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A buen seguro, ninguno nos podíamos imaginar que algo como una pandemia 
provocada por un virus nos iba a marcar tanto nuestras vidas. Todos nos 
hemos visto afectados, de una forma u otra, por el Covid19. Sin lugar a  

dudas, lo primero es enviar un afectuoso recuerdo a todas las víctimas y a sus 
familias. Igualmente, mostrar todo nuestro apoyo al colectivo de profesionales 
sanitarios que tanto han hecho, hacen y seguirán haciendo por nosotros, así como al 
resto de colectivos profesionales que han estado ahí para que todo funcionara. Desde 
el colectivo de metabólicos, ¡mil millones de gracias!
¿Cómo nos ha afectado la pandemia al colectivo metabólico? Seguramente, haya 
muchos casos diferentes pero a todos nos ha creado algunas incertidumbres y miedos 
que nos tienen que ayudar para estar lo mejor preparados posible para el futuro. 
Por un lado, hemos sentido la incertidumbre si nuestros tratamientos, proveedores 
de alimentos bajos en proteínas o servicios médicos se podrían ver afectados. 
Nuestros tratamientos y dietas son muy especiales y dependen de proveedores que, 
en muchos casos, no están en España. Afortunadamente, salvo algunas excepciones, 
las asociaciones con bancos de alimentos han podido seguir suministrándolos y se 
han sabido adaptar, con todas las medidas sanitarias adecuadas, a la nueva situación. 
De nuevo, desde la Federación, queremos también agradecer a nuestras asociaciones 
el buen trabajo realizado y su capacidad de adaptación. Por otro lado, también nos 
tenemos que felicitar porque no hemos tenido graves problemas de suministro 
de fórmulas dietoterápicas, aunque sí que hemos sentido cierta inquietud en los 
momentos más duros del confinamiento en marzo de 2020.
También me gustaría destacar el impacto tan negativo que ha tenido la pandemia en 
la economía y, por ende, en algunas familias metabólicas ya especialmente castigadas 
por el sobreprecio de alimentos y medicamentos. También desde la Federación y 
gracias a iniciativas solidarias como las de la dotación de la Fragata Santa María, se 
ha podido ayudar a varias familias con dificultadas económicas a través de cestas de 
alimentos bajos en proteínas. Tendremos que seguir ayudando a más familias hasta 
que esto mejore.
Uno de los impactos más dolorosos para nuestro colectivo ha sido la imposibilidad de 
hacer encuentros presenciales, ¡cuánto se echa de menos! El campamento metabólico 
infantil que organiza la Federación todos los veranos, el congreso europeo que se iba 
a organizar junto con la ESPKU en Madrid, talleres de cocina, charlas, encuentros 
con investigadores… La Federación también ha tenido que adaptarse y hemos 
encontrado la forma de estar cerca de los metabólicos a través de internet: charlas 
online, vídeos, reuniones, más noticias en la web... En cuanto se alcance la tan 
esperada inmunidad de grupo, volveremos a retomar los encuentros presenciales para 
podernos abrazar y besar de nuevo, ¡ya queda menos! En cualquier caso, estas nuevas 
herramientas virtuales también se quedarán con nosotros en el futuro para fortalecer 
todavía más nuestras relaciones.
Metabólicos contra el covid. Siempre se aprenden valiosas lecciones en la adversidad. 
Una de las más importantes ha sido, sin duda, saber que tenemos unos profesionales, 
asociaciones, familias y afectados, enormemente comprometidos y que no nos 
fallarán nunca.
A buen seguro, en muy poco tiempo, podemos juntarnos, abrazarnos y agradecernos 
todo esto en persona en una convivencia nacional metabólica.

Metabólicos 
contra el Covid

...pensemos en metabólico.
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Hola a todos, soy Lucía Castro, tengo 
fenilcetonuria (PKU) y soy de Madrid, 
muchos de vosotros ya sabéis que mi 
pareja también es PKU,  Juan López, de 
Ponferrada. La razón de esta entrevista es 
contaros  nuestra experiencia durante el 
embarazo y los siguientes meses, ya que al 
tener PKU los dos, nuestro bebé también 
tiene PKU, así que nos hemos convertido en 
¡familia PKUliar!

¿Os planteasteis mucho el tema de 
embarazo, siendo los dos PKUs?

La verdad es que si que estuvimos dándole 
algunas vueltas sobre como nos íbamos a 
organizar, si económicamente podríamos 
hacer frente a una familia de 3 PKUs, que 
nos parecería a nosotros en su lugar, cómo 
sería la vida de un PKU con padres que 
también lo son… La verdad es que nos 
planteamos muchísimas cosas pero a casi 
todas les encontrábamos más ventajas que 
incovenientes; por ejemplo, nosotros siempre 
hemos estado tranquilos por la PKU de Noel 
y sabemos que nuestras familias siempre 
sabrán que prepararle para comer, no hay que 
dar explicaciones de ningún tipo; aprenderá 
muchas de las cosas del ejemplo, aunque 
fuera de casa siempre vea comer otras cosas, 
en casa el ejemplo será algo primordial; 
como personas con PKU antes que padres 
sabemos todas las que están por llegar y 
cómo intentar gestionarlas con él y él siempre 
sabrá que en realidad le entendemos, porque 
hemos pasado por lo mismo; nosotros ya 
hemos superado ciertas barreras como 
viajar solos, dormir en casas ajenas, viajar 
con amigos, campamentos, excursiones, etc, 
y podemos ayudar a gestionarlo, no solo a 
nuestro hijo, sino también a quién esté a su 
cargo, conociendo los puntos que otras veces 
fallaron desde dentro.

En definitiva esto, como todo en la vida, 
puede ser una experiencia estupenda de 

la que todos aprendamos, ya que nuestros 
roles ahora también cambian y al final 
creímos que teníamos más cosas a favor 
y aspectos que pudieran enriquecer que 
problemas más allá de los típicos de la 
maternidad/paternidad.

¿Cómo ha ido el embarazo desde 
el punto de vista de control 
PKU? ¿Y en general, en tiempos de 
pandemia?

Desde el punto de vista de control PKU 
la verdad es que ha ido genial. Nosotros 
hablamos con nuestros médicos, tanto 
pediatra como médico de adultos, 
aclaramos todas nuestras dudas, inquietudes 
sobre nosotros y sobre el bebé y comencé 
la dieta a finales de mayo. Y los primeros 
controles que me hice dos días después de 
la última consulta ya estaban dentro de 
parámetros (entre 1 y 3); seguí así un mes 
sin ningún tipo de alteración en los niveles 
y mi médico me dio luz verde para poder 
buscar el embarazo. Comencé la dieta justo 
antes del verano y esas vacaciones no me 
privé de nada en cuestión viajes a pesar de 
lo cual pude mantener los niveles en todo 
momento.

Para octubre ya estaba embarazada 
trabajando a jornada completa, me llevaba 
mis taper igual que siempre y la verdad es 
que no tuve problema.

Hacia el tercer trimestre si que empecé 
a estar un poco harta de ciertas comidas 
porque me apetecían otras cosas. Las patatas 
me salvaron mucho de esos “caprichos”, pero 
por ejemplo las de bolsa no las he vuelto 
a comer desde entonces, les he cogido un 
poco de aprensión... jajaja.

En cuanto a la pandemia, siento que he 
perdido unos meses de mi vida, de otra vida 
que nunca va volver, como todos, pero con 
el añadido de que al acabar el confinamiento 
me ingresaron y salí de allí siendo madre, 
me hubiera gustado poder salir en esos 
meses con mis amigas, hacer algún viaje 

ENTREVISTA
Testimonio de Lucía

Una familia PKUliar
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que tuvimos que 
cancelar, celebrar 
mi cumpleaños con 
mi familia estando 
embarazada, en 
fin las cosas típicas 
antes de convertirte 
en madre y saber 
que esas cosas 
tardarán en volver. 
Por lo demás, 
en cuestión del 
embarazo bien, 
seguía haciendo bici 
estática y haciendo 
ejercicios de pilates, 
aunque un paseo 
al aire libre habría sido mejor pero no me 
supuso mucho problema la verdad.

¿Cómo fueron las primeras 
semanas con un PKU diagnosticado 
desde antes de nacer? ¿A qué 
desafíos os enfrentasteis? ¿Qué 
pruebas os hicieron?

Bueno, las primeras semanas con Noel 
fueron bastante duras para mí, pero no 
por la PKU sino porque tuvo que nacer en 
la semana 34 por cesárea de urgencia ya 
que estaba estancado en el crecimiento y 
la placenta ya no daba más de si (aunque 
esto no tuvo absolutamente nada que ver 
con la PKU). Por tanto a las 48 horas, a mi 
me dieron el alta y él se quedó ingresado 
en neonatos. Era más la sensación de él allí 
y yo aquí que lo que realmente le pasaba, 
por suerte, aunque nació pesando 1,445 no 
necesitó ayuda para respirar, ni para comer, 
ni para nada y básicamente estaba allí para 
vigilarle y coger peso.

En cuanto a la PKU ya estaban todos 
avisados porque yo ya llevaba una semana 
ingresada para cuando me hicieron la 
cesárea y sabían que el niño era PKU, 
tenían preparados dos botes de Anamix 
Infant y tanto su pediatra, de la unidad de 

metabolopatías del 
Ramón y Cajal, 
como la pediatra 
de la unidad de 
metabólicos de 
la Paz, estaban 
en constante 
comunicación y 
eran ellas quienes 
ajustaban la dieta 
de Noel a medida 
que cogía peso. Mi 
médico de adultos, 
la pediatra de 
Noel y la pediatra 
de la Paz vinieron 
a vernos al 

día siguiente de nacer, le conocieron, mi 
doctor me dio las indicaciones de mi dieta 
a partir de ese momento y ellas las del niño. 
Sinceramente no creo que pudiera haber 
tenido una mejor atención.

A Noel, le hicieron la prueba del talón 
igual que a todos los bebés pero en su 
caso mandaron aviso al laboratorio de 
Cantoblanco de cuáles eran las mutaciones 
que había que buscar para facilitar un poco 
el trabajo. Y, por lo demás, las mismas 
pruebas que a un bebé añadiendo algunas 
de protocolo por ser prematuro como 
ecografía de cabeza y de tórax varias veces 
durante su ingreso. Además a él sabiendo 
que era PKU y para ir controlando que la 
dieta estaba bien ajustada le hacían control 
de niveles dos veces a la semana, pero todo 
el tiempo tuvo los niveles perfectos.

¿Cómo te cuidas ahora y como 
te cuidaste en el posparto? ¿Es 
más difícil que antes? ¿Es más 
difícil seguir la dieta ahora? 
¿Como influyó la pandemia en la 
situación familiar?

Ahora ya he vuelto por completo a mi dieta, 
tengo las mismas indicaciones que antes 
del embarazo y desde el primer control 

ENTREVISTA
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que me hice he tenido los niveles ya en 
la normalidad de adulto. Aunque debo 
reconocer que la primera vez que vi un 

nivel tan alto otra vez me asusté y tuve que 
pararme a pensar “ah, no si ya no estoy 
embarazada, este nivel está bien... jajaja.” 
La verdad es que no, no he notado ninguna 
diferencia a la hora de la alimentación, todo 
sigue siendo igual y no me cuesta seguir 
mi dieta. Además en estos meses no he 
dejado de estudiar y trabajar así que hay 
que estar al 200%. En el posparto comencé 
una dieta para ayudarme a perder los kilos 
del embarazo con una coach nutricional 
bastante familiarizada con la PKU que me 
dio pautas a mejorar en mi alimentación 
(siempre siguiendo mi dieta PKU) y sobre 
todo al principio hacía rutinas de ejercicios 
para recuperarme de la cesárea. Ahora 
sobre todo doy paseos con Noel y así nos 
oxigenamos los dos.

La situación familiar a nivel de casa no 
cambió gran cosa, Juan seguía trabajando, 
incluso, durante el confinamiento y los 
días que libraba nos los pasábamos en casa 
charlando, viendo cosas para Noel, jugando 
o viendo la tele. Una vez nació Noel la cosa 
ha sido un poco más complicada porque 
esta situación a impedido que nuestras 
familias pudieran verle como estamos 

acostumbrados tras un nacimiento, incluso 
nosotros solo podíamos entrar uno en 
neonatos y el otro tenía que quedarse en 
casa, pero quizá eso también nos ha venido 
bien en cuanto a adaptarnos a nuestros 
ritmos y a los del niño.

Aunque sin duda para mí la gran suerte 
y ventaja ha sido la baja de paternidad, 
estar los dos tanto tiempo y al principio 
alivia mucho las cargas, ayuda a que los 
dos descansen, y por supuesto también 
disfruten. Ahora que Juan ya se ha 
incorporado, nos adaptamos de nuevo, pero 
salvo dormir a saltos, que yo lo llevo muy 
mal, la verdad es que se está dando muy 
bien y Noel también lo pone fácil.

¿Cómo piensas educar a Noel en 
la gestión de la dieta? (es una 
pregunta de largo alcance, lo 
sé). ¿Piensas en los desafíos por 
venir, tipo parvulario, educación 
preescolar etc?

En cuanto a la gestión de la dieta, si, es 
una pregunta amplia jajaja. Nuestra idea 
es educarle bastante parecido a como lo 
hicieron con nosotros, con naturalidad, 
explicándole bien que cosas no puede 
comer y a mirar las etiquetas de las comidas 
a medida que vaya creciendo un 

ENTREVISTA

Una familia PKUliar
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poco, yendo con él a restaurantes y 
enseñándole qué posibilidades hay y cómo 
adaptarse, cómo organizarse a la hora de 
salir de casa, etc. En cuanto a la fórmula, 
por el momento no ha dado problema y lo 
lleva incluido en el biberón con la leche, 
pero más adelante pretendemos que lo tome 
como parte de su rutina, ya que lo será, 
pero siempre dándole a elegir aquella que 
se adapte a sus gustos para facilitar lo más 
posible su ingesta. Finalmente, otra cuestión 
de la dieta que también nos planteamos y en 
lo que le educaremos será los avances, estar 
al día, ya que la realidad es que dentro de 
pocos años habrá una revolución de nuevos 
tratamientos  que sin duda facilitarán la 
vida y nos gustaría que él pudiera elegir con 
criterio y conocimiento de causa.

Si, claro pienso en los desafíos por venir, 
de hecho ya nos hemos planteado algunos 
colegios con infantil de la zona y hemos 
hablado con mis padres de la posibilidad 
de que vaya a comer con ellos porque no 
tenemos mucha intención de que se quede 
a comer, por ejemplo. Por lo demás no nos 
hemos planteado mucho más, creemos que 
va unido a la educación y a que él tenga 
claro que puede comer y que no y como 
debe reaccionar si duda. Pero es más un 
proceso continuo que algo puntual.

¿Qué mensaje tendrás para los 
padres jóvenes con un hijo con 
PKU? ¿Y para los demás pkus?

A los padres que acaban de tener un bebé 
con PKU o que tienen un hijo pequeño con 

PKU les diría que estén tranquilos, ahora 
todo parece un mundo, estarán llenos de 
incertidumbres y de dudas pero por suerte, 
pueden ver el ejemplo de todos los adultos 
sanos y exitosos en sus respectivas vidas 
sin que la PKU suponga un obstáculo para 
ello. Al final, y ahora que hay tantos tipos 
de dietas, pueden pensar que la de sus hijos 
es una más, con unas bases bastante sanas 
y que les ayudará a crecer con salud, las 
dificultades que se encontrarán seguramente 
otros padres se las encuentren en otras 
aspectos, al final la educación de los hijos no 
es fácil y siempre plantea retos, este es otro 
que por suerte se puede alcanzar y hay una 
amplia red de personas entre asociaciones, 
médicos y familia que están para apoyarles.

Al resto de PKUs, que no tengan miedo a 
ser madres y padres (los padres no tienen 
que hacer nada aunque tengan PKU), la 
dieta no es tan difícil como pueda parecer 
en un principio y sobre todo es por un 
tiempo limitado y un objetivo bonito; que 
no tengan miedo a las complicaciones, 
por la PKU poca cosa van a poder tener si 
tienen la dieta controlada, pero es verdad 
que todas las mujeres embarazadas corren 
riesgos la ventaja añadida que tenemos 
nosotras es que al considerarse un embarazo 
de riesgo estamos súper controladas y los 
especialistas siempre van a intentar velar 
por la seguridad de la madre y del bebé. Y 
cuando por fin le tengáis con vosotras el 
esfuerzo habrá merecido la pena, e incluso 
no os parecerá para tanto.
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PKU

Las enfermedades metabólicas heredi-
tarias (EMH) son enfermedades raras. Suponen 
entre el 10 y el 12% de todas las enfermedades 
raras, y hay descritas 700 en el momento 
actual.

Las mujeres con enfermedades metabólicas 
hereditarias (EMH) gracias a los diagnósticos 
precoces y mejoras en los tratamientos 
pediátricos, alcanzan la edad de gestación y se 
plantean en muchos casos descendencia.

Hay muy escasa experiencia en general a cerca 
de las recomendaciones de seguimiento en el 
embarazo en muchas de estas enfermedades, 
aunque en otras hay ya muchos casos publicados, 
como ocurre con la fenilcetonuria.

La programación del embarazo es imprescindible 
en la mayoría de los casos, con idea de tener 
los niveles de los distintos 
parámetros lo mas cerca 
posible de la normalidad. 
Durante la gestación, el 
parto y el puerperio el 
seguimiento médico y 
dietético suele ser muy 
estrecho, para evitar 
posibles complicaciones, 
pero después de esto 
a veces el seguimiento 
se pierde, y ocurre con 
bastante frecuencia en la 
consulta de errores innatos 
del metabolismo del 
adulto.

El periodo después del 
parto, en la mayoría de 
los casos periodo de lactancia, es un momento 
muy importante tanto para la madre como para 
el bebe y el resto de la familia, ya que supone 
muchos cambios en la organización vital y es 
importante estar preparados para ello.

El cuidado materno durante este periodo 
es imprescindible, hay que estar atentos a 
mantener una dieta adecuada, para que la 

madre se encuentre bien y pueda además cuidar 
adecuadamente del bebe.

Se recomienda tomar medidas anticonceptivas 
después del parto, para evitar un nuevo 
embarazo no programado y una revisión en 
consulta entre 4 y 8 semanas después del 
parto.

La Organización Mundial de la Salud recomienda 
la lactancia materna exclusiva hasta los 6 meses 
de edad, ya que es beneficiosa para el recién 
nacido, por su aporte nutricional ideal para el 
crecimiento y el desarrollo, por que ayuda a 
tener un sistema inmune fuerte y reduce el 
riesgo de obesidad en la edad adulta entre otras 
ventajas y además es beneficioso para la madre, 
ayudando a la perdida de peso y protegiéndola 
de algunas enfermedades.

En el caso de la fenilcetonuria, se recomienda 
la lactancia materna independientemente de 
los niveles de fenilalanina maternos, ya que si 
el bebe no ha heredado la enfermedad puede 
metabolizar la fenilalanina presente en la 

leche materna sin problemas. 
En el caso de que el 
bebe haya heredado 
la enfermedad, puede 
tomar leche materna, 
junto con una fórmula 
libre de fenilalanina 
con un control estricto, 
siguiendo las indicaciones 
del pediatra experto en 
errores congénitos del 
metabolismo. Esto ocurre 
de igual forma en otras 
muchas enfermedades 
metabólicas.

En relación a la adherencia 
a la dieta, en algunas 
enfermedades como la 

fenilcetonuria es particularmente importante 
ya que niveles de fenilalanina dentro del rango 
recomendado para los adultos (por debajo 
de 600 micromol/L) se sabe que mejoran la 
atención, el humor, el tiempo de reacción, la 
capacidad cognitiva, la función ejecutiva y la 
calidad del sueño, que durante este tiempo 
además no suele ser bueno. 

Las mujeres 
con Enfermedades 
metabólicas hereditarias 
(EMH) gracias a los 
diagnósticos precoces 
y mejoras en los 
tratamientos pediátricos, 
alcanzan la edad de 
gestación y se plantean 
en muchos casos 
descendencia.

Maternidad 
y Autocuidados

Eva Venegas Moreno
J Sección. Endocrinología y Nutrición

H.U. Virgen del Rocio de Sevilla
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Deben evitarse los periodos de ayuno que 
aumentan el consumo de la propia masa 
muscular materna y puede elevar por tanto los 
niveles de amonio en la acidemias o trastornos 
del ciclo de la urea o los niveles de fenilalanina 
en la fenilcetonuria.

Es necesario además asegurarse de que el 
aporte de calorías de la dieta es el adecuado, ya 
que el gasto calórico que supone la lactancia es 
de entorno a 500kcal/día.

Se recomienda durante este periodo tener 
previstas las necesidades dietéticas antes de 
que nazca el bebe, teniendo en casa alimentos 
bajos en proteínas y fórmula suficiente, e 
incluso comidas congeladas bajas en proteína 
que faciliten el cumplimiento dietético.

Es importante acudir a las citas de revisión y 
contactar telefónicamente con la consulta de 
errores innatos del metabolismo para cualquier 
duda o problema que pueda surgir.

Las enfermedades metabólicas heredi-
tarias (EMH) representan un conjunto amplio 
de trastornos genéticos de baja prevalencia 
que afectan a distintas rutas metabólicas. Con 
frecuencia son diagnosticados a edades tempranas 
de la vida, aunque cada vez más se incrementa 
el número de pacientes que son diagnosticados 
en la edad adulta. Las manifestaciones clínicas 
pueden ser muy variadas e incluyen episodios de 
crisis metabólicas, síntomas y signos más larvados 
(casi ocultos) o secuelas crónicas en múltiples 
órganos. Los progresivos avances en medicina, 
tanto en el diagnóstico como en los tratamientos 
han aumentado la esperanza de vida y de salud 
en personas con EMH, sin embargo, tanto las 
manifestaciones de la enfermedad como los 
regímenes de tratamiento, que con frecuencia 
implican dietas y medicamentos altamente 
especializados, pueden ser fuentes importantes 
de estrés y tener un impacto importante en la 
calidad de vida del paciente y su familia.

Para los padres de un niño con EMH es muy 
frecuente que se hayan visto en la necesidad de 
solicitar excedencias laborales o incluso sacrificar 
sus carreras para aprender y adaptarse a las 

complejidades de la enfermedad de sus hijos 
(hasta en un 77% de las familias según un 
estudio español1). Una tarea que recae con más 
frecuencia en las madres y sin apoyo suficiente 
de sus lugares de trabajo para conciliar el trabajo 
con el cuidado del paciente.

