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uiero empezar el editorial de este aio con una magnifica noticia. El cribado

neonatal ha sido ampliado en la Comunidad Foral de Navarra hasta un

total de 31 metabolopatias. Esto es un gran logro para toda la comunidad
metabolica ya que, de ahora en adelante, todos los recién nacidos en Navarra, tendran
las mismas oportunidades de tener un diagndstico y tratamiento adecuado al igual
que ocurre en otras regiones de Espafia. Enhorabuena a la asociacion ARAPKU de
Navarra, jseguimos avanzando!

Aprovecho también para dar la bienvenida a la Federacion Espafiola de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias (FEEMH) a ACIMET, Asociacion Nacional de Afectados y
Familiares con Acidemia Metilmaldnica. Son ya 16 las entidades que integradas en la
federacion representando a mas de 1.000 familias en toda Espaiia.

La historia de las enfermedades metabdlicas hereditarias es la historia de la
superacion. Y gran parte de los articulos de esta edicion de Pensando en Metabdlico
son historias increibles de superacion. De ahi la importancia del cribado y el
diagndstico porque, cuando a los metabolicos se les da esa posibilidad, pueden
alcanzar cualquier cosa que se propongan: investigar, estudiar, hacer deporte, formar
familias...

Igualmente importante es poder contar con terapias y medicamentos que permitan un
mejor manejo de la enfermedad en todas sus fases y edades. Todo ello, por supuesto,
con el consejo experto de los especialistas.

El otro elemento esencial para lograr que los afectados puedan tener una vida plena y
satisfactoria son las familias y, junto con ellas, esas otras Familias (con mayuscula) que
son las asociaciones, donde no solo encontramos informacion, alimentos o recetas,
también encontramos apoyo moral, carifio y comprension. Por ello, nunca me cansaré
de repetir, ni de pedir, que participemos activamente en ellas. Si en un momento te
fueron utiles, haz que lo sigan siendo en el futuro para los nuevos afectados. Nuestro
colectivo es muy importante para un tratamiento integral de las metabolopatias.

Finalmente, queria hacer una peticidn especial a nuestros lectores. Nos gustaria que
completarais una pequefa encuesta para conoceros mejor. Nos gustaria saber desde
dénde nos leéis, qué contenidos os interesan, si la revista os ha gustado y que nos
dejéis vuestros comentarios. Solo necesitais escanear el codigo QR. Nos van a ayudar
mucho a seguir mejorando.

Por ultimo, y muy importante, muchas gracias a todos los voluntarios y socios
colaboradores que nos apoyan. Hasta el afio que viene.

OfamO|
".l
=]

Aitor Calero
Presidente

nsemos en metabolico.
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MI1 EXPERIENCIA CON

EL KUVAN

ANA M* PENA AMOR

ola me llamo Ana, tengo 39 afos, soy
l de A Coruiia (Galicia) y tengo Pku
Clasica.

Hoy voy a contaros mi experiencia con
un nuevo tratamiento que estoy tomando, el
Kuvan.

No hace mucho que empecé con el Kuvan,
de hecho, empecé a tomarlo en el mes de
mayo de 2021, tras una prueba que me
volvieron a realizar 18 afios después para
determinar si esta vez respondia bien. Hace
18 afos me la hicieron por primera vez para
saber como respondia al Kuvan y como
resultado me dio un 24%. El minimo de
respuesta es del 30%, me faltaba muy poco
para llegar. Asi que en abril del 2021 me
volvieron a realizar la prueba del Kuvan para
ver si la respuesta seria positiva, ya que me
dijeron que habia muchos PKUs que estaban
respondiendo al Kuvan.

Me realicé la prueba desde casa; la vez
anterior fui ingresada en el hospital de
Santiago de Compostela. Tenia que tomar
10 pastillas un dia y al dia siguiente otras
10 pastillas y pincharme en el dedo cada
ciertas horas. La prueba fue de esta forma:
una semana antes de realizar la prueba me
tuve que pinchar el dedo y enviar los analisis
a Santiago para tener una referencia de mis
valores de fenilalanina en sangre. Y el dia
que empecé la prueba primero me tuve
que pinchar el dedo antes de tomarme los
primeros 10 comprimidos Kuvan, era la toma
0. Tras pincharme, me tomé los 10 primeros
comprimidos con agua mientras desayunaba.
Unas 8 horas después de tomar el Kuvan me
pinché de nuevo, serian las 4 de la tarde y
volveria a pincharme de nuevo 8 horas mas
tarde, las 12 de la noche. A las 8 de la mafiana
volvi a pincharme y después me tomé con
el desayuno los otros 10 comprimidos que
me quedaban para seguir con la prueba
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que finalizaba a las 8 de la manana del dia
siguiente. Volvi a pincharme 8 horas después
a las 4 de la tarde y luego a las 12 de la noche
y por tltima vez realicé otra toma de sangre a
las 8 de la manana del dia siguiente.

Una vez realizada la prueba del Kuvan,
envié las tomas de sangre al laboratorio de
metabolopatias de Santiago de Compostela.
Luego me enviaron los resultados a casa. No
entendia mucho si habia superado la prueba.
Me puse en contacto con mi endocrino para
saberlo. Me llamé el endocrino para decirme
que los resultados fueron muy buenos y
positivos, diciéndome que lo minimo es
alcanzar el 30% de respuesta y yo alcancé un
45%, casi 46%, de respuesta. Volvi a Santiago
para buscar el Kuvan y empezar con el
tratamiento. Empecé con la minima dosis, 3
comprimidos al dia tomados en el desayuno,
con control de mi dietista y realizando
tomas de sangre cada 10 dias y registrando y
anotando lo que comia 3 dias antes de realizar
la toma de sangre. Y asi fue como empecé mi
experiencia Kuvan.

A partir de ahi tuve que adquirir mas
material para pincharme porque antes
realizaba tomas de sangre cada mes y ahora
con el Kuvan realizo tomas de sangre cada
10 dias, esto fue para mi un gran cambio.
Ahora estoy mejor controlada por la dietista
y pinchandome cada pocos dias. Mis niveles
fueron bajando, pero habia alguna subida
que otra pero eran subidas muy leves gracias
al Kuvan. Me cost6 un poco bajar de 6mg/dl
de fenilalanina en sangre, porque al empezar
tenia alrededor de 9 y actualmente estoy por
debajo de 6. La dietista de momento no me
agreg6 mas alimentos proteicos a la dieta
porque tengo que bajar de, 4 incluso tener un
3 para que me pueda ampliar un poco la dieta.

