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Cada vez

mas activos

sta edicion de la revista viene cargada de interesantes articulos y

entrevistas de todo tipo. Son muchos los colaboradores que han aportado su

conocimiento para hacerla posible. Igualmente, las diferentes asociaciones
autonomicas nos han enviado detalles de sus actividades y encuentros. Me ha
causado especial rabia y frustracion leer el testimonio de la Asociacion de Navarra,
en el que relataban la negativa del gobierno regional de apostar por un cribado

Mei Garcia ampliado equiparable al resto de CCAA. Este revés no hace més que demostrar

e que queda mucho camino por hacer todavia tanto a nivel nacional como local.
Nunca nos hemos rendido ante un no. Para nosotros, una respuesta negativa es el
mejor acicate para seguir insistiendo en la equiparacion del cribado.

Aitor Calero
Presidente

Por otro lado, me ha resultado impactante comprobar que paises tan cercanos
como Marruecos, apenas estén en las primeras fases de implantacion de un
programa de cribado neonatal. Parece mentira que, aun estando tan cerca, la vida

RS Aguilar de un niflo pueda ser tan diferente a solo unos pocos kilometros de distancia.

Secretario
Como todos los afios, y ya van muchos seguidos, me ha impresionado el

dinamismo y buen hacer de ASFEGA, la asociacion gallega. Todo un referente
y ejemplo a seguir para el resto de asociaciones nacionales. Carreras solidarias,
convivencias, encuentros... todas estas actividades no hacen mas que unir mas a
los socios y hacer visible al colectivo de metabdlicos a todos los niveles.

También queria sefialar el reportaje grafico sobre el #SinProChallenge, el reto del

i co Sclo dia sin proteinas, al que yo mismo me sumé, para mostrar nuestra solidaridad con
todos los metabolicos que tienen que consumir varios batidos de aminoacidos

al dia e ingerir una dieta tan restrictiva. No os voy a engafiar, para todos los que

nos sumamos al reto fue bastante complicado. Como digo siempre, sois unos

auténticos héroes andnimos al seguir una dieta asi en una sociedad como la

nuestra. Mi mds sincero respeto y admiracion.

Por ultimo, queria sefialar que la FEEMH esta ahi y se fund6 para aglutinar

Natalia Diaz esfuerzos e iniciativas. La union hace la fuerza. Son muchos los afios y el trabajo
que ha llevado y que lleva que esté reconocida como entidad de utilidad publica
nacional, que se auditen sus cuentas anualmente, solicitar todo tipo de ayudas

y subvenciones... En definitiva, hacer posible su mantenimiento, estructura y
vitalidad. Los verdaderos duefios de la federacion sois todos vosotros que, a través
de las diferentes asociaciones, podéis y debéis formar parte activa de la misma

y, por supuesto, utilizarla como un medio para ayudaros en vuestros propios
proyectos locales. Siempre hemos estado cuando se nos ha requerido, y siempre

Matilde Navas 1
Vool estaremos ahi para ayudar.

. Aitor Calero
Un fuerte abrazo metabolico, Presidente

nsemos en metabolico.

Olga Chaves
Vocal
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EINEN MANN, ABE,
SPRUNG EURNDILE

sta es la traduccion

alemana de la famosa

frase que pronunci6 el
astronauta estadounidense,
Neil Armstrong, cuando el 20
de julio de 1969 pisé la Luna.
(“Un pequefio paso, un gran
salto”) Es como me enteré de
aquel momento historico; en
aleman, con mi peculiar familia
acampando al lado del rio Neckar
en Heidelberg.

Era una de las paradas en la vuelta
al mundo de mi padre, guiado por la
mision de promover el cribado neonatal;
una vuelta en la que se embarcaron
también su mujer y sus seis hijos.

En verdad la aventura comenz6 en 1957
cuando mi padre, Dr. Robert Guthrie,
microbiodlogo e investigador de cancer,
empezo0 a interesarse en desarrollar un
método simple para controlar el nivel de
fenilalanina en la sangre de los nifios que
padecian fenilcetonuria.

Mi hermano mayor, John, que sufria de
retraso intelectual (no causado por la PKU),
y mis padres se implicaron en organizaciones
que buscaban mejorar los servicios para

The hintary of newborn scrooning

LIFE~

Posando para la fotografia de la revi
de los afios 60, el doctor Guthrie m
Arriba, a la izquierda, se puede apr
la muestra de sangre que indica re
La pionera prueba para la PKU de C
prototipo para programas universa
Foto cortesia de la familia Guthrie.

Este divertido collage combina

de 1969 con el viaje veraniego
Guthrie, con el objetivo de est
cribado de la PKU en distintos
(El collage es cortesia de Tob

personas con discapacidades de desarrollo.
Un colega médico, también padre de un nifio
con una discapacidad, le explicé a mi padre
el trastorno PKU: que estaba causado por un
error innato del metabolismo y que una dieta
especial podria ayudar a los niflos una vez
diagnosticados. El problema era el método
de diagndstico; el test de la muestra de orina,
conocido a veces también como “prueba

de parial” no daba resutados fiables hasta
meses después de nacimiento, ya cuando el
irreversible dafo cerebral estaba hecho.

Mi padre tuvo la idea de detectar la PKU
con una bacteria, o “bichos”, como el las
llamaba, lo que se convirtié en el prototipo de
la prueba de la muestra de sangre. Hacia una
mancha del serum de la sangre en un papel
de filtro y empleaba el medio de cultivo agar
para ver si la bacteria crecia por la noche en el
laboratorio. Si habia exceso de fenilalanina en
la sangre, aparecan anillos de bacteria.

Mi padre y sus colegas de State of New York
University of Bufallo emplearon luego, con
éxito, el método de gota de sangre seca para
detectar galactosemia, enfermedad de la orina
con olor a jarabe de arce y homocistinuria.

En mi infancia las incomprensibles
conversaciones a la mesa de la casa Guthrie
versaban sobre enfermedades de nombres




SOBRE LA AUTORA

impronunciables. Pero recuerdo estos
trastornos en concreto, porque cuando tenia 5
aflos, mi padre me pidié que dibujara cuatro
nifos. Después, puso a lapiz estas palabras:
“Por favor, ayiidame a evitar 4 cosas malas:
PKU, MSUD” y otras palabras que no podia ni
siquiera pronunciar ni deletrear.

La imagen del alunizaje se entrelaza con
la cruzada de mi padre a favor del cribado
neonatal universal.

La idea del cribado neonatal le vino a
la mente en la misma época que la carrera
por aterrizar en la luna. En los afios sesenta
mi padre emprendid su propia mision,
aparentemente imposible. Se proponia
convencer a los médicos, los hospitales, los
sistemas de salud publica y gobiernos en todo
Estados Unidos que todo nifio deberia estar
sometido a pruebas para asi captar a unos
pocos ninos con condiciones metabolicas
raras. No era para nada facil, ya que cada uno
de los 50 estados tienen su propio gobierno
y en aquella época no existian los mandatos
de salud publica, como leyes que regulen el
uso del cinturdn de seguridad, por ejemplo.
Mi padre decia a menudo que los paises con
sistemas de salud socializados eran mucho
mas rapidos y mucho mas dispuestos a
implementar programas de cribado masivo.

Mi padre nunca ha patentado la prueba,
ni hizo dinero con el gasto que implicaba.
Tampoco cobré derechos intelectuales.
Simplemente, queria salvar a los nifios.

psguthrie@jicloud.com.
www.robertguthriepku.org

En el 1960, mi padre recibié una llamada
que lo motivé atin mas. La hermana de
mi madre, Mary Lou Doll, le dijo que su
hija de 18 meses, Margaret, acababa de ser
diagnosticada “con lo que creo que es tu objeto
de estudio”. “Parecia increible”, dijo mi papa,
“pero el test de orina, seguido de la prueba
de sangre que le habia hecho confirmaron
el diagnostico”. Desgraciadamente, era
demasiado tarde para Margaret Doll. Sufre de
un grave retraso.

Durante su infancia, sus padres se
esforzaron en hacerle beber la maloliente
térmula baja en fenilalanina que estaba
disponible en aquel momento. Abandond
la dieta a la edad de 8 afios antes de que se
supiera de la importancia de la dieta de por  »

Dr. Robert Guthrie, el “padre del cribado ne
neonato que se beneficio de su trabajo en e
Fotografia cortesia de UNIVERSITY ARCHI
UNIVERSITY OF NEW YORK AT BUFFALO




» vida. Su coeficiente intelectual era de 25.

Después, tras varios episodios psicoticos
y relacionados con la agresividad y salud
mental, volvié a la dieta lo cual mejoré su
comportamiento.

Mi prima Margaret siempre era para mi
la cara de la PKU. Solo cuando cumpli los
30 afos empecé a conocer nifios y jovenes
adultos que evitaron su destino. “Amo a tu
padre, habia salvado a mi nieta”, me dijo una
desconocida, abrazandome, en mi primera
conferencia PKU en el 1993.

Cuando la “tarjeta Guthrie” —el cartoncillo
o papel secante en la que se recoge la sangre—
se convirti6 en una de las pruebas
obligatorias en las unidades hospitalarias
en todo el mundo, cuando las enfermeras
aprendieron como pinchar suavemente el
talon del bebé para sacar unas cinco gotitas
de sangre, el cribado, y el grito neonatal
pasaron a formar parte del legado de
mi padre (newborn screening y newborn
screaming es un juego de palabras de
dificil traduccion).

Con la nueva tecnologia se pueden
testar ahora decenas de condiciones
genéticas; se puede implementar el
tratamiento para prevenir degeneracion
cognitiva, problemas de salud gravesy,
en algunos casos, una muerte prematura.
El cribado neonatal fue adoptado
en decenas de paises desarrollados y
se considera un hito en la medicina
preventiva. En 2019, muchos paises,
también Espafa y Gran Bretaiia,
celebraban el 50 aniversario de la
implementacion del test Guthrie para la
PKU en sus territorios.

(El primer programa neonatal arranca en
Espafia en Granada, nota trad.)

El maravillosamente listo Tobias
Hagedorn de la ESPKU (European Society
for Phenylketonuria and Allied Disorders

Treated as Phenylketonuria) cred un divertido
montaje fotografico con motivo del 50
aniversario de la odisea de mi padre en busca
de la ampliacién del cribado neonatal. En
2015, fui invitada por Tobias para hablar de la
obra de mi padre en la conferencia en Berlin.
Le conté que mi familia vio el lunizaje en la
casa del profesor Horst Bickel en Heidelberg.
Bickel era el médico aleman que desarroll6

la primera férmula baja en fenilalanina a
principio de los afios 50. Mi padre y el doctor
Bickel se hicieron buenos amigos. Ambos
compartieron el afan por la vela y la fecha del
nacimiento, el 28 de junio. Este dia se celebra
ahora como el dia de la PKU.

EL cribado neonatal, conocido también comg
el grito neonatal. En la foto mi padre, Dr.
Guthrie, intenta obtener la muestra del

llora. No se le daba nada bien.

Foto cortesia de la familia Guthrie.




En su vuelta al mundo entre 1968 y 1969
(con cuatro adolescentes, tres barcos, dos furgos
Volkswagen y una madre agotada incluidos)

mi padre anticipd el histdrico alunizaje y llevo
con ¢l una pequena tele en blanco y negro que
podia enchufarse al encendedor del coche.
En la oscuridad del alba invit6 a los demas
veraneantes en el camping aleman a ver las
imagenes “en directo” del Apollo 11. Solo

que la tele no se encendio. Y el alunizaje
ocurri6 la noche antes, sintonizado con el
prime time estadounidense. Asi que mi papa
llamo a su amigo, profesor Bickel, y vimos las
retransmisiones en su casa, jen una tele de color!

Mi hermana, Anne, recuerda que estaba
comiendo gelatinas, y los Bickel se estaban
riendo del terrible acento aleman usado por
el locutor de la television inglesa. “Podiamos
pillar algo de inglés, porque lo estaban
traduciendo” me cont6é mi hermana. “Pero no
me acuerdo del sabor de la gelatina’.

Hasta hoy en dia no estoy del todo segura
cémo mis padres consiguieron coordinar
este bizarro viaje familiar de negocio por el
mundo. Mi padre se enorgullecia de haber
acampado 257 noches seguidas (;O tal vez
era otra cifra, igual de descabellada?) entre
Italia, Alemania, Suiza, Noruega y otros
paises escandinavos, justo antes de conquistar
Inglaterra, Escocia, Gales e Irlanda. En Oslo
hizo lo posible para que quedaramos con otro
pionero de la PKU, Dr. Asbjorn Folling, el
clinico y bioquimico noruego que descifro el
enigma de la PKU por primera vez en 1934
a instancias de una joven madre que buscaba
insistentemente ayuda para sus dos hijos con
retraso mental.

Antes de nuestra aventura europea
habiamos vivido en Nueva Zelanda durante
nueve meses; comiamos empanadas de
carne (meat pies), fish and chips y chocolate
Cadbury y echdbamos de menos los perritos
calientes y crema de cacahuete. Algunos de
los nifios fuimos a la escuela uniformados

mientras nuestro padre con los medicos
neozelandeses se esforzaban en establecer el
cribado neonatal en Pacifico Sur.

Mis recuerdos de aquel tiempo, debido a
mi edad, no son muy nitidos. Pero algunas
escenas si se quedaron grabadas en el alma
de una chica de diez afos. Recuerdo haber
contemplado con admiracion la escultura de
La Pieta de Miguel Angel en el Vaticano. Creo
que fue entonces cuando descubri el valor y la
excelencia del arte por primera vez. También
tengo imagenes persistentes del televisor
en el que se veia la superficie de la luna, las
estrellas y las franjas de la bandera americana.
Y tambien los divertidos trajes espaciales.
Recuerdo haber estado sin poder comprender
a los presentadores de la tele. Tampoco
comprendia coémo todo el mundo podia mirar
a la misma luna sin importar las coordenadas
geograficas de sus paises, que el padre marcéd
sin piedad en un globo hinchable que viajaba
con nosotros a todas partes.

;Como es que hay seres humanos
caminando por la Luna? ;Cémo es que cayeron
en como llegar alli? Viendo el 50° aniversario
de la famosa foto de la Luna, he descubierto
que todo el mundo pensaba lo mismo alld por
el 1969. Revisé viejos programas de noticias
con Walter Cronkite, el favorito de mi padre,
reconocido presentador norteamericano,
que miraba en silencio, impresionado, las
imagenes lunares trasmitidas en directo por los
satélites. El pasado verano me obsesioné con
los programas e historias relacionadas con el
viaje a la Luna de 1969. Todo tenia mas sentido
—finalmente— en inglés. Pero mi pequefio
cerebro sigue sin comprender del todo como
la gesta fantastica de Buck Rogers, uno de los

héroes mas queridos por mi padre, se hizo
realidad.

El cientifico loco, el motivado, obsesivo de
mi padre me ha ensefiado mucho. Pero solo
después de unas cuantas décadas comprendi
su leccién mas importante: Ve a por la Luna.
iPuede que llegues alli!. =




El caso de las enfermedades metabdlicas

ANTONI MONTSERRAT MOLINER

ACTIVE SENIOR ON PuBLIC HEALTH FOR THE
EUROPEAN COMMISSION - MEMBER OF THE
LUXEMBOURG NATIONAL COMMITTEE FOR RARE
DISEASES - MEMBER OF THE BOARD OF ALAN-
MALADIES RARES LUXEMBOURG - MEMBER OF
THE SCIENTIFIC COMMITTEE OF FEDER SPAIN

as enfermedades raras son

enfermedades con una prevalencia

particularmente baja; la Unién Europea
considera que una enfermedad es rara cuando
no afecta a mas de 5 personas de cada 10 000
en la Union Europea. Con todo, esto significa
que entre 6.000 y 8.000 enfermedades raras
diferentes afectan o afectaran a alrededor de
29 millones de personas en la Unién Europea.
La mayoria de las enfermedades raras son
enfermedades genéticas; otras son canceres
poco frecuentes, enfermedades autoinmunes,
malformaciones congénitas o enfermedades
toxicas e infecciosas, entre otras categorias.

En este contexto las enfermedades
metabdlicas se definen como alteraciones
bioquimicas de origen genético causadas por
un defecto concreto en la estructura y funcién
de una proteina. La mayoria de los casos se
deben a defectos en un enzima aunque existen
algunas excepciones. Hasta la fecha se han
descrito alrededor de 1.000 enfermedades
metabolicas que tienen una incidencia
conjunta de aproximadamente 1/800. La
mayoria se diagnostican posnatalmente y
presentan sintomas especificos de enfermedad
metabdlica, aunque aproximadamente un
10% (y algunas endocrinopatias) pueden
detectarse pre-sintomaticamente en
programas de cribado neonatal.

Las especificidades de las enfermedades
raras —numero limitado de pacientes y
escasez de conocimientos y especializacion
al respecto— hacen que destaquen como un
ambito con un valor afladido europeo muy
alto. La cooperacion europea puede ayudar
a compartir los escasos conocimientos
disponibles y a combinar los recursos de

2020 ﬂ FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

la manera mas eficiente posible, a fin de
abordar con eficacia las enfermedades raras
en toda la UE.

La Comision Europea ha adoptado medidas
especificas en muchas areas con objeto de
abordar los problemas que plantean las
enfermedades raras. Son cinco las iniciativas
principales adoptadas desde la Comisién
dirigidas a crear un marco comun de
accion: el Reglamento (CE) n° 141/2000 del
Parlamento Europeo y del Consejo, de 16
de diciembre de 1999, sobre medicamentos
huérfanos, la Comunicacién de la Comision
COM(2008)679 final Las enfermedades raras:
un reto para Europa, de 11 de noviembre de
2008, la Recomendacion del Consejo, de 8
de junio de 2009, relativa a una accién en el
ambito de las enfermedades raras, la Directiva
2011/24/UE del Parlamento Europeo y del
Consejo, de 9 de marzo de 2011, relativa a la
aplicacion de los derechos de los pacientes
en la asistencia sanitaria transfronteriza y la
Decision de Ejecucion de la Comision C(2014)
1411 final, de 10 de marzo de 2004, por la
que se fijan los criterios para la creacion y
evaluacion de las redes europeas de referencia
y de sus miembros, y se facilita el intercambio
de informacién y conocimientos en materia de
creacién y evaluacion de tales redes.

Gracias a estas iniciativas se han
desarrollado colaboraciones europeas y
politicas comunes con resultados positivos en
diversos ambitos de los que ofrecemos una
descripcidn sucinta de cuatro de ellos:

La adopcidén de Planes o Estrategias
Nacionales en Enfermedades Raras: La
falta de politicas sanitarias especificas
para las enfermedades raras y la escasez
de conocimientos especializados generan
retrasos del diagnostico y dificultades
de acceso a la asistencia. Esto conduce a
una acumulacion de deficiencias fisicas,
psicologicas e intelectuales, a tratamientos
inadecuados o incluso nocivos y a la pérdida



de confianza en el sistema sanitario, a

pesar de que algunas enfermedades raras
sean compatibles con una vida normal

si se diagnostican a tiempo y se abordan
correctamente. El diagnéstico equivocado y
la ausencia de diagndstico son los principales
obstaculos para que mejore la calidad de
vida de miles de pacientes de enfermedades
raras. La oferta de servicios sanitarios
nacionales para el diagnoéstico, el tratamiento
y la rehabilitacion de los pacientes de
enfermedades raras varian significativamente
en términos de disponibilidad y calidad.
Segun el Estado miembro o la regién en que
vivan, los ciudadanos de la UE tienen un
acceso desigual a servicios especializados y
tratamientos disponibles.

Con el fin de resolver estas desigualdades y
poner el conjunto de servicios a la disposicion
de los pacientes de enfermedades raras, tanto
la Comisién como el Consejo plantearon a
los Estados Miembros la adopcidn de Planes
o Estrategias nacionales en enfermedades
raras. De los 4 estados que disponian de un
tal plan en 2008 se ha pasado a 25 en 2019
(4nicamente Polonia, Malta y Suecia no
lo han adoptado). La adopcién de dichos
planes, muy diversos en su contenido y
con objetivos y medios especificos segun
las situaciones nacionales han permitido
que las enfermedades raras (ER) se situen
en un plano de discusion y atencién social
desconocidos apenas 10 afios atras.

La creacion de las Redes Europeas
de Referencia: Las redes europeas de
referencia (ERN) son redes virtuales que
implican a los centros asistencia sanitaria
de toda Europa. Su objetivo es abordar
enfermedades complejas o raras y afecciones
que requieren un tratamiento altamente
especializado y una concentracion de
conocimientos y recursos. Para revisar el
diagnostico y el tratamiento de un paciente,
los coordinadores de ERN convocan
consejos virtuales de especialistas médicos
en diferentes disciplinas, utilizando

una plataforma tecnoldgica especifica y
herramientas de telemedicina. Ningun

pais tiene el conocimiento y la capacidad
para tratar todas las enfermedades raras y
complejas. Las ERN ofrecen el potencial de
ofrecer a los pacientes y médicos de toda

la UE el acceso a la mejor experiencia y al
oportuno intercambio de conocimientos, sin
tener que viajar a otro pais. Debe quedar claro
que la vocacidn de las ERN es la de fomentar
que el conocimiento viaje de un punto a otro
de Europa y unicamente en casos extremos
que sea el paciente quien deba viajar.

Tras la primera convocatoria de propuestas
en julio de 2016, las primeras ERN fueron
aprobadas en diciembre de 2016 y lanzadas
en marzo de 2017 en Vilnius (Lituania),
donde tuvieron lugar las reuniones de inicio.
Actualmente, las redes incluyen mas de 900
unidades de atencion sanitaria altamente
especializadas, situadas en 313 hospitales de
25 Estados miembros (incluyendo
Noruega). 25 ERN estdn trabajando en una
gama de ER, incluyendo trastornos dseos,
cancer infantil e inmunodeficiencia. Durante
los préximos 5 afios, se espera que las ERN
refuercen sus capacidades para beneficiar
a miles de pacientes de la UE que sufren de
una enfermedad rara o compleja. Cada afio se
lanzard una convocatoria para incluir nuevos
centros de asistencia sanitaria en las ERN
existentes.

La iniciativa ERN cuenta con el apoyo
de varios programas de financiacion de
la UE, entre ellos el Programa de Salud,
el Mecanismo Interconectado de Europa
y Horizonte 2020. Los Estados miembros
lideran el proceso ERN: son responsables
del reconocimiento de los centros a nivel

nacional; gestionan las solicitudes; y una Junta

(Board) de Estados miembros es responsable
de desarrollar la estrategia ERN de la UE y de
aprobar las redes.

En el caso de las enfermedades metabdlicas,

se ha puesto en marcha la Red Europea de
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» Enfermedades Metabodlicas Hereditarias
(MetabERN) que contara con el Registro
Unificado Europeo para Enfermedades
Metabolicas Hereditarias (U-IMD).
MetabERN es una red europea sin animo
de lucro establecida para facilitar el acceso a
la mejor atencién disponible y atender a las
necesidades de todos los pacientes afectados
por cualquier enfermedad metabélica
hereditaria rara y sus familias, traspasando
las fronteras de los paises europeos. Tiene
como objetivo conectar los centros mas
especializados en el drea de EMH raras

Con todo, esto
significa que entre
6.000 y 8.000
enfermedades
raras diferentes
afectan o afectaran
al alrededor de
29 millones de
personas en la
Unién Europea

para promover la
prevencion, acelerar el
diagnéstico y mejorar
los estandares de
atencién en Europa para
pacientes que viven con
estas enfermedades. El
objetivo general de este
proyecto es promover
la salud en nifos,
adolescentes y adultos
con Enfermedades
Metabolicas
Hereditarias

Raras (IMD en sus
siglas en inglés,

Inborn Metabolic
Disorders), es decir:
Trastornos relacionados
con aminodacidos

y acidos organicos (AOA), Metabolismo del
piruvato, trastornos de la fosforilaciéon
oxidativa mitocondrial, defectos del ciclo de
Krebs, defectos de transporte y metabolismo
de la tiamina (PM-MD), Trastornos de

los carbohidratos, oxidacion de 4cidos
grasos y cuerpos cetonicos (C-FAO),
Trastornos de deposito lisosomal (LSD),
Trastornos peroxisomales (PD), Defectos
congénitos de la glicosilacion y trastornos
de trafico intracelular (CDG) y Trastornos
de neuromoduladores y otras pequenas

moléculas.
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La creacion de una plataforma europea
de registros de enfermedades raras: En la
década precedente el esfuerzo en la creacion
de registros de ER ha sido en la mayoria
de los casos individual. Actualmente, una
gran cantidad de datos sobre pacientes con
afecciones especificas se encuentran dispersos
en Europa en alguno de los 753 registros
(segun la recopilacion Orphanet de Mayo
2019), que contienen informacién sobre
pacientes con afecciones especificas. Segun la
Comision Europea, los datos no se recopilan
en toda la UE y no existen estandares
compartidos para analizar la informacion
disponible sobre enfermedades raras

De hecho, segtin se indica, hay muy pocos
registros nacionales de enfermedades raras
en la UE aunque los 25 Planes Nacionales
existentes fijan como objetivo la creacion
de un tal registro (algo que ya es realidad
total o parcial en Francia, Espaiia, Italia y
pocos mas). En el caso de las enfermedades
metabolicas tan solo EIMD (European
registry and network for intoxication type
metabolic diseases (contributes to U-IMD),
ERN [MetabERN] - UIMD (Unified
European Registry for Inherited Metabolic
Disorders), RaDiCo-IDMet (National and
European cohort on Imprinting Disorders and
their metabolic consequences) y RAMEDIS
(Rare Metabolic Diseases Database)
aportan informaciones utiles. La mayoria de
registros son administrados por hospitales
individuales, instituciones de investigacion,
companias farmacéuticas o grupos de defensa
de pacientes; asimismo, el tipo de datos
recogidos varia ampliamente. Algunos se
centran en desarrollar medicamentos para
enfermedades particulares, mientras que
otros pueden estar mas interesados en rastrear
casos de enfermedades raras en el tiempo.

El proyecto del UIMD (Unified European
Registry for Inherited Metabolic Disorders)
ligado a la red de referencia europea
MetabERN tiene como objetivo establecer
un registro de pacientes (U-IMD) como



herramienta de la Red MetabERN. El U-IMD
implementard completamente los datos
comunes de la Plataforma Europea para el
Registro de Enfermedades Raras (EU RD
Platform) y se integrard en la infraestructura
del Registro Europeo de Enfermedades
Raras. E1 U-IMD sera el primer registro
europeo unificado que abarque todas las
enfermedades metabolicas hereditarias, para
ello actualizara los registros ya existentes al
estandar del U-IMD, comenzando por el
registro del Grupo de Trabajo Internacional
sobre Trastornos Relacionados con

los Neurotransmisores (iNTD) y desarrollara
un estandar para el conjunto de datos basicos
minimos compartidos para MetabERN

y la Red Europea de Referencia para
Enfermedades Renales Raras (ERKNet).

La nueva Plataforma Europea para el
Registro de Enfermedades Raras, gestionada
desde Ispra (Italia) por el JRC (Joint Research
Centre) de la Comision Europea, tiene como
objetivo reunir estos datos para respaldar la
investigacion de calidad que puede mejorar el
diagndstico y los resultados del tratamiento,
ayudando a mejorar la vida de los pacientes
y sus familias. Esta nueva plataforma de la
UE sobre enfermedades raras abordara la
fragmentacion de los datos de enfermedades
raras, promovera la interoperabilidad de los
registros existentes y ayudard a crear otros.
Ademas, la Plataforma también sera util para
el trabajo de las Redes de referencia europeas.

Clasificacion y codificacion de las
enfermedades raras: La referencia
internacional para clasificar enfermedades y
afecciones es la Clasificaciéon Internacional
de Enfermedades (CIE), coordinada por la
Organizacion Mundial de la Salud (OMS).
En el marco del proceso de revision de la CIE
10 a la version 11 adoptada por la OMS en
mayo de 2019 para su progresiva adopcioén
por los Estados Miembros y entrada en vigor
en 2022, ha habido un intenso trabajo de
incorporacién de nuevos cddigos relativos a
las enfermedades raras con objeto de velar

por que estas queden mejor clasificadas

y codificadas. En el momento presente, y
hasta la plena vigencia de la nueva CIE 11,
un proceso que llevara afios, la Comision
Europea da apoyo a la utilizacion en los
sistemas nacionales de informacién de la
codificacion Orpha Codes (desarrollada por
Orphanet) que constituye una nomenclatura
estable y relacionada con otras terminologias
internacionales (OMIM, CIM (ICD),
SNOMED-CT, MedDRA, UMLS, MeSH,
GARD), una referenciacion cruzada que
constituye una etapa clave en el proceso de
creacion de una adecuada interoperabilidad
entre bases de datos.

Por tanto, la Comision propone que los
Estados miembros partan de un enfoque
comun de las enfermedades raras, tomando
como base las buenas practicas existentes
y aconseja que los Estados miembros
establezcan estrategias organizadas en
torno a los siguientes elementos: —planes
nacionales de accidn intersectorial para las
enfermedades raras; —-mecanismos adecuados
para definir, codificar e inventariar las
enfermedades raras y para elaborar directrices
de buenas practicas, a fin de aportar un
marco para su reconocimiento y compartir
conocimientos y experiencia; —estimulo de la
investigacion sobre enfermedades raras, con
cooperacion transfronteriza y colaboracion
para maximizar el potencial de los recursos
cientificos en la UE; —garantia de acceso
a atencidn sanitaria de alta calidad, en
especial designando centros especializados
nacionales y regionales y estimulando su
participacion en redes europeas de referencia;
—mecanismos para recabar la especializacion
nacional en relacién con las enfermedades
raras y ponerla en comun con la de los
socios europeos; —-medidas para asegurar la
capacitacion y la implicacién de los pacientes
y sus organizaciones; —garantia de que estas
acciones incluyan disposiciones apropiadas
para darles continuidad en el tiempo.

Diciembre 2019 =

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS 2020



DI1AGNOSsTICO GENETICO
PREIMPLANTACIONAL

DRA. ANA BUSTAMANTE ARAGONES

Y DRA. M? Josg TRUJILLO TIEBAS

SERvICIO DE GENETICA. HOSPITAL
UNIVERSITARIO FUNDACION
JIMENEZ Diaz (MADRID)

as enfermedades monogénicas son

aquellas originadas por defectos

en un Unico gen. En la actualidad
la gran mayoria de estas patologias son
consideradas enfermedades raras debido a
su baja incidencia poblacional, sin embargo,
en conjunto se estima que afectan al 1-2% de
la poblacion. Una caracteristica propia de las
enfermedades monogénicas es el riesgo que
hay de recurrencia familiar, variable segtn el
patrén de herencia, y que puede oscilar entre
el 25-50%:

« Enfermedad autosémica dominante
(riesgo de trasmision del 50%)

« Enfermedad autosdmica recesiva
(riesgo de trasmision del 25%)

« Enfermedad ligada al cromosoma X
(riesgo de un 25% de varén afecto).

La causa genética y el riesgo de trasmision
a la descendencia requieren que estas
familias tengan acceso a una consulta de
asesoramiento genético reproductivo. Esta
consulta es fundamental para la correcta y
completa informacion a los pacientes sobre las
diferentes opciones reproductivas disponibles
con el fin de conseguir descendencia libre
de la enfermedad: diagndstico prenatal,
diagndstico preimplantacional y donacién de
gametos.

« Diagnostico prenatal: Se realiza sobre una
gestacion en curso y consiste en la recogida
de material fetal mediante biopsia corial
(entre las 12-13 semanas de gestacién) o
amniocentesis (entre las 15-16 semanas
de gestacion). Ambas técnicas implican
la invasion del medio intrauterino para la
toma de muestra y, por tanto, conllevan un
riesgo de pérdida fetal que oscila entre el
0,5-1%. Posteriormente, surgio una nueva
alternativa prenatal basada en el estudio de
ADN fetal circulante en sangre materna,
es el denominado Diagndstico Prenatal No
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EN ENFERMEDADES RARAS

Invasivo (DPNI). La gran ventaja del DPNI es
que se trata de una prueba no invasiva y, por
tanto, sin riesgo para la gestacion.