Este escenario mejora para aquellos pacientes 
que alcanzan la edad adulta, principalmente si 
las consecuencias asociadas a su enfermedad 
se lo permiten, pero aun así casi el 50% de los 
pacientes con fenilcetonuria por ejemplo (la más 
frecuente de las EMH), describe situaciones de 
frustración y exclusión social, fundamentalmente  ▶

■

Metabolopatías en el trabajo: 
¿Cómo gestionar la 
enfermedad en ámbito laboral?

Dr. Álvaro Hermida 
CSUR Enfermedades metabólicas 

hereditarias de Santiago de Compostela.
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 ▶ en relación con sus necesidades dietéticas. 
Alguno de mis pacientes pidió expresamente 
ocultar su identidad a la hora de participar en una 
entrevista en un medio local de comunicación, 
precisamente en relación con sus temores a que 
repercutiera negativamente en su empleo. Es 
verdad que con un tratamiento temprano y bien 
controlado el rendimiento 
en los estudios y el acceso 
al mercado laboral es 
idéntico al de la población 
normal, pero los 
pacientes siguen teniendo 
recelo a las reacciones 
entre compañeros de 
estudios y de trabajo. 
En cierto modo, los 
pacientes quieren evitar 
ser estigmatizados y las 
restricciones dietéticas 
son un signo evidente de 
su enfermedad. 

Tal vez el ejemplo más 
claro de las dificultades 
por las que atraviesan los 
pacientes con EMH tiene 
que ver con el control de la enfermedad y las 
condiciones laborales. Está demostrado que un 
trabajo a jornada completa y horario continuo 
se asocia con un peor control metabólico en los 
pacientes y, de hecho, el porcentaje de pacientes 
con contratos a tiempo parcial supera al de la 
población normal. Esto supone en sí mismo un 
desafío al que deben enfrentarse.

Los pacientes con alguna EMH, a menudo 
debe solventar en su ámbito de trabajo el alto 
e inevitable absentismo laboral al que están 
abocados motivado por una gran dependencia 
de asistencia sanitaria (ha de tenerse en cuenta 
la afectación de múltiples órganos ocasiona que 
los pacientes tengan que acudir a visitas médicas 
de distintos especialistas) y en este aspecto, 
los profesionales sanitarios y la administración 
debemos hacer un esfuerzo mayor en coordinar 
la atención y favorecer la conciliación laboral a 
través de la programación y unificación de citas, la 
monitorización remota de controles metabólicos 
o herramientas como la tele-asistencia.

Pero tal vez, una de las estrategias más eficaces 
para conciliar el trabajo en un paciente con 
EMH sea la adaptación o el cambio del puesto 
de trabajo. Por desgracia, muchos convenios 
laborales específicos (excluyendo a los 
empleados públicos) no recogen ni siquiera los 
procedimientos para solicitar la adaptación del 

puesto de trabajo. Pero 
tampoco el empresario 
cuenta con las suficientes 
ayudas (bonificaciones 
fiscales, importe íntegro 
de las bajas a cargo de 
la Seguridad Social) 
para poder hacer frente 
a estas situaciones 
de los trabajadores 
con una EMH. Las 
a d m i n i s t r a c i o n e s 
públicas deben facilitar 
un marco legal que 
respalde al paciente y 
al empleador y adoptar 
medidas de incentivación 
para este colectivo.

Tal y como se recoge 
en el informe final de 

la Conferencia Nacional EUROPLAN, “sólo con 
el empleo se puede alcanzar la integración, la 
participación, la autonomía y la independencia de 
las personas con discapacidad”. Afortunadamente 
cada vez más pacientes se sienten cómodos en su 
entorno de trabajo y una mayor conciencia social 
permite integrar enfermedad y mercado laboral. 
En mi opinión, resulta crucial el movimiento 
asociacionista y en especial en este ámbito de 
las EMH. No solo como motor que impulsa la 
investigación y el desarrollo del conocimiento 
sino para dar soporte administrativo y social a 
pacientes y familiares. 

Tejada-Ortigosa EM, Flores-Rojas K, Moreno-
Quintana L, Muñoz-Villanueva MC, Pérez-Navero 
JL, Gil-CamposM. Necesidades sanitarias y 
socioeducativas de niños con enfermedades 
raras de tipo metabólico y sus familias: estudio 
cualitativo en un hospital de tercer nivel. An 
Pediatr (Barc). 2019;90:42---50. 

https://doi.org/10.1016/j.anpede.2018.03.005
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metabólicas
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La pandemia originada por el 
virus SARS-Coronavirus-2 y 
la enfermedad que origina, la 

COVID-19, han cambiado muchos de 
nuestros comportamientos profesionales, 
sociales y familiares. Tras una fase inicial 
de cierto desconcierto debida al escaso 
conocimiento de las características 
epidemiológicas del virus, hemos 
llegado a una cierta convivencia con la 
situación que nos ha tocado vivir, lo que 
permite acomodar rutinas profesionales 
y familiares. Es con esta perspectiva que 
nos proponemos reflejar cuál ha sido el 
impacto de la pandemia sobre el día a día 
de nuestro laboratorio de enfermedades 
metabólicas hereditarias en un hospital 
pediátrico de referencia. 

La primera cuestión a destacar es que 
la COVID-19 tiene una baja incidencia 
en la población pediátrica y esto se 
hace extensible incluso a pacientes con 
enfermedades metabólicas hereditarias, 
que es una de nuestras especialidades. 
Es por este motivo que nuestra actividad 
asistencial se ha visto poco afectada en 
cuanto a volumen o complejidad. Por el 
contrario, sí que se ha visto alterado el 
día a día del laboratorio del Hospital, en 
particular en ciertos departamentos que 
han trabajado con “muestras COVID-19”, 
y en general por el hecho de sobreponer 
medidas de seguridad a las ya habituales 
en nuestros puestos de trabajo. 

Aunque pueda sorprender, el aspecto 
que ha requerido más cambios no atañe 
a la manipulación de muestras biológicas 
y los procedimientos de análisis. De 

1 Servicio de Bioquímica. Departamento de 
enfermedades metabólicas hereditarias.
2 área de gestión de laboratorios. 
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

Tomando el pulso 
al Laboratorio 
Rafael Artuch1 
Bonaventura Ruiz2

hecho, para la manipulación de muestras 
biológicas tenemos que seguir los 
estándares que ya aplicábamos antes de 
la pandemia, ya que cualquier muestra 
biológica es potencialmente contagiosa 
de enfermedades, por cierto, mucho más 
graves como fue en su momento el SIDA 
o las hepatitis víricas, que se podían 
transmitir por vía sanguínea. En este 
sentido, todas las muestras se manipulan 
siguiendo protocolos de protección del 
personal de los laboratorios clínicos. En 
el contexto de la pandemia, es cierto que 
todas las muestras son potencialmente 
contagiosas, pero lo son especialmente 
aquellas que contienen una mayor carga 
viral, como las derivadas de las vías 
aéreas superiores. Éste no es un tipo de 
muestra habitual para nuestros análisis de 
diagnóstico y estudios de investigación 
en enfermedades raras. Es justo destacar 
aquí el gran trabajo realizado en 
secciones de nuestro laboratorio que 
si han manipulado “muestras COVID”, 
como el departamento de microbiología 
molecular liderado por la Dra. Carmen 
Muñoz-Almagro, que ha conseguido 
en un periodo de tiempo muy breve y 
plagado de dificultades estandarizar el 
análisis por PCR para la detección de 
SARS-Cov-2, o el biobanco del hospital, 
dirigido por la Dra. Cristina Jou, que ha 
manejado cientos de muestras positivas 
para su almacenamiento y posterior uso 
en estudios de investigación. 

La parte más cambiante ha sido la 
relación interpersonal y los hábitos 
higiénicos diarios. Al principio de la 
pandemia, y debido al desconocimiento 
y a la falta de protocolos claros, la 
protección individual fue menor. En 
este momento, está completamente 
normalizado el uso de mascarilla 
durante toda la jornada laboral, el lavado 

en tiempos 
de COVID-19



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 122021

frecuente de manos y la disminución 
drástica de la actividad social que se 
produce en los hospitales, como puede 
ser compartir un café o una comida. 
Reprimir besos y abrazos cuando 
correspondería darlos es otra medida 
necesaria, aunque dolorosa. 

Como aspectos positivos, destacamos 
tres adaptaciones a la situación de estos 
meses, que esperamos se consoliden más 
allá de la pandemia:

El teletrabajo. Es cierto 
que determinadas 
actividades requieren 
presencia y calor humano, 
como la asistencia 
sanitaria. Pero es 
igualmente cierto que 
en los pasados años se 
ha practicado una parte 
de actividad que no 
ha sido esencial y que 
se puede sustituir por 
la telemedicina, con 
entrevistas virtuales 
de seguimiento de los 
pacientes. Si queremos 
mejorar nuestra sanidad 
se impone una mayor 
racionalización de los 
recursos.

Las reuniones 
telemáticas. Los 
desplazamientos y viajes 
de los profesionales para asistir a 
congresos o sesiones clínicas pueden 
parecer atractivos, pero muchas veces, 
aparte del coste que aparejan, provocan 
sobrecarga de trabajo ya que hay que 
recuperar después el tiempo invertido. 
Esto ha supuesto un gran avance porque 
los medios de comunicación telemática 
han mejorado minimizando los 
desplazamientos innecesarios. ■

La modificación de turnos de trabajo. 
A veces nos dejamos llevar por inercias  
hasta que algún evento externo nos 
obliga a reflexionar sobre cómo estamos 
haciendo las cosas. Uno de los escenarios 
que se han abierto ahora es que, aparte 
del teletrabajo, los turnos se puedan 
combinar para evitar contagios. Esta 
nueva flexibilidad podría facilitar la 
conciliación laboral y familiar.

En fin, aunque todo 
se haya complicado 
bastante, no podemos 
dejar de aprovechar 
aquellos cambios 
que signifiquen 
simplificación y mejora. 
Si lo conseguimos, 
las incomodidades 
sufridas por el camino 
y el esfuerzo realizado 
quedarán como recuerdo 
y homenaje a aquellos 
que no pudieron 
seguirnos a causa de 
la COVID-19. Pero 
más importante aún, 
especialmente para los 
que nos dedicamos a la 
medicina pediátrica, es 
que nuestra voluntad y 
nuestro propósito sigan 
intactos. El futuro de un 
país está en su infancia 
y no se debería dejar 

de destinar ningún recurso a la sanidad 
y la investigación en pediatría, muy 
especialmente cuando estamos tratando 
con enfermos crónicos. Un adulto que 
enferma en la sexta década de la vida, por 
ejemplo, ha tenido la suerte de vivir libre 
de enfermedad hasta ese momento; un 
niño que nace con una enfermedad rara, 
habitualmente tiene que lidiar con ella 
desde el primer minuto de su vida. 

La pandemia 
originada por 
el virus SARS-

Coronavirus-2 y 
la enfermedad 
que origina, la 
COVID-19, han 

cambiado muchos 
de nuestros 

comportamientos 
profesionales, 

sociales y 
familiares



Conferences- espku conference 2020) y en 
su canal de YouTube.
La actividad de la sociedad es, sin embargo, 
más extensa. Aquí solo me gustaría 
mencionar algunas de las líneas de trabajo, 
las que nos competen a los pacientes. 
Por un lado, tras muchos encuentros, en 
marzo de 2020 se forma en el Parlamento 
Europeo una Alianza por la PKU (Cross-
Party Alliance on PKU). Los miembros son 
diputados procedentes de diversos países 
y pertenecientes a distintos países que se 
comprometen a abogar por las necesidades 
del colectivo. Entre los objetivos figura 
asegurar criado neonatal exitoso en 
toda Unión Europea, vigilar el correcto 
etiquetado de la comida, velar por el acceso 
a los tratamientos existentes y promover 
introducción de nuevas terapias, entre 
otras cuestiones. En resumen, se trata de 
responder a las necesidades no cubiertas de 
los pacientes. 
Por otra parte, las guías europeas de 
fenilcetonuria se publicaron hace unos 
años ya. A la organización le interesa, 
naturalmente, hasta qué punto estas 
recomendaciones se están implementando 
en los países miembros, si hay algunas 
resistencias (y por qué) y si hace falta llevar 
a cabo una actualización. Mientras que 
la actualización como tal le corresponde 
a nuestros profesionales (que colaboran 

con la ESPKU a través de 
su Comité Científico), 
queremos saber también 
la opinión de los propios 
pacientes. 
Hay muchos indicios 
de que la próxima 
conferencia, la XXXV, 
también podrá celebrarse 
solo virtualmente. A 
España le tocaría esperar 
su turno una vez más. 
El consuelo es que en 
esta nueva realidad 
terrible todavía podemos 
hacer redes, apoyarnos 
mutuamente y juntos 
trabajar por la mejora de 
las condiciones de nuestro 
colectivo.

La última conferencia de la European 
Association for Phenylketonuria y 

Allied Disorders, de la que forma parte la 
FEEMH, ha sido distinta que las demás. 
Pensaba que iba a escribir estas líneas 
añadiendo que era porque teníamos la 
oportunidad de albergarla en España. 
Pero no: fue distinta porque por primera 
vez en los 34 años de la existencia de 
la organización la conferencia tuvo que 
celebrarse online. Ha sido muy triste para 
nosotros, primero porque ya habíamos 
puesto empeño en gestionar el hotel, los 
espacios y la cocina; pero sobre todo porque 
las circunstancias nos han asustado y 
sorprendido a todos. De repente me sentí 
algo más sola, pensando en mi familia 
europea metabólica a la que no iba a poder 
ver y abrazar. 
La conferencia sí se celebró, y como tantas 
conferencias en el 2020, se hizo online. 
Esta decisión tiene sus ventajas, pues 
ha posibilitado una mayor participación. 
Pero también priva de los elementos tan 
importantes como exposición de nuevas 
marcas y productos, comidas conjuntas 
o compañía. Este año el programa era 
más bien escueto, pero aún así variado. 
Se abordó el tema de la creación de guía 
dietética europea (Dra. Anita MacDonald), 
se habló de las terapias más recientes 
(Palynziq y terapia génica), se habló del 
envejecimiento en la 
fenilcetonuria y de la 
demografía, y – una 
cuestión que nos 
interesa cada vez más 
– se insistió (en la muy 
interesante ponencia de 
la Dra. SusanWeisbren) 
en los desafíos para la 
salud mental. El jurado 
eligió a Sanja Peric, 
incansable activista 
por las personas con 
enfermedades raras 
en Croacia, para 
galardonarla con el 
premio Sheila Jones. La 
conferencia entera quedó 
grabada y se puede 
consultar en la página de 
la organización (ESPKU- 

Las líneas de acción 
de la organización

Ágata Bak

XXXIV 

E.S.PKU
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A pesar de que pueda resultar 
excesivamente lento en ocasiones, el 
innegable avance en el conocimiento 

de las enfermedades y el desarrollo de nuevas 
técnicas de laboratorio han ayudado a los 
investigadores a desarrollar nuevos tratamientos 
para algunas de las enfermedades más comunes 
conocidas. Algunas de ellas, que llegaban a 
resultar fatales en el pasado, ahora son afecciones 
crónicas, y algunas incluso pueden curarse. En el 
ámbito de las enfermedades raras, sin embargo, 
los pacientes tienen opciones de tratamiento 
limitadas. De las más de 7,000 enfermedades 
raras conocidas, menos del cinco por ciento tiene 
una terapia aprobada. 

El pilar del tratamiento a día de hoy para 
gran parte de las enfermedades minoritarias de 
carácter metabólico, incluida la fenilcetonuria 
(PKU), continúa siendo el tratamiento 
dietético restrictivo en principios activos 
(ya sean proteínas, grasas o azúcares) y 
suplementado con fórmulas artificiales. Pero 
es una realidad que no podemos obviar, que 
en algunos pacientes a pesar del cumplimiento 
de las recomendaciones dietéticas el control 
metabólico es insuficiente (hasta en un 50% 
de la población adulta con fenilcetonuria por 
ejemplo). Por este motivo, han surgido para la 
PKU, nuevas alternativas de tratamiento, que 
bien mejoran las propiedades nutricionales, las 
texturas y sabores de las fórmulas exentas de 
fenilalanina, o introducen nuevos productos 
nutricionales como el glicomacropéptido 
(GMPro®), junto con las más recientes 
innovaciones farmacológicas como el 
reemplazo enzimático sustitutivo (pegvaliasa; 
Palynziq®) o el desarrollo de moléculas que 
actúan como chaperonas o “facilitadoras” de la 
función enzimática (sapropterina; Kuvan®).

La terapia génica consiste en la modificación 
genética de las células para combatir alguna 

enfermedad. Aproximadamente el 85 por 
ciento de las enfermedades raras son causadas 
por una mutación genética, lo que las convierte 
en objetivos ideales para la terapia génica.  A 
menudo se administran usando un vector viral, 
siendo el más común un virus adenoasociado 
(AAV). Para administrar esta terapia génica, 
se incorpora una secuencia “sana” de ADN en 
el vector (virus) y luego se inyecta el vector en 
un paciente. A partir de ahí, el vector infecta 
las células del paciente tal como lo hace un 
virus típico, depositando la secuencia de ADN 
en el núcleo de la célula. Esta forma de terapia 
génica causa efectivamente que las células 
“infectadas” produzcan proteínas funcionales 
(ver Figura 1).

Actualmente en el ámbito de la 
fenilcetonuria existen dos ensayos clínicos en 
marcha basados en una estrategia de terapia 
génica a nivel internacional, ambos en fase 
clínica, es decir empleándola ya con pacientes 
reales pero todavía en fases muy iniciales y en 
los que aún es pronto a día de hoy para conocer 
el grado de eficacia y perfil de seguridad 
alcanzados. Se trata del ensayo PheNIX 
(Homology Medicines, Inc®) y el ensayo con 
BMN 307 (Biomarin Pharmaceutical®). Y cerca 
de media docena de estudios en fase preclínica 
(es decir realizados en animales y todavía no 
empleado en humanos) han demostrado la 
eficacia de distintas estrategias de tratamiento 
génico (incluyendo la técnica de edición génica 
o CRISPPR, o la administración de RNA 
transferentes). 

Ya existen tratamientos génicos aprobados 
y comercializados en todo el mundo 
para enfermedades minoritarias como la 
atrofia espinal medular, la amiloidosis por 
transtiretina, o la hemofilia B. Por eso sabemos 
que la terapia génica puede representar una 
alternativa  posible y segura para el manejo 
de la PKU. Pues la experiencia a nivel global 
y también la nuestra particular, es que el 
tratamiento genético es una apuesta segura 
a raíz de los primeros resultados publicados. 
Ocasionalmente los virus utilizados como 

Estado de 
la cuestión

Terapia génica 
en Fenilcetonuria
Mª Luz Couce Pico
Alvaro Hermida Ameijeiras
Unidad de Diagnóstico y Tratamiento de 
Enfermedades Metabólicas Congénitas.
Hospital Clínico Universitario de Santiago
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vectores para la transferencia de genes pueden 
causar respuestas inmunes y reacciones 
inflamatorias en el paciente que se han resuelto 
rápida y satisfactoriamente en la gran mayoría 
de pacientes.

Los ensayos clínicos requieren una 
organización significativa, tiempo y dinero 
para completarse, pero son fundamentales 
en el proceso de desarrollo de fármacos. La 
Unidad de Diagnóstico y Tratamiento de 
Enfermedades Metabólicas Congénitas de 
Santiago participa activamente en algunos 
de los primeros ensayos clínicos en terapia 
génica para enfermedades metabólicas 
que se están poniendo en marcha en los 
últimos años a nivel internacional, como la 
mucopolisacaridosis III, el déficit de ornitina 
transcarbamilasa (OTC), la glucogenosis tipo 
Ia, la enfermedad de Wilson y próximamente 
la fenilcetonuria. 

Finalmente, por las particularidades de 
la terapia génica en sí misma y como toda 
alternativa terapéutica novedosa, surgen 
algunos planteamientos, algunas dudas que 
con el tiempo conseguiremos dar respuesta 
adecuadamente. ¿Logrará por ejemplo, la 
terapia génica demostrar su eficacia a largo 
plazo o requerirá dosis “de recuerdo”?; 
¿qué pacientes tendrán acceso a la terapia?; 

¿cómo evitar 
que el sistema 
inmunológico 
bloquee a algunos 
vectores, antes 
incluso de que 
lleguen a la 
células?

Estamos por 
lo tanto, ante 
una nueva etapa 
ilusionante pero 
todavía muy 
temprana en el 
tratamiento de 
las enfermedades 
metabólicas 

hereditarias y desde la Unidad de Diagnóstico 
y Tratamiento de Enfermedades Metabólicas 
Congénitas, queremos agradecer a la 
Federación Española de Enfermedades 
Metabólicas Hereditarias (ASFEGA), la 
oportunidad que nos brindáis una vez más, 
para divulgar a todas las familias los avances 
más destacados y recordaros que continuamos 
trabajando siempre por y para los pacientes.
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Figura 1. Secuencia de administración de la terapia génica
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La familia que recibe un diagnóstico de 
una enfermedad metabólica hereditaria 
de uno de sus hijos se ve inmersa 

en un cambio vital muy importante. Este 
cambio afecta directamente a los padres, pero 
también al resto de la familia, entre ellos a los 
hermanos de los pacientes. Estos requieren 
también una especial dedicación, tanto en la 
infancia como en la edad adulta, según sus 
características individuales y las implicaciones 
del diagnóstico, el pronóstico y la evolución 
de la enfermedad del familiar. 

Ante esta vivencia, los hermanos se 
embarcan en un gran desafío. En el que 
se mezclan las emociones y situaciones 
comunes que se viven entre hermanos, con 
otras circunstancias muy diferentes a las de 
cualquier otra familia. ¿Cómo viven ellos la 
especial atención al hermano o hermana?, 
¿las frecuentes hospitalizaciones o visitas a 
urgencias?, ¿o si han de tener cuidado con lo 
que comen delante de ellos? ¿Cómo llevan 
las visitas atención temprana si las hay? o 
¿las decisiones que pueden implicarles en el 
futuro? Los hermanos muestran diferencias 
individuales a la hora de gestionar las 
emociones que viven ante esta experiencia 
familiar, y también procesos comunes y 
necesidades compartidas. Todo ello ha sido 
ampliamente estudiado e investigado por 
diferentes autores.

De esta forma, es común que desarrollen 
determinados roles para afrontar tal 
experiencia, la niña buena que nunca molesta, 
la niña rebelde que tiene muchas rabietas, el 
niño que en un exceso de responsabilidad, 
propia o externa, toma el papel de adulto. 
También es recurrente el rol del entrenador 
que practica habilidades y actividades con 

Pensando en la familia metabólica 

Psicóloga experta en atención temprana. 
Intervención y acompañamiento a niños 
y familias. Terapeuta Gestalt. Psicóloga  
colegiada: M-23632. Centro de Atención 
Temprana de Grupo Amás. 

