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La Asociacion Espafiola de Aniridia , creada el 15 de Junio de 1996, es una Asociacion
sin animo de lucro, inscrita en el Registro de Asociaciones del Ministerio de Interior, en la
Comunidad de Madrid y Declarada de Utilidad Publica.

Nuestra entidad pretende ser punto de referencia tanto para los profesionales, como para
pacientes, sirviendo de puente entre los dos colectivos e intercambiando informaciéon en
ambas direcciones.

El valor de la entidad cobra mayor sentido, al tratarse de un recurso en si mismo de
interrelacion de busqueda y expresion de informacion, de sentimientos y de esperanzas.

La Mision de la entidad es fomentar en todas sus facetas y manifestaciones el estudio y
el conocimiento social, médico y cientifico de la enfermedad denominada Aniridia y de las
patologias asociadas a esta, defender los derechos sociales de las personas con Aniridia,
sin que exista inequidad de ningun tipo ni por su origen o lugar de residencia ni por su
situacion socioeconomica; brindando un acceso universal a la informacion, tratamientos
meédicos-quirdrgicos, terapias psicologicas, sociales y educativas, poniendo en el centro
de atencidn a la persona con Aniridia y, a continuacion pero no por ello menos importante,
a su entorno mas cercano.

La Visiéon : ser la asociacion de referencia para todas las personas diagnosticadas de
Aniridia, representando sus intereses en el sector sociosanitario, facilitando una amplia
cobertura de atencion social, impulsando la investigacion en el ambito genético y
oftalmoldgico y trabajando activamente por la igualdad de oportunidades en el ambito
educativo, laboral y social.

Principios y Valores:

* Proximidad a las personas con Aniridia.

» Corresponsabilidad asociacion — socio.

* Mensaje unificado al sector sociosanitario.

» Defensa de los derechos sociales, sanitarios y educativos de las personas
con Aniridia.

* Visibilidad en todo el territorio nacional.

» Transparencia en la gestion y la organizacion.

Asociacion Espariola
- - I @
"Colabora hoy veremos mafana..."
Entidad Declarada de Utilidad Publica



La Asociacion Espafola de Aniridia es consciente de las consecuencias generales y mas
frecuentes de la Aniridia, dentro de su baja prevalencia en la poblacion, sin embargo
necesitamos poner el altavoz en una de esas consecuencias menos frecuentes, una de
las alteraciones asociadas, que siendo mucho menos frecuente es, si cabe mas alarmante
si no trabajamos en su deteccidon precoz y seguimiento adecuados a lo largo de la
infancia.

Es el Tumor de Wilms, los conocimientos actuales sobre este tipo de cancer infantil, los
protocolos generalistas y el avance, desarrollo e innovacion nos obligan a perseguir
determinados objetivos relacionados con esta alteracion y sus consecuencias drasticas
por no llegar a tiempo a su deteccion.

Necesitamos potenciar con la ayuda de todos los profesionales sociosanitarios implicados
en la Aniridia el seguimiento de un protocolo actualizado sobre la deteccion precoz y
seguimientos adecuados del Tumor de Wilms una vez diagnosticada la Aniridia.

Consideramos que en la actualidad, contamos con recursos personales y herramientas,
mas que cualificados para conseguir que cualquier nifio afectado de Aniridia con
predisposicidn genética a la aparicion del TW conserve sus dos rifiones o que, al menos,
si tiene que perder parte de estos 6rganos vitales, no pierda su calidad de vida y su
normalizacion sea lo mas rapida y satisfactoria posibles.

Por todo ellos os presentamos el documento elaborado por el Dr. Héctor Salvador del
Hospital Sant Joan de Déu y el Dr. Lluis Salvador para vuestro conocimiento y puesta en
practica a la hora de recibir en vuestra consulta a un nifio con Aniridia.

Las consecuencias de la Aniridia y alteraciones asociadas siempre seran mas llevaderas
si el trabajo lo hacemos entre todos.

Agradecemos la implicacion, el trabajo, afecto y empatia que demuestran todos los
profesionales que han colaborado y lo siguen haciendo con la Asociacion Espafiola de
Aniridia en esta ocasion especialmente, nuestro mas sincero agradecimiento al Dr. Héctor
Salvador del Hospital Sant Joan de Déuy al Dr. Lluis Salvador.

Yolanda Asenjo — Presidente de la Asociacion Espafiola de Aniridia.
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PROTOCOLO DE ACTUACION EN PACIENTES CON ANIRIDIA PA RA LA
DETECCION PRECOZ DEL TUMOR DE WILMS

El Sindrome de WAGR (SW) es una enfermedad genética caracterizada por la presencia
de aniridia asociada a otros factores como un mayor riesgo de desarrollar un tumor de
Wilms (TW), trastornos genitourinarios o retraso cognitivo. En el nacimiento, los neonatos
suelen mostrar un bajo peso, talla baja y, en un 20% de los casos, obesidad severa. La
incidencia del SW es de 1:500,000, mientras que la incidencia de la aniridia aislada es de
1:50,000. [1]

