de la vision central. No es frecuente que la enfermedad comience después de los 50 afos, pero se han
dado casos de debut entre los 50 y los 75 afios. También se han dado casos de nifios/as que han desarrollado la

enfermedad en edad tan temprana como los 3 afios, pero son asimismo casos muy infrecuentes.

La enfermedad normalmente progresa rapido, y la visién del campo visual central se pierde casi completamen-
te en unos pocos dias o semanas, todo ello sin dolor. En la mayoria de casos, se afecta primero un ojo y después

el otro se ve afectado normalmente unas pocas semanas o meses después.

Mas de un 25% de las personas afectadas sufren pérdida de visién en ambos ojos desde el principio, mientras
que en otros casos puede llevar hasta un afio antes de que el otro ojo se vea afectado. También se dan casos

donde la pérdida de vision afecta sélo a un ojo.
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Durante la fase aguda (debut o inicio) de la enfermedad, la vision puede continuar deteriorandose durante un

tiempo y estabilizarse después.

También hay personas que recuperan todo o parte de la visién. La probabilidad de mejora en la visién depende

de varios factores, entre ellos de qué mutacion esté afectada.

e La mutacién m.11778G>A (en adelante 11778) es la que se da con mayor frecuencia y se asocia con la proba-

bilidad mas baja (menos del 25%) de mejora de la vision.

e La mutacion m.3460G>A (en adelante 3460) se asocia con un 25% de probabilidad de recuperacion de la

vision.

e La mutacién m.14484T>C (en adelante 14484) se asocia con un 50% de probabilidad de recuperar visién.
Algunas personas afectadas mantienen una gran parte de su vision en el campo visual periférico (restos

visuales). Aunque la agudeza visual es significativamente peor en el campo visual periférico, existen métodos

disponibles para aprender a usarlo de forma dptima a través de vista excéntrica.

B. HERENCIA Y RIESGO DE DESARROLLAR LA ENFERMEDAD

A diferencia de los genes nucleares, que se heredan de ambos progenitores, los genes mitocondriales sélo se
heredan de la madre. Ya que la NOHL es causada por una mutacidn en la mitocondria, la enfermedad es trans-
mitida siempre por via materna. Aunque los sintomas afecta a mds hombres que a mujeres, éstos no transmi-

tirdn nunca la mutacion.

Todos/as los/as hijos/as de una mujer portadora de la mutacién (haya ésta desarrollado o no los sintomas), he-

redaran las mitocondrias con dicha mutacién, por lo que tendran riesgo de desarrollar la patologia (figura 1).

Por su parte ninguno/a de los/as descendientes de un hombre portador y/o afectado heredaran la alteraciéon y

por tanto no podran ni transmitir ni desarrollar la enfermedad, (figura 2).

17



18

CONOCE LA NEUROPATIA OPTICA HEREDITARIA DE LEBER

K

it

Figura 1 Figura 2

Las mutaciones de NOHL se clasifican en primarias o secundarias. Las primeras son encontradas en la mayor
parte de las familias afectas por la enfermedad (alrededor de un 90% de los casos) y son las ya mencionadas
11778A, la 14484C vy la 3460A. Las secundarias, son mutaciones menos frecuentes y conocidas, representando
segun las series consultadas el 5- 10% del total de los casos de NOHL. Estan mutaciones estdn localizadas en
un punto diferente de la mitocondria y se han mostrado capaces de producir NOHL con los mismos sintomas o

similares. Algunos ejemplos de secundarias descritos en la literatura cientifica son la 4596A y la 14498T.

Puede que lleve mas tiempo llegar a un diagndstico fiable en los casos de mutaciones secundarias, particular-

mente si la historia en relacién a la NOHL en la familia es desconocida.

Esto es porque es posible ser portador/a de la mutacion de NOHL sin padecer la enfermedad. Hasta ahora, las
investigaciones no han sido capaces de determinar por qué algunas personas desarrollan la enfermedad y otras
no. Un aspecto que puede ser importante es la proporcidon de mitocondrias que estd mutada o alterada. A este

respecto se habla de homoplasmia y heteroplasmia:

Homoplasmia: personas que tienen el 100% de las mitocondrias mutadas.

Heteroplasmia: personas que solo tienen una proporcién inferior al 100% de mitocondrias mutadas.
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Generalmente, una proporcion mas baja de mitocondrias mutadas reduce los riesgos de desarrollar la enfer-
medad, pero, hay casos descritos con el 100% de las mitocondrias mutadas (homoplasmia) sin desarrollar la

enfermedad.

Se dan casos poco frecuentes donde las personas desarrollan la enfermedad aun con una heteroplasmia de un
50% o inferior. Aun asi, para desarrollar la enfermedad, debe haber otros factores aparte de portar la mutacién

(condicién indispensable). Estos factores se conocen en general con la denominacién de factores epigenéticos.

Hay investigaciones sobre estos factores epigenéticos. Entre otras, varias investigaciones han estudiado si toxi-
nas encontradas en el tabaco, algunos productos quimicosy en algunas medicinas y drogas, podrian incremen-
tar el riesgo de desencadenar la enfermedad. Si eres portador/a de la mutacion de NOHL, es recomendable ser

cuidadoso/a e informarte sobre los factores negativos, como fumar.

La NOHL es cuatro veces mas comun en hombres que en mujeres. Se considera actualmente que mientras el
50% de hombres portadores de la mutacion desarrollan la enfermedad, solo el 10% de las mujeres portadoras
la desarrollan. La razén se desconoce. Investgaciones creen que el cromosoma X puede tener un efecto pro-
tector. Ya que las mujeres tienen dos cromosomas X y los hombres solo uno, esto podria explicar por qué la
enfermedad es mucho mas comun en hombres. Hay también investigaciones estudiando si la hormona del sexo
femenino, el estrégeno, podria tener un efecto protector también, pero no hay un vinculo claro establecido

para esto.

Los/as investigadores/as han encontrado también otros factores hereditarios en el mtDNA que afectan al riesgo

de desarrollar NOHL.

A través del curso de la evolucién, los humanos han desarrollado varios haplotipos. Todos los individuos perte-
necen a un haplotipo especifico, cada cual esta definido por cambios heredados en el genoma (llamado poli-

morfismo) que no son patogénicos. La combinacién de pertenecer a un haplotipo especifico y el ser portador/a
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de una de las mutaciones causantes de NOHL podria poner a alguien ante un mayor o menor riesgo de desa-

rrollar la enfermedad.

Otras investigaciones tratan también si puede haber un cierto haplotipo en el cromosoma X que incremente el
riesgo de desarrollar una discapacidad visual, encontrandose algunas correlaciones. Pero, los haplotipos con-
tienen un numero de diferentes genes, por lo que la investigacion es complicada. Por ahora, no ha sido posible

identificar qué gen o genes incrementan el riesgo de la enfermedad.

1. Otros factores que pueden tener riesgo

Ademads de los factores hereditarios, hay un nimero de sustancias que se cree que son posibles desencade-
nantes o que aumentan el riesgo de que una persona desarrolle la enfermedad; esto estd siendo estudiado por
diferentes investigaciones. Por ejemplo, los componentes del humo (humo del tabaco y otros humos) puede
tener un efecto desencadenante. También se investigan sustancias en ciertas medicinas, drogas y toxinas que
son sospechosas de poder afectar la funcidon mitocondrial, lo que podria causar en ellas un efecto desencade-
nante. Estas podrian, hipotéticamente, tener ademds efectos negativos, afectando a las personas que ya han

desarrollado la enfermedad en su fase precoz, aunque no hay evidencia cientifica que lo apoye en la actualidad.

En Dinamarca, hay un gran conocimiento del nimero de casos de NOHL, junto con el conocimiento de cuantas
y entre qué familias se encuentran las mutaciones del NOHL. Un estudio danés publicado en marzo de 2016,
estudié la incidencia y la herencia relacionada a la NOHL en Dinamarca. El estudio se centré en cémo la propor-

cién de la mitocondria mutada puede ser distribuida en diferentes formas entre familias/relaciones.

La figura de abajo muestra a una familia, siete generaciones atras, portando la mutacion 11778. La primera
mujer en la familia que es conocida como portadora nacié en 1842. Se consiguid saber quién desarrolld la en-

fermedad, y hasta cierto grado, quién fue portadora en las siguientes generaciones.
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#7086

Se muestran dos diferentes formas del arbol genealdgico familiar desarrolladas en direcciones totalmente dife-
rentes. En la figura, un circulo simboliza a la mujer y un cuadrado al hombre. Un circulo o un cuadrado relleno
simboliza que la persona tiene/tuvo NOHL. Los circulos con un punto en su interior, indican que se sabe que
esa mujer era/es portadora, mientras que los nimeros rojos indican la proporcion de mitocondria mutada de
la persona en cuestion. Por su parte, los cuadrados y circulos que se dejan en blanco significan que la persona
en cuestion no desarrollé NOHL, pero no se sabe si esa persona en cuestion es portadora o no. Las figuras con

una linea en ellas indican que esa persona ha fallecido.
C. DIAGNOSTICO

El sintoma caracteristico de la NOHL es una rapida e indolora pérdida de visién que no puede corregirse con
gafas. Ocurre generalmente primero en un ojo y después en el otro, en el intervalo de pocas semanas o meses.
Una vez que se sepa este desarrollo, puede sospecharse que es NOHL. Lo anterior es especialmente cierto si
sucede en una persona joven (por debajo de 30 y vardn) y si hermanos u otros familiares tienen una alteracion
visual. Sin embargo, ya que un 40% de los casos no tienen antecedentes familiares conocidos de NOHL, se pue-

de sospechar de la existencia de la enfermedad aunque el segundo criterio no se cumpla.
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1. Pruebas realizadas para el diagndstico

e Evaluacidon de la mejor agudeza visual corregida (posibilidad de error de refraccion y necesidad de gafas para
la vision lejana).

e Test de campo visual: muestra el campo visual e indica y puede estimar cualquier dafio en el nervio éptico o
tracto dptico.

e Exdmenes oculares con fotografias oftalmoldgicas y del fondo.

e Tomografia de Coherencia Optica (OCT): una técnica relativamente nueva para analizar el ojo con gran au-
mento y precision, que permite también la medicidn directa de los tejidos oculares. La OCT es similar a los
ultrasonidos, pero utiliza luz reflejada en lugar de sonido. Las propiedades de la luz permiten que el escaneo
ofrezca una resolucién de imagen muy buena y con gran detalle.

e Fotografia de contraste (angiografia fluorescente): traza la circulacion sanguinea y los vasos sanguineos en la
retina y coroides.

e Electroretinografia (ERG): mide la funcién de los fotoreceptores y se utiliza si se sospecha de la existencia de
una enfermedad hereditaria de la retina.

e Potencial Evocado Visualmente (Visually Evoked Potential o VEP): mide las respuestas eléctricas inducidas en
la corteza cerebral durante una estimulacidn o la estimulacion de las conexiones neuronales del sistema visual.
e Analisis de ADN: el diagndstico se confirma mediante analisis del ADN mitocondrial de la sangre. El andlisis se
centra en las tres mutaciones mas comunes de la NOHL. Si el test es negativo, se pueden usar ampliacién con
otros andlisis genéticos o de otro tipo.

e Resonancia Magnética (MRI): se utiliza a menudo en personas con pérdida de visién e inflamacidn del disco
Optico. Se usa en primer lugar para descartar tumores cerebrales o esclerosis multiple como causa de los sin-
tomas, y con el NOHL puede mostrar la inflamacidn y sefiales aumentadas del nervio éptico por detras del ojo.
Suele realizarse una puncién lumbar para averiguar los motivos del dafo visual, y descartar la posibilidad de
una esclerosis multiple. Si se sospecha una polineuropatia, la funcién de los nervios periféricos se analiza con

una electroneurografia. (ENeG)
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Diagndstico prenatal
El diagndstico prenatal es posible si se conoce la mutacion de la madre, pero todos los/as hijos/as de una madre
portadora seran también portadores/as. Si la mutacion se encuentra en el feto, entonces sélo puede realizarse

una evaluacion de riesgos aproximada sobre la potencial de pérdida visual durante la vida posterior.

Evaluacion de riesgos en portadores/as

Es posible analizar si son portadores/as aquellos/as parientes asintomaticos (hermanos, madre, o cualquier
familiar de la rama materna) de una mujer con una mutacién conocida. Si se encuentra la mutacién, sélo pue-
de realizarse una evaluacién de riesgos aproximada sobre la posible pérdida visual posterior. Con todas estas
pruebas, el consejo genético debe ofrecerse tanto antes de la recoleccién de las muestras como tras la comu-

nicacion de los resultados.

2. NOHL Plus

Aunque la pérdida de vision es el sintoma predominante en el NOHL, hay casos excepcionales en los que otras
partes del sistema nervioso se ven afectadas. Algunos ejemplos serian el movimiento rapido e involuntario de
los ojos (nistagmo), desérdenes en la coordinacion (ataxia), contracciones musculares involuntarias (distonia),
temblores y/o epilepsia. Puede darse también debilidad muscular o alteraciones sensoriales debido a la funciéon
dafiada de nervios periféricos (polineuropatia). Otras investigaciones apuntan a que algunos defectos cardiacos

pueden estar ligados con la NOHL Plus.
3. NOHL y Esclerosis Multiple
Algunos estudios antiguos apuntaban a que las mujeres con NOHL tenian mayor riesgo de desarrollar esclero-

sis multiple, o casos clinicos similares. En los casos de esclerosis multiple, los resultados de una MRI muestran

cambios en la sustancia blanca del cerebro, o en la espina dorsal, asi como signos de inflamacién en el fluido
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espinal (fluido cerebroespinal). En cualquier caso, no esta claro aun si existe una asociacién clara entre estas

dos enfermedades.

4. NOHL: Enfermedad Rara

En el presente, no hay un conocimiento definitivo de cuantas personas tienen la enfermedad en Espaia, pero

la idea de crear un registro en el pais esta siendo discutida, como veremos mds adelante.

Basado en la prevalencia de la enfermedad en Dinamarca y en Finlandia, se cree que 180-200 personas en Sue-
cia han desarrollado la enfermedad. La incidencia en Finlandia es estimada de 2 por cada 100.000 habitantes,
mientras que en Dinamarca es de 1 por cada 54.000 habitantes. Dado que solo es posible diagnosticar NOHL
con certeza a través de analisis de ADN desde 1988, hay un nimero probable de personas que no han sido
correctamente diagnosticadas. Es también posible ser portador no filiado sin desarrollar la enfermedad. En el
norte de Inglaterra, hay, segin estimacion, 12 de cada 100.000 habitantes que son portadores/as de alguna
mutacién del NOHL. Cuatro veces mas hombres que mujeres desarrollan el NOHL. En Dinamarca, 88 hombres

y 22 mujeres fueron registrados en 2015.

En Espaifa no existen en la actualidad datos de incidencia y prevalencia de afectos de NOHL. La causa funda-
mental reside que al realizarse el diagndstico no se formaliza una base de datos de pacientes, tarea que debe-
rian realizar los especialistas (Oftalmologos y Neurdlogos). Asi existen en Espafia pacientes con NOHL no filiados

y agrupados por esta patologia.

Una de las tareas de la Asociacion de Atrofia Nervio Optico de Leber (ASANOL) es la de tratar de crear esa base
de datos y asi tener datos numéricos de personas afectadas y de portadoras sanas de la enfermedad.