Laura Chamorro Borra

El desafío de ser 
hermano del paciente

su hermano para que mejore, por ejemplo, 
cuando hay también una discapacidad, y 
el papel del cuidador que siempre cede o 
realiza acciones por el hermano o la hermana. 
Todos ellos implican una forma de gestionar 
lo que ocurre, en esta gestión se trata de ver 
si alguno de estos roles está encasillando 
a la persona, generándole dificultades en 
otras relaciones, generando emociones de 
sobrecarga, o impidiendo expresar sus propias 
emociones y su manera real de ser. Así es 
clave dar el espacio y la oportunidad para 
jugar diferentes roles, que los niños y adultos 
no se queden limitados a uno concreto, si no 
que puedan jugar sus múltiples maneras de 
ser y ser reconocidos por ellas.

En este desafío uno de sus mayores logros 
es sentirse acompañados y vistos por su 
familia, la escuela, y los entornos en los que se 
desarrollan. Es importante que se les de espacio 
y voz para expresar lo que sienten y necesitan. 
Y que los padres y personas de referencia 
aprendan a acompañar las emociones y 
experiencias que ellos también viven ante esta 
situación, y ante sus experiencias cotidianas. 
Acompañar implica observar, escuchar, poner 
en palabras, simplemente abrazarse, y en 
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especial comprender emociones que a veces 
podrían ser difíciles de manejar para la familia. 
Van a experimentar todas las emociones, por 
lo que según el momento y la situación nacerá 
el enfado, tristeza, alegría, la vergüenza, etc. 
Todas son legítimas, y eso implica que habrá 
veces que será sencillo para los padres, u 
otras será difícil sostenerlas y acompañarlas, 
especialmente cuando entren en conflicto con 
uno mismo, o el otro hermano. Esto implica 
que las familias necesitan aprender a gestionar 
sus propias emociones para poder acoger las 
de todos sus hijos. Como expresan Núñez y 
Rodríguez en uno de sus libros1, “es beneficioso 
para el desarrollo de 
los hermanos el ser 
acompañados por adultos 
atentos, comprensivos y 
siempre disponibles para 
ofrecer el esclarecimiento 
oportuno en cada fase 
evolutiva”.

Relacionado con 
esto último, tenemos 
la necesidad de 
información que 
requieren los hermanos. 
La información de la 
que dispone el niño 
sobre la enfermedad 
del hermano es un 
punto muy importante. En la medida que se 
comparte con él lo que le ocurre y se cuenta 
de forma adaptada a su edad, disminuye la 
ansiedad y también las interpretaciones y la 
fantasía alrededor de ello. Además de liberar 
de incógnitas también puede liberar de culpa 
si ya se ha activado la imaginación  para dar 
respuesta a lo que está sucediendo. Los niños, 
los adolescentes y los adultos saben que algo 
esta ocurriendo, ya de niños escuchan 

1 - B. Núñez y L. Rodríguez, Los hermanos de 
personas con discapacidad: una asignatura 
pendiente. Asociación Amar - Buenos Aires, 2004

más de lo que creemos como adultos, y son 
sensibles a nuestras emociones y estados de 
ánimo. A edades más tempranas, para que sea 
más sencillo de comprender, se pueden utilizar 
ejemplos del día a día, referencias a las visitas a 
los especialistas, cuentos, etc. La información 
siempre aliviará la ansiedad y tensión que 
los hermanos pueden sentir alrededor de 
los cambios que ya está percibiendo, y será 
igualmente necesaria a medida que van 
cambiando las circunstancias, la edad, las 
características o condiciones del hermano.

Les encanta tener un espacio y tiempo 
concreto con sus padres: el domingo por la 

mañana, la salida conjunta 
una vez al mes o la tarde 
que le llevan a inglés y que 
se extiende un poco más en 
la parada en el parque de 
vuelta a casa. Son tiempos 
nutritivos y necesarios, 
que les ayudan a sentirse 
queridos, importantes 
y que también se les da 
una especial atención 
aunque su hermano/a en 
muchas ocasiones por las 
circunstancias puede tener 
más cantidad. Si además 
pueden elegir lo que se 
va a hacer en ese tiempo 

conjunto con un progenitor o ambos, suele ser 
para ellos mucho más valioso.

Los hermanos se encuentran en ocasiones 
ante desigualdades con el hermano con 
la enfermedad en cuanto a los límites y 
derechos que establecen y asignan los padres. 
A veces, por las continuas hospitalizaciones, 
la sobreprotección o compensación por 
la enfermedad, o por la diferencia en las 
habilidades, los padres desequilibran la 
balanza y los hermanos lo sienten como 
una injusticia. Es importante establecer los 
mismos límites y derechos, que las acciones de 

La familia que recibe 
un diagnóstico de 
una enfermedad 

metabólica de uno 
de sus hijos se ve 

inmersa en un cambio 
vital muy importante

El desafío de ser 
hermano del paciente
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sus hermanos tengan también consecuencias, 
y que sus responsabilidades se ajusten a las 
posibilidades reales de cada uno. Y esto no 
solo por ser lo justo para el hermano, sino 
también para el desarrollo emocional y el 
crecimiento del hijo con la enfermedad.

También necesitan aclaraciones sobre 
el futuro, en cuanto al desarrollo de la 
enfermedad, y de la alteración del desarrollo 
o la discapacidad, si también la hay asociada. 
Se abren muchas dudas y preguntas, cómo si 
es algo temporal o si tiene cura. A veces no 
se podrá responder, y tendrán que aprender 
a navegar la incertidumbre durante un 
tiempo corto, mientras que en otras ocasiones 
cuando existe poca información sobre la 
enfermedad, las respuestas vendrán del día 
a día. Igualmente, cuando los hermanos van 
creciendo prefieren que los padres les tengan 
en cuenta a la hora de tomar decisiones sobre 
el futuro de su hermano o hermana. Quieren 

poder decidir hasta donde pueden implicarse 
y que no sean solo los padres quienes tomen 
esa decisión, en aquellas cuestiones que 
por las características y el pronóstico de su 
hermano pudiera ser necesario que tengan 
una participación más activa en su vida. 

La adaptación psicológica de los hermanos 
a la situación depende de la edad, el sexo, 
el orden de nacimiento, el número de 
hermanos, de los puntos fuertes y débiles 
de la persona con la enfermedad y su 
funcionalidad cotidiana. Si bien lo que los 
mismos hermanos tienden a señalar como 
un elemento clave en su adaptación, son por 
encima de todo, las reacciones de sus padres, 
su capacidad de aceptación y su adaptación 
a la nueva vivencia. Los padres son modelos 
para gestionar la noticia, el día a día, las 
hospitalizaciones, el estrés por el manejo 
de la dieta, el retraso o consecuencias en el 
desarrollo, etc.

Pensando en la familia metabólica 
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Las conclusiones de diferentes estudios 
verifican lo compartido por los hermanos2; 
nos indican que la adaptación psicológica 
de los hermanos es mayor en la medida que 
la familia se mantiene unida, hay buena 
comunicación y hay pocos conflictos entre sus 
miembros. Igualmente, se ha observado que 
es frecuente la aparición de síntomas en los 
hijos cuando los padres presentan dificultades 
para adaptarse a lo que están viviendo. De 
esta forma, la capacidad de sus familiares 
de afrontar la enfermedad de su hermano es 
vital para su bienestar emocional y desarrollo. 
En esta línea, que la familia encuentre un 
equilibrio de las diferentes necesidades de la 
familia y de las individuales de cada uno de 
sus miembros, colabora en que el bienestar 
sea mayor. En la medida que los hijos tengan 
espacios para ellos pero también los padres 
para ellos mismos (hobbies, relaciones 
sociales, etc) y la pareja, podrán cuidar mejor 
a sus hijos. 

Con todo esto podemos ver que hay 
muchas semejanzas con las relaciones entre 
hermanos en general. Si bien las experiencias 
de vida de los hermanos de los pacientes están 
amplificadas, así la intensidad de la vivencia 
es mayor, y esto la hace diferente aun siendo 
similar. Por ello, a veces el mayor desafío es 
centrarse en lo natural de la relación entre 
hermanos, recordar que en todas ellas se dan 
tanto las interacciones positivas como las 
antagonistas. Recordar que por esa necesidad 
de afecto y atención de los padres que tienen 
los hijos es natural que surjan los celos y la 
rivalidad, y que también forman parte de esa 
relación la cooperación y ayuda mutua entre 
hermanos. Tener en cuenta que en este viaje, 
por el simple hecho de ser hermanos, ya va a 
haber una gran variedad de emociones entre 
ellos, desde amor, lealtad y cariño hasta la 
hostilidad, el resentimiento y el odio. 

2 - Lobato, D. (1992). Hermanos y hermanas de 
niños con necesidades especiales, Inserso, Madrid.

Por otro lado, además del papel que 
desarrollen los familiares y personas de 
referencia, dentro del acompañamiento de los 
hermanos, existen diferentes recursos donde 
pueden sentirse apoyados. Así son comunes 
los talleres de hermanos para compartir 
sus experiencias, emociones, sentirse 
identificados y reflejados en otras personas. 
Experimentar que aquello que viven también 
les ocurre a otras personas y que es parte 
del camino sentirse así, hace que se sientan 
menos solos y mas comprendidos. Existen 
además grupos de apoyo para hermanos que 
tutelan en la edad adulta, talleres de reflexión 
o «hermanos expertos» que hablan con las 
familias de hijos pequeños sobre cómo fue 
su vivencia y lo que necesitaron o les sirvió 
durante su infancia. Otras veces, es necesario 
que tengan su espacio en una terapia 
individual cuando la experiencia se junta con 
otras variables personales o externas, o existe 
una crisis importante en su desarrollo. 

Otro recurso proviene de una intervención 
familiar en la que el profesional tenga una 
visión amplia de todos los miembros de la 
familia y de sus necesidades. Y que entienda 
su labor con la familia haciendo un equipo 
para encontrar herramientas útiles para los 
padres y los demás familiares. Además del 
acompañamiento emocional si se necesita 
ante la enfermedad y sus implicaciones.

De esta forma, los hermanos se encuentran 
a edades generalmente tempranas con una 
circunstancia vital que ya deja huella en 
su camino. Lo más importante dentro de 
este desafío que viven y van a vivir a partir 
del conocimiento de la enfermedad, es que 
tengan espacio y voz a lo largo de su vida y 
en las de sus padres. Así como que la familia 
logre acompañar las vivencias, emociones y 
las necesidades que como niños, adolescentes 
y finalmente adultos van a experimentar, no 
solo como hermanos sino también como 
cualquier otra persona. ■

Pensando en la familia metabólica 

El desafío de ser 
hermano del paciente



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 21 2021 

“S        oy la mamá de….” Seguro que todos
   los padres habéis pronunciado esa
   frase cada vez que acudís a los 

centros sanitarios o a las terapias. Sin duda, el 
trabajo más importante y difícil de nuestras 
vidas, es ser padres de un niño con un 
error congénito del metabolismo. Día a día 
aprendemos, con cada visita de seguimiento, 
analítica, ingreso…. Pasamos del miedo y la 
inseguridad más profundos, a la confianza 
en nuestras acciones. ¡Qué sería de mí sin 
la madre que me consoló y me dio fuerzas!; 
ahora mi objetivo es que otras familias tengan 
el apoyo necesario y la oportunidad de luchar 
con todas las herramientas en sus manos.

Por ello, cuando a mediados del 2020, el 
Dr. Aldámiz y el Dr. González Lamuño 
(dos grandes profesionales, 
con una 
implicación 
máxima en 
evolucionar 
la asistencia 
de nuestras 
patologías) me 
propusieron ser la voz de las familias, la 
respuesta estaba clara.

AECOM y Sociedad es el grupo de trabajo 
(dentro de la Asociación para el estudio de 
los errores congénitos del metabolismo) cuya 
misión es establecer una relación entre los 
profesionales y los afectados de enfermedades 
metabólicas hereditarias, y sus asociaciones.

Con esta relación, queremos empoderar 
a los afectados y sus familias, fomentando 
su autonomía; a través de actividades de 
calidad, dirigidas a las necesidades reales de 
nuestra comunidad, detectadas por las propias 
familias.

Las asociaciones somos un elemento 
fundamental en la acción social, ya que 
compartimos un problema de salud, con 

Helena Carpio Anguita

Grupo de Trabajo

sus consecuencias familiares y sociales, y 
somos capaces de detectar las deficiencias a 
mejorar. Podemos brindar apoyo emocional 
desde nuestra propia experiencia; ofreciendo 
información y educación para la salud 
adecuada a la situación; y asesorando sobre los 
recursos asistenciales disponibles. No somos 
meros denunciadores de deficiencias, luchamos 
unidos para mejorar la calidad de la asistencia 
sanitaria y la integración educativa y laboral.

Es nuestra responsabilidad generar 
un entorno de apoyo mutuo, facilitador, 
integrador, buscando el beneficio de 
familias y afectados posibilitando mayor 
conocimiento y comprensión de la patología 
y sus consecuencias, promoviendo el uso 
racional de los servicios sanitarios, generando 
sensación de competencia y reduciendo los 
sentimientos negativos.

El papel de nuestros profesionales es 
evidente y 
esencial, son 
nuestra fuente de 
conocimiento y 
cuidados. 

En esta 
unión entre 

profesionales y asociaciones/
familias, el reconocimiento de que ambas 
partes son necesarias en los procesos de salud 
que vivimos, y que nuestras actividades se 
complementan desde vías distintas; crea una 
base esencial para el desarrollo de actividades 
coordinadas, evitando la dependencia o el 
paternalismo, acercando el conocimiento 
científico de forma entendible y aplicable a 
nuestro día a día y nuestras necesidades.

Como intermediaria y cuidadora, podéis 
contactar conmigo o a través de vuestras 
propias asociaciones, si habéis detectado 
dificultades o aspectos a mejorar para poder 
transmitirlo y ver posibilidades de mejora.

“Soy la mamá de….”

- correofamiliaga1@gmail.com
- ae3com.eu

Familias GA

Aecom y Sociedad

■
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Los errores innatos del metabolismo 
(EIM), de forma individual tienen una 
incidencia muy baja, la mayoría de 

ellas se consideran ultra raras. Aunque en 
conjunto de todas ellas se presentan hasta en 1 
de cada 1000 recién nacidos. A principios del 
año 2021 hay descritas más de 1500 errores 
innatos del metabolismo según la base de 
datos www.iembase.org

La mayoría de estas enfermedades 
tienen, un fenotipo muy amplio, con una 
presentación de síntomas y órganos afectados 
variados. Lo que lleva asociar numerosas 
comorbilidades. Estas comorbilidades de los 
trastornos metabólicos se deben a múltiples 
causas, las principales podríamos englobarlas: 
el desarrollo natural de la propia enfermedad, 
a secuelas crónicas de la misma, y a efectos no 
deseados del tratamiento de base. 

Si repasamos los EIM más comunes en 
nuestro medio los podemos agrupar en 3 
grupos:  EIM “tipo intoxicación” donde el 
órgano más afectado sería el sistema nervioso 
central, y los de tipo “déficit energético” se van 
a afectar los órganos de mayor consumo de 
energía, cerebro, corazón, hígado, músculos. 
Y por último los de “depósito de moléculas 
complejas”, donde se depositan en todos los 
tejidos causando una clínica variada según el 
órgano afectado.

En el primer grupo, el aumento de una 
sustancia produce un efecto tóxico en el 
organismo. Por su frecuencia tenemos que 
hablar de la fenilcetonuria (PKU). El defecto 
enzimático de la fenilalanina hidroxilasa 
produce un aumento de fenilalanina en todo 
el organismo, y que es tóxico para el cerebro. 
Gracias al cribado neonatal, las secuelas y 
la clínica típica, de déficit intelectual, de la 
PKU han desaparecido. Las series publicadas 
en nuestro país hablan de un cociente  ▶

Comorbilidades en Errores 
Innatos del Metabolismo
Carlos Alcalde Martín intelectual medio de 100, similar a la media 

poblacional. A pesar de ello, hay estudios 
que encuentran niveles de inteligencia 
ligeramente superiores en hermanos que no 
padecen la PKU. Pero no todos los procesos 
patológicos asociados se tratan con la 
dieta. El tratamiento dietético, aunque muy 
efectivo, no es curativo, y la necesidad de 
mantener una dieta para toda la vida, puede 
tener efectos a medio y largo plazo. A pesar 
de que las fórmulas para el tratamiento de 
las PKU se van optimizando con el tiempo, 
y prácticamente no presentan déficits 
nutricionales, si hay problemas asociados 
a la dieta: como es la mayor tendencia a la 
obesidad, ya que los hidratos de carbono y 
las grasas puras son alimentos permitidos 
favoreciendo la ganancia de peso. A largo 
plazo están en estudio si el tratamiento 
nutricional con altos aportes de aminoácidos 
pueden ser una sobrecarga para el 
funcionamiento del riñón. En pacientes con 
hiperfenilalaninemia, incluidas las formas 
benignas, que no precisan dieta, hay una 
mayor incidencia de trastorno por déficit de 
atención e hiperactividad (TDAH). Debido 
al menor cumplimiento del tratamiento 
dietético, en la adolescencia y la vida adulta 
hay un porcentaje alto de pacientes que 
desarrollan trastornos emocionales, de 
concentración, de conducta que empeoran 
su calidad de vida y el rendimiento escolar 
y laboral. Hay que añadir lo que podríamos 
llamar la “comorbilidad social”, ya que 
nuestros pacientes tienen dificultades para 
realizar actividades sociales y lúdicas debido 
a su dieta restringida. Otro problema son 
los trastornos de mineralización ósea:  
causados por déficit de aportes de calcio, 
de vitamina D, y por la afectación de la 
hiperfenilalaninemia en la mineralización 
ósea. La presentación de osteopenia u 
osteoporosis, favoreciendo las fracturas óseas, 
que se presenta a partir de la infancia tardía. 
Por lo cual, se realiza de forma rutinaria 

Servicio de Pedriatria, Hospital 
Universitario Río Ortega. Valladolid
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 ▶ medición de la densidad ósea mediante 
una densitometría, a partir de los 8 años 
aproximadamente, teniendo que suplementar 
en calcio y vitamina D en muchas ocasiones. 
Los niveles elevados de fenilalanina, aunque 
estén controlados, hay estudios que indican 
que contribuyen por su efecto inflamatorio a 
aumentar el riesgo cardiovascular a lo largo 
de la vida. Los nuevos tratamientos que se 
están aplicando recientemente, como la dieta 
con glicomacropéptidos (proteína entera 
muy baja en fenilalanina), terapia enzimática 
y una futura terapia génica podrían ayudar 
a controlar 
los trastorno 
asociados, que 
aparecen hasta 
en pacientes con 
un buen control 
y cumplimiento 
terapéutico.

Otro grupo de 
EIM importante 
son las acidemias 
orgánicas. Se 
producen por una 
alteración en el 
metabolismo de los 
aminoácidos. La 
clínica es de tipo 
intoxicación, por el daño producido por los 
ácidos orgánicos y aminoácidos en múltiples 
órganos. En la acidemia metilmalónica se 
produce daño renal a medio y largo plazo, que 
va a provocar en muchos pacientes necesitar 
depuración extrarrenal. Común a la mayoría 
de estas acidemias orgánicas, tenemos 
el daño cerebral, que va a causar retraso 
psicomotor o trastornos motores aislados 
graves (como en la Aciduria Glutárica tipo 
1). Estas secuelas se van a manifestar por 
problemas de movimiento, de deglución, 
deformidades y limitaciones articulares que 
harán que precisen tratamientos ortopédicos, 
administración de toxina botulínica, o la 

colocación de sondas de gastrostomía para la 
alimentación. 

El amonio es uno de los principales tóxicos 
a nivel cerebral. Muchos EIM, como las 
acidemias orgánicas, los trastornos graves de 
la B oxidación y los defectos del ciclo de la 
urea presentan episodios de hiperamoniemia.  
Controlar las descompensaciones es vital para 
poder evitar las comorbilidades neurológicas 
asociadas. 

El tratamiento nutricional en estos 
pacientes es muy severo, y causa muchas veces 
déficits carenciales, que pueden manifestarse 

con problemas cutáneos, 
como el déficit de 
isoleucina que causa 
afectación cutánea grave. 
O el déficit de metionina, 
que se asocia con daño 
neurológico crónico.  

Algunas enfermedades 
asocian aumento del 
riesgo tromboembólico 
principalmente las que 
tienen aumento de la 
homocisteína, como la 
homocistinuria clásica, 
trastornos del folato 
y algunos déficits de 
cobalamina (vitamina 

B12) asociados a academia metilmalónica. 

Hay un grupo de errores innatos del 
metabolismo, donde el tratamiento es capaz 
de controlar los síntomas más graves de 
la enfermedad, pero otros síntomas solo 
mejoran parcialmente. Como ejemplo 
podemos hablar de la galactosemia clásica, 
que conseguimos controlar el daño hepático 
y ocular (desaparición de las cataratas) pero 
no así tanto los trastornos emocionales ni 
psicomotores, ni los problemas hormonales 
del desarrollo y maduración sexual. Por 
lo que hay que hacer una búsqueda activa 
de ellos, cumpliendo de forma estricta 

Comorbilidades en Errores 
Innatos del Metabolismo

Los errores innatos 
del metabolismo (EIM), 

de forma individual 
tienen una incidencia 
muy baja, la mayoría 

de ellas se consideran 
ultra raras.
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(Ver Bibliografía en https://metabolicos.es/revista-2021-referencias)

el protocolo de seguimiento para poder 
detectarlos y tratarlos adecuadamente.

Formas severas de los defectos del ciclo 
de la urea, precisarán trasplante de hígado. 
Para evitar el rechazo, se trata con fármacos 
inmunosupresores, lo que llevará un grado 
de inmunosupresión como efecto secundario. 
Por ello, se aumenta el riesgo de padecer 
enfermedades infecciosas, pero logramos 
trasformar una enfermedad grave como es 
un defecto del ciclo de la urea por otra más 
leve. También otras enfermedades como 
la enfermedad del jarabe de orina de arce, 
conlleva un grado de inmunosupresión. 
Este pasado año 2020, hemos vivido una de 
las pandemias más graves de la historia, y a 
pesar de ello la enfermedad COVID19 no 
ha tenido una incidencia importante en los 
pacientes con trastornos metabólicos, salvo 
casos aislados. A pesar de ello su asistencia 
si se ha visto afectada, al disminuir el 
número de revisiones, el retraso de ciertas 
intervenciones, y la menor accesibilidad a 
una asistencia adecuada.

