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Metabolicos

v contra el Covid

Presidente buen seguro, ninguno nos podiamos 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 victimas y a sus
familias. [gualmente, mostrar todo nuestro apoyo al colectivo de profesionales
sanitarios que tanto han hecho, hacen y seguiran haciendo por nosotros, asi como al
resto de colectivos profesionales que han estado ahi para que todo funcionara. Desde
el colectivo de metabolicos, jmil millones de gracias!

wﬁ;‘,gf,ﬁ'g (Como nos ha afectado la pandemia al colectivo metabolico? 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 proteinas o servicios médicos se podrian ver afectados.
Nuestros tratamientos y dietas son muy especiales y dependen de proveedores que,
en muchos casos, no estan en Espafia. Afortunadamente, salvo algunas excepciones,
las asociaciones con bancos de alimentos han podido seguir suministrandolos y se
e T han sabido adaptar, con tode_1§ las medidas sanita_lfias adecuadas, a la nueva siFua_ci(')n.
Secretario De nuevo, desde la Federacion, queremos también agradecer a nuestras asociaciones
wr ¥ el buen trabajo realizado y su capacidad de adaptacion. Por otro lado, también nos
’ tenemos que felicitar porque no hemos tenido graves problemas de suministro
de formulas dietoterdpicas, aunque si que hemos sentido cierta inquietud en los
momentos mas duros del confinamiento en marzo de 2020.

También me gustaria destacar el impacto tan negativo que ha tenido la pandemia en
la economia y, por ende, en algunas familias metabodlicas ya especialmente castigadas
por el sobreprecio de alimentos y medicamentos. También desde la Federacion y
gracias a iniciativas solidarias como las de la dotacion de la Fragata Santa Maria, se
ha podido ayudar a varias familias con dificultadas econdmicas a través de cestas de
alimentos bajos en proteinas. Tendremos que seguir ayudando a mas familias hasta
que esto mejore.

Helena Carpio
Tesorera

Uno de los impactos mas dolorosos para nuestro colectivo ha sido la imposibilidad de
hacer encuentros presenciales, jcuanto se echa de menos! El campamento metabdlico
infantil que organiza la Federacion todos los veranos, el congreso europeo que se iba

! a organizar junto con la ESPKU en Madrid, talleres de cocina, charlas, encuentros
Nata"; iz con investigadores... La Federacion también ha tenido que adaptarse y hemos

Vocal encontrado la forma de estar cerca de los metabdlicos a través de internet: charlas

online, videos, reuniones, mas 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, jya queda menos! En cualquier caso, estas nuevas
herramientas virtuales también se quedaran con nosotros en el futuro para fortalecer
todavia mas nuestras relaciones.

Metabolicos contra el covid. Siempre se aprenden valiosas lecciones en la adversidad.

Una de las mas importantes ha sido, sin duda, saber que tenemos unos profesionales,

- aves asociaciones, familias y afectados, enormemente comprometidos y que no nos
fallaran nunca.

A buen seguro, en muy poco tiempo, podemos juntarnos, abrazarnos y agradecernos
todo esto en persona en una convivencia nacional metabolica.

= Aitor Calero
semos en metabolico. Presidente

Olga Chaves
Vocal
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UNA FAMILIA

TESTIMONIO DE LUcCiA

Hola a todos, soy Lucia Castro, tengo
fenilcetonuria (PKU) y soy de Madrid,
muchos de vosotros ya sabéis que mi
pareja también es PKU, Juan Lépez, de
Ponferrada. La razén 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, asi que nos hemos convertido en
ifamilia PKUliar!

é0S PLANTEASTEIS MUCHO EL TEMA DE
EMBARAZO, SIENDO LOS DOS PKUs?

La verdad es que si que estuvimos dandole
algunas vueltas sobre como nos tbamos a
organizar, si econdmicamente podriamos
hacer frente a una familia de 3 PKUs, que
nos pareceria a nosotros en su lugar, cémo
seria la vida de un PKU con padres que
también lo son... La verdad es que nos
planteamos muchisimas cosas pero a casi
todas les encontrabamos mds ventajas que
incovenientes; por ejemplo, nosotros siempre
hemos estado tranquilos por la PKU de Noel
y sabemos que nuestras familias siempre
sabran que prepararle para comer, no hay que
dar explicaciones de ningun tipo; aprendera
muchas de las cosas del ejemplo, aunque
fuera de casa siempre vea comer otras cosas,
en casa el ejemplo sera algo primordial;
como personas con PKU antes que padres
sabemos todas las que estan por llegar y
como intentar gestionarlas con €l y él siempre
sabra 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
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PKULIAR

la que todos aprendamos, ya que nuestros
roles ahora también cambian y al final
creimos que teniamos mads cosas a favor
y aspectos que pudieran enriquecer que
problemas mas alla de los tipicos de la
maternidad/paternidad.

B :C6M0 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 dias después de
la ultima consulta ya estaban dentro de
parametros (entre 1y 3); segui asi un mes
sin ningun tipo de alteracion 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 cuestion 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 apetecian 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 aprension... 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 aniadido de que al acabar el confinamiento
me ingresaron y sali de alli siendo madre,
me hubiera gustado poder salir en esos
meses con mis amigas, hacer algtn viaje



que tuvimos que
cancelar, celebrar
mi cumpleafios con
mi familia estando
embarazada, en

fin las cosas tipicas
antes de convertirte
en madre y saber
que esas cosas
tardaran en volver.
Por lo demas,

en cuestion del
embarazo bien,
seguia haciendo bici
estatica y haciendo
ejercicios de pilates,
aunque un paseo

al aire libre habria sido mejor pero no me
supuso mucho problema la verdad.

B :CoMO FUERON LAS PRIMERAS
SEMANAS CON UN PKU DIAGNOSTICADO
DESDE ANTES DE NACER? éA QUE
DESAFIOS OS ENFRENTASTEIS? éQUE
PRUEBAS 0S HICIERON?

Bueno, las primeras semanas con Noel
fueron bastante duras para mi, pero no
por la PKU sino porque tuvo que nacer en
la semana 34 por cesarea de urgencia ya
que estaba estancado en el crecimiento y
la placenta ya no daba mas 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 quedo ingresado
en neonatos. Era mds la sensacion de ¢l alli
y yo aqui que lo que realmente le pasaba,
por suerte, aunque nacié pesando 1,445 no
necesitd ayuda para respirar, ni para comer,
ni para nada y basicamente estaba alli 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
cesarea y sabian que el nifio era PKU,
tenian preparados dos botes de Anamix
Infant y tanto su pediatra, de la unidad de

como la pediatra
de la unidad de
metabdlicos de
la Paz, estaban
en constante
comunicacion y
eran ellas quienes
ajustaban la dieta
de Noel a medida
que cogia peso. Mi
médico de adultos,
la pediatra de
Noel y la pediatra
de la Paz vinieron
a vernos al
dia siguiente de nacer, le conocieron, mi
doctor me dio las indicaciones de mi dieta
a partir de ese momento y ellas las del nifio.
Sinceramente no creo que pudiera haber
tenido una mejor atencion.

A Noel, le hicieron la prueba del talén
igual que a todos los bebés pero en su
caso mandaron aviso al laboratorio de
Cantoblanco de cuales eran las mutaciones
que habia que buscar para facilitar un poco
el trabajo. Y, por lo demas, las mismas
pruebas que a un bebé afadiendo algunas
de protocolo por ser prematuro como
ecografia de cabeza y de térax varias veces
durante su ingreso. Ademas a él sabiendo
que era PKU y para ir controlando que la
dieta estaba bien ajustada le hacian control
de niveles dos veces a la semana, pero todo
el tiempo tuvo los niveles perfectos.

] :COMO TE CUIDAS AHORA Y COMO
TE CUIDASTE EN EL POSPARTO? ¢ES
MAS DIFICIL QUE ANTES? éES MAS
DIFICIL SEGUIR LA DIETA AHORA?
¢COMO INFLUYO LA PANDEMIA EN LA
SITUACION FAMILIAR?

Ahora ya he vuelto por completo a mi dieta,
tengo las mismas indicaciones que antes
del embarazo y desde el primer control >
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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 estd bien... jajaja.”
La verdad es que no, no he notado ninguna
diferencia a la hora de la alimentacion, todo
sigue siendo igual y no me cuesta seguir
mi dieta. Ademas en estos meses no he
dejado de estudiar y trabajar asi 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 alimentacién
(siempre siguiendo mi dieta PKU) y sobre
todo al principio hacia rutinas de ejercicios
para recuperarme de la cesarea. Ahora
sobre todo doy paseos con Noel y asi nos
oxigenamos los dos.

La situacion familiar a nivel de casa no
cambi6 gran cosa, Juan seguia trabajando,
incluso, durante el confinamiento y los
dias que libraba nos los pasabamos en casa
charlando, viendo cosas para Noel, jugando
o viendo la tele. Una vez naci6 Noel la cosa
ha sido un poco mas complicada porque
esta situacion a impedido que nuestras
familias pudieran verle como estamos

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

Aunque sin duda para mi 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 esta dando muy
bien y Noel también lo pone facil.

¢COMO PIENSAS EDUCAR A NOEL EN
LA GESTION DE LA DIETA? (ES UNA
PREGUNTA DE LARGO ALCANCE, LO
SE). ¢PIENSAS EN LOS DESAFIOS POR
VENIR, TIPO PARVULARIO, EDUCACION
PREESCOLAR ETC?

En cuanto a la gestion de la dieta, si, es

una pregunta amplia jajaja. Nuestra idea

es educarle bastante parecido a como lo
hicieron con nosotros, con naturalidad,
explicandole bien que cosas no puede
comer y a mirar las etiquetas de las comidas
a medida que vaya creciendo un
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poco, yendo con él a restaurantes y
ensenandole qué posibilidades hay y como
adaptarse, como organizarse a la hora de
salir de casa, etc. En cuanto a la férmula,
por el momento no ha dado problema y lo
lleva incluido en el biberdn con la leche,
pero mas adelante pretendemos que lo tome
como parte de su rutina, ya que lo sera,
pero siempre dandole a elegir aquella que

se adapte a sus gustos para facilitar lo mas
posible su ingesta. Finalmente, otra cuestion
de la dieta que también nos planteamos y en
lo que le educaremos sera los avances, estar
al dia, ya que la realidad es que dentro de
pocos anos habra una revolucion de nuevos
tratamientos que sin duda facilitaran la
vida y nos gustaria que él pudiera elegir con
criterio y conocimiento de causa.

Si, claro pienso en los desafios 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 intencion de que se quede
a comer, por ejemplo. Por lo demas no nos
hemos planteado mucho mas, creemos que
va unido a la educacién y a que él tenga
claro que puede comer y que no y como
debe reaccionar si duda. Pero es mas un
proceso continuo que algo puntual.

O ¢QUE MENSAJE TENDRAS PARA LOS
PADRES JOVENES CON UN HIJO CON
PKU? ¢Y PARA LOS DEMAS PKUS?

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

PKU les diria que estén tranquilos, ahora
todo parece un mundo, estaran 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 obstaculo para
ello. Al final, y ahora que hay tantos tipos
de dietas, pueden pensar que la de sus hijos
es una mas, con unas bases bastante sanas
y que les ayudard a crecer con salud, las
dificultades que se encontraran seguramente
otros padres se las encuentren en otras
aspectos, al final la educacién de los hijos no
es facil 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 estan 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 dificil 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 afladida que tenemos
nosotras es que al considerarse un embarazo
de riesgo estamos stuper controladas y los
especialistas siempre van a intentar velar
por la seguridad de la madre y del bebé. Y
cuando por fin le tengais con vosotras el
esfuerzo habrd merecido la pena, e incluso
no os parecera para tanto. =
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Maternidad

yrFAUtecuidadoes

EvA VENEGAS MORENO

J SEcCION. ENDOCRINOLOGIA Y NUTRICION
H.U. VIRGEN DEL RoCIO DE SEVILLA

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

Las mujeres con enfermedades metabdlicas
hereditarias (EMH) gracias a los diagnosticos
precoces y mejoras en los tratamientos
pediatricos, alcanzan la edad de gestacion 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 programacion del embarazo esimprescindible
en la mayoria de los casos, con idea de tener
los niveles de los distintos

parametros lo mas cerca

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

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

La Organizacion 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 ademas 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

posible de la normalidad. Las mujeres tIJebe fhayad dheredago
Durante la gestacién, el a enfermedad, puede
parto y el g|:>uerperio el con Enfermedades tomar leche materna,
seguimiento médico vy metabdlicas hereditarias BT LENR 0101
dietético suele ser muy (EMH) gracias a los libre  de  fenilalanina
estrecho, para evitar diagnésticos precoces con un control estricto,
posibles complicaciones, ' siguiendo las indicaciones
pero después de esto y mejoras en los del pediatra experto en
a veces el seguimiento WETCTYIE (T o L-Te [L:174[{e X 'errores congénitos del

se pierde, y ocurre con
bastante frecuencia en la
consulta de errores innatos
del metabolismo del
adulto.

El periodo después del
parto, en la mayoria 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 organizacién 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

alcanzan la edad de

gestacion y se plantean

en muchos casos
descendencia.

metabolismo. Esto ocurre
de igual forma en otras
muchas enfermedades
metabdlicas.

Enrelacién ala 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
atencién, el humor, el tiempo de reaccidn, la
capacidad cognitiva, la funcién ejecutiva y la
calidad del suefio, que durante este tiempo
ademads no suele ser bueno.
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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 ademdas asegurarse de que el
aporte de calorias de la dieta es el adecuado, ya
gue el gasto caldrico que supone la lactancia es
de entorno a 500kcal/dia.

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

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

Metabolopatias en el trabajo:

JcComolgestionanla
enfenmedadienfambitollabonraliz

DR. ALVARO HERMIDA

CSUR ENFERMEDADES METABOLICAS
HEREDITARIAS DE SANTIAGO DE COMPOSTELA.

Las enfermedades metabdlicas heredi-
tarias (EMH) representan un conjunto amplio
de trastornos genéticos de baja prevalencia
que afectan a distintas rutas metabdlicas. Con
frecuenciasondiagnosticadosaedadestempranas
de la vida, aunque cada vez mas se incrementa
el nimero de pacientes que son diagnosticados
en la edad adulta. Las manifestaciones clinicas
pueden ser muy variadas e incluyen episodios de
crisis metabdlicas, sintomas y signos mas larvados
(casi ocultos) o secuelas crénicas en multiples
organos. Los progresivos avances en medicina,
tanto en el diagndstico 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
regimenes 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 nifio 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 segln un
estudio espanol'). Una tarea que recae con mas
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 asi casi el 50% de los
pacientes con fenilcetonuria por ejemplo (la mas
frecuente de las EMH), describe situaciones de

frustracion y exclusién social, fundamentalmente »




dossier
adultos

PKU

» en relacion con sus necesidades dietéticas. | Pero tal vez, una de las estrategias mas eficaces

Alguno de mis pacientes pidid6 expresamente
ocultar su identidad a la hora de participar en una
entrevista en un medio local de comunicacién,
precisamente en relacidn 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 poblaciéon

Las enfermedades

para conciliar el trabajo en un paciente con
EMH sea la adaptacion o el cambio del puesto
de trabajo. Por desgracia, muchos convenios
laborales especificos (excluyendo a los
empleados publicos) no recogen ni siquiera los
procedimientos para solicitar la adaptacién del
puesto de trabajo. Pero
tampoco el empresario
cuenta con las suficientes
ayudas (bonificaciones
fiscales, importe integro

normal, ero los e .

pacientes siglfen teniendo metabolicas 5 B BELER € EEITD o
recelo a las reacciones hereditarias (EMH) I[?ara iei)gduer;dr?:cerSf?ecrliz
entre companeros fje representan un a estas situaciones
estudios y de trabajo. . - de los trabajadores
En cierto modo, los conjunto ampl’o de con una EMH. Las

pacientes quieren evitar
ser estigmatizados y las
restricciones  dietéticas
son un signo evidente de
su enfermedad.

Tal vez el ejemplo mas
claro de las dificultades
por las que atraviesan los
pacientes con EMH tiene
gue ver con el control de la enfermedad y las
condiciones laborales. Estda demostrado que un
trabajo a jornada completa y horario continuo
se asocia con un peor control metabdlico en los
pacientes y, de hecho, el porcentaje de pacientes
con contratos a tiempo parcial supera al de la
poblacién normal. Esto supone en si mismo un
desafio al que deben enfrentarse.