Esto lleva tiempo, no es empezar con el
Kuvan y empezar a meter proteina, no, todo
tiene un proceso, hay que tener paciencia
y no desesperarse en el intento. Yo con el



Kuvan atn sigo mi dieta PKU, porque hay que

tratar de bajar a lo minimo posible para que
la dietista te pueda ampliar un poco la dieta.
La dietista te va guiando y hay que seguir los
pasos. El internista experto en Pku y Otm

me ha dicho que tomar el Kuvan no me va a
liberar por completo la dieta, pero si que me
va a poder ampliar la cantidad de alimentos
proteicos. Quiere decir, que con Kuvan no voy
a dejar la dieta baja en proteina, pero si podré
ampliar mas la ingesta de proteina natural.

Sé que a algunos les resultara extraio y se
preguntaran por qué tomo el Kuvan si no voy
a poder liberarme por completo de mi dieta,
o incluso decir, “pues yo no hago la prueba

porque total, ;de qué me
sirve tomar el Kuvan
si no puedo tener dieta
libre? mejor sigo mi
dieta, sigo como hasta
ahora”. Pues no saben
lo que se pierden. Hay
que aprovechar las
oportunidades buenas
que te dala vida, y

si es con el Kuvan,
aunque no puedas
dejar tu dieta, hay
muchos beneficios. Sé
que para algunos no
es suficiente, entonces
tendran que esperar a
la terapia génica para
que tengan la suerte de
tener una dieta libre,
pero yo ahora mismo
estoy feliz y contenta
con el Kuvan porque
noto mucha mejoria.

En mi ultima
revision de Octubre en
el Hospital de Santiago
de Compostela, el
endocrino me aumentd
la dosis del Kuvan y
ahora me estoy tomando 4 comprimidos al
dia durante el desayuno, y me dijo que con
esta dosis y viendo que me iba bien con la
dieta y los niveles, que iba a notar mucha
mejoria, y que iba a ampliar mas aun la dieta.
Obviamente, aun no amplié¢ nada porque
bajé de 3, pero volvi a subir un poquito en
los niveles, solo un poquito. No doy saltos
enormes en mis niveles como me sucedia antes
del Kuvan. Pero ya la dietista me dijo que la
proxima consulta telefonica me ampliaba la
dieta, y porque me acababan de subir la dosis y
ella quiere esperar un poco para saber que tal
voy con la nueva dosis de Kuvan. Asi que estoy
muy cerca de poder ampliar mi dieta. >
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MI EXPERIENCIA CON

EL KUVAN

Para ir concluyendo con mi experiencia con
Kuvan, decir que para mi el Kuvan ha sido
una bendicién porque antes estaba en niveles
que no bajaba de 8 mg/dl y podia superar
niveles de 10 mg/dl hasta llegar a 11 o 12 mg/
dl'y con Kuvan ahora no me pasa, cambié
mi vida, porque ahora suelo bajar mucho y si
subo, no subo tanto ni doy esos saltos que me
daban antes. Ahora es mucho mas controlado,
mis niveles mejoraron muchisimo, ahora
estoy por debajo de 6 mg/dl concretamente
en mi ultimo andlisis tengo un 4,9 mg/dly
llegué a estar anteriormente a un 2,7 mg/dl,
sy por qué subi? pues porque el dia que fui
a hacerme las revisiones fui en ayunas para
hacerme una analitica completa y también
me tomaron sangre para marcar el nivel.

Las ayunas afectan un poco en la subida de
Fenilalanina, pero todo va bien y con el Kuvan
voy a poder tolerar mds proteina aun.

En la tltima llamada la dietista me ampli6
la dieta un poquito, dados los resultados
donde me mantengo en 2,7mg/dl. Ahora me
da patatas fritas, patatas asadas o cocidas y
pistachos con sus gramos por dia, obviamente
no los como todos los dias porque me lo
advirtid, que no se trata de estar comiendo
eso todos los dias, que puedo comer hoy los 9
gramos de pistachos y mafana 20 gramos de
patatas fritas y al dia siguiente paso de comer
mas o incluso no como hasta 2 dias después,
porque tampoco quiero pasarme. Y a ver
cOmo iré asi.

Mis conclusiones:

El Kuvan no cura la Pku. Kuvan es un
tratamiento para la PKU que mejora la calidad
de vida del paciente que llega a poder tener
mas tolerancia de proteina que antes. La PKU
con el Kuvan la vamos a seguir teniendo toda
la vida.

Hay que tener paciencia con el Kuvan.
No es empezar y besar el santo, no. Cada
tratamiento lleva su tiempo. Y como ya os
he contado, desde mayo llevo con el Kuvan y
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aun no me han ampliado la dieta porque no
llegaba a los niveles idéneos para ampliarla. Y
ese dia esta cerca. Asi que paciencia con esto.
Os lo digo para que no haya sorpresas y no

os lleguéis a desilusionar y a tener bajones de
dnimo.

El Kuvan no libera la dieta por completo.
Me lo dijo el internista ya varias veces y eso
hay que tenerlo en cuenta para que no os
llevéis disgustos. Tenemos que seguir con
nuestra dieta PKU, el Kuvan nos hara mas
facil el dia a dia con la ampliacion de la dieta,
tendremos mads tolerancia de proteinas como
ya os dije anteriormente.

sEfectos secundarios con el Kuvan? Si,
hay algun que otro efecto secundario, pero
no os alarméis porque es normal. Si mirais
el prospecto, pone que el efecto secundario
mas probable es el dolor de cabeza, pero
que es normal. Cuando empecé a tomar el
Kuvan, me estuvo doliendo la cabeza durante
2 dias, pero luego me desaparecié. Es una
reacciéon normal. Cuando me subieron la
dosis a 4 comprimidos por dia, también me
doli6 la cabeza los dos primeros dias, pero me
desaparecié por completo y nunca mas.

Para concluir, deciros que si os dan la
oportunidad de hacer la prueba Kuvan, no os
neguéis porque perdéis la gran oportunidad
de poder comer un poco mas de lo permitido
y aunque os resulte un poco molesto, algiin
dia agradeceréis que tantos investigadores y
cientificos hayan hecho el esfuerzo para sacar
adelante un tratamiento que puede mejorar la
calidad de vida y de salud del paciente PKU.
También agradeceréis tener el Kuvan en casa
y poder tomarlo, porque os aseguro que os
cambia la vida a mejor, aunque sea un rollo
tener que registrar la dieta cuando la dietista
os lo mande hacer, pero estaréis satisfechos
con vuestros niveles de Fenilalanina y con
vuestra dieta Pku mas ampliada.

