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INVESTIGACION

El cribado neonatal
facilita la deteccion
precoz, sin embargo, los
tratamientos y la
alimentacion son costosos
e imprescindibles para la
autonomia y calidad de
vida de los afectados
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lcaptonuria, fenilcetonuria, enferme-
dad de Canavan, de Fabry, de Tarui, de Gaucher, ga-
lactosemia, acidemia, tirosinemia, citrulinemia, lisi-
nuria, déficit de OTC, etc Estas son solo algunas de
las mas de 700 enfermedades metabdlicas heredita-
rias que existen, un grupo de enfermedades de baja
prevalencia causadas por alteraciones hereditarias o
mutaciones en el ADN que producen problemas con
el procesamiento de una fraccién de las proteinas.
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SOLICAS

El metabolismo es un sistema de los seres vivos que
se encarga de transformar los alimentos que se in-
gieren en elementos mds sencillos o unidades bésicas
para reutilizarlas, para que realicen las funciones ne-
cesarias para el organismo. Gracias al metabolismo,
las proteinas, los hidratos de carbono, las grasas y
otras sustancias que se toman en forma de alimento
se convierten en esas unidades mds pequefias. No
obstante, el metabolismo puede fallar desde el naci-
miento: una de cada 1.500 personas nace con un gen
alterado y sufre alguna de dolencias metabdlica he-
reditaria.

Su impacto es atin poco conocido y, en opinién de
los expertos, deberia realizarse un registro de casos
para obtener una fotografia real de su presencia en-
tre la poblacién. Aun asi, se calcula que una de cada
1.500 personas nace con alguna de estas dolencias
metabdlicas hereditarias.
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DIFICULTADES DE
DIAGNOSTICO

Estas enfermedades dan sintomas muy variados, lo
que puede crear dificultades para reconocerlas. Por
eso, muchos afectados realizan un auténtico pere-
grinaje hasta dar con el diagnéstico correcto.

Los sintomas pueden surgir en la edad pediitrica,
pero también en la adulta y, a menudo, son poco es-
pecificos y comunes a otras enfermedades, como la
somnolencia, la disminucién del tono muscular o los
vomitos. Asimismo, los pacientes pueden tener des-
de una afectacién generalizada en todo el organis-
mo, hasta una alteraci6n en 6rganos concretos (co-
razén, higado, rifién o cerebro), retraso mental y,
otras veces, sefiales minimas. La calidad de vida de
los enfermos depende, por lo tanto, de la dolencia
que padezcan, el grado de afectacion y las posibili-
dades terapéuticas que tengan.

La asociaci6n que tiene como propdsito informar y
reunir a esos pacientes es la Federacién Espafiola de
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (FEEMH,
https://metabolicos.es/), que carece de dnimo de lu-
cro y tiene por objeto prioritario alcanzar la mejora
de los afectados por metabolopatias y aminoacido-
patias (errores congénitos del metabolismo de los
aminodcidos caracterizados por un déficit enzimati-
co), asesorando y asistiendo a éstos y a sus familias
en el cuidado médico, psicoldgico, asistencial y tra-
bajando en pro de un desarrollo afectivo y educativo
adecuado.

La FEEMH lleva trabajando desde hace 25 afios en
la mejora de la calidad de vida de los afectados. Las
actividades principales que realiza son el apoyo para
la realizacion de talleres psicolégicos y nutriciona-
les, subvencion de compra de comida baja en prote-
inas, concienciaci6n, colaboracion a la investigacion,
ampliacién y homogenizacion de los cribados neo-
natales a nivel autonémico, entre otras.

FALTAN ESPECIALISTAS

Estas enfermedades afectan principalmente al meta-
bolismo de los aminodcidos de las proteinas. Me-
diante el cribado neonatal algunas de estas metabo-
lopatias son detectadas, aunque no todas. En la
actualidad, es posible realizar un cribado neonatal a
partir de una gota de sangre (es decir, en el naci-
miento, antes de que el nifio manifieste sintomas.