Los pacientes con alguna EMH, a menudo
debe solventar en su ambito de trabajo el alto
e inevitable absentismo laboral al que estan
abocados motivado por una gran dependencia
de asistencia sanitaria (ha de tenerse en cuenta
la afectacién de multiples érganos ocasiona que
los pacientes tengan que acudir a visitas médicas
de distintos especialistas) y en este aspecto,
los profesionales sanitarios y la administracion
debemos hacer un esfuerzo mayor en coordinar
la atencion y favorecer la conciliacion laboral a
través de la programacion y unificacion de citas, la
monitorizacién remota de controles metabdlicos
o herramientas como la tele-asistencia.

trastornos genéticos

de baja prevalencia que
afectan a distintas rutas
metabdlicas

administraciones
publicas deben facilitar
un marco legal que
respalde al paciente y
al empleador y adoptar
medidas de incentivacion
para este colectivo.

Tal y como se recoge

en el informe final de
la Conferencia Nacional EUROPLAN, “sélo con
el empleo se puede alcanzar la integracion, la
participacion, la autonomiay laindependencia de
las personas con discapacidad”. Afortunadamente
cada vez mas pacientes se sienten cdmodos en su
entorno de trabajo y una mayor conciencia social
permite integrar enfermedad y mercado laboral.
En mi opinién, resulta crucial el movimiento
asociacionista y en especial en este ambito de
las EMH. No solo como motor que impulsa la
investigacién 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, Munoz-Villanueva MC, Pérez-Navero
JL, Gil-CamposM. Necesidades sanitarias y
socioeducativas de nifios con enfermedades
raras de tipo metabdlico 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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RAFAEL ARTUCH?

BONAVENTURA Ruiz?

1 SERVICIO DE BIoQUIMICA. DEPARTAMENTO DE
ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS.

2 AREA DE GESTION DE LABORATORIOS.
HosPITAL SANT JOAN DE DEU, BARCELONA.

a 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 caracteristicas
epidemiolégicas del virus, hemos
llegado a una cierta convivencia con la
situacién que nos ha tocado vivir, lo que
permite acomodar rutinas profesionales
y familiares. Es con esta perspectiva que
nos proponemos reflejar cual ha sido el
impacto de la pandemia sobre el dia a dia
de nuestro laboratorio de enfermedades
metabdlicas hereditarias en un hospital
pediatrico de referencia.

La primera cuestidn a destacar es que
la COVID-19 tiene una baja incidencia
en la poblacion pedidtrica y esto se
hace extensible incluso a pacientes con
enfermedades metabolicas 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, si que se ha visto alterado el
dia a dia 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 méds cambios no atafe
a la manipulaciéon de muestras biologicas
y los procedimientos de andlisis. De

DE COVID-19

hecho, para la manipulacién de muestras
bioldgicas tenemos que seguir los
estandares que ya aplicabamos antes de
la pandemia, ya que cualquier muestra
bioldgica es potencialmente contagiosa
de enfermedades, por cierto, mucho mas
graves como fue en su momento el SIDA
o las hepatitis viricas, que se podian
transmitir por via sanguinea. En este
sentido, todas las muestras se manipulan
siguiendo protocolos de proteccién del
personal de los laboratorios clinicos. 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 vias
aéreas superiores. Este no es un tipo de
muestra habitual para nuestros analisis de
diagnostico y estudios de investigacion
en enfermedades raras. Es justo destacar
aqui el gran trabajo realizado en
secciones de nuestro laboratorio que

si han manipulado “muestras COVID”,
como el departamento de microbiologia
molecular liderado por la Dra. Carmen
Muioz-Almagro, que ha conseguido

en un periodo de tiempo muy breve y
plagado de dificultades estandarizar el
analisis por PCR para la deteccion 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 investigacion.

La parte mas cambiante ha sido la
relacidn interpersonal y los héabitos
higiénicos diarios. Al principio de la
pandemia, y debido al desconocimiento
y a la falta de protocolos claros, la
proteccion individual fue menor. En
este momento, esta completamente
normalizado el uso de mascarilla
durante toda la jornada laboral, el lavado >
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» frecuente de manos y la disminucion
drastica de la actividad social que se
produce en los hospitales, como puede
ser compartir un café o una comida.
Reprimir besos y abrazos cuando
corresponderia darlos es otra medida
necesaria, aunque dolorosa.

Como aspectos positivos, destacamos
tres adaptaciones a la situacion de estos
meses, que esperamos se consoliden mas
alla 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 afios se
ha practicado una parte
de actividad que no
ha sido esencial y que
se puede sustituir por
la telemedicina, con
entrevistas virtuales

La pandemia
originada por
el virus SARS-
Coronavirus-2 y
la enfermedad
que origina, la
COVID-19, han
cambiado muchos

La modificacién de turnos de trabajo.
A veces nos dejamos llevar por inercias
hasta que algin evento externo nos
obliga a reflexionar sobre como 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 podria facilitar la
conciliacion laboral y familiar.

En fin, aunque todo
se haya complicado
bastante, no podemos
dejar de aprovechar
aquellos cambios
que signifiquen
simplificacién y mejora.
Si lo conseguimos,
las incomodidades
sufridas por el camino
y el esfuerzo realizado
quedaran como recuerdo
y homenaje a aquellos
que no pudieron
seguirnos a causa de

de seguimiento de los
pacientes. Si queremos
mejorar nuestra sanidad
se impone una mayor
racionalizacion de los

de nuestros
comportamientos
profesionales,
sociales y
familiares

la COVID-19. Pero
mas importante aun,
especialmente para los
que nos dedicamos a la
medicina pediatrica, es

recursos.

Las reuniones
telematicas. Los
desplazamientos y viajes
de los profesionales para asistir a
congresos o sesiones clinicas 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 comunicacion telematica
han mejorado minimizando los
desplazamientos innecesarios.
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que nuestra voluntad y
nuestro propdsito sigan
intactos. El futuro de un
pais estd en su infancia
y no se deberia dejar

de destinar ningun recurso a la sanidad
y la investigacién en pediatria, muy
especialmente cuando estamos tratando
con enfermos cronicos. 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
nifo que nace con una enfermedad rara,
habitualmente tiene que lidiar con ella
desde el primer minuto de su vida. =



VNFERENCIA | Las lineas de accion
de la organizacion

L ultima conferencia de la European
aAssociation for Phenylketonuria y
Allied Disorders, de la que forma parte la
FEEMH, ha sido distinta que las demas.
Pensaba que iba a escribir estas lineas
afiadiendo que era porque teniamos la
oportunidad de albergarla en Espana.

Pero no: fue distinta porque por primera
vez en los 34 anos de la existencia de

la organizacion la conferencia tuvo que
celebrarse online. Ha sido muy triste para
nosotros, primero porque ya habiamos
puesto empefio 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 senti
algo mas sola, pensando en mi familia
europea metabdlica a la que no iba a poder
ver y abrazar.

La conferencia si se celebrd, y como tantas
conferencias en el 2020, se hizo online.
Esta decision tiene sus ventajas, pues

ha posibilitado una mayor participacion.
Pero también priva de los elementos tan
importantes como exposicién de nuevas
marcas y productos, comidas conjuntas

o compania. Este afio el programa era

mas bien escueto, pero aun asi variado.

Se abord6 el tema de la creacion de guia
dietética europea (Dra. Anita MacDonald),
se hablo de las terapias mas recientes
(Palynziq y terapia génica), se hablé del
envejecimiento en la
fenilcetonuria y de la

AGATA BAK

Conferences- espku conference 2020) y en
su canal de YouTube.

La actividad de la sociedad es, sin embargo,
mas extensa. Aqui solo me gustaria
mencionar algunas de las lineas 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 paises

y pertenecientes a distintos paises que se
comprometen a abogar por las necesidades
del colectivo. Entre los objetivos figura
asegurar criado neonatal exitoso en

toda Union Europea, vigilar el correcto
etiquetado de la comida, velar por el acceso
a los tratamientos existentes y promover
introduccion de nuevas terapias, entre

otras cuestiones. En resumen, se trata de
responder a las necesidades no cubiertas de
los pacientes.

Por otra parte, las guias europeas de
fenilcetonuria se publicaron hace unos
afos ya. A la organizacion le interesa,
naturalmente, hasta qué punto estas
recomendaciones se estan implementando
en los paises miembros, si hay algunas
resistencias (y por qué) y si hace falta llevar
a cabo una actualizacién. Mientras que
la actualizacion como tal le corresponde
a nuestros profesionales (que colaboran
con la ESPKU a través de

" J** #ESPR m Su C0m|té Clentl'fICO),
Sﬁ;ct’i%fﬂiéyn;:na . + 33 VIRFAAS queremos saber también
q #/*N\\ | ESPKU CONFERENCE la opinion de los propios

interesa cada vez mas

— se insistio (en la muy
interesante ponencia de
la Dra. SusanWeisbren)
en los desafios para la
salud mental. El jurado
eligié a Sanja Peric,
incansable activista

por las personas con
enfermedades raras

en Croacia, para
galardonarla con el
premio Sheila Jones. La
conferencia entera quedo
grabada y se puede
consultar en la pagina de
la organizacion (ESPKU-

October 30", 2020
November 1%, 2020

pacientes.

Hay muchos indicios

de que la préxima
conferencia, la XXXV,
también podra celebrarse
solo virtualmente. A
Espanfa le tocaria esperar
su turno una vez mas.

El consuelo es que en
esta nueva realidad
terrible todavia podemos
hacer redes, apoyarnos
mutuamente y juntos
trabajar por la mejora de
las condiciones de nuestro
colectivo.




TERAPIA GENICA

ESTADO DE

EN FENILCETONURIA

Me¢ Luz Couck Pico
ALVARO HERMIDA AMEIJEIRAS

UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE
ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS.
HosprTar CLINICO UNIVERSITARIO DE SANTIAGO

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 mas comunes
conocidas. Algunas de ellas, que llegaban a
resultar fatales en el pasado, ahora son afecciones
crénicas, y algunas incluso pueden curarse. En el
ambito de las enfermedades raras, sin embargo,
los pacientes tienen opciones de tratamiento
limitadas. De las mas de 7,000 enfermedades
raras conocidas, menos del cinco por ciento tiene
una terapia aprobada.

El pilar del tratamiento a dia de hoy para
gran parte de las enfermedades minoritarias de
caracter metabolico, incluida la fenilcetonuria
(PKU), continua siendo el tratamiento
dietético restrictivo en principios activos
(ya sean proteinas, grasas o azucares) y
suplementado con férmulas artificiales. Pero
es una realidad que no podemos obviar, que
en algunos pacientes a pesar del cumplimiento
de las recomendaciones dietéticas el control
metabdlico es insuficiente (hasta en un 50%
de la poblacion 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 formulas exentas de
fenilalanina, o introducen nuevos productos
nutricionales como el glicomacropéptido
(GMPro®), junto con las mds recientes
innovaciones farmacoldgicas como el
reemplazo enzimatico sustitutivo (pegvaliasa;
Palynziq®) o el desarrollo de moléculas que
actuan como chaperonas o “facilitadoras” de la
funcién enzimatica (sapropterina; Kuvan®).

La terapia génica consiste en la modificacion
genética de las células para combatir alguna
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LA CUESTION

enfermedad. Aproximadamente el 85 por
ciento de las enfermedades raras son causadas
por una mutacion genética, lo que las convierte
en objetivos ideales para la terapia génica. A
menudo se administran usando un vector viral,
siendo el mds comun 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 ahi, el vector infecta
las células del paciente tal como lo hace un
virus tipico, depositando la secuencia de ADN
en el nucleo de la célula. Esta forma de terapia
génica causa efectivamente que las células
“infectadas” produzcan proteinas funcionales
(ver Figura 1).

Actualmente en el ambito de la
fenilcetonuria existen dos ensayos clinicos en
marcha basados en una estrategia de terapia
génica a nivel internacional, ambos en fase
clinica, es decir empleandola ya con pacientes
reales pero todavia en fases muy iniciales y en
los que atn es pronto a dia 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 preclinica
(es decir realizados en animales y todavia no
empleado en humanos) han demostrado la
eficacia de distintas estrategias de tratamiento
génico (incluyendo la técnica de edicién génica
o CRISPPR, o la administraciéon 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 raiz de los primeros resultados publicados.
Ocasionalmente los virus utilizados como
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Figura 1. Secuencia de administracion de la terag

vectores para la transferencia de genes pueden
causar respuestas inmunes y reacciones
inflamatorias en el paciente que se han resuelto
rapida y satisfactoriamente en la gran mayoria
de pacientes.

Los ensayos clinicos requieren una
organizacion significativa, tiempo y dinero
para completarse, pero son fundamentales
en el proceso de desarrollo de farmacos. La
Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabodlicas Congénitas de
Santiago participa activamente en algunos
de los primeros ensayos clinicos en terapia
génica para enfermedades metabdlicas
que se estan poniendo en marcha en los
ultimos afos a nivel internacional, como la
mucopolisacaridosis I1I, el déficit de ornitina
transcarbamilasa (OTC), la glucogenosis tipo
Ia, la enfermedad de Wilson y préximamente
la fenilcetonuria.

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

temprana en el

tratamiento de

las enfermedades

metabolicas
hereditarias y desde la Unidad de Diagndstico
y Tratamiento de Enfermedades Metabolicas
Congénitas, queremos agradecer a la
Federacion Espafiola de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias (ASFEGA), la
oportunidad que nos brinddis una vez mas,
para divulgar a todas las familias los avances
mas destacados y recordaros que continuamos
trabajando siempre por y para los pacientes. =
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PENSANDO EN LA FAMILIA METABOLICA

EL DESAFIO DE SER
HERMANO DEL PACIENTE

LAURA CHAMORRO BORRA

PsSICOLOGA EXPERTA EN ATENCION TEMPRANA.
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COLEGIADA: M-23632. CENTRO DE ATENCION
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a familia que recibe un diagndstico de

una enfermedad metabdlica 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 dedicacion, tanto en la
infancia como en la edad adulta, segtin sus
caracteristicas individuales y las implicaciones
del diagnostico, el pronodstico y la evolucion
de la enfermedad del familiar.

Ante esta vivencia, los hermanos se
embarcan en un gran desafio. 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. ; Cémo viven ellos la
especial atencion al hermano o hermana?,
slas frecuentes hospitalizaciones o visitas a
urgencias?, ;o si han de tener cuidado con lo
que comen delante de ellos? ;Coémo llevan
las visitas atencién temprana si las hay? o
slas 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 comun que desarrollen
determinados roles para afrontar tal
experiencia, la nifia buena que nunca molesta,
la nifia rebelde que tiene muchas rabietas, el
nino 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

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 gestion se trata de ver

si alguno de estos roles esta encasillando

a la persona, generandole dificultades en
otras relaciones, generando emociones de
sobrecarga, o impidiendo expresar sus propias
emociones y su manera real de ser. Asi es
clave dar el espacio y la oportunidad para
jugar diferentes roles, que los nifos y adultos
no se queden limitados a uno concreto, si no
que puedan jugar sus multiples maneras de
ser y ser reconocidos por ellas.

En este desafio uno de sus mayores logros
es sentirse acompafnados 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 acompanar las emociones y
experiencias que ellos también viven ante esta
situacion, y ante sus experiencias cotidianas.
Acompanar implica observar, escuchar, poner
en palabras, simplemente abrazarse, y en >

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS 2021



EL DESAFIO DE SER

HERMANO DEL PACIENTE

> especial comprender emociones que a veces

podrian ser dificiles de manejar para la familia.
Van a experimentar todas las emociones, por
lo que segun el momento y la situacién nacera
el enfado, tristeza, alegria, la vergiienza, etc.
Todas son legitimas, y eso implica que habra
veces que sera sencillo para los padres, u

otras sera dificil sostenerlas y acompanarlas,
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 Nufez y
Rodriguez en uno de sus libros', “es beneficioso
para el desarrollo de

los hermanos el ser

acompariados por adultos '
atentos, comprensivos y
siempre disponibles para
ofrecer el esclarecimiento
oportuno en cada fase
evolutiva™

Relacionado con
esto ultimo, tenemos
la necesidad de
informacion que
requieren los hermanos.
La informacion de la
que dispone el nifio
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
fantasia alrededor de ello. Ademas de liberar
de incdgnitas también puede liberar de culpa
si ya se ha activado la imaginacién para dar
respuesta a lo que esta sucediendo. Los nifos,
los adolescentes y los adultos saben que algo
esta ocurriendo, ya de niflos escuchan

1 - B. Nufiez y L. Rodriguez, Los hermanos de
personas con discapacidad: una asignatura
pendiente. Asociacion Amar - Buenos Aires, 2004
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La familia que recibe
un diagndstico de
una enfermedad
metabdlica de uno
de sus hijos se ve
inmersa en un cambio
vital muy importante

mas de lo que creemos como adultos, y son
sensibles a nuestras emociones y estados de
animo. A edades mas tempranas, para que sea
mas sencillo de comprender, se pueden utilizar
ejemplos del dia a dia, referencias a las visitas a
los especialistas, cuentos, etc. La informacion
siempre aliviard la ansiedad y tensiéon que

los hermanos pueden sentir alrededor de

los cambios que ya estd percibiendo, y serd
igualmente necesaria a medida que van
cambiando las circunstancias, la edad, las
caracteristicas o condiciones del hermano.