El grupo de los errores del metabolismo 
por déficit de energía lo forman: las 
enfermedades mitocondriales, los 
trastornos de la B oxidación, o los defectos 
de producción de glucosa. Se presentan 
signos clínicos en los órganos que necesitan 
mayor consumo energético: Como el 
cerebro, causando problemas de desarrollo 
neurológico y epilepsia. El corazón con el 
desarrollo de miocardiopatías, que causan 
fallo de la función cardiaca y aparición 
de arritmias. El hígado que disminuye 
su función y aparece hipoglucemia e 
hiperamoniemia. A nivel muscular 
desarrollando hipotonía. O hematológico, 
que por mala función de la médula ósea 
aparece anemia por descenso de glóbulos 
rojos, o neutropenia por descenso de los 
glóbulos blancos. Los tratamientos de base 
de cada enfermedad, junto a otros como 
la instauración de marcapasos cardiaco, 

transfusión de células sanguíneas, o fármacos 
antiepilépticos son necesarios para poder 
ofrecer un tratamiento global.

El grupo de enfermedades de afectan 
a las moléculas complejas, depositan 
éstas en los tejidos, por lo que alteran la 
función de los órganos que los forman. 
Como ejemplo más común, hablaremos del 
grupo de enfermedades lisosomales como 
las mucopolisacaridosis (MPS). Las MPS 
presentan problemas graves a nivel esquelético 
(deformaciones óseas, talla baja, problemas 
de inestabilidad de la columna vertebral), 
cardiológico (afectación valvular, y rigidez del 
miocardio), oculares (cataratas), neurológicas 
(retraso del desarrollo psicomotor), 
respiratorios de obstrucción de las vías 
aéreas, sobre todo a nivel alto, provocando el 
síndrome de apneas obstructiva del sueño.  
Para algunas de ellas existen tratamientos 
enzimáticos sustitutivos, que mejoran 
sólo una parte de la sintomatología. Pero 
otras de estas afectaciones precisarán un 
tratamiento específico por parte de otros 
especialistas, intervenciones quirúrgicas: 
por parte de otorrinolaringología, 
traumatología, oftalmología, o la terapia 
con ventilación no invasiva domiciliaria, 
terapia rehabilitadora etc. 

Por ello para minimizar la aparición de 
otras enfermedades asociadas a los EIM, 
hay que lograr un buen cumplimiento 
terapéutico, y realizar un seguimiento 
adecuado. Por lo variado de su presentación 
precisan de equipos multidisciplinares 
para su tratamiento. Los protocolos y las 
guías clínicas existentes son una ayuda 
fundamental para el clínico. Muchas veces, 
por desgracia no existen guías para estas 
enfermedades, y por ello la colaboración de 
pacientes, asociaciones de pacientes, clínicos 
e investigadores es imprescindible para poder 
realizar estudios que aporten algo más de luz 
a la historia natural de los EIM.
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Son numerosas las cuestiones que 
desconocemos cuando padecemos una 
metabolopatía o cuidamos de una persona 
que la sufre.

Nuestras necesidades chocan de lleno con 
los recursos de los que disponemos, y conocer 
las herramientas que nos pueden ayudar o 
aliviar se hace totalmente necesario.

Este es el caso del certificado de 
discapacidad (antigua minusvalía). Cómo 
se obtiene, qué ventajas tiene o quién puede 
optar a ello, son preguntas a las que nos 
responde la Dirección General de Atención a 
personas con discapacidad de la Comunidad 
de Madrid a través del email.

¿Cuáles son los pasos para obtener 
una valoración de la discapacidad?

El reconocimiento inicial de la valoración de 
discapacidad puede solicitarse en cualquier 
momento a petición del interesado, aportando 
todos los documentos justificativos (médicos, 
psicológicos, psiquiátricos…) para su 
valoración por parte de un órgano técnico 
dependiente de las Comunidades Autónomas 
formado por un médico, un psicólogo y un 
trabajador social.  

Para tramitarlo se puede acudir a la 
Consejería de Asuntos Sociales de su 
localidad o Ayuntamiento, donde un 
trabajador social nos informará sobre los 
pasos a seguir para que le realicen la revisión 
que certifique el grado de discapacidad. Cada 
Comunidad Autónoma rige sus propios 
centros de valoración de la discapacidad y son 
los encargados de la valoración, calificación y 
reconocimiento administrativo del grado de 
discapacidad y asumen, además, funciones 
de información, orientación profesional 
e intervención terapéutica en régimen 
ambulatorio.

Tras la presentación preliminar de 
documentos, se dará cita para la valoración.

¿Cómo se valora el grado de 
discapacidad?

La valoración la realiza un equipo 
multiprofesional formado por médico y 
psicólogo que valoran los aspectos inherentes 
a su especialidad sanitaria y un trabajador 
social que valorar la situación socio familiar 
del solicitante.

Tras examinar al interesado y tener en 
cuenta todos los informes aportados, emite 
un dictamen técnico facultativo, conforme a 
criterios técnicos unificados (Real Decreto 
1971/1999, de 23 de diciembre) del baremo 
de carácter nacional, valorando tanto las 
limitaciones funcionales que presenta la 
persona (consecuencias de la enfermedad, 
limitación sensorial, física, orgánica, psíquica) 
como los factores sociales complementarios 
que actúan de barrera.

¿Qué informes pueden ser 
relevantes para estas valoraciones?

El interesado debe aportar los informes 
médicos y/o psicológicos asociados a 
su enfermedad, actualizados a la fecha 
de presentación de la solicitud de 
reconocimiento del grado de discapacidad 

¿Cómo se realiza la valoración?
La persona pasará por un tribunal médico 

aportando los informes médicos donde 
consten datos de la enfermedad por la 
cual va a solicitar el certificado, tendrá que 
entrevistarse con varios profesionales, y entre 
todos, dictarán un dictamen para decidir el 
grado de discapacidad.

- Un profesional médico.
- Un psicólogo.
- Un Asistente social.

¿Qué aspectos son valorados para 
la discapacidad en pediatría?

En general la valoración de discapacidad 
en niños la realiza el equipo completo 
(EVO) formado por médico rehabilitador, 
psicólogo y trabajador social.  En pediatría 
y más concretamente en niños de 0 a 6 años 
sabemos que pueden no tener deficiencias 

ENTREVISTA

Atención a personas
con discapacidad
A cargo  de
Helena Carpio Anguita
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permanentes, en los que aún no se han 
aplicado todas las medidas diagnósticas 
y/o terapéuticas indicadas, que pueden 
presentar síndromes o expresiones clínicas no 
confirmadas y que realizamos valoraciones 
precoces que dificultan la estimación 
del posible déficit. Por ello realizamos 
valoraciones revisables en el tiempo en 
función de la evolución y diagnóstico a 
criterio del equipo.

De acuerdo al Real Decreto de valoración 
de discapacidad:

- Se tiene en cuenta la existencia de 
ingresos /complicaciones frecuentes.

- Se valora la existencia y grado del retraso 
madurativo, tr. Aprendizaje, alteraciones 
del comportamiento, afectación cognitiva y 
déficit de atención.

- Se valora la existencia de un trastorno 
deglutorio, SNG, gastrostomía o diferentes 
tipos de estomas. 

- Se valora la existencia de epilepsia, clínica 
motora y neurológica, respuesta a tratamiento 
médico, terapia rehabilitadora y de atención 
temprana. 

¿Qué es la resolución del grado de 
discapacidad?

La valoración de 
la discapacidad se 
muestra en porcentaje 
según su alcance; la 
resolución de grado 
de discapacidad 
igual o mayor a un 
33% acredita que 
la persona que lo 
posee presenta una 
limitación funcional de 
carácter permanente 
o transitorio; 
teniendo en cuenta 
tanto los factores 
discapacitantes, como 
los factores sociales (la 
edad, entorno familiar, 
situación laboral y 

profesional, niveles educativos y culturales), 
así como el entorno habitual de la persona 
con discapacidad.

El dictamen técnico facultativo contiene 
el diagnóstico, grado de la discapacidad y, 
en su caso, la determinación de la existencia 
de dificultades para utilizar el transporte 
colectivo. Este documento se entrega al 
interesado junto a la resolución administrativa 
de grado y la tarjeta acreditativa del grado de 
discapacidad exclusiva para los que tienen 
reconocido un grado de discapacidad igual o 
superior al 33%.

¿Qué tiempo de demora puede existir 
para este tipo de valoración?

El tiempo medio de tramitación de un 
expediente de reconocimiento de grado de 
discapacidad para niños es de unos 9-10 
meses y un mes para la resolución. En adultos 
la media de citación es de un año y dos meses 
para la obtención de la resolución.

¿Cada cuánto tiempo hay que 
continuar reevaluándose hasta un 
certificado definitivo?

Cada caso es diferente en función de 
la evolución, respuesta a tratamiento, 

complicaciones y situación 
clínica. A criterio del equipo. 

¿Se podría considerar 
cierto grado de 

discapacidad en los 
adultos que padecen 
patologías en las que 
un correcto manejo del 
tratamiento previene 
la mayoría de los 
síntomas, pero implica un 
considerable cambio en 
la vida diaria y ocasiona 
problemas sociales y/o 
psicológicos? 
En la valoración de 
discapacidad intervienen 
varios profesionales sanitarios 
como psicólogos y trabajadores 
sociales que valoran estos 
problemas. 

ENTREVISTA

     La O.M.S. define 
la discapacidad 
como «la restricción 
o ausencia de 
la capacidad 
para realizar una 
actividad, en la 
forma o dentro 
del margen que 
se considera 
normal para un 
ser humano». Y la 
severidad de las 
limitaciones para 
las actividades es el 
criterio fundamental 
de la valoración de 
discapacidad.
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ENTREVISTA
El certificado de discapacidad 
puede favorecer el acceso al 

mundo laboral y en general los 
trastornos del comportamientos 
son difícilmente valorables, 
o la necesidad de alimentarse 
frecuentemente, o lo que provoca 
la alteración de los niveles de 
aminoácidos-ácidos orgánicos como 
irritabilidad, cambios de humor, 
que no facilita el mantener el 
trabajo, familia, pareja…, retraso 
mental, alteración cognitiva de las 
funciones ejecutivas. ¿Cómo pueden 
ser valorados estos hechos?

Deben aportar los informes médicos, 
psicológicos, escolares, atención temprana 
y demás terapeutas a los que acudan. En 
dichos informes habrá constancia de esos 
aspectos, tanto de su diagnóstico como 
evolución con los tratamientos, apoyos y 
terapias recibidas. 

En empeoramiento de la situación 
basal, ¿cómo debemos actuar los 
afectados para reevaluación?

Deben solicitar una revisión de su grado de 
discapacidad por agravamiento. 

Si la resolución de grado es definitiva, por no 
preverse mejoría, se 
puede pedir revisión 
por agravamiento o 
mejoría transcurrido 
un plazo mínimo 
de dos años desde la 
fecha de la resolución, 
salvo que se acredite 
error de diagnóstico 
o se hayan producido 
cambios sustanciales 
en las circunstancias 
que dieron lugar al 
reconocimiento de 
grado, en cuyo caso 
no será preciso agotar 
dicho plazo.

Si la resolución de 
grado establece un 
plazo de validez es 

necesario solicitar la revisión dentro de los tres 
meses anteriores a la fecha fijada para que la 
resolución no pierda su vigencia.

¿Existe algún documento o 
profesional de apoyo en el que 
basarse para la valoración de los 
afectados con errores congénitos 
del metabolismo? 

De acuerdo al Real Decreto se realiza una 
valoración combinada por el EVO en función 
de los informes presentados (habitualmente 
unidades médicas especializadas, escolares, 
atención temprana) y anamnesis / exploración 
el día de la valoración. Si se precisara algún 
tipo de informe se solicitaría el día de la 
valoración a dichos profesionales a través de 
los padres.

¿Qué diferencia hay entre 
discapacidad, incapacidad laboral 
y dependencia?

Las personas con discapacidad son aquellas 
que presentan deficiencias físicas, mentales, 
intelectuales o sensoriales, previsiblemente 
permanentes que, al interactuar con diversas 
barreras, puedan impedir su participación 
plena y efectiva en la sociedad en igualdad 
de condiciones con las demás. Las personas 
con discapacidad afrontan limitaciones 
para realizar determinadas actividades 
(por ejemplo, oír, andar, etc.), pero no 
siempre necesitan la ayuda de otra persona 
en las actividades básicas de la vida diaria. 
El reconocimiento de la discapacidad 
corresponde a la Dirección General de 
Atención a Personas con Discapacidad de 
la Consejería de Políticas Sociales, Familias, 
Igualdad y Natalidad.

La incapacidad laboral es la limitación 
que presenta una persona para el desempeño 
de su puesto de trabajo habitual o bien para 
cualquier tipo de trabajo. Su reconocimiento 
corresponde al Instituto Nacional de la 
Seguridad Social.

La dependencia es el estado de carácter 
permanente en que se encuentran las 
personas que, por razones derivadas de la 

      Los Centros 
de valoración de 
la discapacidad 
son servicios 
sociales 
especializados de 
atención básica 
y constituyen un 
referente para 
las personas con 
discapacidad 
y sus familias 
y las entidades 
e instituciones 
de su área de 
influencia.

Atención a personas
con discapacidad
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ENTREVISTA
edad, la enfermedad o la discapacidad, y 
ligadas a la falta o a la pérdida de autonomía 
física, mental, intelectual o sensorial, precisan 
de la atención de otra u otras personas o 
ayudas importantes para realizar actividades 

básicas de la vida diaria. Su reconocimiento 
corresponde a la Dirección General de 
Atención al Mayor y a la Dependencia de la 
Consejería de Políticas Sociales, Familias, 
Igualdad y Natalidad.
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Caer de lleno en el mundo de la 
dieta hipoproteica desafía todo 
lo que sabemos de los alimentos. 

Para asegurar que se mantenga un aporte 
adecuado de nutrientes y calorías para crecer 
y desarrollarse, contamos con la ayuda 
constante de nuestro equipo metabólico. Pero 
que la dieta sea apetecible y variada, además 
de seguir sus pautas, es totalmente nuestra 
responsabilidad.

Gracias a que ahora disponemos de acceso 
continuo a internet, a través de diferentes 
dispositivos, podemos contar con múltiples 
herramientas para conocer la composición 
nutricional de los alimentos; ayudarnos a 
contabilizar las proteínas o aminoácidos que 
ingerimos; o probar nuevas recetas adaptadas.

■ ODIMET: (www.odimet.es/) este buscador 
es nuestra herramienta básica, de la que 
muchas otras aplicaciones recogen sus datos, 
ya que contiene una información nutricional 
amplia y completa de alimentos naturales y 
procesados; al registrase puedes mantener un 
control de la dieta y exportarlo a un PDF para 
la consulta con el dietista.

■ MEVALIA: 
(www.mevalia.com/es/calculator) dispone 
de un buscador a su base de datos con 
la información nutricional, incluidos 
aminoácidos.

■ INTERCAMBIOS VITAFLO: es una app 
que facilita tablas de intercambios o raciones 
para GA1, IVA, MMA, PA, MSUD, PKU, 
homocistinuria, tirosinemia y trastornos del 
ciclo de la urea. Tras seleccionar la patología, 
al buscar el alimento, puedes elegir si 
contabilizar los datos en el aminoácido o en 
proteínas, y te proporciona alternativas para 
intercambiar con otros alimentos.

Aplicaciones para llevar 
una Dieta Hipoproteica

■ NUTRITION DATA: (www.nutritiondata.
self.com) web con valores nutricionales de 
múltiples alimentos en inglés muy completa, 
que nos sirve de complemento a ODIMET.

■ GUíA METABóLICA: 
(www.metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org) 
página del Hospital Sant Joan de Deu, 
que nos es muy útil en otros aspectos de 
la dieta como puede ser comprender el 
etiquetado nutricional de los productos. En 
la web también encontramos una tabla de 
intercambios de calorías para los que tenemos 
que aplicar el régimen de emergencia en 
situaciones de catabolismo.

Su tabla de equivalentes proteicos es de 
las más usadas al comenzar la alimentación 
complementaria. Y por supuesto el apartado 
de recetas controladas en proteínas.

■ APLICACIóN DE DIETA METABóLICA: 
(www.metabolicdietapp.org) aplicación 
gratuita, en inglés. Durante el registro, 
completas el perfil según la patología, con la 
cantidad de proteínas o aminoácido prescritas 
por el equipo metabólico. Está preparada 
para el registro y control de PKU, MSUD, 
MMA, GA1, homocistinuria, A. propiónica, 
A. isovalérica, argininemia, ASA, CPS1, 
tirosinemia tipo 1, OTC, NAGS, citrulinemia 
epilepsia dependiente de piridoxina. 

Al incluir los alimentos ingeridos, puedes 
consultar los valores de aminoácidos, 
proteínas, calorías y grasas. Puedes guardar 
tus recetas y consultar registros previos. 

Helena Carpio Anguita
M. Luz Iglesias Cárcano 
Nicolás Bottini
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■ DIETA GA1: (www.dietaga1.es) programa 
realizado por Nicolás Bottini - informático 
Front iD y M. Luz Iglesias Cárcano - 
Traductora, para facilitar el contaje de lisina y 
calorías en aciduria glutárica tipo 1 en español 
e inglés.

Nos lo cuentan sus creadores: 
La app DIETAGA1 surgió de nuestra 

propia necesidad como padres ya que, 
aunque usábamos Odimet y otras tablas 
con información nutricional, no teníamos 
ninguna herramienta tipo “diario” para 
registrar y guardar la ingesta. Hasta el 
momento nos manejábamos con un 
Excel para hacer los cálculos pero todo lo 
apuntábamos en un papel, con lo cual era 
muy complicado salir a comer afuera o 
siquiera pensar en que otra persona pudiera 
encargarse algún día de la comida; teníamos 
que estar los dos padres pendientes del 
papel, calculadora en mano, restar lo que se 
dejaba... Calcular las calorías era otra cuenta 
más, y en los momentos de régimen de 
emergencia, cuando teníamos que apuntarlo 
todo al detalle en medio del estrés, a veces 
nos costaba entender nuestras propias notas 
y era otro factor más de ansiedad. “En casa de 
herrero, cuchillo de palo”, decíamos. Siendo 
Nicolás programador, teníamos claro que algo 
había que hacer.

Herramientas 
de ayuda

Nicolás Bottini 
Nicolás es padre de dos niños; 

su hija menor fue diagnosticada 
de aciduria glutárica tipo 1 en 

el cribado neonatal. Con más de 
15 años de experiencia, dirige la 

startup Front.id que, con un equipo 
de 9 programadores y consultores, 
desarrolla soluciones digitales para 

pymes y grandes corporaciones. 

El cambio de vida fue 
radical: el tiempo que nos 
ahorra en el día a día es 
impresionante y podemos 
encargarnos fácilmente 
cualquiera de los dos padres. 
Solo hay que registrarse como 
usuarios mediante un proceso 
muy sencillo y completar los 
datos dietéticos (ingesta de 
lisina, calorías, etc). Aunque 
la asociación ofrece una lista 
con datos unificados basados 
en fuentes fiables (Odimet, 
NutritionData, tablas del 

hospital de Heidelberg), cada usuario es 
responsable de guardar y mantener sus 
propios productos, y estos son los que sirven 
como ingredientes para calcular las recetas 
propias, que además pueden reutilizarse. En 
la ingesta se calculan automáticamente las 
calorías y la lisina de cada ración (también 
las proteínas, si el usuario lo prefiere), y es 
muy fácil cambiar los números si no se come 
el plato entero o si en mitad de la comida 
tenemos que cambiar de menú. Además de los 
indicadores numéricos tenemos una barra que 
cambia de color como un semáforo conforme 
nos acercamos a los valores prescritos. 

La web se puede añadir a la pantalla 
principal del móvil o tablet, y funciona como 
una app independiente; próximamente 



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 322021 

Próximos 
desafíos

Actualmente estamos trabajando con 
la unidad de neuropsicología del hospital 
12 de Octubre, con el objetivo de crear 
una infraestructura que permita llevar a 
cabo consultas telemáticas para aquellos 
pacientes que lo requieran, en el contexto 
de la pandemia por COVID-19.

El Plan Sobre Drogas y otras 
Conductas Adictivas, perteneciente 
a la Consejería de Salud, Consumo y 
Gobernación de la Ciudad Autónoma de 
Ceuta (PSDOCA) también ha confiado 
en nosotros para el asesoramiento e 
instalación de una plataforma para la 
formación online (Wrupal Education), 
el teletrabajo de su equipo y la 
teleasistencia a los usuarios del servicio.

tendremos la versión con el modo “offline” 
para poder guardar registros incluso si 
estamos en zonas sin cobertura, ya sea en 
mitad del campo o a bordo de un avión. 
Seguimos añadiendo siempre nuevas 
funciones que consideramos que pueden 
ser útiles, como una zona de notas para el 
protocolo de emergencia, la posibilidad de 
exportar registros para enviarlos directamente 
al dietista y la opción de compartir recetas 
entre usuarios, para tener nuevas ideas y 
poder variar la dieta. 

Sobre el desarrollo en sí, hemos seguido 
siempre un proceso “centrado en el usuario”; 
contábamos con la ventaja de conocer 
de primera mano las particularidades de 
llevar el registro dietético, los problemas de 
alimentación que suelen tener casi todos estos 
niños, obligados a comer una cierta cantidad 
de calorías y de lisina, y las dificultades que 
surgen cuando no quieren un plato, se dejan 
comida, hay que cambiar el menú, recalcular 
el puré, la receta etc. También teníamos 
algo fundamental en cualquier proyecto de 
software: el feedback de los usuarios. Con las 
opiniones e ideas de todas las familias de la 
asociación fuimos dando forma al proyecto, 
priorizando siempre lanzar primero las 
características que más valor nos suponen a 
los usuarios y planificando las que pueden 
ser detalles o mejoras deseables pero no 
esenciales.

Un requisito básico que planteamos fue 
disponer de un buen servidor que no diera 
problemas, ya que desde el primer minuto 
que empezamos a probarla de manera 
interna en nuestra familia nos dimos cuenta 
de que esta aplicación genera una gran 
dependencia: una vez que empiezas a usarla, 
¡simplemente no puedes volver al papel! Así 
que era fundamental garantizar el tiempo de 
funcionamiento y una buena velocidad, no 
podíamos dejar que nadie tuviera problemas, 
sobre todo a las horas de más demanda (en las 
comidas, principalmente).

Siempre con la premisa de acercarla a todas 
las personas que la necesiten, de momento 
la aplicación está disponible en español y en 
inglés, y hemos grabado unos tutoriales muy 
básicos que también iremos actualizando 
y traduciendo. Aunque en principio la app 
está pensada para el manejo dietético de la 
aciduria glutárica, podría ser fácil de adaptar 
para distintas metabolopatías, por lo que 
animamos a otras asociaciones, profesionales 
sanitarios y personas interesadas a ponerse 
en contacto con nosotros. Los comentarios y 
respuestas de todos los usuarios han sido muy 
positivos y alentadores, y nos ha dado mucha 
satisfacción conseguir un cambio real en el 
día a día de tanta gente. Por ello queremos 
seguir contribuyendo en la medida que 
podamos poniendo la tecnología al servicio 
de los demás: hacer realidad una mejora en la 
calidad de vida, tanto para cuidadores como 
para la persona afectada.