Sin embargo, tanto el DP convencional
como el DPNI se basan en el estudio de una
gestacidn en curso y determinan el estatus
del feto en relacion a la enfermedad familiar.
Por tanto, ante una gestacion de feto afecto, la
pareja debe tomar una decision respecto a la
continuidad de dicha gestacion.

« Diagnostico genético preimplantacional
(PGT-M; Preimplantation genetic Testing
for Monogenic disorders): El objetivo del
DGP es lograr la gestacién de un feto sano.
Por tanto, se trata de una alternativa muy
esperanzadora para los pacientes portadores
de enfermedades monogénicas ya que evita
la posterior toma de decisiones asociada al
Diagnostico Prenatal en caso de gestacion
de feto afecto. Por otro lado, se trata de un
proceso que implica diferentes consultas y
pruebas tanto en la Unidad de Reproduccion
Asistida como en el Servicio de Genética y su
tasa tedrica de nacimiento es inferior a la del
Diagndstico Prenatal (alrededor del 20%).

El DGP consiste en el diagndstico genético
de embriones generados tras un ciclo de
Fecundacion In vitro y de los que se recoge
una muestra embrionaria en dia 3 ¢ dia 5
para realizar un posterior estudio genético.
En funcién del diagnéstico de cada embridn,
se seleccionan aquellos embriones sanos
y susceptibles de ser transferidos al ttero
materno.

A principios de los 90 se publicaron los
primeros casos de Diagnéstico Genético
Preimplantacional (DGP) para el diagndstico
de enfermedades monogénicas en EEUU y
Europa respectivamente (Handyside AH et al,
1990; Strom CM et al, 1990).

PROCEDIMIENTO DE DGP EN ENFERMEDADES
MONOGENICAS (PGT-M)

Se trata de un proceso que suele requerir
diversas consultas tanto en la Unidad de
Reproduccién como en el servicio de genética.
Desde la Unidad de reproduccion se realizan
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las pruebas de fertilidad a ambos miembros
de la pareja para conocer su aptitud para un
proceso de Fecundacion in vitro (FV). Desde
el servicio de Genética se realiza la valoracion
de la patologia familiar motivo de DGP, de

la mutacion asociada asi como de la historia
clinica familiar. En base a ello se valora la

viabilidad del estudio genético embrionario.
La preparacion del estudio genético que se
realizara en los embriones suele requerir

(en funcién de la metodologia utilizada) un
estudio de informatividad previo que implica
la necesidad de recoger muestra de otros
familiares. En este estudio de informatividad
se realiza un analisis de marcadores genéticos
flanqueantes al gen asociado a la enfermedad
familiar para identificar los valores de cada
marcador, particulares en cada familia y que
van asociados a la enfermedad. Se considera
que un estudio de informatividad es apto
cuando existen suficientes marcadores

que permiten identificar indirectamente la
region genomica asociada a la enfermedad.
(marcadores informativos - Figura 1)

Tras un estudio de informatividad apto se
procede al inicio del ciclo de FIV mediante
una estimulacion ovarica para la maduracion
de ovocitos que posteriormente son recogidos
mediante una puncién ovdrica.
Los ovocitos recogidos son
fecundados con la muestra de
esperma mediante una inyeccién
intracitoplasmatica que consiste
en la introduccién de un tnico
espermatozoide en cada ovocito.
Al dia siguiente (Dia 1 0 D+1)
se observa en cuantos de los
ovocitos inyectados ha habido
una fecundacioén exitosa. Esos
embriones se mantienen hasta el
dia 3 (D+3) o hasta dia 5 (D+5)

en medios de cultivo
que contienen todos
los nutrientes y
condiciones bioldgicas
necesarias para el
correcto desarrollo de
los embriones. En el
D+3 o0 D+5 (dependiendo del procedimiento
de cada laboratorio) aquellos embriones
con morfologia adecuada son biopsiados,
es decir, se les extrae una célula (en biopsia
en D+3) o un grupo celular (biopsia
en D+5) sobre las que se lleva a cabo el
estudio genético mediante los marcadores
informativos seleccionados tras el estudio de
informatividad. (Figura 2)

En base a los resultados obtenidos, los
embriones se clasifican como APTOS
(embriones sanos) 0 NO APTOS (embriones
afectos) para trasferencia uterina.

A pesar de la alta tasa de fiabilidad
publicada para el proceso de DGP (>99%)
(Wilton et al, 2009) en caso de embarazo,
sigue estando recomendado la realizaciéon de
un diagndstico prenatal para confirmacion del
estatus fetal.

TASA DE EXITO DEL DGP

En la ultima publicacion de la Sociedad
Europea de Reproduccién Humana y
Embriologia (ESHRE) se reporta que el DGP
de enfermedades monogénicas presenta una
tasa media de embarazo y de nacimiento
(por puncion realizada) del 25% y el 20% >

astomero en un embrion en estadio D+3.
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respectivamente. La tasa media de pérdida del
embarazo tras DGP es del 11%.

MARCO LEGAL EN ESPANA DEL DGP

Para acceder a un ciclo de DGP existen
unos criterios legales, clinicos, técnicos y
econdmicos (este ultimo sdlo aplica para
ciclos dentro del Sistema Publico de Salud).

1.Requisitos Legales: E1 DGP esta regulado
por la Ley 14/2006 que indica que el DGP
se puede realizar para “La deteccion de
enfermedades hereditarias graves, de
aparicion precoz y no susceptibles de
tratamiento curativo posnatal con arreglos a
los conocimientos cientificos actuales”.

2.Requisitos clinicos: mismos criterios que
para un ciclo de Fecundacion in vitro

3.Requisitos técnicos: Abordaje técnico
factible que permite una identificacion fiable
de la enfermedad familiar en los embriones
como es, por ejemplo, el estudio previo de
Informatividad familiar.

EN ENFERMEDADES RARAS

4.Requisitos econémicos (si el ciclo de DGP
se va realizar a través del SNS): ademads de los
requisitos anteriores se debe cumplir, entre
otros, (Orden SSI1/2065/2014):
a - Pareja con mujer con edad comprendida
entre 18-40 afos y varén con edad
comprendida entre 18- 55 afios.

b -Sin hijos sanos previos en comun
¢ -Numero maximo de ciclos: 3

Por tanto, el diagnostico preimplantacional
supone actualmente una alternativa muy
esperanzadora para pacientes portadores de
enfermedades monogénicas. Sin embargo,
es fundamental que los pacientes reciban
una completa informacién acerca de la tasa
de éxito y las limitaciones que presenta este
abordaje asi como de las demads alternativas
reproductivas existentes (diagndstico prenatal
o donacién de gametos). Por ello, es muy
recomendable acudir siempre a una consulta
de Asesoramiento genético reproductivo con
profesionales especializados. =

sPARA QUE UNA ANTROPOLOGIA

DE LAS ENFERMEDADES RARAS?

ANNA CHOWANIEC

INSTYTUT ETNOLOGII I ANTROPOLOGII
KurLTuROWE], UNIWERSYTET WARSZAWSKI,
PoLoNIA

Tiene algo que ver la terapia génica con
la tribu de Bororo? ;Qué se esconde tras
los nombres de “nifios mariposa’, “nifia
biénica” o “sindrome de Benjamin Button”
mas alld de los llamativos titulares en los
medios? ;Pueden las ciencias sociales - y no
solo médicas - contribuir al conocimiento

de las enfermedades raras y ayudar a dar con
formas eficaces de tratamiento y cuidado? En
mi investigacion, centrada en personas con
fenilcetonuria y otros trastornos metabdlicos,
encontré la respuesta a estas preguntas. Voy a
abordarlo en este articulo; también reflexionaré
sobre por qué es bueno llevar a cabo
investigacion social en enfermedades raras.
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Podria parecer que la antropologia cultural
no es precisamente una ciencia interesada
en enfermedades raras. No obstante, de
hecho resulta que si puede contribuir mucho
a su comprension, mas alla de una nocion
exclusivamente bioldgica o médica de estas
dolencias. La antropologia cultural es una
disciplina cientifica que persigue explicar
fenémenos sociales formados en el seno de la
cultura a la que pertenece el sujeto o el grupo
investigados. En un primer momento este
tipo de investigacion se centraba en grupos
pequenos, cuyo estilo de vida era muy distinto
al de propio investigador. Se investigaba pues
a los islefios del archipiélago de Trobriand,
los indios Kwiakiutl de la costa canadiense
o los Bororo de la jungla amazénica. El
investigador convivia durante un periodo largo
con las personas estudiadas, comia con ellas,



¢ Tiene algo que ver la
terapia génica con la
tribu de Bororo? ;Qué se
esconde tras rotulos de
“ninos mariposa”, “nina
bidnica” o “sindrome de
Benjamin Button” mas alla
de los llamativos titulares
en los medios?

dormia en el pueblo,
escuchaba las mismas
historias y leyendas
que ellos. Hoy en dia,
investigadores como
yo siguen transitando
este camino, trazado
hace casi un siglo por
los padres fundadores
de la antropologia. Y

metabolismo hace unos
anos. A dia de hoy, en mi
disciplina no hay muchos
estudios sobre este tema,
aunque afortunadamente
esto esta cambiando
rapido. Este tipo de
estudios puede resultar
un reto, a pesar de

que la antropologia

es que el antropologo
quiere en primer lugar conocer el mundo de

las personas que encuentra; quiere saber como
es su vida cotidiana, como comprenden el
mundo y cémo resuelven las dificultades. Pero,
al contrario que los pioneros de la antropologia,
la investigacién contemporanea no se centra
exclusivamente en ese “otro’, lejano y exdtico.

La nocion de “enfermedad rara” ha ido
cambiando de sentido a lo largo de los siglos.
Las primeras descripciones de las enfermedades
de poca frecuencia aparecen en la literatura
europea en el aflo 1581 en el manual escrito
por un médico flamenco. Lo interesante es que
las enfermedades que mencionaba hoy en dia
se conocen bien, no solo estan investigadas a
fondo, sino ademas se consideran frecuentes;
este es el caso de los célculos en la vesicula
o la diabetes. Hasta los afios 70 el término
“enfermedad rara” practicamente no se usaba;
y si se hacia, se referia a la descripcion de
una propiedad del trastorno, por ejemplo
“enfermedad rara de rindn”. Es solo después,
cuando aparecen los medicamentos huérfanos,
cuando se comienza a hablar de un cierto
conjunto de enfermedades (entre las que
contamos la PKU). Los afios 70 son el momento
del desarrollo de la antropologia médica, una
subdisciplina de la antropologia cultural que
versa sobre la salud y enfermedad, asi como
sobre practicas y sistemas en torno de ellas.
Ambeas lineas de desarrollo, tanto en el campo
de ciencias médicas como de ciencias sociales
permiten hoy en dia investigar la cuestion
de enfermedades raras desde perspectiva
antropoldgica cultural.

Comencé mi investigacion antropoldgica
de las personas con errores congénitos de

ofrece una metodologia
excepcional. Lo mas importante es — y esto
suena a una perogrullada, pero es sorprendente
- la “rareza” de las enfermedades raras. No es
cierto que las enfermedades raras afecten a

un grupo reducido de personas; de acuerdo
con las estimaciones, en Europa puede haber
hasta 25 millones de pacientes. Por otro lado,
se trata de un grupo muy heterogéneo. Aunque
las padece buena parte de la poblacién, hay
mas de 8 mil enfermedades. Esto significa que
una dolencia clasificada como rara pueden
padecerla 3 personas o 30 mil personas. Los
sintomas, discapacidades y prondsticos pueden
ser de lo mds variados. La antropologia permite
investigar minuciosamente las pequenas
comunidades o grupos que no solo comparten
tiempo, sino también reflexiones; permite
conocer su vision del mundo. Gracias a esto

se pueden conocer experiencias individuales

de pacientes que padecen una determinada
enfermedad (en mi caso, pacientes con

PKU) y situarlos en un contexto mas amplio:
;qué significa ser paciente afectado de una
enfermedad rara en el sistema cultural y social
de uno de los paises europeos? Pongamos por
ejemplo el caso de historias de los padres con
nifios recién diagnosticados, que quisieron
informarse (normalmente en Internet) sobre
las enfermedades raras. El mensaje que les

llega de los medios de comunicacion en este
momento es que las enfermedades raras son
algo chocante, intrigante, inquietante; esa es

al menos la sensacion que se desprende de la
lectura de los titulares. A pesar de los nombres
llamativos, los pacientes sobre los que versan los
articulos padecen enfermedades reales: progeria
(envejecimiento precoz), dafio en el cromosoma »
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» 6 (el cual afecta la capacidad de sentir el dolor y

la necesidad del suefio), o epidermolisis bullosa
(la piel se hace tan delicada y tan sensible al
dafo como las alas de una mariposa). Los
padres de los niflos con PKU encuentran

este tipo de narrativa sobre las enfermedades
raras, sin encontrar una verdad sobre ellos
mismos. No obstante, el analisis de este tipo de
experiencias me permite confrontar la manera
en la que las enfermedades raras se presentan
en la sociedad con lo que la gente afectada por
ellas vive en su dia a dia.

De acuerdo con los principios por los que
me guio dejo a las familias que compartan
conmigo lo que estiman mas importante
en su vida con fenilcetonuria; por eso estoy
abierta a nuevos descubrimientos y sorpresas.
Las conversaciones, largas y sinceras, me
permitieron abordar muchas cuestiones,
también nuevas tecnologias como terapia
génica. Aqui no pretendo examinar a mis
interlocutores acerca de sus conocimientos
de genética humana; si me interesa ver como
personas sin formacién médica contemplan
las posibilidades de la ciencia contemporanea.
Esto ha sido especialmente interesante cuando
se producian momentos de confrontacion
entre médicos y pacientes (o sus cuidadores),
sea en la consulta, sea en una conferencia.
Resulta que ambos grupos hablan idiomas
diferentes y a veces no se comprenden. Gracias
al método antropolégico he podido observar
donde se manifiestan dificultades en la

comunicacion entre paciente y médico; también

he reflexionado, con ambas partes involucradas,
sobre cdémo mejorarla.

El dia a dia con las familias que me abrieron
sus vidas me ha permitido crear un mapa de
problemas cotidianas de las familias cuidadoras
de nifios con PKU. Y es que se trata de
problemas de diversa indole, que no se centran
en un solo aspecto vital. Los costes de llevar
la dieta baja en proteina, la division de tareas
en casa, las relaciones entre coetdneos, la falta
de apoyo por parte del sistema de atencion
médica - son solo algunas de las dificultades
que he podido observar durante mi estudio
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DE LAS ENFERMEDADES RARAS?

-. Su complejidad podria ser imposible de
desentrafiar sin esa forma especial de recogida
de datos propia de investigacion antropoldgica.
Los problemas encontrados son particulares
para este grupo, no necesariamente comunes

a todos los pacientes con enfermedades raras.
Es el acercamiento a un grupo determinado,
mas que a la totalidad de pacientes con
enfermedades raras, lo que permite conocer y
responder a sus necesidades individuales.

sEs posible pues una “antropologia de
enfermedades raras”? Posiblemente no, pues,
como he mencionado antes, se trata de una
poblacién muy heterogénea. Esto no significa,
sin embargo, que las ciencias sociales deben
abandonar este campo. He querido mostrar,
si bien de forma muy concisa, por qué
necesitamos este tipo de estudios. Gracias
a ellos podemos comprender qué significa
“una enfermedad rara”; no solo los propios
pacientes sino también la sociedad en general.
También podemos entender cuales son las
consecuencias. Una aproximacion cientifica
propia de la antropologia puede ser ttil también
a la hora de disenar ayudas eficaces para grupos
de pacientes determinados. No se trata de
una idea nueva; los antropdlogos han estado
trabajando con los médicos ya desde los afios
50. Creo que colaboracién entre investigadores
sociales, pacientes y representantes de sistemas
nacionales de salud no solo es posible: es
necesaria.

La investigacion que llevé a cabo no solo
amplié mis horizontes intelectuales sino
también los personales. Me permitieron dar con
nuevas definiciones de la salud, la enfermedad,
el cuidado, la paternidad o maternidad. Estoy
muy agradecida a las familias fenilcetonuricas
que me dejaron hacer innumerables preguntas,
que compartieron conmigo sus experiencias, a
menudo muy dificiles.

En mi trabajo me afianzo en la conviccién
de que la investigacion antropoldgica en
enfermedades raras tiene un gran valor
epistémico. Espero que con este texto haya
podido trasmitirla también a los lectores. =
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DESDE 1999 HASTA LA ACTUALIDAD

s hlemoesifalladoer?

AL GESTIONAR LA TRANSICION Y LA ATENCION AL PACIENTE

ADULTO CON PKU U OTROS TRASTORNOS METABOLICOS

ToBiAs S. HAGEDORN
SECRETARIO DE LA ESPKU

Recuerdo muy bien la conferencia ESPKU cele-
brada en Torremolinos en 1999. Acompafiaba alli a
mi esposa Christine, invitada alli para dar una char-
la. Como paciente PKU, conté cémo consiguio seguir
estrictamente la dieta PKU para dar a luz a nuestra
hija Carolin, sana, que también venia con nosotros.
Esa conferencia tuvo lugar justo 17 afios después de
la introduccion del cribado neonatal para la PKU en
toda Espafia entre 1982 y 1983. No habia, o apenas
habia, experiencia con PKU materna. El miedo recu-
rrente era que los nifios de pacientes PKU nacerian
con serios problemas y la exposicidn alentadora de
mi mujer dejo a la audiencia asombrada e incrédula.
Cuando Pilar Clerie Fuertes sacé del carrito a nuestra
pequefia Carolin y la alzé en brazos para presentarla
a los asistentes como en la famosa escena del Rey
Ledn, la tension dio paso a una explosion de alegria.
Hoy Carolin es una joven adulta de 21 afios, sana y
segura de si misma. También la PKU se hizo mayor
de edad. ¢Pero cuales son las perspectivas del trata-
miento futuro de los PKUs adultos?

Hasta donde yo sé, el primer programa de cribado
neonatal se introdujo en 1968 en Granada. En 1978,
se establecieron diversos laboratorios, de acuerdo con
el Plan Nacional de Prevencion de Subnormalidad, y
después, entre 1982 y 1983, las autoridades de las di-
ferentes Regiones Autondmicas de Espafia asumieron
competencias en materia de programas de deteccion
precoz de los errores innatos de metabolismo, entre
otros.) Basandonos en la previsién de evolucion de
la poblacion espafiola @ y la incidencia media de PKU
calculada en 1:8000, podemos esperar que el grupo
de adultos fenilcetonuricos de diagnéstico precoz en
Espafia se doblard e ira desde unos 1200 adultos hoy
en dia hasta mas de 2500 pa-
cientes en torno a 2040. En
mi pais, Alemania, esta cifra
también crecerd desde los
3200 hoy en dia hasta 5000
en el afio 2040. Toda esta
estimacién no tiene porque
ser cientificamente correcta,
porque no tiene en cuenta
factores como intensificacion
de las migraciones o varia-
ciones en la incidencia de la
fenilcetonuria.

Después de que el pro-
fesor Guthrie desarrolla-

ra el cribado de la
PKU en los afios
60, hasta los anos
80 no aparecieron
fenilcetondricos
adultos de diagnds-
tico temprano. Al
contrario de lo que
pensamos hoy, se
esperaba por aquel
entonces que el
tratamiento podria
interrumpirse en la
adolescencia, cuan-
do el cerebro esté
plenamente desa-
rrollado. No obstante, esto pronto resulté no ser
verdad: la fenilcetonuria requiere de un tratamien-
to de por vida y es peligroso interrumpirlo. Hoy en
dia, esto se acepta en todo el mundo como un con-
senso cientifico basado en la evidencia. La guia ac-
tual de tratamiento ©®# llega incluso a proponer un
régimen dietético mas estricto que antes. En con-
secuencia, los pacientes necesitan apoyo y consejo
multidisciplinar dietético para tener éxito con una
terapia nutricional muy exigente y para prevenir o
lidiar con cuestiones psicosociales, o relacionadas
con la salud o la calidad de vida. A pesar de todos
los esfuerzos en el campo de investigacion y tera-
pias emergentes, una cura para PKU es todavia un
suefio para un futuro distante. La PKU paso de ser
considerada una dolencia pediatrica (hasta los afios
80) a convertirse en un desafio de por vida, desa-
fio para nuestros sistemas de salud que tienen que
afrontar un nimero creciente de adultos con un nu-
mero creciente de necesidades de tratamiento.

El acceso a la asistencia sanitaria suficiente es un
derecho humano.® Sin em-
bargo, la vida con una enfer-
medad rara significa depen-
der de un sistema limitado
de profesionales de la salud
conocedores de la condicion.
En cuanto a los errores del
metabolismo, no se obser-
va que el niumero de profe-
sionales de la salud crezca a
la par que crece el nimero
y la necesidad de pacien-
tes adultos. Cada vez faltan
mas médicos, nutricionistas
y psicélogos. Desde hace un
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tiempo, algunos jovenes adultos siguen recibiendo
el tratamiento en unidades metabdlicas pediatricas.
Pero, debido a que cada vez hay mas adultos que
compiten por acceder a limitados recursos asisten-
ciales, nos estamos enfrentando con una crisis de
tratamiento. Nuestros sistemas de salud tienen que
actuar y priorizar de forma urgente la educacion y
formacion de expertos metabdlicos en medicina in-
terna, asi como garantizar una financiacion adecua-
da de centros metabdlicos para pacientes adultos.
Todavia no es tarde, pero:
¢ Dejar de actuar significa un futuro incierto para
los pacientes adultos y su salud
¢ Dejar de actuar significa aceptar gasto
innecesario para sociedades futuras
¢ Dejar de actuar es una bofetada en la cara de los
padres, a los que les debemos tanto, ya que se
han sacrificado y comprometido con el desarrollo
sano de sus hijos PKU.

21 afios después mi esposa Christine y yo esta-
mos felices de volver a Espafia para reunirnos
con vosotros en la Conferencia Anual de ESPKU
2020 que se celebrard en Madrid. Desde 1999 se
ha conseguido mucho, pero también queda mu-
cho por hacer. Dentro de dos décadas, mas o me-
nos, los primeros PKUs de diagndstico precoz se
convertirdn en seniors. Multimorbilidades y en-
fermedades metabdlicas raras constituiran otro
desafio, y su transicion a la atencidn geriatrica
tendra que prepararse mejor de lo que lo fue,
hasta la fecha, la transicion a la edad adulta. Y
tampoco podemos olvidarnos de todos los PKUs
de diagndstico tardio que nacieron antes de la
introduccion del cribado neonatal. Ellos también
tienen el derecho a un tratamiento adecuado a
su trastorno metabdlico, sin importar la edad o
la severidad de su discapacidad. =

iNos vemos en Madrid!

(Ver Referencias en: https://metabolicos.es/revista-2020-referencias)
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CON ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO
A LA CONSULTA DE ADULTOS

DRA. MONTSERRAT MORALES CONEJO

MEDICO ADJUNTO DEL SERVICIO DE MEDICINA
INTERNA DEL HOSPITAL 12 DE OCTUBRE. CONSULTA
ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS Y OTRAS
ENFERMEDADES MINORITARIAS. PROFESOR ASOCIADO
UNIVERSIDAD COMPLUTENSE - MADRID.

Los errores congénitos del metabolismo (ECM)
son enfermedades raras de origen genético, con fre-
cuente afectacion sistémica y debut habitual en la
edad pediatrica.

Desde hace afios en nuestro pais se han consti-
tuido unidades especificas para el manejo de esta
patologia, proporcionando a los nifios afectados
una atencién integral. Habitualmente estan coor-
dinadas por un pediatra especializado que trabaja
conjuntamente con un equipo multidisciplinar com-
puesto no sélo por diversos especialistas médicos,
sino también por personal de enfermeria, rehabili-
tadores y trabajadores sociales.

En este contexto, los pacientes con ECM tienen
una mayor supervivencia, lo que hace recomenda-
ble, como en otras enfermedades crdnicas, llegada

la adolescencia,
favorecer su tran-
sicion a unidades
apropiadas a su
edad, con una me-
jor adaptacion a la
patologia  propia
del adulto.

Se define como
transicion al proce-
so de preparacién,
adaptacion e inte-
gracién paulatina
de nifos y adoles-
centes con una pa-
tologia crdnica, en una unidad asistencial de adul-
tos. El proceso de transicion comienza en la adoles-
cencia precoz, pero no termina hasta que el adulto
joven esta totalmente integrado en una unidad de
adultos™.

La transferencia es sin embargo un proceso esta-
tico, que se desarrolla en una sola ocasion y consis-
te en pasar la informaciéon médica de un especialis-
ta a otro.
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Tabla 1: Diferencias entre las consultas pediatricas y de adultos.

Consultas pediatricas Consultas de adultos

e Orientadas a la familia.

e Aspectos del desarrollo.

e Coordinadas con colegios y servicios sociales.
e Cuidado paternalista con mayor supervision.

e Menor n° de pacientes

o Orientadas al individuo.

o Aspectos de salud.

® Menos comunicacion con servicios sociales.
® Menos supervision.

e Mayor n° de pacientes.

El cuidado de la transicion es un componente
clave de la calidad de atencion y debe de ser un
proceso gradual. La coordinacidn entre el grupo pe-
diatrico y el de adultos es fundamental para facilitar
dicho proceso, asegurando la continuidad asisten-
cial. La necesidad de transicion es imprescindible,
no soélo buscando la autonomia del paciente sino
por los condicionantes sociosanitarios del entorno,
requiriendo consultas y zonas de hospitalizacion
adecuadas para su edad.

La adolescencia es un periodo critico para cual-
quier persona en el que se producen numerosos
cambios fisicos y psiquicos. Las dificultades inheren-
tes al paso hacia la edad adulta se magnifican en los
enfermos crénicos. Los paciente con ECM pueden
tener un crecimiento y pubertad retrasados, unain-
capacidad fisica creciente y tener conocimiento de
gue su esperanza de vida puede estar limitada. Las
dificultades para mantener un ritmo de vida similar
al de sus companeros en los estudios, trabajo, ocio,
etc., pueden suponer un problema anadido?.

La transferencia debe ser planificada, implicando
en el proceso a pacientes y familiares. Una correcta
transicion favorecerd, siempre que las caracteristicas
del individuo lo permitan, el desarrollo de una mayor
autonomia, permitiendo al paciente asumir la res-
ponsabilidad de su enfermedad, con cierta indepen-
dencia de la familia y del profesional de la salud®.

Existen diferentes modelos
de transicién y no hay eviden-
cia clara de cual es el mejor.
Son necesarios estudios con-
trolados a medio y largo plazo
para tener datos sobre la sa-
tisfaccion de los pacientes y su
desarrollo psicosocial. Aunque
todos los modelos descritos
inciden en la necesidad de un
programa de transicion discu-
tido y consensuado entre uni-
dad infantil y de adultos, con
protocolos de tratamiento vy
seguimiento similares.

El proceso de
transicion comienza
en la adolescencia
precoz, pero no

termina hasta que

el adulto joven esta

totalmente integrado

en una unidad de
adultos.

La transicion debe iniciarse entre los 14 y 16 afos
y no demorarse mas alla de los 18. Se recomienda
gue sea un proceso progresivo, con visitas alter-
nas con ambas unidades. El momento del cambio
dependerd mas que por la edad del individuo, de
su nivel de maduracién, de la gravedad de su en-
fermedad, de los deseos del paciente y su familia
y de posibles alteraciones psicopatoldgicas, pero
haciéndose entender que la transicion es obligada
para todos®. No se iniciara el proceso cuando estén
inestables o agudizados o en fase terminal de la en-
fermedad.

Existen muchas diferencias entre una consulta de
pediatria y una de adultos, que es importante que
el adulto joven conozca para que sea capaz de inte-
ractuar correctamente. (tabla 1)

Idealmente se debera realizar una primera con-
sulta conjunta en la unidad de pediatria en la que el
adolescente y su familia tengan una primera toma
de contacto con el especialista de adultos. En ese
momento se comentaran los datos mas relevantes
del paciente, como momento del diagndstico, evo-
lucion, prondstico y expectativas terapéuticas.

En algunos centros se han desarrollado unidades
de transicion compuestas por pediatras y especia-
listas de adultos que se dedican especificamente a
la atencion de adolescentes y adultos jovenes. En
estas unidades los pacien-
tes suelen permanecer
unos dos afos hasta que
son transferidos definiti-
vamente a la consulta de
adultos.

Son varios los obstacu-
los que se deben superar
para el desarrollo de una
correcta transicion que
pueden depender tanto del
paciente, como de su fami-
lia, asi como del pediatra
o del especialista de adul-
tos®. (tabla 2)
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Existen diferentes modelos
de transicion y no hay
evidencia clara de cudl es el
mejor. Son necesarios estudios

El papel de los
padres debe cam-
biar radicalmente,
pasando de con-
trolar todos los
pormenores de la
enfermedad y su
tratamiento a tras-
pasar a sus hijos di-
cha responsabilidad
si las caracteristicas
del paciente lo per-
miten. En ocasiones
pueden sentirse “apartados” después de muchos
afios de dedicacion casi exclusiva a su cuidado. En
esta nueva etapa, es el adolescente el que debe de
centrar la relacién médico-paciente, por lo que hay
gue animar a los padres para que permitan que sus
hijos acudan solos al médico. Pero debemos recor-
dar que es una practica rutinaria entre los pediatras
trabajar con la familia y el equipo de adultos debe
también contar con ellos.

Los pacientes suelen mostrarse inicialmente
contrarios al cambio ya que se encuentran seguros
en el entorno que conocen. Suelen desconfiar del
equipo de adultos y se preocupan por la pérdida de
la seguridad, accesibilidad y la familiaridad que tie-
nen con el equipo pediatrico. Se debe procurar que
el paciente adquiera la maxima autonomia posible,
aceptando progresivamente la responsabilidad en
su cuidado y en la toma de su tratamiento. La ma-
yoria de los pacientes tienen un buen conocimiento
de su enfermedad por lo que deben ser transferidos
a unidades cualificadas®.

La actitud de los pediatras frente a la transferen-
cia puede ser en ocasiones ambivalente, sintiendo
que los cuidados que se prestan en las unidades

controlados a medio y largo

plazo para tener datos sobre la

satisfaccion de los pacientes y
su desarrollo psicosocial.

pediatricas son me-
jores que los que se
reciben en las unida-
des de adultos, por
la falta de experien-
cia de los médicos,
asi como carencia de
medios y protocolos
especificos. Pueden
minimizarse los pro-
blemas  asociados
a la edad adulta y
ocasionalmente se
establecen con paciente y familia lazos afectivos que
provocan sentimientos de pérdida de pacientes.

Los servicios de adultos pueden mostrarse en
ocasiones reticentes a responsabilizarse de nuevas
patologias, maxime en unas afecciones tan comple-
jas como son estas que requieren de una formacion
especifica y mayor tiempo para su atencion’?®.

Hay que tener en cuenta que habitualmente los
pacientes son transferidos desde equipos pediatri-
cos muy valorados, con recursos adecuados para el
cuidado de pacientes con ECM y altamente cualifi-
cados, a servicios de adultos, muchos de los cuales
no cuentan con medios similares para atenderlos®.
Son pocas todavia en Espafia pocas las unidades de
adultos con manejo en esta patologia.

En conclusion, es importante que pacientes, fa-
miliares, pediatras y especialistas de adultos traba-
jen juntos para conseguir una transferencia suave
y eficiente que ayude al enfermo a conseguir su
independencia y su entrada en la vida adulta. Es
imprescindible seguir fomentando el desarrollo de
unidades de adultos especializadas en este tipo de

patologias. = (Ver Referencias en:
https://metabolicos.es/revista-2020-referencias)

Tabla 2: Obstaculos descritos en la transicion.