Les encanta tener un espacio y tiempo
concreto con sus padres: el domingo por la
manana, la salida conjunta
una vez al mes o la tarde
que le llevan a inglés y que
se extiende un poco mds 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 atencioén
aunque su hermano/a en
muchas ocasiones por las

circunstancias puede tener
. mas cantidad. Si ademas

pueden elegir lo que se

va a hacer en ese tiempo
conjunto con un progenitor o ambos, suele ser
para ellos mucho mas valioso.

Los hermanos se encuentran en ocasiones
ante desigualdades con el hermano con
la enfermedad en cuanto a los limites y
derechos que establecen y asignan los padres.
A veces, por las continuas hospitalizaciones,
la sobreproteccion o compensacion 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 limites y derechos, que las acciones de
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comunidad
metabdlica

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 alteracion del desarrollo
o la discapacidad, si también la hay asociada.
Se abren muchas dudas y preguntas, como si
es algo temporal o si tiene cura. A veces no
se podra responder, y tendran que aprender
a navegar la incertidumbre durante un
tiempo corto, mientras que en otras ocasiones
cuando existe poca informacion sobre la
enfermedad, las respuestas vendran del dia
a dia. 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

familias

poder decidir hasta donde pueden implicarse
y que no sean solo los padres quienes tomen
esa decision, en aquellas cuestiones que

por las caracteristicas y el prondstico de su
hermano pudiera ser necesario que tengan
una participacion mas activa en su vida.

La adaptacion psicoldgica de los hermanos
a la situacion depende de la edad, el sexo,
el orden de nacimiento, el numero 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 sefialar como
un elemento clave en su adaptacion, son por
encima de todo, las reacciones de sus padres,
su capacidad de aceptacion y su adaptacion
a la nueva vivencia. Los padres son modelos
para gestionar la noticia, el dia a dia, las
hospitalizaciones, el estrés por el manejo
de la dieta, el retraso o consecuencias en el
desarrollo, etc. >
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Las conclusiones de diferentes estudios
verifican lo compartido por los hermanos?
nos indican que la adaptacion psicolédgica
de los hermanos es mayor en la medida que
la familia se mantiene unida, hay buena
comunicacion y hay pocos conflictos entre sus
miembros. Igualmente, se ha observado que
es frecuente la aparicion de sintomas en los
hijos cuando los padres presentan dificultades
para adaptarse a lo que estdn 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 linea, 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, podran 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 estan
amplificadas, asi la intensidad de la vivencia
es mayor, y esto la hace diferente aun siendo
similar. Por ello, a veces el mayor desafio es
centrarse en lo natural de la relacion entre
hermanos, recordar que en todas ellas se dan
tanto las interacciones positivas como las
antagonistas. Recordar que por esa necesidad
de afecto y atencion de los padres que tienen
los hijos es natural que surjan los celos y la
rivalidad, y que también forman parte de esa
relacion la cooperacion 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 carifo hasta la
hostilidad, el resentimiento y el odio.

2 - Lobato, D. (1992). Hermanos y hermanas de
nifios con necesidades especiales, Inserso, Madrid.
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Por otro lado, ademas del papel que
desarrollen los familiares y personas de
referencia, dentro del acompafnamiento de los
hermanos, existen diferentes recursos donde
pueden sentirse apoyados. Asi 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 asi, hace que se sientan
menos solos y mas comprendidos. Existen
ademas grupos de apoyo para hermanos que
tutelan en la edad adulta, talleres de reflexion
o «hermanos expertos» que hablan con las
familias de hijos pequefios sobre como fue
su vivencia y lo que necesitaron o les sirvio
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 intervencién
familiar en la que el profesional tenga una
visién 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 ttiles para los
padres y los demas familiares. Ademas del
acompanamiento 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 mas importante dentro de
este desafio que viven y van a vivir a partir
del conocimiento de la enfermedad, es que
tengan espacio y voz a lo largo de su viday
en las de sus padres. Asi como que la familia
logre acompanar las vivencias, emociones y
las necesidades que como nifos, adolescentes
y finalmente adultos van a experimentar, no
solo como hermanos sino también como
cualquier otra persona. =



GRUPO DE TRABAJO

HELENA CARPIO ANGUITA

Famirias GA

oy la mamad de....” Seguro que todos
los padres habéis pronunciado esa
frase cada vez que acudis a los
centros sanitarios o a las terapias. Sin duda, el
trabajo mas importante y dificil de nuestras
vidas, es ser padres de un nifio con un
error congénito del metabolismo. Dia a dia
aprendemos, con cada visita de seguimiento,
analitica, ingreso.... Pasamos del miedo y la
inseguridad mas profundos, a la confianza
en nuestras acciones. jQué seria de mi sin
la madre que me consol6 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. Alddmiz y el Dr. Gonzilez Lamufio

sus consecuencias familiares y sociales, y
somos capaces de detectar las deficiencias a
mejorar. Podemos brindar apoyo emocional
desde nuestra propia experiencia; ofreciendo
informacion y educacion para la salud
adecuada a la situacion; 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 integracion 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 comprension de la patologia
y sus consecuencias, promoviendo el uso
racional de los servicios sanitarios, generando
sensacion de competencia y reduciendo los
sentimientos negativos.

El papel de nuestros profesionales es

(dos grandes profesionales, evidente y
con una i
esencial, son
1rn,p1‘lcaC10n nuestra fuente de
maxima en V11 23 JJ imi
mam conocimiento y

evolucionar Soy I a ama de e cuidados
la asistencia

En esta

de nuestras

patologias) me

propusieron ser la voz de las familias, la
respuesta estaba clara.

AECOM vy Sociedad es el grupo de trabajo
(dentro de la Asociacidn para el estudio de
los errores congénitos del metabolismo) cuya
mision es establecer una relacién entre los
profesionales y los afectados de enfermedades
metabdlicas hereditarias, y sus asociaciones.

Con esta relacion, queremos empoderar
a los afectados y sus familias, fomentando
su autonomia; 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 accién social, ya que
compartimos un problema de salud, con

union 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 vias distintas; crea una
base esencial para el desarrollo de actividades
coordinadas, evitando la dependencia o el
paternalismo, acercando el conocimiento
cientifico de forma entendible y aplicable a
nuestro dia a dia 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. =

- correofamiliagal@gmail.com
- ae3com.eu
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COMORBILIDADES EN ERRORES

INNATOS DEL METABOLISMO

CARLOS ALCALDE MARTIN

SERVICIO DE PEDRIATRIA, HOSPITAL
UNIVERSITARIO R0 ORTEGA. VALLADOLID

os errores innatos del metabolismo
| (EIM), de forma individual tienen una
incidencia muy baja, la mayoria 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
afo 2021 hay descritas mas de 1500 errores
innatos del metabolismo segun la base de

datos www.iembase.org

La mayoria de estas enfermedades
tienen, un fenotipo muy amplio, con una
presentacion de sintomas y 6rganos afectados
variados. Lo que lleva asociar numerosas
comorbilidades. Estas comorbilidades de los
trastornos metabolicos se deben a multiples
causas, las principales podriamos englobarlas:
el desarrollo natural de la propia enfermedad,
a secuelas crénicas de la misma, y a efectos no
deseados del tratamiento de base.

Si repasamos los EIM mas comunes en
nuestro medio los podemos agrupar en 3
grupos: EIM “tipo intoxicacion” donde el
6rgano mas afectado seria el sistema nervioso
central, y los de tipo “déficit energético” se van
a afectar los 6rganos de mayor consumo de
energia, cerebro, corazdn, higado, musculos.
Y por ultimo los de “depésito de moléculas
complejas”, donde se depositan en todos los
tejidos causando una clinica variada segun el
6rgano afectado.

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

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
patoldgicos 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 férmulas para el tratamiento de
las PKU se van optimizando con el tiempo,
y practicamente 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 estan en estudio si el tratamiento
nutricional con altos aportes de aminoécidos
pueden ser una sobrecarga para el
funcionamiento del rifidén. En pacientes con
hiperfenilalaninemia, incluidas las formas
benignas, que no precisan dieta, hay una
mayor incidencia de trastorno por déficit de
atencion 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
concentracion, de conducta que empeoran
su calidad de vida y el rendimiento escolar
y laboral. Hay que afiadir lo que podriamos
llamar la “comorbilidad social”, ya que
nuestros pacientes tienen dificultades para
realizar actividades sociales y ludicas debido
a su dieta restringida. Otro problema son
los trastornos de mineralizacidn 6sea:
causados por déficit de aportes de calcio,

de vitamina D, y por la afectacion de la
hiperfenilalaninemia en la mineralizacion
6sea. La presentacion de osteopenia u
osteoporosis, favoreciendo las fracturas dseas,
que se presenta a partir de la infancia tardia.
Por lo cual, se realiza de forma rutinaria  »
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» medicidn de la densidad 6sea mediante
una densitometria, a partir de los 8 afios
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
estdn aplicando recientemente, como la dieta
con glicomacropéptidos (proteina entera
muy baja en fenilalanina), terapia enzimatica
y una futura terapia génica podrian 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
organicas. Se
producen por una
alteracion en el
metabolismo de los
aminoacidos. La

Los errores innatos
del metabolismo (EIM),
de forma individual
tienen una incidencia
muy baja, la mayoria
de ellas se consideran
ultra raras.

colocacién de sondas de gastrostomia para la
alimentacion.

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

El tratamiento nutricional en estos
pacientes es muy severo, y causa muchas veces
déficits carenciales, que pueden manifestarse
con problemas cutaneos,
como el déficit de
isoleucina que causa
afectacion cutdnea grave.
O el déficit de metionina,
que se asocia con dafio

neurolégico crénico.

Algunas enfermedades
asocian aumento del
riesgo tromboembolico
principalmente las que

tienen aumento de la
homocisteina, como la
homocistinuria clasica,
trastornos del folato

clinica es de tipo

intoxicacion, por el dafio producido por los
acidos organicos y aminodacidos en multiples
organos. En la acidemia metilmaldnica se
produce dafo renal a medio y largo plazo, que
va a provocar en muchos pacientes necesitar
depuracién extrarrenal. Comun a la mayoria
de estas acidemias organicas, tenemos

el dafio cerebral, que va a causar retraso
psicomotor o trastornos motores aislados
graves (como en la Aciduria Glutarica tipo
1). Estas secuelas se van a manifestar por
problemas de movimiento, de deglucion,
deformidades y limitaciones articulares que
haran que precisen tratamientos ortopédicos,
administracion de toxina botulinica, o la
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y algunos déficits de
cobalamina (vitamina
B12) asociados a academia metilmaldnica.

Hay un grupo de errores innatos del
metabolismo, donde el tratamiento es capaz
de controlar los sintomas mas graves de
la enfermedad, pero otros sintomas solo
mejoran parcialmente. Como ejemplo
podemos hablar de la galactosemia clasica,
que conseguimos controlar el dafio hepatico
y ocular (desaparicion de las cataratas) pero
no asi tanto los trastornos emocionales ni
psicomotores, ni los problemas hormonales
del desarrollo y maduracién sexual. Por
lo que hay que hacer una busqueda activa
de ellos, cumpliendo de forma estricta



el protocolo de seguimiento para poder
detectarlos y tratarlos adecuadamente.

Formas severas de los defectos del ciclo
de la urea, precisaran trasplante de higado.
Para evitar el rechazo, se trata con farmacos
inmunosupresores, lo que llevara un grado
de inmunosupresion 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 mas
leve. También otras enfermedades como
la enfermedad del jarabe de orina de arce,
conlleva un grado de inmunosupresion.
Este pasado afio 2020, hemos vivido una de
las pandemias mas graves de la historia, y a
pesar de ello la enfermedad COVID19 no
ha tenido una incidencia importante en los
pacientes con trastornos metabolicos, salvo
casos aislados. A pesar de ello su asistencia
si se ha visto afectada, al disminuir el
numero 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 energia lo forman: las
enfermedades mitocondriales, los
trastornos de la B oxidacion, o los defectos
de produccion de glucosa. Se presentan
signos clinicos en los érganos que necesitan
mayor consumo energético: Como el
cerebro, causando problemas de desarrollo
neurologico y epilepsia. El corazén con el
desarrollo de miocardiopatias, que causan
fallo de la funcion cardiaca y aparicién
de arritmias. El higado que disminuye
su funcién y aparece hipoglucemia e
hiperamoniemia. A nivel muscular
desarrollando hipotonia. O hematolégico,
que por mala funcién de la médula dsea
aparece anemia por descenso de globulos
rojos, o neutropenia por descenso de los
glébulos blancos. Los tratamientos de base
de cada enfermedad, junto a otros como
la instauracion de marcapasos cardiaco,

transfusion de células sanguineas, o farmacos
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
funcién de los érganos que los forman.
Como ejemplo mas comun, hablaremos del
grupo de enfermedades lisosomales como
las mucopolisacaridosis (MPS). Las MPS
presentan problemas graves a nivel esquelético
(deformaciones 6seas, talla baja, problemas
de inestabilidad de la columna vertebral),
cardiolégico (afectacion valvular, y rigidez del
miocardio), oculares (cataratas), neuroldgicas
(retraso del desarrollo psicomotor),
respiratorios de obstruccion de las vias
aéreas, sobre todo a nivel alto, provocando el
sindrome de apneas obstructiva del suefio.
Para algunas de ellas existen tratamientos
enzimadticos sustitutivos, que mejoran
s6lo una parte de la sintomatologia. Pero
otras de estas afectaciones precisaran un
tratamiento especifico por parte de otros
especialistas, intervenciones quirurgicas:
por parte de otorrinolaringologia,
traumatologia, oftalmologia, o la terapia
con ventilacién no invasiva domiciliaria,
terapia rehabilitadora etc.

Por ello para minimizar la aparicién de
otras enfermedades asociadas a los EIM,
hay que lograr un buen cumplimiento
terapéutico, y realizar un seguimiento
adecuado. Por lo variado de su presentacion
precisan de equipos multidisciplinares
para su tratamiento. Los protocolos y las
guias clinicas existentes son una ayuda
fundamental para el clinico. Muchas veces,
por desgracia no existen guias para estas
enfermedades, y por ello la colaboracién de
pacientes, asociaciones de pacientes, clinicos
e investigadores es imprescindible para poder
realizar estudios que aporten algo mas de luz
a la historia natural de los EIM. =

(Ver Bibliografia en https://metabolicos.es/revista-2021-referencias)
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A CARGO DE

HELENA CARPIO ANGUITA

Son numerosas las cuestiones que
desconocemos cuando padecemos una
metabolopatia 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 minusvalia). Cémo
se obtiene, qué ventajas tiene o quién puede
optar a ello, son preguntas a las que nos
responde la Direcciéon General de Atencién a
personas con discapacidad de la Comunidad
de Madrid a través del email.

¢CUALES SON LOS PASOS PARA OBTENER

UNA VALORACION DE LA DISCAPACIDAD?
El reconocimiento inicial de la valoracién de
discapacidad puede solicitarse en cualquier
momento a peticion del interesado, aportando
todos los documentos justificativos (médicos,
psicologicos, psiquiatricos...) para su
valoracién por parte de un drgano técnico
dependiente de las Comunidades Auténomas
formado por un médico, un psicélogo y un
trabajador social.

Para tramitarlo se puede acudir a la
Consejeria de Asuntos Sociales de su
localidad o Ayuntamiento, donde un
trabajador social nos informara sobre los
pasos a seguir para que le realicen la revision
que certifique el grado de discapacidad. Cada
Comunidad Auténoma rige sus propios
centros de valoracion de la discapacidad y son
los encargados de la valoracion, calificaciéon y
reconocimiento administrativo del grado de
discapacidad y asumen, ademas, funciones
de informacién, orientacion profesional
e intervencion terapéutica en régimen
ambulatorio.

Tras la presentacion preliminar de
documentos, se dara cita para la valoracion.
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¢COMO SE VALORA EL GRADO DE

DISCAPACIDAD?
La valoracidn la realiza un equipo
multiprofesional formado por médico y
psicologo que valoran los aspectos inherentes
a su especialidad sanitaria y un trabajador
social que valorar la situacién 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 caracter nacional, valorando tanto las
limitaciones funcionales que presenta la
persona (consecuencias de la enfermedad,
limitacion sensorial, fisica, organica, psiquica)
como los factores sociales complementarios
que actuan de barrera.