Un saludo y cuidaros mucho. "



MALGORZATA HENEK Treated as Phenylketonuria (ESPKU) pone
mucha atencioén en ello y propone muchas

EUROPEAN SOCIETY FOR PHENYLKETONURIA ) o o
AND ALLIED DISORDERS. medidas con el objetivo de concienciar sobre

la calidad de cuidado de los pacientes con
PKU. En el marco de una de las iniciativas

a fenilcetonuria fue descrita por de la E.S. PKU, The European Parliament

primera vez en el 1939 por Asbjorn Cross Party Alliance on PKU, durante una de

Folling. La dietoterapia, tal y como la las mesas redondas sobre PKU se ha tratado
conocemos ahora, se emple6 por primera el tema del cuidado adecuado del paciente

vez en el afio 1951. A lo largo de los afios
la calidad de la férmula ha ido mejorando.
También contamos con alimentos de uso
médico especial. Cada vez mas, la calidad
y la variedad se hacen mayores. Otro hito
en la historia ha sido la aparicién de dos
tratamientos, primero de Kuvan y luego
de Palynziq, que permiten bajar el nivel
de fenilalanina en la sangre y aumentar

la tolerancia. La préxima etapa, la terapia
génica, ya se vislumbra en el horizonte.
Entonces, jcuidar o curar? Este dilema, si no
se ha discutido ya, antes o después tendra
peso en nuestra vida.

La gestion del cuidado influye de forma
significativa en la calidad de vida del
paciente con fenilcetonuria. Si miramos en
detalle como esta organizado el cuidado,
veremos un panorama muy amplio. Hay
paises con sistemas de cribado neonatal que
ademads cubren muchas férmulas, también
las mas avanzadas, pero no la comida

especial.

Ademas, la demografia de los pacientes adulto, desplegando ante los diputados
con fenilcetonuria va cambiando. Al el panorama actual, las expectativas
principio la mayoria de los pacientes eran y el modo de transicion del paciente
menores de edad; actualmente se ve cada pediatrico al paciente adulto. El cuidado
vez mas personas adultas. En unos afios de los menores con PKU parece estar bien
veremos en Europa los primeros seniors con  organizado. El cuidado del paciente adulto,
PKU. Por eso es enormemente importante no necesariamente. Hay paises en los que
que el paciente goce de la atencion médica los pacientes son llevados por médicos
adecuada para su edad, también del acceso o dietéticos en hospitales especializados,
al médico especialista, nutricionista y donde aparte del conocimiento de la
psicélogo, pues todo ello es requerido para fenilcetonuria se revisa otras enfermedades
el cuidado del paciente. European Society propias de la edad adulta que pudieran
of Phenylketonuria and Allied Disorders influir en la calidad de la dietoterapia. Hay >
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» también paises en los que los adultos con
PKU siguen bajo la supervision de médicos y
nutricionistas infantiles.

Un factor importante de la gestion
del cuidado es una clara y comprensible
politica del financiamiento de férmulas y
de alimentacion de uso médico especial
en PKU. Hay paises que cubren tanto la
féormula como la compra de la comida baja
en proteina. Otros ayudan a
los pacientes con subsidios
especiales; en otros, la
compra de la comida recae
en las familias. En algunos
sitios se financia tanto Kuvan
como Palynziq, mientras que
en otros esto no es posible
por ahora y posiblemente no
lo serd en un futuro cercano.

La terapia dietética en
PKU confronta al paciente
con diversos retos: ya sea
buena organizacidn, buena
planificacidn, ya sea la
voluntad fuerte, o finalmente
esta autodeterminacion que
le impida tener los “dias
peores”. Todos estos factores
eventualmente influyen
en su funcionamiento en
la sociedad. Se trata de
desafios desconocidos para
personas que no padecen la
enfermedad. Por otra parte, la dietoterapia
contribuye también, afortunadamente, a una
mayor conciencia en materia de consumo,
salud y nutricién.

Finalmente, es importante tener en
cuenta las consecuencias de la falta de
cuidados adecuados. Estas son distintas
en nifos y distintas en personas adultas.
Los eurodiputados que forman parte de
The European Parliement Cross Party
Alliance on PKU han puesto de relieve,
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La fenilcetonuria
fue descrita por
primeravez en el
1939 por Asbjorn
Folling. La
terapia dietética
tal y como la
conocemos ahora
se empled por
primeravez en el
1951.

en el comunicado con ocasién del Dia
Internacional de Salud Mental, el peso que la
atencion adecuada tiene para los pacientes.
La E.S. PKU monitorea también la legislacion
europea que podria influir en la calidad de
atencion al paciente PKU.

Siles preguntaramos a los pacientes si
suefian con una medicacidn que cure la
PKU, la mayoria responderia que si sin
pensarselo dos veces.
Actualmente hay distintos
ensayos con métodos que
podrian curar la PKU. Los
pacientes reaccionan con
alegria y entusiasmo ante
cada noticia al respecto.
Recordemos que un
farmaco de este tipo tiene
que ser no solo eficaz
sino también seguro. No
podemos renunciar a la
seguridad. Supongamos,
por el momento, que
tenemos ya el medicamento.
Es seguro. Es eficaz.

;Qué es lo que sigue? Es
dificil prever el precio del
farmaco que cura la PKU;
no obstante, los estandares
que tenemos o que vamos
a conseguir en la gestion
del cuidado y la atencién
al paciente asi como la
politica de financiamiento
en salud publica influirdn sin duda en la
implementacién del nuevo medicamento.

;Cuidar, atender o curar, un medicamento?
Es una pregunta a la que los pacientes
responderiamos sin problema. Curar,
medicamento. ; Atencién o cura? Si lo vemos
desde una perspectiva amplia, ambas cosas
estan relacionadas. Una cosa no excluye a
la otra. La cura es, no obstante, el suefio
de todo paciente PKU. Es el futuro que
esperamos. m



EL TRANSPLANTE DE JULIETA

VIDA SIN LA ENFERMEDAD

JULIETA ROCHA

e llamo Julieta Rocha, tengo 43
afos, tengo formacion artistica:
tengo curso superior de fotografia.
Naci con un error innato del metabolismo

de las proteinas: déficit ornitina carbanil
transferasa (OTC).

Comencé a tener los primeros sintomas,
convulsiones, comas, etc., a los 6 meses de
edad. El diagnéstico lo consegui a un afo
de edad y para ello tuve que ir a Paris. En
Portugal no sabian nada.