Aplicaciones para llevar 
una Dieta Hipoproteica
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información necesaria. Surge la idea de una 
app de intercambios, que nos muestre las 
opciones que tenemos a la hora de ofrecer 
la cantidad concreta de gramos diarios de 
ingesta de proteínas. 

Inicialmente el proyecto partió de aquí 
y poco a poco hemos ido implementando 
recursos que pueden ser útiles en el día a día 
y para la elaboración de los menús, tanto a 
nivel de receta concreta como de un menú 
completo. 

Sugerencias de amigos y otros afectados 
por metabolopatías nos hicieron ver qué 
podíamos ofrecer más opciones, incluso el 
generar este menú calculado en proteínas 
en PDF para su impresión o envío al centro 
escolar, comedor, catering o familiar a cargo. 
Así como un sistema en que cada quien 
establece su tolerancia diaria y va restando 
según lo consumido, mostrándole la cantidad 
de proteínas que le restan aún por ingerir. 

Actualmente el sistema mide únicamente 
en proteínas, pero en una próxima versión, 
pretendemos ofrecer la información también 
desglosada en los principales aminoácidos 
que nos atañen.

Las preguntas sin duda que todos los 
que colaboramos de forma activa en alguna 
asociación nos hacemos son las mismas: en qué 
puedo ser útil, cómo puede mi experiencia y 
habilidades aportar algo al grupo. 

Además del sentimiento de utilidad, el 
poder sumar un granito de arena es a la par 
de gratificante casi un deber cuando uno se 
compromete con una ong. 

Si bien algunas profesiones difieren mucho 
del trasfondo de la propia organización, con 
voluntad y ganas siempre se puede dar una 
vuelta de tuerca. 

Por nuestra parte, desde la primera toma 
de contacto con la comunidad metabólica, 
tras el diagnóstico de nuestra hija y poco 
después con la creación de la asociación de 
Cantabria, queríamos llegar un poco más allá. 
Nos planteábamos qué podría hacer falta, qué 
podíamos hacer nosotros… Idas y venidas 
de ideas, charlas con el doctor Domingo 
González-Lamuño (quien lleva a nuestra 
pequeña) y la propuesta de llevar a la práctica 
una aplicación sencilla tanto para familiares y 
afectados como para los comedores escolares, 
donde con dos clics tuviéramos toda la 

app de ACAEMI          
 Belén Bravo Arias

Herramientas 
de ayuda
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Mujer México 
Cebras México

Ciudad de México
8 febrero 2021

Iniciativa Pensemos 
en Cebras México 
surge como una 

iniciativa de Mujer 
México. Asociación 
civil dedicada y des-
tacada por su labor 
desde hace más de 12 
años en beneficio de 
la salud materna, fetal 
y perinatal en México, 
por mamás y bebés sanos y sin discapacidad. 
Iniciativa creada con la finalidad de sumar 
esfuerzos y aglutinar acciones enfocadas en la 
atención multidisciplinaria de las enfermeda-
des raras en México, hacia una política pública 
nacional incluyente y equitativa para todos y 
cada uno de los pacientes que padecen una 
enfermedad rara en nuestro país. Cuyo objetivo 
principal es promover la importancia de la de-
tección, diagnóstico, tratamiento y seguimiento 
oportuno bajo una vigilancia epidemiológica 
permanente, mediante un programa integral de 
Tamiz Neonatal Ampliado a nivel nacional en 
todos los niveles de atención, contribuyendo así 
a mejorar significativamente la calidad de vida 
de los pacientes que padecen alguna enferme-
dad rara en México. 

La importancia del Tamiz Neonatal Metabó-
lico Ampliado ha sido un estandarte que hemos 
llevado en todo momento por más de 12 años, 
sensibilizando, creando conciencia y destacan-
do los beneficios del impacto mayúsculo que 
genera en la prevención de la discapacidad, es-
cenarios graves, mortales y catastróficos para los 
pacientes que padecen errores innatos del me-
tabolismo o alguna enfermedad rara que pueda 
detectarse, diagnosticarse y tratarse de manera 
temprana y efectiva, llevando un seguimiento 
puntual y control epidemiológico en cada uno 
de los pacientes. Mujer México a través de la 
Lic. Jacqueline Tovar propuso e impulso en el 
Congreso Legislativo una iniciativa para que 

de ser aprobada, se 
establezca en México 
el Día Nacional de 
la Concientización 
sobre la importancia 
del Tamiz Neonatal 
Ampliado el 30 de 
octubre de cada año, 
esta fecha como 
homenaje al Dr. 
Antonio Velázquez 

Arellano considerado el padre del Tamiz en 
México y en Hispanoamérica. 

Como un derecho que trabajé y contribuí 
muy puntualmente en plasmarlo en la Ley 
General de Salud desde el año 2013 en nues-
tro país. Seguimos trabajando arduamente de 
manera que en México exista un Programa 
integral de tamiz neonatal ampliado para 
todo niño recién nacido en territorio mexi-
cano de manera equitativa sin importar su 
derecho habiencia, teniendo acceso temprano 
y efectivo a su tratamiento y atención integral 
sin excepción. 

En el año 2020 Mujer México crea una alian-
za robusta caracterizada principalmente por la 
voluntad, esfuerzo, experiencia, y acciones efec-
tivas imperiosamente necesarias, imposibles de 
postergar que nos permiten articular y redoblar 
esfuerzos en conjunto con profesionales de la 
salud que atienden de manera multidisciplinaria 
a los pacientes, desde genetistas, pediatras, ne-
frólogos, maternos fetales, obstetras, psicólogos, 
cuidadores, trabajadores sociales, enfermería, 
entre un universo que se encuentra alrededor 
del paciente. 

Creando un Comité Nacional Consultivo de 
Expertos Cebras México dirigido por la Dra. 
Juana Inés Navarrete Martínez pionera y experta 
en materia de enfermedades raras y tamiz neo-
natal ampliado a nivel mundial, así como líderes 
aliados estratégicos de la sociedad civil. 

Jacqueline Tovar Casas
Presidenta y Fundadora de “Mujer México” 

y “Cebras México”. Miembro fundadora 
y Directora de Relaciones 

con el Gobierno de la FEMEXER 

Juana Inés Navarrete Martínez
Doctora. Asesora médica de “Mujer México” 
y Fundadora-Coordinadora 
del Comité Nacional Consultivo de 
Expertos de “Cebras México” 
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 Los invitamos a pensar y crear 
conciencia en la existencia de las 
enfermedades raras: ¡Pensemos en 
Cebras México! 

SI NO SOSPECHAS, SI NO 
LAS PIENSAS, NO PUEDES DE-
TECTARLAS.

¡CERO ODISEAS DIAGNóS-
TICAS POR UNA ENFERME-
DAD RARA! 

-----------------------------------------

Facebook: Mujer México/
Iniciativa Pensemos en Cebras 
México 
Twitter:@prevencionmujer /@
PCebras 
Instagram: Prevencionmujer/
Pensemos en cebras 
www.pensemosencebras.org / 
www.saludmaterna.org

NUESTRAS ACCIONES
1 - PROMUEVE: la importancia de la asesoría Genética 
previo, durante y después del embarazo. 
2 - CONCIENTIZACIÓN: Difundir, visibilizar, sensibilizar y 
crear conciencia en la atención multidisciplinaria de las 
Enfermedades Raras. 
3 - PROMUEVE: Programa Integral de Tamiz Neonatal 
Ampliado en el Sistema Nacional de Salud. 
4 - PROMUEVE: Investigación, cooperación científica, 
educación y capacitación continua en materia de enfer-
medades raras. 
5  - INCIDENCIA: En Política Pública y en la Agenda le-
gislativa nacional y local. 
6 - ALIANZAS: Sociedad médica, comunidad de pacien-
tes, sociedad civil, Instituciones de Salud y líderes de 
opinión.

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

*Un paquete máximo por familia

¡Registrate en nuestra web y solicita el 
paquete de bienvenida gratis!*
http://www.mevalia.com/es/  
info@mevalia.com - 800 67 80 18

NUESTRO SECRETO, 
EL SABOR

✔  Bajos en proteina- menos de 1gr por cada 100gr
✔  Bajo contenido de fenilalanina
✔  Ricos en fibra
✔  Faciles y comodos de usar

Adquiere nuestro productos en los bancos de alimentos 
de tu asociación o desde 
http://www.russafasingluten.com/

15363_Dr.Schaer-Mevalia_AZ-Sortiment-ES_210x148.indd   1 28.10.15   16:18
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En los últimos meses tanto nuestro mundo 
de forma global, como cada uno de 
nosotros de forma particular, hemos 

vivido una situación complicada a la que nunca 
nos habíamos enfrentado. La pandemia por 
SARS-CoV-2 (COVID-19) ha supuesto una 
convulsión que ha tambaleado los cimientos 
de nuestra sociedad y, desde luego, de nuestro 
sistema sanitario. 

Tanto los profesionales de la salud como los 
pacientes metabólicos y sus familias hemos tenido 
que adaptarnos en tiempo récord a esta nueva 
situación. Los sistemas de organización sanitaria 
han tenido que cambiar sus rutinas y practicas 
habituales, con consultas telefónicas, adaptación 
de protocolos a las nuevas condiciones de los 
hospitales de día, y hemos tenido que vivir cada 
día con el miedo de no luchar en las mejores 
condiciones contra este virus. 

Los pacientes y sus familias han tenido que 
asumir nuevas responsabilidades en el auto-
cuidado, cambios en los protocolos de 
tratamiento o menos controles clínicos y 
analíticos. 

Desde las Sociedades Científicas nos hemos 
tenido que posicionar, primero para definir los 
riesgos de nuestras pacientes, luego para adaptar 
los protocolos a cada uno de los pacientes, hacer 
recomendaciones sobre la vuelta al colegio y 
por último sobre las vacunas. De cara al otoño e 
invierno, dado que no hay vacuna ni inmunidad 
de grupo, anticipando la segunda y tercera 
oleadas y la coexistencia del SARS-CoV2 con 
otras infecciones virales, en particular el virus 
de la gripe y el virus respiratorio sincitial (VRS), 
recomendamos la vacunación frente a la gripe 
estacional y los tratamientos biológicos para la 
bronquiolitis. 

Desde el punto de vista clínico, la COVID-19 
se ha caracterizado por manifestaciones clínicas 
muy diversas, que aún no conocemos en su 

totalidad. Aunque la gravedad del cuadro se 
relaciona con la insuficiencia respiratoria que 
provoca, existen muchos aspectos que no se 
limitan a la afectación pulmonar. Además 
de la notable afectación respiratoria, el 
virus ocasiona una respuesta inmunológica 
desproporcionada en muchos individuos, con 
una reacción inflamatoria de gran magnitud. 
Por ello, en todos los pacientes con COVID-19 
se realizan pruebas analíticas de detección 
de hiperinflamación (aumento de ferritina, 
plaquetopenia o aumento de la velocidad de 
sedimentación globular) para identificar a 
aquellos pacientes que se podrían beneficiar de 
terapia inmunosupresora.

El manejo terapéutico de la enfermedad 
aún está en análisis y su enfoque todavía 
carece de evidencia significativa. Así como en 
la fase de replicación viral se pueden utilizar 
medicamentos antivirales como por ejemplo 
cloroquina-hidroxicloroquina, lopinavir/
ritonavir y otros, la indicación para esta terapia 
antirretroviral es incierta y hasta la fecha no hay 
medicamentos específicos para el tratamiento 
de la infección por SARS-CoV-2. La mejor 
medicina para los enfermos metabólicos es 
mantener un estricto control metabólico 
durante la infección activa por COVID-19.

Los profesionales del mundo metabólico 
nos “pusimos las pilas” desde el principio de 
la pandemia, analizamos las posibilidades 
de descompensación y propusimos criterios 
de ingreso, monitorización y tratamiento 
en los pacientes de riesgo. Identificamos los 
fármacos que podrían empeorar determinados 
cuadros metabólicos y desde las sociedades 
de AECOM y SEEIM, consensuamos y 
publicamos protocolos de actuación adaptados 
a los conocimientos de cada momento y 
consideramos los pacientes de riesgo de acuerdo 
al tipo de enfermedad metabólica.

Desde el inicio de la pandemia, conocimos 
que los pacientes más afectados eran los de 
mayor edad y pluripatológicos, nuestros 
pacientes mayores (lisosomales con afectación 
multisistémica) eran por tanto los de mayor 

Metabólicos en tiempos de COVID: 
lo que sabemos hasta la fecha
Domingo González-Lamuño
Presidente de la Asociación Española 
para el Estudio de los Errores 
Congénitos del Metabolismo. ae3com.eu
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En los últimos meses 
tanto nuestro mundo de 
forma global, como cada 
uno de nosotros de forma 
particular, hemos vivido 

una situación complicada 
a la que nunca nos 

habíamos enfrentado. 

riesgo. Por otro lado, 
dado que vimos que 
el virus provocaba 
una pérdida de 
apetito importante, 
acompañada de otros 
síntomas como anosmia, 
disgeusia o diarrea, 
que junto al enorme 
riesgo catabólico, al 
menos desde un punto 
de vista teórico, incrementaban el riesgo de 
descompensación metabólica en muchos de 
los más pequeños como los trastornos del 
ciclo de la urea o las acidemias orgánicas. Al 
igual que los grupos habituales de riesgo de 
desnutrición, o neuromusculares pensamos 
que muchos pacientes metabólicos con 
enfermedades mitocondriales serían también 
de especial riesgo.

Poco a poco fuimos evidenciando que 
“nuestros pacientes” no enfermaban de 
manera particular y que los que lo hacían no 
se descompensaban de forma significativa. Los 
cuidados de las familias evitaron tasas elevadas 
de contagios y no hemos identificado problemas 
especiales entre los pacientes metabólicos. 
Entre los pacientes con las aminoacidopatías 
más frecuentes como la PKU no se reportaron 
especiales complicaciones.

Claramente las medidas de distanciamiento 
social, e higiene y protección personal eran 
efectivas no solo frente a la COVID-19 
sino frente a todos los virus habituales que 
descompensan a nuestros pacientes metabólicos. 
Pero sobre todo evidenciamos que la buena 
adherencia a los tratamientos habituales eran la 
mejor arma frente a la COVID-19.

En el caso de los pacientes ambulatorios con 
infección COVID activa, la clave de tratamiento 
frente al COVID está en mantener optimizados 
los tratamientos médicos de emergencia junto 
a una adecuada dieta oral que debe garantizar 
los requerimientos de energía, proteínas y otros 
nutrientes en unos pacientes sin apetito y con 
dificultades para la alimentación habitual.  Para 

los pacientes que requieren 
ingreso hospitalario 
existe un alto riesgo 
nutricional por el aumento 
de requerimientos que 
supone la situación 
inflamatoria aguda 
grave y la dificultad para 
alcanzarlos por hiporexia, 
disnea y dificultades 
en alimentación. Debe 

plantearse desde el ingreso hospitalario 
el regimen de emergencia además de una 
vigilancia exquisita de la dieta, ajustada a las 
necesidades de cada paciente y enfermedad, 
sabiendo que el tratamiento médico nutricional 
no es estático. Cada 48-72h debe valorarse el 
cumplimiento de los objetivos terapéuticos 
con controles analíticos estrechos, y si no 
se alcanzan a pesar de la suplementación 
nutricional oral, plantearse la necesidad de 
emplear nutrición enteral de forma precoz 
ajustada a los requerimientos estimados. 

Para el personal sanitario, es importante 
ser consciente de que la colocación de sondas 
nasogástricas es un procedimiento generador 
de aerosoles y por ello es imprescindible el 
uso de equipos de protección individual (EPI) 
completos. Recordemos que la necesidad de 
decúbito prono para mejorar la ventilación 
en algunos de estos pacientes no contraindica 
la nutrición enteral, aunque hace aconsejable 
una especial vigilancia de la tolerancia 
gastrointestinal. Cuando la nutrición enteral no 
es posible o no se alcanzan los requerimientos 
nutricionales, por ejemplo, por tolerancia 
gastrointestinal inadecuada, debe plantearse 
nutrición parenteral, pero siempre habiendo 
optimizado previamente todas las estrategias 
posibles.

Una vez pasada la fase aguda, y especialmente 
en aquellos pacientes que han requerido 
cuidados intensivos o han desarrollado una 
forma grave de la enfermedad, debemos 
prestar atención a la recuperación metabólica, 
nutricional y de actividad física. Sabemos 
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que el estado catabólico y la pérdida de masa 
muscular es un factor de mal pronóstico, y 
por ello no debe bajarse la guardia en la fase 
de recuperación. Además de una adecuada 
rehabilitación, debemos seguir monitorizando 
la situación nutricional y empleando 
suplementación nutricional si es necesario.

Hemos evidenciado la necesidad de tener un 
tejido sanitario sólido basado en la confianza 
entre profesionales y sus familias, de invertir 
en innovación, de no escatimar recursos 
en conseguir una mejor adherencia a los 
tratamientos que han demostrado eficacia. 
Como sociedad hemos aceptado y dado 
un impulso a vacunas frente a COVID-19 
basadas en ARN 
protegido mediante 
sistemas que evitan 
su degradación 
(pegilación), 
o de ADN que 
utiliza vectores 
adenoasociados, en 
definitiva, hemos 
normalizado el uso 
de terapias genéticas y favorecidos canales de 
distribución de frío.

Otra cara de la moneda son los 
enfermos que no hemos diagnosticado, las 
cancelaciones de terapias de rehabilitación, 
o el desabastecimiento de productos. La 
atención médica se centró invariablemente 
en COVID-19, eclipsando cualquier otro 
problema clínico potencial. Las familias de 
niños afectados por enfermedades raras o 
metabólicas han estado aisladas, lejos de 
sus centros de tratamiento habituales, y los 
médicos en ocasiones no han podido cumplir 
su papel tradicional en el cuidado de estos 
pacientes. Las familias han tenido consultas 
telemáticas pero también se han organizado 
y asistido a webinarios que les ha permitido 
empoderarse, adquirir competencias y asumir 
responsabilidades necesarias para el cuidando 
de los afectados. El impacto ha podido ser 
diferente en cada región, comunidad o centro 
asistencial, pero en nuestro país hemos 

sabido/podido responder* adecuadamente, 
probablemente mejor en el mundo pediátrico 
menos sobrecargado en esta pandemia, que en 
el mundo de la “medicina interna” que ha tenido 
que soportar una mayor carga de la enfermedad.

En conclusión, la COVID-19 ha supuesto 
un reto social y sanitario al que hemos sabido 
adaptarnos todos los que “pensamos en 
metabólico”, pacientes, familias y clínicos. La 
COVID dominó la escena de la atención de la 
salud en la mayoría de los países de una manera 
abrupta y sin precedentes y su impacto en el 
“mundo metabólico” ha condicionado retrasos 
diagnósticos con secuelas irreparables. En 
España demostramos fortaleza en la asistencia 

al “paciente metabólico” 
basada en la implicación de 
los profesionales y la confianza 
mutua entre pacientes y 
profesionales. Es momento 
de que la administración 
responda; deben formalizarse 
y favorecerse las consultas 
telemáticas; se han abierto 
debates como la adaptación 

de las guías de tratamiento de pacientes que 
acuden con periodicidad a los “hospitales 
de día” y la posibilidad de administración 
domiciliaria de determinadas medicaciones; 
hemos objetivado una vez más la importancia 
de las medidas preventivas y educativas 
como armas eficaces frente a esta pandemia. 
Aprovechemos este momento para ampliar 
los programas de cribado y dedicar más 
recursos a la investigación básica y traslacional 
reconociendo la labor de los profesionales que 
nos dedicamos a la atención de estos pacientes, 
de las asociaciones de los pacientes metabólicos 
y de la industria farmacéutica y de la nutrición 
dedicada a los pacientes con enfermedades raras 
metabólicas. 

*Elmonem MA, Belanger-Quintana A, Bordugo 
A, et al. The impact of COVID-19 pandemic on 
the diagnosis and management of inborn errors 
of metabolism: A global perspective. Mol Genet 
Metab. 2020;131(3):285-288. doi:10.1016/j.
ymgme.2020.09.004

Metabólicos en tiempos de COVID: 
lo que sabemos hasta la fecha



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 39 2021 

La Atención temprana es una disciplina 
joven que está en constante evolución. 
Siguiendo la definición del Libro Blanco 

de la Atención Temprana (2000) se entiende 
por Atención Temprana (AT) “el conjunto 
de intervenciones, dirigidas a la población 
infantil de 0-6 años, a la familia y al entorno, 
que tienen por objetivo da respuesta lo más 
pronto posible a las necesidades transitorias 
o permanentes que presentan los niños con 
trastornos en su desarrollo o que tienen el 
riesgo de padecerlos. Estas intervenciones 
que deben considerar la globalidad del niño, 
han de ser planificadas por un equipo de 
profesionales de orientación interdisciplinar o 
transdisciplinar” (GAT 2000). 

Nace en los años 60 en Estados Unidos 
y en los años 70 en Europa, con un modelo 
donde el eje de la intervención era el niño 
(del que sólo se miraba el déficit),y donde 
el rol del profesional era el de experto que 
poseía toda la información y en él que 
tomaba todas las decisiones, mientras que la 
familia tenía un papel pasivo. Poco a poco, 
con el paso del tiempo y con la aparición 
de nuevas investigaciones, se produce un 
cambio de paradigma, pasando del modelo 
tradicional a un modelo basado en una 
concepción biopsicosocial (Cañadas 2013), 
en el que se unifican e interrelacionan todas 
las aportaciones desde el campo de la salud, la 
educación y las ciencias sociales 

La evidencia científica comenzó a mostrar 
que la intervención clínica tradicional, centrada 
principalmente en el entrenamiento de 
habilidades concretas de las que el niño/a carecía, 
no era suficiente para que los niños adquiriesen y 
utilizaran estos aprendizajes de forma funcional 
en su vida diaria. Los estudios demostraron que 
los bebés y los niños pequeños aprenden mejor a 
través de experiencias cotidianas e interacciones 
con personas conocidas en contextos familiares, 
y por tanto el éxito no viene determinado 

por la cantidad de horas de intervención 
que recibe el niño en un contexto clínico y 
estructurado como es el Centro de Atención 
Temprana. Se comprobó que todas las familias, 
con los apoyos y recursos necesarios, pueden 
mejorar el aprendizaje y el desarrollo de sus 
hijos por lo que la tarea del profesional es la de 
capacitar a los padres o cuidadores principales, 
proporcionándoles los apoyos necesarios, 
ya que ellos son los que puede proporcionar 
diariamente oportunidades de aprendizaje a sus 
hijos/as (Dunst, 2001). La participación activa 
de la familia es por tanto imprescindible dentro 
de la intervención para conseguir aprendizajes 
funcionales y con un gran impacto en su calidad 
de vida familiar (Turnbull, 2003)

Los programas de 
intervención se centran, 
por tanto, no solo en el 
niño sino en toda la familia 
(padres, abuelos, hermanos) 
apareciendo objetivos tanto 
del niño como familiares. Los 
resultados de estos programas 
deben ser funcionales y estar 
basados en las necesidades 
y prioridades de los niños 
y las familias, siendo éstos 
diferentes para cada una de ellas.