¢QUE INFORMES PUEDEN SER
RELEVANTES PARA ESTAS VALORACIONES?
El interesado debe aportar los informes
médicos y/o psicoldgicos asociados a
su enfermedad, actualizados a la fecha
de presentacion de la solicitud de
reconocimiento del grado de discapacidad

¢COMO SE REALIZA LA VALORACION?

La persona pasara por un tribunal médico
aportando los informes médicos donde
consten datos de la enfermedad por la
cual va a solicitar el certificado, tendra que
entrevistarse con varios profesionales, y entre
todos, dictaran un dictamen para decidir el
grado de discapacidad.

- Un profesional médico.

- Un psicélogo.

- Un Asistente social.

¢QUE ASPECTOS SON VALORADOS PARA

LA DISCAPACIDAD EN PEDIATRIA?
En general la valoraciéon de discapacidad
en ninos la realiza el equipo completo
(EVO) formado por médico rehabilitador,
psicologo y trabajador social. En pediatria
y mas concretamente en nifios de 0 a 6 aflos
sabemos que pueden no tener deficiencias



Direccion General de Atencion

a Personas con Discapacidad
CONSEJERIA

DE POLITICAS SOCIALES Y FAMILIA

Comunidad de Madrid

permanentes, en los que aiin no se han
aplicado todas las medidas diagndsticas

y/o terapéuticas indicadas, que pueden
presentar sindromes o expresiones clinicas no
confirmadas y que realizamos valoraciones
precoces que dificultan la estimacion

del posible déficit. Por ello realizamos
valoraciones revisables en el tiempo en
funcion de la evolucién y diagnéstico a
criterio del equipo.

De acuerdo al Real Decreto de valoracion
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, afectacion cognitiva y
déficit de atencion.

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

- Se valora la existencia de epilepsia, clinica
motora y neuroldgica, respuesta a tratamiento
médico, terapia rehabilitadora y de atencién
temprana.

¢QUE ES LA RESOLUCION DEL GRADO DE
DISCAPACIDAD?
La valoracién de
la discapacidad se
muestra en porcentaje
segun su alcance; la
resolucion de grado
de discapacidad
igual o mayor a un
33% acredita que
la persona que lo
posee presenta una
limitacién funcional de
caracter permanente
o0 transitorio;
teniendo en cuenta
tanto los factores
discapacitantes, como
los factores sociales (la
edad, entorno familiar,
situacién laboral y

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

El dictamen técnico facultativo contiene

el diagnostico, grado de la discapacidad y,
en su caso, la determinacién de la existencia
de dificultades para utilizar el transporte
colectivo. Este documento se entrega al
interesado junto a la resolucién 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%.

¢QUE TIEMPO DE DEMORA PUEDE EXISTIR

PARA ESTE TIPO DE VALORACION?
El tiempo medio de tramitacion de un
expediente de reconocimiento de grado de
discapacidad para nifos es de unos 9-10
meses y un mes para la resolucién. En adultos
la media de citacion es de un ano y dos meses
para la obtencion de la resolucion.

¢CADA CUANTO TIEMPO HAY QUE

CONTINUAR REEVALUANDOSE HASTA UN

CERTIFICADO DEFINITIVO?
Cada caso es diferente en funcién de
la evolucidn, respuesta a tratamiento,
complicaciones y situacién
clinica. A criterio del equipo.

i ¢SE PODRIA CONSIDERAR
CIERTO GRADO DE

DISCAPACIDAD EN LOS
ADULTOS QUE PADECEN
PATOLOGIAS EN LAS QUE
UN CORRECTO MANEJO DEL
TRATAMIENTO PREVIENE
LA MAYORIA DE LOS
SINTOMAS, PERO IMPLICA UN
CONSIDERABLE CAMBIO EN
LA VIDA DIARIA Y OCASIONA
PROBLEMAS SOCIALES Y/O
PSICOLOGICOS?

En la valoracién de
discapacidad intervienen
varios profesionales sanitarios
como psicologos y trabajadores
sociales que valoran estos
problemas. >
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> EL CERTIFICADO DE DISCAPACIDAD
m PUEDE FAVORECER EL ACCESO AL
MUNDO LABORAL Y EN GENERAL LOS

TRASTORNOS DEL COMPORTAMIENTOS
SON DIFICILMENTE VALORABLES,
O LA NECESIDAD DE ALIMENTARSE
FRECUENTEMENTE, O LO QUE PROVOCA
LA ALTERACION DE LOS NIVELES DE
AMINOACIDOS-ACIDOS ORGANICOS COMO
IRRITABILIDAD, CAMBIOS DE HUMOR,
QUE NO FACILITA EL MANTENER EL
TRABAJO, FAMILIA, PAREJA..., RETRASO
MENTAL, ALTERACION COGNITIVA DE LAS
FUNCIONES EJECUTIVAS. éCOMO PUEDEN
SER VALORADOS ESTOS HECHOS?
Deben aportar los informes médicos,
psicologicos, escolares, atencion temprana
y demas terapeutas a los que acudan. En
dichos informes habra constancia de esos
aspectos, tanto de su diagndstico como
evolucion con los tratamientos, apoyos y
terapias recibidas.
EN EMPEORAMIENTO DE LA SITUACION
BASAL, {COMO DEBEMOS ACTUAR LOS
AFECTADOS PARA REEVALUACION?
Deben solicitar una revision de su grado de
discapacidad por agravamiento.

Si la resolucion de grado es definitiva, por no
preverse mejoria, se
puede pedir revision
por agravamiento o
mejoria transcurrido
un plazo minimo

de dos afos desde la
fecha de la resolucion,
salvo que se acredite
error de diagndstico
o se hayan producido
cambios sustanciales
en las circunstancias
que dieron lugar al
reconocimiento de
grado, en cuyo caso
No sera preciso agotar

dicho plazo.

Si la resolucion de
grado establece un

plazo de validez es
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necesario solicitar la revision dentro de los tres
meses anteriores a la fecha fijada para que la
resolucion no pierda su vigencia.
¢EXISTE ALGUN DOCUMENTO O
PROFESIONAL DE APOYO EN EL QUE
BASARSE PARA LA VALORACION DE LOS
AFECTADOS CON ERRORES CONGENITOS
DEL METABOLISMO?
De acuerdo al Real Decreto se realiza una
valoracion combinada por el EVO en funcién
de los informes presentados (habitualmente
unidades médicas especializadas, escolares,
atencion temprana) y anamnesis / exploracion
el dia de la valoracion. Si se precisara algin
tipo de informe se solicitaria el dia de la
valoracién a dichos profesionales a través de
los padres.
¢QUE DIFERENCIA HAY ENTRE
DISCAPACIDAD, INCAPACIDAD LABORAL
Y DEPENDENCIA?
Las personas con discapacidad son aquellas
que presentan deficiencias fisicas, mentales,
intelectuales o sensoriales, previsiblemente
permanentes que, al interactuar con diversas
barreras, puedan impedir su participacion
plena y efectiva en la sociedad en igualdad
de condiciones con las demas. Las personas
con discapacidad afrontan limitaciones
para realizar determinadas actividades
(por ejemplo, oir, andar, etc.), pero no
siempre necesitan la ayuda de otra persona
en las actividades basicas de la vida diaria.
El reconocimiento de la discapacidad
corresponde a la Direccién General de
Atencion a Personas con Discapacidad de
la Consejeria de Politicas Sociales, Familias,
Igualdad y Natalidad.

La incapacidad laboral es la limitacion
que presenta una persona para el desempefio
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 caracter
permanente en que se encuentran las
personas que, por razones derivadas de la
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edad, la enfermedad o la discapacidad, y
ligadas a la falta o a la pérdida de autonomia
fisica, mental, intelectual o sensorial, precisan
de la atencidn de otra u otras personas o
ayudas importantes para realizar actividades

basicas de la vida diaria. Su reconocimiento
corresponde a la Direccion General de
Atencion al Mayor y a la Dependencia de la
Consejeria de Politicas Sociales, Familias,
Igualdad y Natalidad. =

BENEFICIOS PRESTACIONES FAMILIA
FISCALES pRANat e ECONOMICAS NUMEROSA
Tarjeta especial Pension de VIVIENDA
Patrimonio de transporte invalidez ingresos ler. ayuda a
protegido segun Comunidad insuficientes. = 18 joﬁéqnl; ma‘;ores y
de residencia afios, discap. + 65% con discapacidad
Publi
IRPF TARJETADORADA | Resenacel7s | ° o sgite
Bodiceionss RENFE minimo del cupo QUIOSCOS
B de plazas, 1000 euros/afio Uno odos .
personas con Mayores de 18 di -6>33% | ascendientes con Solicitud en la
discap. acargoy | afos con discap 2% para +18 afos 4747 20 | doshijos unode | Junta Municipal de
familia numerosa =0> 33‘%. Y discapacicad RN 65% 5 ellos con Distrito
(hijos o padres) acompanante intelectual 712080 = 6> 75% discapacidad
Segun Comunidad
IVA adquisicion y exencion de tasas Nacimiento o
reparacion de Aparcamiento de examen adopcion en
vehiculo movilidad s familias ACTIVIDADES
reclucida, con acreditacion numerosas, RECREATIVAS
adquisicion o de movilidad monoparentales o IMSERSO
reparacion de reducida madres con discap
sillas de ruedas 1000 euros
Subsidios
econémicos y AYUDAS
Ayuda economica pensiones TECNICAS
o bono-taxi para asistenciales: Adaptaciones de
aquellos que no garantia de ingreso viviendas.
puedan usar minimo, tercera
transporte publico Privado: persona, movilidad medios de
- Yy Compensacion transporte
2% de plazas por transporte
cuando tengan
mas de 50 ENTROS
trabajadores, Reduccion en la DISCAPACIDAD
Impuesto de bonificaciones en | eclad cle Jubilacién
e 15 cotzacion Dos ascendientes FISICA
Vehiculos a Sree o
ke Eie Pension discapacidad o al
personas con incapacidad MEenos uno con JUSTICIA
discapacidad permanente total. | discapacidad igual | GRATUITA, TASAS
absoluta o gran o superior al §5% JUDICIALES
nvalidez
Subvenciones
atencion temprana.
psicoterapia,
- asistencia personal.
f"e"c'm‘f; Adaptacion de domiciliania. Prestacion
i vehiculos asistencia farmacéutica
institucionalizada,
comedor,
transporte,
residencia.
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APLICACIONES PARA LLEVAR

HELENA CARPIO ANGUITA
M. Luz IGLESIAS CARCANO
NICOLAS BOTTINI

dieta hipoproteica desafia todo

lo que sabemos de los alimentos.
Para asegurar que se mantenga un aporte
adecuado de nutrientes y calorias para crecer
y desarrollarse, contamos con la ayuda
constante de nuestro equipo metabdlico. Pero
que la dieta sea apetecible y variada, ademas
de seguir sus pautas, es totalmente nuestra
responsabilidad.

' aer de lleno en el mundo de la

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

= ODIMET: (www.odimet.es/) este buscador
es nuestra herramienta basica, de la que
muchas otras aplicaciones recogen sus datos,
ya que contiene una informacién 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 informacion nutricional, incluidos
aminoacidos.

» 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 patologia,
al buscar el alimento, puedes elegir si
contabilizar los datos en el aminoacido o en
proteinas, y te proporciona alternativas para
intercambiar con otros alimentos.
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UNA DI1ETA HIPOPROTEICA

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

= GUIA METABOLICA:
(www.metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org)
pagina del Hospital Sant Joan de Deu,

que nos es muy util 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 calorias para los que tenemos
que aplicar el régimen de emergencia en
situaciones de catabolismo.

m3tabdlica

-----

Tu hijo ha sido diagnesticado de un €ITor conginito
fmmﬁcm

Su tabla de equivalentes proteicos es de
las mas usadas al comenzar la alimentacion
complementaria. Y por supuesto el apartado
de recetas controladas en proteinas.

= APLICACION DE DIETA METABOLICA:
(www.metabolicdietapp.org) aplicacién
gratuita, en inglés. Durante el registro,
completas el perfil segtin la patologia, con la
cantidad de proteinas o aminodcido prescritas
por el equipo metabdlico. Esta preparada
para el registro y control de PKU, MSUD,
MMA, GAL, homocistinuria, A. propidnica,
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 aminoacidos,
proteinas, calorias y grasas. Puedes guardar
tus recetas y consultar registros previos.
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= DIETA GA1: (www.dietagal.es) programa
realizado por Nicolas Bottini - informatico
Front iD y M. Luz Iglesias Cdrcano -
Traductora, para facilitar el contaje de lisina y
calorias en aciduria glutdrica tipo 1 en espaiiol
e inglés.

Nos lo cuentan sus creadores:

La app DIETAGAL1 surgi6 de nuestra
propia necesidad como padres ya que,
aunque usabamos Odimet y otras tablas
con informacién nutricional, no tenfamos
ninguna herramienta tipo “diario” para
registrar y guardar la ingesta. Hasta el
momento nos manejabamos con un
Excel para hacer los célculos pero todo lo
apuntabamos en un papel, con lo cual era
muy complicado salir a comer afuera o
siquiera pensar en que otra persona pudiera
encargarse algun dia de la comida; teniamos
que estar los dos padres pendientes del
papel, calculadora en mano, restar lo que se
dejaba... Calcular las calorias era otra cuenta
mas, y en los momentos de régimen de
emergencia, cuando teniamos que apuntarlo
todo al detalle en medio del estrés, a veces
nos costaba entender nuestras propias notas
y era otro factor mas de ansiedad. “En casa de
herrero, cuchillo de palo”, deciamos. Siendo
Nicolds programador, teniamos claro que algo
habia que hacer.

T T T

€ (0 GECo

DE AYUDA

El cambio de vida fue
radical: el tiempo que nos
ahorra en el dia a dia es
impresionante y podemos
encargarnos facilmente
cualquiera de los dos padres.
Solo hay que registrarse como
usuarios mediante un proceso
muy sencillo y completar los
datos dietéticos (ingesta de
lisina, calorias, etc). Aunque
la asociacion 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 ademas pueden reutilizarse. En
la ingesta se calculan automaticamente las

Qu

METABOLIC DIET

METABOLIC DIET

METABOLIC DIET

METABOLIC DIET

calorias y la lisina de cada racién (también

las proteinas, si el usuario lo prefiere), y es
muy facil cambiar los nimeros si no se come
el plato entero o si en mitad de la comida
tenemos que cambiar de mend. Ademas de los
indicadores numéricos tenemos una barra que
cambia de color como un seméforo conforme
nos acercamos a los valores prescritos.

La web se puede afiadir a la pantalla
principal del mévil o tablet, y funciona como
una app independiente; proximamente >

NIcoLAs BOTTINI
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UNA DIETA HIPOPROTEICA

» tendremos la version 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 avién.
Seguimos anadiendo siempre nuevas
funciones que consideramos que pueden
ser utiles, como una zona de notas para el
protocolo de emergencia, la posibilidad de
exportar registros para enviarlos directamente
al dietista y la opcion de compartir recetas
entre usuarios, para tener nuevas ideas y
poder variar la dieta.

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

Un requisito basico 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 aplicacion genera una gran
dependencia: una vez que empiezas a usarla,
jsimplemente no puedes volver al papel! Asi
que era fundamental garantizar el tiempo de
funcionamiento y una buena velocidad, no
podiamos dejar que nadie tuviera problemas,
sobre todo a las horas de mas demanda (en las
comidas, principalmente).
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Siempre con la premisa de acercarla a todas
las personas que la necesiten, de momento
la aplicacidn esta disponible en espafiol y en
inglés, y hemos grabado unos tutoriales muy
basicos que también iremos actualizando
y traduciendo. Aunque en principio la app
esta pensada para el manejo dietético de la
aciduria glutarica, podria ser facil de adaptar
para distintas metabolopatias, 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
satisfaccion conseguir un cambio real en el
dia a dia de tanta gente. Por ello queremos
seguir contribuyendo en la medida que
podamos poniendo la tecnologia al servicio
de los demas: hacer realidad una mejora en la
calidad de vida, tanto para cuidadores como
para la persona afectada. ®

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

El Plan Sobre Drogas y otras
Conductas Adictivas, perteneciente
ala Consejeria de Salud, Consumo y
Gobernacion de la Ciudad Autéonoma de
Ceuta (PSDOCA) también ha confiado
en nosotros para el asesoramiento e
instalacion de una plataforma para la
formacion online (Wrupal Education),
el teletrabajo de su equipo y la
teleasistencia a los usuarios del servicio.