La FEEMH destaca que “la implantacién del criba-
do neonatal costé mucho. No tiene sentido un re-
troceso sociosanitario. Nos gustarfa desde la Fede-
racion lanzar una invitacion a mirar hacia delante.
No perdamos lo que con tanto esfuerzo hemos lo-
grado. Sin lugar a dudas, uno de los grandes logros
del Sistema Nacional de Salud, ha sido la implanta-
cién del cribado neonatal ampliado en toda Espafia”.
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DARSE A CONOCER
A LA SOCIEDAD

Aitor Calero, presidente de la
FEEMH, sostiene:"Para nosotros es
muy importante la labor de comuni-
cacion: no solo para dar conoci-
miento de nuestra situacion y nece-
sidades al gobierno y sociedad en
general, sino primero y principal-
mente de cara a sus destinatarios
finales, las personas con enferme-
dades metabodlicas hereditarias y
sus allegados, que buscan solucio-
nar dudas, conocer como reducir
sus obstdculos diarios y donde pue-
den enterarse de todas las noveda-
des” “Nos enfrentamos —continiia
Aitor Calero— a unos recientes cam-
bios que nos perjudican a todos en
general, pero mds a la FEEMH y a
todas las personas afectadas por
enfermedades raras, en particular.
Una nueva sentencia del Tribunal
Constitucional obliga a la
Administracién General del Estado a
ceder a las comunidades auténo-
mas las competencias en materia
de distribucion de ayudas del IRPF,
aquellas famosas casillas que pue-
den dedicar parte de nuesiros

Aitor Calero es presidente de la
Federacion Espafola de
Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias

impuestos a labores de la Iglesia
Catolica y a otros fines sociales”.
“La medida supone un grave perjui-
cio para entidades como la FEEMH,
cuyo dmbito de actuacion es toda
Espaia, y mds si fenemos en cuenta
que nos estamos refiriendo a enfer-
medades raras. En nuestro caso no
es tan importante donde hemos
nacido sino quién tiene la misma
problemadtica que nosotros, viva
donde viva”.

Pero este cribado todavia sigue dejando fuera a varias
metabolopatias en algunas Comunidades Auténo-
mas. Las transferencias de las competencias en ma-
teria sanitaria a las diferentes autonomias han tenido,
sin duda, efectos positivos. También ha creado des-
igualdades entre ciudadanos que constituyen autén-
ticas y, en ocasiones, tragicas injusticias.

Una de
cada 1.500

Hoy en dia no existen especialistas en metabolopati-
as formados como tales. Esta carencia genera cier-
tos problemas a los afectados y familias, especial-

mente cuando se produce la transicién entre la edad

Personas

infantil y la edad adulta.

Los recientes avances cientificos y médicos en cam-

nace con
alguna
dolencia
metabdlica
hereditaria

cientes.

pos como la terapia génica, o la nanotecnologia, per-
miten abrir vias muy esperanzadoras para los pa-

Los afectados son plenamente conscientes de que los
tratamientos de las enfermedades metabdlicas son
muy costosos, y de que las diferentes administracio-
nes y el Sistema Nacional de Salud hacen un enorme
esfuerzo para subvencionar los tratamientos.



Pero también es cierto que, sin ellos, los efectos de no
disponer de este tipo de alimentos dietoterapicos, seri-
an devastadores.

Claramente, desde un punto de vista econémico, el cos-
te del no tratamiento serfa muy superior y, ademds, pri-
varia a la sociedad de individuos que ya estdn contri-
buyendo activamente en ella. Pero lo que no serfa de
ningtin modo tolerable, desde un punto de vista éticoy
moral, es que a muchos ciudadanos se les condenara a
la discapacidad, pudiendo ser completamente evitable.
Para la FEEMH es necesario impulsar e invertir en in-
vestigacion bdsica en metabolopatias y ofrecen su com-
promiso y total disposicion a colaborar con los centros
de investigacién en esta tarea.