En aquella época el tratamiento era
muy rudimentario, el benzoato de sodio,
aminoacidos y vitaminas. Es el mismo ahora,
para este error genético no existen todavia
muchas opciones de medicaciéon mas alld
de la dieta hipoproteica. Pero entonces la
dieta baja en proteina era basicamente zumo
de naranja, verduras y mas verduras y todo
minuciosamente pesado en la bascula. Y es
que no existian productos hipoproteicos y la
medicacion tenia que ser gestionada por una
farmacia, ya que todavia no habia nada en el
mercado farmacéutico para mi dolencia

De pequeia pasé mucha hambre, pues solo
podia comer 10 gramos de proteina. Después
eso iba creciendo y cumpli bien con el
tratamiento hasta mis 11 ¢ 12 afios. Después
los pediatras que me daban seguimiento
salieron del hospital y vi a otra pediatra
que basicamente no me proporcionaba
medicacién ni recetas para que pueda tener
acceso a los productos hipoproteicos y
medicamentos, no me hacia analisis ni nada.

En la dieta que hacia me restringia mucha
cosa mas de lo que podia y debia comer, pues
vivia con miedo de tener alguna crisis, y como
no sabia como andaban los valores de mi
dolencia, no tenia control analitico. Sentia,
sin embargo, que no estaba muy bien, muchas

veces mis padres y mi hermano fueron a
buscarme a la escuela, porque yo ya estaba
casi a punto de entrar en coma. Recuerdo

que varias veces me dormi en la escuela y
despertarme 3 o 4 dias después en mi cama.
Mis padres no me llevaban al hospital o a
urgencia pues sabian que la médica no iba a
hacer nada y ellos iban haciendo lo que sabian
y podian.

Vivi asi parte de la infancia, adolescencia y
vida adulta. Hasta que un dia me harté.
Precisaba ayuda urgente, yo podia sentirlo
en mi cuerpo. Fui a un canal de televisiéon a
hablar de mi situacidn, que no tenia asistencia
ni acceso al medicamento o a productos
hipoproteicos.

Un dia después de haber ido a la TV recibi
una llamada telefénica del hospital de Santo
Antonio. Me han dicho que alli se hablé de mi
caso y mi situacion y me preguntaron sino »
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VIDA SIN LA ENFERMEDAD

» queria ir hasta alli a tener una conversacion

con un equipo de médicos interesados en mi
caso. También me ofrecieron seguimiento.

Yo fui y vi, claro, que el hospital de Sao
Jodo al enterarse quiso volver a tener contac-
to conmigo para que volviera con ellos. Pero
claro, después de la negligencia que sufri por
su parte durante aflos yo no queria ya tener
nada que ver con ellos. Pasé al seguimiento en
el hospital de Santo Antonio.

En el momento de volver a ser atendida por
los médicos habia estado casi 21 o 22 anos
sin cualquier tipo de tratamiento o produc-
tos hipoproteicos. Esto, como lo saben, deja
secuelas en el caso de nuestras dolencias.

Ao largo de estos veintitantos aflos mis
padres intentaron encontrar médicos que
nos pudieran ayudar, mas ninguno tenia la
especialidad en esta area y la enfermedad era
demasiado compleja.

Un dia, deberia tener veintipocos afos,
un médico les propuso a mis padres hacer
el trasplante. Mis padres descubrieron, sin
embargo, que seria un experimento para el
médico, que ¢l no tenia conocimiento de otros
casos como el mio ni tenia otros pacientes
con mi patologia. En esta época yo no estaba
en crisis y no sabia si el trasplante ayudaria o
resolveria cualquier cosa de mi enfermedad.
Entonces mis padres se pusieron a investigar
a ver si alguien en el mundo con mi enferme-
dad se habia sometido al trasplante. Por eso se
negaron a seguir ese tratamiento. No volvimos
hablar de ello nunca mas hasta que entre 2015
y 2017 la enfermedad empeord. Yo practica-
mente no salia ya del hospital y la medicacion
dejo de hacer cualquier efecto.

A finales del 2016 mi médico me envio
para la consulta pre-trasplante y en agosto
del 2017, concretamente el dia 10 de agosto,
me someti a la intervencion. La verdad es que
no tuve mucho tiempo para pensar sobre el
transplante, pues pasaba la vida internada,
casi siempre en cuidados intermedios o inten-
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sivos. Entonces dije que si, pues en mi caso en
concreto si no lo hubiera hecho, solo saldria
del hospital en una caja. No tenia otra opcion.

El trasplante es una intervencién quirurgica
enorme. El modo en que me prepararon para
ella fue decirme que o bien me sometia a la
operacion o bien ya no me quedaba mucho
tiempo. El post-operatorio no fue tan malo
como pensé; mi cuerpo ya habia estado tan
mal, yo ya habia vivido en modo de super-
vivencia, que esto fue como un alivio para el
organismo. Ciertamente, unos dias después
todavia tuve unos picos de toxicidad del amo-
nio en la sangre y en el cuerpo. Pero eso era
que el organismo necesitaba mucho tiempo
para desintoxicarse (el médico me dijo que
para quedar sin ningun rastro del amonio en
el organismo deberia esperar un aflo mas o
menos) y para que los valores de mi enfer-
medad, con la que habia convivido dia a dia,
bajaran.

La sensacion con la que yo vivia en mi dia
a dia era como si anduviera todos los dias
y horas con la sensacidn de estar drogada o
resacosa. Después del transplante no tuve
grandes molestias o dolores porque tenia
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mucha medicacién
analgésica y tranqui-
lizante, etc. Dos dias
de haber salido de
cuidados intensivos y
haber ido para la en-
fermeria del servicio
de transplante yo ya
estaba sentada y con
ganas de salir fuera
de la cama. La tinica
cosa que no habia
ido muy bien en el
postoperatorio fue la
falta de comunica-
cién entre el equipo
de transplantes y el
equipo de las dolen-
cias metabolicas para
el cambio brusco del
tipo de alimentacion.

En resumen, que
cuando me han per-
mitido comer, solo
me pusieron un plato
de comida normal, o sea arroz, carne etc., y
yo tuve que adaptarme (yo, una persona que
nunca habia comido este tipo de alimenta-
cidn, principalmente proteina animal). Esto
es muy complicado. No hablé con la psicéloga
pero si cambiar de dieta puede ser dificil a
nivel fisico, a nivel psicoldgico o emocional es
aun peor, si a ello le juntamos que en los ulti-
mos meses previos al trasplante no conseguia
ni hacer la dieta, pues todo lo que me man-
tenia eran sueros y sonda nasogastrica, por
donde la dieta liquida iba hasta el estémago.