S
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Ciudad de México

JACQUELINE TOVAR CASAS

8 febrero 2021

JUANA INES NAVARRETE MARTINEZ

>

PRESIDENTA Y FUNDADORA DE “MUJER MEXICO’
Y “CEBRAS MEXICO”. MIEMBRO FUNDADORA

Y DIRECTORA DE RELACIONES

CON EL GOBIERNO DE LA FEMEXER

niciativa Pensemos

en Cebras México

surge como una
iniciativa de Mujer
Meéxico. Asociacion
civil dedicada y des-
tacada por su labor
desde hace mas de 12
afios en beneficio de
la salud materna, fetal
y perinatal en México,
por mamas y bebés sanos y sin discapacidad.
Iniciativa creada con la finalidad de sumar
esfuerzos y aglutinar acciones enfocadas en la
atencion multidisciplinaria de las enfermeda-
des raras en México, hacia una politica publica
nacional incluyente y equitativa para todos y
cada uno de los pacientes que padecen una
enfermedad rara en nuestro pais. Cuyo objetivo
principal es promover la importancia de la de-
teccion, diagnostico, tratamiento y seguimiento
oportuno bajo una vigilancia epidemioldgica
permanente, mediante un programa integral de
Tamiz Neonatal Ampliado a nivel nacional en
todos los niveles de atencion, contribuyendo asi
a mejorar significativamente la calidad de vida
de los pacientes que padecen alguna enferme-
dad rara en México.

La importancia del Tamiz Neonatal Metabo-
lico Ampliado ha sido un estandarte que hemos
llevado en todo momento por mas de 12 aios,
sensibilizando, creando conciencia y destacan-
do los beneficios del impacto mayusculo que
genera en la prevencion de la discapacidad, es-
cenarios graves, mortales y catastréficos 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 epidemioldgico 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
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DoOCTORA. ASESORA MEDICA DE “MUJER MEXICO”
Y FUNDADORA-COORDINADORA

DEL CoMITE NACIONAL CONSULTIVO DE
ExPERTOS DE “CEBRAS MEXICO”

de ser aprobada, se
establezca en México
el Dia Nacional de
la Concientizacién
sobre la importancia
del Tamiz Neonatal
Ampliado el 30 de
octubre de cada afo,
esta fecha como
homenaje al Dr.
Antonio Velazquez
Arellano considerado el padre del Tamiz en
México y en Hispanoamérica.

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

En el afio 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-
frélogos, maternos fetales, obstetras, psicologos,
cuidadores, trabajadores sociales, enfermeria,
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 Martinez pionera y experta
en materia de enfermedades raras y tamiz neo-
natal ampliado a nivel mundial, asi como lideres
aliados estratégicos de la sociedad civil.



Los invitamos a pensar y crear
conciencia en la existencia de las
enfermedades raras: {Pensemos en
Cebras México!

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

{CERO ODISEAS DIAGNOS-
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

NUESTRO SECRETO),

SABOR

N e

1 - PROMUEVE: la importancia de la asesoria Genética
previo, durante y después del embarazo.

2 - CONCIENTIZACION: Difundir, visibilizar, sensibilizar y
crear conciencia en la atencién multidisciplinaria de las
Enfermedades Raras.

3 - PROMUEVE: Programa Integral de Tamiz Neonatal
Ampliado en el Sistema Nacional de Salud.

4 - PROMUEVE: Investigacion, cooperacion cientifica,
educacion y capacitacidon continua en materia de enfer-
medades raras.

5 - INCIDENCIA: En Politica Publica y en la Agenda le-
gislativa nacional y local.

6 - ALIANZAS: Sociedad médica, comunidad de pacien-
tes, sociedad civil, Instituciones de Salud y lideres de
opinién.

] detuasociacion o desde
s http://www.russafasingluten.com/

(4 Bajo contenido de fenilalanina
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METABOLICOS EN TIEMPOS DE COVID:

DoMINGO GONZALEZ-LAMUNO

PRESIDENTE DE LA ASOCIACION ESPANOLA
PARA EL EsTuDIO DE LOS ERRORES
CONGENITOS DEL MEETABOLISMO. AE3COM.EU

n los ultimos meses tanto nuestro mundo
; de forma global, como cada uno de

nosotros de forma particular, hemos
vivido una situacion complicada a la que nunca
nos habiamos enfrentado. La pandemia por
SARS-CoV-2 (COVID-19) ha supuesto una
convulsion que ha tambaleado los cimientos
de nuestra sociedad y, desde luego, de nuestro

sistema sanitario.

Tanto los profesionales de la salud como los
pacientes metabolicos y sus familias hemos tenido
que adaptarnos en tiempo récord a esta nueva
situacion. Los sistemas de organizacion sanitaria
han tenido que cambiar sus rutinas y practicas
habituales, con consultas telefonicas, adaptacion
de protocolos a las nuevas condiciones de los
hospitales de dia, y hemos tenido que vivir cada
dia 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 clinicos y
analiticos.

Desde las Sociedades Cientificas 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 ultimo sobre las vacunas. De cara al otofio 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 vacunacion frente a la gripe
estacional y los tratamientos bioldgicos para la
bronquiolitis.

Desde el punto de vista clinico, la COVID-19
se ha caracterizado por manifestaciones clinicas
muy diversas, que aun no conocemos en su
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LO QUE SABEMOS HASTA LA FECHA

totalidad. Aunque la gravedad del cuadro se
relaciona con la insuficiencia respiratoria que
provoca, existen muchos aspectos que no se
limitan a la afectacion pulmonar. Ademas

de la notable afectacion respiratoria, el

virus ocasiona una respuesta inmunologica
desproporcionada en muchos individuos, con
una reaccion inflamatoria de gran magnitud.
Por ello, en todos los pacientes con COVID-19
se realizan pruebas analiticas de deteccion

de hiperinflamacion (aumento de ferritina,
plaquetopenia o aumento de la velocidad de
sedimentacion globular) para identificar a
aquellos pacientes que se podrian beneficiar de
terapia inmunosupresora.

El manejo terapéutico de la enfermedad
aun estd en analisis y su enfoque todavia
carece de evidencia significativa. Asi como en
la fase de replicacion viral se pueden utilizar
medicamentos antivirales como por ejemplo
cloroquina-hidroxicloroquina, lopinavir/
ritonavir y otros, la indicacién para esta terapia
antirretroviral es incierta y hasta la fecha no hay
medicamentos especificos para el tratamiento
de la infeccion por SARS-CoV-2. La mejor
medicina para los enfermos metabolicos es
mantener un estricto control metabolico
durante la infeccion activa por COVID-19.

Los profesionales del mundo metabdlico
nos “pusimos las pilas” desde el principio de
la pandemia, analizamos las posibilidades
de descompensacion y propusimos criterios
de ingreso, monitorizacion y tratamiento
en los pacientes de riesgo. Identificamos los
farmacos que podrian empeorar determinados
cuadros metabolicos y desde las sociedades
de AECOM y SEEIM, consensuamos y
publicamos protocolos de actuacion adaptados
a los conocimientos de cada momento y
consideramos los pacientes de riesgo de acuerdo
al tipo de enfermedad metabolica.

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



En los ultimos meses
tanto nuestro mundo de
forma global, como cada

uno de nosotros de forma
particular, hemos vivido
una situacién complicada
a la que nunca nos
habiamos enfrentado.

riesgo. Por otro lado,
dado que vimos que

el virus provocaba

una pérdida de

apetito importante,
acompaifiada de otros
sintomas como anosmia,
disgeusia o diarrea,

que junto al enorme

los pacientes que requieren
ingreso hospitalario

existe un alto riesgo
nutricional por el aumento
de requerimientos que
supone la situacion
inflamatoria aguda

grave y la dificultad para
alcanzarlos por hiporexia,

riesgo catabolico, al
menos desde un punto
de vista tedrico, incrementaban el riesgo de
descompensacion metabolica en muchos de
los mas pequeiios como los trastornos del
ciclo de la urea o las acidemias organicas. Al
igual que los grupos habituales de riesgo de
desnutricién, o neuromusculares pensamos
que muchos pacientes metabdlicos con
enfermedades mitocondriales serian también
de especial riesgo.

Poco a poco fuimos evidenciando que
“nuestros pacientes” no enfermaban de
manera particular y que los que lo hacian 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 metabdlicos.
Entre los pacientes con las aminoacidopatias
mas frecuentes como la PKU no se reportaron
especiales complicaciones.

Claramente las medidas de distanciamiento
social, e higiene y proteccién personal eran
efectivas no solo frente a la COVID-19
sino frente a todos los virus habituales que
descompensan a nuestros pacientes metabdlicos.
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
infeccion COVID activa, la clave de tratamiento
frente al COVID esta en mantener optimizados
los tratamientos médicos de emergencia junto
a una adecuada dieta oral que debe garantizar
los requerimientos de energia, proteinas y otros
nutrientes en unos pacientes sin apetito y con
dificultades para la alimentacion habitual. Para

disnea y dificultades

en alimentacion. Debe
plantearse desde el ingreso hospitalario

el regimen de emergencia ademas de una
vigilancia exquisita de la dieta, ajustada a las
necesidades de cada paciente y enfermedad,
sabiendo que el tratamiento médico nutricional
no es estatico. Cada 48-72h debe valorarse el
cumplimiento de los objetivos terapéuticos
con controles analiticos estrechos, y si no

se alcanzan a pesar de la suplementacion
nutricional oral, plantearse la necesidad de
emplear nutricion enteral de forma precoz
ajustada a los requerimientos estimados.

Para el personal sanitario, es importante
ser consciente de que la colocacion de sondas
nasogastricas es un procedimiento generador
de aerosoles y por ello es imprescindible el
uso de equipos de proteccion individual (EPI)
completos. Recordemos que la necesidad de
dectbito prono para mejorar la ventilacién
en algunos de estos pacientes no contraindica
la nutricién enteral, aunque hace aconsejable
una especial vigilancia de la tolerancia
gastrointestinal. Cuando la nutricién enteral no
es posible o no se alcanzan los requerimientos
nutricionales, por ejemplo, por tolerancia
gastrointestinal inadecuada, debe plantearse
nutricion 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 atencion a la recuperacion metabdlica,
nutricional y de actividad fisica. Sabemos >
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» que el estado catabdlico y la pérdida de masa sabido/podido responder* adecuadamente,
muscular es un factor de mal pronéstico, y probablemente mejor en el mundo pediatrico
por ello no debe bajarse la guardia en la fase menos sobrecargado en esta pandemia, que en
de recuperacién. Ademas de una adecuada el mundo de la “medicina interna” que ha tenido
rehabilitacion, debemos seguir monitorizando que soportar una mayor carga de la enfermedad.

la situacion nutricional y empleando En conclusion, la COVID-19 ha supuesto

un reto social y sanitario al que hemos sabido
Hemos evidenciado la necesidad de tener un  adaptarnos todos los que “pensamos en

suplementacion nutricional si es necesario.

tejido sanitario sélido basado en la confianza metabdlico’, pacientes, familias y clinicos. La
entre profesionales y sus familias, de invertir COVID dominé la escena de la atencién de la
en innovacion, de no escatimar recursos salud en la mayoria de los paises de una manera
en conseguir una mejor adherencia a los abrupta y sin precedentes y su impacto en el
tratamientos que han demostrado eficacia. “mundo metabolico” ha condicionado retrasos
Como sociedad hemos aceptado y dado diagnosticos con secuelas irreparables. En

un impulso a vacunas frente a COVID-19 Espana demostramos fortaleza en la asistencia
basadas en ARN al “paciente metabdlico”

protegido mediante basada en la implicacion de
los profesionales y la confianza

mutua entre pacientes y

sistemas que evitan
su degradacion

(pegilacion), profesionales. Es momento
o de ADN que de que la administracion
utiliza vectores

responda; deben formalizarse

adenoasociados, en y favorecerse las consultas

definitiva, hemos

AECOM

telemadticas; se han abierto

normalizado el uso debates como la adaptacion
de terapias genéticas y favorecidos canales de de las guias de tratamiento de pacientes que
distribucién de frio. acuden con periodicidad a los “hospitales

Otra cara de la moneda son los de dia” y la posibilidad de administraciéon
enfermos que no hemos diagnosticado, las domiciliaria de determinadas medicaciones;
cancelaciones de terapias de rehabilitacion, hemos objetivado una vez mas la importancia
o el desabastecimiento de productos. La de las medidas preventivas y educativas
atencion médica se centr¢ invariablemente como armas eficaces frente a esta pandemia.
en COVID-19, eclipsando cualquier otro Aprovechemos este momento para ampliar
problema clinico potencial. Las familias de los programas de cribado y dedicar mas
nifios afectados por enfermedades raras o recursos a la investigacion basica y traslacional
metabolicas han estado aisladas, lejos de reconociendo la labor de los profesionales que
sus centros de tratamiento habituales, y los nos dedicamos a la atencién de estos pacientes,
médicos en ocasiones no han podido cumplir de las asociaciones de los pacientes metabdlicos
su papel tradicional en el cuidado de estos y de la industria farmacéutica y de la nutriciéon
pacientes. Las familias han tenido consultas dedicada a los pacientes con enfermedades raras
telematicas pero también se han organizado metabdlicas. ®
y asistido a webinarios que les ha permitido
empoderarse, adquirir competencias y asumir *Elmonem MA, Belanger-Quintana A, Bordugo
responsabilidades necesarias para el cuidando A, et al. The impact of COVID-19 pandemic on

the diagnosis and management of inborn errors

) I . of metabolism: A global perspective. Mol Genet
diferente en cada regién, comunidad o centro Metab. 2020;131(3):285-288. doi:10.1016/j.

asistencial, pero en nuestro pais hemos ymgme.2020.09.004

de los afectados. El impacto ha podido ser
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ATENCION TEMPRANA

UNA MIRADA DESDE DENTRO

AURORA MoLINA CARRILLO
Psicéroca AFANDEM

a Atencion temprana es una disciplina

joven que esta en constante evolucion.

Siguiendo la definicién del Libro Blanco
de la Atencion Temprana (2000) se entiende
por Atencion Temprana (AT) “el conjunto
de intervenciones, dirigidas a la poblacion
infantil de 0-6 afios, a la familia y al entorno,
que tienen por objetivo da respuesta lo mds
pronto posible a las necesidades transitorias
o0 permanentes que presentan los nifios con
trastornos en su desarrollo o que tienen el
riesgo de padecerlos. Estas intervenciones
que deben considerar la globalidad del nifio,
han de ser planificadas por un equipo de
profesionales de orientacion interdisciplinar o
transdisciplinar” (GAT 2000).

Nace en los afios 60 en Estados Unidos
y en los afios 70 en Europa, con un modelo
donde el eje de la intervencidn era el nifio
(del que sélo se miraba el déficit),y donde
el rol del profesional era el de experto que
poseia toda la informacién y en él que
tomaba todas las decisiones, mientras que la
familia tenia un papel pasivo. Poco a poco,
con el paso del tiempo y con la aparicién
de nuevas investigaciones, se produce un
cambio de paradigma, pasando del modelo
tradicional a un modelo basado en una
concepcidn biopsicosocial (Canadas 2013),
en el que se unifican e interrelacionan todas
las aportaciones desde el campo de la salud, la
educacion y las ciencias sociales

La evidencia cientifica comenzé a mostrar
que la intervencion clinica tradicional, centrada
principalmente en el entrenamiento de
habilidades concretas de las que el nifio/a carecia,
no era suficiente para que los nifios adquiriesen y
utilizaran estos aprendizajes de forma funcional
en su vida diaria. Los estudios demostraron que
los bebés y los nifios pequefios 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 intervencion

que recibe el nifio en un contexto clinico y
estructurado como es el Centro de Atencién
Temprana. Se comprob6 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,
proporcionandoles los apoyos necesarios,

ya que ellos son los que puede proporcionar
diariamente oportunidades de aprendizaje a sus
hijos/as (Dunst, 2001). La participacion activa
de la familia es por tanto imprescindible dentro
de la intervencion para conseguir aprendizajes
funcionales y con un gran impacto en su calidad

de vida familiar (Turnbull, 2003)

Los programas de
intervencion se centran,
por tanto, no solo en el

La Atencion

nifo sino en toda la familia temprana
(padres, abuelos, hermanos) es una
apareciendo objetivos tanto disciplina
del nifilo como familiares. Los joven que
resultados de estos programas .

. esta en
deben ser funcionales y estar tant
basados en las necesidades S a_q e

evolucion.

y prioridades de los nifios
y las familias, siendo éstos
diferentes para cada una de ellas.