El proceso para entrar en un CAT es 
distinto en función de la Comunidad 
Autónoma donde resida el niño y la familia. 
En concreto, en la Comunidad de Madrid los 
Centros de Atención Temprana (CAT) tienen 
un contrato público con la Dirección General 
de Atención a Personas con Discapacidad y 
la Consejería de Políticas Sociales, Familia, 
Igualdad y Natalidad. Esta consejería es la 
que gestiona las plazas públicas de los CAT 
de niños/as con alteraciones en su desarrollo, 
discapacidad de algún tipo o que tienen riesgo 
de padecerla. Para conseguir dichas plazas, 
todas las familias tienen que ser derivadas 
primero al Centro Regional de Coordinación 
y Valoración Infantil (CRECOVI) bien 
por Educación (a través de los Equipos de 

Una mirada desde dentro
Atención Temprana
Aurora Molina Carrillo 
Psicóloga AFANDEM

La Atención 
temprana 

es una 
disciplina 
joven que 

está en 
constante 
evolución.
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Orientación Educativa y Psicopedagógica 
o  de los Equipos de Atención Temprana, 
o bien por Sanidad (a través del pediatra, 
neuropediatra de la red pública de salud, 
etc.) Para que los niños y las familias puedan 
acceder a los apoyos en un CAT, CRECOVI 
tiene que emitir un Dictamen de Necesidad 
de Atención Temprana. En ese documento se 
refleja el diagnóstico y una orientación sobre 
los apoyos que necesita recibir en base al 
mismo (estimulación, fisioterapia, logopedia, 
psicomotricidad, psicoterapia). 

CRECOVI también es el órgano responsable 
de emitir el grado de Discapacidad (GD) 
basándose en los mismos informes, cuando 
es solicitado por las familias, aunque es 
importante destacar que dicho trámite no es 
indispensable para que pueda acceder a una 
plaza de un CAT y que es un trámite diferente 
con su propia solicitud pero que se resuelve en 
una misma valoración. ■
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Estimulación*: Intervención en las 
primeras etapas de la vida del niño, 
con el fin de potenciar al máximo sus 
posibilidades físicas, intelectuales y 
afectivas. (desarrollo sensoriomotor, 
estimulación del lenguaje y la 
comunicación, desarrollo cognitivo 
y desarrollo social y afectivo).

Fisioterapia*: Intervención dirigida a 
los niños que presentan alteraciones 
sensomotrices específicas con el fin de 
facilitar su desarrollo motor y prevenir 
o evitar la aparición de deformidades   
músculo-esqueléticas.

Psicomotricidad*: Intervención dirigida 
a niños que presentan dificultades en 
el movimiento (coordinación, equilibrio, 
programación motora, etc.) con el objeto 
de facilitar su desarrollo motor y psíquico 
(integración de su esquema corporal, 
el ritmo, el equilibrio, la coordinación 
estática y dinámica y la estructuración 
espacio temporal., autonomía personal y 
sociabilidad).

Logopedia*: Intervención dirigida a los 
niños que presentan dificultades en la 
comunicación y el desarrollo del lenguaje, 
tanto comprensivo como expresivo, 
con el propósito del lograr un desarrollo 
global de la comunicación a través de 
la estimulación y enseñanza de códigos 
comunicativos adaptados a la edad y 
posibilidades de cada niño (habilidades 
preverbales, desarrollo del lenguaje, 
métodos aumentativos y/o alternativos de 
comunicación).

Psicoterapia*: Intervención psicológica 
dirigida a problemas relacionados con el 
desarrollo del área socio-emocional y de 
la conducta. 

*Página web Comunidad de Madrid

Una mirada desde dentro
Atención Temprana
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Con el estallido de la epidemia en el 
mundo los estados se vieron obligado 
a diseñar una respuesta contundente 

y total al reto al que nos hemos enfrentado. 
La respuesta tuvo que desarrollarse a varios 
niveles, obligando a modificar nuestro habitual 
modo de vida, sin que nuestras necesidades 
básicas se vieran afectadas. En algunos países, 
los representantes del movimiento asociativo 
se quejaron de que estas reglas aplicaban para 
una mayoría sana y que no tenían en cuenta 
colectivos vulnerables, como afectados por 
enfermedades raras, discapacitados y otros. 
¿Realmente es así en nuestro caso? Quisiera 
ofrecer aquí una breve reflexión sobre las 
necesidades específicas de nuestra comunidad 
en el momento de la pandemia.

Al principio reinaba una gran confusión. 
En la comunicación entre asociaciones nos 
mostrábamos preocupados por el acceso a 
la comida especial, por la capacidad de las 
farmacias y hospitales de provernos de los 
medicamentos y fórmulas necesarios, por 
el funcionamiento de nuestros laboratorios 
y la salud y disponibilidad de nuestros 
alimentos. Igualmente nos preocupaba la 
capacidad de mantenimiento de nuestras 
asociaciones. Todo ello se iba aclarando poco 
a poco. Afortunadamente, pudimos seguir 
suministrando productos bajos en proteína 
a través de las asociaciones (pero en casos 
de algunas asociaciones la imposibilidad 
de acudir al banco de alimentos hizo 
que se planteara la necesidad de cerrar el 
banco; también supuso un gran esfuerzo de 
introducir un sistema de envío viable). Las 
farmacias siguieron suministrando la fórmula. 
Los laboratorios y los médicos hicieron 
todo lo posible por seguir con sus labores; 
también cabe destacar el gran esfuerzo de los 
profesionales de la salud por comunicar a sus 
pacientes la información específica relativa 

al covid y metabolopatías. Cierto es, como 
comentaron algunos pacientes, que no llegó a 
todos los interesados. 

La situación de relativa estabilidad en 
un momento de la locura es de un valor 
incalculable. No en todo el mundo fue así. 
En algunas áreas especialmente vulnerables, 
como puede serlo la Franja de Gaza o West 
Bank, hubo una crisis de suministro de 
fórmula (sistema por otra parte precario ya 
de por sí) y un parón en el cribado neonatal. 
En otros lugares hubo problema de acceso a 
los alimentos bajos en proteína. Me acuerdo 
todavía de un padre de Georgia que buscaba 
en los foros ayuda para conseguir una leche 
en polvo para su bebé PKU porque la fábrica 
rusa, que suministraba este alimento, paró 
la producción. Las alternativas en forma de 
productos de uso médico especial eran en este 
caso demasiado costoso (Georgia impone un 
gran impuesto a este tipo de productos). Por 
otra parte, de algunos países europeos llegaron 
noticias inquietantes sobre el cambio en la 
financiación de los medicamentos (Polonia) 
o del cribado neonatal (reciente noticia en 
Italia, cuyo enlace desconozco para la fecha). 
Parecería que el modelo de protección de 
las enfermedades poco frecuentes resultara 
mucho más inestable de lo que temíamos antes 
de la pandemia. 

Pero, naturalmente, el mayor miedo está en 
otra parte. Ante un mal desconocido, todos 
estábamos preocupados de que las personas 
con dolencias metabólicas pudieran estar en el 
grupo vulnerable. Mientras la PKU no cursa 
con episodios agudos, hay metabolopatías 
en las que una enfermedad con fiebre puede 
desencadenar una grave crisis. Esta era y sigue 
siendo una de las mayores preocupaciones, 
una carga emocional añadida a la que se 
enfrentaron nuestras familias. 

Pero si algo nos mostró este año es que 
la situación de pandemia, en tanto que es 
abordada por los estados y requiere una 
respuesta política, es un fenómeno que tiene 

La pandemia paró el Mundo 
pero no paró Nuestras Necesidades
Agata Bak
Federación Española de Enfermedades 
Metabólicas Hereditarias 
CIME, UAEMex, México
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diversas capas. No se trata solo del miedo a 
enfermar, sino de una reorganización total 
de la vida. En primer lugar, la pandemia nos 
pilló a todos en diversos momentos vitales. Yo 
misma volví a España el día que declaraban 
el estado de alarma y estaba feliz porque 
mi vuelo no se haya cancelado y de poder 
volar desde el otro lado del charco. Hubo 
algunas familias extranjeras que no tuvieron 
la misma suerte. Recibimos mensajes en las 
que se solicitaba ayuda. Todavía en marzo, 
la asociación valenciana consiguió gestionar 
in extremis una ayuda para una familia 
bielorrusa que se quedó sin posibilidad de 
volver a su país y sin suficiente acopio de 
comida y medicación. 

Tal vez la mayor carga para muchos era el 
estrés y empeoramiento de la salud mental. 
Algunos podrían objetar que en esta situación 
toda la población está en las mismas, pero 
realmente no es así. La salud mental en 
pacientes metabólicos es, creo, una cuestión 
más delicada y enrevesada. Y aunque algunos 
encontraron una extraña paz en medio del 
cataclismo y pudieron dedicar más tiempo 
al autocuidado (cocinar, controlar mejor 
los niveles), otros entraron en un estado de 
excitación o fatiga que justamente dificultaba 
enormemente este tipo de actividades, con la 

consecuente repercusión 
en los niveles. 

Muchos hemos 
perdido el trabajo o 
nos vimos inmersos 
en la incertidumbre 
del ERTE que parecía 
no tener fin. Pero la 
mayor desgracia es 
que nuestra familia 
metabólica ha perdido 
algunos seres queridos. 
Desde aquí quisiéramos 
dar nuestras más 
sentidas condolencias 
a todos aquellos que se 
enfrentaron a la pérdida 

de sus familiares o allegados. 
Finalmente, también quería llamar la 

atención sobre la frágil situación del Tercer 
Sector, o movimiento asociativo. Hubo al 
menos dos inciativas, una relacionada con el 
IRPF y otra sobre relaciones entre asociaciones 
de pacientes y compañías farmacéuticas, 
que nos tienen especialmente preocupados. 
El caso de nuestras asociaciones demuestra 
que estas proporcionan a veces una clase de 
servicios que no están contemplados por el 
sistema nacional de la salud. Por eso, miramos 
con cierta incertidumbre el desarrollo de los 
acontecimientos. 

La conclusión a la que quiero llegar es que 
el brote de una enfermedad nueva que se 
extiende rápidamente en el mundo y obliga 
a los gobiernos a reaccionar es un evento 
que afecta todas las facetas de nuestras vidas; 
y que también en casos de ciertos grupos, 
que no tienen por qué ser más propensos a 
desarrollar una forma grave de la enfermedad, 
la situación y la incertidumbre las afectan 
de forma especial, exponiendo otra clase 
de vulnerabilidad. Vimos que no todos los 
países responden de forma unívoca a la hora 
de proteger el colectivo de los pacientes con 
enfermedades raras; y también la importancia 
del movimiento asociativo. ■
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Testimonios de 
la pandemia

Para mí entrar en ERTE y no trabajar en tanto 
tiempo, fue una situación nueva para mí. Por 

suerte, llevo trabajando 
en la misma empresa 14 
años. Y tres meses sin 
hacerlo, se me hacía todo 
muy extraño. Recuerdo 
un sentimiento de 
tristeza por la situación 
a la que habíamos 
llegado, y sobretodo de 
incertidumbre y miedo.

Al principio, estaba 
como atontada, como si 
estuviera en una nube, 
pero conforme iban 
avanzando los días me 
empecé realmente a 
preocupar. No poder 

Hola, soy Liliana, mamá de un chico PKU. Al 
principio del aislamiento social nos preocupaba 
mucho tener fórmula suficiente y comida para 
llevar la dieta lo mejor posible. Somos de México, 
así que complementamos las frutas y verduras 
frescas con congeladas. Aquí no contamos con 
productos aproteicos, porque aquí no se consi-
guen. Debemos ser creativos para llevar la dieta .

Hasta el día de hoy nos encontramos saluda-
bles, pero hemos pasado de todo un poco. Nos 
mantenemos siempre ocupados porque creamos 
un horario y lista de tareas en casa. Así, mante-
ner limpio todo, organizar los tiempos de estu-
dio, deporte y diversión. Mi hijo es sumamente 
sociable, le gusta mucho estar en la escuela y ver 
a sus amigos. No verlos le da tristeza. Pero como 
también ha tenido mucho miedo de enfermarse, 
tuvo su rato de exageración (según nosotros, 
pues para él estaba en lo correcto); se lo respe-
tamos, así que vestía como astronauta cuando 
sólo paseaba un rato a su perrita. Ahora segui-
mos todos juntos, pero tuvimos que mudarnos a 
otra casa que se encuentra aislada de la ciudad. 

Lilianna Guerrero 
Leal (México) 

Elena Merayo  (Barcelona) 

Así se siente 
un poco 
más seguro, 
pero segui-
mos con los 
cuidados que 
ya sabemos 
todos. Ahora 
puede hacer 
ejercicio 
con mayor 
seguridad.

Desafor-
tunadamen-
te, también 
hemos 
tenido un 
contratiempo respecto a hacerse sus estudios de 
fenil (análisis de niveles). Como siempre lo ha-
cía en el hospital, al convertirse este en hospital 
COVID, ahora solo su genetista lo atiende por 
videollamada.  Por otra parte, hacemos el trámi-
te por correo para que nos sigan dando fórmula 
que en este tiempo escasea. 

Tenemos esperanza que esto que vivimos 
pronto termine, así que ánimo, a mantenerse 
ocupados todo el tiempo y cuidarnos mucho .

salir de casa y  no hacer deporte, me creó 
mucho estrés, nervios, ansiedad y empecé 
a tener problemas para dormir. Incluso me 
subieron los niveles llevando un buen control 
de la dieta. Eso hizo que me preocupara más y 
que las cosas fueran más complicadas. Fue una 
situación muy difícil para todos y las noticias 
que salían en la TV tampoco ayudaban.

 Para intentar animarme opté por dejar de ver 
las noticias; me enganché a ver series, películas 
y a seguir cuentas dónde cada poco colgaban 
recetas bajas en proteínas. Entonces, opté por 
empezar a preparar platos y, así evitar recaídas 
por el aburrimiento o la ansiedad. Cuando 
tengo épocas difíciles, me cuesta controlar la 
comida; y me afecta bastante a nivel de nervios, 
atención y temblores. Justamente quería 
evitarlas y meterme en la cocina, me ayudó a 
sobrellevar mejor la situación. 
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Me llamo Celeste. Tengo 33años y 
pertenezco a la Asociación Valenciana Pku. 
Mi situación actualmente es bastante buena 
dentro de la que nos está cayendo.  
A nivel personal la pandemia me ha afectado 
muy poco, ya que debido a todo esto trabajado 
a contrarreloj sin parar. Soy sanitaria. En 
mi trabajo no hemos tenido ningún caso de 
COVID-19 tanto usuarios como trabajadores. 
A fecha de hoy, ya estoy vacunada. La verdad 
es que lo pasé fatal con la primera dosis, pero 
la segunda, que me pusieron hace nada, me ha 
sentado genial, sin dolor y sin miedo.

Con respecto a mi alimentación, la he 
llevado bastante bien, solo he tenido que 
cambiar gimnasio por ejercicios en casa. Pero 

Miriam Ramírez 
(Perú)

Mi nombre es Miriam Ramírez, madre de 
un niño de 11 años con una enfermedad poco 
frecuente y rara llamada Desorden del Ciclo de 
la Urea - OTC. Somos del país de Perú y busca-
mos conseguir tratamientos eficientes para esta 
enfermedad. 

No es fácil, ya que en nuestro país no venden 
productos aprotéicos y los sistemas de salud no 
lo ven como tratamiento. Las fórmulas alimen-
tarias tienen que pedirse a una comisión consul-
tiva o terapéutica y después de una evaluación 
deciden ellos si te dan o no las fórmulas porque 
no siempre hay presupuesto. Entonces debemos 
comprarlo particularmente, con gasto de bol-
sillo, fórmulas y alimentos aprotéicos para que 
pueda mantenerse estable. No tenemos centros 
de referencia metabólica, ni equipos de espe-
cialistas médicos metabólicos. Hemos tenido 
que buscar durante siete años el diagnóstico 
de la enfermedad y a lo largo de esta búsqueda 
nos encontramos con buenos doctores y docto-
ras que nos ayudan hasta hoy.

Celeste (Valencia) 

ADCUM, Presidenta de la Federación Pediátrica 
de Enfermedades Crónicas y Huérfanas del Perú

Debido a lo triste de la situación decidimos 
tres madres de familia fundar ADCUM - Aso-
ciación de Desórdenes del Ciclo de la Urea y 
Metabólicas del Perú. Donde encontramos más 
ineficiencias de los sistemas sanitarios en el 
interior del país, porque todo se centraliza en la 
capital Lima.  El ministerio de salud no cuenta 
con un registro de pacientes metabólicos, además 
se tamizan muy pocas enfermedades. Tampoco 
hay diagnósticos oportunos ya que estos se hacen 
en el extranjero y son costosos. El tratamiento es 
ineficaz como lo comenté líneas arriba, además 
no contamos con nutricionistas especializados en 
errores innatos del metabolismo - EIM. 

La pandemia ha terminado por marginar a 
tantos otros pacientes metabólicos, puesto que 
el Estado peruano, por atender la emergencia 
COVID, ha dejado de gestionar tratamientos y 
terapias en otras enfermedades.

Desde ADCUM apoyamos a nuestros aso-
cis gestionando con mayor rapidez fórmulas, 
asesorías jurídicas, visibilización en medios de 
comunicación y empoderamiento de los dere-
chos en salud. 

Participamos de tres colectivos en salud y dos 
mesas de trabajo que incluyen además de salud, 
educación inclusiva y discapacidad.

Estamos participando de la creación de la red 
metabólica Iberoamericana.

Gracias Metabólicos de España..

la dieta la he llevado 
bastante bien. Sí que 
decir que debido al 
tiempo que hemos 
pasado en casa me han 
surgido muchos platos 
variados que nunca 
imaginé hacer. 
Y por último, comentar 
que no he tenido  
ningún problema en 
conseguir alimentos, 
aunque sí he tenido 
bastante tardanza en 
obtener los resultados de 
las analíticas. 
¡Un saludo! 

Testimonios de 
la pandemia
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Al hablar de investigación nos 
referimos a un proceso intelectual que 
se lleva a cabo aplicando un conjunto 

de métodos, de manera sistemática, con el 
objetivo de aumentar el conocimiento de una 
enfermedad o circunstancia relativa a seres 
humanos.   

Realmente hay tres palabras clave en 
esta definición, que son método, objetivo y 
humano. No hay investigación sin un objetivo 
ni sin el método científico. Tampoco debemos 
olvidarnos del lado humano, que es el primer 
motivo y el fin ultimo de la investigación. 

 El método científico es el conjunto de 
normas que asegura la validez de lo que 
estudiamos.  El objetivo es tratar de rellenar 
el vacío de conocimiento que existe sobre un 
tema. Si el método es cosa de “científicos”, el 
objetivo siempre debería estar centrado en los 
problemas reales de los pacientes. 

¿Quién decide lo que es importante 
investigar? ¿Quién busca los recursos 
necesarios? Cada vez es más fuerte la relación 
de las asociaciones de pacientes con la 
investigación, sobre todo en el ámbito de las 
enfermedades minoritarias. Las asociaciones 
han nacido muchas veces con el objetivo de 
buscar una terapia para la patología que une a 
sus miembros. Bien sabemos que este no es el 
único objetivo, pero puede y debería ser uno 
de ellos. Si el empoderamiento del paciente 
beneficia a todos en la practica clínica, 
también beneficiará a la investigación. Ayudar 
en la búsqueda de recursos, ofrecer una visión 
más real de las necesidades y del impacto de 
las investigaciones propuestas.

Finalmente, la investigación es un proceso 
colaborativo, en el cual todos jugamos un 
papel importante. Como buen trabajo en 

equipo se necesita buena comunicación 
y ayuda recíproca. Nos entenderemos 
mejor con unos ejemplos, que nos servirán 
para comprender dónde estamos y dónde 
queremos llegar. 

Existen maravillosas realidades y se han 
conseguido grandes resultados en España en 
los últimos años, aunque no podemos parar 
de luchar cada día, porque nunca ha sido y 
nunca será fácil investigar en nuestro país. 

En 2019, en la revista científica Annals 
of Neurology, se publicaba un importante 
trabajo colaborativo internacional que 
demostraba la eficacia de la suplementación 
oral de nucleósidos para mejorar la miopatía 
mitocondrial por deficiencia de timidina 
quinasa 2 (TK2). La primera autora es la Dra. 
Cristina Domínguez, compañera del 12 de 
octubre, y son españoles 12 de los 16 pacientes 
tratados con esta novedosa terapia. Gracias a 
ella, los pacientes recuperaron la capacidad 
para tragar y para conservar la marcha 
autónoma. El trabajo se llevó a cabo con la 
fundamental aportación de los laboratorios 
del H. Val de Hebrón, liderado por el Dr. 
Ramón Martí, y de la Columbia University, 
del referente internacional Dr. Michio Hirano.

La historia había empezado casi veinte 
años antes, en 2001, cuando los padres de 
José Julián, un niño español afectado por 
deficiencia de TK2, constituyeron una 
Fundación sin ánimo de lucro (Fundismun) 
que impulsó la creación del modelo animal 
que ha permitido dar los primeros pasos 
en este camino exitoso. Con el tiempo 
otros actores han aparecido en el escenario: 
instituciones públicas y entidades privadas. 
Muchas familias se han beneficiado y se 
beneficiarán del esfuerzo de este gran 
equipo, en el cual José Julián, su familia y los 
investigadores españoles han tenido un papel 
muy importante. 