Yo aprendi a vivir una vida practicamente
normal con la enfermedad, aunque no era
facil. Vivia enferma todos los dias, vomitaba
casi todos los dias y a veces, varias veces el
mismo dia. No sentia que vivia en este mun-
do, parecia que vivia en otra dimension, como
en modo automadtico. Muchos dias no vivia
sino sobrevivia.

Puedo decir que recuer-
do haber ido a la escuela
y de vuelta, pero si me
hubieran preguntado que
paso ese dia no me acor-
daria de nada. Ni siquiera
como habia llegado y
salido de alli. Muchas
veces mi hermano y padre
tenian que buscarme con
el coche porque yo ya no
sabia el camino a casa,
lo que hacia o quien era.
Todo ello porque los nive-
les de amonio en la sangre
y el organismo estaban
altos.

Ahora, después de
transplante, gané mucha
calidad de vida. Ya no ne-
cesito tomar aquella medi-
cacién entera (eran mas de
80 comprimidos diarios),
y ademas los suplementos.

Pero claro, vivir tantos afios con la dolencia,
y principalmente aquellos 20 y pocos afios sin
acompafiamiento médico y sin medicacién
dejaron algunas secuelas y quedé con ciertas
discapacidades.

Ahora tomo inmunosupresores para evitar el
rechazo del érgano, calcio y hierro, porque de-
bido a la dieta baja en proteina quedé con défi-
cit de calco y anemia crénica. Las precauciones
que tengo con la alimentacién son precaucio-
nes que cualquier trasplantado debe observar.
Casi no como carne o pescado porque mi cuer-
po no se adapté muy bien a estos alimentos.
Cuando los ingiero me dan diarreas, me siento
hinchada, con célicos y llena de dolores.

A pesar de todo soy muy feliz y agradecida
por todo que vivi y lo que me queda. Tengo
mucha voluntad de vivir y de experimentarlo
todo y esto no lo podria haber hecho sin el
trasplante. =
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ROCEMOSESERMCUIENES

OlUEFRINNOS SEIr

BARBARA REIG

B uenos dias a todos/as, me llamo Barba-
ra, tengo 37 afosy, desde que tengo uso de razon,
mi vocacion ha sido la de cuidar a los demas, asi
como a mi llevan toda la vida cuiddndome, tanto
mis padres, como mis enfermeras, nutricionistas,
especialistas metabdlicos, maestros/as, etc..

Cuando se me ofrecid es-
cribir este articulo, me pedian
que compartiera con vosotros
la experiencia de cdmo la PKU,
habia influido en la eleccién de
mis estudios, o del camino pro-
fesional que seguiria. Os con-
fieso algo, iini yo misma lo sé!!
Si bien es cierto, que sin darme
cuenta y de manera incons-
ciente, durante toda mi carre-
ra, he ido eligiendo los trabajos
siempre, relacionandolos con
la PKU, épor qué? pues creo
que en parte, era un terreno en
el que me sentia comoda y se-
gura, ya que tenia quizas, mas
informacidn acerca de ella que
mis propios/as profesores/as.
Ademas de ello, y ya enfocdndome en la finaliza-
cion de mis estudios, y una eleccion de la que si
fui consciente, os voy a comentar qué Trabajo de
Fin de Grado elegi y porque lo hice.

Ya iba por mi quinto afio de universidad, donde
compaginaba (a la perfeccién) un trabajo como
Directora del Departamento Sanitario de una em-
presa privada, a la vez que terminaba mis ultimos
18 créditos de la carrera, entre los cuales estaban
los 9 dedicados a mi TFG. Me dejaron elegir la te-
matica y a la profesora que seria mi tutora (Alicia,
profesora de salud infantil y del adolescente), y
es en este momento cuando vi mi oportunidad
de hacer algo por mi, y algo de lo que sentirme
orgullosa, porque sabria que habria servido para
algo. En estos momentos se me ocurrio ligar mi
vida profesional, la cual estaba dedicada a la en-
fermeria, con mi vida personal, la cual venia de-
terminada por un error del metabolismo de los

aminodcidos, que no podia obviar, y que siempre
iba a formar parte de MI, la PKU. Y de esta for-
ma escribi el titulo: “El papel de la enfermeria en
el diagndstico, tratamiento y seguimiento de los
pacientes PKU y sus familias”. Busqué muchisima
informacion, me esforcé en hacer un gran traba-
jo y también en hacer una genial exposicion del
mismo. En el turno de las preguntas, sucedid jus-
tamente lo que yo esperaba que sucediera, mi
tribunal quedd sorprendido por la tematica que
elegi, me dijeron que no era
un tema “comun” y que habia
corrido el riesgo de no encon-
trar la suficiente informacion,
pero que aun asi, habia hecho
un maghnifico trabajo, que me
lo agradecian y que iban a ha-
cerme muchas preguntas, ya
que ellos/as no dominaban
el tema. Asi fue, y contesté
una por una todas sus pre-
guntas, al finalizar una de las
profesoras que conformaban
el tribunal me pregunté ¢Por
qué este tema? y le dije; no
sé si se ha dado cuenta, pero
en la mayoria de la bibliogra-
fia existente en referencia a la
PKU y el desarrollo de los y las
pacientes PKU, siempre se hace mencidon a que
quizas, un paciente pku, llevando una dieta ade-
cuada y unos controles bien gestionados, puede
llegar a ser una persona “normal” con un coefi-
ciente dentro de la media “estdndar” y muchas
lindeces mds, las cuales creo que se siguen vien-
do asi porque la gente no realiza estudios a dia
de hoy, mostrando a la sociedad que una persona
con pku es exactamente igual de capaz que cual-
quier otra de ser un estudiante/profesional bri-
llante; que si llevas bien la dieta, puedes incluso
tener una inteligencia superior a la media (como
cualquier otra persona no pku). Le dije que, sobre
todo, me encantaria poder eliminar ese estigma
gue se tiene con los pacientes metabdlicos, con
respecto a que nos cuesta mas conseguir todo, no
tenemos la misma capacidad de concentracion, la
dieta hace dificil nuestra convivencia social con el
resto de compafieros/as de clase/universidad/co-
legio, etc. porque es basicamente mentira, yo no
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me siento asi, he tenido compafieras a las que les
ha costado mucho mds que a mi, mi vida social es
muy rica y estable, al igual que mi capacidad de
concentracion, que es bastante buena.