El proceso para entrar en un CAT es
distinto en funcién de la Comunidad
Auténoma donde resida el nifio y la familia.
En concreto, en la Comunidad de Madrid los
Centros de Atencion Temprana (CAT) tienen
un contrato publico con la Direcciéon General
de Atencion a Personas con Discapacidad y
la Consejeria de Politicas Sociales, Familia,
Igualdad y Natalidad. Esta consejeria es la
que gestiona las plazas publicas de los CAT
de nifos/as con alteraciones en su desarrollo,
discapacidad de algtn tipo o que tienen riesgo
de padecerla. Para conseguir dichas plazas,
todas las familias tienen que ser derivadas
primero al Centro Regional de Coordinacién
y Valoracién Infantil (CRECOVI) bien
por Educacion (a través de los Equipos de  »
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comunidad
metabdlica

familias

ATENCION TEMPRANA

» Orientacion Educativa y Psicopedagégica

o de los Equipos de Atencion Temprana,

o bien por Sanidad (a través del pediatra,
neuropediatra de la red publica de salud,
etc.) Para que los nifios y las familias puedan
acceder a los apoyos en un CAT, CRECOVI
tiene que emitir un Dictamen de Necesidad
de Atencién Temprana. En ese documento se
refleja el diagnostico y una orientacion sobre
los apoyos que necesita recibir en base al
mismo (estimulacion, fisioterapia, logopedia,
psicomotricidad, psicoterapia).

CRECOVI también es el érgano responsable

de emitir el grado de Discapacidad (GD)
basandose en los mismos informes, cuando

es solicitado por las familias, aunque es
importante destacar que dicho tramite no es
indispensable para que pueda acceder a una
plaza de un CAT y que es un tramite diferente
con su propia solicitud pero que se resuelve en
una misma valoracién. =
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UNETE A LA EVOLUCION
EN EL MANEJO NUTRICIONAL

XTITE

PHYSIOMBMIC
techralogy

POWERED BY

LA ADHERENCIA
AL TRATAMIENTO
EN PKU

Esta ha sido la gran preocupacion por
parte de los médicos, dietistas y
nutricionistas dedicados al tratamiento
y seguimiento de los pacientes PKU y
otras metabolopatias, ademas de los
diferentes fabricantes, que a través de
los afios, han venido desarrollando
férmulas en diferentes formatos, olores
y sabores sin alcanzar una satisfaccion
plena por parte de los consumidores.
Basados en esta experiencia y ante la
necesidad de facilitar los tratamientos
al grupo de pacientes afectados por la
PKU, la empresa Suiza APR en
colaboracion y con el apoyo de los mas
reconocidos lideres de opinidn a nivel
mundial en el tratamiento de estas
metabolopatias, han dedicado durante
los ultimos 5 afios importantes recursos
tecnologicos, cientificos y econdémicos
hasta conseguir una formula en

microgranulos basada en aminoacidos
libres, que fabricada con la novedosa y
patentada PHYSIOMIMIC TECNOLOGY
consigue enmascarar las molestas
caracteristicas  organolépticas  (olor,
sabor, retrogusto), propias de este tipo
de férmulas. Ademas facilita la
liberacion  prolongada  de  los
aminoacidos, lo que evita el riesgo de
las fluctuaciones 'y favorece la
estabilidad de los niveles de
fenilalanina.

De esta manera y gracias a la novedosa
tecnologia, se ha conseguido que los
pacientes PKU pasen a disfrutar de sus
comidas habituales, incorporando las
dosis indicadas por el médico tratante a
las comidas sin que estas se vean
afectadas en su olor y sabor, y que
como consecuencia mejorard la
Adherencia al Tratamiento y el
Cumplimiento Terapéutico.

la empresa RENDON EUROPE
LABORATORIES  S.L, después de
cumplir con todos los rigores 'y

exigencias de las autoridades sanitarias

en Espafa, desde el mes de Febrero de 2021
ha iniciado la presentacion de PKU GOLIKE
para nifios y adultos en las diferentes
unidades de referencia para el tratamiento
de la PKU y Otras Metabolopatias.
Igualmente, RENDON EUROPE
LABORATORIES a puesto a disposicion de
médicos, nutricionistas, dietistas y familias
PKU la plataforma PKU FOODIES, donde
encontraran una amplia y variada sugerencia
de recetas y recomendaciones dietético-
nutricionales que permitiran a los pacientes
disfrutar de una

MEJOR CALIDAD DE VIDA.

Para mas informacién acerca de
PKU FOODIES, escriba a
contacto@rendonlab.com




PERO NO PARO NUESTRAS NECESIDADES

AGATA BAK

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES
METABOLICAS HEREDITARIAS
CIME, UAEMEXx, MEXICO

on el estallido de la epidemia en el

mundo los estados se vieron obligado

a disefiar 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
basicas se vieran afectadas. En algunos paises,
los representantes del movimiento asociativo
se quejaron de que estas reglas aplicaban para
una mayoria sana y que no tenian en cuenta
colectivos vulnerables, como afectados por
enfermedades raras, discapacitados y otros.
;Realmente es asi en nuestro caso? Quisiera
ofrecer aqui una breve reflexion sobre las
necesidades especificas de nuestra comunidad
en el momento de la pandemia.

Al principio reinaba una gran confusion.
En la comunicacién entre asociaciones nos
mostrabamos preocupados por el acceso a
la comida especial, por la capacidad de las
farmacias y hospitales de provernos de los
medicamentos y férmulas 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 proteina
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 envio viable). Las
farmacias siguieron suministrando la férmula.
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 informacion especifica relativa
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al covid y metabolopatias. Cierto es, como
comentaron algunos pacientes, que no llegé a
todos los interesados.

La situacion de relativa estabilidad en
un momento de la locura es de un valor
incalculable. No en todo el mundo fue asi.
En algunas dreas especialmente vulnerables,
como puede serlo la Franja de Gaza o West
Bank, hubo una crisis de suministro de
féormula (sistema por otra parte precario ya
de por si) y un pardn en el cribado neonatal.
En otros lugares hubo problema de acceso a
los alimentos bajos en proteina. Me acuerdo
todavia de un padre de Georgia que buscaba
en los foros ayuda para conseguir una leche
en polvo para su bebé PKU porque la fabrica
rusa, que suministraba este alimento, paré
la produccion. 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 paises europeos llegaron
noticias inquietantes sobre el cambio en la
financiacion de los medicamentos (Polonia)
o del cribado neonatal (reciente noticia en
Italia, cuyo enlace desconozco para la fecha).
Pareceria que el modelo de proteccion de
las enfermedades poco frecuentes resultara
mucho mds inestable de lo que temiamos antes
de la pandemia.

Pero, naturalmente, el mayor miedo esta en
otra parte. Ante un mal desconocido, todos
estabamos preocupados de que las personas
con dolencias metabolicas pudieran estar en el
grupo vulnerable. Mientras la PKU no cursa
con episodios agudos, hay metabolopatias
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 anadida a la que se
enfrentaron nuestras familias.

Pero si algo nos mostré este afio es que
la situacion de pandemia, en tanto que es
abordada por los estados y requiere una
respuesta politica, es un fendmeno que tiene



diversas capas. No se trata solo del miedo a
enfermar, sino de una reorganizacion total
de la vida. En primer lugar, la pandemia nos
pill6 a todos en diversos momentos vitales. Yo
misma volvi a Espaiia el dia 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. Todavia en marzo,
la asociacion valenciana consiguid gestionar
in extremis una ayuda para una familia
bielorrusa que se qued¢ sin posibilidad de
volver a su pais y sin suficiente acopio de
comida y medicacion.

Tal vez la mayor carga para muchos era el
estrés y empeoramiento de la salud mental.
Algunos podrian objetar que en esta situacién
toda la poblacion esta en las mismas, pero
realmente no es asi. La salud mental en
pacientes metabdlicos es, creo, una cuestion
mas delicada y enrevesada. Y aunque algunos
encontraron una extrafia paz en medio del
cataclismo y pudieron dedicar mas tiempo
al autocuidado (cocinar, controlar mejor
los niveles), otros entraron en un estado de
excitacion o fatiga que justamente dificultaba
enormemente este tipo de actividades, con la

consecuente repercusion
en los niveles.

Muchos hemos
perdido el trabajo o
nos vimos inmersos
en la incertidumbre
del ERTE que parecia
no tener fin. Pero la
mayor desgracia es
que nuestra familia
metabolica ha perdido
algunos seres queridos.
Desde aqui quisiéramos
dar nuestras mas
sentidas condolencias
a todos aquellos que se
enfrentaron a la pérdida
de sus familiares o allegados.

Finalmente, también queria llamar la
atencion sobre la fragil situacion del Tercer
Sector, 0 movimiento asociativo. Hubo al
menos dos inciativas, una relacionada con el
IRPF y otra sobre relaciones entre asociaciones
de pacientes y compaiias farmacéuticas,
que nos tienen especialmente preocupados.

El caso de nuestras asociaciones demuestra
que estas proporcionan a veces una clase de
servicios que no estan contemplados por el
sistema nacional de la salud. Por eso, miramos
con cierta incertidumbre el desarrollo de los
acontecimientos.

La conclusion a la que quiero llegar es que
el brote de una enfermedad nueva que se
extiende rapidamente 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 mas propensos a
desarrollar una forma grave de la enfermedad,
la situacién y la incertidumbre las afectan
de forma especial, exponiendo otra clase
de vulnerabilidad. Vimos que no todos los
paises responden de forma univoca 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

LILIANNA GUERRERO
LeAL (MEXICO)

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

Hasta el dia 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. Asi, mante-
ner limpio todo, organizar los tiempos de estu-
dio, deporte y diversién. 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 exageracion (segtin nosotros,
pues para él estaba en lo correcto); se lo respe-
tamos, asi que vestia como astronauta cuando
s6lo 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.

Asi se siente
un poco

mads 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 (analisis de niveles). Como siempre lo ha-
cia en el hospital, al convertirse este en hospital
COVID, ahora solo su genetista lo atiende por
videollamada. Por otra parte, hacemos el trami-
te por correo para que nos sigan dando férmula
que en este tiempo escasea.

Tenemos esperanza que esto que vivimos
pronto termine, asi que 4nimo, a mantenerse
ocupados todo el tiempo y cuidarnos mucho .

ELENA MERAYO (BARCELONA)

Para mi entrar en ERTE y no trabajar en tanto
tiempo, fue una situacién nueva para mi. Por
suerte, llevo trabajando
en la misma empresa 14
afos. Y tres meses sin
hacerlo, se me hacia todo
muy extrafio. Recuerdo
un sentimiento de
tristeza por la situacion
a la que habiamos
llegado, y sobretodo de
incertidumbre y miedo.

Al principio, estaba
como atontada, como si
estuviera en una nube,
pero conforme iban
avanzando los dias me
empecé realmente a
preocupar. No poder
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salir de casa y no hacer deporte, me cre6
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 mas y
que las cosas fueran mds complicadas. Fue una
situacién muy dificil para todos y las noticias
que salian en la TV tampoco ayudaban.

Para intentar animarme opté por dejar de ver
las noticias; me enganché a ver series, peliculas
y a seguir cuentas donde cada poco colgaban
recetas bajas en proteinas. Entonces, opté por
empezar a preparar platos y, asi evitar recaidas
por el aburrimiento o la ansiedad. Cuando
tengo épocas dificiles, me cuesta controlar la
comida; y me afecta bastante a nivel de nervios,
atencion y temblores. Justamente queria
evitarlas y meterme en la cocina, me ayudo a
sobrellevar mejor la situacion.



TESTIMONIOS DE

MIRIAM RAMIREZ
(PERU)

ADCUM, PRESIDENTA DE LA FEDERACION PEDIATRICA
DE ENFERMEDADES CRONICAS Y HUERFANAS DEL PERU

Mi nombre es Miriam Ramirez, madre de
un nifno de 11 afos con una enfermedad poco
frecuente y rara llamada Desorden del Ciclo de
la Urea - OTC. Somos del pais de Perti y busca-
mos conseguir tratamientos eficientes para esta
enfermedad.

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

CELESTE (VALENCIA)

Me llamo Celeste. Tengo 33anos y
pertenezco a la Asociacion Valenciana Pku.
Mi situacién actualmente es bastante buena
dentro de la que nos esta 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 ningtin 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 alimentacidn, la he

llevado bastante bien, solo he tenido que
cambiar gimnasio por ejercicios en casa. Pero

LA PANDEMIA

Debido a lo triste de la situacion decidimos
tres madres de familia fundar ADCUM - Aso-
ciacién de Desordenes del Ciclo de la Urea 'y
Metabdlicas del Pert. Donde encontramos mas
ineficiencias de los sistemas sanitarios en el
interior del pais, porque todo se centraliza en la
capital Lima. El ministerio de salud no cuenta
con un registro de pacientes metabolicos, ademas
se tamizan muy pocas enfermedades. Tampoco
hay diagndsticos oportunos ya que estos se hacen
en el extranjero y son costosos. El tratamiento es
ineficaz como lo comenté lineas arriba, ademas
no contamos con nutricionistas especializados en
errores innatos del metabolismo - EIM.

La pandemia ha terminado por marginar a
tantos otros pacientes metabolicos, 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 férmulas,
asesorias juridicas, visibilizacién en medios de
comunicacién y empoderamiento de los dere-
chos en salud.

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

Estamos participando de la creacion de la red
metabolica Iberoamericana.

Gracias Metabolicos de Espana..

la dieta la he llevado
bastante bien. Si que
decir que debido al
tiempo que hemos
pasado en casa me han
surgido muchos platos
variados que nunca
imaginé hacer.

Y por ultimo, comentar
que no he tenido
ningun problema en
conseguir alimentos,
aunque si he tenido
bastante tardanza en
obtener los resultados de
las analiticas.

iUn saludo!
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HisTORIAS DE EMPODERAMIENTO

Y HUMANIZACION DE LA CIENCIA

DR. MARCELLO BELLUSCI

NEUROPEDIATRA DEL CENTRO DE REFERENCIA
EUROPEO PARA ENFERMEDADES METABOLICAS
HEREDITARIAS DEL HOSPITAL

UNIVERSITARIO 12 DE OCTUBRE DE MADRID

1 hablar de investigacion nos
A referimos a un proceso intelectual que
se lleva a cabo aplicando un conjunto
de métodos, de manera sistematica, con el
objetivo de aumentar el conocimiento de una
enfermedad o circunstancia relativa a seres
humanos.

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

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

;Quién decide lo que es importante
investigar? ;Quién busca los recursos
necesarios? Cada vez es mas fuerte la relacion
de las asociaciones de pacientes con la
investigacion, sobre todo en el ambito de las
enfermedades minoritarias. Las asociaciones
han nacido muchas veces con el objetivo de
buscar una terapia para la patologia que une a
sus miembros. Bien sabemos que este no es el
unico objetivo, pero puede y deberia ser uno
de ellos. Si el empoderamiento del paciente
beneficia a todos en la practica clinica,
también beneficiara a la investigacion. Ayudar
en la busqueda de recursos, ofrecer una visién
mas real de las necesidades y del impacto de
las investigaciones propuestas.

Finalmente, la investigacién es un proceso
colaborativo, en el cual todos jugamos un
papel importante. Como buen trabajo en
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equipo se necesita buena comunicacion

y ayuda reciproca. Nos entenderemos
mejor con unos ejemplos, que nos serviran
para comprender donde estamos y donde
queremos llegar.

Existen maravillosas realidades y se han
conseguido grandes resultados en Espafia en
los ultimos afos, aunque no podemos parar
de luchar cada dia, porque nunca ha sido y
nunca sera facil investigar en nuestro pais.

En 2019, en la revista cientifica Annals
of Neurology, se publicaba un importante
trabajo colaborativo internacional que
demostraba la eficacia de la suplementacion
oral de nucledsidos para mejorar la miopatia
mitocondrial por deficiencia de timidina
quinasa 2 (TK2). La primera autora es la Dra.
Cristina Dominguez, companera del 12 de
octubre, y son espaifioles 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
autéonoma. El trabajo se llevo a cabo con la
fundamental aportacion de los laboratorios
del H. Val de Hebron, liderado por el Dr.
Ramoén Marti, y de la Columbia University,
del referente internacional Dr. Michio Hirano.

La historia habia empezado casi veinte
afios antes, en 2001, cuando los padres de
José Julian, un nifo espaiol afectado por
deficiencia de TK2, constituyeron una
Fundacién sin 4nimo de lucro (Fundismun)
que impulso6 la creaciéon 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 publicas y entidades privadas.
Muchas familias se han beneficiado y se
beneficiardn del esfuerzo de este gran
equipo, en el cual José Julian, su familia y los
investigadores espafioles han tenido un papel
muy importante.