A continuacion mostramos los datos basados exclusivamente en las personas asociadas a ASANOL (a noviem-
bre de 2017), por lo que las cifras reales de prevalencia en Espafia no son estas, sino que se estiman mucho
mayores. Para desarrollar este conocimiento es esencial que las personas y familias espafolas colaboren en las

acciones de registro y que cuenten con las pruebas genéticas realizadas.
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Distribucion por edad actual:

Distribucion por zona geografica:

Personas afectadas

Personas portadoras

Rango deedad | Mujeres | Hombres | Total | Mujeres | Hombres | Total
De 14 a 18 afios 1 3 4

De 19 a 25 afios 12 12 2 2 4
De 26 a 35 afios 1 6 7 6 1 7
De 36 a 45 afios 4 8 12 11 3 14
De 46 a 55 afios 3 6 9 11 2 13
De 56 a 65 afios 3 2 5 6 3 0
M4s de 65 afios 3 1 4 12 12

TOTALES 15 38 53 48 11 59

Personas afectadas Personas portadoras

CC.AA. Mujeres | Hombres | Total | Mujeres | Hombres | Total
Andalucia 1 11 12 17 3 20
Baleares 1 2 3 6 6

Canarias 1 1

Cantabria 2 2

Castilla la 1 3 4 1 1
Mancha

Castilla Ledn 1 1 6 2 8

Catalufia 3 8 11 6 2 8

Comunidad 1 1 1 1

Valenciana

Galicia 3 3

Madrid 3 6 9 7 3 10
Murcia 1 1
La Rioja 1 2

Pais Vasco 3 2 5 3 1 4

TOTALES 15 38 53 48 11 59
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D. FACTORES DESENCADENANTES: SUSTANCIAS Y FARMACOS

Ya que la NOHL es una enfermedad rara, es dificil recompilar estadisticamente datos fiables sobre qué puede
desencadenar la enfermedad. Hay mucha investigacidén sobre esto, y nuevos informes son publicados con asi-
duidad. Las investigaciones no estan de acuerdo sobre los factores desencadenantes, pero es importante, para
personas que son portadoras o han desarrollado la enfermedad, saber el maximo posible; en primer lugar,
porque el conocimiento entre los/as profesionales/as médicos es limitado y, en segundo lugar, para ser capaces

de aplicar “el principio de la precaucion” ellos/as mismos/as.

Se sabe que fumar tiene un efecto negativo en la funcién mitocondrial y que incrementa el riesgo de desenca-
denar la NOHL. Investigaciones han estudiado ademas distintos tipos de sustancias sospechosas que afectan
negativamente a la funcién mitocondrial. Dichas sustancias incluyen algunas toxinas bacterianas, micotoxinas,
venenos de serpientes. Se estan llevando a cabo también investigaciones sobre medicinas que se creen que

tienen efectos negativos.

Se sospecha que determinadas medicinas inhiben la cadena respiratoria mitocondrial y por lo tanto tiene efec-
tos negativos para las personas con una enfermedad mitocondrial como NOHL. Las medicinas sospechosas
incluyen propofol, valproato, tetraciclinas, cloranfenicol, linezolid y barbituricos. Todos las investigaciones no
estan de acuerdo en esto, pero se aconseja tener precaucion y discutirlo con el/la médico si eres persona por-

tadora de alguna de las mutaciones de NOHL.

Grandes cantidades de alcohol, estrés mental y heridas fisicas / trauma craneales representan otros factores
que investigadores/as piensan que podrian estar relacionados para que una persona desarrolle NOHL o no. Una

combinacion de algunos factores diferentes podria incrementar el riesgo.
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Hay muchos casos donde no fueron encontrados posibles factores desencadenantes mas alla del hereditario y
que la persona en cuestidn es vardn. Ejemplos de esto incluyen nifios/as que desarrollaron NOHL antes de los
10 aios sin estar expuestos a ninguno de los factores desencadenantes. En tales casos, el haplotipo de la per-
sona y otros factores hereditarios pueden estar involucrados. De una manera similar, algunos/as portadores/
as podrian haber nacido con o haber desarrollado un factor de proteccion que reduzca el riesgo de desarrollar

la enfermedad.

La siguiente lista describe brevemente un ndmero de FACTORES/SUSTANCIAS que pueden tener un posible

efecto negativo:

e Fumar: fumar cigarrillos o cualquier otra producto que contenga toxinas podria afectar y reducir el nimero
de copias de mtDNA en las células. El fumar también puede impactar negativamente en la funcién mitocon-
drial y en la produccién de energia.

e Toxinas industriales, toxinas medioambientales y toxinas quimicas: la rotenona es una toxina medioam-
biental conocida por afectar negativamente a la funcién mitocondrial. Algunas toxinas y productos quimi-
cos industriales pueden también provocar un efecto nocivo.

e Drogas, narcéticos: para las personas con la mutacion de NOHL el riesgo asociado a las drogas es mayor
para ellas que para otras. Debido a la clara unién entre las toxinas al fumar. Es recomendable especialmente
mantenerse alejados de las drogas inhaladas. La cocaina y el éxtasis son otras drogas que se ha demostrado
gue pueden tener particularmente efecto negativo en individuos con la mutacion NOHL. Con la unién que
hay entre NOHL y el consumo / efecto de las toxinas y los quimicos, es recomendable que cualquier tipo de
droga debe ser evitada.

e Alcohol: esta unién esta menos clara, pero las investigaciones recomiendan evitar consumir grandes canti-
dades de alcohol si eres persona portadora de la mutacién de NOHL o padeces NOHL. Sin embargo, no se
ha visto clara con NOHL con consumo moderado. Una combinacion de multiples factores, tales como fumar

mas un alto nivel de consumo de alcohol, aumenta el riesgo.
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Lesion craneal: investigaciones han estudiado casos donde las personas sufrieron alguna forma de grave
trauma o golpe en la cabeza. Sin embargo, ellos/as no pudieron determinar si fue una coincidencia o hay
una relacion causal.

Estrés mental o enfermedad grave: algunas investigaciones han identificado una unidn entre estrés mental
y el desarrollo de NOHL. Otras también han encontrado casos donde las personas desarrollaron NOHL poco
después de una enfermedad grave.

Deficiencia de vitamina B12: se ha encontrado que algunas personas afectadas de NOHL tienen deficiencia
de vitamina B12. Sin embargo, no se sabe en la actualidad si esto fue lo que hizo que el NOHL apareciera o
hay otras causas subyacentes de la deficiencia de la vitamina B12. La deficiencia de B12 puede causar baja
vision por si misma independientemente de la NOHL.

Inanicion o baja ingesta nutricional: esto puede también tener un impacto negativo y se cree que puede
ser una causa de debut en algunos casos.

Medicinas: el conocimiento sobre el NOHL es limitado entre los/as profesionales/as de la salud, y hay un
buen nimero de medicinas que podrian afectar negativamente a las personas con NOHL o incluso podria
hacer emerger la enfermedad. NOHL es una enfermedad rara, y como resultado hay falta de investigacion
basada en la evidencia con experimentos de la vida real. El conocimiento de qué medicinas podrian causar
efecto negativo es ante todo basado en estudios tedricos. Para las personas que llevan el rasgo o han sido
diagnosticadas con la enfermedad es bueno saber qué medicinas son, incluso si sus efectos negativos son
solo sospechosos. Esto hace mas facil discutirlo con el/a médico y usar estas medicinas con precaucién o

elegir otras opciones si es posible.

En muchos casos donde hay efectos secundarios tales como problemas de vision tras ingesta de medicamentos,

la visién se normalizé una vez que el tratamiento se suspendio.

En general, es aconsejable ser cuidadoso con medicinas y vacunas que la informacién del medicamento o los
prospectos indican que tienen un alto riesgo de efectos secundarios que afecte al metabolismo y/ o al sistema

nervioso central.
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A continuacidén, encontramos una lista con algunas MEDICINAS/FARMACOS que los/as investigadores/as sos-
pechan que podrian ser dafiinas en relacién con NOHL (no es exhaustiva ya que es dificil evaluar los efectos

negativos en patologias poco frecuentes):

Algunos tipos de antibidticos, pueden tener efectos negativos. En la conferencia de NOHL en 2015 organizada
por la Fundacién de Enfermedades Mitocondriales Unidas (UMDF), los/as investigadores/as estaban de acuer-
do que un tratamiento estandar con antibidticos podria, probablemente, no tener efectos negativos en los/as
portadores/as de la mutacion de NOHL. Los tipos de antibidticos que, gracias a las investigaciones, tienen efec-
tos secundarios negativos en conexidn con la mutacién de NOHL incluyen los siguientes (para mas informacion

y referencias, ver www. LHON.se):

- Eritromicina

- Estreptomicina

- Tetraciclina: posibles efectos negativos y posibles efectos de protectores.

- Minociclina: la investigacion muestra efectos contradictorios en la mitocondria.

- Etambutol

- Linezolid

- Isoniazida: la investigacion sobre los posibles efectos negativos de esta medicina estd anticuada (1994). Y es
dudoso que las conclusiones todavia se apliquen.

- Telitromicina.

-Cloramphenicol: un tipo de antibidtico que fue dado de baja como medicina en Suecia, pero estd disponible en

otros paises y como gotas para los ojos y ungiiento en Suecia.
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Otros medicamentos no antibidticos que pueden ser sospechosos son:

-Cianocobalamina: en forma de vitamina B12 que podria tener un efecto negativo. Los estudios estan anticua-
dos y es dudoso que las conclusiones aun se apliquen. Cuando se trata la deficiencia de B12, podria ser util con-
siderar elegir una droga con otra substancia activa en conexidon con NOHL, sospechosos de NOHL o portadores/
as de la mutacidn, por ejemplo Hidroxocobalamina.

- Propofol

- Tadalafil

- Barbituricos

- Azatioprina (AZT)

- La solucién de Ringer lactato
E. TRATAMIENTO/APOYO

Actualmente no hay terapia curativa para la NOHL, aunque diferentes investigaciones se estan llevando en

diversas partes del mundo. Los esfuerzos actuales consisten principalmente en compensar la pérdida visual.

Se han probado sin efecto algunas vitaminas y otros elementos (B2, B3, B12, C, E, acido fdlico, acido alfalipoico,
carnitina, creatina, arginina) sin evidenciar resultados beneficiosos seguros.

Especial distincidn se aplica a las siguientes productos:

e Coenzima Q10 ha sido utilizada tradicionalmente para tratar patologias que implicaban un dafo de la fun-
cion mitocondrial. Una razdén para estudiarla es que la Q10 es conocida por ser una parte importante en la
produccion de energia mitocondrial. La Q10 en su estado natural, que puede conseguirse como suplemen-

to alimenticio o incluso en farmacias, no parece haber tenido efectos destacables.
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e Idebenona es una forma artificial de Q10, en la que las moléculas son mas pequefias que en su estado natu-
ral y que por tanto, se consideran mas facilmente absorbibles por las células y la mitocondria. La idebenona
fue desarrollada originalmente por una compaiiia japonesa para el tratamiento del Alzheimer. Aun asi, no
se encontrd ningun efecto positivo claro en trastornos demenciales. A pesar de esto, se han encontrado
beneficios en el tratamiento de la Ataxia de Friedrich, que es una enfermedad neuroldgica rara hereditaria.
Segun instituciones oficiales sobre esta ataxia, este medicamento protege ciertas proteinas (enzimas) de la
mitocondria de ser dafiadas por un exceso de hierro en el organismo, y asi mejora ligeramente la funcion
mitocondrial. La idebenona no cura esta ataxia, pero ha sido utilizada durante algunos afios y se proporcio-
na habitualmente a enfermos/as de esta patologia. La presentacién del laboratorio Mnesis, con 45 mg de

idebenona por comprimido, es la mas habitual.

Las ultimas investigaciones sobre la idebenona en la NOHL han mostrado un efecto positivo en la visién de al-
gunas personas afectadas, particularmente si el tratamiento se inicia en una etapa temprana tras el debut. Se
ha apuntado que las posibilidades de mejoria aumentan si el ojo de la persona afectada tiene diferentes grados
de pérdida de visidn. Las investigaciones han sido llevadas a cabo con un estudio aleatorio, basado en eviden-
cias, cuyas conclusiones indican que 900 miligramos de idebenona al dia ( dosis standard) pueden tener efectos
positivos sobre la vision de algunos casos, pero no en todos. La razdn por la que la vision no mejora en todos

los casos, se cree que, depende en cierta medida de cuanto tiempo ha pasado desde el debut sin tratamiento.

Los efectos beneficiosos parecen ser mas destacables durante el primer afio, especialmente si el tratamiento se

inicia antes de que el segundo ojo esté afectado.

Segun estudios cientificos, puede tomar cierto tiempo hasta que los efectos positivos de la idebenona se ob-
jetiven. La recomendacion es que se mantenga el tratamiento al menos durante seis meses, y preferiblemente

durante un afio, para determinar si es efectivo o no en ese caso especifico.
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El control de la agudeza visual, el analisis del campo visual y la realizacion de OCT, antes y después del trata-
miento pueden proporcionar informacién relevante para determinar si el medicamente es efectivo o no. Ade-
mas de los efectos positivos en la vision, un cierto nimero de personas afectadas que han sido tratados con
idebenona han descrito un impacto positivo en su estado general de salud y nivel de energia. A pesar de ello,

esto no esta comprobado cientificamente, aunque tedricamente puede respaldarse como un efecto placebo.

La idebenona es un poderoso antioxidante. Los antioxidantes tienen algunas funciones importantes, incluyen-
do neutralizar radicales libres que de otra manera podria tener efectos dafiinos en el organismo y contribuir al
desarrollo de cancer, enfermedades cardiovasculares, etc. En los uUltimos afios, el exceso de antioxidantes ha
sido sefialado como un efecto perjudicial, por ejemplo, acelerando el proceso de enfermos de cancer. Actual-
mente, no se sabe qué efectos puede producir un tratamiento prolongado con idebenona con dosis tan altas
como 900 miligramos al dia. La recomendacion es, en cualquier caso, reducir la dosis tras un cierto periodo de

tiempo.

e Raxone, un medicamento huérfano que contiene 150 mg de idebenona por comprimido, fue aprobada por
la Agencia Europea del Medicamento (EMA) para su uso para la NOHL dentro de la Unién Europea en 2015.
A pesar de esta aprobacidn, tiene que pasar un proceso de negociacion de precio con la Agencia Espafiola

del Medicamento antes de que puede prescribirse como medicamente subvencionado en Espafia.

e EPI-743 es otra formulacién artificial de quinona cuyas moléculas son aln mas pequefias que las de ide-
benona, y que por tanto se considera que podrian tener un efecto positivo en el tratamiento de la NOHL.
Hasta ahora la investigacidon es muy limitada, pero los resultados han sido positivos en algunos/as partici-
pantes del estudio. Este medicamento ha participado de ensayos mdas amplios para otras patologias raras
como el Sindrome de Leigh, que normalmente afecta a nifios/as, teniendo como resultado, entre otras
cosas, cambios en el cerebro. A partir de los resultados de investigacion, el EPI-743 ha sido aprobado como

medicamente huérfano para esta patologia en Estados Unidos.
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1. Investigaciones activas

Para el caso espafiol cabe destacar los trabajos en enfermedades mitocondriales llevados a cabo en la Universi-
dad de Zaragoza por el equipo del Dr. Julio Montoya. En un plano clinico, el interés mas reciente viene dado por

los trabajos de la Dra. Lorena Castillo Campillo, junto a su equipo en el Instituto Cataldn de Retina.

A todo esto hay que unir que el Centro de Referencia (CSUR) para enfermedades mitocondriales pediatricas en
Espafia es el Hospital 12 de octubre de Madrid. Esta unidad viene colaborando con la Asociacién de Atrofia de
Nervio Optico de Leber (ASANOL) en los tltimos afios, incorporando personas afectadas de NOHL. También en
Madrid cabe destacar el impulso que en los ultimos afios ha dado al tratamiento de la enfermedad el Dr. Mufioz

Negrete en el Hospital Ramén y Cajal.

2. Fertilizacion in vitro con mitocondrias reemplazadas

La posibilidad de usar fertilizacién in vitro tras haber trasladado el ndcleo materno a un évulo donado a la que

se le ha eliminado este elemento ha sido experimentada ya en modelos animales.

El uso de este método impide que el ADN mitocondrial mutado de la madre sea transferido al 6vulo fertilizado.