® Dependencia emocional.
e Sobreproteccion.
e Sobredimension de la gravedad de la enfermedad.

e Falta de confianza en el nuevo grupo de
profesionales.

e Conducta dependiente e inmadurez.
e Enfermedad grave o discapacidad marcada.

e Falta de confianza en el nuevo grupo de
profesionales.

e Pobre adherencia al tratamiento.

e Falta de confianza en el plantel de los médicos de
adultos.

e [Lazos emocionales con el paciente y su familia.
e Sentirse capaz de atender adultos.

o Ambivalencia frente a la transicion.

e Escasa experiencia del manejo de estas
enfermedades.

e Sobredimension de las demandas de los pacientes
(consultas mas largas, llamadas telefonicas)

e Falta de medios y protocolos especificos.
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DIETA EN EL PACIENTE JOVEN CON UNA
ENFERMEDAD METABOLICA HEREDITARIA

DOMINGO GONZALEZ-LAMUNO

PROFESOR TITULAR DE PEDIATRIA.
UNIVERSIDAD DE CANTABRIA-HOSPITAL
UNIVERSITARIO M. VALDECILLA, SANTANDER.

EI tratamiento de muchas enfermedades me-
tabdlicas hereditarias, especialmente las amino-
acidopatias, se basa en una adecuada alimentacién
asociada a unos habitos de vida que incluyen la
identificacidon de posibles descompensaciones y, en
ocasiones, el inicio precoz de medidas de emergen-
cia. La dieta suele ser restrictiva o muy restrictiva,
complementada con el aporte a lo largo del dia de
sustitutos proteicos que hacen que el cumplimiento
pueda ser dificil. Durante la infancia son los padres
los que controlan la alimentacién de sus hijos de
acuerdo a las prescripciones establecidas en las uni-
dades de seguimiento, con pautas de tratamiento
bien establecidas para cada grupo de edad, y en ge-
neral con un aceptable cumplimiento. En la adoles-
cencia y juventud, con la transicion a la vida adulta
independiente, aparecen nuevas dificultades para
un seguimiento adecuado de la dieta. En esta fase
se producen cambios en la percepcién de la enfer-
medad, se resta importancia al cumplimiento de la
dieta y en ocasiones de las posibles complicaciones
derivadas de un mal cumplimiento terapéutico.

Sin embargo, la evidencia demuestra que unos
habitos de dieta y estilo de vida tienen un impacto
en salud no solo en los pacien-
tes adultos con enfermedades
metabdlicas hereditarias, sino
en cualquier condicidon de sa-
lud. Mantener comportamien-
tos que puedan mejorar la salud
y la calidad de vida tiene gran
impacto sobre la mortalidad, la
morbilidad y los costos de aten-
cion médica.

Alcanzada la vida adulta, los
diferentes miembros del equipo
asistencial (médico, psicélogo,
enfermero, dietista-nutricio-
nista) deben modificar algunos
aspectos de la atencién que
han venido prestando durante
la infancia, de tal modo que se
favorezca el autocuidado. Los
profesionales sanitarios no solo
deben diagnosticar, aconsejar
los mejores tratamientos y con-
feccionar las dietas adecuadas;

Con la incorporacion
a la vida adulta,
la mejor manera
de prevenir la
enfermedad no es a
través de estrictas

recomendaciones y

controles rigurosos,

sino a través de pactos

de objetivos y cambios

en el comportamiento

nutricional y de estilo
de vida.

para conseguir una adecuada adherencia y autocui-
dado deben considerar la importancia de dedicar
tiempo al ambito emocional.

Con la incorporacién a la vida adulta, la mejor
manera de prevenir la enfermedad no es a través
de estrictas recomendaciones y controles rigurosos,
sino a través de pactos de objetivos y cambios en
el comportamiento nutricional y de estilo de vida.
Existen modelos de salud que incorporan estrictos
patrones de alimentacion (veganos, vegetarianos,
deportistas de alto rendimiento) que no interfieren
con el desarrollo de una vida social plena, a pesar
de seguir dietas muy limitadas y rigurosas.

La practica profesional debe acompaiiar al pa-
ciente acogiendo sus emociones, mostrando em-
patia, escuchando y aportando herramientas para
gue aprenda a regular sus emociones. Los refe-
rentes asistenciales deben ser capaces de incor-
porar elementos de motivacion para conseguir un
adecuado control metabdlico, especialmente en
aquellos pacientes que han abandonado la dieta
al inicio de la adolescencia. En la edad de transi-
cién a la vida adulta debe irse mas alla del plan ali-
mentario, acercandose a las recomendaciones de
un entrenador o coaching nutricional. Debe tra-
bajarse en la definicion del objetivo que se desea
alcanzar, la motivacion por este objetivo, los po-
sibles obstaculos y barreras que pueden aparecer
durante el tratamien-
to, las emociones re-
lacionadas con los ali-
mentos, el entorno de
la persona, la practica
de actividad fisica...
Es decir, no centrarse
Unicamente en los ali-
mentos y los mendus
semanales, sino que
deben tratarse diver-
sos temas que por
alglin motivo interfie-
ren en la alimentacién
de la persona que
estd queriendo man-
tener su alimentacidn
especial.

Las estrategias de
apoyo al adolescente
se basan en ofrecerle
herramientas que fa-
vorezcan su autono-
mia. (ver tabla)
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Estrategias de afrontamiento y apoyo

o Inférmate. Redes sociales
e Aprende de otras familias
e Obtén ayuda para planificar los menus

e Planifica con anticipacion cuando salgas a
comer

® Busca fuentes de ayuda econémica
e No te concentres en la comida

e Deja que tu hijo controle su dieta tan pronto
como sea posible

Refiriéndonos a los pacientes PKU, recientemen-
te se han incorporado nuevas opciones para mejo-
rar la adherencia a dietas bajas en Phe y conseguir
un mejor control metabdlico. Se trata de productos
nutricionalmente completos elaborados a partir de
péptidos denominados glicomacropétidos o GMP,
capaces de sustituir los preparados basados en
aminoacidos sintéticos. Las dietas basadas en GMP
pueden ser un nuevo paradigma en el tratamiento
dietético de la PKU a partir de una proteina intacta
mas fisioldgica que los aportes de aminoacidos. Es-
tas proteinas derivadas de suero lacteo tienen un
contenido naturalmente bajo en Phe, lo que permi-
te la elaboracion de alimentos bajos en Phe y nutri-
cionalmente completos para personas PKU, aunque
estos no permiten elaborar productos horneados
como el pan. Comparado con una proteina ideal
baja en Phe, GMP no esta completamente libre de
Phe (7-100 mgr%) y estan suplementados con ami-
noacidos limitantes (tirosina, triptéfano, histidina y
leucina) para transformarse en una fuente comple-
ta de proteina.

Estos sustitutos de las proteinas a base de GMP
se consideran de mejor sabor que aquellos a base
de aminoacidos, contienen péptidos bioactivos
gue tienen propiedades antiinflamatorias, pueden
potenciar el sistema inmunoldgico y mejorar la ab-
sorcion y transporte del hierro. Diferentes estudios
han demostrado ademas otras acciones como son,
que promueven la sensacién de saciedad, retrasan
la absorcion de aminoacidos y mejoran la retencion
de proteina, es decir el poder anabdlico muscular
puede ser superior al de sus componentes de ami-
noacidos.

La disponibilidad de estas nuevas opciones de
sustitutos proteicos con una diferente capacidad
anabdlica, permiten reconsiderar algunas las reco-
mendaciones dietéticas establecidas durante la in-
fancia y pueden ser una oportunidad para redisefiar
las dietas de los pacientes adultos con PKU. Ade-
mas, para conseguir un mayor anabolismo muscular
con un menor coste metabdlico, la optimizacion en

e Haz una lista de alimentos y de comidas b
teniendo en cuenta a toda la familia y grupo de
amigos

® Prepdrate para las comidas fuera de casa,
fiestas, picnicsy los viajes

e Habla con los docentes y con el resto del
personal de la escuela, instituto

e Mantén una actitud positiva hacia los
alimentos.

la cantidad, distribucién y tipo de aporte de protei-
nas debe considerar el tipo de actividad fisica y con-
sumo de energia. En este sentido, se ha demostrado
gue el consumo de una cantidad moderada de pro-
teina de alta calidad 3 veces al dia es mas efectivo
para estimular la sintesis de proteinas musculares
que la practica de aportar la ingesta de proteinas en
una o dos raciones.

A la hora de considerar los suplementos energé-
ticos y de proteinas, las recomendaciones dietéticas
podrian contextualizarse del mismo modo que para
los deportistas de alto rendimiento, que tienen en
cuenta no solo la composicion de la dieta y la distri-
bucién de los suplementos proteicos y energéticos
a lo largo del dia, sino que también anticipan los
periodos de entrenamiento y descanso y las previ-
siones de altas necesidades energéticas (periodos
de competicion). Los suplementos de aminoacidos
tendrian ciertas ventajas respecto a la proteina en
los periodos de peri-entreno (antes, durante y/o
después de entrenar). Los preparados de aminodci-
dos tienen una mayor velocidad de absorcion y dis-
ponibilidad y combinan con otro tipo de suplemen-
tos como carbohidratos o creatina, y los aminodaci-
dos esenciales favorecen la recuperacién muscular
y rendimiento deportivo (BCAAs o Aminodcidos de
Cadena Ramificada como Leucina, Valina e Isoleuci-
na). La ingesta de proteina y aminoacidos pueden
ser totalmente compatibles en una misma comida.

En las recomendaciones de los pacientes adul-
tos con enfermedades metabdlicas hereditarias,
se pretende que la persona sea protagonista de su
plan de tratamiento dietético, tome conciencia de
lo que quiere y qué es lo que necesita para lograr-
lo. El profesional debe tratar de enfocar al paciente
hacia las soluciones, manteniendo la motivacion
y buscando recursos en el propio paciente que tal
vez desconocia que poseia. En cualquier caso, no
todo el mundo necesita el mismo tipo de refuer-
zo motivacional, cada uno debe escoger un tipo de
asesoramiento u otro de acuerdo a sus necesida-
des y predisposicion. =
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EI afio pasado la Federacion Espafiola de En-
fermedades Metabdlicas Hereditarias, junto con
otras 6 organizaciones de pacientes europeas
puso en marcha la campafia PKULiveUnlimited
(PKU:VivirSinLimites), enfocada hacia las personas
adultas que sufren de fenilcetonuria. La campafia
ha sido apoyada por Biomarin.

¢En qué consiste la campaia?

Queremos llamar la atencidn sobre las necesida-
des no cubiertas de personas adultas que padecen
fenilcetonuria. Como escribe Tobias en este nime-
ro, nuestra enfermedad ha llegado a su mayoria de
edad. Las generaciones detectadas precozmente son
adultas; pero el reconocimiento de nuestras necesi-
dades no siempre ha avan-
zado igual de rapido. Des-
graciadamente, aunque es
totalmente comprensible,
nuestras enfermedades se
asociaban a la infancia. Por
eso, y como escribe la dra.
Morales en otro articulo en
este numero, la atencion
al paciente adulto también
tiene sus retos especificos.
En la pagina www.liveunli-
mitedpku.com podréis en-
contrar mas detalles sobre
las areas particularmente
problemadticas, tal y como
lo analizan los adultos de
distintos paises, entre ellos
una representante de Espafia también. Queremos
visibilizar, en un primer paso, los aspectos de la vida
con PKU a los que se le presta poca atencidn para
después pedir mas implicacién por parte de diver-
sos agentes involucrados en atencion al paciente.

LAl 18, TURQUIA

CI P

La vida es dificil
sin las herramientas adecuadas

Este lema, con el que iniciamos la campafia en las
redes sociales, resume nuestra preocupacion. Aun-
gue no suframos las devastadoras consecuencias
de no estar a dieta gracias a haber sido detectados,
en nuestro dia a dia nos enfrentamos a una serie
de retos que nos afectan en mayor medida que las
vidas de otras personas. Hemos hablado de proble-
mas sociales que para el resto de la poblacién pasan
desapercibidos: de viajes, vida social, de comer en
el trabajo, de necesidad de coger dias libres para ir
al centro de tratamiento. También de problemas

AGATA BAK

psicoldgicos relacionados con los rigores de la die-
ta. Y finalmente con la atencién misma: no todos
estamos en centros realmente especializados para
nuestra patologia. No todos recibimos apoyo en
momentos en los que seguir la dieta se torna dificil.
Y no todos sabemos como “volver” tras un periodo
turbulento.

Justamente explicar los problemas impensa-
bles para el resto de la poblacidn: no poder comer
nada en situaciones sociales, viajar siempre con un
equipaje extra para la comida, tener trastornos de
alimentacién asociados a la enfermedad, la carga
mental relacionada con la preparacién y control de
la comida, etc. forman parte de nuestro esfuerzo
por visibilizar la fenilcetonuria en la sociedad.

“NO TENEMOS SUFICIENTES
SERVICIOS SANITARIOS EN CADA
REGION. LAS PERSONAS SON
OLVIDADAS Y CREO QUE ESE ES

EL MAYOR PROBLEMA.”

Mis nformacian en www liveunlimited PHKU.com

Nuestra implicacién

En la pagina de Live Unlimited podréis ver el vi-
deo en cuya grabacién participé Raquel de Galicia.
También comentamos en la prensa los desafios a
los que se enfrenta la comunidad metabdlica para
asi ir concienciando a la poblacidn sobre nuestras
necesidades no cubiertas. Asi, el presidente de la
Federacion hablo en los medios acerca de las cosas
cotidianas que hacen que la vida sea mas compleja
y que la gente ni siquiera se imagina que pueden
resultar complicados. Buen ejemplo de ello: como
la Navidad, periodo en el que nos alegramos y com-
partimos encuentros, conversaciones... y comidas,
puede ser una época frustrante para los pacientes.

Seguimos pensando en cémo ampliar esta cam-
pafia, llamando la atencién no solo sobre los PKUs
adultos sino en general a todos los pacientes meta-
bdlicos. =



ASPECTOS NEUROPSICOLOGICOS

EN LA FENILCETONURIA
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a fenilcetonuria es una afectacion poco

frecuente, en donde las personas que la

padecen presentan una carencia en el
funcionamiento de la fenilalanina hidroxilasa
(PAH), por lo cual se dan unas altas
concentraciones de fenilalanina (PHE) en
sangre, dafiando el sistema nervioso central y
ocasionando daio cerebral. Las personas no
tratadas, usualmente presentan deficiencias
en las fases tempranas del desarrollo,
explicando las elevadas tasas de problemas en
el desarrollo intelectual.

En este sentido, diferentes estudios
han indicado que el nivel elevado de
PHE puede conducir a varios problemas
cognitivos y psicoldgicos, tales como un
coeficiente intelectual reducido, dificultades
en las funciones ejecutivas, velocidad de
procesamiento reducida, memoria de trabajo
deteriorada, tiempo de reaccidn lento, déficit
de atencion y otras dificultades emocionales y
psicologicas.

¢COMO SE PRODUCE ESTE DANO
NEUROLOGICO?

Una de las teorias que lo explica es que

el transportador de aminoacidos neutros
tipo 1 (LAT1), permite el paso de algunos
aminodcidos de la sangre al cerebro a través
de un proceso competitivo (triptéfano,
leucina, valina, metionina, fenilalanina,
tirosina, histidina, isoleucina y treonina).

La unioén del transportador LAT1 ala

PHE es mas fuerte que para los otros
aminoacidos, por lo que, de existir niveles
elevados en sangre, se podria esperar mayor
entrada de PHE y menor concentracién

de los demds aminoacidos en el tejido
cerebral, aumentando la disfuncién de
neurotransmisores y su disponibilidad para la
sintesis de proteinas.

Otra de las teorias es que se da una
disminucién en la actividad del piruvato
quinasa (una enzima del glucolisis), ademas
de una alteracion en la transmision del
glutamato (neurotransmisor excitador mas
abundante en el cerebro) y la reduccion
de la actividad monoamino oxidasa B
(enzima que participa en la eliminacion de
la noradrenalina, serotonina y dopamina del
cerebro).

¢COMO PUEDE AFECTAR LA PKU EN EL
FUNCIONAMIENTO CEREBRAL Y EN LA
CALIDAD DE VIDA?

En relacién con los aspectos cognitivos

y la calidad de vida de una persona con
diagnoéstico PKU, esta afectacion puede
tener un impacto negativo. A este respecto,
es basico tener en cuenta la existencia de
diversos factores, tales como la variabilidad
interindividual, el control metabdlico de cada
caso, asi como la adherencia al tratamiento.
Paralelamente, la deteccion precoz y la
posterior puesta en marcha de control de

la dieta, son fundamentales de cara a poder
reducir de manera considerable un deterioro
grave y aumentar las posibilidades de un
buen funcionamiento a nivel general. Es
importante tener en consideracion dicha
variabilidad entre personas ya que no existen
estudios concluyentes sobre el impacto en el
cerebro de la PKU. En algunos casos, aunque
haya un tratamiento desde el nacimiento,
puede existir la posibilidad de que la persona
con fenilcetonuria padezca de algun déficit
neuropsicologico y que dicho déficit pueda
ser grave.

A continuacion, se describen algunas
funciones cognitivas que se han estudiado con
mayor profundidad en pacientes con PKU.

« Cociente intelectual (CI): algunos
autores han reportado que se puede dar una
afectacion en la inteligencia. En pacientes
tratados se ha encontrado que el CI se asocia
firmemente con la edad de comienzo del
tratamiento y, por lo tanto, se considera >
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» importante iniciar el tratamiento en el

curso del primer mes de vida. Por otro lado,
se observa que el CI también tiende a ser
menor cuanto mayor sea el nivel de PHE
concurrente.

« Funciones ejecutivas: entendidas
como el conjunto de ciertas habilidades que
implican la planificacién, capacidad para
la resolucion de problemas, flexibilidad
cognitiva, capacidad de control atencional,
la cognicion social y el procesamiento de la
informacioén. Diferentes estudios sugieren que
los déficits en las funciones ejecutivas son el
sintoma cognitivo caracteristico de una PKU
no tratada precozmente. Las funciones mas
afectadas son la planificacion, organizacion,
atencion y flexibilidad mental. A nivel
aplicado, implica ciertos componentes basicos
distintos que operan conjuntamente, tales
como :1.- atencion sostenida o capacidad de
vigilancia que es la aptitud para mantener
la atencion durante un periodo de tiempo
ampliado (siendo esta la que se ve afectada
mas frecuentemente en los pacientes con PKU
tratados precozmente); 2.- atencion selectiva
que es la aptitud para filtrar estimulos
relevantes a partir de material irrelevante;
3.- atencidn alternante, que es la aptitud para
cambiar el foco de atencién de un modo
flexible y adaptativo; 4.- atencién dividida que
es la aptitud para atender simultdneamente a
dos estimulos competitivos.

« Velocidad de procesamiento: es uno de
los ambitos de estudio que implica un mayor
nivel de preocupacién por su importancia
transversal en otras funciones cognitivas.
Algunos estudios muestran una tendencia
hacia que pacientes afectados de PKU tienen
un tiempo de reaccién mas lento que los
controles, aun siendo tratados precozmente,
en comparacion con grupos controles. En
consecuencia, son mas lentos en su respuesta
a estimulos, cuando eligen entre objetivos
o cuando completan actividades simples o
complejas.
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« Lenguaje: aunque existen pocos
estudios, estos han demostrado que hay
ciertas afectaciones presentes, incluyendo
el lenguaje expresivo, la comprensién y el
lenguaje perceptivo. Por otro lado, también se
han observado una reduccién en la velocidad
de lectura, lo cual ha interpretado como
un retraso en la respuesta combinada con
dificultades en la asignacion de la atencion.

o Aspectos emocionales: pueden
aparecer problemas de ansiedad, depresion,
irritabilidad o hiperactividad vinculados a la
PKU. Por un lado, estas alteraciones pueden
estar ocasionadas por el desequilibrio en
algunos neurotransmisores como la tirosina o
la dopamina. Por otro lado, hay que entender
que en algunos casos la sintomatologia
ansiosa o depresiva puede explicarse por el
afrontamiento de la propia enfermedad y de
sus consecuencias. Sobre este ultimo aspecto,
la propia incapacidad a la hora de controlar
la sintomatologia cognitiva o la frustracién
por la dependencia a una dieta restrictiva y
las limitaciones sociales que esto provoca,
pueden derivar en reacciones de tristeza,
ansiedad o rabia.

¢COMO AFECTAN ESTAS ALTERACIONES
EN EL DIA A DiA?

Asociadas a la posible afectacion en el plano
cognitivo, las personas con diagndstico PKU
pueden sufrir una dificultad general en
algunas actividades de la vida diaria debido a
las limitaciones de planificacion y velocidad
de procesamiento que pueden derivar en
problemas en el dia a dia, incluyendo manejo
de su economia, organizacion de tareas
cotidianas o desarrollo de tareas de manera
autonoma.

En el caso de los nifios y adolescentes, se
puede ver afectado el ambito escolar, debido
a que el proceso de aprendizaje dependera
de posibles problemas de concentracion
y atencion, influyendo a su vez en la
planificacion de las tareas y deberes y en
una afectacion general en asignaturas que



conllevan atencion sostenida, resoluciéon

de problemas y/o una alta velocidad de
procesamiento. En relacién con ambito
social, pueden presentar dificultades para
entablar amistades e interacciones. En el
periodo adolescente es posible que se den con
cierta frecuencia reacciones de rechazo a los
suplementos o incluso a no querer seguir la
dieta adecuadamente.

En el ambito familiar, la presencia de una
enfermedad cronica puede desencadenar
conflictos en la dindmica entre los miembros,
debido a las caracteristicas propias de la
enfermedad y sus cuidados, como por ejemplo
las visitas médicas, reparto en las cargas
asociadas a la enfermedad, los constantes
analisis periodicos o controles de la dieta.

También pueden presentarse problemas
en el ambito laboral en adultos por la falta de
concentracidn, la dificultad para mantener
el foco de atencidén en una tarea especifica e
irritabilidad. En ciertos casos, es conveniente
la adaptacion del entorno laboral a las
necesidades de la persona con PKU para el
correcto desarrollo profesional e inclusion en
el mercado laboral.

En todos los casos mencionados, la opcién
de contar con el asesoramiento del equipo
médico, incluyendo a expertos en el area
psicoldgica y neuropsicoldgica, puede aportar
herramientas de evaluacion y detecciéon de

necesidades individuales. De esta manera, se
facilitara el estableciendo de un perfil de las
posibles funciones cognitivas susceptibles

de mejora, asi como de las capacidades
conservadas que pueden servir como puntos
de apoyo de cara a la consecucién de la mejor
calidad de vida posible en las diferentes areas
de la persona.

Es de vital importancia recordar
nuevamente que existe variabilidad entre los
diferentes casos de personas con diagndstico
PKU y que no en todos los casos se producen
las alteraciones descritas o en el mismo grado.
No obstante, el objetivo de tratamiento en
PKU, especialmente desde el afio 2000 cuando
se introduce la idea de la “diet for life”, debe
ser intentar conseguir el maximo potencial de
la capacidad intelectual, teniendo en cuenta
que las elevaciones de PHE puntuales también
se correlacionan con un menor rendimiento
en los tests neuropsicoldgicos y de la funcién
ejecutiva.

La PKU sigue siendo objeto de estudio
para poder mejorar la calidad de vida de las
personas que la padecen, y de sus familiares,
incluyendo las diferentes fases por las que
una persona atraviesa a lo largo de su vida,
especialmente aquellas en los que hay cambios
vitales importantes tales como la integracion
escolar, el cambio al periodo adolescente y a
la fase adulta, la incorporacion al mercado
laboral o la integracion social. =

(Ver Bibliografia en https://metabolicos.es/revista-2020-referencias)
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INAKI IRASTORZA TERRADILLOS

UNIDAD DE GASTROENTEROLOGIA Y
NUTRICION PEDIATRICAS - HOSPITAL
UNIVERSITARIO CRUCES - FACULTAD DE
MEDICINA - UNIVERSIDAD DEL PAfs Vasco
EuskAL HERRIKO UNIBERTSITATEA

n 1674 Antén Van Leeuwenhoek, un
naturalista holandés, utilizando un
rudimentario microscopio, descubrid
la existencia de seres vivos microscopicos
en el agua. Unos afios mas tarde identifico
también estos microorganismos en el sarro
dental. En el siglo XVIII, Marc von Plenciz
demostrd que eran los responsables de
las enfermedades infecciosas. A lo largo
del siglo XIX se identificaron una gran
cantidad de enfermedades producidas por
estos microorganismos a los que llamaron
bacterias. Estos descubrimientos llevaron a
establecer un primer concepto asociado a las
bacterias, que sigue siendo el que predomina
en el pensamiento colectivo: bacteria es igual
a enfermedad.

Louis Pasteur demostr6 en 1859 que
los procesos de fermentacidn, incluida
la putrefaccion, no se producian
espontaneamente sino que eran producidos
por bacterias y por otros microorganismos
bastante mas grandes que estas pero también
microscépicos, los hongos.

En la segunda mitad del siglo XIX, el
cientifico ruso Ilid Méchnikov descubrid,
durante un viaje por Bulgaria, que algunos
pastores tenian una curiosa forma de
conservar la leche del ganado. La guardaban
en odres de piel y el resultado era una leche
acida que aguantaba mucho mejor el paso
del tiempo y las temperaturas elevadas. Al
revisar el interior de los odres encontr6 una
sustancia lactea, dcida y cremosa recubriendo
sus paredes. Esa crema la conocemos como
yogur y estd compuesta por una mezcla
de leche fermentada por bacterias de los
géneros Lactobacillus y Streptococcus. Las
poblaciones de pastores que consumian
leche fermentada, el yogur, gozaban de una
mejor salud y tenian una mayor esperanza
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de vida que el resto de sus compatriotas, por
lo que Méchnikov le atribuy6 propiedades
terapéuticas casi milagrosas.

A comienzos del siglo XX se descubrié que
las bacterias y los hongos que se utilizan para
la produccién de leches fermentadas tienen
la capacidad de bloquear la proliferacion de
algunas bacterias patégenas y de bloquear sus
toxinas.

Los nativos del sudeste asidtico masticaban
las cascaras de dos frutas, el lichi y el
mangostan, para combatir los efectos de la
diarrea producida por la bacteria del célera.
En 1923, el médico francés Henri Boulard
aisld en la cascara de estas frutas un hongo, el
Saccharomyces boulardii, capaz de disminuir
los efectos diarreicos de la bacteria del célera.
Se habian descubierto el primer efecto
terapéutico especifico de un microorganismo.

En la segunda mitad del siglo XX se
observoé que esa capacidad antiinfecciosa
y antiinflamatoria de algunas bacterias y
hongos se extendia a enfermedades digestivas
producidas por virus.

Hasta hace relativamente pocos afios la
presencia de microorganismos en las heces
se consideraba un hecho casi intrascendente,
sin influencia sobre el estado de salud de
las personas. Pero hoy sabemos que en el
intestino, sobre todo en el colon, conviven
mas de diez mil especies diferentes de
microorganismos.

Y sabemos que la cantidad y combinacion
exacta de esos microorganismos tienen
una influencia directa sobre el estado
de salud. Sabemos, por ejemplo, que las
personas obesas o las que padecen una
enfermedad inflamatoria intestinal tienen
una menor cantidad y una proporcion de
microorganismo diferente a las personas con
peso normal y a las personas sanas. Sabemos
que los bebes que no son alimentados
con lactancia materna, que contiene
microorganismos y otros nutrientes no
presentes en las férmulas artificiales, tienen
mayor riesgo de diarrea, de alergia y de



En 1674 Anton
Van Leeuwenhoek,
un naturalista
holandés, utilizando
un rudimentario
microscopio, descubrié
la existencia de seres
vivos microscopicos en
el agua.

problemas respiratorios
durante los primeros
afos de vida. Sabemos
que el riesgo de
desarrollar enfermedad
inflamatoria intestinal
o alergia es mayor entre
aquellas personas que
de nifos recibieron

una mayor cantidad de
tratamientos antibioticos, porque los
antibidticos matan bacterias del intestino y
modifican sus proporciones.

En resumen, sabemos que los
microorganismos pueden producir
enfermedades, pero también pueden tener un
efecto beneficiosos sobre la salud en general e,
incluso, se pueden utilizar como tratamiento
para ciertas enfermedades.

Se denomina microbiota al conjunto de
microorganismos “buenos’, “indiferentes”
y “malos” que viven en el cuerpo humano.
Se conoce como probidticos a los
microorganismos que se pueden administrar
a modo de medicamento y que tienen
un efecto beneficioso sobre la salud. Los
prebidticos son azucares complejos que no
son digeribles por los seres humanos pero
que los microorganismos “buenos’, los
probidticos, presentes en nuestro intestino si
pueden digerir y alimentarse de ellos. Buena
parte de la fibra, presente en los alimentos
de origen vegetal, son prebioticos. La
administracion conjunta de un probidtico y
de un prebidtico se conoce como simbidtico.

En los ultimos 15 afos se ha abierto
un enorme campo en la comercializacion
de probidticos, prebidticos y simbidticos
para tratar enfermedades a través de la
modificacion de la composicion de la
microbiota intestinal.

Existen lactobacillus que se pueden utilizar
para el tratamiento de la diarrea aguda;
lactobacillus, bifidobacterias y prebidticos
anadidos a las leches infantiles para
disminuir el riesgo de alergia; bifidobacterias

que podrian ayudar a
adelgazar; combinaciones
de probidticos y
prebiodticos para disminuir
los brotes de colitis
ulcerosa o la intensidad de
los colicos del lactante; etc.
Algunas de estas utilidades
estan bien establecidas

pero en muchos casos el
beneficio de utilizar probidticos y prebidticos
es remoto o es pura entelequia.

A comienzos de 2020 no podemos decir
que exista atin una utilidad demostrada
en el uso de prebioticos, probioticos y
simbioticos (PPS) para el tratamiento de las
Enfermedades Congénitas del Metabolismo
(ECM), pero es muy probable que en los
proximos afos si dispongamos de ellos entre
nuestro arsenal terapéutico.

Las lineas de investigacion abiertas con
PPS para el tratamiento de las ECM son
principalmente de dos tipos. La primera,
descubrir probidticos que se “coman” la
sustancia que genera el problema; la segunda,
probidticos que eliminen a las bacterias
intestinales que forman parte del problema.

El primer factor a tener en cuenta es que
la actividad de los PPS se produce en el
interior del intestino, por lo tanto podran
eliminar sustancias que se encuentren
en el interior del intestino. Aunque se
descubriese un probidtico capaz de “comer”
los mucopolisacaridos de las enfermedades
de depdsito, no tendria ninguna utilidad
porque los probidticos no son capaces de
pasar del intestino a la sangre y de esta al
interior de las células afectas para “comerse” el
mucopolisacarido acumulado.

A modo de ejemplo, recientemente se
ha descubierto un lactobacilo capaz de
alimentarse de acetaldehido. El acetaldehido
es la principal sustancia toxica que el cuerpo
produce cuando se consumen bebidas
alcohdlicas. Se produce en el higado desde
donde se distribuyen por todo el organismo. »
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PROBIOTICOS Y ENFERMEDADES

» Este lactobacilo es capaz de “comerse” el

acetaldehido, pero solo se puede “comer”

el que tras salir del higado haya entrado

en el interior del intestino, una cantidad
relativamente pequena del acetaldehido total
producido. Por lo tanto es poco probable
que la ingesta conjunta de alcohol y de este
probidtico disminuya la borrachera y la
sensacion de resaca del dia después.

En este momento se encuentra en fase de
investigacion previa a la comercializacion
un lactobacilo manipulado genéticamente
que es capaz de alimentarse de fenilalanina.
Administrado este probidtico con los
alimentos es capaz de “comerse” una parte de
la fenilalanina ingerida y disminuir hasta un
25% los niveles sanguineos de fenilalanina.

Modelos similares de probiéticos
manipulados genéticamente se han utilizado
experimentalmente para tratar trastornos del
ciclo de la urea. En este caso se han utilizado
bacterias de los géneros Lactobacillus y E. coli
capaces de “comerse” el amonio.

De demostrarse eficaces en seres humanos,
estos modelos de probidticos manipulados
genéticamente podrian utilizarse en otras
aminoacidopatias, alteraciones del ciclo de la
urea y otras ECM. No lograrifan una ingesta
libre de proteinas, pero si permitiria en la
dieta una libertad y variedad ligeramente
mayor, un mejor control metaboélico y una
menor probabilidad de descompensaciones.