La linea de investigacion en enfermedades
metabolicas en el instituto de investigacion



LAS ASOCIACIONES DE PACIENTES

Y LA INVESTIGACION BIOMEDICA

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

Ll

instituto. Un ejemplo es
el proyecto MitoDIET,
dieta personalizada para
pacientes con enfermedades
mitocondriales. Algunos
miembros de AEPMI
(asociacion de pacientes
con enfermedades
mitocondriales) son parte
del comité cientifico,
estan diariamente en
comunicacion 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
econémicamente. Es un
laboratorio donde se

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 asociaciéon de pacientes.
Ha sido uno de los proyectos que mas
financiacién ha recibido este afo, a pesar

del impacto de la Covid-19, quizas porque
clinicos, laboratorio mitocondrial y pacientes

Al hablar de
investigacion nos
referimos a un
proceso intelectual
que se lleva a
cabo aplicando
un conjunto de
métodos, de manera
sistematica, con el
objetivo de aumentar
el conocimiento de
una enfermedad o
circunstancia relativa
a seres humanos.

i

funde la teoria con la practica y donde todos

aprendemos.

El proyecto MitoDIET nace como respuesta
a las preguntas de una madre. Cuando se

estuvimos unidos en
formular nuestra propuesta.

Todavia 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 habia
todavia planteado con tanta
fuerza. Este ya es un gran
éxito, de todos.

No todas las

investigaciones son

faciles 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 vendran después.
Resumiendo, para investigar hacen falta

hicieron mas evidentes el estancamiento

ponderal y los problemas de salud de su

hijo afecto del sindrome de Leigh, empezé

a buscar soluciones concretas: una terapia
para mejorar el estado nutricional de su hijo
y sus sintomas neurolégicos. No existia una
respuesta, pero vimos que pequeios estudios
sugerian que una dieta rica en dcidos grasos
de cadena media (MCT) podria potenciar

la funcién bioenergética mitocondrial.

muchas cosas, pero si sumamos nuestros
esfuerzos, juntos vamos a poder. =

BIBLIOGRAFIA:

Dominguez-Gonzalez 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 Julian: https://www.rtve.

es/alacarta/videos/telediario/dia-mundial-
enfermedades-raras/3505026/
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| afio 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
asociacién pequefia y somos como
una gran familia donde compartimos
muchas experiencias, nos felicitamos
los cumplearios, los cumpleafios y nos
apoyamos en los malos momentos.

Comenzamos el afio, cuando toda-
via eran posible las reuniones, con una
comida en una sociedad. Dichas co-
midas sirven como talleres de cocina,
reuniones de la asociacién 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
pequefo regalo homenaje por cuidar
a nuestros metabdlicos tan bien.

AsocIACION DE NAVARRA

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

Durante finales de 2018 y 2019 se
estuvo trabajando en la ampliacién del
cribado neonatal en Navarra. Tuvimos
reuniones con varios grupos politicos
en las cuales se les expuso de forma
cientifica y didactica qué son las en-
fermedades metabolicas, enfatizando
la importancia del diagnéstico precoz,
por su repercusién en la disminucion
de secuelas fisicas, neuroldgicas, psi-
colégicas y/o funcionales que conlleva
la no determinacién de estas enferme-
dades, conseguimos sacarles los colo-
res por ser de las comunidades auté-
nomas a la cola en screening neonatal
e incluso conseguimos el compromiso
del departamento de Salud en 2019
de la ampliacion de las enfermedades
detectadas en la prueba del talon.

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

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

Ciertamente, en algun momento
durante este 2020 llegamos a pen-
sar que, a pesar de ser este un afo
especialmente dificil y complicado
por la pandemia, de alguna manera
ibamos a ser bienaventurados gra-
cias a la implantacién, por fin, de
un screening neonatal ampliado en
Navarra. Ante la no consecucién de
lo prometido en 2020 volvimos a la
carga y conseguimos participar, a
finales de Septiembre de 2020, en
una Comisién monotematica en el
Parlamento, con la consiguiente re-
percusion en medios de comunica-
cion y la unanimidad en el criterio de
los parlamentarios respecto de que
no existen motivos para seguir asi,
tuvimos de nuevo la promesa de
que la ampliacién de screening se
daria de manera inminente, aunque
una vez mas no se han cumplido las
promesas politicas y no ha habido
suerte. Si, suerte, azar, llamémoslo
como queramos, es lo unico a lo que
nos podemos agarrar hoy en dia en
Navarra, porque lo mas doloroso

de todo esto no es que en la partida
presupuestaria del afio que viene no
incluya ninguna destinada al ansiado
ampliado neonatal, es que todos los
grupos politicos nos ratificaran, en
las distintas reuniones con ellos, que
esto tenia que cambiar, que teniamos
razén, y que nos prometieran que la
ampliacién era irrenunciable y que
deberia ser inminente. Nos recuerda
esto a la parabola de Judas, pero en
vez de 3 negaciones con 3 afirmacio-
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nes, porque si, en 3 ocasiones nos
han asegurado que la ampliacién del
screening neonatal se iba a realizar, y
en consecuencia, pasaria a proteger
a los 6000 nifio/as que cada afio 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 metabdlicos
son unos guerreros, desde ANAPKU
seguiremos luchando, buscando la
suerte y el sentido comun que, en in-
contables momentos, se ha mostrado
inexistente en nuestra clase politica.

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

e https://broadcasting.parlamento-
denavarra.es/seneca/_definst_/pna-
varra/archive/default/mp4:104569PX-
de599160-mp4_360p_stereo.mp4/
playlist.m3u8
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ste afio 2020 ha sido un afio

atipico para todos debido a la

pandemia mundial del corana-
virus que esta teniendo importantes
efectos sanitarios, sociales, econémi-
cos, laborales y personales. El covid
ha traido consigo un vuelco en nues-
tro modo de relacionarnos, de mover-
nos, de divertirnos, de saludarnos, de
emocionarnos,... Consecuentemen-
te en la Asociacion Fenilcetonurica
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 proteinas,
convivencias de jovenes metaboli-
c0s,... ¥ se han cancelado varios pro-
yectos previstos por motivos sanita-
rios y de seguridad.

All& por el mes de febrero, ASFEGA
apoy6 ala Federacién Espafiola de En-
fermedades Metabdlicas Hereditarias
en la campana lanzada para visibilizar
las enfermedades raras metabdlicas.
Con motivo del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras el 29 de febrero

la Federacién puso en
marcha esta campafia
llamada “Piensa en
azul”. Se ftrataba de
iluminar edificios y mo-
numentos significativos
de cada localidad en
sefial de unién y apoyo
a la lucha diaria de los
afectados y afectadas
por enfermedades raras
metabdlicas y compar-
tirlo en redes sociales.
Desde ASFEGA logra-
mos la iluminacién 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-
tacion 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 informacion a nuestros asociados
y asociadas. Esto ha implicado una
aceleracion en la digitalizacion de la
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asociacion y una adaptacion de nues-
tra actividad, apoyandonos mas 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 vias
telematicas.

Desde ASFEGA pusimos en mar-
cha una serie de Concursos online
de Relato y de Dibujo para hacer
mas llevaderos los dias 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 asociacion. Se pretendia
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 seran
publicados en nuestra revista anual.
El jurado decidi6 premiar a todos los
participantes que se llevaron vales de
compra para la adquisicién de produc-
tos bajos en proteinas en el almacén
de ASFEGA.



AsoclAcION DE GALICIA

Otra actividad puesta en marcha
fue un Concurso de Recetas Bajas
en Proteinas con el que se trataba de
animar a las familias, en estos dias
tan duros del estado de alarma, para
que a través de la cocina intentaran
hacer el dia mas llevadero y deleita-
ran a sus familiares con nuevas ela-
boraciones. Los participantes debian
presentar un plato a través de una
fotografia de calidad, asi como una
fotografia del chef con el plato y ad-
juntar la receta explicada claramente.
Se dio una elevada participacion, lle-
gando a recibir numerosas recetas de
platos salados y dulces con las que
se elabor6 un recetario digital que se
compartid y se envi6 a todos los aso-
ciados. Todos los participantes reci-
bieron regalos, y hubo premios para
la mejor fotografia y para la receta
mas original.

Por otro lado, este 2020 ha traido
un pufiado de novedades a internet y
las asociaciones de pacientes las es-
tamos incorporando a nuestra estrate-
gia. Asi, 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 via Zoom.

En este sentido,
nuestros asociados han
podido participar en se-
minarios web organiza-
dos en distintos puntos
de Espafia por otras
asociaciones o por la FEEMH, como
por ejemplo el titulado “Vuelta al co-
legio de los Metabdlicos”, 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
Sanchez y la dietista M.2 José Camba
del equipo médico de la Unidad de
Diagnostico y Tratamiento de Enfer-
medades Metabo-
licas Congénitas
del Hospital Cli-
nico Universitario
de Santiago, nos
hablaron de Ila
importancia de la
microbiota para la
respuesta del sis-
tema inmunitario
y de los alimentos
recomendados
para cuidarla y
mantener su equi-
librio.
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Por otro lado, con motivo del Dia
Internacional de las Personas con
Discapacidad, que se celebra el 3 de
diciembre, ASFEGA participé en la
iniciativa “Baixo 0 mesmo paraugas’,
en la que méas 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 unién y que todos
tenemos cabida bajo el mismo para-
guas, sin diferencias,dandole difusion
en las redes sociales.

Nuestro afio de pandemia ha sido
un afan de adaptacién constante, una
montafia 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 estan
en primera linea y hacen que la socie-
dad siga funcionando en tiempos difi-
ciles, en especial a los sanitarios que
velan por nosotros cada dia.

Esperamos que en el afio 2021 la
situacidn mejore para todos y poda-
mos realizar mas actividades. ™

Dia Internacional das Persoas con Discapacidade

"ABRIMOS 05 NOSOS PARAUGAS POLAS PERSDAS CON
ENFERMIDADES METABOLICAS HEREDITARIAS"

#BaixaOMesmoParaugas
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esde hace 14 afios pertenece-
Dmos a ASFEMA. Nos hablé 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 decidi involucrarme cada
vez mas hasta llegar a ser tesorera
hace ya cinco afios. Uno de mis prin-
cipales retos es buscar financiacion,
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 dia de nuestros proveedores.

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

némico al ganador del proyec-
to en el pais y ese mismo pro-
yecto se presenta junto con los
demas proyectos ganadores
en Europa y eligen un ganador
a nivel internacional. Este afio,
en cuanto recibi el mail que se
habria la candidatura, presen-
té mi proyecto como ASFEMA.
Cual fue mi sorpresa cuando
me comunicaron que el pro-
yecto de ASFEMA habia sido
ganador en Espafia. Hace
un mes me comunicaron que
también habia sido ganador en Euro-
pa. Mi alegria es doble por lo que con-
lleva este premio y ademés después
de un afio tan duro que hemos tenido
en el 2020, ya que la Junta Directiva ha
estado muy preocupada por la situa-
cion financiera de la entidad debido a la
falta de financiacién y de eventos que
hemos tenido que anular por la maldita
pandemia.

AsoclAcION DE MADRID

ASFEMA HA SIDO GANADORA DE UN PREMIO INTERNACIONAL

Raquel Miguel Gallardo, tesorera de ASFEMA

Siento una inmensa satisfaccion 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.

AsocIACION DE ARAGON

ara el afio 2020 teniamos pen-
Psado reavivar la asociacién de
Aragon, habiamos votado por
unos cambios en la junta directiva con

el fin de que los mas jévenes tomaran
las riendas.

Nuestro propésito era proponer y
llevar a cabo actividades durante todo
el afio con una serie de fines u objeti-
VOS, COMO:

« Conseguir involucrar en la aso-
ciacion, 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 situacion.

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

Un par de semanas antes del confi-
namiento habiamos alquilado un local
con cocina para poder hacer un taller
de tapas, de esta manera queriamos
ensefar una serie de opciones alter-
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nativas y originales de comida baja
en proteinas. Teniamos los materiales
comprados. Ademas contabamos con
diferentes charlas por parte de varios
profesionales para informar de avan-
ces en nuestro ambito.

Este como muchos otros planes que
teniamos 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 proteinas.
Tuvimos participaciones muy ... /.. p



AsocIACION DEL Pais Vasco

esulta complicado escribir el re-
sumen de este afio 2020.

Quizé lo mejor que podamos

contar desde la asociacién 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

> ... ... originales, pero tenemos que lle-
gar a mas gente y motivarles a realizar
actividades.

Por estos momentos tan dificiles,
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.

cosas que nos gustan y necesitamos
para sentirnos bien.

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

Este afio 2020 esta siendo un afio
de cambios en nuestra pequefia familia
metabdlica vasca. Comenzamos con
cambios en la junta directiva. Desde
aqui quiero agradecer publicamente el
esfuerzo, el trabajo y el carifio que Mila,
Sonia y Jon han dedicado a la asocia-
cion. Horas y afios de preocupaciones,
desvelos y logros que nos han mante-
nido unidos
y arropa-
dos. MILA
ESKER,
MUCHISI-
MAS GRA-
CIAS!!!

Ahora toca
continuar
su trabajo y
el de todas
las perso-
nas  que
nos  han
precedido.

Cada afio participamos en la red de
proyectos de promocion de la salud
(RAPPS) en las jornadas, pero este
2020 no se celebré nada. EI RAPPS
pretende ser un instrumento integrador
de los grupos de trabajo multidiscipli-
nares que desarrollan proyectos de
promocion de salud en Aragon.

Vamos a coger este 2021 con fuer-
za, haciendo un catalogo con todos
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Entre los objetivos de este afio y del
que viene estan adaptar la asociacion
al cumplimiento de la LOPD. Algo que
ademas de seguridad nos va a aportar
lineas que seguir para mejorar nuestra
gestion. También seguimos adaptando
nuestra forma de trabajo a los nuevos
tiempos informaticos y etéreos para
poder subirnos a una de esas tan nom-
bradas nubes de Internet.

2020 tambien ha sido un afio de
cambios a nivel medico. Tras muchos
afios cuidando de nosotros, nuestro
Koldo, nuestro Doctor Aldamiz se ha
jubilado. Todas tus nifias, todos tus
nifos 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 afadir, 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.

nuestros productos, subirlos a la web
y ya de paso actualizarla, e intentar lle-
gar a mas 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 pequefia “Gran” familia.

iOs deseamos a todos buena salud!
Natalia Barbero - www.arapkuotm.es
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n el inicio de este afio, queremos
Econtaros los logros obtenidos

con el esfuerzo de las familias
de la Asociacion en el 2020; en el que
hemos llegado a conseguir dar a cono-
cer la aciduria glutarica tipo 2 (MADD),
una enfermedad ultra rara de la que se
conocen muy pocos €asos, con restric-
ciones en grasas y proteinas. Debido
a la falta de un diagnostico 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
Ramon y Cajal de Madrid, ha facilitado
su difusion y conocimiento en diferen-
tes ambitos.

Este afio hemos aprendido lo que
significa el miedo a perder la salud,
valorando el apoyo de los que nos ro-
dean. El dia a dia 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, ain mas si cabe,
haciendo lo que hemos aprendido, pre-
venir y cuidar a los que queremos.

En estos dias de reflexién, de mie-
do, nos hemos acordado continuamen-

te de los profesionales e instituciones
que son nuestro pilar.

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

A pesar de la pandemia, a principios
de afio comenzamos la importante la-
bor del registro Nacional de aciduria
glutarica; como base para las entre-
vistas del “Estudio Multicéntrico en
Aciduria Glutarica tipo I: Caracteriza-
cién clinica, radiolgica y neurocogni-
tiva. Elaboracion de un Registro
Nacional” y el futuro estudio de
la insuficiencia renal. El cerebro
€s un gran consumidor de ener-
gia y un drgano diana en nues-
tra enfermedad por lo que es
necesario un seguimiento neu-
rolégico y del neurodesarrollo;
ya que a pesar del diagndstico
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.
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AsocIAcION Famiia GA1

2020 uN ANO LLENO DE BUENAS NOTICIAS A PESAR DE TODO

En poco tiempo las recomenda-
ciones han cambiado radicalmente,
debido a la mejora en el seguimiento
y al diagnéstico temprano a través
del cribado neonatal, que nos da una
oportunidad vital para un desarrollo y
una calidad de vida 6ptima evitando
graves secuelas. A los adultos en este
momento se recomiendan los mismos
pilares de tratamiento que a los nifios,
carnitina, dieta controlada en lisina y
régimen de emergencia que tenemos
que aprender a implementar y mane-
jar. Podéis consultar los videos de las
ponencias de la | Jornada de Acidurias
Organicas en el canal de Youtube de la
FEEHM que incluian las ultimas reco-
mendaciones internacionales.