Hasta el momento, este procedimiento no es legal en Espafia, aunque se prevé que se inicie con caracter ex-
perimental en Reino Unido durante 2018. Parece mas probable (al menos inicialmente) que se utilice en otras
enfermedades mitocondriales, especialmente en aquellas que tienen un prondstico vital o producen en los/as

nifios/as una discapacidad severa.
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En el Reino Unido se han autorizado y se estan realizando investigaciones en las que se promueve una gestacion

fruto del ADN de 3 personas:

1. El padre, donante de esperma.
2. La madre bioldgica.

3. Una mujer donante de évulo.

Tras una fecundacién in vitro con semen del donante y un évulo de la madre bioldgica, se extraen los nucleos
del espermatozoide y del évulo materno, eliminando el citoplasma que contiene las mitocondrias maternas

defectuosas.

Posteriormente los nucleos se implantan en el évulo de la mujer donante, al cual se le ha extraido el nucleo,
manteniendo las mitocondrias sanas. Asi el nacimiento de un/a nifio/a, producto de esta técnica tendria la

siguiente informacidn genética:

a. ADN nuclear del padre.
b. ADN nuclear de la madre biolégica.

c. Un porcentaje pequefio del Cédigo Genético correspondiente al ADN mitocondrial de la donante.

Esta técnica solo se ha aplicado hasta ahora en un varén nacido en México. Se aplicé para evitar la transmisidn

de una enfermedad hereditaria mitocondrial de pronéstico mortal en breve plazo (Sindrome de Leigh).

En Espafia, en la actualidad, esta solo autorizado el diagndstico genético preimplantacional, no estando autori-

zada la técnica de los tres padres.

Madre LA FECUNDACION

Qué benen a8 metocondnas enfermas Con este proceso se ha conseguido
que la madra no transmita la enfermedad
mitocondrial que padece

3 Se extrae o nicieo que
contiens la informaciin

Padre

:
ESPTRMATOZOON ;
ﬁl Se realza la fecundacidn in vitr
con ol sspermatozoide del padre

3. Terapia Génica

Con este tipo de tratamiento se trata de introducir un gen terapéutico (gen con la mutacion ya corregida) que
es portado por una célula diana al interior del ojo afecto, con la finalidad de tratar de reparar o bloquear la
funcién defectuosa y asi paliar los sintomas de una determinada enfermedad (en nuestro caso la NOHL) en una

persona afectada.

En la actualidad se apunta la posibilidad del inicio de un nuevo ensayo clinico con terapia génica para personas
afectadas de la NOHL. Hasta ahora estos ensayos se realizaban en Munich, aunque es posible que se inicien en

los préximos meses de 2018 en Espafia, probablemente Madrid.
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Hasta ahora los criterios de busqueda de personas afectadas a aplicar esta terapia son:

- Personas afectadas mayores de 15 afios.
- Con la mutacién 11778.

- Fecha de debut no superior a un afio.
Otros aspectos que pudieran ser excluyentes:
- Grado severo de deficiencia de agudeza visual
- Pais de origen
- Haber sido tratado con idebenona previamente.
El ejercicio fisico es positivo.
Para terminar con algo positivo, investigaciones han mostrado que el movimiento corporal condiciona un au-
mento de mitocondrias. No es completamente seguro si esto es positivo o negativo para la NOHL, especialmen-

te si la persona en cuestion tiene 100% de mitocondrias mutadas.

Por otro lado, la actividad fisica es buena para todo el cuerpo, asi que en general, definitivamente, el ejercicio

fisico es beneficioso, asi como un adecuado descanso y una dieta sana y equilibrada.

CONOCE LA NEUROPATIA OPTICA HEREDITARIA DE LEBER

ASPECTOS PSICOLOGICOS
A. REACCIONES ANTE EL DIAGNOSTICO

Cuando se recibe el diagnéstico de la Neuropatia Optica Hereditaria de Leber, la persona afectada y su familia
se encuentran ante una situacion de incertidumbre, que genera un elevado nivel de sufrimiento emocional,

ocasionando una interrupcion de la vida cotidiana.

Enfrentarse a un diagndstico es una experiencia muy estresante y dolorosa. Una de las preguntas mas repetidas
ante una noticia de este tipo en el seno familiar, es pensar “por qué a mi”, “iqué he hecho yo para tener esta
enfermedad?” o mas complicado aun, “¢qué he hecho yo para que mi hijo tenga esta enfermedad?” Este tipo
de pensamientos que generan tanto dolor, son incluso mas devastadores en determinados momentos que la

propia enfermedad.

Tras la noticia, en numerosas ocasiones, se produce una crisis familiar la cual esta caracterizada por la desor-
ganizacion y los desajustes en la manera de convivir y funcionar, obligando a la familia a poner en marcha los
mecanismos de autorregulacion para seguir funcionando. Son varios los factores que condicionan este impac-
to a nivel familiar, entre los que destacan: comunicacion familiar, nivel socioecondmico, etapa del ciclo vital,
cultura familiar, flexibilidad/rigidez de los roles, tipos de respuesta familiar y capacidad del grupo familiar para
resolver conflictos. Y son multiples los sintomas familiares que aparecen: conflicto de roles y limites, problemas
econdmicos, negacion, ira y miedo, aislamiento y abandono, conflictos de pareja, sindrome del cuidador y am-

bivalencia afectiva; todos ellos haciendo visible el desajuste familiar ocasionado por la enfermedad.

El diagnéstico de una enfermedad poco frecuente, como es la Neuropatia Optica Hereditaria de Leber, puede
hacer que la familia tenga que reajustar las expectativas por llegar a un sitio que no habia planificado o que no
esperaban. Para ayudar a la familia a convivir con esos procesos de adaptacidn ante esta nueva situacién que se
le plantea, es importante identificar las fortalezas que tiene la familia, los recursos y las fuentes de ayuda para

aumentar la capacidad de afrontamiento ante el diagndstico.
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Las reacciones emocionales y conductuales de las personas afectadas y sus familias no dependen tanto del
diagndstico concreto como del grado en que la enfermedad afecta a los distintos ambitos de su vida cotidiana
(familiar, social, laboral, etc.), a sus expectativas de vida o a la medida en que le imposibilitan realizar activida-

des que le resultan gratificante so placenteras. (Antequera, 1997).

Diversas alteraciones conductuales y psicopatoldgicas pueden aparecer debido a las reacciones emocionales
ante el diagnéstico, las cuales influyen de forma negativa sobre el proceso de adaptacién a la enfermedad y la

calidad de vida de la persona afectada y su familia.

El diagndstico de NOHL puede desencadenar diversas reacciones, tanto a nivel afectivo, cognitivo, como con-

ductual:

e Afectivas: ansiedad, depresidn, rabia, ira, culpa, shock, inutilidad, alivio, miedo, bloqueo.

e Cognitivas: incredulidad, confusién, alucinaciones visuales o auditivas fugaces, dificultades de atencion y
concentracion, alteraciones en el suefio, preocupaciones, problemas para tomar decisiones, pensamientos
e imagenes recurrentes y obsesién por cambiar el diagndstico.

e Conductuales: aislamiento social, conducta distraida, llanto, hablar continuamente de la persona afectada

o de la enfermedad, descontrol u olvidos de las actividades de la vida diaria e hiper o hipo actividad.

El incremento o disminucidn del sufrimiento asociado al impacto emocional ante el diagnéstico dependera de
como se movilicen los recursos y estrategias personales, y esto dificultara o facilitara el proceso de adaptacién

y aceptacion de la persona afectada y de sus familiares ante la enfermedad y la nueva situaciéon a afrontar.

No todas las personas poseen los mismos recursos para hacer frente a las reacciones emocionales desenca-
denadas del diagndstico, ni a todas las personas le produce la misma sensacidn de amenaza. A pesar de las
reestructuraciones que exige el proceso, hay personas que se adaptan adecuadamente y que son capaces de
reorganizarse y llegar a fortalecer sus lazos familiares; en cambio, hay otras personas, en las que se produce

un desgaste emocional que puede desencadenar situaciones de conflicto, llegando a descomponer la familia.
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Es por ello, que el apoyo emocional, la informacidn y la orientacion que se puedan recibir de profesionales que
trabajan alrededor o en el ambito de la patologia ( profesionales de psicologia, trabajo social, oftalmologia,
neurologia, etc.) son fundamentales para que, las personas afectadas y sus familias, puedan recuperar la esta-
bilidad y seguridad necesarias para afrontar el proceso de cambio generado por el diagnéstico de la Neuropatia

Optica Hereditaria de Leber.
B. FASES DE ADAPTACION A LA ENFERMEDAD

La Neuropatia Optica Hereditaria de Leber va a generar cambios biopsicosociales tanto en la persona afectada
como en la familia, jugando las emociones un papel muy importante. Toda persona, de manera natural, pasa
por una serie de fases psicoldgicas que pueden ayudarle en la adaptacién a la enfermedad e incidir en los pro-

cesos y en el curso de la patologia, repercutiendo asi en la calidad de vida.

Cada fase tendra una duracidn e intensidad variable, dependiendo de la persona, su edad, su contexto socio-

cultural, las caracteristicas de la enfermedad, los recursos que posee, las capacidades que tiene, el rol que des-

empenia, el significado que le da al proceso, la actitud y los apoyos disponibles. Segun el psicélogo clinico Juan
Cruz Gonzalez (2009) las fases de adaptacion a la enfermedad siguen un orden natural, pero durante el proceso
de la misma pueden intercalarse entre si, volver a una fase anterior o saltar una fase, todo dependiendo de la

persona.

La primera fase en la que se encuentra la persona afectada y su familia es la llamada INCERTIDUMBRE y CON-

FUSION, dénde la persona se pregunta “Qué ocurre? ¢ Qué estd pasando?”.

En esta fase aparecen los primeros sintomas de la enfermedad y se tiende a buscar informacién en cualquier
fuente, llegando esto a contribuir a generar mas confusidn y angustia, por ello, el apartarnos de internet para
buscar informacidn y el entrar en contacto con profesionales cualificados ayudara a mantener la calma. A esto
se le suma la visita de muchos especialistas, realizacién de diversas pruebas y varios diagndsticos, ademas de

meses o0 anos de espera.
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“Se presiente que puede ir acercandose una tormenta emocional que rompa la calma de lo cotidiano y convier-

ta cada momento en algo extraordinariamente intenso”

La siguiente fase es conocida como DESCONCIERTO, y es cuando se recibe el diagndstico.

Al tratarse de una enfermedad rara es posible que nunca antes la hayamos oido o que ya la conociésemos por
otros miembros de la familia (al tratarse de patologia hereditaria), por lo que el desconcierto se incrementa al

ser conocedores de la no existencia de tratamiento curativo.

En estos primeros momentos, tras el bloqueo emocional, aparecen sentimientos de temor, angustia, desampa-
roy miedo. En esta fase de desconcierto es importante recibir informacién adecuada frente al desconocimiento
u otras experiencias que se tengan de la enfermedad. Disponer de un especialista que conozca la enfermedad
es primordial, tanto para apoyar a la persona afectada y su familia, como para trasmitir la informacién adecua-
da en cada momento del proceso; la falta de informacidn puede dificultar el avance hacia las siguientes fases

del proceso de adaptacion.

En esta fase es importante entender que la enfermedad, aunque presente sintomas definidos, se abordaran en

la medida que estos vayan presentandose, teniendo en cuenta que en cada persona el proceso es diferente.

“Los rayos y los reldmpagos van sonando cada vez con mds fuerza y se espera e imagina la llegada de una gran

tormenta emocional”

La tercera fase en el proceso de adaptacion es la llamada OPOSICION y AISLAMIENTO, donde reina la negacién.

En esta fase suele oirse la expresion “No me pasa nada” “Todo estd bien” o, directamente, no hablar de la

enfermedad, como defensa para asimilar la nueva realidad y tomar un poco de distancia frente a lo que verda-
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deramente ocurre y su evolucidn. Es importante el respeto a los sentimientos de cada miembro familiar ya que
cada persona vive de manera diferente la intensidad y duracion del proceso de negacién. Para digerir todo lo
gue esta aconteciendo, expresar las dudas, desahogar las emociones, conocer la enfermedad, etc. es necesario

el tiempo.

“Con el viento y los granizos ya encima, pequefios momentos de retiro personal y soledad permiten conectar con

uno mismo, encajar todo el cambio, pensar, olvidar y retomar las fuerzas e impulso para continuar”

La siguiente fase es la conocida como RABIA.

La enfermedad evoluciona y con ella las dificultades y los cambios asociados: estilo de vida, capacidades fisi-
cas, interrupciones laborales, etc. Y con ello, aparece la rabia. Esta, a veces, es una forma de no tirar la toalla
y sucumbir a la frustracidon e impotencia. Hay que saber escuchar este grito, buscar el contenido latente; asi,
tanto la persona como los profesionales que lo atienden, pueden conocer lo que se esconde bajo las quejas, las

reacciones violentas y el posible sentimiento de culpa.

Es necesario evitar cambios drasticos en habitos y estilo de vida ante la pérdida de capacidades; una adaptacién
escalonada, con los apoyos necesarios en los momentos en los que van apareciendo estas dificultades, es lo
recomendado para el bienestar emocional de la persona. Con la ayuda profesional, las personas, que en estos
momentos, ponen en marcha sus recursos y estrategias personales para la movilizacidén hacia el siguiente paso,

siendo conscientes de las capacidades latentes que tenian.

“Cuando la enfermedad, como la tormenta, sigue su curso y los sintomas contintan, la rabia y su expresion,
es la energia emocional que comunica sentimientos profundos de frustracion y dolor. Hay que chillar y a grito

pelado”
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La fase quinta en el proceso de adaptacion es la llamada TRISTEZA.

Tras la rabia, tras esta emocidn tan potente, aparece el abatimiento, la apatia, la abulia, la anhedonia y la ten-
dencia a permanecer solo, expresando los sentimientos hacia uno mismo. Es un estado profundo de tristeza,
en el que la persona se aisla para elaborar lo que estd ocurriendo en su vida. No es un estado depresivo (para

descartarlo, consultar a un profesional).

La comprension y expresion de emociones es importante, ya que evitara problemas familiares y/o sociales. La
falta de comunicacién emocional o el silencio por temores o desconocimiento para establecer una adecuada
comunicaciéon emocional, puede desencadenar en enfermedades bioldgicas y problemas secundarios a nivel
biopsicosocial. Es por ello, que el contar con el apoyo de un profesional serd un pilar importante para cuidar
nuestra salud: conocer nuestras emociones y cdmo gestionarlas, aprender técnicas para la comunicacién emo-
cional, ejercicios para mantener niveles adecuados de autoestima, participar en grupos de ayuda mutua, etc.

Junto con cuidados basicos como descansar, realizar actividades de la vida diaria y sentirnos acompafados.

“Si después de chillar la enfermedad avanza, la rabia quedard silenciada por un estado de

tristeza que permitird asumir las pérdidas y los cambios de la tormenta”

Y la Gltima fase es la conocida como ADAPTACION.

Hablar de lo que significa la enfermedad, las pérdidas que supone y, en ocasiones, del descubrimiento de ga-
nancias profundas, es caracteristico de esta fase. Junto con la adecuacidn a la escala de valores y patrones de
relacidn; suele oirse expresiones como “Desde que nos ha pasado esto, me doy cuenta donde esta el valor de
la vida” y se suelen encontrar momentos de felicidad en pequefios detalles y disfrutarlos de manera diferente

a como lo haciamos anteriormente.
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La adaptacion a la enfermedad va a depender de la etapa vital en la que se inicia la enfermedad, de los recursos
sociales existentes, de los apoyos recibidos durante todo el proceso y de la calidad de las relaciones familiares

y sociales, junto con la propia actitud de la persona.

Es una fase en la que nos paramos a pensar en los cambios que ha habido a nivel personal, familiar, escolar o
laboral y valorar el camino recorrido, para preguntarnos qué queremos y como lo queremos. Afrontar el futuro

con serenidad, disfrutando en la medida de lo posible de nuestra vida.