En resumidas cuentas, creo que realicé ese
trabajo, para reivindicar el derecho de los y las
pacientes pku a ser tratados en igualdad de con-
diciones que cualquier otro/a alumno/a. A voso-
tros, que me estéis leyendo, recordaos que; tene-
mos pku, pero eso no nos impide sofar y esfor-
zarnos por alcanzar nuestros suefios, no somos ni
mas ni menos que nadie. No tengdis miedo nun-
ca. Creed en vosotros mismos/as, cumplid la dieta
(aunque sea un poco tediosa a veces, 0s aseguro
gue hoy en dia hay muchisimas mas opciones que
hace 35 afos, cuando yo era pequefia), seguid el

tratamiento a raja tabla (la férmula, los analisis,
las vitaminas suplementarias; itodo!)

Si eso lo hacemos bien, y tenemos la salud
controlada, en las demas esferas de la vida, no
nos diferenciamos en nada de nadie, podemos
ser quienes queramos ser y hacer lo que siempre
hayamos sofiado hacer. En mi caso fué, ser enfer-
mera y seguir estudiando medicina, porque me
apasiona saber mds, en vuestro caso, para cada
persona, sera una profesién distinta, pero al finy
al cabo, el camino siempre es el mismo, el de la
constancia y la voluntad: seamos o no PKU.

Un saludo muy fuerte para todos y todas y
animo en vuestros caminos profesionales, segu-
ro que si os esforzais, llegareis tan alto como os
propongais. =

Como & PKU iniluyo cn (&
clecclon @ il Carfera

DALIBOR DujMmIC

Me gusta decir que soy un PKU que

aprovechd totalmente su PKU y la ha puesto tra-
bajar a su servicio. Creo firmemente que, de no
tener la PKU, jamds habria viajado tanto y vivido
en distintos paises de Europa.

Cuando empecé a trabajar en Croacia, trabajé
para la compafiia distribuidora de Nutricia, ya que
siempre pensé que la PKU iba a ser una ventaja
para mi con las que otros no podrian competir.
Cuando me puse a trabajar alli, pensaba construir
mi carrera en el sector de marketing directamen-
te con Nutricia.

En aquel momento me di cuenta que mi PKU
no iba a ser suficiente para conseguirlo. Nece-
sitaba ampliar mis conocimientos de marke-
ting, asi que me apunté a un programa MBA en
Marketing en la mejor escuela del sureste eu-
ropeo, esto es, en Zagreb School of Economics
and Management. Asi, empecé a filtrar el rumor
entre los empleados de Nutricia presentes en
las conferencias E.S.PKU que estaba a punto de

acabar el MBA y que estaba abierto a cualquier
empleo potencial.

Y finalmente llegd el dia en el que fui contra-
tado por Nutricia Global con sede en Amsterdam.

Trabajar para Nutricia fue la mejor eleccidn
gue he hecho en mi vida. He aprendido un mon-
tén, he crecido personal y profesionalmente. No
solo adquiri mas habilidades de marketing, tam-
bién me converti en una persona mas fuerte y
aprendi que nada es imposible. He tenido la suer-
te de tener a una manager que apoyaba mis ideas
y de la que pude aprender. Todavia sigue siendo
mi inspiracion hoy.

Con Nutricia he viajado a muchos rincones de
Europa y Asia. E incluso ahora, cuando ya no traba-
jo a tiempo completo para Nutricia y soy mas bien
un partner, me siento muy feliz y agradecido de te-
ner la oportunidad de moldear el futuro de la PKU.

Mientras tanto, estoy ganando experiencia en
la industria IT para mi curriculm. Trabajo en el de-
sarrollo del negocio (ventas) para un fabricante
sueco de software. Estoy de camino para conver-
tirme en un marketer hecho y derecho, con expe-
riencia en ventas y marketing. =
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CARLA RIQUELME

M i nombre es Carla Riquelme Maldo-

nado, y fui diagnosticada con fenilcetonuria clasi-
ca a los 15 dias de nacida. Tengo 28 aios, soy de
nacionalidad chilena y vivo en la Décima Regién
de los lagos en la ciudad de Puerto Montt. Ac-
tualmente me dedico a trabajar de medio tiempo
como terapeuta integral encargada de las tera-
pias de masaje de relajacion, reflexologia podal
y apiterapia en un centro médico llamado Cen-
tro Medico Integral Armonia que cuenta con un
equipo de profesionales de salud integral. Todos
en conjunto buscamos un tratamiento integral de
nuestros pacientes, desde el area médica y ade-
mas complementamos por el area de la medicina
alternativa.

El camino de los estudios ha sido bastante di-
ficil para mi ya que inicialmente no tenia el ha-
bito de estudiar, por lo que me costaba mucho
organizar mis tiempos. Pero como todo en la vida

MiiBhliSteki&A

aprendi y hoy
en dia me en-
cuentro  en
mis  ultimos
anos de mi
amada carre-
ra, Nutricidon
y Dietética,
muy feliz, ya
que este ano
soy licencia-
da.

Estoy con-
tenta sobre
todo con mi
progreso y mi
crecimiento a
través de los afios. Como mencioné anteriormen-
te me costé bastante, pero esta es la carrera que
siempre quise ya que creci viendo como era el
trabajo de un nutricionista sobre todo en el am-
bito de nuestra enfermedad. Me gusté mucho el
apoyo que recibio mi familia desde el minuto uno
cuando fui diagnosticada al nacer. El equipo mé-




dossier
adultos

PKU

dico fue espectacular, calido y cercano y, segln
me relata, mi mama se sinti6 muy acogida por
las doctoras. En ese momento quien atendié a mi
mamay a mi fue la Dra. Verdnica Cornejo y la Dra.
Erna Raimann. En conjunto, todo el equipo me-
tabdlico del INTA tuvo verdaderamente mucho
gue ver en mi decisién de estudiar nutricion ya
gue como ellos me gustaria mucho convertirme
en el dia de mafiana en esa nutricionista quien
entregue apoyo a los padres y personas con PKU.
Hoy en dia aporto desde mi experiencia y un poco
con los conocimientos que voy adquiriendo en mi
carrera realizando talleres para reforzar el calcu-
lo de fenilalanina a partir de la dieta o realizando
talleres de cocina. Esto lo hago cada vez que ten-
go la oportunidad. La idea nacié de la necesidad
de incluir a las personas de regiones que se en-
cuentran alejadas de las actividades que se reali-
zan en la capital y de esta manera puedan vivir la
experiencia de compartir experiencias, aprender
cocina con los productos aproteicos y sobre todo
reforzar el calculo de fenilalanina en la dieta. Y es
gue es necesario como PKU saber calcular nues-

tros alimentos y desenvolvernos de forma inde-
pendiente en todos los dmbitos con la finalidad
de poder compartir un poco con otras personas
PKU. De forma podemos compartir nuestras ex-
periencias.