Otra modalidad de tratamiento con PPS
es la de disminuir la cantidad de bacterias
productoras de sustancias toxicas, como el
amonio o el acido propiénico. Conseguir
disminuir la produccién de estas sustancias
facilitaria la dieta y el control metabdlico
de pacientes afectos de trastornos del ciclo
de la urea y de acidemias organicas. En un
individuo sano el 75% del acido propionico
procede de la dieta pero el 25% restante
proviene de su propia microbiota intestinal,
y porcentajes similares en el caso del amonio.
Pero no todos los microorganismos que
forman parte de la microbiota intestinal
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CONGENITAS DEL METABOLISMO

contribuyen por igual a la produccién de
estos compuestos. Algunas bacterias de los
géneros Lactobacillus y Bifidobacterium

no producen acido propionico y amonio, y
ademas son capaces de desplazar y disminuir
la concentracién de bacterias intestinales
productoras de estas sustancias toxicas.

Hasta ahora la tinica opcién para
disminuir la concentracién de estas bacterias
productoras de metabolitos toxicos era la
administracion indiscriminada de antibidticos
como el metronidazol o la rifaximina. Y es
indiscriminada porque su efecto consiste
en barrer toda la microbiota intestinal, sin
distinguir entre bacterias beneficiosas y
perjudiciales, contribuyendo a producir un
desequilibrio a largo plazo de la microbiota
intestinal que se conoce como disbiosis.
Combinaciones especificas de PPS han sido
experimentalmente eficaces para realizar
barridos selectivos de bacterias productoras
de amonio o de acido propidnico en pacientes
con descompensaciones de cirrosis hepatica,
de trastornos del ciclo de la urea o de
acidemias orgdnicas.

Ciertos componentes de la dieta también
han demostrado tener un efecto favorecedor
de la proliferacion de microorganismos
beneficiosos e inhibidor de los perjudiciales.
En general, los alimentos ricos en fibras
solubles como las verduras, las hortalizas,
las legumbres o las frutas favorecen
la proliferacién de microorganismos
beneficiosos; mientras que los cereales
sin fibra y los alimentos ultraprocesados
(precocinados, pizzas industriales, bolleria,
etc.) favorecen la proliferacion de bacterias
productoras sustancias toxicas.

Sobre la utilidad real de los prebidticos,
probidticos y simbidticos en las enfermedades
congénitas del metabolismo hay muchos
estudios en curso y muchas hipétesis en
boga pero pocos datos concluyentes. A dia
de hoy no deja de ser mds que una opcién
terapéutica esperanzadora pero con escasa
utilidad practica. =



No ha podido ser en 2020,

pero sera en 2021

La revista de este ano es
excepcional. En el momento
en el que estoy escribiendo este
articulo me encuentro, como
tantos de vosotros, confinado en
mi domicilio con mi familia. Este
afio sera el primero en el que la
revista “Piensa en Metabdlico”
se publicara primero en version
digital y mas adelante repartiremos
la version impresa como todos
los anos. Las circunstancias nos
obligan a ser prudentes pero
también a seguir proporcionando
informacion al colectivo de
metabdlicos de Espania.

Como seguramente muchos
ya sabréis este aino 2020 iba
ser muy especial. Se iba a celebrar
en Madrid la conferencia anual de
la ESPKU (Sociedad Europea de
PKU), el mayor evento europeo de
afectados por fenilcetonuria y que
queriamos hacer también extensivo
a otros colectivos metabdlicos en
Espafa. No va a poder ser. La
pandemia de Covid-19 nos obliga
a ser muy cautos y, de comun
acuerdo con la ESPKU, hemos
decidido posponerla para el afio
2021. Es un duro golpe porque ya
estabamos de lleno involucrados
en los preparativos del evento y,
sobre todo, teniamos la esperanza
de poder tener la oportunidad de
abrazarnos entre todos. De darnos
un fuerte abrazo metabdlico.

Este ano 2020 va a ser mas
importante que nunca que nos
mantengamos unidos y fuertes. El
confinamiento es una medida muy
dura pero importante para que los
profesionales sanitarios a los que
tanto debemos como colectivo sean
capaces de ayudar y salvar vidas. Por
otro lado, algunas metabolopatias
exigen un cuidado especial

respecto al Covid-19 para evitar
descompensaciones y es importante
seguir las recomendaciones para
minimizar, en la medida de lo posible,
el riesgo de contagio. Al menos, hasta
gue se encuentren tratamientos y
vacunas eficaces.

buen seguro, en el congreso
e 2021 todos podremos

homenajear a todo el colectivo
de profesionales sanitarios y
también tendremos la oportunidad
de conocer de primera mano
testimonios y lecciones aprendidas.
Estoy convencido de que, en el
futuro, estaremos mejor preparados
como colectivo y como sociedad
para enfrentarnos a situaciones
como esta.

Por ultimo y no menos
importante, debemos seguir
manteniendo nuestro apoyo a

la investigacion basicay a la
investigacion aplicada para que
los profesionales puedan seguir
mejorando los tratamientos, las
vacunas y los protocolos de
seguridad.
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NUEVA TERAPIA DE SUSTITUCION

ENZIMATICA PARA FENILCETONURIA

DRA. AMAYA BELANGER-QUINTANA que mantengan un buen cumplimiento

COORDINADORA DEL CSUR DE ENFERMEDADES
METABOLICAS DEL NINO Y DEL ADULTO
HospPiTAL RAMON Y CAJAL, MADRID

os errores innatos del metabolismo se

deben a la incapacidad del organismo

de producir una determinada enzima
con suficiente capacidad para llevar a cabo
una de las multiples reacciones quimicas
necesarias para el normal funcionamiento de
sus células. La fenilcetonuria es una de estas
enfermedades, en las que el enzima implicado
es la fenilalanina hidroxilasa (PAH). Debido
a este defecto, se acumula demasiada
fenilalanina y no se produce suficiente
tirosina, dando lugar a un desequilibrio en los
aminoacidos circulantes que llegan al cerebro
y otros 6rganos. Para evitar los sintomas
neurolégicos derivados de este desequilibrio,
hasta la fecha el inico tratamiento disponible
para la mayoria de los pacientes era una dieta
restringida en fenilalanina y enriquecida
en tirosina. Esto se consigue restringiendo
las proteinas naturales (que contienen el
aminodcido a reducir) y aportando el resto
de nutrientes a través de unos productos
dietéticos especiales. Algunos pacientes
consiguen mejorar el funcionamiento de su
PAH defectuosa tomando grandes cantidades
de su estimulador o cofactor natural, la
tetrahidrobiopterina, y esto les permite tomar
una dieta mucho menos restringida. Por
desgracia, esta solucién sélo funciona en los
casos en los que la PAH todavia tiene alguna
funcionalidad, es decir, en los casos mas
suaves de la enfermedad. Muchos pacientes,
precisamente aquellos con las formas mads
graves, hasta la fecha no tenian otra opcién
de tratamiento que una dieta muy restrictiva.
Ni que decir tiene que esta dieta puede tener
multiples consecuencias tanto nutricionales
como sociales y psicoldgicas. Son éstas
ultimas las que hacen que al cabo del tiempo,
sobre todo a partir de la adolescencia y
la edad adulta, sean pocos los pacientes
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terapéutico y un nimero no despreciable

de casos abandonan completamente el
tratamiento y seguimiento médico. El mal
control metabdlico se traduce entonces en
sintomas neuropsicoldgicos como depresion,
ansiedad, dificultad para concentrarse o
planificar, paranoias, etc.

En el afio 2018 por la FDA en Estados
Unidos y en mayo de 2019 por la EMEA en
Europa se aprueba para su uso en mayores
de 16 anos un producto que utiliza un
concepto diferente para el tratamiento de
la fenilcetonuria. En Espana se encuentra
pendiente de su aprobacion por parte del
Ministerio de Sanidad. Se trata de una terapia
de sustitucion enzimatica, es decir, en vez de
utilizar la PAH, lo que se hace es introducir
en el organismo un enzima diferente que
consume fenilalanina y por lo tanto reduce
su cantidad circulante, evitando su toxicidad
cerebral. Al no depender de la PAH del
paciente, es independiente de su gravedad y
podria ser utilizada en cualquier paciente con
fenilcetonuria. El enzima utilizado se llama
fenilalanina amonio liasa (PAL) y es de origen
bacteriano.

El producto aprobado hasta la fecha tiene
una presentacion para ser administrado en
forma de inyecciones subcutdneas (parecidas
a una vacuna). Al ser de origen bacteriano, el
sistema inmune del organismo destruiria la
enzima rapidamente, por lo que se administra
recubierta de una capa protectora mediante
un proceso llamado pegilacion (motivo por
el cual se habla también de este tratamiento
como pegPAL). Sin embargo, esta capa
protectora no evita que el sistema inmune del
organismo se active. Esta respuesta inmune
hace que sea importante subir poco a poco la
dosis y que se tarde varios meses en observar
una respuesta al tratamiento. El tiempo de
respuesta es variable de un paciente a otro,
desde 3 meses en algunos casos hasta varios
afios en otros, aunque en la mayoria de los



casos la respuesta se ve entre los 6 y los 18
meses de tratamiento. Durante este tiempo
en que la respuesta inmune es muy potente,
es también cuando se ven la mayoria de las
reacciones adversas, que afectan en mayor o
menor medida a todos los pacientes. Las mas
frecuentes son reacciones locales (similares

a la inflamacion que provoca una vacuna),
eccemas y dolores articulares. Para evitarlos
o minimizarlos se recomienda dar al menos
durante los primeros meses un tratamiento
analgésico y/o de antihistaminicos. Los
dolores articulares a veces pueden ser
intensos y entonces se suelen tener que anadir
corticoides. Durante los ensayos, en algunos
casos se observaron reacciones mas intensas
por lo que la ficha técnica recomienda que
los pacientes tengan un acompanante cuando
se ponen el tratamiento y que ambos sepan
como y cuando poner una inyeccién de
adrenalina por si precisan utilizarla.

La buena noticia es que al cabo de esos
primeros meses, el sistema inmune se
aclimata, el firmaco empieza a ser eficaz
y las reacciones adversas se mitigan.

Durante los siguientes meses el trabajo
consiste en encontrar la minima dosis

eficaz para cada paciente. El firmaco viene

en una presentacion de 2.5, 10 y 20 mg.

La dosis necesaria puede ir de 5 a 60 mg
(independientemente del peso del paciente)

y la frecuencia suele ser diaria, aunque

en algunos casos puede ser conveniente
administrar el firmaco con menos frecuencia.
Ademas de la dosis del farmaco, hay que
ajustar la dieta del paciente hasta conseguir

el objetivo que se haya marcado en cada caso.
Es frecuente que los pacientes puedan llegar

a seguir una dieta sin restricciones. Llama

la atencién que en muchos casos se consiga
no ya un control adecuado de los niveles de
fenilalanina, sino su completa normalizacion.
Aunque durante los ensayos no se pudiera
probar de forma concluyente porque sélo se
midieron durante un corto periodo de tiempo,

los pacientes que siguen este tratamiento
refieren importantes mejoras en su situacién
neuropsicolégica y en su calidad de vida.
Estos cambios se deben probablemente tanto

a la mejora del control metabdlico como

en la calidad y libertad de la dieta que han

conseguido.

Respecto a este producto quedan preguntas
sin resolver como si se podra utilizar durante
el embarazo, si sera posible predecir qué

pacientes son aquellos
con mas probabilidad
de sufrir efectos
secundarios o qué
efectos podra tener al
cabo de muchos afnos
de tratamiento. Muchas
de estas preguntas

se conoceran con el
tiempo.

La comercializacion
de pegPAL es una
buena noticia para la
comunidad de pacientes
y médicos que tratamos
la fenilcetonuria. Nos
aporta una herramienta
mas que ofrecer en
el camino hacia una
terapia que permita
mejorar su control
metabolico y en ultimo

£

Los errores innatos
del metabolismo
se deben a la
incapacidad del
organismo de
producir una
determinada enzima
con suficiente
capacidad para llevar
a cabo una de las
multiples reacciones
quimicas necesarias
para el normal
funcionamiento de

sus células. ;

término la calidad de vida
de estas personas. Hasta la
fecha, la posibilidad de normalizar los niveles
de fenilalanina y/o liberalizar completamente
la dieta en los casos con una fenilcetonuria
severa era un suefo irrealizable. Es cierto que
el inicio de la terapia tiene sus dificultades

y que requiere un trabajo y comunicacion
constante por parte del paciente, su entorno,
y el equipo médico que le atiende, pero los
resultados observados hasta la fecha apuntan
a que en aquellos casos en los que esté
indicado el esfuerzo vale la pena. =
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REVISTA

MI EXPERIENCIA CON EL DGP

(D1AGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTACIONAL)

iHola, familias metabdlicas!

Mi nombre es Raquel, soy de Ibiza y tengo
una hija que se llama Aroa que tiene 4
afos y tiene PKU clasica.

Hace aproximadamente afio y medio
decidimos que queriamos volver a ser
padres, pero no queriamos correr el riesgo
de que nuestro siguiente hijo también fuera
PKU.

¢QUE ES EL DGP?

Son las siglas de Diagnostico genético
preimplantacional. Es una técnica que
permite practicamente eliminar la
transmision de numerosas enfermedades
genéticas de padres a hijos, entre ellas la
PKU.

Se realiza mediante fecundacién in vitro,
y permite detectar el embrion enfermo antes
de que sea transferido al atero de la mujer.

CRITERIOS DE ACCESO AL TRATAMIENTO

Cuando fuimos a informarnos a la consulta
de fertilidad de nuestro Hospital, nos
informaron que debiamos cumplir unos
requisitos como eran:

Menores de 35 afios. Tener un hijo afecto.
No tener ningun hijo sano. Y por ultimo,
pasar una entrevista con el genetista para
comité ético.

¢QUIEN TE INFORMO SOBRE EL
TRATAMIENTO?
Cuando naci6 nuestra primera hija y fuimos
a la consulta del genetista para recoger los
resultados de nuestras mutaciones, ya nos
informo de que existia esta posibilidad y nos
animaba a hacerlo.

Luego con los afios cuando decidimos

empezar el proceso ya nos informaron de
todo desde las consultas de fertilidad.

¢TE PARECIO FACIL EL ACCESO?

La verdad que desde el primer momento nos
lo pusieron todo muy facil y nos animaron a
hacerlo.
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éTUVISTE ALGUNA DUDA EN HACERLO?

Tenia claro que no queria arriesgarme a
volver a pasar por lo mismo. Sé que cada
persona afrontamos las cosas que nos pasan
de diferentes maneras, en mi caso me afecto
mucho el diagnostico de mi hija y no me
sentia preparada para volver a pasar por lo
mismo.

¢éTE HA PARECIDO COMPLICADO TODO
EL TRATAMIENTO?

No mucho, mas que complicado se hace
largo... desde que decides empezar hasta
que te quedas embarazada puede pasar
tranquilamente un afo, y eso saliendo todo
bien a la primera...

El tratamiento es el mismo que una
fecundacion in vitro, solo que cuando los
fecundan, mandan los embriones a analizar
el ADN y esa prueba suele tardar un mes.

¢EN QUE CONSISTE EL TRATAMIENTO?

La primera fase es hormonal, te pinchas
durante unos 10 dias para la estimulacion
ovarica, cuando estan preparados los évulos
te realizar la puncion folicular bajo sedacion,
y en el laboratorio realizan la fecundacion in
vitro.

Mandan los embriones fecundados a
analizar ADN (te informan de resultados,
contando a los portadores como embriones
sanos) y luego ya te realizan la transferencia
embrionaria.

¢RECOMIENDAS EL TRATAMIENTO A
OTRAS FAMILIAS?

Sin duda algunal!!

¢HA SIDO POSITIVO EL PROCESO?

Totalmente, ahora mismo tengo un bebe
precioso de 3 meses. Sabemos que el que no
sea PKU no significa que no le vayan a pasar
otras cosas, pero en principio estamos muy
tranquilos y felices. Disfrutando mucho y de
manera diferente la maternidad.



que se siente aun
mas alivio cuando te m
llegan los resultados

de las pruebas
metabdlicas negativas.

¢SE HACEN
IGUALMENTE
POR PROTOCOLO
LAS PRUEBAS
METABOLICAS?

Si, se hacen
igualmente y se avisa
al laboratorio de que
se hagan con mds
rapidez. A los 10

B :HAs vIVIDO TRANQUILA EL EMBARAZO

RESPECTO A LA POSIBLE PKU O HAS dias de vida también volvimos a repetir los
ESTADO NERVIOSA? niveles de fenilalanina.
Te aseguran con una probabilidad Muchas gracias por dejarnos contar
casi del 100% que no es portador de la nuestra experiencia y esperamos serviros de
Fenilcetonuria, pero no voy a mentir en ayuda. Saludos. =

NUESTRO SECRETC
| SABOR

-

MEVALIA Low Protein es una gama de productos creada por
Dr. Schér para las personas que siguen una dieta baja en proteinas.

= Adquiere nuestro productos en los bancos de alimentos
de tu asociacién o desde
+— http://www.russafasingluten.com/

v Bajos en proteina- menos de 1gr por cada 100gr
Bajo contenido de fenilalanina
Ricos en fibra

v/ Faciles y comodos de usar

iRegistrate en nuestra web y sol
paquete de bienvenida gratis!*
http://www.mevalia.com/es/
info@mevalia.com - 800 67 80




sINFLUYE LA PKU EN TU SUENO?

ELs VAN DER GOOT!, AMANDA BEUGELING,
VIBEKE BRUINENBERG', MARIJKE C. M.
GORDIJN*?, AGATA BAK*S, VERONIQUE BERTHE
DEQUINS, DAVID ABELN’, GREGOR
HAMMERSCHMIDT®®, ANITA MACDONALD',

ANCJAN J. VAN SPRONSEN"', EDDY A. VAN DER ZEE"

| suefio es importante para nuestro

bienestar. Si no dormimos lo

suficiente, podemos experimentar
irritacion, bostezos intensos o podemos sentir
un poco mas de frio en comparacién con lo
que pasa cuando estamos bien descansados.
Es mas, si la falta de suefo se produce de
forma regular, pueden desarrollarse sintomas
mas severos: por ejemplo, fallos o incluso
pérdida de memoria, problemas cognitivos,
alucinaciones o trastornos animicos. También
aumenta el riesgo de enfermedades cardiacas
o diabetes tipo 2. En nuestra sociedad, poder
descansar bien se convierte a veces en un reto;
la gente suele ponerse alarma para obligarse a
salir de cama para llegar al trabajo a tiempo.
En consecuencia, muchos experimentamos
pérdida de horas de suenio durante la semana
laboral. Algunos tienen que trabajar en
turnos de noche - signo de nuestra sociedad
24h - lo cual es una carga muy pesada para
nuestro suefo. Estos factores en general
contribuyen a la pérdida del suefo y en
ultima instancia pueden incluso llevar al
desarrollo de trastornos del suefio.

;Y qué pasa cuando encima tienes PKU?
Si no es tratado, el fallo en el metabolismo de
fenilalanina no solo implica niveles altos de
fenilalanina; también ocasiona alteraciones en la
produccion y los niveles de los neurotrasmisores.
Los neurotrasmisores son compuestos
quimicos producidos en nuestro cerebro; su
funcion consiste en mandar sefiales entre
las células cerebrales. Se sabe que tres de los
neurotrasmisores — dopamina, noradrenalina
y serotonina - se pueden ver afectados en
personas con fenilcetonuria; también estan
involucrados en la regulacion del suefio. Un
estudio previo desarrollado en los Paises Bajos
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mostro que las personas con PKU, aunque
estén en tratamiento, sufren con mas frecuencia
trastornos de suefio, experimentan una menor
calidad de suefio y estan mas somnolientos
durante el dia. (Bruinenberg et al., 2017). ;Se
trata de una excepcion holandesa o también

es valido para otros paises? La conducta del
suefo podria variar de un pais a otro debido

a las diferencias culturales en los habitos de
suefo, pero también en relacion con distintas
condiciones medioambientales, por ejemplo,
con la duracion del dia y acceso a la luz diurna.
Por eso en la conferencia ESPKU de 2018 en
Venecia hemos propuesto reclutar el maximo
numero de participantes posibles para completar
cuestionarios sobre habitos de suefio.

Nos resulté muy satisfactorio ver muchas
respuestas de diferentes paises europeos.
No obstante, para el analisis primario se
seleccionaron los paises con mas niimero de
respuestas: Francia (55), Paises Bajos (51),
Reino Unido (30) y Espaiia (28). Nuestros
resultados indicadon que, tomados todos
los paises en conjunto, casi la mitad de
personas (118 respuestas) experimenta algin
tipo — o varios — de desorden del suefio, en
comparacion con % de las (46) personas sin
PKU (Holland Sleep Disorder Questionnaire,
Kerkhof et al., 2013). Estos resultados se
parecen a los valores obtenidos anteriormente
en Paises Bajos. Si miramos paises uno a uno
vemos ligeras variaciones; asi, en el Reino
Unido casi 2 de 3 pacientes con PKU sufre
trastornos de suefo (19 personas), mientras
que en los Paises Bajos observamos que 1 de
cada 3 pacientes con PKU presenta trastornos
de suefio. En Francia (39 pacientes con PKU)
y Espaiia (25 pacientes con PKU) un poco
menos que 1 de cada 2 pacientes con PKU
parece experimentar trastornos de suefio.

Anteriormente se ha observado que los
individuos con fenilcetonuria en Paises Bajos
tienen mas dificultad a la hora de dormirse
o quedarse dormido (despertarse por la
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noche), lo cual se llama insomnio. Nuestros
resultados se parecen a lo descubierto antes,
aunque también observamos mas problemas
de suefo en gente sin PKU en este nuevo
cupo de datos. Este hecho podria reflejar
un problema mas global propio de nuestra
sociedad contemporanea 24/7 (para mas
informacion puedes visitar https://www.
sleepfoundation.org). Otros trastornos del
suefio de mas prevalencia en personas con
PKU comprenden somnoliencia excesiva

o problema para permanecer despierto
durante el dia (hipersomnia), problemas de
suefio que incluyen pesadillas muy vividas
o sonambulismo (parasomnia) y problemas
relacionados con movimientos o sensaciones
anormales (por ejemplo en piernas o en
brazos) que provocan la necesidad de
moverse y pueden interrumpir el suefio (
movimiento periédico de los miembros y el
sindrome de piernas inquietas).

Otro resultado interesante que se desprendia
del estudio holandés constataba que las personas
con PKU tienen una menor calidad del suefio
(Pittsburgh Sleep Quality Index, Buysse et al,,
1988) y mayor somnoliencia durante el dia
(Epworth Sleepiness Scale, Johns, 1991). En
nuestro estudio vemos que el grupo de la gente

con fenilcetonuria tiene mayor calidad del suefio
que la observada anteriormente, no obstante,
experimenta la misma cantidad de somnoliencia
durante el dia. Aunque no vemos diferencia
entre el grupo de la gente con y sin PKU, si
observamos que en los dos grupos casi la mitad
de los participantes alcanza valores que indican
baja calidad de suefio.

En resumen —que no es si no una
conclusion todavia preliminar- los datos
parecen indicar que la fenilcetonuria
aumenta la probabilidad de desarrollar
un trastorno del suenio. Es mas, hemos
encontrado resultados similares entre
participantes con PKU en distintos paises en
comparacion con los datos recogidos en los
Paises Bajos. Concluimos diciendo que tener
fenilcetonuria no significa necesariamente
que vas a desarrollar (o que ya tienes) un
problema de suefo, pero si que tienes mas
probabilidades de tener/desarrollarlo.
Aunque observamos menos diferencias entre
la gente con y sin PKU, esto se debe sobre
todo al aumento de problemas de suefio en
personas sin PKU (y también podria deberse
al hecho de haber desarrollado la encuesta en
invierno, y no en el verano como el estudio
anterior. Ademas, podria ser que los pacientes
con PKU experimentan sintomas mas severos
de la pérdida de suefio en la medida en que
estos podrian aumentar los problemas que
experimentan si sus niveles de fanilalanina
estan menos controlados, como los que
conocemos en el caso de la memoria o el
estado animico. Puesto que ambos ambitos
dependen también de los héabitos de suefio
adecuados, prestar atencion a los patrones de
suefio podria aliviar algunos problemas.

Asi que, ;qué debes hacer si sospechas que
tienes problemas de suefio? Para problemas
de cardcter no muy severo, podrias en primer
lugar buscar (fiable) informacién on line para
mejorar tu suefio. Si los problemas son mas
severos, podrias contactar con tu médico de
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» cabecera o visitar un
centro de sueno.

Algunas
consideraciones
generales para tener
suefio de calidad por la
noche:

1) comprométete
con unos horarios de
suefios regulares, lo cual
significa que debes ir a
la cama y despertarte
mas o menos a la misma
hora todos los dias;

2) asegurate de tener suficiente cantidad
de luz a lo largo del dia (idealmente de la luz
solar), pero evita luz intensa por la tarde-
noche;

3) tomate un tiempo para relajarte por la
noche; también haz descansos durante el dia
para evitar que se acumule demasiado estrés.

4) por muy bien que suene, evita echar
cabezadas, sobre todo por la tarde
y finalmente,

5) abstente de cafeina por la tarde.

Quisieramos agradecer a todos los que
contribuyeron al estudio respondiendo
los cuestionarios y a la gente de distintas
organizaciones PKU que ayudaron con
la distribucién del estudio entre los
participantes. =
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BELEN PEREZ

CENTRO DE DIAGNOSTICO DE ENFERMEDADES
MoLECULARES. CENTRO DE BroLoGia
MOLECULAR. UNIVERSIDAD AUTONOMA DE
MADRID. CIBERER, IDIPAZ.

1 cribado es un programa de salud publica

que permite la deteccion en los primeros

dias de vida de patologias tratables y en
consecuencia, un inicio temprano dela atencién
médica. Este diagndstico precoz posibilita en
muchas ocasiones la modificacion, del curso
natural dela enfermedad; asi como la reduccion
de su morbilidad, como en los casos de la fibrosis
quistica, las deficiencias inmunitarias primarias
y los errores innatos del metabolismo; evitando
graves e irreversibles secuelas neuroldgicas,
como las causadas por la fenilcetonuria o el
hipotiroidismo congénito, y reduciendo incluso la
elevada mortalidad de algunas patologias como la
deficiencia en AcilCoA deshidrogenasa de cadena
media (MCADD).

El cribado neonatal es un programa de
atencion médica que se mantiene durante toda
la vida del paciente, no constituye por tanto,
una prueba aislada. El procedimiento incluye
la informacidn a las familias, la recogida en
los centros hospitalarios de las muestras de
sangre impregnada en papel de todos los recién
nacidos, su transporte a los centros de cribado,
la confirmacion de las sospechas en centros
especializados y el seguimiento médico de los
pacientes durante toda su vida.

Dentro de las enfermedades que se criban,
la deteccion de la Fenilcetonuria (PKU) es
un excelente ejemplo ya qué su deteccion,
durante los primeros dias de vida, permite una
intervencion terapéutica que evita secuelas
neuroldgicas irreversibles. Fue en 1963 cuando
el Dr. R. Guthrie comienza los primeros
estudios de deteccién de PKU en recién nacidos
asintomaticos utilizando muestras de sangre en
papel obtenidas del talén. En Espana el cribado de
la PKU y otras aminacidopatias comienza en 1968
en Granada, gracias al empeio del Prof. E Mayor
Zaragoza y la Prof. M. Ugarte y en los afios 80
se extiende a todas las comunidades auténomas.
Acabamos de cumplir 50 afios de la deteccion
de los primeros casos de PKU en nuestro pais
y son muchos los ejemplos que evidencian la
importancia que ha tenido la deteccion temprana
de esta patologia.

El cribado neonatal no es una prueba
diagnostica, sino un test que permite la sospecha
de una posible patologia y por lo tanto debe ser
confirmado por otros métodos bioquimicos y/o
genéticos. Asi, ademas de centros de cribado, se
necesitan centros de referencia, como el Centro
de Diagnéstico de Enfermedades Moleculares
(CEDEM), que confirmen el diagnostico y
determinen el gen afectado. Una vez detectado
un posible caso positivo, son los hospitales
de referencia los que determinan las pruebas
bioquimicas y/o genéticas que se deben realizar
para confirmarla sospecha. En la era de la
medicina de precision, la combinacién de ambas
pruebas esta dirigiendo de forma racional la
implementacion personalizada de las terapias
disponibles. Un ejemplo clasico es la deteccion de
la hiperfenilalaninemia en la prueba de cribado.
La elevacion del aminodcido fenilalanina en
sangre, es debido en el 98% de los casos aun
defecto en la proteina Fenilalanina Hidroxilasa
(PAH) causante de la PKU, pero también puede
deberse a mutaciones en otros genes diferentes
y cada uno de los defectos esta asociado a
una terapia concreta. En el caso de la PKU la
deteccion de las variantes patogénicas determina
la respuesta al tratamiento con sapropterina.

La segunda revolucion del cribado llega
en la década de los 90 gracias al desarrollo de
la espectrometria de masas que permitio la
ampliacion del programa de cribado a otras
patologias metabolicas. Mediante un sistema
sensible y eficaz de cuantificacion en sangre
impregnada en papel de mas de 50 metabolitos
(aminodcidos y acilcarnitinas), con una sola
prueba, es posible la deteccién de mas de una
treintena de enfermedades metabolicas diferentes
causadas por defectos genéticos en un centenar de
genes. Entre estas patologias estan la tirosinemia,
la acidemia propidnica, la aciduria metilmalénica
y la deficiencia en acilCoA deshidrogenasa.

La posibilidad de ampliacion del cribado
ha traido un alto grado de heterogeneidad en
cuanto a la deteccién de patologias. Aunque es un
asunto en permanente debate y se hacen grandes
esfuerzos de armonizacion, en la actualidad no se
ha conseguido un consenso internacional de las
condiciones metabdlicas que esta recomendado
cribar. En Estados Unidos existe un panel
uniforme que incluye defectos primarios que
el cribado debe incluir en todos los estados y
un panel secundario que contiene defectos que
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» solamente son recomendados.

El cribado es
un programa de
salud publica

En la Unién Europea (UE) los
expertos han aconsejado el
cribado de 31 patologias, pero
tampoco hay uniformidad en
cuanto al cumplimiento de
esta recomendacion por los
distintos paises miembros.
Dentro de la UE Espana es
incluso un caso mas complejo,
ya que debido a la division

en autonomias no existe una
armonizacion en cuanto al
nimero de defectos a incluir
encada programa. Para intentar una uniformidad
estatal un comité de expertos redacté una orden
ministerial que incluye 7 patologias en la cartera
de servicios del Sistema Nacional de Salud, entre
las que estan incluidas 4 patologias metabolicas.
Esta situacion de inequidad hace que los recién
nacidos en una comunidad puedan beneficiarse
de la deteccidon temprana de 31 patologias,
mientras que en otras comunidades solo de 7 de
ellas; un ejemplo de enfermedad no incluida en
todos los programas es la aciduria metilmaldnica,
patologia con demostrada morbilidad y
mortalidad. No obstante, cabe destacar que
algunas comunidades se plantean, y otras estan
comenzando ya, estudios piloto utilizando
sistemas diferentes a la espectrometria de masas
para la deteccion de otras patologias tratables,
como son la inmunodeficiencia combinada,
algunos trastornos de almacenamiento lisosomal
ola adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X.

La tercera revolucion en el cribado de recién
nacidos estd llamando a la puerta. Una vez mas,
la tecnologia avanza mas rapido que las leyes
nacionales o autonémicas y la irrupcién de la
secuenciacion gendmica esta abriendo nuevos
retos en cuanto a la posibilidad de detectar
nuevas patologias. Gracias a la posibilidad de
secuenciar el genoma podemos, con una sola
prueba, detectar miles de defectos genéticos
tratables. En esta linea, se ha lanzado hace unos
anos un estudio piloto en Estados Unidos,
denominado BabySeq™, que esta explorando el
impacto médico, conductual y econémico del
cribado neonatal mediante la secuenciacién
del genoma y que ya cuenta con los primeros
resultados positivos. En nuestro pais, gracias al
incansable impulso del Prof. Mayor Zaragoza
y ala financiacién de la Fundacién Ramén
Areces, hemos comenzado también un proyecto
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que permite la
deteccion en los
primeros dias de
vida de patologias

tratables y en

consecuencia, un

inicio temprano

de la atencion

médica

piloto, coordinado entre el Hospital
San Joan de Deu y el CEDEM,

para evaluar todos los aspectos
médico Asistenciales, familiares
sociales, econémicos y éticos de

la secuenciacién gendmica en la
atencion sanitaria de los recién
nacidos y lactantes. Este proyecto
cuenta con un comité asesor externo
que incluye neonatdlogos, genetistas,
bioquimicos, expertos en ética y un
representante de las familias.