La línea de investigación en enfermedades 
metabólicas en el instituto de investigación 

Dr. Marcello Bellusci
Neuropediatra del Centro de Referencia 
Europeo para Enfermedades Metabólicas 
Hereditarias del Hospital 
Universitario 12 de Octubre de Madrid

Historias de Empoderamiento 
y Humanización de la Ciencia
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Al hablar de 
investigación nos 

referimos a un 
proceso intelectual 

que se lleva a 
cabo aplicando 
un conjunto de 

métodos, de manera 
sistemática, con el 

objetivo de aumentar 
el conocimiento de 
una enfermedad o 

circunstancia relativa 
a seres humanos.   

del H. 12 de Octubre (i+12), incluye 5 
proyectos en activo financiados parcial o 
totalmente por las asociaciones de pacientes. 
Proyectos que buscan respuestas a preguntas 
que han nacido desde las necesidades de las 
familias con el soporte de los profesionales, 
materiales y métodos que ofrece nuestro 
instituto. Un ejemplo es 
el proyecto MitoDIET, 
dieta personalizada para 
pacientes con enfermedades 
mitocondriales. Algunos 
miembros de AEPMI 
(asociación de pacientes 
con enfermedades 
mitocondriales) son parte 
del comité científico, 
están diariamente en 
comunicación con las 
dietistas de nuestra 
unidad para mejorar 
la palatabilidad de 
las intervenciones 
nutricionales, para 
facilitar a otras familias 
recetas y soluciones. Se 
mantienen informados 
sobre los avances del 
proyecto y lo han apoyado 
económicamente. Es un 
laboratorio donde se 
funde la teoría con la práctica y donde todos 
aprendemos. 

El proyecto MitoDIET nace como respuesta 
a las preguntas de una madre. Cuando se 
hicieron más evidentes el estancamiento 
ponderal y los problemas de salud de su 
hijo afecto del síndrome de Leigh, empezó 
a buscar soluciones concretas: una terapia 
para mejorar el estado nutricional de su hijo 
y sus síntomas neurológicos. No existía una 
respuesta, pero vimos que pequeños estudios 
sugerían que una dieta rica en ácidos grasos 
de cadena media (MCT) podría potenciar 
la función bioenergética mitocondrial. 

Formulamos una propuesta para realizar en 
los pacientes un ensayo nutricional con una 
dieta basada en grasa MCT y la presentamos 
a la convocatoria FIS del Instituto Carlos III, 
con el apoyo de la asociación de pacientes. 
Ha sido uno de los proyectos que más 
financiación ha recibido este año, a pesar 
del impacto de la Covid-19, quizás porque 
clínicos, laboratorio mitocondrial y pacientes 

estuvimos unidos en 
formular nuestra propuesta. 

Todavía no conocemos 
los resultados y no 
podemos asegurar de 
encontrar un efecto 
positivo. Pero nos unimos, 
investigamos, buscamos 
juntos la respuesta a una 
pregunta que a nivel 
internacional no se había 
todavía planteado con tanta 
fuerza. Este ya es un gran 
éxito, de todos. 

No todas las 
investigaciones son 
fáciles ni satisfacen todas 
las expectativas, pero 
intentarlo juntos, dar 
lo mejor que podemos 
siempre es el primer paso y 

siempre tiene premio: 
la gratitud de quienes vendrán después. 
Resumiendo, para investigar hacen falta 
muchas cosas, pero si sumamos nuestros 
esfuerzos, juntos vamos a poder. 

Bibliografia:
Domínguez-González C, et al. Deoxynucleoside 
Therapy for Thymidine Kinase 2-Deficient 
Myopathy. Ann Neurol. 2019 Aug;86(2):293-
303. doi: 10.1002/ana.25506.

La historia de José Julián: https://www.rtve.
es/alacarta/videos/telediario/dia-mundial-
enfermedades-raras/3505026/

Las asociaciones de pacientes 
y la investigación biomédica 
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El año 2020 ha sido complicado 
para todo el mundo, en estas 
circunstancias las asociaciones 

han jugado un papel muy importante. 
En un momento en que la sanidad 
estaba “secuestrada” por el COVID el 
contacto con otras familias ha resulta-
do esencial para hacer frente a situa-
ciones complicadas. ANAPKU es una 
asociación pequeña y somos como 
una gran familia donde compartimos 
muchas experiencias, nos felicitamos 
los cumpleaños, los cumpleaños y nos 
apoyamos en los malos momentos.

Comenzamos el año, cuando toda-
vía eran posible las reuniones, con una 
comida en una sociedad. Dichas co-
midas sirven como talleres de cocina, 
reuniones de la asociación y en este 
caso, despedida de nuestro “médico 
de cabecera” en el Hospital Virgen del 
Camino; el Dr. Sanchez Valverde. Fe-
lix se jubilaba y le quisimos hacer un 
pequeño regalo homenaje por cuidar 
a nuestros metabólicos tan bien.

La actividad central del año para 
nosotros siempre es un fin de sema-
na de convivencias en una casa rural 
donde realizamos un montón de ac-
tividades pero este año no pudo ser. 
Tuvimos que ponernos al día con el 
mundo digital e hicimos talleres on 
line de cocina, que fueron muy diver-
tidos. Los cocineros eran los propios 
socios y había también hueco para el 
“descubrimiento” de nuevos productos 

encontrados en supermercados bajos 
en proteínas.

Durante finales de 2018 y 2019 se 
estuvo trabajando en la ampliación del 
cribado neonatal en Navarra. Tuvimos 
reuniones con varios grupos políticos 
en las cuales se les expuso de forma 
científica y didáctica qué son las en-
fermedades metabólicas, enfatizando 
la importancia del diagnóstico precoz, 
por su repercusión en la disminución 
de secuelas físicas, neurológicas, psi-
cológicas y/o funcionales que conlleva 
la no determinación de estas enferme-
dades, conseguimos sacarles los colo-
res por ser de las comunidades autó-
nomas a la cola en screening neonatal 
e incluso conseguimos el compromiso 
del departamento de Salud en 2019 
de la ampliación de las enfermedades 
detectadas en la prueba del talón.

En febrero nos invitaron a la radio 
(Atica FM) donde se realizó un progra-
ma monográfico sobre nuestra asocia-
ción ANAPKU en la que pudimos dar-
nos a conocer y aprovechamos para 
explicar a los oyentes el problema del 
cribado, intentando hacer conciencia 

AsociAción de nAvArrA
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de todo esto no es que en la partida 
presupuestaria del año que viene no 
incluya ninguna destinada al ansiado 
ampliado neonatal, es que todos los 
grupos políticos nos ratificaran, en 
las distintas reuniones con ellos, que 
esto tenía que cambiar, que teníamos 
razón, y que nos prometieran que la 
ampliación era irrenunciable y que 
debería ser inminente. Nos recuerda 
esto a la parábola de Judas, pero en 
vez de 3 negaciones con 3 afirmacio-

nes, porque sí, en 3 ocasiones nos 
han asegurado que la ampliación del 
screening neonatal se iba a realizar, y 
en consecuencia, pasaría a proteger 
a los 6000 niño/as que cada año na-
cen en Navarra con un cribado neoa-
natal ampliado. Tres ocasiones en las 
que, a posteriori, nos hemos quedado 
perplejos ante semejante cinismo y 
tomadura de pelo. Pero al igual que 
nuestros chicos y chicas metabólicos 
son unos guerreros, desde ANAPKU 
seguiremos luchando, buscando la 
suerte y el sentido común que, en in-
contables momentos, se ha mostrado 
inexistente en nuestra clase política.

En el siguiente enlace se puede 
ver el video completo de la sesión de 
trabajo en el parlamento y la defensa 
férrea de nuestros representantes.

 ● https://broadcasting.parlamento-
denavarra.es/seneca/_definst_/pna-
varra/archive/default/mp4:I04569PX-
de599160-mp4_360p_stereo.mp4/
playlist.m3u8

social con el objetivo de conseguir una 
mayor presión al Gobierno.

Ciertamente, en algún momento 
durante este 2020 llegamos a pen-
sar que, a pesar de ser este un año 
especialmente difícil y complicado 
por la pandemia, de alguna manera 
íbamos a ser bienaventurados gra-
cias a la implantación, por fin, de 
un screening neonatal ampliado en 
Navarra. Ante la no consecución de 
lo prometido en 2020 volvimos a la 
carga y conseguimos participar, a 
finales de Septiembre de 2020, en 
una Comisión monotemática en el 
Parlamento, con la consiguiente re-
percusión en medios de comunica-
ción y la unanimidad en el criterio de 
los parlamentarios respecto de que 
no existen motivos para seguir así, 
tuvimos de nuevo la promesa de 
que la ampliación de screening se 
daría de manera inminente, aunque 
una vez más no se han cumplido las 
promesas políticas y no ha habido 
suerte. Sí, suerte, azar, llamémoslo 
como queramos, es lo único a lo que 
nos podemos agarrar hoy en día en 
Navarra, porque lo más doloroso

AsociAción de nAvArrA



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 502021

convivencias

encuentros  
jornadas

Este año 2020 ha sido un año 
atípico para todos debido a la 
pandemia mundial del corana-

virus que está teniendo importantes 
efectos sanitarios, sociales, económi-
cos, laborales y personales. El covid 
ha traído consigo un vuelco en nues-
tro modo de relacionarnos, de mover-
nos, de divertirnos, de saludarnos, de 
emocionarnos,… Consecuentemen-
te en la Asociación Fenilcetonúrica 
y OTM de Galicia - ASFEGA, ya no 
hemos podido organizar nuestra con-
vivencia anual de familias ni otras 
actividades presenciales como ta-
lleres de cocina baja en proteínas, 
convivencias de jóvenes metabóli-
cos,… y se han cancelado varios pro-
yectos previstos por motivos sanita-
rios y de seguridad.

Allá por el mes de febrero, ASFEGA 
apoyó a la Federación Española de En-
fermedades Metabólicas Hereditarias 
en la campaña lanzada para visibilizar 
las enfermedades raras metabólicas. 
Con motivo del Día Mundial de las 
Enfermedades Raras el 29 de febrero 

la Federación puso en 
marcha esta campaña 
llamada “Piensa en 
azul”. Se trataba de 
iluminar edificios y mo-
numentos significativos 
de cada localidad en 
señal de unión y apoyo 
a la lucha diaria de los 
afectados y afectadas 
por enfermedades raras 
metabólicas y compar-
tirlo en redes sociales. 
Desde ASFEGA logra-
mos la iluminación en 
azul del Pazo de Raxoi 
en la Plaza del Obra-
doiro de Santiago de Compostela, del 
Pazo de San Marcos sede de la Dipu-
tación Provincial de Lugo, de la Plaza 
América en Vigo,… 

Las asociaciones hemos tenido que 
adaptarnos a la nueva realidad para 
seguir con nuestra labor de apoyo 
e información a nuestros asociados 
y asociadas. Esto ha implicado una 
aceleración en la digitalización de la 

asociación y una adaptación de nues-
tra actividad, apoyándonos más que 
nunca en las herramientas online. Por 
todo ello, hemos tenido que pensar en 
otras posibilidades de actividades para 
realizar nuestra labor a través de vías 
telemáticas.

Desde ASFEGA pusimos en mar-
cha una serie de Concursos online 
de Relato y de Dibujo para hacer 
más llevaderos los días de aislamiento 
debidos al confinamiento. El objetivo 
de estos concursos era animar a los 
socios y sus familias a plasmar por 
escrito o en un dibujo su experiencia 
en nuestra asociación. Se pretendía 
que contasen de primera mano como 
ven a ASFEGA, que representa para 
ellos,… ya fuese en un relato o con un 
dibujo, empleando cualquier técnica. 
Recibimos varios trabajos, que serán 
publicados en nuestra revista anual. 
El jurado decidió premiar a todos los 
participantes que se llevaron vales de 
compra para la adquisición de produc-
tos bajos en proteínas en el almacén 
de ASFEGA. 

AsociAción de GAliciA
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Otra actividad puesta en marcha 
fue un Concurso de Recetas Bajas 
en Proteínas con el que se trataba de 
animar a las familias, en estos días 
tan duros del estado de alarma, para 
que a través de la cocina intentaran 
hacer el día más llevadero y deleita-
ran a sus familiares con nuevas ela-
boraciones. Los participantes debían 
presentar un plato a través de una 
fotografía de calidad, así como una 
fotografía del chef con el plato y ad-
juntar la receta explicada claramente. 
Se dio una elevada participación, lle-
gando a recibir numerosas recetas de 
platos salados y dulces con las que 
se elaboró un recetario digital que se 
compartió y se envió a todos los aso-
ciados. Todos los participantes reci-
bieron regalos, y hubo premios para 
la mejor fotografía y para la receta 
más original. 

Por otro lado, este 2020 ha traído 
un puñado de novedades a internet y 
las asociaciones de pacientes las es-
tamos incorporando a nuestra estrate-
gia. Así, en ASFEGA hemos incorpo-

rado Zoom a nuestras 
herramientas digitales y 
tuvimos nuestra primera 
asamblea de socios y 
socias a través de esta 
plataforma, resultando 
un éxito.

Otra novedad impor-
tante han sido las webi-
nars vía Zoom.

En este sentido, 
nuestros asociados han 
podido participar en se-
minarios web organiza-
dos en distintos puntos 
de España por otras 

asociaciones o por la FEEMH, como 
por ejemplo el titulado “Vuelta al co-
legio de los Metabólicos”, puesto que 
las familias demandaban recomenda-
ciones y pautas claras para la vuelta a 
las aulas.

Desde ASFEGA organizamos el se-
minario web “Microbiota, la importancia 
de lo diminuto” donde la doctora Paula 
Sánchez y la dietista M.ª José Camba 
del equipo médico de la Unidad de 
Diagnóstico y Tratamiento de Enfer-
medades Metabó-
licas Congénitas 
del Hospital Clí-
nico Universitario 
de Santiago, nos 
hablaron de la 
importancia de la 
microbiota para la 
respuesta del sis-
tema inmunitario 
y de los alimentos 
recomendados 
para cuidarla y 
mantener su equi-
librio. 

Por otro lado, con motivo del Día 
Internacional de las Personas con 
Discapacidad, que se celebra el 3 de 
diciembre, ASFEGA participó en la 
iniciativa “Baixo o mesmo paraugas”, 
en la que más de ochenta entidades 
sociales de toda Galicia se unen para 
reivindicar los derechos de las perso-
nas con discapacidad. Se trataba de 
sacarse una foto con un paraguas, 
que simboliza la unión y que todos 
tenemos cabida bajo el mismo para-
guas, sin diferencias,dándole difusión 
en las redes sociales. 

Nuestro año de pandemia ha sido 
un afán de adaptación constante, una 
montaña rusa de sentimientos, un 
2020 radicalmente diferente en el que 
muchas cosas han cambiado. Desde 
ASFEGA enviamos nuestro agradeci-
miento a todos los sectores que están 
en primera línea y hacen que la socie-
dad siga funcionando en tiempos difí-
ciles, en especial a los sanitarios que 
velan por nosotros cada día.

Esperamos que en el año 2021 la 
situación mejore para todos y poda-
mos realizar más actividades.
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Siento una inmensa satisfacción por 
toda la familia ASFEMA y deseo que 
pronto nos podamos volver a reunir y 
celebrar este gran premio.

Si la pandemia lo permite, lo recibi-
ré en Venecia, en una gala y como se 
merece ASFEMA.

No perdamos la esperanza y sobre 
todo cuidaros mucho.

Desde hace 14 años pertenece-
mos a ASFEMA. Nos habló de 
ella la doctora Martinez Pardo, 

en las primeras consultas y no duda-
mos en ponernos en contacto con la 
presidenta que estaba entonces. Deci-
dimos hacernos socios. Fue pasando 
el tiempo y decidí involucrarme cada 
vez más hasta llegar a ser tesorera 
hace ya cinco años. Uno de mis prin-
cipales retos es buscar financiación, 
siento una gran responsabilidad casi 
enfermiza, debido a que tenemos a 
una persona contratada que lleva el 
banco de alimentos y a llevar los pagos 
al día de nuestros proveedores. 

Trabajo en una multinacional del 
transporte que tiene un departamento 
de responsabilidad social en Espa-
ña que se coordina desde Alemania. 
Todos los años saca un concurso para 
los trabajadores que prestan sus ser-
vicios a entidades sin ánimo de lucro, 
con la idea de dotar con un premio eco-

nómico al ganador del proyec-
to en el país y ese mismo pro-
yecto se presenta junto con los 
demás proyectos ganadores 
en Europa y eligen un ganador 
a nivel internacional. Este año, 
en cuanto recibí el mail que se 
habría la candidatura, presen-
té mi proyecto como ASFEMA. 
Cuál fue mi sorpresa cuando 
me comunicaron que el pro-
yecto de ASFEMA había sido 
ganador en España. Hace 
un mes me comunicaron que 
también había sido ganador en Euro-
pa. Mi alegría es doble por lo que con-
lleva este premio y además después 
de un año tan duro que hemos tenido 
en el 2020, ya que la Junta Directiva ha 
estado muy preocupada por la situa-
ción financiera de la entidad debido a la 
falta de financiación y de eventos que 
hemos tenido que anular por la maldita 
pandemia.

Para el año 2020 teníamos pen-
sado reavivar la asociación de 
Aragón, habíamos votado por 

unos cambios en la junta directiva con 
el fin de que los más jóvenes tomaran 
las riendas.

Nuestro propósito era proponer y 
llevar a cabo actividades durante todo 
el año con una serie de fines u objeti-
vos, como:

• Conseguir involucrar en la aso-
ciación, no solo a la gente que lo hace 
normalmente, sino a todos aquellos 
que por los motivos que fuese partici-
paba muy poco o casi nada.

• Mantenernos siempre en contacto.
• Poder compartir opiniones, rutinas 

con gente que sabes que te puede 
ayudar porque ha pasado o pasa por tu 
misma situación.

Nuestro problema, la pandemia. De-
bido a las restricciones impuestas en 
el país tuvimos que cancelar todos los 
planes que teníamos ya propuestos.

Un par de semanas antes del confi-
namiento habíamos alquilado un local 
con cocina para poder hacer un taller 
de tapas, de esta manera queríamos 
enseñar una serie de opciones alter-

nativas y originales de comida baja 
en proteínas. Teníamos los materiales 
comprados. Además contábamos con 
diferentes charlas por parte de varios 
profesionales para informar de avan-
ces en nuestro ámbito.

Este como muchos otros planes que 
teníamos se han tenido que posponer 
hasta que podamos volver a juntarnos.

Si es cierto que durante la pande-
mia propusimos hacer un concurso de 
cocina, cada uno en su casa, y publicar 
una receta o plato bajo en proteínas. 
Tuvimos participaciones muy ... /...                

AsociAción de ArAgón

AsfemA hA sido gAnAdorA de un Premio internAcionAl

Raquel Miguel Gallardo, tesorera de ASFEMA
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Entre los objetivos de este año y del 
que viene están adaptar la asociación 
al cumplimiento de la LOPD. Algo que 
ademas de seguridad nos va a aportar 
lineas que seguir para mejorar nuestra 
gestión. También seguimos adaptando 
nuestra forma de trabajo a los nuevos 
tiempos informáticos y etéreos para 
poder subirnos a una de esas tan nom-
bradas nubes de Internet.

 2020 tambien ha sido un año de 
cambios a nivel medico. Tras muchos 
años cuidando de nosotros, nuestro 
Koldo, nuestro Doctor Aldamiz se ha 
jubilado. Todas tus niñas, todos tus 
niños y todos sus aitas y amas te deci-
mos MILA ESKER KOLDO!!! MUCHI-
SIMAS GRACIAS KOLDO!!!

 En su lugar recibimos con un gran 
abrazo a Javier De Las Heras. Nuevo 
responsable de la unidad. Se abre una 
etapa con nuevos objetivos y retos que 
todos juntos lucharemos por conseguir.

Poca cosa mas puedo añadir, sola-
mente en nombre de quienes forma-
mos EUSKADIKO PKU OTM ELKAR-
TEA, ASOCIACION VASCA DE PKU 
Y OTROS ERRORES METABOLICOS 
desearos un 2021 lleno de abrazos y 
buenos momentos.

Resulta complicado escribir el re-
sumen de este año 2020.

 Quizá lo mejor que podamos 
contar desde la asociación de Euska-
di es que la pandemia nos ha alcan-
zado, nos ha golpeado pero no nos ha 
vencido.

 Por suerte no hemos sufrido casos 
graves de covid ni debemos lamentar 
ninguna perdida. Solo nos ha roba-
do un poco de salud y un mucho de 
tiempo. Un tiempo que por momentos 
parece que se ha detenido, un tiempo 
que ha pasado sin darnos cuenta y sin 
que pudiésemos hacer muchas de las 

cosas que nos gustan y necesitamos 
para sentirnos bien.

 El 2020 es historia y sera histórico. 
Vamos a mirar hacia adelante y a con-
seguir un 2021 lleno de momentos y 
logros que recordar.

 Este año 2020 esta siendo un año 
de cambios en nuestra pequeña familia 
metabólica vasca. Comenzamos con 
cambios en la junta directiva. Desde 
aquí quiero agradecer públicamente el 
esfuerzo, el trabajo y el cariño que Mila, 
Sonia y Jon han dedicado a la asocia-
ción. Horas y años de preocupaciones, 
desvelos y logros que nos han mante-

nido unidos 
y arropa-
dos. MILA 
E S K E R , 
MUCHISI-
MAS GRA-
CIAS!!!

 Ahora toca 
con t i nua r 
su trabajo y 
el de todas 
las perso-
nas que 
nos han 
precedido. 

AsociAción del PAís VAsco

... /... originales, pero tenemos que lle-
gar a más gente y motivarles a realizar 
actividades. 

Por estos momentos tan difíciles, 
este 2020 decidimos otorgar un des-
cuento del 50% de todas las facturas 
emitidas a nuestras familias que usan 
nuestro banco de alimentos. Y man-
tuvimos a corriente sobre el Covid al 
afectarnos como personas de riesgo.

Cada año participamos en la red de 
proyectos de promoción de la salud 
(RAPPS) en las jornadas, pero este 
2020 no se celebró nada. El RAPPS 
pretende ser un instrumento integrador 
de los grupos de trabajo multidiscipli-
nares que desarrollan proyectos de 
promoción de salud en Aragón.

Vamos a coger este 2021 con fuer-
za, haciendo un catálogo con todos 

nuestros productos, subirlos a la web 
y ya de paso actualizarla, e intentar lle-
gar a más personas con los recursos 
que tenemos, talleres “online”, etc.. 
para que vean que participando se 
puede a aprender. 

Lo importante es que todos somos 
una pequeña “Gran” familia. 

¡Os deseamos a todos buena salud!
Natalia Barbero - www.arapkuotm.es
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En el inicio de este año, queremos 
contaros los logros obtenidos 
con el esfuerzo de las familias 

de la Asociación en el 2020; en el que 
hemos llegado a conseguir dar a cono-
cer la aciduria glutárica tipo 2 (MADD), 
una enfermedad ultra rara de la que se 
conocen muy pocos casos, con restric-
ciones en grasas y proteínas. Debido 
a la falta de un diagnóstico precoz y 
un tratamiento efectivo, las formas 
neonatales  fallecen precozmente. La 
entrevista en el programa de Enfer-
medades Raras de Antonio Armas, a 
la Dra Sinziana Stanescu del Hospital 
Ramón y Cajal de Madrid, ha facilitado 
su difusión y conocimiento en diferen-
tes ámbitos.