“Con los primeros rayos de luz irdn apareciendo los colores del arco iris emocional y el

descubrimiento de capacidades que se encontraban latentes”

Como se ha comentado al principio, no todas las personas pasan por las mismas fases, ni todas en el mismo
orden, por lo que la atencidn personalizada a través de profesional especialista ayuda a amortiguar el impacto,
a sentir que no estamos solos, a expresar nuestras emociones y gestionarlas adecuadamente, a resolver con-
flictos internos y a sentirnos guiados en el camino del proceso de adaptacion. El apoyo psicolédgico junto con
una atencién integral, donde los profesionales trabajen coordinados y bajo un equipo multidisciplinar, se hace

necesario en este tipo de enfermedades poco frecuentes.

C. FAMILIA

Es frecuente que aparezca en la familia el rol de cuidador. Este es una persona que asiste o cuida a otra persona
afectada de cualquier discapacidad o limitacién que le dificulta o impide el normal desarrollo de sus activida-
des vitales o de sus relaciones sociales. (Lozano, 1997). Las personas cuidadoras son los familiares, amistades
o vecindad que permiten seguir viviendo en la comunidad de una manera confortable y segura a las personas
que, por motivo de edad avanzada o limitaciones/discapacidad, les resulta complicado vivir de una manera
independiente. (Gibbons, 1987).
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Normalmente este rol surge en el caso que la persona afectada sea descendencia o pareja; siendo el tipo de

persona cuidadora informal o, también llamada, principal.

La persona cuidadora principal, primariamente de género femenino, se caracteriza por una serie de peculiarida-
des como: escala o nula formacidn técnica, sin remuneracién econédmica, dedicacién diaria y sin especificar, no
tiene derechos laborales reconocidos, su motivacion estd basada en las emociones hacia la persona afectada,
asumen multiples renuncias, asume las principales tareas de cuidado del hogar y los demas lo/a perciben como

el/la que asume la responsabilidad de las tareas de cuidado.

¢Qué problemas suele tener la persona cuidadora principal?¢é Cudl es el impacto del cuidado?

Aislamiento social. Compatibilizacion de las tareas de cuidado con el resto de responsabilidades. Afrontar
problemas econdmicos. Restriccidn y anulacion de las actividades de ocio. Cansancio crénico y problemas
de salud. Atencidn o vigilancia continuada de la persona afectada. Impacto emocional ocasionado por la
posible pérdida o por la contemplacidn del sufrimiento. Aparicidon de conflictos o problemas con otros
familiares.

Desconocimiento de temas médicos y afrontar problemas econdmicos

El doble reto de la persona cuidadora principal: (1) satisfacer las necesidades fisicas y emocionales de la per-
sona afectada y (2) compatibilizar y mantener el funcionamiento familiar, la actividad laborar y gestionar las

propias emociones --> originando, en multiples ocasiones, estados de depresion y ansiedad.

El cuidado de una persona con diversidad funcional, es siempre una dura “carga” para cualquier persona que
se vea sometida a dicha tarea y es frecuente que en algin momento la persona cuidadora se sienta incapaz de
afrontarlo, ya que compromete su bienestar e incluso su salud. Hay autores/as que clasifican como “paciente

oculto o desconocido” a la persona que ejecuta el cuidado.
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Otra de las particularidades del cuidador principal puede ser la CODEPENDENCIA. Los/as codependientes son
personas que anteponen constantemente las necesidades y deseos de los demas a las suyas propias. (Whitfield,
1989). La persona codependiente se caracteriza por su baja autoestima, su dificultad para satisfacer sus propias

necesidades y por la valoraciéon de su propia identidad basada en la validacién externa. (Schaef, 1986).

é¢Qué rasgos comunes tienen las personas codependientes?

Negacion, fingimiento y encubrimiento de problemas. El eje central de la vida propia es la de los demas. Se
sienten responsables de la persona afectada .Se sienten obligados a hablar por los demas, dirigir su vida y
controlar lo que le rodea protegiéndolo. Vida centrada en las necesidades y conductas de los demas. Exce-
sivo cuidado y responsabilizacién. Sentimiento de culpa. Falta de comunicacion e incapacidad de expresion
de emociones. Sentimientos de soledad. Verglienza de los problemas y fracasos ajenos como propios.
Evolucidn hacia la autodestruccion. Exclusidon de las necesidades propias. Evitacion de ser uno mismo. Au-
toestima baja. Sensacién de victimismo.

1. La pareja:

Se exige una participacion activa y un esfuerzo continuo en la pareja para mantener la relacidon equilibrada y
satisfactoria a lo largo de los afios. Mantener este equilibrio, satisfaccién y comunicacién se hace doblemente
dificil cuando existe descendencia con una enfermedad poco frecuente como es la NOHL. La noticia del diag-
ndstico influye de forma determinante en las relaciones de pareja, llegando incluso a derivar en diversos con-

flictos. Los factores que pueden afectar a la relacién son los siguientes:

e En la etapa inicial, cuando existe un peregrinaje a diferentes espe- '
cialistas y realizacidon de diversas pruebas, es la madre quien, en
numerosas ocasiones, monopoliza la responsabilidad la persona

afectada y la acompaiia en este proceso.

45



CONOCE LA NEUROPATIA OPTICA HEREDITARIA DE LEBER

e El diagndstico es recibido por cada miembro de manera diferente, al igual que la adaptacién a las fases de
la enfermedad.

e Aveces, larelacién triangular padres-descendencia no se lleva a cabo de manera adecuada.

¢ Normalmente es la mujer quien renuncia a su vida profesional si uno de los dos miembros de la pareja ha
de hacerlo para dedicarse al cuidado de la persona afectada.

e Al tratarse de una enfermedad de herencia mitocondrial, el sentimiento de culpa aparece y adquiere una
gran relevancia. La busqueda del culpable crea situaciones de tensién.

e En ocasiones, los sentimientos de culpa son tan fuertes, que la vida de |la pareja desaparece pasando a ser
la descendencia y su enfermedad la Unica ocupacion.

e Dado que en la sociedad en la que vivimos los hombres aprenden a reprimir los sentimientos y emociones,
el padre podria tener problema para enfrentar estos.

e Suele crearse una dinamica familiar basada en ocultar la verdad, tanto a nivel de marital como familiar, es

decir, trasladar lo qué sucede realmente (ya sea a nivel emocional o progresion de la enfermedad) asusta.

La relacién se va deteriorando debido a estas circunstancias, se hace

dificil la puesta en marcha de la posible solucién: la comunicacion.

COMUNICACION

Por ello, es importante tener en cuenta que el comunicarse, com-
partir emociones y percibir sensaciones son aliados idéneos para el

equilibrio de la pareja.

Cuidar la relacién de pareja es un aspecto primordial para afrontar de manera conjunta el proceso de enferme-
dad de la descendencia de manera adaptativa. Se hace necesario crear espacios de pareja, en los que, Unica-

mente, el objetivo sea el disfrute marital.
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2. ¢Hermanos/as no afectados/as?

Segun la psicéloga especializada en enfermedades poco frecuentes Sandra Alvarez- Rementeria (2016) en el
caso de la existencia de hermanos/as no afectados/as la relacion familiar tiende a complicarse alin mas vy la

estructura puede tambalearse.

En numerosas ocasiones, se tiende a sobreproteger a la descendencia no afectada por la enfermedad, sin
responsabilidades y sin informacién sobre lo que estd sucediendo respecto a su hermano/a y el proceso de
la patologia. Es comun pensar que al no ofrecerle informacion estamos protegiéndolo, evitandole las diversas
situaciones complicadas por las que se viven. Sin embargo, actuando de esta manera, el/la hijo/a no afectado/a
se siente aislado/a, al margen y con sentimiento de confusion; no comprende qué sucede, cémo puede ayudar
y porqué sus padres no cuentan con él/ella para la resolucion de los problemas vy situaciones dificiles. Esto
puede acarrear sentimientos de celos y de envidia, junto con abandono y temores que no se corresponden con

la realidad. La enfermedad llega a ser un tema tabu en casa, no se habla de ella, ni
lo que supone al nucleo familiar y las relaciones, fomentando el desconcierto de la

HIR
MANOS

descendencia sana.

Hay familias en las que se explica la enfermedad, pero no en su totalidad, ya que

se da por hecho que la descendencia no afectada (si es menor) no va a entender

algunos aspectos. Esto, al igual que en el caso anterior, crea desconcierto y mas si

no se le resuelve las dudas que pueda tener al respecto.
Se pueden encontrar dos situaciones respecto a las consecuencias derivadas:
-Cuando la descendencia sana es mayor: La situacién de enfermedad del hermano/a provoca una pérdida

de su rutina y de atencién. La persona afectada ocupa ahora un papel privilegiado por las circunstancias que

acarreay las necesidades que aborda su enfermedad. La persona sana ha sido hijo/a Gnico/a durante un tiempo
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siendo el centro de atencidn; se habia afianzado una rutina de vida diaria con él/ella que ahora se ve mitigada
por el nacimiento nuevo y se le afiade el handicap de que trae consigo una enfermedad, que va a requerir mas
atencidn y, sobre todo, que los padres y familiares pasen mds tiempo con la persona afectada. Ademads, de ma-
nera general, cuando existen este tipo de situaciones puede que los padres se apoyen en la descendencia sana

exigiéndole mads y cargandolo de responsabilidades.

-Cuando la descendencia sana es menor: En esta situacidn se intensifican los sentimientos de celos, malestar
y son frecuentes los comportamientos disruptivos y las quejas para llamar la atencidn. La persona no afectada
se siente al margen y puede ocurrir que los celos se creen por la comparacién constante entre ella y la persona

” o«

afectada (“tiene un juego mds divertido que el mio” “épor qué mi hermano/a no tiene que recoger su habitacion

y yo si?”).

En ambas situaciones el trato desigual que se le da a ambos puede ocasionar competencia y promover los
sentimientos de celos, injusticia y rivalidad en la descendencia sana. Por otro lado, también puede desencade-
nar el aumento de la culpa en este Ultimo por los comportamientos y sentimientos hostiles que tiene hacia la

persona afectada.
é¢Como podemos resolver y evitar estas situaciones?
En primer lugar, tratar a la descendencia por igual, dandoles las mismas responsabilidades y lugar en el seno

familiar, junto con las mismas demostraciones de carifio y afecto. La patologia debe ser un tema que puede ha-

blarse en casa, de esta manera los miembros de la familia pueden ser participes del proceso, llegando a facilitar

©
®

las relaciones familiares.
También pueden crearse espacios exclusivos para la persona sana, un espacio

a la semana por ejemplo, en el que jugar, salir a pasear, ir a tomar un café o

en el que se le dedique tiempo. Es importante ofrecerle su momento, un dia .

hacer algo que quiera realizar, crear una rutina.
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Se hace necesaria la comunicacion de emociones, su libertad, y el dedicar un espacio para ellas; estas tiene un
papel significativo en la salud de todos los miembros de la familia. En estos casos las emociones y sentimientos
entre los/as hermanos/as son incluso mas intensas que en un vinculo filial normativo, hay amor, enfados, celos,
rivalidad, sentimientos profundos de cuidado y proteccion, preocupacién, vergiienza ante la mirada de otros
e intensa fuerza de defensa ante la discriminacion ajena. Se siente carga de responsabilidad, pero también
aprendizaje de valores y riqueza interior. Todo este universo de emociones debe ser expresado, sin minimizar la
importancia de cada uno de los sentimientos vividos. Cuando la descendencia sana sienten dichas emociones,
sobre todo las desadaptativas, se abruman, se asustan y se sienten culpables. La verglienza, la tristeza y la rabia
gue se ocultan, se acumulan intoxicando y desencadenando diferentes problemas psiquicos e incluso fisicos.
Se produce un gran alivio cuando comprenden que dichos sentimientos son comunes y que no son las Unicas

personas que lo sufren.

Es importante el cuidado del espacio de cada uno de los miembros de la familia de manera que la persona afec-

tada no absorba toda la energia familiar.

3. Culpabilidad

Como ya se ha comentado anteriormente, la NOHL es una enfermedad de herencia mitocondrial, es decir, las
madres portadoras de la mutacién trasmitiran ésta a sus descendientes. Este hecho suele llevar acompafiado

un sentimiento de culpa dificil de manejar.

La culpa, para Pérez (2006), es la emocidon de angustia que surge como consecuencia de la realizacion de actos
que trasgreden el sistema de normas y valores de la persona. La culpa (a) requiere de un ojo acusador, real,
imaginario o simbdlico que actia conformando la trasgresién de normas internalizadas y asumidas previamen-
te por la persona, (b) esta determinada por el patrén educativo y (c) en relacidon con un determinado medio

cultural. La culpa tiene varios elementos asociados entre los que pueden destacarse: la idea de irreversibilidad,
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lo irracional, el caracter intrusivo, la necesidad de castigo o reparacién y el cuestionamiento de las creencias

basicas sobre si mismas.

Son varios los factores que juegan un papel importante en la formacidn y en la presencia del sentimiento de

culpabilidad: sociedad en la que se vive, educacién que se ha recibido y la religion que se profesa, entre otros.

Como puede comprobarse, la culpa es un sentimiento complejo que afecta directamente a la calidad de vida
de la persona e indirectamente a la familia, provocando consecuencias negativas como angustia, depresion,

agresividad, sumision y conductas psicopaticas.

En el caso de la culpa generada en las madres portadoras, de una patologia mitocondrial como es la NOHL, este
sentimiento es mas agudo y vivido de manera diferente a la culpa comun, llegdndose a convertir en el centro
vivencial para la persona. La culpa derivada de la trasmisidén de una enfermedad por via mitocondrial es defini-
da, por las madres portadoras, como “un sentimiento causado por trasmitir a su descendencia una enfermedad

que desconocias que estaba en ti y que no lo has padecido, pero si la has trasmitido”.

Para minimizar el impacto ocasionado por el sentimiento de culpa se hace necesario trabajarlo desde la psicolo-
gia. La metodologia iddonea seria abordarla de manera individual en un primer momento, para posteriormente
hacerlo conjuntamente con otras madres en procesos similares (a través de los Grupos de Ayuda Mutua reali-

zados por el Servicio de Atencidn Psicolégica de ASANOL).

Los Grupos de Ayuda Mutua (GAMs) actuales se han disefiado especificamente para madres portadores de la
mutacién. El objetivo de estos GAMs es fomentar el intercambio de experiencias, emociones y necesidades;
favorecer la adquisicion de estrategias de afrontamiento ante situaciones dificiles, asi como potenciar el desa-

rrollo de los aspectos socio- afectivos del grupo.
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Se han llevado a cabo dos GAMs durante el 2016 y el 2017 con resultados positivos para las participantes. Estos
resultados son: (1) el crecimiento de cohesidn entre las participantes junto con el sentimiento de pertenencia
al grupo, (2) el compartir experiencias positivas y negativas, (3) aprender de la trayectoria de otras madres y de
las herramientas utilizadas, (4) sentirse comprendidas, (5) comprobar que no estan solas ante la enfermedad
de su descendencia y (6) evidenciar que el sentimiento de culpa es un aspecto comun entre ellas, el cual puede

aminorarse e incluso eliminarse.

D. AUTOCUIDADO

Padecer una enfermedad como la NOHL, que produce baja vision, conlleva en numerosas ocasiones el aumento
de la ansiedad, el estrés y el miedo antes situaciones sociales como puede ser la dificultad de reconocer a las
personas en un grupo (no identificacién facial), el ir en coche sin saber donde se marcha o estar en tensidn por
no contemplar el acercamiento de los coches, tener que buscar el lavabo en un restaurante y una vez encon-
trado no diferenciar entre el de mujeres y hombres, andar con desconfianza a tropezar por la calle o cruzar los
pasos de cebra (con y sin semaforo), sospechas de ser engafiado al pagar una factura o recibo, dificultades para
leer las cartas (bares, bancos, luz, etc.), entre otras. Todas estas situaciones requieren del proceso de adapta-
cion a la enfermedad, de recursos personales para los avances en dicho proceso y herramientas para el manejo

de las emociones desadaptativas subyacentes.