Sin duda, una nueva era que
combine la espectrometria de

masas y la secuenciacién genémica permitird
expandir el panel de patologias que se detecten
en el recién nacido. Sin embargo, antes de su
implementacion tendremos que resolver algunos
aspectos como la eleccién de los defectos a cribar,
la tecnologia a usar, los tiempos de respuesta o
la disminucidn de las tasas de falsos positivos
y negativos. Ademds, el uso generalizado de
la Genética como sistema de deteccion tendra
que solucionar los inconvenientes de detectar
variantes de significado clinico incierto, el
rastreo de portadores de enfermedades genéticas
o la identificacion de variantes patogénicas en
genes asociados a patologias de inicio tardio.
Finalmente, es de destacar que para comenzar este
nuevo reto de Medicina Gendmica se necesitaran
profesionales formados en Genética que resuelvan
los retos que plantea la secuenciacion del genoma
con garantias de poseer la formacion necesaria,
puesto que Espania es el tinico pais de la UE
que no tiene especialidad en Genética Clinica
y su falta causa un tremendo impacto negativo
en la calidad asistencial de los pacientes con
enfermedades genéticas.

En resumen, el programa de deteccion de
recién nacidos es un ejemplo de medicina
preventiva y personalizada que facilita el
diagndstico temprano de trastornos tratables
para reducir su morbilidad y mortalidad a largo
plazo. Estamos ante un reto sin precedentes
que permitira en el futuro ampliar el nimero
de patologias, entre ellas las metabdlicas,
comenzando una nueva revolucién en el cribado
neonatal que ird poco a poco amplidandose a
medida que los avances cientificos desarrollen
nuevas opciones terapéuticas. Esperamos que
en un futuro muy cercano nuestro pais cuente
con especialistas en Genética que garanticen el
desarrollo adecuado del cribado genético. m



PACIENTES PKU

IMPORTANCIA DE

LA ADHERENCIA A LA DIETA

DR. FRANCISCO ARRIETA BLANCO

HospITAL UNIVERSITARIO RAMON Y CAJAL.

UNIDAD DE NUTRICION, OBESIDAD Y METABOLISMO.
SERVICIO DE ENDOCRINOLOGIA Y NUTRICION.

CIBER DE FISIOPATOLOGIA DE LA

OBESIDAD Y NUTRICION (CIBEROBN).ITARIA (IRYCIS)
HosprtAL UNIVERSITARIO RAMON Y CAJAL.

n las II JORNADAS DE

ALIMENTACION METABOLICA
| A Nutriciéon-Alimentacion que
organizamos en el Hospital Ramon y Cajal se
hablé sobre la importancia de la dieta en los
pacientes PKU centrandonos en el papel de
la adherencia al tratamiento, es decir la dieta
como pilar basico del correcto control de los
niveles de fenilalanina. Dada la importancia
del tema desarrollado se me pidi6 que si podia
hacer un resumen de lo comentado en la
ponencia.

Empezamos por explicar que si bien
«cumplimiento» y «adherencia» se pueden
considerar sinénimos porque ambos
términos miden el porcentaje de dosis/
tratamiento que toma el paciente respecto
a lo que deberia hacer /tomar (teérico),
aun asi tienen un matiz distinto, de forma
que el «cumplimiento» es un término con
un enfoque mas paternalista, debido a que
solamente refleja el grado en que el paciente
se ajusta a las instrucciones del médico, de
una forma pasiva. Por otro lado, el término
«adherencia» tiene en cuenta la aceptacion
o acuerdo de las recomendaciones por parte
del paciente y por lo tanto, exige una mayor
colaboracion entre el prescriptor (personal
sanitario) y el paciente. Por ello, actualmente,
se prefiere el uso del término «adherencia»
frente al de «cumplimiento» y por tanto se
llamo la ponencia adherencia al tratamiento.

Se define adherencia al tratamiento, segin
la OMS (Organizaciéon Mundial de la Salud),
como el cumplimiento del mismo es decir,
toma de la medicacion/dieta, en nuestro
caso en muchos pacientes de acuerdo con la
dosificacion/dieta elaborada y el programa
prescrito. La definicién que hace la OMS es

muy amplia y aborda la adherencia mas alla
de la toma de la medicacion.

¢POR QUE ES IMPORTANTE LA ADHERENCIA
AL TRATAMIENTO?

Comentamos y destacamos que la falta de
adherencia a los tratamientos es un problema
muy importante, se sefiala que el cumplimiento
de los tratamientos médicos tiene un promedio
cercano al 50%, con una gran variabilidad
segun los estudios, con consecuencias clinicas
y econémicas muy significativas, especialmente
en los pacientes con enfermedades crénicas
como es nuestro caso.

La OMS la Organizaciéon Mundial de
la Salud (OMS) declaré que el aumento
de la eficacia en las intervenciones de
cumplimiento (mejora de adherencia
al tratamiento) puede tener un impacto
mucho mayor en la salud frente a cualquier
mejora en los tratamientos médicos
especificos.

La falta de adherencia al tratamiento se
relaciona con: 1.-Un empeoramiento de la
calidad de vida del paciente. 2. Una falta de
control de la enfermedad. 3.- Una mayor
probabilidad de recaidas y agravamientos de
la enfermedad. 4.- La aparicion de efectos
secundarios o intoxicaciones e incluso
aumentar la morbilidad/ pudiendo llegar a
aumentar la mortalidad .5.- disminucién de la
eficiencia del tratamiento.

:CUAL ES EL TRATAMIENTO FUNDAMENTAL
DE LA FENILACETONURIA?

En la fenilcetonuria, el pilar fundamental
del tratamiento es la dieta. Cuando hablamos
de dieta incluye lo siguiente: 1.- Una dieta de
por vida muy limitada en proteinas porque
los alimentos con proteinas contienen
fenilalanina. 2.-La necesidad en muchos
sujetos de tomar una férmula para la
fenilcetonuria (un suplemento nutricional
especial) de por vida para asegurarse
de obtener suficiente proteina esencial
(sin fenilalanina) y nutrientes que son
fundamentales para el crecimiento y la salud »
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IMPORTANCIA DE

LA ADHERENCIA A LA DIETA

» en general. La dieta consiste en restringir la

ingesta de fenilalanina entre 250 y 350 mg

al dia, por tanto, se prohiben los alimentos
de origen animal (carne, pollo, pescado,
entre otros) y restringe los cereales, siendo
necesario un sustituto lacteo sin fenilalanina
que aporte las proteinas de alto valor
biologico. Al restringir alimentos naturales
de alto valor bioldgico, diversos nutrientes no
son aportados adecuadamente por la dieta,
siendo necesaria su suplementacion.

¢sDIETA HASTA CUANDO?

Actualmente la dieta debe mantenerse
durante toda la vida; su suspension causa
elevacion de los niveles en circulantes de
fenilalanina (hiperfenilalaninemia por encima
de lo aconsejado) lo que produce cambios en
la conducta, irritacion, nerviosismo, déficit
atencional producto de una desmielinizacion,
estos sintomas se revierten al retomar la dieta
restringida la que disminuye los niveles de
fenilalanina (FA),

La dietoterapia consiste en restringir la
ingesta de FA a 250 a 500 mg/dia segtin la
alteracion genética de cada individuo (dieta
individualizada) la dieta normal aporta entre
3.000 a 5.000 mg/dia de fenilalanina, siendo
el objetivo principal mantener el nivel de
fenilalanina en sangre entre 2 y 10 mg/dl (120
- 600 uM/L), demostrandose que estos niveles
de fenilalanina permiten un crecimiento y
desarrollo normal en los nifios PKU, cuanto
mas bajos los niveles de fenilalanina mejor.

Por ello se investiga en conocer y mejorar la
adherencia a los tratamientos. Las dietas cada
dia se mejoran, asi mismo se estudian nuevos
farmacos que puedan mejorar los niveles
de fenilalanina. Los nuevos suplementos de
alimentacidn, alimentos médicos como GMP-
ME LNAA vy los suplementos de proteinas sin
fenilalanina (SPLF) con nueva formulacion
de sabores y textura facilitan la adherencia
al tratamiento y por tanto el control de este
trastorno metabdlico en comparacién con los
anteriores.
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Los farmacos que ayudan en algunos pacientes
a mejorar y tolerar mayor cantidad de proteinas
como la tetrahidrobiopterina (BH4) nombre
comercial Kuvan , se administra principalmente
a aquellos pacientes en los que se identifican
ciertas mutaciones que sabemos que mejora
la actividad enzimatica de la hidroxilacién de
la fenilalanina. La tetrahidrobiopterina (BH4)
es un cofactor esencial de la enzima PAH, da
como resultado la disminucion de los niveles
sanguineos de Phe a pesar de que los pacientes
aumentan la ingesta de Phe. Se estdn utilizando
nuevos farmacos , como la pegvaliasa PAL, que
representan una opcion de tratamiento en este
trastorno metabdlico tanto su uso subcutdneo
como oral (en investigacion), la administracién
de pegvaliasa (rAvPAL-PEG) subcuténea
en adultos con PKU ha sefialado resultados
prometedores en la reduccion de los niveles de
Phe, con pocos sintomas de inmunoreaccion en
el uso subcutaneo . Se espera en los proximos
afos poder aplicar la terapia génica, en los
pacientes con fenilcetonuria y mejorar la
adherencia al tratamiento, al poder curar la
enfermedad.

IMPORTANCIA DEL PACIENTE

Es importante saber que la buena
adherencia permite a corto plazo el desarrollo
y a largo plazo evitan las complicaciones de
pueden aparecer por ser una enfermedad
cronica. “La adherencia terapéutica es
posible cuando el paciente ha aceptado la
enfermedad y los problemas relacionados con
el tratamiento propuesto, cuando participa
activamente en el plan terapéutico y cuando
hay confianza en la comunicacion entre el
médico y este”.

Uno de los objetivos de los cursos que
realizamos a peticion de los pacientes es el
apoyar, informar, educar y entrenar a este, y asi
ayudarle a superar las muchas dificultades de su
vida cotidiana. Este enfoque es necesario para
que los pacientes sean lo suficientemente fuertes
como para colaborar con los médicos en la
personalizacion del plan terapéutico y aumentar
la confianza entre el paciente -médico”. ™



DiA SIN PROTEINA

#SINPROCHALLENGE
L pasado 28 de junio, con motivo de Australia, donde Laura fue la primera, por
| la Dia Internacional de la PKU hemos diferencia horaria, en ir mostrandonos sus

preparado una campaiia en las redes apafios para el dia. Os recomendamos mucho
sociales que movié a muchos y que tuvo preciosos videos de amigos y compaiieros
un buen seguimiento en las redes sociales. que ibamos difundiendo en nuestras redes
Nuestro #SinProChallenge era un reto en
el que animabamos a nuestros familiares, @ #SINPROCHALLENGE #PKU - § g

conocidos, colegas y compafieros de trabajo,
asi como nutricionistas y profesionales de =
la salud, a convertirse en un metabdlico
por un dia. Les pusimos a dieta restringida ‘

en proteina; desde Federacion aportamos #_ﬁ;!‘

también muestras de formula que tenian que ey
tomarse aquel dia. ;Como nos fue?

-—

iWow! En primer lugar, mucho movimiento
en las redes. Ha dado gusto ver a tantos
participantes. Desde Aitor, el presidente de
la Federacion, pasando por familias enterasy  sociales. Algunos muy currados, en los que
familiares varios, hasta Sergio, el nutricionista ~ muestran por ejemplo lo dificil que es hacer
que hizo gala de sus cuidados platos bajos una compra de comida baja en proteina.;Os
en proteina. También nos conmovié mucho recomendamos el video de Alex y Andrea!.
la solidaridad de unas familias que son

Alex y Andrea

Hemos subido muchos videos y fotos a
nuestras redes sociales, en donde podéis
verlas. En nuestra pagina hicimos el
seguimiento, pero si quieres rebuscar mas,
seguro que encontraras algo bajo el hashtag de
nuestro desafio.

Agradecemos a todos los implicados y les
damos nuesra enhorabuena por su
perseverancia. Sabemos como nadie que no
es facil.

Compartimos con vosotros los momentos
estelares. >

Nuestro canal

compaifieros de la escuela de los PKUs (como
Silvia y Alvaro), Laura que hizo el desafio
antes para que su hija pudiera verlo antes de
irse de vacaciones (os animamos a verlo en
Youtube en nuestro canal) y, como no, los
amigos y las parejas de nuestros protagonistas.
iNo solo PKUs! Nuestro desafio llegd hasta En el desayuno parece que todos van bien.
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Aunque alguien parece tener un problema con la férmula.

» LA HORA DE LA COMIDA

Algunos han optado por un apetitoso
tupper con el que de paso educaron a la mitad
de sus followers en Instagram, como Sergio
[foto 4]. Mientras tanto, Tanya compartia en
Facebook importantes reflexiones. [foto 3]

“La parte mas amable del reto es la hora
de la comida, y todo lo que no arregle
un poco de limon y zumo de piiia para
quitarnos el sabor de la formula (...)
después a la compra y ahi es donde te
das cuenta realmente de lo mal que

se pasa. El olor del pan, los envases

de los yogures, ya vas mirando a ver
qué puedes llevarte que no sean helados
de hielo, o algo de fruta y verdura. Sabes
que no puedes mirar mas, nosotros lo
pasamos mal porque hemos comido
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#sinprochallenge

Foto 3

esos alimentos y te apetece cualquier
cosa, una natilla, un trozo de pan. Pero
sabes que no puedes, podrias porque

a nosotros no nos pasaria nada, pero
sabes que lo haces por ellos y enseguida
se te pasan las ganas de comer algo
“prohibido”, siempre estamos mirando
etiquetas, siempre mirando comida
para ellos.Es muy frustrante cuando
encuentras algo que ya te gusta o algo
nuevo en el super y no puedes comerlo.”

Mas facil lo tenian las parejas metabolicas
[fotos 5 y 6] donde la comida era realmente
espectacular y hecha con mucho carino. ;Olé
por ellos!.



Foto 5

LA HORA DE LA CENA persona con PKU. El dia de hoy me
Alahora dela cena algunos, como José hace valorar mucho mas, el esfuerzo
[foto 7], optaron por algo casero, y mirad que psicoldgico que pueden llegar a hacer'y
la verdura no estd mal para el calor que hacia. eso que llevo 15 aios conviviendo con
Mientras tanto Iago, que cend fuera con su una PKU. Alguna vez he probado sus

novia PKU, [foto 8] comparte con nosotros
esta importante reflexion.

4 1

Y como es viernes, ha tocao salir a
cenar por ahi con 1@s amig@s, unos
pimientos de padron, vegetales a la
plancha y pizza vegetal, aunque como
esta esta hecha con masa normal y
lleva queso, pues solo he tomado

un trozo, aun asi, seguro, ya me he
pasado de los 8 gramos de proteina
que podria tomar al dia. Respecto

a la formula...no he sido capaz de
tomarla ahora, me sienta demasiado
mal. Parecen chorradas, pero es mas
duro de lo que parece, el esfuerzo
que tienen que hacer a diario cada

Foto 7

productos, pero nunca me puse en su
piel por un dia entero. Reconozco que
toda la ayuda y apoyo que les podamos
dar, se queda corto. Mucho animo a
todos!

Quedan por ver muchas fotos, muchos
participantes. Puedes conocerlos a todos
aqui: https://metabolicos.es/dia-sin-proteina/
porque en la revista solo podemos mostrar
algunas fotos.

Os agradecemos un montén vuestra
implicacion y los preciosos recuerdos que
guardamos de este dia.

;Quién se apunta para la proxima?

Puedes leer todo sobre el desafio en nuestra
pagina. =
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CALIDAD DE VIDA EN ERRORES

S1Lvia CHUMILLAS

INVESTIGADORA. UNIDAD DE ENFERMEDADES
METABOLICAS Y MITOCONDRIALES. SEVICIO
DE PEDRIATRIA. HOSPITAL 12 DE OCTUBRE.

os errores congénitos del metabolismo

(ECM) son un grupo de enfermedades

muy numeroso y heterogéneo. En los
ultimos anos, la lista de ECM ha crecido de
manera cuantiosa, y muy probablemente atin
queden nuevas enfermedades por descubrir.
Por tanto nos encontramos ante un campo
amplio tanto en diagndstico como en
tratamiento.

Los ECM tipo intoxicacién como las
acidurias orgdnicas y los trastornos del
ciclo de la urea han sido y contintian siendo
enfermedades graves que requieren multiples
atenciones y un abordaje multisistémico. En
la actualidad, estamos asistiendo a un cambio
en el enfoque sobre el tratamiento de estas
enfermedades.

NUEVAS PERSPECTIVAS LOS OBJETIVOS
TERAPEUTICOS DE LOS ECM
En las décadas previas, gran parte de los
esfuerzos terapéuticos han ido encaminados
a conseguir la supervivencia de los pacientes
a corto y largo plazo. En este ambito se han
conseguido importantes mejoras, y gracias
a nuevos avances: farmacos quelantes
del amonio, productos dietéticos, nuevas
tecnologias para filtrar la sangre... se han
alcanzado muchos objetivos, y aunque atn
queda camino por recorrer en el ambito de la
supervivencia, tenemos nuevas metas. Estos
nuevos objetivos incluyen mejorar la calidad
vida de los pacientes que padecen ECM.

CALIDAD DE VIDA EN SALUD

;En qué consiste la calidad de vida desde

el punto de vista de la salud? Segun la
Organizacion Mundial de la Salud, la
calidad de vida “es la percepcion que un
individuo tiene de su lugar en la existencia,
en el contexto de la cultura y del sistema de
valores en los que vive y en relacién con sus
objetivos, sus expectativas, sus normas, sus
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INNATOS DEL METABOLISMO

inquietudes. Se trata de un concepto que esta
influido por la salud fisica del sujeto, su estado
psicolégico, su nivel de independencia, sus
relaciones sociales, asi como su relacién con el
entorno”. Segun esta definicion, este concepto
se ve influido por numerosos factores. En las
enfermedades cronicas, la calidad de vida de
los pacientes y familia puede verse afectada.
La enfermedad en si misma se convierte en el
centro de la vida el paciente y su familia. Los
demas factores cobran menos importancia
quedando reducidos a consecuencias del
primero (posibilidad de desempleo en los
cuidadores principales, absentismo escolar...).

Es labor de los profesionales de la salud
tener conocimiento sobre la calidad de vida
en los pacientes. Se debe tener en cuenta los
distintos ambitos que configuran la calidad
de vida: fisicos, emocionales y sociales. Seria
interesante introducir nuevos elementos en
las entrevistas habituales, para poder conocer
mas de la perspectiva del paciente, como se
siente con respecto a su enfermedad y a los
diferentes elementos que lo rodean.

Como sabemos, en los ECM tipo
intoxicacion uno de los tratamientos
principales consiste en una dieta estricta,
que es muy compleja. Esto es un reto para
las familias, pero ;nos preguntamos qué
consecuencias tiene en la vida diaria de los
nifos y las familias? Otras preguntas que
pueden orientar a calidad de vida en este
ambito pueden ser: ;como se encuentra el nifio
cuando toma sus productos especiales en el
colegio?, ;cuanto estrés le supone a la mama
que su bebé no acabe la toma de su preparado
especial?...

Algunas circunstancias similares pueden
ocurrir a la hora de la toma de medicamentos:
;qué supone para el nifio tener que tomarse
una medicina durante el tiempo del recreo?,
spreferiria realizar tres tomas de ese
medicamento en lugar de cuatro?

La esfera emocional constituye un pilar
fundamental en la calidad de vida de los



individuos. Es complicado conocer si el
nifio esta contento y triste, si algin familiar
sufre ansiedad o depresion derivado de

la enfermedad si no se indaga sobre estos
términos en las entrevistas habituales.

Ademas, es relevante tener conocimiento
sobre la relacién del nifio con los demads y
consigo mismo, si existen dificultades en este
ambito...

ESCALAS DE CALIDAD DE VIDA

Probablemente, otros muchos conceptos
pueden y deben tratarse sobre la calidad de
vida de nifos y familias. Podrian ser entrevistas
amplias, con conceptos diversos y subjetivos.
Esto podria suponer dificultades para discernir
sila calidad de vida de los pacientes y sus
familias se encuentra mermada y si es asi, a qué
se debe. ;Como se puede cuantificar entonces
la calidad de vida? Mediante las llamadas
escalas de calidad de vida.

Las escalas de calidad de vida son
instrumentos validados para cuantificar de la
manera mas objetiva posible la calidad de vida
de los pacientes. En general, buscan conocer
el estado del paciente en las tres esferas
fundamentales: fisica, emocional y social. En
el pasado, la mayoria de estas escalas estaban
enfocadas y validadas exclusivamente en la
edad adulta. En los ultimos anos se han ido
desarrollando nuevas escalas especificas para
pacientes pediatricos. Algunas de las mas
conocidas son las escalas PedsQL y KINDL.
Ambas estan validadas en castellano, los
cuestionarios y sus posibles respuestas estan

adaptados por grupos de edad y adjuntan
un cuestionario para el nifio y otro para las
familias, en la mayoria de los grupos.

La existencia de estas escalas ha sido
fundamental para introducir el concepto
“calidad de vida” en la practica habitual. Sin
embargo, ain queda mucho camino por
realizar en el ambito de los errores congénitos
del metabolismo. Se precisan escalas mas
precisas para pacientes metabolicos, teniendo
en cuenta que la afectacion en los campos
tisico, emocional y social son diferentes a
otras enfermedades. Es decir, se precisan
escalas menos genéricas centradas de manera
exclusiva en los errores congénitos del
metabolismo. Ademas, también es necesario
manejar estas escalas y tenerlas en cuenta
como un parametro de gran importancia en el
manejo de los pacientes.

PROYECTOS FUTUROS

Desde la unidad de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias y Mitocondriales
del Hospital Universitarios 12 de Octubre
de Madrid, queremos iniciar, con gran
ilusién, un proyecto para validar una escala
de calidad de vida especifica para ECM
tipo intoxicacidn en nuestros pacientes.

De este modo podremos conocer en qué
situacion se encuentran nifos y familias, lo
cual consideramos fundamental para poder
mejorar la atencion a los mismos. =

BIBLIOGRAFiA

1.- Zeltner NA, Landolt MA, Baumgartner

MR, Lageder S, Quitmann J, Sommer R, Karall
D, Miihlhausen C, Schlune A, Scholl-Biirgi S,
Huemer M. “Living with Intoxication-Type Inborn
Errors of Metabolism: A Qualitative Analysis of
Interviews with Paediatric Patients and Their
Parents” JIMD Rep. 2017;31:1-9

2.-Zeltner NA, Baumgartner MR, Bondarenko A,
Ensenauer R, Karall D, Kolker S, Miihlhausen C,
Scholl-Biirgi S, Thimm E, Quitmann J, Burgard
P, Landolt MA, Huemer M. “Development and
Psychometric Evaluation of the MetabQoL 1.0:

A Quality of Life Questionnaire for Paediatric
Patients with Intoxication-Type Inborn Errors of
Metabolism” JIMD Rep. 2017;37:27-35

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS 2020



REVISTA

MATERNIDAD CON
HOMOCISTINURIA

La paciente a la que entrevisto es una

amiga de Madrid, adulta, con vida estable

y homocistinuria detectada casi a los 30
afos. Nos conocemos de diversos talleres y
actividades, pero nunca antes hemos hablado
de qué supuso el diagndstico en la edad
adulta, qué retos ha tenido que superar y
como afectd uno de sus proyectos vitales: la
maternidad.

¢CUANDO TE DESCUBREN LA
HOMOCISTINURIA Y EN QUE
CONDICIONES? éSUFRES ALGUNAS
SECUELAS DE LA DETECCION TARDIA?

Mi metabolopatia se diagnostic6 con 29

anos a raiz de un ACV (Accidente Cerebro
Vascular), del que afortunadamente no tengo
consecuencias; Aunque me hicieron pruebas
para descartar un Sindrome de Marfan que
va asociado a la sub-luxacién bilateral de
cristalino que me diagnosticaron sobre los 4
anos (la sub-luxacion también se asocia a la
homocistinuria) y de la que en este momento
estoy intervenida.

¢FUE DIFICIL ADAPTARSE A LAS NUEVAS
EXIGENCIAS DIETETICAS? ¢ TE SIENTES
SEGURA Y BIEN INFORMADA SOBRE COMO
LLEVAR LA DIETA AHORA?

Al principio todo era mas facil, quiza por la
novedad, pero a medida que pasa el tiempo
se hace mas pesado y te das mas cuenta de lo
que dificulta tu vida. Haber probado sabores
y texturas (quesos, hamburguesas, yogures,
embutidos...) hace que los productos

bajos proteinas que pretenden imitarlos

sean la mayoria de las veces malas copias

en todos los sentidos, por no hablar del
encarecimiento de la cesta de la compra,

asi como de la dificultad para encontrar
productos fuera de frutas y verduras en el
supermercado habitual (es necesario leer
todos los etiquetados con atencidn para ver
tanto los ingredientes como las proteinas
totales). A esto hay que anadir que el tiempo
de elaboracién de nuestros alimentos es
mayor, a lo que se suma la dificultad en el
manejo de los ingredientes.
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TESTIMONIO

Por otro lado me parece importante resefiar
las limitaciones que tenemos a la hora de
salir a cenar o comer fuera de casa, o viajar
fuera de Espafa: Cuando sales a comer/cenar
fuera no es facil encontrar comida con alguna
“gracia’ que no tenga algin ingrediente
prohibido o dudoso para nuestra dieta, ni
siquiera en los restaurantes vegetarianos
podemos comer de todo, porque muchas
veces se afiaden a los platos soja, harinas con
cereales hiperprotéicos , quesos... en esos
casos la opcion es restringir tu vida social,

o0 “pecar” algo con control y al dia siguiente
redimirte.

Por otro lado cuando sales del pais las
dificultades a este nivel aumentan, puesto
que las costumbres alimenticias y el tipo
de alimentos mas tipicos varian mucho de
nuestra dieta mediterranea donde es mas
facil encontrar frutas y verduras de calidad
y a buen precio (en Espaiia a pesar de todo
tenemos suerte).

¢CREES QUE RECIBISTE APOYO
SUFICIENTE DE PARTE DEL EQUIPO
MEDICO Y DE LAS ASOCIACIONES?
¢QUE TIPO DE APOYO NECESITARIAS?

En este sentido y enlazando con la pregunta
anterior, tengo que decir que por lo menos en
mi caso, nunca me he sentido bien apoyada

e informada con respecto a mi dieta, como
llevar mi metabolopatia, y sus dificultades en
todos los ambitos de mi vida.

Saber la cantidad de proteinas de alto
valor bioldgico que puedo tomar a lo largo
del dia, la medicacién y complementos para
estar bien “nutrida” (que por cierto estan muy
poco logrados en sabor) y algunas recetas de
cocina, no me parece suficiente. Necesitamos
informacion nutricional a nivel usuario,
pero mas completa, que nos permita decidir
nuestro menu algo mas alla de los alimentos
“especiales” o verduras y frutas (teniendo en
cuenta claro la tolerancia en cada caso), por
poner un ejemplo hace poco me entere que
la cantidad de aceite que usas para cocinar
mezclado con determinados alimentos



influye de forma determinante en la cantidad
de proteinas de alto valor biolégico que
contiene el alimento que preparas.

Por otro lado, y puesto que nuestra dieta
es poco variada y los productos bajos en
proteinas suelen ser mas caloricos, y que si

sales a comer/cenar fuera no es facil encontrar

comida con alguna “gracia” que no tenga
algun ingrediente prohibido o dudoso para
nuestra dieta (amén del caracter de cada
uno) muchos tenemos tendencia a engordar,
y ;qué pasa si necesitamos adelgazar? En el
caso de la homocistinuria, hay mas factores
de riesgo que aumentan el riesgo de ACV

o trombosis, riesgo que en nuestro caso ya
es muy alto de por si. No basta con hacer la
dieta bien (eso solo sirve
para controlar los niveles

de aminodcido), saber que .
hay alimentos que engordan
mas que otros (tenemos
pocas alegrias culinarias)

y decirte que tienes que
hacer ejercicio. Creo que
hay muchos factores que
tocar y uno importante

es un asesoramiento
nutricional basico y un
apoyo psicologico para el

muy desalentadora. Me lo desaconsejo
rotundamente: no conocia nadie que se
hubiera atrevido, ni siquiera conocia casos
en la literatura y ademas el Cystadane
(medicamento que revierte la homocisteina
en metionina) no estaba claro que no fuera
teratogeno. Si queria tener un hijo tenia que
tener claras las consecuencias, para mi (por
la homocistinuria ) y para mi hijo (por las
posibles malformaciones). Por no hablar de
que tendria que hacer una dieta estrictisima
para bajar la homocisteina a niveles normales
(eso la verdad es lo que menos me asusto).

¢COMO REACCIONASTE? {PEDISTE MAS
INFORMACION FUERA DE LA CONSULTA
DE TU MEDICO ESPECIALISTA?

Fue un jarro de agua helada,
la verdad, siempre me habia
visto a mi misma con hijos,
pero mi médico era una
persona muy reputada en el
sistema y no pensé en buscar
una segunda opinion, ni
tenia referencias fuera del

decidimos no tener hijos, me
cerré incluso a la adopcidn,
porque el tema me heria

4 demasiado; pero como ser

que necesite una ayuda

extra para sobrellevar su metabolopatia y
sus consecuencias en el desenvolvimiento

de su vida. En conclusién un equipo
multidisciplinar dispuesto a conocer y
formarse en esta y otras metabolopatias,
que nos pueda apoyar de verdad en todos los
aspectos vitales relacionados con ella.

UNO DE LOS PROBLEMAS SOBRE LOS
QUE HEMOS DECIDIDO HABLAR ES LA
MATERNIDAD. éQUE TE HAN DICHO
CUANDO PLANTEASTE A TUS MEDICOS
LA POSIBILIDAD DE SER MADRE?

Le plantee el tema a mi médico de
aquel entonces hace unos 10 afos
aproximadamente, y su respuesta fue

madre siempre ha formado
parte de quien soy, y hace unos aftos cambié
de médico, a los 42 afios volvi a retomar el
tema con él/ella. Esta vez de la respuesta
fue mas alentadora y me puse hacer dieta
estricta durante 6 meses para preparar el
terreno. Progresivamente fui bajando los
niveles de homocistenia y consegui tener
niveles normales, pero cuando fui a la
consulta mi especialista me aconsejo estar
otros 6 meses mas antes de intentar tener
un hijo, lo que hizo que este hecho junto
con los miedos preexistentes, mi edad, mas
los posibles problemas derivados de ella,
volvieran a hacer planear en mi casa la duda
y el miedo... >
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ambito de mi hospital. Asi que

ENTRE



EVISTA

» En un intento de mostrarme a mi misma

¢LLEGASTE A CONOCER OTROS CASOS DE
MATERNIDAD CON HOMOCISTINURIA?
¢QUE TE HA SORPRENDIDO DE ESTA
COMPARATIVA ENTRE DOS CASOS?

y a mi pareja, que todo es posible con las
precauciones necesarias, intente ponerme
en contacto con alguna paciente de
homocistinuria que hubiera sido madre,

y tras varios intentos fallidos (en mi
asociacion no habia nadie y mi médico se
neg6 a proporcionar mis datos alguna de sus
pacientes en este caso) por fin, y a través de
una doctora de otro hospital, pude ponerme
en contacto con una mujer que habia pasado
por esta experiencia.