Este año hemos aprendido lo que 
significa el miedo a perder la salud, 
valorando el apoyo de los que nos ro-
dean. El día a día de los que seguimos 
el camino de las enfermedades poco 
frecuentes. El 2020 ha sido una ex-
periencia dura, que nuestras familias 
han pasado unidas, aún más si cabe, 
haciendo lo que hemos aprendido, pre-
venir y cuidar a los que queremos.

En estos días de reflexión, de mie-
do, nos hemos acordado continuamen-

te de los profesionales e instituciones 
que son nuestro pilar.

Contamos con grandes equipos que 
han seguido preocupándose por no-
sotros a pesar de la carga asistencial. 
Nos han realizado recomendaciones, 
protocolos de tratamiento, llamadas y 
correos electrónicos para que poda-
mos llevar con tranquilidad la situación.

A pesar de la pandemia, a principios 
de año comenzamos la importante la-
bor del registro Nacional de aciduria 
glutárica; como base para las entre-
vistas del “Estudio Multicéntrico en 
Aciduria Glutárica tipo I: Caracteriza-
ción clínica, radiológica y neurocogni-

tiva. Elaboración de un Registro 
Nacional” y el futuro estudio de 
la insuficiencia renal. El cerebro 
es un gran consumidor de ener-
gía y un órgano diana en nues-
tra enfermedad por lo que es 
necesario un seguimiento neu-
rológico y del neurodesarrollo; 
ya que a pesar del diagnóstico 
temprano, es posible encontrar 
déficits o alteraciones; los pa-
dres no estamos preparados 
para detectarlos y tratarlos, y 
deben de ser diagnosticados 
por un equipo multidisciplinar.

En poco tiempo las recomenda-
ciones han cambiado radicalmente, 
debido a la mejora en el seguimiento 
y al diagnóstico temprano a través 
del cribado neonatal, que nos da una 
oportunidad vital para un desarrollo y 
una calidad de vida óptima evitando 
graves secuelas. A los adultos en este 
momento se recomiendan los mismos 
pilares de tratamiento que a los niños, 
carnitina, dieta controlada en lisina y 
régimen de emergencia que tenemos 
que aprender a implementar y mane-
jar. Podéis consultar los vídeos de las 
ponencias de la I Jornada de Acidurias 
Orgánicas en el canal de Youtube de la 
FEEHM que incluían las últimas reco-
mendaciones internacionales.

Los últimos artículos nos dicen que 
tenemos que cambiar el hábito de con-
tar en proteínas ya que la evidencia 
científica demuestra que hay menor 
variabilidad y más exactitud en la dieta 
restringida en lisina. Por ello llevamos 
a cabo, gracias a Beatriz Casado (Mé-
dico Miembro de la Junta Directiva de 
Familias GA) y Delia Barrios (nutricio-
nistas Hospital 12 de Octubre), el taller 
de contaje de lisina en que aprendi-
mos que los afectados con GA1 pue-
den disfrutar de un menú más variado, 

AsociAción FAmiliA GA1
2020 un Año lleno de buenAs noticiAs A PesAr de todo
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no deficitario, más parecido al resto de 
la familia, adaptado a su apetito, don-
de no hay alimentos prohibidos.

M. Luz Iglesias y Nicolás Bottini 
(traductora e informático, padres de 
la asociación) conocedores de la falta 
de recursos para el contaje en lisina 
de la dieta, desarrollaron la aplicación 
gratuita www.dietaga1.es, disponible 
en español e inglés. Que ha sufrido 
diversas mejoras durante el año para 
poder adaptarla durante la aplicación 
del régimen de emergencia o para 
compartir nuestras recetas calibradas 
con lisina, calorías y proteínas. Todo 
esto gracias a la financiación del tea-
ming de los trabajadores de CINFA.

Un gran apoyo para este difícil 
cambio, fue la traducción de la Guía 
Alemana para padres y afectados con 
GA1, realizada también por María Luz 
Iglesias; que ha sido publicada en di-
ferentes medios, y que contiene as-
pectos vitales para el día a día.

Aiusha Ivashkina, M. Ángeles Gar-
cía y Beatriz Casado, madres de la 
Asociación, han traducido el Protocolo 
de Urgencias para GA1 de la Asocia-
ción al francés, inglés, ruso y portu-
gués, publicados en nuestra web; un 
hito para el acceso de otras familias 
a un tratamiento adecuado. El proto-
colo redactado por Beatriz Casado 
en 2019 (Médico miembro de la Junta 
Directiva) está pendiente de su pu-

blicación como 
recurso en la 
página de AE-
COM, para que 
todos los hos-
pitales puedan 
acceder a él.

La campaña 
de la FEEHM 
en el día de las 

enfermedades raras #piensaenme-
tabolico supuso una oportunidad de 
acercamiento y visibilización esencial; 
ya que en todas las épocas de la vida 
los afectados tienen que superar retos 
diarios que son invisibles al resto del 
mundo. Decenas de ayuntamientos de 
nuestros pueblos, vecinos, deportis-
tas, y amigos nos apoyaron con su di-
fusión y fotos en este gran día.

Jabalquinto teñido de azul, 
de nuevo fue un ejemplo de so-
lidaridad gracias a su donación 
por el Monólogo de Guelmi.

Un evento muy especial 
fue la lectura del cuento La 
sonrisa de Paula en un cole-
gio de Valladolid, acercando la 
aciduria glutárica tipo 2 a los 
profesionales y compañeros, 
en el que Susana Salamanqués 
(madre y vocal de GA2), expu-
so la lucha del día a día con 
esta patología extremadamente 
rara y grave.

En junio la Asociación financió el 
proyecto de estudio de Calidad de 
vida con la Dra. Silvia Chumillas del 
Hospital 12 de Octubre de Madrid, con 
el que se pretende definir y cuantificar 
los problemas que dificultan la vida de 
afectados y familias, obteniendo nue-
vos objetivos a mejorar y futuras inter-
venciones sanitarias.

Desde octubre hemos puesto en 
marcha un proyecto piloto para ayudar 
a las familias, formando un grupo de 
apoyo on line para padres, con las pro-
fesionales del Grupo CREA Primera 
Infancia.

Dados los excelentes resultados, 
estamos buscando financiación para 
nuevas ediciones.

Sin duda, la mejor noticia del año 
fue conseguir la financiación europea 
para el proyecto multicéntrico CHAR-
LIE de la mano de la Dra. Angels 
García Cazorla, Neuróloga del Hos-
pital Sant Joan de Deu; que pretende 
conocer en profundidad la vía de de-
gradación de la lisina y conseguir un 
tratamiento curativo para la aciduria 
glutárica tipo 1. Nos devolvió la es-

peranza de conseguir un tratamiento 
eficaz en medio de un año cargado de 
malas noticias.

Susana Salamanqués Ortega, 
vocal Aciduria Glutárica tipo 2.
Helena Carpio Anguita 
Presidenta
Podéis consultar toda la informa-

ción en nuestra página web www.fami-
liasga.com 
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1. En un bol colocar la harina, el azúcar, la 
sal y la levadura seca de panadería. remover.

2. Derretir la mantequilla y añadirla al bol 
junto con el agua o la leche tibia (40°). 

3. Mezclar y amasar. Se formará una bola de 
masa muy blandita pero uniforme y que apenas 
se pega a los dedos.

4. Dejarla en el bol y taparla con un paño. 
Esperar a que repose, metiendo el bol en el 
horno 1 hora a la mínima temperatura (en el 
mío 60°).

5. Transcurrido este tiempo, sacamos del bol 
y desgasificamos amasándola un poco.  
Dividir la masa en 4 porciones iguales y 
moldeamos cada porción con las manos 
formando un rulo largo y con un dedo de grosor.

6. Formar los lazos sellando los extremos con 
unas gotas de agua a modo de pegamento. 
Si se agrieta la masa en algún punto, proceder 
de la misma forma, humedecer esa parte y unir 
con los dedos.

7. Poner agua a hervir en una cacerola. 
Cuando arranque bajar a fuego medio y añadir 
las cucharadas de bicarbonato. Poco a poco si 
no queremos que se desborde la espuma.

8. Cocer de uno en uno los lazos de masa.  
Para ello colocar un lazo sobre la paleta o 
espumadera, sumergir la paleta en el agua 
con bicarbonato y contar 15 segundos. 
Sacar la paleta y volver a sumergirla otros 10 
segundos. Digamos que se les da dos baños de 
bicarbonato por 10 ó 15 segundos cada vez.  
 
Proceder igual con los otros lazos.  
Esta técnica de escaldado proporciona una 

SONIA CARRASCO

Los pretzels son unos lazos de pan salados de origen 
alemán, con una corteza muy dorada y un sabor muy 

característico, gracias a una técnica de escaldado, que 
consiste en introducirlos 30 segundos en agua hirviendo 

con bicarbonato.

Para la masa:
- 200 gr de harina aproteica MIX de 
LOPrOFIN 
- 1 cucharadita de azúcar (5 gr) 
- 2 cucharaditas de sal (10 gr) 
- 4,5 gr de levadura seca de panadería     
  (marrón) 
- 100 ml de agua tibia o de sustituto de leche      
   aproteica, yo PrOCErO  
- 20 ó 30 gr de mantequilla derretida 
- 1 cucharada de aceite de oliva

Para el escaldado:
- 2 litros de agua aproxm. 
- 50 gr de bicarbonato sódico (3 cucharadas)

Para el acabado:
- sal gorda para espolvorear 

INGrEDIENTES  (para 4 pretzels medianos)

Pretzels Aproteicos 
(Lazos de Pan) 

soniarecetaspku.blogspot.com
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corteza muy dorada y con un sabor muy 
característico. La miga quedará esponjosa y 
un poco húmeda. 

9. Una vez cocidos (se habrán inflado un 
poco) los vamos colocando sobre papel vegetal 
en la rejilla del horno.

10. Espolvorear con sal gorda. Se puede 
variar poniendo sésamo. 

11. Precalentar el horno a 200° unos 10 
minutos. 

Hornear en la parte baja del horno a esta 
temperatura los primeros 5 minutos.  
Después cambiar la posición a media altura 
y seguir el horneado a 180° unos 10 minutos. 
(En total, 15 minutos de horneado pero a dos 
temperaturas: 200° y 180°).

12. Una vez horneados, dejar enfriar sobre la 
rejilla unos minutos antes de pasarlos a un plato. 

Se pueden comer recién hechos o una vez 
fríos.  

-HArINA MIX LOPrOFIN: según el fabricante, 
los 100 gr contienen 0,31 gr de proteínas, así 
que los 200 gr tendrán (0,31×200)÷100= 0,62 gr 
de proteínas. Multiplicamos por 35 mg phe (Prot.
Medio Valor) 0,62×35= 21,7 mg phe.-

-LEVADUrA SECA DE PANADErÍA: según el 
fabricante, los 8,5 gr que pesa el sobre incluido 
en la caja contiene 3,8 gr de proteínas, así que 
los 4,5 gr que se utilizan tendrán (4,5×3,8)÷8,5= 
2,01 gr de proteínas. Multiplicamos por 50 mg 

phe (Prot.Alto Valor) 2,01×50= 100,59 mg phe.
-MANTEQUILLA: según el fabricante, los 100 

gr contienen 0,5 gr de proteínas, así que los 20 
gr tendrán (20×0,5)÷100= 0,1 gr de proteínas. 
Multiplicamos por 50 mg phe (Prot.Alto Valor) 
0,1×50= 5 mg phe. 
Sumamos: 21,7+100,59+5= 127,29 mg phe en 
total. 
Como son 4 pretzels: 127,29÷4= 31,82 mg phe 
cada uno.

CáLCuLo dE LA fEniLALAninA
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rehogar un par de minutos, sin que llegue a 
dorarse, e incorporar los tomates pelados y 
troceados de la misma forma. Mover con una 
paleta y tapar con una tapadera para que poche 
unos 5 minutos.
3. Añadir ahora la cucharadita rasa de curry 
(no os paséis con esta especia porque aporta 
bastante sabor), la leche aproteica y el caldo de 
verduras. Salpimentar al gusto y volver a tapar 
con la tapadera para que termine de hacerse la 
salsa. Dejar reducir unos 15 minutos.
4. Pasar la salsa con la batidora y reservar.

5. Ahora toca preparar las 
verduras.  
En una cacerola poner 2 
cucharadas de aceite de oliva 
a fuego medio. Dejarle la 
piel al calabacín y trocearlo 
a cuadraditos pequeños. 
Pelar la berenjena y cortarla a 
cuadraditos similares. Lavar el 
pimiento y eliminar la cabeza con 
las pepitas, para picarlo también 
pequeñito.  
Incorporar las tres verduras ya 
troceadas a la cacerola. Poner 
sal y ajo en polvo al gusto y, 
con la tapadera puesta, dejar 

Verduras con arroz                      
y salsa al curry

INGrEDIENTES  (para 4 pretzels medianos)

SONIA CARRASCO

Ingredientes para la salsa al curry:
- 25 ml (3 cucharadas) aceite de oliva v.e. 
- 96 gr cebolla, y/o morada (1 cebolla      
  pequeña) 
- 260 gr tomate variedad pera maduro              
  (4 tomates pequeños) 
- 1 cucharadita rasa de curry (1 gr) 
- 100 ml sucedáneo de leche, y/o PrOCErO 
- 150 ml caldo de verduras o agua, y/o caldo  
   de verduras 
- sal y un toque de pimienta molida, al gusto

Ingredientes para el arroz aproteico:
- 30 gr arroz aproteico por persona (peso en  
  seco), y/o marca HArIFEN DE SANAVI  
- agua abundante y sal para la cocción

Ingredientes para la verdura:
- 2 cucharadas aceite de oliva v.e. 

1. Empezar por poner el arroz a cocer en un 
cazo con abundante agua y un puñado de sal. 
Dejar cocer el tiempo necesario. Colar, pasar 
por debajo del grifo un poco para que quede 
más suelto y reservar.
2. Mientras se cuece el arroz, vamos 
elaborando la salsa.  
En una cacerola a fuego medio, poner las 3 
cucharadas de aceite de oliva con la cebolla 
picada a trozos más o menos pequeños. No 
importa demasiado puesto que al final se 
pasará con la batidora. 

ELABOrACIóN

soniarecetaspku.blogspot.com

- 340 gr calabacín, y/o verde (1 mediano) 
- 140 gr berenjena (1 pequeña) 
- 70 gr pimiento verde (1 pimiento) 
- sal y un toque de ajo en polvo, al gusto 
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rehogar el tiempo necesario hasta dejarlas bien 
pochadas.
Ya solo queda montar el plato. Se pueden 
mezclar las tres elaboraciones para formar un 
conjunto y servir la ración individual deseada, o 
poner directamente en el plato las cantidades 
deseadas de arroz, verdura y salsa al curry en 
proporción a sus preferencias. 
Yo personalmente recomiendo la segunda 
opción. Así controlamos la cantidad de salsa y 
de verduras en base a los gustos de cada uno.

Datos a tener en cuenta:
- La salsa de curry ya cocinada pesa 310 gr. 
- Las verduras cocinadas pesan 370 gr. 
- Los 30 gr de arroz aproteico (peso en seco) 
los he usado como ración individual. Para platos 
más pequeños usar unos 20 gr. ó la cantidad que 
creáis conveniente.
   -CEBOLLA: según mis tablas, 78,43 gr de 
cebolla cruda contienen 20 mg phe, así que los 
96 gr tendrán (96×20)÷78,43= 24,48 mg phe.
   -TOMATES: según mis tablas, 83,33 gr de 
tomate crudo contienen 20 mg phe, así que los 
260 gr tendrán (260×20)÷83,33= 62,40 mg phe. 
Sumamos la fenilalanina para la salsa al curry: 
24,48+62,40= 86,88 mg phe el total de salsa al 
curry. Por lo tanto, los 310 gr de salsa al curry 
contienen 86,88 mg phe.
   -CALABACÍN: según mis tablas, 47 gr de 
calabacín crudo contienen 20 mg phe, así que los 
340 gr tendrán (340×20)÷47= 144,68 mg phe.

   -BErENJENA: según mis tablas, 37,04 gr de 
berenjena cruda contienen 20 mg phe, así que los 
140 gr tendrán (140×20)÷37,04= 75,59 mg phe.
   -PIMIENTO: según mis tablas, 37,04 gr de 
pimiento crudo contienen 20 mg phe, así que los 
70 gr tendrán (70×20)÷37,04= 37,80 mg phe.
Sumamos la fenilalanina de las verduras: 
144,68+75,59+37,80= 258,07 mg phe el total de 
verduras. Por lo tanto, los 370 gr de verduras 
contienen 258,07 mg phe.
 
Cálculo de la fenilalanina  del plato servido:
- arroz aproteico 
- 100 gr de verdura: si 370 gr tienen 258,07 
mg phe, los 100 gr del plato tendrán 
(100×258,07)÷370= 69,75 mg phe. 
- 45 gr de salsa al curry: si 310 gr de salsa 
contienen 86,88 mg phe, los 45 gr del plato 
tendrán (45×86,88)÷310= 12,61 mg phe. 
Sumamos: 69,75+12,61= 82,36 mg phe el plato   
o ración contundente. 

CáLCuLo dE LA fEniLALAninA

Esta ración contiene 82,36 mg phe.

Por ejemplo, este plato contiene el total del 
arroz cocido (30 gr peso en seco), más 100 gr 
de verduras y 45 gr de salsa al curry. Una vez 
mezclado, el plato queda como muestra la foto.
Esta es una ración contundente, quizá para los 
más pequeños sería demasiada cantidad. 



ELABORACIÓN 
Mezclamos todos los ingredientes con unas varillas hasta tener una 
masa homogénea.
Colocamos el preparado en un molde de horno y horneamos 180 
grados durante 35 minutos aproximadamente.
MONtAjE dEL pAstEL
Una vez tenemos el bizcocho cocido lo dejemos enfriar. Cuando esté 
frío lo cortamos por la mitad y hacemos una capa de nata. Colocamos 
la parte superior del bizcocho encima de la nata y cubrimos todo el 
bizcocho con la Nata restante.
Decoramos con fruta, un poco de coco rallado y unas tiras de chocolate 
bajo en proteínas.

 Éric Muncunill

BIZCOCHO 
DE NARANJA 
CON NATA DE 

FRESAS  

INGREdIENtEs  (para el bizcocho)
• 100 gr. Harina baja en proteínas
• 20 gr. Maizena
• 80 gr. Azúcar
• 8 gr. Levadura Royal
• 60 gr. Agua
• 50 gr. Aceite girasol

• 20 gr. Zumo de Naranja
• Ralladura de naranja
(para la nata)
• 100 gr. De nata vegetal
• 10 gr. Azúcar
• Unas gotas de aroma de fresa.

Ericnoprotein.wordpress.com
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PROTEÍNA POR 100 G DE RECETA
0,98 G

AMINOGRAMA POR 100 G DE RECETA
Valina 30 mg Arginina 37,35 mg
Leucina 50 mg Histidina 17 mg
Isoleucina 27,55 mg Metionina 9, 47 mg
Fenilalanina 30,20 mg Treonina 31 mg
Triptófano 5,43 mg Tirosina 18,78 mg
Lisina 36 mg

CROQUETAS 
DE 

PUERROS 
 Aline Leonardo

Ingredientes

• 200 g de Puerros picado
• 20 g de mantequilla
• 150 ml de leche de arroz
• 20 g de almidón de maíz (maicena)
• 100 ml de caldo de pollo o de verduras
• 3 cdas. soperas de aceite para sofreír el puerro
• Mas aceite suficiente para freír las croquetas
• Pan rallado sin gluten o bajo en proteínas (para empanar)

Preparación

1. Corte el puerro en trozos pequeños y sofríelo en una sartén hasta 
que esté pochado y resérvelo.

2. Diluya la maicena en el caldo frío y aparte. 
3. En otra sartén, añada la mantequilla y cuando esta esté derretida, 

vierta la dilución de la maicena y el caldo. Remueva sin parar, 
hasta que se haya convertido en una bechamel. 

4. Añada el puerro rehogado y mezcle todo muy bien.
5. Deje enfriar y haga las croquetas. Rebócelas con el pan rallado y 

congélelas. 
6. Una vez congeladas, fríalas en abundante aceite muy caliente. 

Nota: si el aceite no está muy caliente, las croquetas se desharán. 



 Aline Leonardo

PROTEÍNA POR 100 G DE RECETA
0,83 G

AMINOGRAMA POR 100 G DE RECETA
Valina 31 mg Arginina 65 mg

Leucina 48 mg Histidina 17 mg

Isoleucina 26,5 mg Metionina 10,5 mg

Fenilalanina 36 mg Treonina 26,5 mg

Triptófano 6 mg Tirosina 20,5 mg

Lisina 30 mg

PANECILLOS 
DE 

BONIATO

Ingredientes (versión salada)
• 200 g almidón/fécula de yuca 
• 200 g de boniato cocido
• 3 cucharadas soperas de aceite de 
    oliva o de girasol
• 50 ml de agua muy caliente
• 1 cucharadita de sal

Preparación (versión salada)
1. Pele el boniato y córtelo en trozos medianos y póngalo a cocinar en agua o al 

vapor. Cuando esté cocido aplástelo en un bol.
2. Sobre este puré de boniato, añada la sal, el aceite y vaya añadiendo poco a poco 

el almidón. 
3. Cada vez que añadas una parte de almidón, amase bien con la ayuda de una 

cuchara o con las manos. 
4. Cuando hayas añadido todo el almidón, vierta el agua muy caliente y siga 

amasando, con la ayuda, en un principio, de una cuchara, después podrá 
seguir amasando con las manos. 

5. Cuando veas que la masa ha quedado fina y lisa. Forre la propia bandeja 
del horno con un papel para hornear/vegetal y haga bolitas de unos 5 cm y 
aplástelas un poco entre las palmas de las manos. A continuación, distribúyalas 
por toda la bandeja. 

6. Llévelas al horno precalentado a 180ºC durante unos 15 minutos. 

Preparación (versión dulce)
1. En la versión dulce, lo único diferente que habrá que hacer es añadir el azúcar, 

la pizca de sal, la nuez moscada y la canela en el mismo momento en que 
añades la sal, en la versión salada.  

Nota: al día siguiente los bocaditos estarán algo gomoso, se podrán meter en el 
microondas 2 o 3 segundos, que volverán a quedar blanditos.  

Ingredientes (versión dulce)
• 200 g almidón/fécula de yuca
• 200 g de boniato cocido
• 3 cucharadas soperas de aceite de girasol
• 50 ml de agua muy caliente
• 2 cucharadas de azúcar moreno                  

o azúcar de coco.
• 1 pizca de sal
• 1 cm de jengibre fresco rallado
• 1 pizca de nuez moscada rallada
• ½ cucharadita de canela
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