Por este motivo, es importante diferenciar la aniridia independiente de la aniridia asociada
a SW. Asi pues, la aniridia puede estar causada por una mutacion gen PAX6; o bien por
una delecion de la regidn cromosomica 11p13 (que incluye el gen PAX6 y también el gen
WT1), provocando en este caso el SW. [2] A todos los recién nacidos con aniridia se les
deberia realizarse un estudio genético de dichas regiones aunque no haya otros signos
de SW. Si no hay delecion de WT1, la incidencia del TW es similar a la poblacién normal y
no requiere de control. [3] Sin embargo, en pacientes con delecion del gen WT1, hay que
ofrecer un control de seguimiento, ya que en éstos el riesgo de padecer un TW se
encuentra alrededor del 50% [4] (siendo en el caso de mutaciones submicroscopicas
(solamente observables con técnicas FISH), el riesgo aun mayor, alrededor del 80%). [5]
Cabe destacar que la incidencia de un TW bilateral (en ambos rifiones) en nifios con SW
es de un 15%. [18]

Habitualmente, el diagndstico de TW se inicia con la apreciacion de una masa abdominal
con escasa sintomatologia y el tratamiento ordinario se basa en la extirpacion completa
del rindn y quimioterapia. Si se llegan a desarrollar metastasis, éstas suelen estar
situadas en el pulmén. El prondstico del TW puede mejorar con la deteccion precoz del
mismo Yy, por tanto, es importante seguir un control de los pacientes con un mayor riesgo
de padecerlo. [1]

El 90% de los pacientes con SW que desarrollan un TW lo hacen antes de los 4 afios de
edad [5, 6, 7, 8, 9, 10, 11, 12, 13, 14, 15] y aproximadamente el 98% de los pacientes se
diagnostican antes de los 7 afios. Aunque existen casos anecddéticos de pacientes
diagnosticados mas alla de esa edad, es excepcional dicha situacién y no parece justificar
su seguimiento. [16, 17]

A partir de esta informacion, muchas publicaciones establecen como mejor modalidad de
control disponible actualmente las ecografias abdominales, ya que presentan una alta
especificidad y sensibilidad y no son invasivas. La tomografia computarizada (TAC) y la
resonancia magnética (RM) no son recomendables como método de cribado porque,
aunque podrian detectar los TW, muchos nifios requeririan sedacion. Ademas, el TAC



implica altas dosis de irradiacion acumulada. Por ultimo, recalcar que la palpacion
abdominal tampoco supone ningun beneficio significativo en el control del paciente. [3, 19]

El control 6ptimo se fundamenta en llevar a cabo ecografias abdominales centradas en
area renal cada 3 meses hasta al menos los 5 afios y, a poder ser, hasta los 8 afios, en
pacientes con predisposicion a padecer TW, como en el SW. [3, 20, 21, 22, 23] La
periodicidad de 3 meses es Optima para el diagndstico de un TW asintomatico en una
etapa temprana, pudiendo en ocasiones incluso evitar la extirpacion completa del rifidn.
[3, 16] A pesar de que el control puede realizarse en el centro hospitalario local, se
recomienda que sea llevado a cabo por un profesional con experiencia en la
ultrasonografia pediatrica y que, en caso de lesion, sea referido al centro especialista mas
cercano. Alli se le debe repetir la ultrasonografia y, en caso de confirmarse la sospecha,
hay que consultar a radiélogos y oncélogos pediatricos para realizar otras pruebas de
imagen como la tomografia computarizada o la resonancia magnética. Dependiendo del
tipo de lesion, se decidira la actitud a seguir. [3]

El procedimiento para la ultrasonografia renal de seguimiento en nifios con riesgo de TW
requiere de un equipo de sondas de alta resolucion y ajustes pediatricos (linear (7-10
MHz) en los recién nacidos y curvilinea (6-8MHz) en nifios pequefios). El parénquima
renal debe visualizarse con el nifio en supino y prono tanto longitudinalmente como
axialmente. Las lesiones sospechosas pueden ser heterogéneas (multiples o aisladas;
guisticas o solidas; con o sin signos de crecimiento) por ultrasonografia. Las lesiones
sélidas con flujo interno vascular suelen representar malignidad, aunque también pueden
ser lesiones quisticas simples anecoicas. [3]

Finalmente, hay que recordar que en pacientes con SW que han desarrollado un TW es
necesario hacer un seguimiento exhaustivo de la funcién renal a largo plazo, ya que
tienen un riesgo de fallo renal del 60% después de los 25 afios del diagndstico del TW. [1]

A todo nifio con diagnaostico de Aniridia se debe realizar estudio genético en sangre

En caso de pérdida del gen WT1 y/o mientras se espera el resultado del estudio genético
se recomienda hacer un seguimiento ecogréafico por el riesgo de desarrollar un tumor
renal

Dicho seguimiento debe realizarse mediante ecografia renal con una periodicidad
trimestral como minimo hasta los 5 afios de edad

Se aconseja que la realizacion de las ecografias de seguimiento las practique un médico
con experiencia en la ultrasonografia pediatrica

En el caso de duda se debe remitir inmediatamente a un centro hospitalario de tercer
nivel que disponga de radidlogo y oncologo pediatricos
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