COBERTURA DIFERENTE

EN EUROPA

Hoy en dia, el acceso al estudio o trabajo en los paises
fuera de Union Europea, donde el acceso al tratamiento
es mds desigual, supone una gran dificultad para los pa-
cientes metabdlicos, ya que hay muchos paises donde po-
drfan estudiar, sobre todo porque es una cuestién tem-
poral y muchos pacientes de hecho se van de Erasmus,
intercambios o hacen una carrera fuera, y con cierto
empeilo también trabajan.

La investigacion y el desarrollo en productos dietote-
ripicos estan impulsando la creacién de nuevas f6rmu-
las por parte de los diferentes laboratorios. Estos avan-
ces van orientados a mejorar los sabores de los productos,
y as lograr una mejor adherencia a las dietas. Factor
clave para llevar un buen tratamiento y una buena salud.
Sin embargo, algunos aspectos de la reglamentacién
actual, impiden que estas nuevas formulas, ya aproba-
das y consumidas en otros paises de la Unién Europea,
estén disponibles en Espafia.

PRODUCTOS ESPECIALES Y DIETAS
El tratamiento integral de las metabolopatias, no solo
depende de la ingesta de los productos dietoteripicos
como las formulas de aminodcidos, también se necesi-
ta complementar con una dieta variada y lo mds equi-
librada posible. Por ello, diferentes empresas fabrican
alimentos dietoterdpicos bajos en proteinas, que ayu-
dan a ofrecer una mayor variedad a los afectados.

Al tratarse de productos muy especiales y dirigidos a
un mercado muy minoritario, sus precios pueden llegar
aser un 600% mads caro que sus correspondientes pro-
ductos habituales.

“Piensa en metabdlico” es desde hace afios, el lema de
la Federacion. El lema tuvo inicialmente como princi-
pales destinatarios a los profesionales médicos, cuando
el cribado neonatal todavia no estaba generalizado y el
conocimiento en metabolopatias era menor.

Hoy en dia esta situacién ha mejorado, pero todavia se
siguen produciendo casos de urgencias médicas, en las
que estd presente una enfermedad metabdlica, y contar

La dieta es
parte del trata-
miento de los
metabdlicos y
tienen que cui-
darla muchisi-
mo: los precios
de sus produc-
fos alimenticios
son bastante
elevados Unas das mil famiu metabéfi
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con profesionales de urgencias formados, puede ayudar
a salvar vidas.

Por ello, la FEEMH considera necesario impulsar la
creacion de una formacién reglada en urgencias médi-
cas sobre metabolopatias.

IMPACTO PSICOLOGICO

Aungque son cada vez mis los profesionales de la psi-
cologfa que colaboran en los diferentes centros, toda-
via existe una gran carencia de profesionales en este
dmbito. Su contribucién puede ayudar mucho tanto a
familiares, como a los propios afectados. Situaciones
como la ansiedad que produce la noticia de un hijo afec-
tado, o las situaciones de transgresiones y manejo ade-
cuado de la dieta, por parte de afectados adolescentes,
pueden mejorar gracias a la ayuda de psic6logos espe-
cialistas.

Hoy en dia los afectados por metabolopatias solo pue-
den estudiar y trabajar en los paises miembros de la
Unién Europea. El seguimiento de la dieta en cual-
quier otro pais del mundo es pricticamente imposible
por cuestiones logisticas, legales y econémicas.
Algunas de las enfermedades metabélicas hereditarias
llevan asociadas situaciones de discapacidad de diversa
indole. Dada la baja prevalencia de este tipo de patolo-
gias, los procesos para el reconocimiento de la discapa-
cidad se complican mucho para afectados y familias.
Es importante que se trabaje en una metodologfa uni-
forme en el reconocimiento de las discapacidades aso-
ciadas con las enfermedades metabdlicas hereditarias
en todo el territorio nacional. Ml

Eslogan de la FEEMH, 25 aios
trabajando en la mejora de la calidad
de vida de los afectados

Muchos
afectados
realizan un
auténtico
peregrinaje
hasta dar
con el
diagnostico
correcto
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