Parto de la base de qué cada caso tiene sus
particularidades, pero me sorprendié saber
que a ella con valores de entre 40 y 50 de
homocisteina en las analiticas nunca le dijeran
que debia preparase para ser madre y bajar los
niveles ha normales, ni durante cuanto tiempo
previamente a quedarse en estado. También
me sorprendié que en ningin momento se le
planted en consulta, la necesidad de notificarlo
si queria quedarse embarazada para empezar
con un control mas frecuente. Simplemente
fue a la consulta cuando ya estaba en estado y
empezaron a controlarla desde ahi.

Me sorprendié que su marido hubiera
tenido acceso al test genético para saber si él
podria o no transmitir la homocistinuria a sus
hijos, puesto que se por otras metabolopatias
que muchas veces no lo hacen por la baja
incidencia de la enfermedad y el coste de las
pruebas.

También me sorprendié saber que
segun donde te lleven cuentes cantidad de
aminodcidos o proteinas totales, y que en
el caso de las persona con la que hablé su
hospital le ha proporcionado un programa
que le permite introducir los alimentos
y cantidades para poder controlar asi su
metabolopatia y otros posibles factores de
riesgo, tales como grasas y demas, que ella no
controla, pero que aparecen.

2020 ﬂ FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

Es UNA PREGUNTA MUY INTIMA Y NO
HACE FALTA CONTESTARLA SI NO QUIERES,
PERO éCOMO TE SIENTES AHORA CON ESTA
SITUACION? éQUE TIPO DE APOYO SE TE
BRINDO O NECESITA QUE SE TE BRINDE
DESDE LA ASOCIACION O TU CENTRO DE
REFERENCIA?

En este momento mi sensacion es de decepcion
porque pienso que he perdido un tiempo vital
para ser madre y que con la edad que tengo
(son ya 43 afios), no es que sea imposible,
pero la situacion se complica y los riesgos se
multiplican para mi y para mi hijo (uno de los
riesgos para la preeclampsia es precisamente
la edad, entre otros). Una cosa es dar
informacion precisa y clara, y otro es asustar
y en mi caso, cuando fui a preguntar en mi
hospital la primera vez se me asusto bastante,
en lugar de informar, y prestar apoyo y ayuda.
Tengo la impresion, y esto es una opinién
muy personal de que somos una patata
caliente que muy poca gente estd dispuesta a
coger

¢CUAL SERIA TU REFLEXION SOBRE
TODO LO VIVIDO? ¢COMO SE PUEDE
MEJORAR ACCESO A INFORMACION
SOBRE MATERNIDAD EN EL CASO DE
ENFERMEDADES METABOLICAS RARAS?

Desde mi experiencia, y eso es s6lo mi punto
de vista, es necesario dar un informacién
clara, pero sin asustar, y si las cosas cambian
porque hay avances al respecto, el médico
deberia retomar el tema con la paciente y
contarle las nuevas experiencias, para que ella
pueda valorar la situacion.

Creo que ademas deberian haber
protocolos unificados en el que se refleje
que niveles son los ptimos para intentar un
embarazo y durante cuanto tiempo antes, y
que si estos protocolos deben variar por la
situacion basal de la paciente, el médico debe
informar de esto con claridad notificando a la
paciente el por qué.

Para terminar me gustaria dejar claro que la
pretension de esta entrevista en ningun caso
es molestar sino exponer mi experiencia al
respecto y poder servir de ayuda a las personas
con una homocistinuria que lalean. =
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DIRIGIDA A LOS COLEGIOS

IsIDRO VITORIA MINANA

UNIDAD DE NUTRICION Y METABOLOPATIAS.
HosprtarL UNIVERSITARIO LA FE. VALENCIA.
COORDINADOR DEL GRUPO DE TRABAJO

DE NUTRICION DE AECOM.

as metabolopatias o errores innatos

del metabolismo (IEM) son un grupo

de enfermedades genéticas, raras y
heterogéneas que afectan el funcionamiento
de un enzima encargado de una reaccién
bioquimica del metabolismo humano.
Algunos IEM conllevan el riesgo de una
progresion lenta, mientras que otros causan
crisis metabolicas potencialmente mortales.
La mayoria de los pacientes requieren
tratamiento dietético y / o farmacoldgico
de por vida. La adherencia al tratamiento
dietético o médico de por vida es exigente
y requiere esfuerzos conjuntos de pacientes
y familias, profesionales sanitarios e
instituciones como la escuela infantil o el
colegio.

Aspectos fundamentales del manejo
exitoso y responsable de la enfermedad son
que el paciente y sus familiares comprendan
porqué y como se produce la enfermedad, los
mecanismos de cdmo actia el tratamiento
farmacoldgico y dietético, asi como que
entiendan los mecanismos por los que la
enfermedad se puede descompensar. Un
paso mas en este afan por hacer entender un
determinado EIM es implicar a los profesores
del colegio.

Con la intencién de elaborar materiales
sencillos y didacticos dirigidos a los docentes
que estan a cargo del nifio con un EIM,

ALIMENTOS RESTRINGIDOS Y PERMITIDOS

desde el grupo de trabajo de Nutricion de la
Asociacion Espafola de Errores Congénitos
del Metabolismo (AECOM) se estan
elaborado una serie de folletos.

Los primeros folletos, presentados en el
congreso de AECOM 2019 en Santander, se
han elaborado para las siguientes patologias:
fenilcetonuria, acidemias organicas
(propidnica, metilmalonica e isovalérica),
enfermedades del ciclo de la urea, acidemia

{PUEDE HACER EJERCICIO FiSICO?

Podré realizar actividad fisica (juegos en el recreo,
educacion fisica, excursiones) sin problema. Para
deportes de competicion o de gran desgaste fisico
deberd consultarse antes con el pediatra que se
encarga de su sequimiento.

9 &

b o

glutdrica I, trastornos del metabolismo de los
acidos grasos de cadena larga, galactosemia e
intolerancia hereditaria a la fructosa.

Todos estos materiales educativos tienen
en comun el aspecto sencillo, esquematico y
facil de entender. Constan de seis apartados
diferenciados:

1.-Una breve
introduccion sobre lo que
es y porqué se produce la
enfermedad.

=)

Alimentos
desaconsejados

Tienen un contenido
medio en prateinas y se

Tienen bajo contenido proteico
y TODOS los pacientes bos pueden tomar ﬂ?ﬁrﬂ;ﬂnﬁr de fwg:&
de forma LIBRE. peno contan

sy cantidad, MO 50N DE
CONSUMO LIBRE.
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Tienen un contenido 2.-Una descripcion de los
'“,:,2 Eﬂﬂem fﬂu aspectos fundamentales del

pacientes con las lormas
mds suaves o de forma
esporadica en el resto,
pero SIEMPRE contando su
contenida.

tratamiento, con referencia
no solo al tipo de dieta
sino también las horas de



=l

i 10 gramos
el en 100 ml de agua
: 15 gramos
12 en 100 ml de agua
s e 20 gramos 3.-Favorecer la integracion del nifio en su
en 100 ml de agua (1 o . .
ambito escolar con los otros nifios al incluir

T —— )
recomendaciones sobre el comedor escolar o

o sobre el ejercicio fisico.
ayunas que puede estar el nifio, el empleo de

fArmacos y otros tratamientos. 4.-Dar a conocer las recomendaciones

del manejo de los pacientes con EIM en el
caso de que pueda estar empezando una
descompensacion metabdlica.

3.-Una tabla con los tipos de alimentos.
Estos alimentos se indican agrupados por
columnas: los alimentos permitidos (color

verde), los alimentos a =
ASPECTOS FUNDAMENTALES ;ES ACONSEJABLE QUE EL NINO
DEL TRATAMIENTO ACUDA AL COMEDOR ESCOLAR?

usar con precaucion (color
1. Dieta baja en proteinas: la cantidad de

amarillo) y los alimentos
Es importante normalizar tedo lo que se pueda

desaconsejados (color rojo).
Este método del “semaforo”
nos ha parecido mas facil de
entender a simple vista.

4.-Recomendaciones sobre
el ejercicio fisico en el colegio

5.-Recomendaciones para

proteinas tolerada va a depender del grado
de deficiencia enzimdtica y de la edad del
nifio. Se trata de dar las proteinas que per-
mitan un adecvado crecimiento, evitando un
exceso que produzea acumulacion de amonio
y desestabilizacion metabdlica.

Mantener la ingesta caldrica total ade-
cwada: ello se consigue con productos espe-
dales ,como alimentos hipoproteicos o médu-

la vida de un nifio con una enfermedad del ciclo
de la urea. Asi, acudir al comedor escolar junto
Con sus companeros es posilivo y puede ayudar
a una mejor adherencia a la dieta. Para que esto
sea posible es necesario adaptar el meny escolar,
sustituyendo los alimentos que el nifio tiene res-
tringidos o prohibidos por los alimentos de bajo
contenido en proteinas.

los libres de gralernas.

el comedor escolar

6.-Qué debe hacer el o
profesor en situaciones especiales, como
cuando el nifo se pone enfermo. En este
sentido, se indica un sencillo régimen de
emergencia con la intencién de que empiece
en la misma escuela.

La finalidad dltima de estos folletos es
lograr los siguientes objetivos:

1.-Difundir el conocimiento de los EIM,
para que dejen de ser enfermedades tan raras.

2.-Dar a conocer las recomendaciones del
manejo de los pacientes con EIM en situacion

de salud.

Ademas de estas siete fichas se han incluido
otras dos. Una de ellas trata sobre conceptos
basicos de nutricion tales como las diferencias
entre alimento y nutriente, funciones de las
proteinas y principales alimentos que los
contienen, caracteristicas de los hidratos de
carbono, caracteristicas y funciones de la
tibra dietética, tipos de grasas y alimentos
que los contienen y finalmente aspectos
relativos a las vitaminas y minerales. La otra
ticha incluye los sistemas de intercambio
de proteinas para nifios con dietas bajas en

proteinas. Asi, de manera

Galactosemia

Déficit GALT

1 Galactosa-1-fosfato

LN

e N
P A
a1 A 'r.

grafica se indica el contenido
de proteinas por 100 g de peso
crudo de los distintos grupos
de alimentos tales como frutas,
verduras, legumbres, lacteos,
farinaceos, alimentos proteicos
(huevos, pescados y carnes) y
finalmente aztcares y grasas.

Estas fichas estan

disponibles para su descarga
en https://ae3com.eu/fichas-

Enfermedad Enfermedad renal Hipoglucemia, nutricion-colegios / m
hepatica {lubulopatia proximal) convulsiones, coma,
Cataratas
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REVISTA

DALIBOR:

VIVIR EN EUROPA CON PKU

ENTREVISTA A CARGO
DE AGATA BAK

Quedamos con Dalibor Dujmi¢, de 34 afios
y origen croata, madrilefio desde octubre, en
la sede de ASFEMA en Madrid a principios
de diciembre. Su espaiol ya es bueno para

el poco tiempo que lleva aqui, pero estudid
algo antes de mudarse aqui. Hablamos en
una mezcla de castellano e inglés. Debido el
trabajo Dalibor vivié en distintos paises de la
Unidén Europea. Su testimonio nos permite
comparar la vida en distintos paises europeos
y también el acceso al tratamiento.

] EMPECEMOS POR CROACIA. ¢CUAL ES
LA SITUACION DE LA FENILCETONURIA Y
OTRAS ENFERMEDADES ALLA?

Vivi en Croacia hasta los 30 afios. En

Croacia la asociacion es fuerte y activa, y sus

miembros crecen. Un aspecto muy positivo es

que se consiguid la subvencién de productos
basicos, tipo harina o leche. También hay
acceso a otros productos, pero la desventaja
es que hay muy pocas compafias que operan
alli; de hecho, una.

. DE ALLf TE MUDAS A LOS PAISES BAJOS.
¢ERA DIFICIL?

No tengo esta impresidon. Consegui el trabajo,
con él pude conseguir la seguridad social,

asi que me puse en contacto con el médico

o profesional de salud, preguntando si me
aceptarian en el seguimiento y alli es donde
recibi una receta valida por un afo. Este era el
orden. Hay bastante libertad de eleccion, pude
elegir la formula que queria tomar.

La receta incluye también la comida baja en
proteina. Al firmarla el nutricionista, la receta
se manda al fabricante, se pueden comprar
los productos en una tienda online y asi se
consigue la comida

[ :TENiAS PROBLEMAS PARA ENTRAR EN
OTRO SISTEMA SANITARIO?

Realmente no, solo tener un poco de acopio
de comida y medicacion.
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B Y LUEGO TE MUDASTE A ALEMANIA.

Si, la historia es la misma, primero consegui
trabajo y luego la seguridad social. Lo que si
era diferente es que en Alemania tenia que
elegir el proveedor de seguros. Pero todas
aseguradoras tienen que cubrir la férmula.

De alli fui al médico y pedi la receta. Alli
también podia elegir la férmula, pero a
diferencia de los Paises Bajos si hay que pagar
algo, unos 10 €, por la prescripcion.

[ :ERA DIFICIL ENCONTRAR AL MEDICO
ESPECIALISTA?

No. Nutricia tiene una pagina con todos

los centros especializados. Yo pregunté

directamente en Nutricia [Dalibor trabajé en

su departamento de marketing].

. ¢Y LA cOoMIDA?

Bueno, en Alemania no hay copago ni
esta subvencionada la comida, pero hay
una enorme variedad - mucho mayor que
en Holanda y desde luego que en Croacia -;
desgraciadamente es algo cara.

En resumen, lo Gnico que no me gusto
de alli era que no habia sistema de recetas
electrénicas.

B HABLEMOS AHORA DE DIFERENCIAS EN
EL TRATAMIENTO. HASTA LOS 30 ANOS
ESTUVISTE EN CROACIA. ¢QUIEN TE
TRATO ALLI UNA VEZ QUE CUMPLISTE
LOS 18? ¢éEN QUE CONSISTIO EL
TRATAMIENTO?

En Croacia me veia el pediatra hasta que se
crearon las unidades de atencién a adulto. No
tenia acceso al nutricionista, tampoco habia
psicologo. Una visita una vez al afio para
hablar con el médico.

Los Paises Bajos han sido mi mejor
experiencia hasta ahora, el mejor
sistema. El nutricionista era una persona
importante siempre en contacto contigo.
Podia preguntarla online y siempre estaba
dispuesta, también mandaba resultados.
Al médico propiamente lo veia uno o dos
veces al afno. Alli también me midieron la
tolerancia. Antes, a los PKUs mayores no nos



definian bien la tolerancia, sencillamente nos
ponian a dieta “baja en proteina” genérica y
no sabiamos cudnto tolerabamos. La dietista
me ayudo también ajustar la dieta a la
practica del deporte, midié mi BMI y otros
pardmetros.

Las directrices sobre los niveles en adultos
eran mas estrictos que en Alemania [donde
hasta la publicacion de las guias se permitia
hasta 12 mg/dl de phe en sangre o 720 mmol/l
- AB], y me comprobaba los niveles cada mes.

Una vez al ano me hacian la analitica completa
y recibia mi receta para la férmula.

¢QUE TAL ALEMANIA EN COMPARACION
CON ESTAS EXPERIENCIAS?

En Alemania hay unidades de adultos, pero
preferi seguir por pediatria. Alli no tuve
nutricionista. Me llamo atencién que la dieta
no era tan estricta como en los Paises Bajos.
Ademas, nadie me decia lo que deberia tomar
o no: “Tu eres el adulto, td decides”, esto me
quedé claro.

B :Y QUE ESPERAS DE ESPANA?

Acabo de aterrizar aqui, asi que todavia no
conozco el sistema [A Dalibor le llam6 mucho
la atencidn la idea de banco de alimentos y se
quedo bien sorprendido con la variedad]. Si
me gustaria poder elegir la férmula que vaya

a tomar, tener acceso al nutricionista y bueno,
un enfoque interdisciplinar y holista en el
tratamiento de la PKU. Claro que si. Debo
decir que cuantos mas centros conozco mas
me enriquezco con lo que alli me encuentro. =

SITUACION DEL CRIBADO

NEONATAL EN M ARRUECOS

RAQUEL YAHYAOUI MACIAS

LABORATORIO DE M[ETABOLOPATIAS.
HospritAL REGIONAL UNIVERSITARIO
DE MALAGA.

arruecos, situado en el norte de

Africa, tiene una superficie de

446.550 km?2 y una poblacién
aproximada de 35.277.000 personas.
Anualmente nacen 709.000 recién nacidos
(datos del afio 2016). La tasa de mortalidad
infantil por debajo de un afio es de 23
por cada 1.000 (fuente UNICEF). El nivel
socioeconémico global del pais es muy bajo.
El gasto publico en salud per capita es de 73€
al aflo, muy bajo frente al gasto de 1.617€
en Espafia. Marruecos esta dividido en doce
regiones que a su vez estan divididas en 13

prefecturas 'y

62 provincias.
Histéricamente,
como en la
mayoria de los
paises en vias

de desarrollo,
las primeras
iniciativas para
promover la
implantacion de
los programas
de cribado
neonatal en este pais surgieron por parte de
un colectivo de profesionales concienciados
en la importancia que tienen estos programas
para la salud de los recién nacidos y para sus
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» familias. La mayoria de los avances que se han
producido en materia de cribado neonatal en
Marruecos estan relacionados con la deteccion
precoz del hipotiroidismo congénito.

La primera campana de cribado neonatal
de hipotiroidismo congénito se llevé a
cabo en 8 centros de Rabat entre 1995 y
1997, como parte de un programa regional
llamado AFRAV y auspiciado por la Agencia
Internacional de Energia Atémica (IAEA).
Por diversos motivos no se pudo finalizar el
estudio, analizando a tan solo 3.414 recién
nacidos en lugar de los 15.000 inicialmente
previstos. Se detectaron tres casos de
hipotiroidismo congénito resultando una
prevalencia de 1/1.138 recién nacidos [1].

En el afio 2018 se publicaron los resultados
de otro estudio de cribado neonatal de
hipotiroidismo congénito realizado entre
2001 y 2003 que pretendia conocer la
prevalencia de la enfermedad y estudiar la
viabilidad de un programa de su deteccion
precoz en Marruecos. Durante el estudio
se analizaron 15.615 recién nacidos en el
distrito de Fez, situado en el centro-norte del
pais. Esta region esta considerada un drea de
bocio endémico. Se detectaron 12 casos de

hipotiroidismo congénito, resultando una
frecuencia de enfermedad de 1 cada 1.301
nacimientos. Estos nifios detectados fueron
tratados precozmente con hormona tiroidea y
presentaron buena evolucion clinica. Ademas,
el trabajo pudo analizar las fortalezas,
debilidades y limitaciones encontradas

al desarrollar el proyecto asi como la
implicacion de los profesionales sanitarios y
la aceptacion de los padres de la prueba de
cribado. El resultado fue que la mayoria de los
padres mostraron gran interés en que fuese
realizado el cribado a sus hijos a pesar del
bajo nivel socioeconémico que presentaban
algunas familias [2].

En el afo 2011 sucede un punto de
inflexién en materia sanitaria del pais con
la publicacién de la Estrategia del Sector de
Salud 2012-2016 y el Plan de Accién Nacional
sobre Salud y Discapacidad 2015-2021 por
parte del Ministerio de Sanidad. Por primera
vez se plantea ampliar la oferta de atenciéon
neonatal para cubrir la deteccién neonatal
de hipotiroidismo congénito y de otras
enfermedades metabolicas congénitas.

En el afio 2012 el Ministerio de Sanidad
de Marruecos inici6 la implantacién de un
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programa nacional de cribado neonatal

de hipotiroidismo congénito que habria

de realizarse en tres fases: fase piloto, fase

de expansion y fase de cribado universal.
Actualmente se estd realizando la fase piloto,
habiéndose incorporado 7 centros sanitarios

de tres regiones (Rabat, Casablanca y Fez). Se
han adquirido equipamiento y reactivos para
realizar el cribado en cada uno de estos centros
a través de la medicion de TSH neonatal, se han
formado los profesionales sanitarios y técnicos
de laboratorio y se han elaborado y distribuido
materiales educativos a las familias. Estos 7
centros representan el 80% de los nacimientos
esperados de esta primera fase que esta pendiente
de completarse [3]. Los resultados preliminares
hasta 2015 mostraron una prevalencia de 1

cada 2.343 recién nacidos tras 126.050 nifios
cribados. El objetivo actual es que se expanda el
cribado a tres nuevas regiones y que finalmente
se implemente el programa a nivel nacional,
equipando a todos los laboratorios de cribado,
de modo que en el futuro cada uno pueda dar
una cobertura a aproximadamente 50,000 recién
nacidos por aro.

En 2019 ha sido publicado un estudio
realizado en recién nacidos en el norte de
Marruecos en los afios 2015 y 2016 para
conocer la prevalencia de alfa-talasemia. Se
analizaron muestras de sangre de cordén de
1.658 recién nacidos analizando los genotipos
de alfa-talasemia mediante técnicas de
biologia molecular. Se detectaron 16 casos
que presentaban alguna alteracion genética de
las cadenas de globina alfa, representando el
0.96% del total. En la localidad de Laouamra,
una zona rural de la provincia de Larache,
se encontrd una alta tasa de portadores. El
estudio concluye que en esta provincia donde
la prevalencia es muy elevada seria muy
beneficioso la implantacién de un screening
selectivo [4].

A dia de hoy atin no se ha realizado un
pilotaje de cribado neonatal de fenilcetonuria

en Marruecos, aunque la prevalencia
estimada es de 1 cada 4.000 recién nacidos
dada la fuerte endogamia presente en este
pais. La Alianza para las Enfermedades

Raras en Marruecos (AMRM) ha solicitado
oficialmente al Ministerio de Sanidad que

el pilotaje de hipotiroidismo congénito se
amplie a 4 enfermedades mas, las mismas

que se realizan en Francia: fenilcetonuria,
hiperplasia suprarrenal congénita, fibrosis
quistica y anemia falciforme. Esta tltima

es muy prevalente en diversas dreas como
algunas localidades de la provincia de Kenitra.
Parece que esta iniciativa, que cuenta con el
apoyo de los profesionales sanitarios y de doce
asociaciones de pacientes, va hacia adelante.

En la dltima década, se han realizado
importantes avances en Marruecos para la
implantacion de un programa de cribado
neonatal universal en Marruecos. Para que
dicha implantacién se realice de manera
favorable seria necesaria una campana de
concienciacion a los profesionales sanitarios,
educacion a las mujeres embarazas desde la
consulta prenatal, mejorar los circuitos de
transporte, dotar a los laboratorios de cribado
para el analisis de muestras asi como poder
disponer de un laboratorio de confirmacién y
de medios de investigacidn. Las perspectivas
futuras son: que este programa englobe
a todos los recién nacidos (tanto nacidos
en el sector publico como en el privado o
en el domicilio familiar), que el programa
esté dotado de medios para la formacion
continua y el soporte tecnoldgico, que los
datos obtenidos se puedan analizar por un
equipo de expertos multidisciplinar, que se
sigan adecuadamente los casos confirmados
y se garantice la sostenibilidad de los
medios otorgados. Aunque se ha planteado
incluir en un futuro el cribado metabdlico
por espectrometria de masas en tandem,
esta posibilidad se visualiza todavia en un
horizonte muy lejano. =

(Ver Referencias en: https://metabolicos.es/revista-2020-referencias )
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encuentros
jornad
convivenci

a Asociacion PK.U. y O.T.M. de
LExtremadura celebro su decimo-

quinta jornada de convivencia
el 1 de junio de 2018 en La Garrovilla
(Badajoz). Se desarrollé en una finca
cedida por los familiares de uno de los
asociados, donde tuvieron lugar diver-
sas charlas impartidas por diferentes
profesionales reconocidos en el trata-
miento de enfermedades metabdlicas
y representantes de la administracion
autondmica.

La jornada comenzo con unas pa-
labras del presidente de la Asociacion
dando la bienvenida y expresando su
agradecimiento a todos los asistentes
asi como a los ponentes de las dife-
rentes charlas programadas.

La primera charla de esta jornada
estuvo a cargo del Dr. Luis Miguel
Luengo Pérez, endocrindlogo del hos-
pital Infanta Cristina de Badajoz, sobre
el “Seguimiento de las Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias en la Edad
Adulta”.

En esta, expuso varios casos en los
cuales los controles y seguimientos
proporcionaron un progreso satisfac-
torio en el curso de la patologia.

Después, fue el turno del Dr. Tomas
Zarallo Barbosa, jefe de Servicio de
Participacion Comunitaria en Salud de
la Consejeria de Sanidad y Politicas
Sociales de la Junta de Extremadura.
Este charla tratdé sobre “Participacion
Comunitaria en Salud”, donde nos dio
a conocer la estructura que la Conse-
jeria de Sanidad y Politicas Sociales
tiene establecida en la comunidad
auténoma para la atencién sanitaria,
destacando aquellos servicios que es-
tan mas relacionados con el grupo de

pacientes de enfermedades raras v,
entre ellas, las metabolicas heredita-
rias. Tanto con respecto a la atencién
sanitaria como al acceso a recursos
por parte de los pacientes.

La siguiente charla la llevd a cabo
la nutricionista Ana Mufioz Alonso,
del Departamento de Dietética y Nu-
tricion del Hospital Virgen del Ro-
cio de Sevilla, sobre “Dieta en las
aminoacidopatias”.

En esta exposicion nos mostré de
forma clara y sencilla, lo que supone la
dieta en este tipo de patologias y qué
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AsOCIACION DE EXTREMADURA

XV JORNADA DE CONVIVENCIA

alimentos se pueden considerar como
libres, cuales prohibidos y que, a pesar
de todo ello, es posible conseguir una
dieta rica, variada y compensada en el
aporte de nutrientes para un desarro-
llo normalizado de estos pacientes.

A continuacion, en colaboracion
con distintas asociaciones de la Fe-
deracion Espafiola de Enfermedades
Metabolicas Hereditarias, tuvimos
el honor de ser los primeros en po-
der visionar una serie de videos que
fueron grabados por jovenes, en los
que contaban su testimonio sobre su
experiencia ante la maternidad. Testi-
monios que fueron de gran valor para
todos los asistentes.

Para poner fin a la jornada, el pre-
sidente de la Federacion Espafiola de
Enfermedades Metabdlicas Heredita-
rias, Aitor Calero Garcia, expuso una
charla sobre “Retos de la Federacién
Espafiola de Enfermedades Metabdli-
cas Hereditarias”. En ella resumio las
distintas actividades en las que habia
trabajado la Federacion, asi como
los objetivos futuros, destacando en-
tre ellos la conferencia anual de la
E.S.PK.U. a celebrar en Madrid. =



AsocIiACION DE NAVARRA

asara el 2019 con casi 6000
Pnacimientos mas en Navarra, y

nos cuesta creer que haya quien
considere suficiente haber ampliado
solo en una patologia mas (ahora se
determinan 8 enfermedades metabdli-
cas, al incluirse el déficit de biotinida-
sa), alas 7 que se ampliaron en 2016, y
que son, estas ultimas, las obligatorias
por la raquitica cartera basica comun
de servicios del Sistema Nacional de
Salud. Pasos minusculos, frustrantes y
dolorosos que ponen de manifiesto la
falta de interés y voluntad, y en algu-
nos casos, de conocimiento, por parte
de aquellos servidores/as publicos que
deberian velar por el principio de equi-
dad y proteccion en la prevencion, el
diagnostico, la evaluacion, el andlisis
y seguimiento de la salud de todos/as.

Desde finales del 2018 y parte del
2019, la asociacion ANAPKU se ha
reunido con todos los re-
presentantes politicos de
la Comunidad Foral de
Navarra. En estas reu-
niones se ha transmitido
mediante la participacion
de padres de afectados
con enfermedades me-
tabolicas la importancia
de aumentar el cribado
neonatal desde dos ver-
tientes: mediante casos
reales y mediante argu-
mentos sustentados en la
maxima evidencia cienti-
fica exigible a este tipo de
enfermedades raras.

En noviembre de 2018
se realizd una mocion
en el Parlamento donde
se pedia el apoyo de las

fuerzas politicas integrantes de dicha
institucion a un incremento en el cri-
bado neonatal, que, de una vez, nos
asemejara a ofras comunidades de
nuestro entorno, como Aragén o La
Rioja. Desgraciadamente, dicha mo-
cién no fue apoyada por la mayoria de
los grupos del Parlamento, con argu-
mentos tan pueriles que averglienza
exponerlo en este foro, como que la
peticién de aumento estaba influencia-
da por espurios intereses farmacéuti-
cos. Los que sufrimos de una manera
u otra estas enfermedades, sabemos
que nunca la ignorancia fue tan atre-
vida. Como se suele decir en estos
casos, habra sido una batalla perdida
pero la lucha continua.

Los programas de cribado ampliado
han sido apoyados de forma conjunta
por la Asociacién para el Estudio de los
Errores Congénitos del Metabolismo
(AECOM), la Sociedad Espafiola de

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS H 2020

jornadas

convivencias

¢

Quimica Clinica y Patologia Molecu-
lar, Comision de Diagnéstico Perinatal
(SEQC-DP)) y la Sociedad Espafiola
de Errores Innatos del Metabolismo de
la Asociacién Espafiola de Pediatria
(SEEIM-AEP). Muchos son los pro-
fesionales que lidian diariamente con
estas enfermedades y que se llevan
las manos a la cabeza frente a esta
situacion, y también somos muchos
los padres que, con indignacién, mi-
ramos atras y vemos las barbaridades
que hemos hecho con nuestros hijos/
as por desconocer la enfermedad que
sufrian. Barbaridades que en algunos
casos, ha podido influir en la aparicién
de un dafio irreversible.

No es menos cierto que son enfer-
medades muy poco frecuentes (aproxi-
madamente uno de cada 800 recién
nacidos es portador de un error congé-
nito del metabolismo) y que las enfer-
medades metabdlicas congénitas son
grandes desconocidas,
pero no justifica de
ninguna manera, que
suponga una delgada
linea entre la vida y la
muerte  dependiendo
de la comunidad au-
ténoma en la te toque
nacer. Y sobre todo,
que el diagndstico pre-
coz de estas patologias
es mas que fundamen-
tal para poder tratar a
tiempo y prevenir las
fatales consecuencias
neuroldgicas, asi como
graves discapacidades
que la evolucién de
estas  enfermedades
generan. Desde la Aso-
ciacién continuaremos »

entros
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AsocIiACION DE NAVARRA

> con esta lucha para que todos aquellos

nifios/as que vengan al mundo en Na-
varra tengan las mismas condiciones
de igualdad en este aspecto que los ni-
fios/as de Aragon, La Rioja, Andalucia,
Extremadura, Madrid, Catalufia, Casti-
lla La Mancha, Galicia, Murcia, Ceuta
o Melilla.

Esta lucha también requiere de la
concienciacion de la sociedad.

Nuevamente en 2019 se organiz6
una carrera solidaria en Allo, donde
los beneficiarios de esta fueron desti-
nados a diferentes asociaciones, entre
ellas la nuestra.

Aunque entre las actividades anua-
les no podia faltar la principal, como
cada afio realizamos unas jornadas
de convivencia, este afo el destino fue
Azqueta, un pueblito muy pequeito si-
tuado en nuestra querida Navarra.

Todos estdbamos ansiosos de la
llegada del dia del inicio de las jor-
nadas, queriamos saber que nos de-
pararian este afio, ¢descubririamos
nuevos producto? ;Quizas nuevas
recetas? ;Contariamos con alguna
nueva férmula para poder incluir en
nuestras dietas?

Pues bien, la respuesta a estas
preguntas y otras muchas estaban a
punto de desvelarse.

El viernes 8 de Noviembre por tarde
comenzamos a acudir a Azqueta, una
de las llegadas mas esperadas era la
de Tere Nonnato y Juan Angel Oviedo,
todo un lujo volver a contar un afio
mas con la presencia de estos fan-
tasticos cocineros, con ellos no solo
aprendemos nuevas recetas, también
descubrimos nuevos ingredientes y
sabores, incluso consiguen trans-
formar alimentos que no nos gustan

haciéndolos  apeteci-
bles para integrarlos en
nuestra cocina del dia a
dia.