Finalmente me gustaria dejarles como mensa-
je a todos los nifos y adolescentes con PKU: no
tengan miedo a estudiar en la universidad o lan-
zarse a algun desafio. Con un adecuado control y
manteniendo buenos niveles, los PKU somos tan
capaces como todos de hacer una carrera univer-
sitaria, aprender un idioma o realizar cualquier
desafio que nos propongamos solo hace falta las
ganas y la perseverancia para poder lograrlo, Ani-
mo a todos un gran abrazo. =

Redes sociales con contenido PKU:

https://www.instagram.com/
carlanicole1234/?hl=es-la

https://www.instagram.com/pkuideas/?hl=es-la
Usuario: carlanicole1234 y PKUIDEAS.




-

SIENTE EL CAMBIO
UNETE A LA EVOLUCION
EN EL MANEJO NUTRICIONAL

UNETE A LA EVOLUCION en el manejo nutricional de la PKU.
En la plataforma @PKUFOODIES encontraras atractivas sugerencias
dietéticas y culinarias para hacer de tus comidas la mejor, agradable y
saludable manera de tomar tu férmula PKU.

contacto@rendonlab.com

ABSORCION SABOR, OLOR
FISIOLOGICA DE Y RETROGUSTO
AMINOACIDOS MINIMIZADOS

RENDON EUROPE LABORATORIES S.L»
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COMUNIDAD DE PACIENTES CON ENFERMEDADES RARAS

EL IMPACTO DE

LOS ESTUDIOS CUALITATIVOS

BERNADETTE GILROY

Ir1sH PKU ASSOCIATION/MUNSTER
TECHNOLOGY UNIVERSITY

Mi historia
e alegra mucho tener la oportunidad
de compartir con vosotros mi
experiencia acerca del impacto de
los estudios cualitativos en la comunidad de
pacientes con enfermedades raras. Ante todo,
y en primer lugar, soy madre de una nifia con
fenilcetonuria, activista en el movimiento
asociativo PKU y de enfermedades raras e
investigadora.
Aunque mi hija tiene diagnoéstico oficial
y tratamiento disponible, al igual que otros
integrantes de la comunidad de pacientes con
enfermedades raras si percibiamos algunas
lagunas importantes en asistencia médica
y tratamiento de esta compleja, invisible y
a menudo no entendida condicién. Sentia
que mucha literatura sobre PKU no tenia
tanto impacto para alguien que vive con esta
enfermedad.

Al involucrarme en las actividades de la
comunidad més amplia de pacientes con
enfermedades raras, conoci un mundo
totalmente diferente. Escuché activamente
a los pacientes expertos que hablaban de su
experiencia vivida y los retos diarios que
encontraban en su camino, en el que seguian
manejando su condicién mientras tenian que
mantenerse a si mismos o a sus seres queridos.
Necesitaban de forma desesperada una sélida
plataforma desde la que expresar sus dudas y
documentarlas para que puedan llegar al sistema
de atencién médica y contribuir a formar futuras
politicas de salud publica.

Intervencion del Publico y Pacientes

Public and Patient Involvement [Intervencion
del Publico y Pacientes], o PPI como se conoce
mejor en Irlanda, ofrece esta oportunidad, ya
que proporciona herramientas para que los
representantes de pacientes se conviertan en
colaboradores en investigacion o incluso co-

investigadores. Pueden utilizar su experiencia,
opiniones y conocimientos sobre su enfermedad
rara para identificar prioridades de investigacion
y apoyar asi comunidades de pacientes. Los
representantes de pacientes son invitados por
instituciones académicas para colaborar en
planificacion, diseno, desarrollo, distribucion,
interpretacion, diseminacion e implementacion
de la investigacion. Es vital que el representante
de pacientes esté involucrado en cada paso de
estudio. No se trata de cumplir con un requisito;
mas bien, los representantes estan en el centro
del proceso de toma de decision. Reciben
instrucciones con descripcion del trabajo, en las
que especifica su rol y responsabilidades dentro
del proyecto de investigacion. El documento
esta redactado en un lenguaje claro, sin la
complejidad de terminologia cientifica. No es
necesario tener experiencia previa, sin embargo,
los investigadores académicos si ofrecen un
curso preparativo para apoyarlos asi en su
trabajo.

Yo fui una representante de pacientes.
Después de la reunion con Profesora Asistente
Suja Somanadhan en University College de
Dublin (en el marco de Rare Disease Research
Partnership), fui invitada a co-impartir un
taller de investigacion para pacientes PKU y sus
familias en Irlanda, con el objetivo de identificar
cuales son sus prioridades en investigacion.

Los aspectos que hemos sacado en claro

eran las barreras y ayudas para vivir bien con
fenilcetonuria en Irlanda. Fui colaboradora de
derecho pleno desde el principio en este estudio
y fui yo la que explicé a nuestro socio académico
cémo navegar en nuestro mundo PKU. Me

senti empoderada. Mi experiencia, criterio y
conocimiento fueron importantes y nuestro
trabajo en conjunto se convirtié en una plena y
significativa colaboracion de investigacion.

El impacto de la investigacion.

Sin datos cuantitativos solidos las enfermedades
raras siguen su lucha por ofrecer evidencia

en el proceso de evaluacion de las tecnologias
sanitarias, mediante el que se determinala »
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» subvencion de los medicamentos. Nuestros

resultados, sin embargo, fueron compilados a
base de testimonios de los pacientes para apoyar
el proceso de evaluacion de una terapia de
sustitucion enzimadtica para PKU para nuestro
Centro Nacional de Farmacoeconomia [National
Centre for Pharmacoeconomics] que los debatira
los siguientes meses. Los hallazgos de esta
investigacion han nutrido también la primera
estrategia de cuidado de enfermedades raras

en Irlanda llevada a cabo con nuestra Oficina
Nacional de Enfermedades Raras [National Rare
Disease Office]. La investigacion fue presentada
también ante European Brain Council para
contribuir al proyecto de investigacién en
economia de salud y los resultados. Lo hemos
expuesto en el programa profesional de
European Society for PKU and Allied Disorders
en el 2021; un pdster sobre este tema fue
aceptado en la Conference on Rare Diseases

en 2020. En él informabamos a la audiencia
académica acerca de las necesidades no cubiertas
y retos significativos que padece la comunidad
PKU irlandesa. Como investigadora-colaborada
hace poco fui invitada a dar una charla ante la
compaiiia estadounidense Synlogic que trabaja
en el desarrollo de un medicamento sintético

y bidtico para la PKU. Esta compaiia aspira

a comenzar los ensayos clinicos en Europa y
busca la aprobacion de la Agencia Europea de