Junto a los anteriores factores especificos, en la actualidad, casi todo lo que nos rodea (trabajo, familia y cir-
cunstancias personales) genera grandes dosis de tensidn, que producen en el individuo un estado de inquietud
y malestar. En el caso de padecer una enfermedad poco frecuente, como es la Neuropatia Optica Hereditaria de
Leber, la tensién generada puede desencadenar graves dolencias fisicas y emocionales, dificultando el bienes-
tar biopsicosocial de la persona afectada y su familia y atacando la calidad de vida de las mismas.

Existe cierta confusidn entre los conceptos de estrés y ansiedad:
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El estrés se inicia ante un conjunto de demandas ambientales que recibe el individuo, a las que debe dar una

respuesta adecuada poniendo en marcha sus recursos de afrontamiento.

Cuando la demanda del ambiente es excesiva en relacién con los recursos de afrontamiento que posee el indi-
viduo, desarrollara una serie de reacciones adaptativas, de movilizacién de recursos, que implican activacion
fisioldgica. Asu vez, esta reaccion se acompafia de una serie de emociones desadaptativas, entre las que desta-

can la ansiedad, laira y la depresién.

El estrés suele tener como manifestacion la ansiedad, en cuyo caso se trata una respuesta emocional provocada

por un agente desencadenante (agente estresante) interno o externo.

La ansiedad, ademas de ser una respuesta emocional al estrés, puede ser una reaccién emocional de alerta
ante una amenaza que puede originarse sin agentes estresantes. De hecho, en el trastorno de la ansiedad, la

sintomatologia ansiosa no depende la existencia de agentes estresantes.

El estrés produce ansiedad, pero la persona que padece ansiedad no necesariamente padece estrés.

ESTRES: proceso que se origina cuando las demandas ambientales superan la capacidad
adaptativa de una persona.

“Pienso constantemente en todas las cosas pendientes de la semana y no consigo conciliar el suefio” “Siempre
que alguien me pide ayuda no soy capaz de negarme, por lo que nunca logro encontrar tiempo para mi, esto

hace que me sienta muy cansado e irritable”
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/&Cémo puede reaccionar el

cuerpo?

Falta de aliento

Sensacion de malestar o
mareo

Dolores de cabeza
Cansancio constante
Excesivo o falta de apetito
Inquietud

Dolores en el pecho

Qoblemas para dormir

¢Como puede sentirse? \/éCc'Jmo puede comportarseh

Agresivo Dificultad para tomar

o decisiones.
Deprimido

) Incapacidad para mostrar
Descuidado o
sentimientos.

Aprension por el futuro
Evitar situaciones dificiles.

Falta de interés por la vida
Negar que hay problemas.

Baja autoestima
Llanto frecuente.

Perder sentido del humor
Fumar o beber demasiado.

Qoblemas de concentraciéy

No confiar en nadie

Temor al fracaso

Falta de interés por la

demds personas. /

¢COMO PUEDO MANEJAR EL ESTRES?

e Darse cuenta.

e Gestionar el tiempo.

e Ordenar las preocupaciones.

e Cambiar lo posible.

e No exigirse demasiado.

e Mejorar estilo de vida.

e Evitar beber y fumar en exceso.

e Confiar en alguien.

e Concentrarse en los aspectos positivos del
dia.

e Tratar de concentrarse en el momento presente e Aprender a relajarse.
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ANSIEDAD: respuesta emocional y fisica que se produce ante situaciones de peligro.

Mecanismo de supervivencia.

La ansiedad se convierte en problema cuando los sintomas son: (a) Graves y desagradables. (b) Duran mucho
tiempo. (c) Ocurren con demasiada frecuencia. (d) Aparecen en situaciones que no deberian ser estresantes.

(e) Nos impiden hacer lo que queremos.

/ ¢Como pensamos? ¢Qué hacemos? / ¢Cémo reacciona el \

“No voy a poder cuerpo?
Evitamos situaciones.

soportarlo” “Esto es

horrible” “Me va a dar un Hacemos ciertas cosas sin El cuerpo se prepara para
infarto” explicacion logica. hacer frente a la supuesta
infarto

N / amenaza.

Pensamientos

‘s Tension en el cuello.
automadticos que son

irracionales. Falta de aliento.

La mente nos advierte Estomago revuelto.

de un peligro mucho Agarrotamiento.

mayor del que en Vision borrosa.
realidad

\ / Sequedad de boca.

Hiperventilacién.

Sudoracion.

Taquicardia.
El objetivo no es suprimir la ansiedad, sino aprender a controlarla. \ /
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¢COMO PUEDO MANEJAR MI ANSIEDAD ANTE UNA SITUACION?

12 Prepararse antes de enfrentarse a la situacién:

e No anticipar acontecimientos.
e Intentar controlar las propias reacciones.
e Saber que es posible hacerlo.

e Intentar estar relajado y actuar con alma.

22 Si la situacién nos supera:

e Parar, coger aire y volver a empezar.
e Siempre que sea posible, alejarse unos momentos de la situacion.

e Recordar que nada dura eternamente.

32 Cuando la situacién ha pasado:

e Analizar nuestra actuacion buscando lo que se cree que se ha hecho bien y lo que debe mejorarse.
e No culparse.

e Tomarse un respiro.

Existen algunas técnicas que ayudan a controlar los estados ansiosos, como pueden ser el control de la res-
piracion, la relajacién, la distraccion y el control de los pensamientos. Tomando conciencia del proceso de
respiracion mediante un conjunto de ejercicios podemos reducir los niveles de ansiedad, con la relajacién
conseguimos un estado de plenitud que ayuda a afrontar situaciones dificiles, gracias a la distraccion podemos
restarle fuerza a las preocupaciones que nos atormentan y mediante el control de pensamientos aprendemos a

controlar los pensamientos automaticos inquietantes, rompiendo el circulo vicioso de la ansiedad.
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Para romper este circulo vicioso que genera la ansiedad, debemos consultar a un/a profesional de la psicologia.

Este/a nos ayudard a abordar los siguientes aspectos, que juegan un papel importante en el mecanismo de la . ) .
¢Qué actividades me vendran mejor?

ansiedad:

Si tiendes a deprimirte, aislarte o desanimarte - Usa técnicas que fomenten la energia en tu
e Entender mejor la ansiedad y empezar a trabajar algunas de sus causas. sistema nervioso, como el ejercicio ritmico.
* Reducir los sintomas fisicos. Si tiendes a estar enfadado, excitado, nervioso o agitado = Prueba con la meditacidn y la respi-
e Modificar los pensamientos relacionados con la ansiedad. racién profunda.

e Cambiar los comportamientos relacionados con la ansiedad. o ) . ) ) o .
Si tiendes a inmovilizarte = Practica el mindfulness, la relajacion muscular progresiva y el yoga.

Teniendo en cuenta las consecuencias negativas derivadas del estrés y de la ansiedad (taquicardia, agresividad,
absentismo, aumento de la presién arterial desmotivacion, trastornos del suefio, poca productividad, falta de
iniciativa, etc.) se hace primordial cuidar nuestra salud fisica y psicoldgica.

Para pulir nuestro cuidado fisico y psicolégico podemos llevar a cabo las siguientes estrategias enfocadas a me-
Podemos empezar por conocer y utilizar las estrategias de CUIDADO PERSONAL para mejorar nuestra salud jorar nuestro ESTADO DE ANIMO:
biopsicosocial, entre las que podemos destacar:

e Entrena a tu mente para que se centre en los aspectos positivos de la vida.

e Marcarse un limite para uno mismo. e Compararse consigo mismo y reforzarse. e Propio encuentro espiritual.

e Conocerse a si mismo. e Realizar ejercicio fisico. e Cultiva la gratitud.

e Tener paciencia. e Probar cosas nuevas. * Siente la conexién con alguien.

e Dar explicaciones y utilizar el afecto. e Dar las gracias. e Disfruta de la luz solar.

e Aceptar la ayuda de los demas. e Considerar el derecho de cuidarse a si mismo. « Dedica un dia a ordenar tus pensamientos.
e Delegar funciones en otros. e Reconocer los méritos propios. e Planea una actividad divertida.

e Tener momentos de respiro y descansar. e Establecer objetivos realistas. e Haz algo espontaneo.

e Ser complices de la pareja. e No dejar de intentar. e Vive el AQUI y AHORA.

e Provocar pequefios cambios en la rutina que lleven e Establecer las fronteras.

poco a poco desencadenar una mejoria. e No olvidar la red de apoyo formal.
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Quizds no puedas elegir lo que te ocurra, pero si puedes decidircémo

reaccionar frente a ello”

“En el momento en el que dejas de preocuparte por lo que va a pasar,

empiezas a disfrutar de lo que estd pasando”

“Para poder sequir, a veces, hay que empezar de nuevo”

“Los grandes cambios siempre vienen acompafiados de una fuerte

sacudida. No es el fin del mundo, es el inicio de uno nuevo”

“No esperes tenerlo todo para disfrutar de la vida, ya tienes la vida para

disfrutar de todo”
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ASPECTOS SOCIALES

A. IMPLICACIONES SOCIOSANITARIAS DE LA NOHL

El andlisis de las implicaciones sociosanitarias con las que pueden encontrarse las personas y familias afectadas

por NOHL, ha de hacerse desde varias dimensiones:

En relacidn a las caracteristicas propias de la patologia

Como hemos visto, la aparicion de esta patologia se da de forma repentina, rapida y mayoritariamente en po-
blacién joven, lo que afecta de lleno y bruscamente a varias dreas de la vida diaria y a proyectos vitales en pleno

desarrollo como por ejemplo los estudios o la vida laboral.

Ademas del impacto emocional ante el diagndstico, el posible aislamiento y/o sentimiento de soledad inicial,
los cambios drasticos en el autoconcepto y la autoestima y el riesgo de problemas comunicativos en el ambito
familiar y afectivo, la persona y familia afectada, deben atender una serie de nuevas circunstancias relacionadas

con mantener y/o potenciar la Autonomia Personal.

Algunos de los nuevos retos tras el debut pueden ser: Aprender a estudiar con otras herramientas y métodos,
posibles cambios en los itinerarios formativos, replanteamiento de la profesion elegida o que se esta ejercien-
do, necesidad de adaptacion del puesto de trabajo o posible procedimiento de incapacidad laboral, continuar
desarrollando las actividades de ocio favoritas y busqueda de nuevas, cambios en las formulas para desplazarse

en medios de transporte publicos o privados, realizacion de tareas cotidianas, etc.

Evidentemente, este listado sera Unico y distinto para cada persona y va a depender mucho de factores como
la edad del debut y por tanto de la fase vital en la que se encuentre, del resto visual que se conserve, de sus
capacidades personales, asi como de la ayuda que pueda encontrar en su entorno tanto a nivel de redes de

apoyo como a nivel material.
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NOHL como causante de Discapacidad Visual de diversa intensidad:

Esta patologia, hasta el momento, produce discapacidad sensorial grave y permanente en la mayoria de los
casos, lo que plantea un reto de adaptarse a las nuevas circunstancias sobrevenidas. Cada persona conservard

un resto visual diferente, por lo que las férmulas de adaptacién variardn para cada caso.

Como veremos a continuacidén, este resto visual marcard también las opciones y formas de acceso a las ayudas
y recursos. A nivel institucional, ademas de la cartera de derechos, beneficios y servicios para personas con
discapacidad que existe en Espafia, algunas de las personas afectadas (aquellas que presentan igual o menos
de un 10% de vision y por tanto se les considera ciegos legales) pueden contar con el apoyo de la Organizacion
Nacional de Ciegos Espafioles (ONCE), en asesoramiento sobre la adquisiciéon de adaptaciones, rehabilitacidon

visual, apoyo educativo, orientacién e integracion laboral y atencidon psicoldgica y social.

Pero dentro de las personas que han desarrollado NOHL hay una parte, que cuenta con mas de un 10% de vi-
sién y quedan fueran de gran parte de la cobertura de la ONCE, aun presentando necesidades similares. Se les

conoce como personas con Baja Vision.

Aunque existen ayudas técnicas, rehabilitadores y optometristas especializados que pueden ser de gran uti-
lidad, solo se puede acceder a ellos de forma privada. A nivel publico el acceso a las ayudas y los programas
de rehabilitacién visual no estdn contemplados en la cartera de prestaciones socio-sanitarias. Acceder a una

orientacidn, atencion y rehabilitacién resulta dificil y caro.

En cuanto a la orientacién e integracion laboral, la ONCE si que atiende a toda persona con discapacidad con

independencia de si es o no afiliada.
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Ademads encontramos el desconocimiento y posible incomprensién por parte del resto de la sociedad ya que, la
poblacién general tiende a pensar en términos absolutos en esta cuestion, “o se es invidente total o no se es”.
A simple vista, en muchos casos de NOHL, no resulta tan evidente saber que una persona tiene discapacidad
visual grave, como con otras patologias. Es necesario informar y sensibilizar a la sociedad para desarrollar la
empatia y el trabajo conjunto por la eliminacién de barreras y desigualdades en el acceso al ocio, el transporte,

la informacidn, uso de servicios, etc.

Es una Enfermedad Rara:

La NOHL comparte con el resto de enfermedades poco frecuentes una serie de caracteristicas:

e Escasa prevalencia (1 caso por cada 50.000 habitantes) y dispersién geografica, que puede dar lugar a ais-
lamiento y dificultad de acceso a los recursos y a informacion especifica, motivada por el desconocimiento
acerca de la enfermedad y sus consecuencias, por parte de los diversos agentes de su entorno.

e Existen pocos datos epidemioldgicos.

e Presenta dificultades diagndsticas y de seguimiento.

e Conlleva problemas sanitarios, sociales, psicoldgicos, educativos y laborales.

e Plantea dificultades en la investigacidon debido a los pocos casos.

e Carece de tratamientos efectivos.

Es una patologia sobre la que aun existen muchos interrogantes clinicos por lo que se debe seguir investigando
para esclarecer cuestiones como por qué desarrollan los sintomas unos hijos y otros no, el papel de los agentes
externos, hipodtesis de otras alteraciones provocadas por la mutacion (cardiovasculares, neurodegenerativas,

etc).

Hace falta aumentar el conocimiento de los profesionales sanitarios sobre la existencia y diagndstico de la
patologia. Es necesario seguir trabajando por superar las dificultades diagndsticas, acortar los plazos, evitar
pruebas innecesarias y facilitar el acceso a las pruebas genéticas de familiares potencialmente portadores de

la mutacidn.
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Al no existir aln tratamiento paliativo, curativo o preventivo, es necesario el impulso de ensayos clinicos segu-

ros y facilitar el acceso a los mismos para aquellos que lo deseen.

Existe la necesidad de agrupacidn del colectivo para aunar voces y fuerzas que planten cara a la dispersion geo-
grafica, el aislamiento y soledad, la falta de datos y registros epidemioldgicos, la ausencia de centros médicos

de referencia para la patologia, etc.

Desde una perspectiva de género:

Ocurre que las mujeres que presentan la mutacion genética, la transmiten, pero los sintomas son experimen-
tados mayormente por hombres y en menor medida por ellas (sobre el 50% de hombres portadores de la
mutacion desarrollan la enfermedad, mientras que solo el 10% de las mujeres portadoras lo hacen). Tradicio-
nalmente la atencidn se suele centrar en las personas que presentan los sintomas, pero la patologia también
es vivida por las mujeres portadoras. Les acompaia e influye en sus decisiones vitales, tiene consecuencias
psicoldgicas y sociales que deben ser identificadas y abordadas (algunas son miedo, culpa, negacion o dudas
sobre planificacién familiar).