Con la llegada de to-
das las familias proce-
dimos a hacer el reparto
de alimentos adquiridos
para la ocasion, entre
ellos algunos productos
novedosos que no ha-
biamos tenido opcion
de probar. Enseguida
sin darnos cuenta ha-
biamos montado una
merienda improvisada
para poder degustarlos y opinar sobre
estos.

Llegé la hora de la cena, donde
todos juntos nos sentamos alrededor
de la mesa para saborear el menu
preparado por nuestros cocineros y
compartir experiencias vividas.

jHora de irse a la camal, al dia si-
guiente nos esperaba un nuevo dia
repleto de actividades.

Después de un desayuno contun-
dente para coger fuerzas todos nos
concentramos en la cocina, era la
oportunidad de aprender nuevas rece-
tas, que mejor forma que: jun taller de
cocina!

Hacia el mediodia contamos con
la presencia de Josu Vega, represen-
tante de un laboratorio especializado
en productos para metabdlicos, con el
pudimos disfrutar de una charla don-
de nos contd las novedades actuales
sobre las formulas para las diferentes
metabolopatias, asi como un proyec-
to para recopilar recetas que han
emprendido con mucho carifio. Para
concluir realizamos una cata de todas
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las formulas existentes para cada pa-
tologia, donde los familiares también
pudieron opinar sobre estas.

Durante la tarde, siguiendo los pa-
sos del afio anterior organizamos una
nueva actividad, este afo decidimos
conocer la técnica de la risoterapia,
todos terminamos muy contentos, de
la mano de Pilar Martinez. Consegui-
mos pasar una tarde estupenda donde
cabe destacar que la risa nos acompa-
fié durante el resto del dia y nos sor-
prendimos de lo que cada uno es ca-
paz de hacer si dejar a un lado nuestro
enemigo “la verglienza”.

Nuestra ultima actividad del fin de
semana tuvo lugar el domingo a la
mafiana, tocaba reflexionar y tratar
temas referentes a la asociaciéon. De
esta reunion destacaria la unanime im-
portancia que le dimos todos los pre-
sentes a la posibilidad que se presenta
en el préximo congreso Europeo a
celebrar en Madrid para que todas las
asociaciones Europeas se den cuenta
que la dieta nos une y que los PKU y
OTM somos una Unica familia y tene-
mos que caminar juntos. =



AsoclAciON DE GALICIA

ste afio 2019 ha sido un afio
Eintenso para la Asociacion

Fenilcetonurica y OTM de Ga-
licia - ASFEGA con la organizacién
de diversas actividades como me-
sas informativas, carreras benéfi-
cas, acciones en centros educativos,
convivencias, jornadas sobre dietas
bajas en proteinas y un mercadillo
solidario. Destacamos las siguientes:

ACCIONES EN CENTROS
EDUCATIVOS

® Jornada sobre alimentacion
dietética en pacientes metabdlicos en
Centro de Formacion Profesional

ASFEGA organiz6 esta jornada
conjuntamente con el centro de For-
macion Profesional |ES Vilamarin de
la provincia de Ourense, donde se dan
clases de Cocina y Hosteleria.

Se tratd de dar a conocer al alum-
nado de este centro la dieta que impli-
ca el tratamiento de las enfermedades
metabolicas. Para ello, se imparti6

una charla por parte del Dr. José
Maria Fraga Bermudez sobre esta
dieta. A continuacién, se prepard un
menU adaptado a la dieta metabdlica

por parte de alumnos y alumnas del
Centro junto con jévenes metabdlicos
de ASFEGA. Finalmente, todos los
asistentes pudimos degustar el mend
elaborado siendo servido por el alum-
nado de Hosteleria del Centro.

Resultd una jornada muy interesan-
te, informando sobre las enfermeda-
des metabolicas a los futuros cocine-
ros y hosteleros.

® Cuentacuentos en colegios

ASFEGA en este afio 2019 ha
asistido a distintos colegios de Lugo a
impartir Cuentacuentos a nifios y ni-
fias de Educacién Infantil. Se relato el
cuento “El capitan PKU” de forma ludi-
ca y dindmica para hacerlo cercano y
participativo. También se organizaron
juegos y adivinanzas sobre los alimen-
tos que una persona PKU puede o no
ingerir en su dieta.

De este modo, se logra que el
alumnado conozca la existencia de
una de las muchas enfermedades
metabdlicas como es la Fenilcetonuria
(PKU) y aprecien la razén por la que
las personas que la padecen tienen
una dieta diferente.

convi

Es importante dar a conocer al
resto de la sociedad este tipo de en-
fermedades. Por ello, se trata de que
con cuentos y actividades adaptadas
a cada edad los nifios y nifias de la
escuela, que estan en edades muy re-
ceptivas, conozcan y tomen concien-
cia sobre este tipo de enfermedades.

CONVIVENCIAS

A lo largo del afio se organizan
distintas convivencias donde las fami-
lias que forman parte de ASFEGA se
conocen de forma directa, estrechan
lazos de amistad y se promueve el
establecimiento de una red de apoyo
entre las familias.

® Convivencia de jovenes
metabdlicos

Una vez al afio ASFEGA organiza
un Convivencia de jovenes PKU y
OTM que acuden a una casa de turis-
mo rural para compartir el fin de sema-
na. Se celebrd en el mes de junio en
Chantada (Lugo).

Se organizan charlas, talleres, asi
como actividades deportivas y de ocio
al aire libre. Se combina asi, informa-
cion y diversion, desarrollando compe-
tencias y aptitudes relacionadas con
actividades formativas gozando de un
entorno natural en contacto con la na-
turaleza de esta zona rural.

También se trata de que participen
en la elaboracion de los platos bajos
en proteinas que se preparan para
que se involucren de forma directa en
el seguimiento adecuado de sus die-
tas.

® Convivencia de familias

En el mes de julio celebramos una
convivencia en Oleiros (A Corufa),
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donde pudimos reunirnos en un local
social proximo a la playa de Bastia-
gueiro y aprovechar el espléndido y
soleado dia.

Este tipo de convivencias sirven
para hacer disfrutar a todas las familias
asistentes con tiempo para conocerse,
compartir sus realidades v, a la vez, di-
vertirse en un ambiente distendido.

® Convivencia anual

Como todos los afios celebramos
nuestra convivencia anual que ya va
por la XXVIII Convivencia de Enfer-
medades Metabodlicas. Tuvo lugar
en la Residencia de Tiempo Libre de
Panxén (Nigran) en la provincia de
Pontevedra, los dias 27, 28 y 29 de
Septiembre, con la colaboracion de la
Xunta de Galicia.

En estas convivencias se reunen
familias metabdlicas de distintos pun-
tos de Galicia que asisten a conferen-
cias y charlas por parte de expertos
en estas metabolopatias de la Unidad
de Diagnéstico y Tratamiento de En-
fermedades Metabodlicas Congénitas
del Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela. Se trataron
diversos temas: lactancia materna en
los errores congénitos del metabolis-
mo, tratamiento dietético, deteccion
precoz y seguimiento de estas enfer-
medades, centros de referencia en el
manejo de los errores innatos del me-
tabolismo, hipoglucemia en el pacien-
te metabdlico,... Impartidas por otros
colaboradores también hubo charlas
sobre “Descubriendo el GMP (glico-
macropéptido)” y sobre “PKU y otras
metabolopatias en Europa”.

En este fin de semana se degustan
menUs adaptados a la dieta baja en

proteinas elaborados por la restaura-
dora especializada Teresa Nonnato,
que siempre nos sorprende con de-
liciosos y atractivos platos para esta
estricta dieta.

Los mas pequefios participan en
talleres de manualidades, juegos y ac-
tividades de equipo para promover las
relaciones sociales y las actividades
en comun.

Se aprovecha también para cele-
brar en estos dias reuniones de jove-
nes y reuniones de asociados en las
que se tratan diversos temas de inte-
rés para estos colectivos.

La XXVIII Convivencia de Enferme-
dades Metabdlicas resultd muy positi-
va, con una elevada asistencia, unas
ponencias de gran calidad, multitud de
actividades y en definitiva, un fin de
semana genial que estamos desean-
do repetir.

Desde aqui, animamos a todos los
que puedan, a asistir a este tipo de
convivencias que fomentan el inter-
cambio de experiencias y los lazos de
amistad, reforzando la moral de los
afectados y de sus familias, a través
de la relacion y la compresién entre
quienes viven situaciones similares.
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JORNADA SOBRE DIETAS
BAJAS EN PROTEINAS

En Becerrea (Lugo) en el mes de
noviembre realizamos una jornada de
este tipo con una muestra de platos
bajos en proteinas.

Los participantes acuden con su
plato metabdlico dulce y/o salado ex-
plicando su receta al resto de asisten-
tes. Los platos presentados en esta
ocasién fueron: croquetas de setas,
crepe salada con guacamole, galletas
de coco, orejas de carnaval sin hue-
vo, flores de hojaldre, magdalenas
de Halloween, donut PKU, bizcocho,
leche frita y crepe dulce con crema
pastelera.

Siempre hay regalos y sorpresas
para todos los que se animan a par-
ticipar, ademas en esta ocasion hubo
premio para el Plato Mejor Presenta-
do, para lo cual los asistentes votaron
resultando ganadoras las flores de
hojaldre.

De este modo, con estas jornadas
se trata de dar a conocer nuevas rece-
tas que sean imaginativas, y a la vez
apetecibles y toleradas en la dieta,
para que el mend diario resulte mas
variado. =



AsocIACION DE ARAGON

COMIDA PRINCIPIO DE ANO

En el mes de Marzo hicimos una
comida en el restaurante “La Plazi-
ca’ situado en el barrio de Movera.
En este a los afectados de PKU y
OTM, que no tienen dieta liberada,
les prepararon un menu apto para
ellos y su dieta elaborado con comi-
da baja en proteina. Aprovechando
que nos habiamos juntado la gente
propuso actividades para futuras
ocasiones y posibles fechas. Ya que
lo que se quiere conseguir es que
todo el mundo aporte su granito de
arena a la asociacion ya que entre
todos la formamos.

ASAMBLEA ORDINARIA -
EXTRAORDINARIA

En el mes de junio realizamos
una asamblea ordinaria y extraordi-
naria debido a cambios realizados
en la junta de la asociacion. Donde
fue reelegido Jorge Palomera como
Presidente y Tesorero, Raul Garcia
como secretario, Rubén Andrea
como vocal y contando una nueva
incorporacion de Natalia Babero
como Vicepresidenta. Siendo la Jun-

TR m'?

ta Directiva llevada por completo por
metabolicos.

Se realizd en el Hotel Reino de
Aragon, ya que no contamos con
local propio para realizar nuestras
reuniones.

También se informé de la situa-
cion econémica de la asociacion,
sobre novedades en tratamientos
para nuestros trastornos metaboli-
cos y se animé y motivo a todo el
mundo a participar en el proyecto
SINPRO.

RETO SINPRO

El 28 de Junio, es nuestro dia,
el dia de las enfermedades raras y
desde nuestra asociaciéon pusimos
en marcha el reto SINPRO, que nos
pedia directamente Agatha desde la
Federacién.

Este reto consistia en que algun
amigo o familiar de un paciente con
PKU realizara por un dia la dieta que
tendria que seguir un paciente de
PKU. Ademas de grabarse o hacer
fotos con las comidas que habia pre-
parado y contar un poquito sobre esa
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experiencia de ponerse en la piel de
un paciente con PKU.

RAPPS

El 28 de Noviembre la junta di-
rectiva mas unas cuantas personas
del sector de la salud acudimos al |
Encuentro de Salud Comunitaria de
Aragén y XVIII Jornada de la Red
Aragonesa de Proyectos de Pro-
mocion de Salud (RAPPS). Un foro
desde el que trabajar la equidad en
salud y los determinantes sociales
de la salud, haciendo facil lo comu-
nitario a través de la participacién y
la innovacioén.

Donde la asociacion trabaja con-
juntamente con personal del Hospi-
tal Miguel Servet en el RAPPS, y que
de cara a este afio que viene parti-
cipar con diferentes asociaciones,
presentes en la “Red”, en proyectos
comunes.

COMIDA NAVIDAD

Este Domingo 29 aprovechando
la Navidad realizamos la comida en
el restaurante “Nueva Varela”.

El menu para los metabolicos
constd de una ensalada caribefia,
parrillada de alcachofas con
esparragos verdes, timbal de
verduras con miel y de postre
un sorbete. Todo riquisimo y
libre de proteinas.

Pasamos un buen rato jun-
tos, celebrando la Navidad y
un nuevo afio que vendra con
nuevas actividades y ponen-
| cias para nuestras familias,
También este afio realizare-
mos experiencias solidarias,
como “Tapas solidarias” para
dar a conocer la Asociacion
y disfrutar de la “gastronomia
metabolica”. =
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ASOCIACION DE ANDALUCIA

V JORNADA DE INVESTIGACION TRASLACIONAL
EN ENFERMEDADES RARAS

| pasado 22 de noviembre de concurriendo  mas
2019, la Asociacion Andaluza de un centenar de
de Enfermedades Metabdlicas asistentes.

Hereditarias participé en la V Jorna-
da de Investigaciéon Traslacional en
Enfermedades Raras que organizo el
Instituto Maiménides de Investigacion
Biomédica de Cérdoba (IMIBIC) junto
con el Centro de Investigacion Biomé-
dica en Red de Enfermedades Raras
(CIBERER).

El motivo de Ila
participacién como
ponentes de la aso-
ciacion andaluza en
esta V Jornada, ha
sido dar a conocer la
especial importancia

22 NOVIEMBRE 2019
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En esta ocasion, la Jornada se cen-
tré enlos Ultimos avances en investiga-
cion y tratamiento de las Enfermeda-
des Metabolicas Hereditarias, Donde
se ha contado con profesionales clini-
cos e investigadores de gran prestigio,

que los pacientes
pueden y deben tener en la investiga-
cion de estas enfermedades.

Esta Jornada se distribuyo en tres
sesiones: la primera se centrd en pers-
pectiva terapéutica, la medicina de

sistemas para la bisqueda de nuevas

PONENCIAS V JORNADA DE INVESTIGACION TRASLACIONAL

EN ENFERMEDADES RARAS

SESION 1 - INVESTIGACION
Modera: Eduardo Lépez Laso - Hospital Universitario Reina Sofia. IMIBIC.

* Maria Garcia Bravo, CIEMAT-FJDCIBERER

- Perspectiva terapéutica de la edicién génica en enfermedades raras
* Joaquin Dopazo, Fundacién Progreso y Salud-CIBERER

- Medicina de sistemas para la bisqueda de nuevas dianas terapéuticas
* Placido Navas, Universidad Pablo de Olavide-CIBERER

- Desarrollo de nuevos farmacos para enfermedades
metabdlicas mitocondriales

SESION 2 - DIAGNOSTICO Y CRIBADO
Modera: Beatriz Mufioz Cabello - Hospital Universitario Virgen del Rocio.

* Pedro Serrano Castro, Hospital Regional Universitario de Malaga. IBIMA.
- Medicina de precisién en Epilepsias raras

* Raquel Yahyaoui, Hospital Regional Universitario de Malaga. IBIMA
- Cribado neonatal en Andalucia: situacién actual y perspectivas futuras

* Belén Pérez, Universidad Autonoma de Madrid-CBMSO. CIBERER
- Cribado neonatal- hacia la genética

SESION 3 - FAMILIAS Y ATENCION PRIMARIA
Modera: Mercedes Gil - Hospital Universitario Reina Sofia. IMIBIC.

* Montserrat Montes, Pediatra de atencion primaria
- Atencion primaria frente a las enfermedades metabdlicas

* Francisco Aguilar, Asoc. PKU y OTM de Andalucia
- Papel de los pacientes en la investigacion

MESA REDONDA DE FAMILIAS
SOBRE DIETA EN ENFERMEDADES METABOLICAS:

DIETA HIPOPROTEICA Y DIETA CETOGENICA
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dianas terapéuticas y el desarrollo de
nuevos farmacos para las enfermeda-
des metabolicas mitocondriales.

En la segunda sesion se trataron
temas como la Medicina de precision
en epilepsias raras, el cribado neona-
tal en Andalucia, y el cribado neonatal
desde la perspectiva genética.

Y en la tercera sesion se tratd la
atencién primaria frente a las enfer-
medades metabdlicas y el papel de los
pacientes en la investigacion.

Finalizando la sesidn con una mesa
redonda sobre dietas en las enferme-
dades metabdlicas, (hipoproteica y ce-
togénica), donde la perspectiva de los
pacientes tuvo un papel esencial.

El Instituto Maiménides de Inves-
tigacion Biomédica de Cérdoba (IMI-
BIC), junto con La Universidad de
Cordoba (UCO) y varias unidades del
Hospital Universitario Reina Sofia.
mantiene varias vias de investigacion
encaminadas a conocer y combatir
mejor las enfermedades denominadas
“raras”, entre ellas las Enfermedades
Metabolicas.

Desde La Asociacion Andaluza de
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias
Queremos agradecer su encomiable la-
bor y colaborar en lo que como asocia-
cién de paciente se nos requiera. =



ASOCIACION DE ANDALUCIA

CARRERA SOLIDARIA AEROPUERTO DE JEREZ

| pasado 13 de septiembre tuvo
E lugar la II Carrera nocturna con
fines benéficos que organiza El
Aeropuerto de Jerez en colaboracion

con la Asociacion Andaluza de Enfer-
medades metabdlicas.

Esta carrera centra su atractivo en
ser una oportunidad Unica para correr
por las pistas iluminadas de un aero-
puerto, que, al tratarse de una zona
restringida, rara vez se puede acceder
a pie. El recorrido constaba de dos cir-
cuitos; uno de 8.000 metros y otro de
solo 3.000 metros, este Ultimo mas so-
lidario que deportivo, ya que esta pen-
sado para que puedan participar todas
las personas que lo deseen indepen-
dientemente de su condicién fisica.

En esta ocasién, la recaudacion
integra se destiné al Centro de Diag-
néstico de Enfermedades Molecula-
res, CEDEM , y como en la primera
edicion, el Aeropuerto de Jerez asumid

todos los gas-
tos derivados
de la organiza-
cion.
Ademas
de la inscrip-
cion, todos los
participantes
colaboraron
con un kilo de
alimentos que
se destind a
los mas des-
favorecidos a
través de CARITAS.

Sirvan estas lineas para agradecer
el esfuerzo realizado por aeropuerto de
Jerez en la organizacion de esta carre-
ra solidaria, desde su direccién a todos
los trabajadores de Aena que colabo-
raron desinteresadamente implicando-
se por la causa que a todos nos une,
asi como a todos los participantes que

¢
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con su aportacion pusieron su “granito
de arena” en la investigacion de las
enfermedades metabdlicas.

Desde la Federacion Espafiola de
Enfermedades Metabolicas Heredita-
rias, queremos Animar al Aeropuerto de
Jerez para que continlie organizando
este tipo de actividades solidarias y que
la participacién de corredores se siga
acrecentando, jla causa lo merece! =

AsocIACION DE CASTILLA-LA MANCHA

ste afio en septiembre se hicie-
E ron unas jornadas en La Roda,

Albacete. Lo mas destacable
fue un taller de cocina donde las fa-
milias vieron como se hacian varias
recetas, fue muy Util, ademas hubo un
concurso y cada familia trajo de casa
su receta, luego degustamos todos las
recetas que se hicieron durante el fin
de semana. Los mas pequefios pu-
dieron disfrutar de unas colchonetas
hinchables y también pudieron dar un
paseo por el campo en un carro tirado
por un burro.

Fue un fin de semana
genial, y todos los que
asistimos pasamos dos
dias en familia disfrutan-
do y intercambiando opi-
niones, recetas, anecdo-
tas, efc...

Seguramente se vol-
vera a repetir ya que fue
una parte importante de
convivencia entre fami-
lias de distintos tipos de
metabolopatias. =
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esde la asociacion PKU y
DOTM de Euskadi os desea-

mos un 2020 lleno de ale-
grias, metas alcanzadas y avan-
ces que nos ayuden en nuestro
dia a dia y el de nuestros hijas e
hijos.

En Noviembre hemos celebrado
nuestra asamblea anual, se pre-
sentd el balance anual y proce-
dimos a la renovacion de cargos
para el proximo ciclo.

Durante este afio 2019 se han
incorporado a la asociacion los pe-
kes Enaitx y Adei, que comparten
metabolopatia, PKU.

El trabajo de este afio se ha di-
rigido sobre todo a mantener en
marcha nuestro pequefio banco
de alimentos gracias a la ayuda
de nuestras voluntarias. Se ha
subvencionado a nuestros socios
asumiendo  los

portes y parte del ﬂ GU
coste.
Aunque por i

fortuna cada vez
disponemos de

la realidad de la asociacion, las
necesidades de nuestros asocia-
dos y nuestras posibilidades.

Se mantiene el contacto y el
trabajo con Osakidetza, el servicio
vasco de salud, y especialmente
con los doctores, especialistas y
técnicos que siguen nuestro dia
a dia y que casi son un miem-
bro mas de la asociacién. Seguir
avanzando en el cribado neonatal
y la asistencia a nuestros socios
adultos,asi como dar mas prota-
gonismo a la parte OTM de la aso-
ciacion seran tareas ineludibles
para 2020.

Ademas la asociacion ha par-
ticipado en LA 12 JORNADA DE
ACIDURIAS ORGANICAS, rea-
lizada en Madrid en noviembre.
Muchisimas gracias por la gran
organizacion, el esfuerzo y de-

AsocIACION DEL Pais Vasco

dicacion puesta para conseguir
este éxito.

En Marzo organizamos una
charla sobre CONCEPTOS BA-
SICOS DE NUTRICION y para
despedir el afio en diciembre
hemos recibido una interesan-
te conferencia por parte de los
doctores Koldo Aldamiz e lfiaki
Irastorza sobre la Microbiota y
todas las posibilidades que pue-
de ofrecer para el tratamiento de
OTM y PKU, los avances y des-
cubrimientos realizados y los que
vendran. También nos pusieron
al dia sobre los SISTEMAS DE
INTERCAMBIOS  PROTEICOS
PARA NINOS CON DIETAS BA-
JAS EN PROTEINAS.

Y con una foto de este ultimo
evento despedimos 2019 y os de-
seamos un feliz 2020. =

RUTZETAKO UNIBERTSITATE GSPITALEA
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mas alternativas
en supermerca-
dos y tiendas, el
acceso a ciertos
alimentos espe-
ciales no resulta
facil. Uno de los
objetivos de la
asociacion para
2020 sera anali-
zar el funciona-
miento del banco
para adaptarlo a
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AsocCIACION DE VALENCIA

CONVIVENCIA AVAPKU - Cullera - OCTUBRE 2019

a edicion 33° de nuestra con-
Lvivencia llegd sin faltar a la

cita y se celebré en el turis-
tico municipio de Cullera situado a
orillas del mediterraneo y a unos
35 km al sur de Valencia. Dicho en-
clave se encuentra en una posicion
estratégica en la desembocadura
del rio Jucar y entre las ciudades
de Valencia al norte y de Alicante al
sur, por lo que supone un lugar de
paso muy frecuentado por turistas
y una de las playas mas visitadas
del litoral valenciano.

Dejando de lado la geografia, el
fin de semana, del 4 al 6 de octu-
bre, estuvo marcado por la jornada
matutina del sabado donde pre-
senciamos la ponencia de Isidro
Vitoria que encabezaba el equipo
de metabolopatias de la Fe (nues-
tro hospital de referencia), quien
expuso durante su intervencién
aspectos importantes y noveda-
des en el tratamiento de la PKU.
A continuacién, una de nuestras
asociadas (Raquel Ramis) nos
explicd una experiencia personal
con el DGP (Diagnostico Genético
Preimplantacional), cuyo objetivo
es el de evitar la transmision de
enfermedades genéticas de pa-
dres a hijos. Justo después rea-
lizamos un taller de autopuncién
dirigido por Feli Ocampo con el fin
de aprender a realizar una pun-
cién correcta y ensefiar nuevos
instrumentos para este cometido.
Por ultimo, concluimos esta sesion
matinal con la Asamblea que como
es habitual se realiza el fin de se-
mana donde nos reunimos y don-

de se trataron diferentes temas
internos de la AVAPKU.

La jornada vespertina fue mu-
cho méas tranquila y fue aprove-
chada para la realizacién de dife-
rentes actividades por parte de los
asistentes.

Finalmente, el domingo sirvid
para acercarnos a uno de los pun-
tos mas emblematicos de la loca-
lidad y no es otro que el castillo
de Cullera situado en la Sierra de
les Raboses a unos 150 metros
de altitud, y desde donde se po-
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dia disfrutar de unas magnificas
vistas a pesar de la mejorable vi-
sibilidad.

No seria justo acabar este ar-
ticulo sin dar las gracias a las
personas encargadas en la ela-
boracion del menu, y al resto de
personas que se encargaron de la
organizacion de este evento que
reline a un gran nimero de fami-
lias anualmente.

jHasta la préximal! =

Pau Mifiana Ocampo,
Secretario AVAPKU.
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| JORNADA INTERTERRITORIAL DE ACIDURIAS ORGANICAS

| pasado 16 de noviembre de

2019 se celebro la | Jornada

Interterritorial de Acidurias Orga-
nicas en el Hospital 12 de Octubre de
Madrid, gracias a la colaboracién de
FEEHM vy la Secretaria de Estado y
Servicios Sociales.

Los ponentes, invitados de toda Es-
pafia, destacaron la importancia del co-
nocimiento de la historia natural de estas
enfermedades y la gran evolucion gracias
a la mejora en el diagnostico y tratamien-
to; aunque aln queda mucho camino por
recorrer. El conocimiento de la fisiopato-
logia sera la base para tratamientos mas
eficaces, dirigidos a la problematica real y
las futuras terapias curativas, que desem-
boguen de una medicina personalizada-
individualizada.

Sin duda, para una atencién de
calidad se precisa un equipo multidis-
ciplinar y un trabajo coordinado. Las
necesidades de los afectados han cam-
biado gracias a la mejora de la calidad
de vida, y las afectaciones dependeran
de la adherencia al tratamiento, el diag-
noéstico temprano, y el acceso a las te-
rapias.

Debido a la baja incidencia de estas
patologias, es l6gico entender que no
todos los profesionales estén preparados
para atendernos segun los ultimos estu-
dios y avances, por ello contamos con

la figura de los Centros de Referencia
designados por el Consejo Interterritorial
(CSUR). En estas unidades se centran
los casos, por lo que su experiencia es
mayor, y poseen los recursos necesa-
rios para la completa atencion desde
la edad pediatrica hasta la transicién al
adulto; ya que las necesidades y puntos
de atencién cambian, en especial duran-
te la adolescencia y embarazo. En las
recomendaciones internacionales han
demostrado, que el seguimiento por cen-
tros de referencia, mejora la calidad de
vida de los afectados.

El cribado neonatal sigue siendo
centro de discusion, debido al cambio
evidente en la morbi-mortalidad de es-
tas patologias. En ocasiones la sospe-
cha clinica o los resultados del cribado
neonatal no se ven confirmados por los
test genéticos, y hay que recurrir a las
pruebas enzimaticas y/o del ARN,

Los problemas de alimentacion en
las acidarias organicas son complejos
y requieren de una rapida atencion
para prevenir mayores complicaciones,
recurriendo a técnicas como la coloca-
cion de una sonda o gastrostomia. La
dificultad de estas dietas unido a la ne-
cesidad del aporte caldrico, genera una
gran ansiedad a los padres.

El cerebro es el 6rgano mas vulnera-
ble en las acidarias orgénicas. El trata-
miento de la
enfermedad
en ocasio-
nes no evita
complicacio-
nes, a pesar
de ello, la
neuroplasti-
cidad favo-
rece su recu-
peracion.

Para la
correcta de-
teccion de
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las alteraciones en el neurodesarrollo,
se necesita un seguimiento continuo y
diagnéstico de especialistas cualifica-
dos; que orientaran en las herramientas
necesarias para terapeutas, profesores
y familiares. La figura del Neuropsicé-
logo no se contempla en la mayoria de
equipos de atencion a metabolopatias,
seria importante luchar para que las
metabolopatias que puedan tener afec-
tacion neurolégica, tengan un segui-
miento y valoraciones adecuados a sus
necesidades.

A pesar de que la jornada se centra-
ra en un grupo de patologias, fue evi-
dente la union de las familias, gracias a
todas las similitudes en nuestro camino
y nuestras incertidumbres. El apoyo
mutuo dentro de la Asociaciones que
formamos parte de la Federacion, es el
centro de la lucha por mejorar la aten-
cion, diagnostico y tratamientos de las
enfermedades metabdlicas.

En los momentos de reunion y tur-
nos de preguntas, nos sentimos com-
prendidos escuchando de otras fami-
lias nuestros pensamientos habituales,
nuestros miedos sobre el tratamiento,
el duro paso hacia el transplante, las
terapias, la dieta, nuestras dudas sobre
problemas de aprendizaje, el paso a la
vida adulta, adolescencia, embarazo...
La emocion al escuchar el relato de los
mayores, o el revivir los momentos du-
ros del diagnéstico o los ingresos de los
mas pequefios, crearon una sensacion
general de comprension y cercania.

Gracias a la Federacion por haber
hecho posible esta Jornada. =

Helena Carpio Anguita

Presidenta Asociacion Familia GA1

El resumen de las ponencias de

las jornadas, hecho por las socias
asistentes, esta a vuestra disposicion
en la pagina de metabolicos.es
Pronto informaremos sobre los videos
que se han grabado en el encuentro.
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| afio 2019 ha sido muy importan-
Ete para nosotros, lleno de retos y
objetivos cumplidos.

Nuestra familia ha crecido, nos he-
mos unido los afectados de las tres pa-
tologias que se objetivan con aumento
de acido glutarico; si bien no tenemos
un tratamiento parecido, nuestros sen-
timientos e incertidumbres son los mis-
mos.

Somos 57 familias con aciduria
glutarica tipo 1y 2, que compartimos
dia a dia nuestras dudas, apoyamos
en el estrés de un proceso agudo,
sentimos la angustia de los ingresos y
aprendemos unidos las novedades te-
rapéuticas.

Agradecidos por el cribado neonatal
ampliado en toda Espafia desde junio
del 2018, que ha supuesto un cambio
vital en todos los recién nacidos con
diagndstico temprano. La incidencia de
crisis encefalopatica ha pasado a serun
10-20%, del 80-90% previo al diagnds-
tico temprano y la aplicacién sin demo-
ra del protocolo de emergencia. Ahora
sabemos que la incidencia en Espafia
estd cerca de 1 de cada 40000 recién
nacidos, lejos de la incidencia mundial
de 1/100000 recién nacidos.

Este hecho unido a la mayor expe-
riencia alemana, esta cambiando la for-
ma de tratar la enfermedad en Espafia.
Sabemos que la lactancia es posible y
muy adecuada en nuestra enfermedad,
ya que la leche materna contiene poca
cantidad de lisina como nos relaté M.Luz
Iglesias en su video que podéis ver en
https://vimeo.com/manage/328711425/
general. Estamos aprendiendo a conta-
bilizar la cantidad de lisina en la dieta,
en vez de en proteinas, que es mas
exacto y disminuye la variabilidad; por
lo que estamos pendientes de realizar
un programa que nos ayude a contabi-
lizar la lisina y calorias. Al tratamiento

habitual se estan uniendo, desde dife-
rentes centros de referencia, la arginina
como neuroprotector (no hay evidencia
cientifica) y la coenzima Q10.

La Dra. Beatriz Casado, miembro de
la junta Directiva de la Asociacion, ela-
boré el protocolo de emergencias para
GA1*, uniendo la parte médica y la ex-
periencia y dificultades de las familias
en los servicios de urgencias. Este pro-
tocolo ha sido revisado por el Presiden-
te de la AECOM, la unidad de metabo-
licas del 12 de Octubre y el Dr Nikolas
Boy, nuestro referente aleman, autor de
las recomendaciones internacionales.
Pretendemos junto a la AECOM que
este protocolo sirva para todos los hos-
pitales que habitualmente no atienden a
los afectados, para poder trasladarnos
sin temor de nuestros hogares.