Los ultimos articulos nos dicen que
tenemos que cambiar el habito de con-
tar en proteinas ya que la evidencia
cientifica demuestra que hay menor
variabilidad y mas 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 menu mas variado,



PERROS ENi’RENADOS PARA TRABAJAR CdN
MNINOS CON PROBLEMAS COGNITIVOS

no deficitario, mas parecido al resto de
la familia, adaptado a su apetito, don-
de no hay alimentos prohibidos.

M. Luz Iglesias y Nicolas Bottini
(traductora e informatico, padres de
la asociacion) conocedores de la falta
de recursos para el contaje en lisina
de la dieta, desarrollaron la aplicacién
gratuita www.dietagai.es, disponible
en espafiol e inglés. Que ha sufrido
diversas mejoras durante el afio para
poder adaptarla durante la aplicacién
del régimen de emergencia o para
compartir nuestras recetas calibradas
con lisina, calorias y proteinas. Todo
esto gracias a la financiacién del tea-
ming de los trabajadores de CINFA.

Un gran apoyo para este dificil
cambio, fue la traduccién de la Guia
Alemana para padres y afectados con
GA1, realizada también por Maria Luz
Iglesias; que ha sido publicada en di-
ferentes medios, y que contiene as-
pectos vitales para el dia a dia.

Aiusha Ivashkina, M. Angeles Gar-
cia y Beatriz Casado, madres de la
Asociacion, han traducido el Protocolo
de Urgencias para GA1 de la Asocia-
cién 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) estd pendiente de su pu-
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blicacién como
recurso en la
pagina de AE-
COM, para que
todos los hos-
pitales puedan
acceder a él.

La campafia
de la FEEHM
en el dia de las
enfermedades raras #piensaenme-
tabolico supuso una oportunidad de
acercamiento y visibilizacion 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-
fusién y fotos en este gran dia.

Jabalquinto tefiido de azul,
de nuevo fue un ejemplo de so-
lidaridad gracias a su donacion
por el Mondlogo de Guelmi.

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

En junio la Asociacion financié 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.

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS ﬁ 2021

ncuentros

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 financiacion para
nuevas ediciones.

Sin duda, la mejor noticia del afio
fue conseguir la financiacion europea
para el proyecto multicéntrico CHAR-
LIE de la mano de la Dra. Angels
Garcia Cazorla, Neuréloga del Hos-
pital Sant Joan de Deu; que pretende
conocer en profundidad la via de de-
gradacion de la lisina y conseguir un
tratamiento curativo para la aciduria
glutérica tipo 1. Nos devolvio la es-

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

Susana Salamanqués Ortega,
vocal Aciduria Glutarica tipo 2.

Helena Carpio Anguita
Presidenta

Podéis consultar toda la informa-
cidn en nuestra pagina web www.fami-
liasga.com

ornadas
convivencias



DIETAS

RECETAS s

SONIA CARRASCO

Los pretzels son unos lazos de pan salados de origen

aleman, con una corteza muy dorada y un sabor muy
caracteristico, gracias a una técnica de escaldado, que
consiste en introducirlos 30 segundos en agua hirviendo

con bicarbonato.

Soniarecetaspku.blogspot.com

INGREDIENTES (para 4 pretzels medianos)

Para la masa:

- 200 gr de harina aproteica MIX de

LOPROFIN

- 1 cucharadita de azucar (5 gr)

- 2 cucharaditas de sal (10 gr)

- 4,5 gr de levadura seca de panaderia
(marroén)

- 100 ml de agua tibia o de sustituto de leche
aproteica, yo PROCERO

- 20 6 30 gr de mantequilla derretida

- 1 cucharada de aceite de oliva

Para el escaldado:

- 2 litros de agua aproxm.
- 50 gr de bicarbonato sddico (3 cucharadas)

Para el acabado:
- sal gorda para espolvorear

2021 ﬁ FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

ELABORACION

1. En un bol colocar la harina, el azucar, la
sal y la levadura seca de panaderia. Remover.

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

3. Mezclar y amasar. Se formara 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 paiio.
Esperar a que repose, metiendo el bol en el
horno 1 hora a la minima temperatura (en el
mio 60°).

5. Transcurrido este tiempo, sacamos del bol
y desgasificamos amasandola un poco.
Dividir la masa en 4 porciones iguales y
moldeamos cada porcién 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 algun 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 anadir
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 baros de
bicarbonato por 10 6 15 segundos cada vez.

Proceder igual con los otros lazos.
Esta técnica de escaldado proporciona una
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corteza muy dorada y con un sabor muy
caracteristico. La miga quedara esponjosa y
un poco humeda.

9. Una vez cocidos (se habran 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 posicion 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
frios.

e | ™
-HARINA MIX LOPROFIN: segun el fabricante,  phe (Prot.Alto Valor) 2,01x50= 100,59 mg phe.

los 100 gr contienen'0,31 gr de proteinas, asi MANTEQUILLA: segtn el fabricante, los 100
g:e :%fe?ggsg';vltﬁﬂﬁ?:aﬁgfg xg?gg'rloo_hg’?grg; gr contienen 0,5 gr de proteinas, asi que los 20
Megio Valor)'O 62xr:)35= 21 7$ng phe _g P : gr tendran (20x0,5)+100= 0,1 gr de proteinas.
’ ’ : Multiplicamos por 50 mg phe (Prot.Alto Valor)
-LEVADURA SECA DE PANADERIA: segun el  0,1x50= 5 mg phe.
fabricante, los 8,5 gr que pesa el sobre incluido Sumamos: 21,7+100,59+5= 127,29 mg phe en

en la caja contiene 3,8 gr de proteinas, asi que total.
los 4,5 gr que se utilizan tendran (4,5%3,8)+8,5= Como son 4 pretzels: 127,29+4= 31,82 mg phe
2,01 gr de proteinas. Multiplicamos por 50 mg cada uno.

\_ /
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SONIA CARRASCO

INGREDIENTES (para 4 pretzels medianos)

Ingredientes para la salsa al curry:

- 25 ml (3 cucharadas) aceite de oliva v.e.

- 96 gr cebolla, y/o morada (1 cebolla
pequefia)

- 260 gr tomate variedad pera maduro
(4 tomates pequenos)

- 1 cucharadita rasa de curry (1 gr)

- 100 ml sucedaneo 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 coccion

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

ELABORACION

1. Empezar por poner el arroz a cocer en un
cazo con abundante agua y un puiado de sal.
Dejar cocer el tiempo necesario. Colar, pasar
por debajo del grifo un poco para que quede
mas 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 mas o menos pequenos. No
importa demasiado puesto que al final se
pasara con la batidora.

2021 H FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

- 340 gr calabacin, y/o verde (1 mediano)
- 140 gr berenjena (1 pequena)

- 70 gr pimiento verde (1 pimiento)

- sal y un toque de ajo en polvo, al gusto

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. Afiadir 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 calabacin y trocearlo

a cuadraditos pequenos.

Pelar la berenjena y cortarla a
cuadraditos similares. Lavar el
pimiento y eliminar la cabeza con
las pepitas, para picarlo también
pequeiito.

Incorporar las tres verduras ya
troceadas a la cacerola. Poner
sal y ajo en polvo al gusto y,

con la tapadera puesta, dejar



Esta racion contiene 82,36 mg phe.

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 racién individual deseada, o
poner directamente en el plato las cantidades
deseadas de arroz, verdura y salsa al curry en
proporcion a sus preferencias.

Yo personalmente recomiendo la segunda
opcidn. Asi 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 racion individual. Para platos
mas pequeios usar unos 20 gr. 6 la cantidad que
creais conveniente.

-CEBOLLA: segun mis tablas, 78,43 gr de
cebolla cruda contienen 20 mg phe, asi que los
96 gr tendran (96x20)+78,43= 24,48 mg phe.

-TOMATES: segun mis tablas, 83,33 gr de
tomate crudo contienen 20 mg phe, asi que los
260 gr tendran (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.

-CALABACIN: segun mis tablas, 47 gr de
calabacin crudo contienen 20 mg phe, asi que los
K340 gr tendran (340x20)+47= 144,68 mg phe.

-BERENJENA: segun mis tablas, 37,04 gr de
berenjena cruda contienen 20 mg phe, asi que los
140 gr tendran (140x20)+37,04= 75,59 mg phe.

-PIMIENTO: segun mis tablas, 37,04 gr de
pimiento crudo contienen 20 mg phe, asi que los
70 gr tendran (70x20)+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.

Calculo de la fenilalanina del plato servido:

DIETAS

RECETAS

Por ejemplo, este plato contiene el total del
arroz cocido (30 gr peso en seco), mas 100 gr
de verduras y 45 gr de salsa al curry. Una vez
mezclado, el plato queda como muestra la foto.

Esta es una racion contundente, quiza para los
mas pequefios seria demasiada cantidad.

I —— \

- arroz aproteico

- 100 gr de verdura: si 370 gr tienen 258,07

mg phe, los 100 gr del plato tendran
(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
tendran (45%86,88)+310= 12,61 mg phe.
Sumamos: 69,75+12,61= 82,36 mg phe el plato
o racién contundente. )

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS ﬁ 2021



INGREDIENTES (para el bizcocho)

BIZCOCH O ¢ 100 gr. Harina baja en proteinas e 20 gr. Zumo de Naranja

¢ 20 gr. Maizena ¢ Ralladura de naranja
e 80 gr. AzUcar (para la nata)
D E NARANJA * 8 gr. Levadura Royal ¢ 100 gr. De nata vegetal
* 60 gr. Agug ' * 10 gr. AzUcar
CO N NATA D E ® 50 gr. Aceite girasol e Unas gotas de aroma de fresa.
ELABORACION

F R ESAS 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.

ERIC MUNCUNILL MONTAJE DEL PASTEL

Una vez tenemos el bizcocho cocido lo dejemos enfriar. Cuando esté
frio 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 proteinas.



INGREDIENTES

» 200 g de Puerros picado
CRO QU ETAS e 20 g de mantequilla

D E e 150 ml de leche de arroz

o 20 g de almidén de maiz (maicena)

PU E RROS « 100 ml de caldo de pollo o de verduras

« 3 cdas. soperas de aceite para sofreir el puerro
 Mas aceite suficiente para freir las croquetas

Aline Leonardo « Pan rallado sin gluten o bajo en proteinas (para empanar)

’ PREPARACION
PROTEINA POR 100 G DE RECETA S

1. Corte el puerro en trozos pequenos y sofrielo en una sartén hasta
AMINOGRAMA POR 100 G DE RECETA que esté pochado y resérvelo.

Diluya la maicena en el caldo frio y aparte.

En otra sartén, afiada la mantequilla y cuando esta esté derretida,

_rewene e Toew S PTE vierta la dilucién de la maicena y el caldo. Remueva sin parar,
I . R

hasta que se haya convertido en una bechamel.
Anada el puerro rehogado y mezcle todo muy bien.

Deje enfriar y haga las croquetas. Rebdcelas con el pan rallado y
congélelas.

Una vez congeladas, frialas en abundante aceite muy caliente.

NOTA: si el aceite no estd muy caliente, las croquetas se deshardn.




INGREDIENTES (VERSION SALADA) INGREDIENTES (VERSION DULCE)
P AN ECI LLOS « 200 g almidén/fécula de yuca « 200 g almidén/fécula de yuca

« 200 g de boniato cocido « 200 g de boniato cocido

« 3 cucharadas soperas de aceite de « 3 cucharadas soperas de aceite de girasol

D E oliva o de girasol « 50 ml de agua muy caliente
o 2 cucharadas de azucar moreno

o 1 cucharadita de sal © a.zucar de coco.
BONIATO . dejond
o 1 cm de jengibre fresco rallado

o 1 pizca de nuez moscada rallada

« 50 ml de agua muy caliente

e Y% cucharadita de canela

PREPARACION (VERSION SALADA)

Aline Leonardo 1. Pele el boniato y cortelo en trozos medianos y péngalo a cocinar en agua o al

vapor. Cuando esté cocido aplastelo en un bol.

2.Sobre este puré de boniato, anada la sal, el aceite y vaya afiadiendo poco a poco
el almidén.

3.Cada vez que anadas una parte de almidon, amase bien con la ayuda de una
cuchara o con las manos.

4. Cuando hayas afiadido todo el almidoén, vierta el agua muy caliente y siga
amasando, con la ayuda, en un principio, de una cuchara, después podra
seguir amasando con las manos.

PROTEINA POR 100 G DE RECETA

AMINOGRAMA POR 100 G DE RECETA

5.Cuando veas que la masa ha quedado fina y lisa. Forre la propia bandeja

el AR By del horno con un papel para hornear/vegetal y haga bolitas de unos 5 cm y
Leucina 48mg | Histidina 17 mg aplastelas un poco entre las palmas de las manos. A continuacion, distribuyalas
Isoleucina 26,5 mg | Metionina 10,5 mg por toda la bandeja.
T - ] ; ]
lERIE S | WEIE A9S 6. Llévelas al horno precalentado a 180°C durante unos 15 minutos.
Triptéfano 6 mg | Tirosina 20,5 mg
Lisina 30 mg PREPARACION (VERSION DULCE)

1. En la version dulce, lo unico diferente que habrd que hacer es afiadir el azdcar,
la pizca de sal, la nuez moscada y la canela en el mismo momento en que
anades la sal, en la version salada.

NorA: al dia siguiente los bocaditos estardn algo gomoso, se podrdn meter en el
microondas 2 o 3 segundos, que volverdn a quedar blanditos.




CoMPARATIVA DE PREcCIOS DICIEMBRE 2016

PRODUCTOS NORMALES PRODUCTOS APROTEICOS
1€.....480 Gr. %} 3.86€... 400Gr.
1.96%....800Cr. @ 3.25€...2000Gr.
0.85¢...1 Kg 3.36€... 500Gr

' 0.68€..1L 1.57€..200 ml
0.93¢....500Cr. 3.75¢€..500Cr.
I_.-‘:;\“x g
3.15€..750Cr ﬂ 14.40€..375Gr
-~ =
g 1.52€..1Kg = 3.04¢€...400Cr.
5% "
S =

Producto Precio PVP envase Cantidad (gr/ml) Precio por Kg/| Precio PVP envase* Cantidad (gr/ml)* Precio por Kg/L* Sobrecoste PORCENTAIE

Pan de Molde 1,00 € 480 2,08€ 3,86 € 400 9,65 € 7,57 € 363 %
Galletas 1,96 € 800 2,45€ 3,25€ 200 16,25 € 13,80 € 563 %
Harina 0,85€ 1000 0,85€ 3,36 € 500 6,72€ 587€ 691 %
Leche 0,68€ 1000 0,68€ 157¢€ 200 . 785€ 717€ 1.054 %
Macarrones 0,93 € - 500 1,86 € 3,75€ 500 7,50€ 5,64 € 303 %
Cereales 3,15€ 750 4,20 € 14,40 € 375 38,40 € 34,20€ 814 %
Arroz 152¢€ 1000 1,52 € 3,04€ 400 7,60 € 6,08 € 400 %
Total 10,09 € 13,64 € 33,23 ¢ 93,97 € 80,33 € 598 %

ASOCIACIONES METABOLICAS

Andalucia
Aragon
Asturias

Cantabria

Castilla-La Mancha
Castilla y Ledn
Cataluiia

Galicia

Madrid

Madrid

Murcia

Navarra
Pais Vasco
Valencia

Asociacion PKU y OTM de Andalucia

Asociacion Aragonesa de PKU y OTM
Asociacion de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias de Asturias

ACAEMI (Asociacion Cantabra de Afectados

por Enfermedades Metahdlicas Innatas)

Asociacion de Metabélicos de CLM
Asociacion PKU de Castilla y Leon

Associacio Catalana de Transtorns Metabolic Hereditaris - PKU/ATM

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

Asociacion Familia GA1

Asociacion Padres Nifios Jarabe de Arce y
Otras Metabolopatias de la Region de Murcia

Asociacion PKU y OTM de Navarra

Asociacion PKU y OTM del Pais Vasco

Asociacion PKU de Valencia - AVAPKUPV

690339557
976758183
639266693

653496420

674602605
923210560
670080605
982202410
910828820
616911152

968516532

676120552
636922080
616081289

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

Almirante Bonifaz, 3 bajo

Carlos V, 26

Avda. del Cid Campeador, 106
Sant Joan, 2

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

Cambados, 40

Alfonso X El Sabio, 59

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

41.020
50.012
33.600

30.540

02.630
09.006
08.950
21.004
28.017
28.039

30.203

31.620
48.510
46.007

Sevilla
Zaragoza
Mieres

$.Vicente de la Barquera

La Roda-Albacete
Burgos

Esplugues de Llobregat
Lugo

Madrid

Arroyomolinos

Cartagena

Huarte
Trapagaran
Valencia
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