ME HAN DIAGNOSTICO NOHL

¢Y AHORA QUE HAGO?

¢QUIEN ME AYUDARA?

¢CON QUE AYUDAS CUENTO PARA ADAPTARME A LA NUEVA SITUACION Y CONTINUAR?
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CLAVES QUE NOS AYUDARAN

e CONTACTAR CON FUENTES MEDICAS ESPECIALIZADAS EN LA PATOLOGIA QUE NOS INFORMEN Y ATIENDAN

e CONSEGUIR LOS RECONOCIMIENTOS ADMINISTRATIVOS QUE NOS ABRIRAN LAS PUERTAS A LAS AYUDAS Y
SERVICIOS

e ENCONTRAR ORIENTACION ADECUADA PARA LA ADAPTACION EN EL ENTORNO LABORAL Y/O FORMATIVO

e CONTAR CON APOYO PSICOLOGICO

e CONOCER A OTRAS PERSONAS Y FAMILIAS AFECTADAS

B. INFORMACION DE UTILIDAD

1- Asesoramiento profesional:

Buscar apoyo de diversos profesionales especializados es fundamental ante situaciones como las derivadas de
la aparicion repentina de una discapacidad. Dependiendo del drea en cuestidn, se acudira a profesionales del
trabajo social, de la psicologia, de la rehabilitacién visual, del ambito juridico, de la educacion y del mundo labo-
ral. Es deseable que entre los diversos profesionales implicados haya comunicacion y posibilidades de trabajo

conjunto.

La figura del trabajo social va a ser esencial y toda persona y familia afectada por NOHL tarde o temprano en-
trard en contacto con ella. Podremos contar con esta atencién desde diversos ambitos publicos y privados como
pueden ser el ayuntamiento de nuestra localidad, el centro de salud y hospital donde se nos atiende, desde los
Equipos de Valoracion de la Discapacidad o desde las asociaciones de pacientes como ASANOL. Van a ayudar
a detectar y definir necesidades, localizar recursos propios y externos, ofreceran informacidn y orientacién
sobre procesos, recursos y ayudas sociales (naturaleza, solicitud, requisitos), derivaran a otros profesionales y

servicios, trabajaran por el mantenimiento y crecimiento de las redes de apoyo y de la accion comunitaria, etc.
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Desde el ambito educativo es fundamental contactar cuanto antes con el equipo docente del centro para plan-
tear la nueva situaciéon y necesidades, para analizar y movilizar los recursos que mas utiles puedan resultar. En
este sentido la labor del equipo y/o departamento de orientacidén educativa, tendrd un papel clave. A nivel de
estudios universitarios, resaltar que en muchas universidades existen unidades especificas para alumnos con

alguna discapacidad.

El poder contar con profesionales de la Rehabilitacidn Visual va a marcar una gran diferencia. El objetivo es
dotar a las personas con discapacidad visual de todo tipo de técnicas, estrategias y recursos que les permitan
realizar las actividades cotidianas, participando de forma activa en cualquier entorno. La intervencion se fun-

damenta en tres ejes:

- Optimizacién sensorial: visual, auditiva, tactil y cinestésica.
- Entrenamientos aplicados a las actividades.

- Recomendaciones de las ayudas técnicas necesarias.

Ya sea a través de la ONCE o de forma privada, los beneficios que se obtendran van a incidir directamente en el

nivel de autonomia personal de la persona.

Para cuestiones relacionadas con la actividad laboral (incapacidad laboral, adaptacion del puesto de trabajo,
busqueda de empleo, etc) se puede acudir al departamento de recursos humanos, a sindicatos, abogados y
orientadores labores, Existen servicios de orientacidén e intermediacién laboral especializados para personas
con discapacidad como los que ofrecen la ONCE. Si se estd en busqueda de empleo es interesante contactar

con ellos.
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2- Tramitacidn de la discapacidad:

Tras el debut de NOHL, en todos los casos, tenemos como resultado una disminucion en la capacidad visual
(que variara en grado segun cada persona) y que supondrd un limitacion funcional en algunas actividades de
la vida diaria. Uno de los primeros pasos que conviene dar, es solicitar el reconocimiento de grado de discapa-
cidad. Obtener este reconocimiento legal es un acto voluntario y a la vez es un requisito imprescindible para

acceder a los derechos y prestaciones que en nuestro pais se dirigen a personas con discapacidad.

Este trdmite corresponde a cada Comunidad Auténoma, para lo que hay que
dirigirse a los Centros de Valoracidn de la Discapacidad. En estos centros, nos
atenderd un tribunal de valoracién, compuesto por profesionales de la medi-
cina, la psicologia y el trabajo social, que sera quien, segin un baremo oficial,
determine el grado y tipo de discapacidad que la persona presenta en ese
momento. Se expedira un Certificado de Discapacidad con valor para todo el
territorio nacional, en el que se indicard el grado (en porcentaje %), el tipo
(sensorial) y si es una situacion permanente o tendra que ser revisada en una

fecha concreta. En Espafia, se reconoce la discapacidad a partir del 33%.

3- Reconocimiento de Incapacidad laboral:

No hay que confundir los reconocimientos administrativos de Discapacidad y el de Incapacidad (también cono-
cido como de invalidez). Hacen referencia a situaciones distintas y son valorados y reconocidas por organismos
distintos.

La incapacidad laboral hace referencia a la imposibilidad de un/a trabajador/a de continuar desempefiando su
profesion habitual, como consecuencia de una enfermedad o tratamiento médico a raiz del que presenta se-
cuelas que le impiden desarrollar con normalidad su actividad profesional. La incapacidad la emite el Instituto

Nacional de la Seguridad Social (INSS).
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De modo que, mientras que la incapacidad se valora en relacion con una actividad laboral concreta, la discapa-
cidad valora todos los aspectos de la vida diaria (familiares, econdmicos, sociales, etc.). Asi, una persona puede
tener un grado de discapacidad reconocido y no tener derecho a la incapacidad o viceversa. Se puede dar tam-

bién que una persona tenga reconocidas ambas circunstancias.

Los distintos tipos de incapacidad laboral son:

o Incapacidad Temporal (siglas IT). Se da cuando una persona se ha dado de baja por una enfermedad, que
puede ser puntual, por enfermedad comun o accidente no laboral, el médico estd obligado a dar unos partes
de confirmacidn al enfermo, hasta su recuperacidn y posterior vuelta a su trabajo. También se contempla en
este caso, la baja por accidente de trabajo o enfermedad profesional. Su duraciéon se puede prolongar hasta los
365 dias, momento este, en que se puede estudiar y valorar la posibilidad de que la incapacidad se convierta

en permanente.

o_Incapacidad Permanente (siglas IP) Tras una revision de la enfermedad que ha llevado a la Incapacidad Tem-

poral a esta persona durante esos 365 dias, y siempre si la Seguridad Social considera y valora que se continue

con un tratamiento y en un principio sin posibilidades de mejora, se puede pasar a la situacién de Incapacidad

Permanente, en este caso se pueden dar diferentes posibilidades:

e Incapacidad Permanente Parcial (siglas IPP). Esto ocurre cuando la enfermedad que le ha llevado a con-
tinuar en situacién de incapacidad, le ha producido una disminucién de un 33% de su rendimiento en sus
tareas profesionales.

e Incapacidad Permanente Total (siglas IPT). Esta situacion, indica que la persona no puede realizar las ta-
reas que venia realizando en su trabajo habitual, pero esto no quita que pueda hacer otra clase de trabajos
distintos al que venia haciendo.

e Incapacidad Permanente Absoluta (siglas IPA). Esta incapacidad inhabilita a la persona que asi ha sido
valorada para toda las profesiones.

e Gran Invalidez (siglas Gl). En el caso de que el/la trabajador/a haya llegado a esta situacion de gran invali-

dez y que necesite un cuidador para sus tareas diarias.
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Todas ellas pueden ser revisables y pueden cambiar el grado de incapacidad dependiendo de lo que se haya va-
lorado en esa revisidn. La prestacion econdmica a la que pueden dar lugar variara segun el tipo vy las circunstan-
cias especificas de cada trabajador/a. El procedimiento de incapacidad permanente se puede iniciar de oficio o
a peticion del interesado. Existen algunas prestaciones y/o servicios destinados a personas con discapacidad, a

las que también se tienen derecho segun el tipo de incapacidad permanente reconocida.

Algunos ejemplos que ilustran situaciones de discapacidad y/o incapacidad laboral:

A Maria le ha sobrevenido la NOHL con 13 afios mientras cursaba ESO.

Sus padres han solicitado el reconocimiento de discapacidad.

A Juan, de 40 afios, conductor de mercancias peligrosas, la aparicién de los sintomas,
le impiden seguir ejerciendo ese puesto.
Solicita el reconocimiento de discapacidad y el de incapacidad permanente total,

pues aunque no pueda ejercer de conductor, ha decidido utilizar sus estudios musicales

para trabajar como profesor de guitarra.

José, un chico de 26 afios y traductor de profesion, estaba ejerciendo como tal en una
empresa en el momento del debut. Tras un periodo de Incapacidad Temporal de varios
meses hasta que le diagnosticaron la patologia, se ha incorporado al trabajo con la ayuda
de ciertas adaptaciones técnicas.

José no tiene problemas para continuar ejerciendo su profesién, solo solicitara

el reconocimiento de discapacidad.
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4. Baja Vision y Ceguera legal. Diferencias

Ambos conceptos se refieren a la condicidn visual que padece una persona que tiene una reduccién importante
en su visiéon, que no mejora empleando lentes, tratamientos o cirugia, y que supone una dificultad para la rea-

lizacion de algunas tareas cotidianas.

Dependiendo del resto visual que conserve la persona afectada por NOHL, se podra afirmar si tiene Baja Visidn
o si tiene Ceguera Legal. Esta diferencia sobre todo viene a influir a niveles practicos en el grado y tipologia de
atencion a la que se podrd tener acceso, pues las personas a las que se les presupone ceguera legal, pueden
solicitar ser afiliadas a la Organizacién Nacional de Ciegos Espafioles (ONCE) y ser beneficiarias de sus servicios

y prestaciones.

o Ceguera legal: En Espafiia, a este colectivo pertenecen las personas que en la escala métrica tienen una agude-
za visual (AV) igual o inferior al 0,10 en el mejor de sus ojos o un campo visual reducido a 102 o menos. No hay
una medida estandarizada para determinar el nivel de ceguera legal a nivel mundial. Asi encontramos que la de
Espafa coincide con la empleada en EE.UU, Reino Unido, Canada e Italia, mientras que en otros paises como

Francia y Holanda la AV limite es del 0,05 o en Suecia y Alemania donde es del 0,04.

o Baja Vision: A este colectivo pertenecen las personas que en la escala métrica tienen una agudeza visual (AV)

ente el 0,30 — 0,10 en el mejor de sus ojos o una reduccién de su campo visual entre el 302 — 102
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DIFERENCIAS ENTRE BAJA VISION Y CEGUERA LEGAL

BAJA VISION CEGUERA LEGAL

Tener una agudeza visual (AV) ente el 0,3 — | Disponer en ambos ojos al menos una de las
0,1 (3/10 — 1/10) en el mejor de sus ojos o | siguientes condiciones visuales: Agudeza
una reduccion de su campo visual entre el visual (AV) igual o inferior a 0,1 (1/10), o un

302 - 109 campo visual reducido a 102 o menos.

Darfa lugar al reconocimiento legal de Daria lugar tanto al reconocimiento legal de

discapacidad discapacidad como a |a afiliacién a la ONCE

Dentro de la Baja Visidn se encuentran la Dentro de la Ceguera Legal encontramos dos

Discapacidad visual moderada y la grave tipos:

- Ausencia de visién o solo percepcién
de luz (19% de los afiliados a la
ONCE)

- Mantenimiento de un resto visual

para la vida diaria (81% de los

afiliados a la ONCE)

Se estima que en 2017 hay cerca de un millén | 72.097 personas afiliadas
de personas en Espafia con Baja Vision (Fuente: Registro de afiliados a la ONCE. Junio

2017)

Solicitar la afiliacién a la ONCE es un acto voluntario para el que hay que dirigirse a la delegacién mas cercana
al lugar de residencia de la persona y tras pagar la tasa correspondiente a este proceso y presentar la docu-
mentacidn requerida, se le citara para un examen oftalmolégico, donde comprobaran si la persona presenta la

condicion ante descrita como ceguera legal.

Normalmente cuando la persona afectada de una discapacidad visual grave es menor de edad, la ONCE ofrece

servicios de apoyo en el ambito educativo, aunque la persona no retdna los minimos para ser afiliada.
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Asi mismo ha de resaltarse que esta organizacidn dedica bastantes recursos y esfuerzos para lograr la integra-

cion laboral de todas las personas con discapacidad, con independencia de si se tiene la afiliacion o no.

Entre las personas afectadas de NOHL, hay algunas que tras la estabilizacién de los sintomas, presentan Baja

Visidn, y otros muchos cuyo resto visual, corresponde a una ceguera legal.

ASANOL pertenece y mantiene estrecha colaboracion con la entidad Accidn Visidn Espafia, plataforma de aso-
ciaciones de patologias causantes de Baja Visidn, que se encarga de visibilizar la situacién del colectivo y de

proponer y reivindicar soluciones.

4. Recursos para personas con discapacidad en Espaiia

Las condiciones exigidas en cada momento para el acceso a cada beneficio y/o prestacién concreta, pueden
sufrir modificaciones legislativas. Ademads se recomienda acudir a la legislacién autondmica en materia de ser-
vicios y prestaciones para personas con discapacidad, pues existen diferencias de una comunidad autondmica

a otra.

Para el acceso a alguno de ellos basta con tener un grado reconocido del 33% de discapacidad, para otros se
requiere un minimo de 65% y hay otro grupo de beneficios destinados a aquellas personas que presenten mas
del 75%. El requisito de grado se combinara con otros relativos a los ingresos econémicos, edad, composicidn

de la unidad de convivencia, necesidad de ayuda de terceras personas, etc.
Algunos ejemplos:
e Pension no Contributiva (PNC), para personas que tengan un porcentaje igual o superior al 65%, teniendo

que estudiar previamente el baremo econdmico que cada Comunidad Auténoma fije para los ingresos de

la unidad de convivencia.
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e Prestacidn familiar por hijo a cargo: se dan a las familias que tienen un hijo con discapacidad a cargo, basta
con tener el minimo el 33%, las cuantias varian segun la edad de la persona con discapacidad, se solicitan
en las oficinas de la Seguridad Social.

e Familia numerosa: La condicién de familia numerosa se puede obtener al tener dos hijos, en el caso de que
uno de ellos tenga una discapacidad.

e Ayudas individuales: Cada Comunidad Auténoma convoca anualmente un conjunto de ayudas cuyo objeto
es facilitar el acceso a prestaciones y servicios que mejoren su rehabilitacién, desenvolvimiento personal y,
en general, su calidad de vida y su integracidon en el entorno.

e Ayudas a la contratacion, autoempleo y Centros Especiales de Empleo: son distintas medidas destinadas a
facilitar la integracién laboral de la persona con discapacidad.

e Acceso al empleo publico: para acceder a las pruebas selectivas de la Administracion Publica se estd exento
de pagar las tasas, ademas existe la obligacién de una reserva de puestos de trabajo para personas con
discapacidad y en la prueba en concreto se pueden pedir los medios técnicos adaptados necesarios para
poder realizar la prueba segun la discapacidad que tenga cada persona.

e Existen una serie de beneficios fiscales aplicables en:

-el impuesto sobre la renta de las personas fisicas
-el impuesto sobre el valor afiadido

-el impuesto sobre sucesiones y donaciones

-el impuesto sobre vehiculos de traccién mecanica
-el impuesto sobre sociedades

-el impuesto sobre el patrimonio

e Educacién: Reservas de plazas, acceso a programas de garantia social, ayudas individuales directas para la
Educacion Especial, exencidn de tasas en algunas Universidades, apoyos personales para la asistencia a cla-
se en algunas Facultades, ayudas al transporte y al comedor, prioridad en el acceso a Escuelas de Idiomas,

son algunos de los beneficios en este ambito.
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e Tarjeta de estacionamiento: Para personas con movilidad reducida o discapacidad visual igual o mayor a un
65%. Esta tarjeta permite que cualquier vehiculo donde viaje el titular de la misma, estacione en las plazas
reservadas en cualquier ciudad de la Comunidad Europea. Hay municipios donde ademas las zonas de es-
tacionamiento se extienden a la “zona azul”.

e Tarjeta dorada de RENFE: hace reducciones en el coste de los viajes a sus titulares e incluso acompafiantes.

e Descuentos en autobus: queda a criterio de cada empresa de transporte por lo que se debera preguntar en
cada caso si existen reducciones.

e 0 Ocio y cultura: En numerosos monumentos, lugares de interés y algunos espacios privados de ocio, se
ofrecen tarifas especiales para personas que acrediten tener una discapacidad reconocida.

e Vivienda: Cada Comunidad Auténoma convoca ayudas para la adquisicién, alquiler y reforma de viviendas

de proteccién social, siendo un grupo prioritario de acceso a las mismas.