La mejora de las condiciones de los
afectados ha puesto de manifiesto otras
alteraciones “menores” que previamen-
te no eran tenidas en cuenta, y que gra-
cias a las valoraciones neurocognitivas
son detectadas, y tratadas individual-
mente. Nos referimos a problemas de
aprendizaje, concentracién, memoria,
motricidad fina....

La falta en las unidades de atencién
de enfermedades
metabdlicas de la
figura del neurop-
sic6logo, nos llevd
a desarrollar un
proyecto junto a la
Dra Berta Zamora
y presentarlo en
la convocatoria de
subvenciones de
la Fundacién Mu-
tua Madrilefia. El
pasado septiem-
bre recogimos con
ilusién el diploma
acreditativo de
haber obtenido la
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ayuda y en Diciembre se ha puesto en
marcha el registro Nacional de Aciduria
Glutarica tipo |, al cual se puede acce-
der desde nuestra nueva web www.fa-
miliasga.com. Este proyecto tiene como
objetivo conocer la historia natural de la
enfermedad, creando una base de da-
tos compartida a la red de profesionales
que nos atienden. Esta red sera la pri-
mera creada para la atencién de enfer-
medades raras, y base para la extrapo-
lacién de resultados y futuros articulos
cientificos sobre la parte neurologica,
neurorradiol6gica y neurocognitiva de la
enfermedad. Todo parte de la comuni-
cacion con las familias, de contar nues-
tras dudas y miedos, la union ha sido el
impulso para crear este gran proyecto.

Las familias y amigos han realiza-
do multitud de actividades a lo largo
del afio para recaudar fondos para la
investigacion. Regalos de cumpleafios
diferentes, Marxa Solidaria en Xeresa,
torneos de baloncesto, certamen sae-
tero en Jabalquinto, trail y paella en
Valladolid, tardes solidarias, obras de
teatro... Donde la empatia, el contacto
y el sentir, han sido el nexo de union.

Una de las acciones de las familias
que mas ilusién me ha hecho particular- »

entros
jornadas
con‘vivencias



encuentros
jorna
conviy

> mente, es poner en contacto a los afec-

tados mas mayores. Las situaciones
son diferentes, ellos son los que expre-
san lo que necesitan, son fuertes, Iu-
chadores, y unidos sienten que no son
los Unicos luchando por el mismo obje-
tivo. Necesitan ser escuchados y aten-
didos por especialistas de adultos, sus
necesidades y prioridades han cambia-
do, necesitan informes adecuados para
las valoraciones de discapacidad, para
su acceso al empleo, para que valoren
sus fortalezas, y no se centren en la dis-
capacidad. Esperamos que este 2020
sea un afio de avances en su atencién
y podamos tener la primera reunion pre-
sencial de todos.

Otros proyectos que estan pendien-
tes para 2020 son el estudio de calidad
de vida por la Dra Silvia Chumillas, es-
tudio y prevencién de alteraciones en
la alimentacion con la Dra Consuelo
Pedrén, estimulacion cerebral Dra An-
gels Garcia-Cazorla, estudio y preven-
cion de la insuficiencia renal y la valora-
cion del consumo energético con el Dr
Marcello Bellusci.

Mucha ilusién y mucho por hacer, lo
mas importante es que cada persona
aporta su granito, todos aprendemos y
nos sentimos apoyados.

Gracias a cada uno de vosotros
que nos ayudais a seguir, que apor-

AsocIAciON FamiLia GA1

tais vuestras cualidades organizando
encuentros, haciendo entrevistas, con-
tando vuestras experiencias, redactan-
do para que otros puedan aprender,
ensefiando vuestras recetas... y a
ellos, nuestro centro nuestro mundo,
por ensefiarnos que la vida es mas que
un diagnéstico.

Nuestra ilusién, una cura para un
futuro. =

Helena Carpio

Asociacion Familias GA - 616911152.

* https://familiasga.com/wp-content/
uploads/ 2019/12/PROTOCOLO-
URGENCIAS-ACIDURIA-
GLUT%C3%81RICA-TIPO-1-DEF.pdf

AsocIACION DE CASTILLA-LEON

0 primero que queremos desta-

car es que desde la asociacion

de Castilla y Ledn agradecemos
mediante este articulo todos los actos
realizados desde la federacién hacia
todas las asociaciones regionales las
participes de la misma.

En la asociacion ASPKUCYL de
Castilla y Leon, todos los afios empe-
zamos con una reunion sobre los pri-
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meros meses en la que se ponen al dia
los asuntos del antiguo ejercicio y se
tramita la planificacion del siguiente.

Durante el afio 2019, dicha reunién
se celebrd en el mes de Junio, por asis-
tir a la misma con la informacioén del
congreso celebrado al cual fueron dos
representantes de nuestra asociacion.

Se realiza un balance de las cuen-
tas, se pone al dia toda la informacién
recibida  por
distintos ca-
nales y per-
sonas de la
asociacion.

También
se planifica la
convivencia
anual que se
viene realizan-
do desde hace
afios, a la cual
acuden los
miembros de
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la asociacion, intentando recorrer cada
afio una provincia de nuestra region.

Este afio tocd Palencia, concreta-
mente, Cervera de Pisuerga y fue una
gran convivencia en la que se realiza-
ron diferentes visitas a centros como
la antigua mina (recreacién), entrada a
tirolina, etc.

En la reunion anual, también se pla-
nifica la comida de Navidad,una cita
que desde hace varios afios se viene
celebrando en el restaurante Prae de
Valladolid en el mes de diciembre.
iQué decir! Es un dia estupendo en el
que todos disfrutan, tanto padres como
hijos entregando y viendo entregar los
regalos a los mas pequefios y disfru-
tando de la reunién de todos los socios.

En definitiva, intentamos mantener
viva una asociacién que estoy seguro
de que con su pequefia aportacion,
mantiene el espiritu vivo de muchas
personas. =

Roberto Garcia Marina.



AsoCIACION DE CANTABRIA

DANDO PASITOS

| 2019 ha sido un afio grande

para una asociacién pequefia

como es la nuestra, tanto a ni-
vel colectivo, como a favor de algunos
socios con necesidades especificas,
hemos conseguido logros importantes.
La presion de familias y propias desde
ACAEMI han dado algunos frutos que
nos hacen estar orgullosos de nuestro
trabajo y de la labor del conjunto de los
asociados.

Grupalmente, hemos recibido de
una subvencién por parte de la Con-
sejeria de Sanidad de Cantabria tras
presentar un proyecto de formacion
nutricional para familias, con el que
desarrollamos las primeras jorna-
das; ademas varias aportaciones de
colectivos y empresas, invertidas en
bolsas de productos bésicos bajos
en proteinas para cada familia, ya
que en nuestra regién carecemos de
banco de alimentos propio. Con esta
iniciativa aprobada por unanimidad
en una junta de socios, queremos
facilitar el acceso a estos productos
realizando una compra conjunta que
abarate el coste y revirtiendo las do-
naciones en los propios afectados.
Esta bolsa de productos se entregd
al concluir las segundas jornadas de
formacién nutricional para familias;
jornadas, a su vez, financiadas con
la ayuda a asociaciones locales que
anualmente dispone el Ayuntamiento
de San Vicente de la Barquera. En és-
tas ademas de la sabida formacién de
caracter nutricional, contamos con un
taller grupal de psicologia titulado “diri-
giendo miedos’, una cata de formulas
para diferentes aminoacidospatias,
una charla coloquio a cerca de nuevos
tratamientos y retos médicos futuros, y
una comida de convivencia.

En cuanto a los casos mas par-
ticulares, se ha conseguido que el
coste de la vitamina B12 vital para
afectados de acidemia metilmalénica
con homocistinuria no sea asumido
por las familias (inicialmente debian
debian abonarlo integramente). Asi
mismo, tras la solicitud de ACAEMI,
el Ayuntamiento de Valdaliga, donde
reside nuestra afectada por acidemia
propiénica, ha comprado medidores

de amonio y lactato para su uso do-
méstico, y siendo subvencionadas
por la asociacién las tiras reactivas.
Todo ello ha reducido notablemente
sus ingresos hospitalarios, ademas de
proporcionar una tranquilidad en el ho-
gar, ya que ante cualquier malestar o
descompensacién sus padres pueden
obtener valores directamente en su
hogar sin necesidad de acudir al hos-
pital. También hemos de destacar un
proyecto en el que se esta trabajan-
do, que se encuentra concluido en su
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primera versién y pronto lanzaremos,
una web app que, ademas de poder
consultar la cantidad de proteina de
cada alimento, cuenta con un progra-
ma de intercambios automatico que
facilitara la elaboracion de recetas,
menus y dietas.

Si bien aun queda mucho por ha-
cer hemos empezado la andadura con
paso firme. El 2019 lo terminabamos
siendo la asociacién elegida por la

San Silvestre Solidaria de San Vi-

cente de la Barquera, quien cada

afo entrega la recaudacion integra
de esta carrera celebrada las tardes
de los 31 de diciembre.

El 2020 se presenta con nuevos
proyectos a la vista: desarrollo den-
tro de los actos de la semana cul-
tural de un colegio de una actividad
para y por nuestra asociacion, con
la oportunidad de realizar talleres
para todos los escolares y siendo
receptores de lo recaudado en los
actos paralelos que se llevan a cabo
en el centro escolar durante la pri-
mavera. También nos han escogido
como detalle solidario de boda para
los invitados a un enlace que tendra
lugar en septiembre. Y, cémo no,

continuaremos con nuestras jornadas
de formacion nutricional, cocina me-
tabdlica y ampliaremos los talleres de
apoyo psicoldgico grupal.

Institucionalmente  continuaremos
con la presion, por un lado, para que el
cribado ampliado pueda ser una rea-
lidad pronto en Cantabria, y ademas,
para poder contar con un nutricionista
en el equipo interdisciplinar de nues-
tro hospital de referencia. Ambos son
los objetivos mas ambiciosos que nos
marcamos actualmente. =

entros
jornadas
convivencias
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SONIA CARRASCO

Estos mini pasteles rellenos de crema de
mantequilla o buttercream se llaman “whoopies
pies” y son unos dulces norteamericanos.

No son galletas rellenas como los alfajorcitos
argentinos, tampoco son parecidos a los
macarons franceses.

Son unos dulces con una masa tierna pero
consistente, mas parecida a un bizcocho que a
otra cosa, y rellenos de crema o buttercream.
Aqui os presento mi version aproteica.

Se pueden hacer whoopies de vainilla o de
chocolate. O innovar y usar preparado para
hacer flan FLANIN o POTAX de la marca
Maizena como parte de la harina. Yo he optado

T
Soniarecetaspku.blogspot.com

por elaborar las dos
masas y combinarlas
para que resulten unos
whoopies mas vistosos.

Como relleno lleva una
sencilla y suave crema
de mantequilla que he
saborizado con extracto
de vainilla.

Otras opciones son: una buttercream de
chocolate, mermelada, ... incluso se pueden
usar colorantes alimentarios en la crema para
poner el relleno del color que mas les guste.

INGREDIENTES

Para los whoopies de chocolate -16 tapitas:

- 75 gr de harina aproteica MIX LOPROFIN
prep.panificable

- 25 gr de cacao en polvo a la taza b.p.,
marca ALTEZA (3,6 gr de proteinas
por 100 gr.)

- 4 gr de levadura quimica polvo tipo Royal

- 25 gr de azucar blanco

- 25 gr de mantequilla sin sal a temperatura
ambiente

- 75 ml de sustituto de leche aproteica, y / o
PROZERO

Para los whoopies de flan -18 tapitas:
- 70 gr de harina aproteica MIX LOPROFIN
prep.panificable
- 32 gr (1 sobre) de preparado en polvo para
flan ~ FLANIN (también sirve POTAX) de
Maizena

- 4 gr de levadura quimica polvo tipo Royal
- 25 gr de azucar blanco

- 25 gr de mantequilla sin sal a temperatura
ambiente

- 75 ml de sustituto de leche aproteica, y / o
PROZERO

Para el relleno buttercream de vainilla:
- 120 gr de azucar glass
- 75 gr de mantequilla sin sal a temperatura
ambiente
- 1 cucharadita rasa de extracto de vainilla
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ELABORACION

Comenzar por cualquiera de las dos masas,
yo he empezado por la de chocolate.

1. En un bol, pesar la harina, el cacao en
polvo, la levadura quimica y el azucar, es decir,
los ingredientes secos. Mezclar bien con una
cuchara.

2. Anadir la mantequilla a trocitos (que estara
a temperatura ambiente) y la leche fria.

Remover la mezcla el tiempo necesario para
obtener una masa perfectamente ligada.

3. Rellenar una manga pastelera con
la mezcla y abrir un pequefio orificio en el
extremo. Reservar.

4. Si se dispone de un molde especifico
para hacer las mini-tapas de los whoopies,
engrasarlo con un poco de mantequilla y
una pizca de harina espolvoreada, asi se
desmoldaran después perfectamente.

Yo he utilizado un molde o plancha de
silicona para hacer mini-gofres que es ideal
para que las tapitas de bizcocho sean todas
iguales.(*)

5. Precalentar el horno a 180° 10 minutos.

Hornear a la misma temperatura en la parte
baja del horno unos 10 minutos, comprobando
que estén bien cocidos pinchando con un
palillo.

6. Sacar del horno y dejar enfriar un minuto

antes de desmoldar. Pasarlos a un plato y
reservar.



Preparar la masa de flan de forma idéntica a
la anterior.

1. En un bol poner los ingredientes secos
(harina, preparado para flan, levadura y azucar),
mezclar bien y afiadir la mantequilla y la leche.
Remover hasta integrar completamente todos
los ingredientes y poner la masa en una manga
pastelera.

2. Engrasar de nuevo el molde y rellenar los
huecos con ayuda de la manga.

Con esta masa me han salido 2 tapas de
bizcocho mas, asi que un whoopie sera entero
de flan. Los demas estaran combinados.

Se pueden hacer como mas os guste: todos
de chocolate, todos de flan, o combinados
poniendo una tapa de cada sabor.

3. De nuevo horno precalentado a 180°.
Hornear a la misma temperarura unos
10 minutos en la parte baja del horno.
Comprobar que estan cocidos y dejarlos 1
minuto fuera antes de desmoldarlos.

Mientras se enfrian, elaboramos el relleno:

1. En un bol pesar el azucar glass,
la mantequilla a trocitos que estara a
temperatura ambiente (blanda pero no
derretida) y afadir la vainilla.

Remover o batir el tiempo suficiente para
integrar los tres ingredientes y formar una
crema fina. Se puede usar la batidora como
toque final para asegurar una textura mas
fina y cremosa.

2. Ya esta lista la crema, asi que ya solo
queda el montaje de los whoopies.

DIETAS

RECETAS

Coger una tapa, da igual de qué sabor,
untarla con un poco de crema y colocar
una tapa del otro sabor, combinando asi los
whoopies.

Disponer los whoopies terminados en un
plato o fuente y ja comer!

Se pueden decorar con una pizca de azucar
glass sobre las tapas de chocolate o una pizca
de cacao en polvo sobre las tapas de flan,
por hacer contraste. Aunque realmente no es
necesario pues la buttercream esta bien dulce y
no necesitan mas afadidos.

Como la buttercream endurece al enfriarse,
he esperado para cortar el whoopie por la mitad
y conseguir asi un corte limpio.

Nota: Cuando hacemos buttercream de
Sobra, ésta la podemos guardar en la nevera
metida en un recipiente hermético. Y para
usarla de nuevo, como esta dura, solo hay que
calentarla unos segundos en el microondas
para que vuelva a estar fluida y untable.

(*) Si no se dispone de un molde de este tipo
se ponen las porciones de masa sobre papel
vegetal, formando las tapas redondas con
ayuda de la manga pastelera, intentando que
todas lleven la misma cantidad para que sean
iguales. Colocarlas separadas entre si porque
crecen bastante dentro del horno.
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- Para las 16 tapas de whoopies de
chocolate:

HARINA LOPROFIN MIX: segun el
fabricante, los 100 gr de producto contienen
0,31 gr de proteinas, asi que los 75 gr
tendran (75x%0,31)+100= 0,23 gr de proteinas.
Multiplicamos por 35 mg phe (Prot.Medio Valor)
0,23x35= 8,14 mg phe.

CACAO EN POLVO ALTEZA: segun el
fabricante, los 100 gr de producto contienen
3,6 gr de proteinas, asi que los 25 gr
tendran (25x3,6)+100= 0,9 gr de proteinas.
Multiplicamos por 50 mg phe (Prot.Alto Valor)
0,9x50= 45 mg phe.

MANTEQUILLA:
segun el fabricante,
los 100 gr de producto
contienen 0,5 gr de
proteinas, asi que
los 25 gr tendran
(25%0,5)+100= 0,125
gr de proteinas.
Multiplicamos por 50
mg phe (Prot.Alto
Valor) 0,125%x50= 6,25
mg phe.

Sumamos:
8,14+45+6,25= 59,39
mg phe en total la
masa de whoopies
de chocolate.

Valor) 0,16%x35= menos de 5,6 mg phe.
MANTEQUILLA: segun el fabricante, los 100
gr de producto contienen 0,5 gr de proteinas,
asi que los 25 gr tendran (25x0,5)+=100= 0,125
gr de proteinas. Multiplicamos por 50 mg phe
(Prot.Alto Valor) 0,125x50= 6,25 mg phe.

Sumamos: 7,60+menos de 5,6+6,25= menos
de 19,45 mg phe en total la masa de
whoopies de flan.

Como han salido 18 tapitas: menos de
19,45+18= menos de 1,08 mg phe cada una.

- Para el relleno de crema de mantequilla:

MANTEQUILLA:
segun el fabricante,
los 100 gr de
producto contienen
0,5 gr de proteinas,
asi que los
75 gr tendran
(75%0,5)+100= 0,375
gr de proteinas.
Multiplicamos
por 50 mg phe
(Prot.Alto Valor)
0,375%x50= 18,75 mg
phe en total.

Teniendo en
cuenta que me ha
sobrado buttercream
después de rellenar
los 17 whoopies

Como han salido 16
tapitas: 59,39+16= 3,71 mg phe cada una.

- Para las 18 tapas de whoopies de flan:
HARINA LOPROFIN MIX: segun el
fabricante, los 100 gr contienen 0,31 gr
de proteinas, asi que los 70 gr tendran
(70%0,31)+100= 0,217 gr de proteinas.
Multiplicamos por 35 mg phe (Prot.Medio Valor)
0,217x35= 7,60 mg phe.
FLAN FLANIN: segun el fabricante, los
100 gr de producto contienen menos de 0,5
gr de proteinas, asi que los 32 gr tendran
(32x0,5)+100= menos de 0,16 gr de proteinas.
Multiplicamos por 35 mg phe (Prot.Medio

-

de esta receta, y
aun si lo hubiera usado completamente, serian
18,75+17= 1,10 mg phe el relleno de cada
whoopie.

- El célculo final para los 17 whoopies
combinados es:

Tapa de chocolate (3,71 mg phe) + tapa de
flan (menos de 1,08 mg phe) + relleno (1,10 mg
phe) = menos de 5,89 mg phe cada whoopie
combinado.

Opinidn personal: El resultado de estos
calculos es unos pocos miligramos de
fenilalanina por unidad, considero asi esta
receta practicamente aproteica.
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Sergio Calderon, Veronica Vélez

Verdnica Vélez - enfermera y dietista-nutricionista, Hospital La Fe - Valencia

Introduccion
Antes de hablar de menus fit sin proteinas, de-
beriamos comenzar por saber qué es un menu o
receta fit.

Segun la wikipedia, la palabra fit proviene del
inglés y significa bienestar, por lo que podemos
decir que “fit” es lo mismo que sano o saludable.

Es por ello que es mejor hablar de recetas o
menus saludables adaptadas al deporte o ejer-
cicio fisico. Pero ademas, existen miles de disci-
plinas deportivas y situaciones especificas, por
lo que las recetas 0 menus serian interminables,
pues un dietista-nutricionista deberia adaptar ese
menu a la disciplina deportiva, la competicion e
incluso, la forma fisica del deportista.

Por ello, para simplificar, en este articulo me
centraré en recetas postentreno saludables que
cualquier deportista amateur podria consumir.
Ademas, veremos ejemplos para deportes de
cardio y de fuerza respectivamente. Por supues-
to, sin proteinas.

Nota: Si practicas un deporte de alta intensi-
dad o compites a nivel profesional, consulta con
tu dietista-nutricionista para una pauta persona-
lizada.

Comida

post-entrenamiento
Qué comer justo después de entrenar es tan
importante (o quizas mas) que lo que comemos
antes del entrenamiento. Vamos a hacer un re-
paso a los principales grupos de alimentos y por-
que es importante su consumo.

Hidratos de carbono
El carbohidrato después del entrenamiento nos
va a permitir recargar el glucogeno consumido
durante el ejercicio fisico. Este glucégeno se
almacena en dos lugares: el higado y los muscu-
los.

Es por ello que dependiendo de la intensidad
del ejercicio, recargar este combustible al finali-
zar nuestro entreno es realmente importante.

Si el entrenamiento ha sido tipo cardio, de
alta intensidad y/o larga duracion, seguramente
nuestros niveles de glucégeno estaran muy ba-
jos. Es por ello que una comida rica en glucosa y
fructosa nos puede ayudar a recargar estos nive-
les de glucogeno.

El platano es una de las frutas preferidas para
estos menesteres por su combinacién de gluco-
sa y fructosa, asi como de su buena digestibili-
dad.

La patata o boniato también puede ser intere-
sante de incluir en nuestra comida post-entreno.

Proteinas
Aunque cuando hablamos de enfermedades
metabdlicas tenemos que tener en cuenta que
el consumo de proteina debe ser muy bajo, no
podemos olvidar que después del entrenamiento
el catabolismo muscular es alto por lo que incluir
la férmula sustitutiva en este preciso momento,
puede ser una gran ayuda para el rendimiento
deportivo.

Ejemplos de recetas
post-entreno

INGREDIENTES:

1 platano maduro.

120 g. harina baja en proteinas.
60 ml. bebida vegetal.

15 ml. aceite de oliva.

5 g. mantequilla.

Canela

Arandanos

Levadura

ELABORACION:

Se mezcla todos los ingredientes en un bol.
Seguidamente se pone en un recipiente cubierto
con papel de horno y se le afiaden los ardndanos.
Cocinamos durante 25 minutos a 180°C.
Podemos consumir este bizcocho justo al finalizar
nuestro entrenamiento de alta intensidad junto
con la formula.
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INGREDIENTES:

200 ml. bebida de arroz y coco.
1 kiwi

1 platano

2 datiles deshuesados

tricionista para ajustar la cantidad)

ELABORACION:

Dejamos los datiles deshuesados en remojo jun-

to con la bebida de arroz y coco durante un par
de horas.

Seguidamente batimos junto con el resto de in-
gredientes y a disfrutar del batido.

INGREDIENTES:

e 200 ml. bebida de almendra sin azucares
afadidos.

e 1 platano

e 200 g. frambuesa.

e Formula sustitutiva (consultar con vuestro
nutricionista para ajustar la cantidad)

ELABORACION:

Juntamos los ingredientes en la batidora

y batimos hasta conseguir la consistencia
deseada. Podemos afadir una cucharada de
canela para conseguir un mayor dulzor.
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Férmula sustitutiva (consultar con vuestro nu-

Ejemplos de recetas
post-entreno

I ——
INGREDIENTES:

* 50 g. harina baja en proteinas.

¢ 100 ml. bebida vegetal (preferiblemente de
arroz o almendra con proteinas < 0,3 g./100
ml.)

ELABORACION:

Batimos en la coctelera.

Cuando la sartén esté bien caliente, vertemos y
cocinamos a fuego medio durante 1-2 minutos
por lado.

Decoramos con un poco de fruta y nos tomamos
las tortitas con la férmula sustitutiva.

INGREDIENTES:

* 1 platano

250 g. calabaza asada.

50 g. harina baja en proteinas.
100 ml. bebida arroz.

1 cucharada de canela.

ELABORACION:

Introducir todos los alimentos en la batidora o
procesador de alimentos y batir todo hasta crear
una masa homogénea.

Calentar la sartén a fuego alto. Cuando esté bien
caliente, afadir la mezcla creando la forma re-
donda de las tortitas. Calentar 1 minuto y dar la
vuelta.

Repetir con el resto de las tortitas.



Tengo una aminoacidopatia
de Aline Leonardo

La dieta del libro esta disefiada
especialmente para el colectivo que
sufre de una aminoacidopatia. En el
libro encontraran sencillas formulas
matematicas para que puedan elaborar
su propia dieta, ademas de ricas recetas
para que adecuen su alimentacién diaria
sin complicaciones y, sobre todo, con
ilusion.

Presentacion del libro “; Coémo pierdo peso?
Tengo una aminoacidopatia” de la autora
Aline Leonardo, el pasado dia 29/11/2019
en la libreria Gaztambide (Madrid).

El

Matilde Navas,
Aline Leonardo y
Aitor Calero.

Yuca con setas
Una de las recetas del libro de Aline

jOJO!

La yuca jamas debe comerse cruda,

ya que contiene una sustancia llamada
glucdsido cianogénico. Dicha sustancia es
degradada por una enzima propia de la
planta, convirtiéndola en acido cianhidrico y
descomponiéndose al final en cianuro.

(*) Es aconsejable comprar mas de una pieza
de yuca, ya que en ocasiones ese tubérculo
no deja ver si estan malos, debido a que la
piel lo esconde. Asimismo, al cocerlos no
siempre todos quedan tiernos, por lo que
es mejor cocinar mas cantidad de la que
pide la receta, para asegurar mas partes
aprovechables.

DIETAS

RECETAS

TENGDO UNA

AMINOCACIDO

En venta en las siguientes direcciones:

Editorial Amarante (editorialamarante.es)
Amarante Store (amarante.es)

Tienda facebook amarante

Tienda en Acalanda Magazine (acalanda.
com/tienda)

Salamanca Books (salamancabooks.es)
Casa del Libro

Amazon

Librerias Gaztambide (Madrid) c/
Gaztambide

Libreria Verbo (Sevilla) c/ Sierpes

Alibri Libreria (Barcelona) c /Balmes
Libreria Primado (Valencia)
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INGREDIENTES

¢ 2 |aminas de hojaldre bajas en proteina (utilicé hojaldre Sin gluten Adpan)
H OJALD R E * 300 g setas variadas (si son las congeladas del Mercadona, utilizar toda la
bolsa. Contiene 1,8g de proteina por cada 100g)
D E S ETAS CO N 200 g queso crema vegano (utilicé Violife)
¢ 1 cebolla pequefia

¢ 1 diente de ajo pequefio

QU ESO CRE MA « 1 cdita. de ajo en polvo

¢ 7 cdita. de orégano y % cdita. de albahaca deshidratada

VEGAN O (u otra hierba de su eleccién)
e Aceite de oliva (para sofreir la cebolla y el ajo)

e Sal y pimienta al gusto

ELABORACION

1. Precaliente el horno a 180C?2

Aline Leonardo

2. En una sartén grande y honda, afiada el ajo machado o picado con el aceite
de oliva. Sofrialo unos segundos y a continuacion afiada la cebolla picada.

3. Cuando la cebolla ya esté pochada, agregue las setas y sofrialas hasta que se
seque totalmente el agua que contiene.

PROTEINA POR 100 G DE RECETA 4. Sazone el sofrito con sal y pimienta. Una vez se haya eliminado por completo
el agua del sofrito, apague la lumbre y deje que se enfrie.

AMINOGRAMA POR 100 G DE RECETA . . .
5. Mientras tanto, mezcle el queso cremoso con el ajo en polvo y las hierbas y

resérvelo en la nevera.

6. En un molde redondo de unos 26 cm de didmetro, disponga la masa de
hojaldre, agujeréela con un tenedor y llévela al horno.

7. Cuando ya se haya hecho, que notes que se ha subido (caracteristica propia

B et de las masas de hojaldre) té i te dorado, retire del h
AT T GG las masas ojaldre) y que esté ligeramente dorado, retire del horno
POR 100 G RECETA (deje el horno encendido). Baje la masa con la ayuda de una cuchara.

KILOCALORIAS R
POR 100 G RECETA Presionandola muy suavemente.

8. Cuando se haya enfriado el sofrito, mézclelo con el queso y échelo sobre la
masa que has sacado del horno.

9. A continuacion, estire la otra masa, arreglandola sobre el relleno. Haga unos
cortes en la masa, para que no suba demasiado cuando se esté horneando.

10. Vuelva a meterlo en el horno y estara listo cuando el hojaldre esté doradito.




CoMPARATIVA DE PREcCIOS DICIEMBRE 2016

PRECIO PRODUCTO NORMAL

PRODUCTOS NORMALES | PRODUCTOS APROTEICOS
v =
E I 1€.....480 Cr. L_,‘ 3.86¢... 400Gr.
@ 1.96%€...800Cr. E 3.25€..200Cr.
g
o 0.85€...1 Kg 3.36€... 500Cr
o =
i 0.68€...1L 1.57€..200 ml
o
u 0.93€...500Cr. ‘ 3¢ 3.75€.5000Cr.
3.15€...750Cr ﬁ 14.40€...375Gr
é | 1.52€..1Kg “ % 3.04€..400Cr.
l
=] T2

PRECIO PRODUCTO APROTEICO EQUIVALENTE

Precio PVP envase Cantidad (gr/ml) Precio por Kgfl Precio PYP envase® Cantidad (gr/ml)*

Precio por KgfL* Sobrecoste PORCENTAIE

LODE 480 08¢ 3E6E 400 965€ T5TE 363 %
1,96 € 300 245 € 3I5€ 200 16,25 € 13,80 € 563 %
085€ 1000 085¢€ 336€ 500 6,72 € 587¢€ 691 %
0,68 € 1000 0,68 € 157 € 200 TESE TATE 1.054 %
093¢ 500 186 € 375€ 500 750 € 564 € 303 %
Cereales 315¢€ 750 4,20 € 14,40 € 375 3840 € 34,20 € 814 %
Arroz 152€ 1000 152 € 304 € 400 7,60 € B6,08 € 400 %
Total 10,09 € 13,64 € 33,23 € 93,97 € B0,33 € 598 %

ASOCIACIONES METABOLICAS

Andalucia
Aragon
Asturias

Cantabria

Castilla-La Mancha
Castilla y Ledn
Cataluiia

Galicia

Madrid

Madrid

Murcia

Navarra
Pais Vasco
Valencia

Asociacion PKU y OTM de Andalu

cia

Asociacion Aragonesa de PKU y OTM

Asociacion de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias de Asturias

ACAEMI (Asociacion Cantabra de Afectados
por Enfermedades Metahdlicas Innatas)

Asociacion de Metabélicos de CLM
Asociacion PKU de Castilla y Leon

Associacio Catalana de Transtorns Metabolic Hereditaris - PKU/ATM

ASFEGA (Asociacion PKU y OTM de Galicia)
ASFEMA (Asociacion de Metabdlicos de Madrid)

Asociacion Familia GA1

Asociacion Padres Nifios Jarabe de Arce y

Otras Metabolopatias de la Region
Asociacion PKU y OTM de Navarra

de Murcia

Asociacion PKU y OTM del Pais Vasco
Asociacion PKU de Valencia - AVAPKUPV

690339557
976758183
639266693

653496420

674602605
923210560
670080605
982202410
910828820
616911152

968516532

676120552
636922080
616081289

Miguel de Unamuno, 9
Ermesinda de Aragon, 10
Manuel Gutiérrez, 15

Almirante Bonifaz, 3 bajo

Carlos V, 26

Avda. del Cid Campeador, 106
Sant Joan, 2

Poeta Aquilino Iglesia Alvarifio, 21
Luis Ruiz, 75 - local 30

Cambados, 40

Alfonso X El Sabio, 59

Urbanizacion Itaroa, 65
Labur, 1
Carcaixent, 28 - portal 20 - piso 5°

41.020
50.012
33.600

39.540

02.630
09.006
08.950
21.004
28.017
28.039

30.203

31.620
48.510
46.007

Sevilla
Zaragoza
Mieres

$.Vicente de la Barquera

La Roda-Albacete
Burgos

Esplugues de Llobregat
Lugo

Madrid

Arroyomolinos

Cartagena

Huarte
Trapagaran
Valencia
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