C. ENCONTRARSE PARA AVANZAR

Ante los retos que presenta esta Enfermedad Rara para las personas y familias afectadas y para la sociedad en
general, el organizarse y aunar experiencias, conocimientos fuerzas y voces supone el camino mas directo y con

mayor potencial de avance.

En 2010, varias personas afectadas, crearon en Sevilla, la primera y Unica asociacion
en Espafia dirigida a NHOL. Esta, bajo las siglas de ASANOL, es una entidad sin ani-
mo de lucro que asume el compromiso de ofrecer una informacion atil y actual, y
una respuesta agil a las consultas y necesidades planteadas. Se propone ser la voz
del colectivo para luchar por sus derechos y trasladar sus demandas a las adminis-

traciones publicas, asi como proporcionar una intervencion psicosocial de calidad.

Por todo ello, en 2017 ha sido declarada Entidad de Utilidad Publica por parte del

Ministerio del Interior.
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Este movimiento organizado de personas y familias afectadas genera:

e  Flujo de conocimiento, experiencias e informacion.

e Visibilidad ante los agentes investigadores. Es tal la importancia de este punto, que alla en paises donde los
pacientes no se han organizado aln, los ensayos e investigaciones no cuentan con participantes de alli, ya
que el trabajo de localizacion de candidatos seria tremendamente dificil. ASANOL mantiene relacién directa
con los agentes investigadores, y sirviéndoles en muchas ocasiones, de nexo con los/las pacientes.

e Trabajo con la comunidad médica, para acortar los tiempos de diagndstico, facilitar las pruebas genéticas
a familiares potencialmente portadores, facilitar las derivaciones y el acceso a medicamentos huérfanos.

e Trasladar a las administraciones y sociedad en general las necesidades y reivindicaciones del colectivo. La
NOHL es rara pero existe.

e Espacios para el encuentro y la divulgacién cientifica. Es necesario acceder a la informacion sobre la enfer-
medad de la mano de los mayores expertos mundiales.

e Creacion de redes sociales de apoyo

e Minimizacién de aislamiento o sentimiento de soledad

e Fomento de la integracion y cohesion grupal

¢ Aprendizaje de los propios recursos personales y de otras personas

e Reduccién de la carga emocional

e Empoderamiento del autoconocimiento
Participa en ASANOL, la primera y Unica asociacién de habla hispana que trabaja por y para las personas afecta-
das por la Neuropatia Optica Hereditaria de Leber y sus familias. Inférmate de los servicios que ofrece y de las

actividades que lleva a cabo:

‘ Organizacidn de encuentros cientificos bianuales sobre NOHL: Durante las cuatro ediciones celebradas,

Espafia se convierte en epicentro del conocimiento mas puntero sobre la patologia.
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‘ Crear vias de comunicacion y coordinacion estables con la comunidad cientifica implicada en la investi-

gacion médica y farmacoldgica.

‘ Servicio de Informacion y Orientacion especializado (SIO) a través de teléfono, contactos personales,

web, correo electrénico o redes sociales. Atendido por una profesional del trabajo social.

‘ Servicio de Atencidn Psicoldgica (SAP) gratuito, de manera presencial, telefénica y/u online. Atendido
por psicéloga experta en Intervencion con Enfermedades Raras.

e Apoyo psicoldgico individual y/o familiar

e Grupos de Ayuda Mutua

e Talleres

‘ Disefio de un Registro especifico de pacientes de NOHL en Espafia, ante la ausencia de registros oficia-
les. Es un instrumento demandado por toda la comunidad investigadora, para avanzar mas rapido en el conoci-

miento y posible tratamiento de la patologia.
‘ Creacidn de un comité cientifico de expertos.

ﬂ Organizacion de encuentros bianuales de personas y familias afectadas Actividades de difusion, sen-

sibilizacion y divulgacién.

- Acciones en red tanto a nivel nacional como europeo e internacional, con otras entidades e institucio-
nes especializadas en las areas de NOHL; Enfermedades Raras; Enfermedades Mitocondriales; Discapacidad y

Baja Vision.

ASOCIACION DE ATROFIA DEL NERVIO OPTICO DE LEBER, ASANOL

www.asanol.com

asociacionasanol@gmail.com

6 Asanol (Comunidad)

0 ASANOL: Asociacién Neuropatia dptica Hereditaria de Leber-Espafia

n Asanol (Asoc. LHON)

Servicio de Informacion y Orientacion:

(+34) 622613916

secretaria@asanol.com

Servicio de Atencion Psicoldgica;

(+34) 633103320

asanolpsicologia@gmail.com




D. SITIOS WEB DE INTERES:

Instituto de Mayores y Servicios Sociales (IMSERSO) www.imserso.es

SEGURIDAD SOCIAL www.seg-social.es

Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) www.enfermedades-raras.org

Asociacion Espafiola de Enfermos de Patologia Mitocondrial (AEPM)
http://www.aepmi.org/publico/quienes_somos.php

EURORDIS (alianza no-gubernamental dirigida por organizaciones de pacientes y personas individuales activas

en el campo de las enfermedades raras en Europa) www.eurordis.org

RARECONNECT (Plataforma de comunidades online sobre Enfermedades Raras, donde hay una activa sobre

NOHL a nivel europeo y con traduccién profesional a 5 idiomas) www.rareconnect.org

Asociacion de Profesionales de la Rehabilitacién de Personas con Discapacidad Visual (ASPREH)

www.aspreh.org
ACCION VISION ESPANA www.esvision.es

Organizacion Nacional de Ciegos Espafioles (ONCE) www.once.es
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VIVIENDO CON NOHL

> Marc Alonso, afectado de NOHL, 31 afios

“iSe quemaron las salchichas!” Volvi a la cama y lloré, pensé que nunca saldria de esa cama, que ya nada iria
bien. Solo podia pensar en todo lo que estaba perdiendo y en lo que no podria volver a hacer al no ver, esto iba

creando un dolor cada vez mas fuerte.

Jamas hubiera pensado que en apenas dos horas me sacarian cuatro tubos de sangre, me harian una puncién
lumbar y me inyectarian tan elevada cantidad de cortisona. Tardé una semana en recuperarme de la espalda y

casi dos sin dormir mas de dos horas seguidas. Me queria morir.

Creo que una parte de mi, desde los primeros sintomas, ya sabia lo que tenia, pero no queria creerlo.

El proceso del diagndstico fue lento, dudoso y doloroso. En un primer momento, los especialistas no considera-
ban que fuese un caso tipico de NOHL. Tras unos meses, concretaron el diagndstico, descartando asi la Esclero-
sis Multiple (pues no existian sintomas). Para sorpresa de todos, al cabo de un par de meses, me llamaron por
teléfono del centro de Esclerosis Multiple para acudir alli y comunicarme una noticia: también tengo Esclerosis
Multiple. 29 afios y dos diagndsticos de enfermedad en solo siete meses eternos. Fue entonces cuando estallé
lalocura. “No sabes lo que tienes hasta que lo pierdes”. Yo, al perder la vista y, en ese momento, mi vida, me di
cuenta de la cantidad de buenos amigos y amigas que tenia a mi lado, apoyandome y ddndome fuerzas
para seguir adelante. No dudéis en pedir ayuda a vuestros seres queridos. Si para ti son importantes, para ellos,

indudablemente, tu también lo eres.

Tocaba la guitarra y pertenecia a un grupo de punk, donde los ritmos son muy rapidos, pensé que no podria

seguir haciéndolo, pero al afio del diagndstico sacamos nuevo disco y a dia de hoy sigo activo.
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Es cierto que al estar en esta situacidn la vida sera mas dificultosa, pero no permitas que nadie te limite, supé-
rate dia a dia. Si crees que puedes hacer algo, hazlo, y si no sale bien, a lo mejor, es que tienes que hacerlo de

otra manera, pero nunca te des por vencido.

La adaptacion es complicada, pero con el tiempo vas aprendiendo y haciéndote mas fuerte. Encuentras la

manera de desenvolverte ante situaciones que antes considerabas violentas y ahora las ves incluso divertidas.

Ya no hago salchichas (aunque me salen de muerte y solo las quemé una vez), ahora he aprendido y me gusta
hacer cocina un poco mas elaborada (pollo al horno, macarrones con ternera, arroz con carne y verduras, etc.)

Aprendemos de los errores mucho mas rapido de lo que nos creemos.

Avanzar al principio es lento, pero paso a paso te das cuenta de que puedes llegar hasta donde tu quieras: des-
de recorrer tu pueblo, subir una montaiia, desenvolverte en una gran ciudad, hasta viajar en tren a la otra punta
de Espafia. Dicen que los humanos somos los Unicos que tropezamos siempre con la misma piedra, pero yo no

crei en ello, y por eso cuando llegaba a la piedra daba un paso atras, pero volvia y daba dos pasos hacia delante.

Lo importante en esta vida no es lo que quieran que seamos, o sea discapacitados, sino como quieres ser, como

quieres que sea tu vida.

A pesar de haber caido en un hoyo muy profundo, tenia muy claro mi objetivo, y con fuerzas y muchas ganas

lo consegui: SER FELIZ.

> Ignacio Muela Echeverria, afectado de NOHL, 57 afos

Hola, mi nombre es Ignacio, naci en Madrid en 1960. Mi infancia transcurrié tranquila; cursé bachillerato an-

tiguo de parvulos elemental e ingreso, hasta sexto y luego COU. Hice mi Carrera de Econdmicas terminando
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justo el afio 82 con el Mundial de Futbol en Espafia. En Agosto de ese ailo me tuve que ir a la Mili, Campamento
en Cadiz con Jura de Bandera y luego destino en Ceuta al Cuartel General con algun enchufillo. Alli fue donde

aparecio.

En abril de 1983, era fin de semana y comenté a mis amigos José y Juan, (todavia los conservo y se acuerdan de
esos dias), que veia borrosos los barcos en frente nuestro, estdbamos tomando una cerveza en el puerto. Me

tomaron el pelo, parece que habia niebla y no se veia nitido.

Al lunes siguiente, llegd una carta de mi hermana Maria que no pude leer, ni en mi trabajo podia leer los docu-
mentos que utilizaba a diario. Me asusté, pedi acudir al Hospital Militar de Ceuta y alli, al principio las enferme-
ras de oftalmologia pensaban que me queria “escaquear” de la Mili, me tapaban un ojo y con el otro no podia
distinguir ninguna letra de los paneles que utilizan estas consultas. Después de discutir con ellas, consegui
gue me viera el Capitan Oculista, me vio el fondo de ojo y me comentd, que tenia una Papilitis Bilateral, una
inflamacion al fondo del ojo, vaya.

En seguida me acordé de lo que padecian mis dos hermanos mayores y otros 10 familiares entre tios y primos,
nunca antes pensé que me podria ocurrir. Estos procesos se inician tiempo atrds pero, hay un momento en el

que uno se da cuenta de que algo no va bien y en mi caso, fue en el momento de no poder leer una simple carta.

Mis hermanos consiguieron que pudiera salir de Ceuta. A partir de aqui, acudi al Dr profesor Falls de la Univer-
sidad de Glasgow, al que toda la familia hemos acudido después de un peregrinaje de mis primos por sitios tan

dispares como Japdn o Suiza.

Me pusieron tratamiento con Cistinas y Vitaminas B-12, curioso este ultimo ya que ahora esta contraindicado
para pacientes de NOHL. Estuve 5 afios con inyecciones sin problema alguno. Con este mismo tratamiento, dos

de nuestros primos recuperaron casi toda la visién, uno de ellos incluso conduce.
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Después de unos meses, recibi una carta de Ceuta en la el ejército me requeria a pasar un tribunal Médico para
darme de baja definitiva, tuvimos que volver alli y fue curioso ya que no tenian la NOHL en su lista de patolo-
gias, tuve que convencerles de mi baja visidén para resolver el tema, al final no me acuerdo qué hicieron pero

me dieron la salida definitiva.

Los inicios con NOHL son duros, en mi caso tuve también mala suerte porque mis amigos seguian en la Mili,
en cursos de posgrado, algunos fuera de Espafia o con nuevos proyectos, por lo que no puede contar
con ellos; es una época que no se tiene ganas de salir ni hacer nada pero hubiera sido un punto positivo que hu-

biesen estado cerca. Es un periodo mas duro incluso para los familiares mas cercanos, los padres en este caso.

Tuve la suerte de contar ademas de los mas cercanos, con mi tio Mariano, me sacaba todos los dias a visitar a
sus clientes de ferreteria, era agente comercial y con ello no estaba todo el dia en casa. En seguida conocimos a
dos personas de la ONCE, que me animaron a afiliarme y probar nuevos aparatos de lectura, (no me arreglaba
con gafas de aumento que utilizan tanto mis hermanos como mis primos). Compramos la primera telelupa que
era un trasto grande y aprendi a leer con ella, es mi instrumento habitual desde entonces.

Me quise matricular en un curso de posgrado del Instituto de Empresa, pero no me dejaron por mi baja vision;
consideraban que no podria seguir las clases. Hoy en dia, no pasan estas cosas. Al final me matriculé en un pos-
grado de Economia en ICADE, se llamaba MADE y lo terminé incluido un trabajo fin de curso que llamé Finonce:
un posible Fondo de Inversién para afiliados y trabajadores de ONCE. Afios después estuve trabajando como
responsable en la parte financiera del grupo de Empresas de ONCE que llevaba justo ese nombre; Finonce,

todavia conservo una copia de ese trabajo que todavia me hace mucha ilusién verlo.

En 1985 me llamaron de la ONCE, necesitaban un licenciado superior para dar clases y firmar en unos cursos
de Formacion profesional que estaban montando. Al principio tenia mis reservas, con 25 afios, seria mi primer

trabajo, no sabia cdmo iba a responder con mi baja vision. Con el empuje de mis hermanos, dije que si. Fue una
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experiencia muy positiva, conoci nueva gente con mis mismos problemas o similares de visién, aunque ninguno
nunca con LHON hasta conocer ASANOL. Me encontré con alumnos jévenes que en seguida me nombraron su

tutor.

Me habituaba cada vez mejor a la nueva situacidon con baja visién, al principio sélo taxis y luego autobus y
metro, mas caminar sélo... Al aiio siguiente convocaron las ultimas oposiciones que conozco en ONCE para
Asesores Econdmicos, aprobé y en febrero comencé a trabajar en la Direccién General de ONCE de Economista,
con mi telelupa en el despacho y aprendizaje de braille también. Nuevos amigos, compafieros, a partir de aqui

distintos puestos de responsabilidad hasta el afio pasado.

Después de casi 30 aios trabajando en la ONCE, queria iniciar una nueva etapa, ocuparme de mis asuntos, co-
laborar con el mundo de las enfermedades raras, nuestra Asociacién ASANOL, en definitiva, tener la sensacién
que fuera de la organizacidn hay mds vida. La ONCE es una Organizacién muy importante, de gran ayuda para
nosotros, nos aporta todo tipo de servicios, sin embargo, hay un elemento de proteccionismo algo excesivo,
creo es también necesario que cada uno busquemos la autonomia personal en la medida de nuestras posibi-
lidades de forma independiente.

En la ONCE he conocido mucha gente, tengo buenos amigos, al principio me chocaba que no se suele hablar
de los problemas visuales de los demads de forma habitual, por ello nunca conocia a nadie con NOHL hasta hace
poco. Creo que Espafia y en concreto Madrid es un lugar muy acogedor para personas con discapacidades, es
frecuente encontrar personas con bastdn por la calle o en silla de ruedas en autobuses adaptados, la gente sue-
le ayudar de forma normal, para ello han sido importantes las campafias que hace la ONCE de caracter social y

comercial, la popularidad del cupdn ha sido muy importante en ello.
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GLOSARIO DE CONCEPTOS

ABULIA: falta total de motivacion y falta de voluntad o iniciativa para realizar cualquier actividad. En los casos
leves -en psiquiatria o psicologia- se dice que hay apatia, mientras que en los casos severos, el trastorno recibe
el nombre de mutismo acinético.

AGENCIA EUROPEA DEL MEDICAMENTO: es una agencia de la Unién Europea descentralizada que se encarga
de la evaluacién de las solicitudes de autorizacién de comercializacion de medicamentos en la Unién Europea
y su supervisién. Su sucursal en Espafia es la Agencia Espafiola del Medicamento.

AMBIVALENCIA AFECTIVA: coexistencia simultdnea de dos afectos contrarios en un mismo

individuo sin que el uno desplace al otro (“queriendo y odiando al mismo tiempo”).

ANGIOGRAFIA FLUORESCENTE: La angiografia con fluoresceina de retina es un procedimiento clinico diagndsti-
co utilizado para observar la circulacidon sanguinea retiniana. También es eficaz en la deteccién de fugas o dafios
causados a los vasos sanguineos que nutren la retina. Es una gran herramienta en el diagndstico y seguimiento
de las enfermedades vasculares.

ANHEDONIA: bloqueo de la capacidad de recompensa ante estimulos habitualmente reforzantes y la pérdida
del interés o placer en todas o casi todas las actividades.

APATIA: sindrome neuro-conductual caracterizado por la falta de voluntad o de interés por las actividades dia-
rias y las de ocio, y por una pérdida de la motivacién, que también se refleja en la disminucidn de la respuesta
afectiva (emociones y sentimientos).

ARBOL GENEALOGICO FAMILIAR: representacién grafica con los datos de nuestra historia familiar y en el que
modelamos, en una forma organizada y sistematica, las relaciones de parentesco que unen a los miembros de
la familia.

ASINTOMATICOS: un término que se utiliza en la medicina para nombrar a algo o alguien que no presenta sin-

tomas de enfermedad.
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BIOPSICOSOCIAL: integra cuestiones bioldgicas, psicoldgicas y sociales del ser humano.

CAMPO VISUAL: espacio que abarca la vision del ojo cuando esta inmévil mirando un punto fijo. Normalmente,
se evalua el perimetro del campo visual y también la sensibilidad que tiene en las diferentes zonas dentro de
este perimetro.

CERTIFICADO DE DISCAPACIDAD: Es el reconocimiento administrativo de la discapacidad y su propdsito es com-
pensar las desventajas sociales que la discapacidad implica proporcionando acceso a derechos y prestaciones
de distinto tipo, con vistas a equiparar oportunidades.

CONSEJO GENETICO: proceso comunicativo para informar, educar y dar soporte a individuos y familias que tie-
nen una enfermedad genética o el riesgo de tenerla. El consejo genético les brinda a los pacientes informacién
acerca de su enfermedad y les ayuda a tomar decisiones informadas.

CORTEX VISUAL: parte de la corteza cerebral en la que confluyen los estimulos visuales transmitidos desde los
nervios épticos.

CROMOSOMA X: es uno de los cromosomas sexuales propio del ser humano y otros mamiferos, que estd pre-
sente tanto en individuos hembra como machos. En los seres humanos esta situado en el lamado par 23. Cuan-
do en el par 23 se da XY el sexo del individuo es cromosdmicamente llamado masculino. En caso de que sea XX
el sexo del individuo sera cromosémicamente femenino.

ENFERMEDAD RARA: aquella que afecta a un pequefio nimero absoluto de personas o a una proporcion redu-
cida de la poblacién. Los diversos paises y regiones del mundo tienen definiciones legales diferentes.
ENZIMAS: son moléculas que facilitan una reacciéon quimica que es energéticamente posible. En estas reaccio-
nes, las enzimas actian sobre unas moléculas denominadas sustratos, las cuales se convierten en moléculas
diferentes denominadas productos. Casi todos los procesos en las células necesitan enzimas para que ocurran
a unas tasas significativas. A las reacciones mediadas por enzimas se las denomina reacciones enzimaticas.
ESPINA DORSAL: también se llama columna espinal, columna vertebral, y espina vertebral.

ESTROGENOS: hormonas sexuales esteroideas (derivadas del colesterol) de tipo femenino principalmente, pro-
ducidos por los ovarios, la placenta durante el embarazo y, en menores cantidades, por las gldndulas adrenales.
ELECTRORRETINOGRAFIA (ERG): prueba electrofisioldgica es para medir la respuesta eléctrica de las células del

ojo sensibles a la luz.
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FERTILIZACION IN VITRO: técnica de laboratorio que permite fecundar un évulo propio o donado con un esper-
matozoide fuera del Utero.

FLUIDO CEREBROESPINAL: también denominado liquido cefalorraquideo (LCR), es el liquido en el cual se en-
cuentran la médula espinal y el encéfalo.

FOTORRECEPTORES (CONOS Y BASTONES): son neuronas especializadas sensibles a la luz, localizadas en la reti-
na externa de los vertebrados. Los conos y bastones son unas de las células mas especializadas y complejas de
nuestro cuerpo. Realizan la conversion de la luz en impulsos nerviosos que el cerebro transforma en imagenes.
GENOMA: la totalidad de la informacion genética que posee un organismo o una especie en particular. El geno-
ma en los seres humanos comprende el ADN contenido en el nucleo, organizado en cromosomas, y el genoma
mitocondrial.

GRADO DE DISCAPACIDAD: La calificacion del grado de discapacidad responde a criterios técnicos unificados,
fijados mediante los baremos descritos en el anexo | del Real Decreto 1971/1999, y seran objeto de valoracion
tanto las discapacidades que presente la persona, como, en su caso, los factores sociales complementarios re-
lativos, entre otros, a su entorno familiar y situacidn laboral, educativa y cultural, que dificulten su integracion
social. El grado de discapacidad se expresara en porcentaje, mediante la aplicacion de los baremos que se
apuntan en el apartado A) del anexo referido, agrupados en diversos grupos.

HAPLOTIPO: conjunto de variaciones del ADN, o polimorfismos, que tienden a ser heredados juntos.
INSTITUTO NACIONAL DE SEGURIDAD SOCIAL (INSS): Es una Entidad Gestora de la Seguridad Social, con per-
sonalidad juridica propia, adscrita al Ministerio de Empleo y Seguridad Social a través de la SESS, que tiene
encomendada la gestion y administracidn de las prestaciones econdmicas del sistema de la Seguridad Social,
con excepcion de aquellas cuya gestidn esté atribuida al IMSERSO o servicios competentes de las Comunidades
Autdénomas, asi como el reconocimiento del derecho a la asistencia sanitaria, con independencia de que la le-
gislacién aplicable tenga naturaleza nacional o internacional.

MEDICAMENTOS HUERFANOS: medicamentos no desarrollados ampliamente por la industria farmacéutica por
razones financieras, ya que van destinados a un reducido grupo de pacientes, y que, sin embargo responden a

necesidades de salud publica.
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MOLECULAS: conjunto de atomos, ya sean iguales o diferentes, que se encuentran unidos mediante enlaces
quimicos los cuales constituyen la minima porcién de una sustancia que puede ser separada sin que sus pro-
piedades sean alteradas.

MUTACION: cualquier alteracién o variacién en el cédigo genético; es decir, una alteracién de los genes de los
cromosomas.

NERVIO OPTICO: agrupa a mas de un millén de fibras nerviosas (llamadas axones) que trasladan mensajes vi-
suales. Este conecta la parte posterior de cada ojo (su retina) al cerebro

NEURODEGENERATIVA: trastornos que afectan nuestro sistema nervioso de forma progresiva. Los sintomas
dependen de las areas dafiadas.

NEUROPATIA: cualquier enfermedad que afecta la actividad normal de los nervios del sistema nervioso perifé-
rico. El sistema nervioso periférico es la red de nervios que conecta el sistema nervioso central — el cerebroy la
médula espinal — con el resto del cuerpo.

OPTOTIPOS: tablas que llevan impresas letras, nimeros y figuras en diferentes tamafios - previamente deter-
minados-, y que se catalogan en décimas de vision. Son utilizados para evaluar la agudeza visual y la visidn de
los colores.

ORIENTADOR EDUCATIVO: Profesional que ofrece un servicio técnico, personal y sistematico a los alumnos del
centro educativo (colegio o instituto) con perfil académico de psicopedagdgico. Tiene entre otros objetivos el
de ayudar al alumnado a conocer sus posibilidades y limitaciones, asi como las de su medio, para que tome las
decisiones adecuadas para obtener el maximo desarrollo personal, académico y social y para lograr su transi-
cién a la vida activa como un ciudadano libre y responsable.

PATOGENICO: todo agente que puede producir enfermedad o dafio a la biologia de un huésped.

PLACEBO: sustancia que carece de accidon terapéutica por si misma pero que, de todas formas, produce un efec-
to curativo en el paciente. Esto es posible ya que quien la ingiere, lo hace convencido de que posee propiedades
beneficiosas .

POLIMORFISMO: variacion en la secuencia de un lugar determinado del ADN en los cromosomas (locus) entre

los individuos de una poblacion.
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POTENCIALES EVOCADOS VISUALES: prueba diagndstica no invasiva que estudia la actividad eléctrica neuronal,
para comprobar que el sistema nervioso funciona correctamente ante estimulos visuales.

POLINEUROPATIA: afectacién de varios nervios periféricos.

PSICOLOGIA: ciencia que estudia la psiquis, reflejada en la conducta del individuo que se produce a través de los
distintos procesos de la mente. Estudia el comportamiento provocado por la conducta humana, entendiendo a
las experiencias como un conjunto interrelacionado de acciones.

PUNCION LUMBAR: procedimiento que cominmente se realiza para obtener muestras de liquido cefalorra-
quideo (también llamado liquido espinal o cerebroespinal) con fines diagndsticos para un andlisis bioquimico,
microbioldgico vy citoldgico.

QUIASMA OPTICO: estructura cerebral en la que se entrecruzan parcialmente las fibras de los nervios épticos.
Es decir, es una regién del cerebro que actia como punto de unidon entre el nervio éptico del ojo derecho vy el
nervio dptico del ojo izquierdo.

QUINONA: constituyente comun de moléculas biolégicamente relevantes.

RADICALES LIBRES: Normalmente los electrones de un dtomo se encuentran reunidos en pares,

sin embargo existen una serie de sustancias denominadas “radicales libres”, las cuales poseen electrones “des-
apareados”. Los electrones, cuando no estan formando pares, necesitan reaccionar con otra molécula para
poder “robar” un electrdn y finalmente estabilizarse, formando asi un nuevo par de electrones. Si a una mo-
lécula se le “roba” un electrén, se convierte en un radical libre, el cual intentara reaccionar con otra molécula
provocando asi una reaccién en cadena que termina dafiando las células.

RECEPTORES OPTICOS DE LA CORTEZA CEREBRAL: los estimulos recibidos en la retina llegan a través del nervio
Optico hasta el area visual de la corteza cerebral, donde se interpretan como imdagenes.

REHABILITACION VISUAL: Conjunto de procesos encaminados a obtener el maximo aprovechamiento posible
del resto visual que posee una persona con discapacidad visual grave.

RESONANCIA MAGNETICA: técnica diagndstica no invasiva que se utiliza para obtener informacién sobre la
estructura y composicién del cuerpo a analizar. Esta informacion es procesada por ordenadores y transformada

en imagenes del interior de lo que se ha analizado.
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RESTO VISUAL: Porcentaje de vision que conserva una persona. El resto visual contiene dos parametros de de-
finicidn visual: la agudeza y el campo. La agudeza visual, es la capacidad de distinguir las formas de los objetos
a cierta distancia y se mide con la prueba de las letras (o formas geométricas) de decreciente tamafio, esta-
bleciendo cada linea, vista 0 no, un 10% de agudeza visual. El campo visual es el dngulo que el ojo ve, corres-
pondiendo 909 a cada ojo (total 1809). El campo se reduce, bien “cerrandose” por los costados, bien de forma
aleatoria, a causa de manchas que se forman en el ojo.(Volver a la lista de preguntas)

RETINA: capa de tejido sensible a la luz que se encuentra en la parte posterior globo ocular. Las imagenes que
pasan a través del cristalino del ojo se enfocan en la retina. La retina convierte entonces estas imagenes en
sefiales eléctricas y las envia por el nervio éptico al cerebro.

SUSTANCIA BLANCA: parte del sistema nervioso central compuesta de fibras nerviosas mielinizadas (cubiertas
de mielina). Las fibras nerviosas contienen sobre todo muchos axones (un axén es la parte de la neurona encar-
gada de la transmision de informacion a otra célula nerviosa).

TOMOGRAFIA DE COHERENCIA OPTICA (OTC): prueba diagndstica de imagen no invasiva que utiliza ondas de
luz para tomar fotografias de la seccién transversal de la retina. Es una prueba de diagndstico que nos permite
el estudio, control y seguimiento de la retina “en vivo”.

TRABAJO SOCIAL: Profesion basada en la practica y una disciplina académica que promueve el cambio y el de-
sarrollo social, la cohesidn social, y el fortalecimiento y la liberacidn de las personas. Los principios de la justicia
social, los derechos humanos, la responsabilidad colectiva y el respeto a la diversidad son fundamentales para
el trabajo social. Respaldada por las teorias del trabajo social, las ciencias sociales, las humanidades y los cono-
cimientos indigenas, el trabajo social involucra a las personas y las estructuras para hacer frente a desafios de
la vida y aumentar el bienestar.

ULTRASONIDOS: prueba diagndstica que utiliza ondas sonoras para producir fotografias de las estructuras inter-

nas del cuerpo. Se conocen también por el nombre de Ecografias.
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CONOCE LA NEUROPATIA OPTICA HEREDITARIA DE LEBER -NOHL-

Esta guia es el primer documento de informacion biopsicosocial realizado por la Asociacion Atrofia del Nervio
Optico de Leber, ASANOL. Desde hace 7 afios trabaja por y para las personas afectadas por la NOHL y sus fa-
milias, tratando de mejorar la calidad de vida, posibilitando su maxima integracién en la sociedad, haciendo

visible esta patologia y sensibilizando a la comunidad.

La presente guia, que ofrece informacion sobre la NOHL, pretende ser de ayuda a personas afectadas y fami-
liares que, al recibir el diagnostico, sienten desorientacidn, sensacidn de incertidumbre y desconocimiento. Al
igual que persigue ser un documento pertinente para el personal sanitario que esté en contacto con las perso-

nas afectadas.

La guia estd estructurada en tres areas: aspectos biomédicos, aspectos psicoldgicos y aspectos sociales. Ade-

mas cuenta con un glosario de términos para aclarar conceptos biopsicosociales.

Todo ello gracias a la financiacidn del Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad que ha hecho posible

la elaboracidon y publicacion de esta guia.
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