Medicamento. Por ello, querian incluir nuestros
datos en su solicitud.
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ESTUDIOS CUALITATIVOS

CON ENFERMEDADES RARAS

Mi experiencia como PPI no ha acabado
todavia. Toda investigacion tiene que alimentar
investigaciones futuras y esta, hasta la fecha,
nos ha llevado hacia el desarrollo de un nuevo
estudio sobre PKU en Irlanda, esto es, uno
centrada sobre la experiencia familiar vivida.
En este caso, los co-investigadores son los
padres, cuidadores, hijos adultos, esposos,
parejas, hermanos y abuelos de las personas
con fenilcetonuria en la isla de Irlanda. En esta
situacion yo soy el socio académico y estoy
trabajando en el desarrollo de un panel con co-
investigadores: representantes de familias.

Observaciones finales.

PPI puede ser todo un reto para los
representantes de pacientes y puede requerir de
apoyo adicional para fomentar participacion
plena. Pueden aparecer temas sensibles con los
que se identificaran facilmente; también puede
pasar que se necesite implementar practicas de
gestion de autocuidado. PPI implica tener una
buena “conciencia de uno mismo” y comprender
bien qué nos motiva a la hora de involucrarse.
Hay que buscar aprobacién de los comités éticos;
no obstante, esto puede tardar, ya que para
algunas instituciones académicas la verdadera
PPI es un concepto relativamente nuevo.
Cada uno debe reflexionar sobre su practica
investigadora a lo largo de todo el proceso para,
de esta forma, mantener integridad investigadora
y asi ofrecer una evidencia sélida y ética en vistas
a empoderar voces que no se escuchan a menudo
en la comunidad de enfermedades
raras.

Os deseo todo lo mejor en
vuestro viaje hacia el PPI. =

Bernadette Gilroy
Presidenta de PKU Association of
Ireland

www.pku.ie Twitter: @
sheehangilroy

Para mas informacion sobre Red
PPI en Irlanda, visita:
www.ppinetwork.ie




EL. NOMBRE DE FAMILIA

NO ES UNA CASUALIDAD

ANA M HERRERO, TANIA CREGO

M. ANGELES GARCIA,
JupIT Ruiz, MIRIAM FRIAS

Famirias GA

. ecibir el diagndstico de la enfermedad
de un hijo es algo para lo que nunca
estamos preparados, pero si a ello se

le suma que es una enfermedad “rara” de la
que nunca has oido hablar, se acentiian mas si
puede los sentimientos y ademas del miedo,
rabia y tristeza, también surgen mil dudas,
mil preguntas, y muchos porqués, que nunca
tendran respuesta.

En un mundo en el que estamos tan
habituados a preguntar al “Doctor Google”
cualquier cosa, el resultado en estos casos
es realmente peligroso, puesto que suelen
ser enfermedades muy complejas, y dificiles
de entender e incluso explicar en un primer
momento.

“En nuestro caso, el diagndstico fue a
través de la prueba del talon, y Jaime esta
en tratamiento desde que tiene 3 dias de
vida. Durante la primera semana, no fui
capaz siquiera de decir el nombre de la
enfermedad. No podia memorizarlo y
me parecia un trabalenguas. Pero cuando
por fin pude, me puse manos a la obra

a buscar a alguien mds que estuviera
andando el camino que empezabamos a
recorrer nosotros; alguien que hubiera
pasado por ello y nos pudiera dar un poco
de 4nimo y comprension para afrontar

lo que esta y estaba por venir, mds alla
del acompanamiento de los profesionales
que trataban a Jaime, necesitdbamos algo
mas ‘tangible’ y cercano y fue cuando
encontramos a través del Hospital 12 de
Octubre la Asociacion llamada Familias
GA.

Con esta nueva Familia (con mayuscula),
no solo encontramos respuesta en aspectos
médicos de la enfermedad, sino que

también encontramos apoyo emocional,
que es realmente necesario”

indica Ana, madre de Jaime, de 10 meses
afectado de Aciduria Glutarica de Tipo 1.

El nombre de Familias GA no es casualidad.
No es solo una asociaciéon formada por
familias afectadas por la Aciduria Glutarica,
es una nueva familia para todos los que un dia
entran a formar parte de ella: es un nexo de
union para padres, madres, jovenes y adultos
con la misma enfermedad. Un lugar en el
que esta enfermedad rara pasa a ser normal y
convivir con ella, es algo cotidiano.

“Conoci a su presidenta Helena Carpio
dos dias después del diagnostico de Marco.
Ella fue la persona que a toda la oscuridad
que habia inundado nuestra vida le puso
un rayito de luz. Con su voz, su esperanza,
su alegria, su optimismo, su fuerza, su »

L d

AECOMicsocienan

31 MAYO 2021

PROTOCOLO PARA LA
ATENCION EN URGENCIAS DE
PACIENTES CON ACIDURIA
GLUTARICA TIPO 1

El Protocolo para la atencion en urgencias de
pacientes con Aciduria Glutarica tipo 1 contiene
los factores que determinan la
descompensacion del paciente, su tratamiento,
como prevenirla, el régimen de Emergencia
Domiciliaria, el manejo en Urgencias y el
régimen de Emergencias Hospitalarias.

Publicacion del protocolo de
Beatriz Casado en la pagina d
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NO ES UNA CASUALIDAD

energia, su historia y su realidad —que
ahora también era nuestra— hizo que
empezaramos a caminar en un mundo
desconocido en el que pensabamos que
nadie nos daria la mano. jQué equivocados
estabamos! Entramos a formar parte de esta
‘familia’ sin conocernos de nada. Muchas
mamas y papas nos dieron la bienvenida y
nos hicieron ver que no estabamos solos.
Después de conocerlos, empezamos a
respirar y por supuesto, también a caminar
mirando hacia adelante y aceptando poco
a poco que nos habia tocado vivir con una
enfermedad catalogada popularmente
como ‘rara’

No ha sido ni es un camino fécil, por lo
menos en lo que a los primeros meses

se refiere y eso que Marco solo tiene 10
mesecitos. La llegada del diagnostico, el
correspondiente ‘duelo; la aceptacion, el
pardén de mi carrera profesional, la dieta...
todo ha supuesto un esfuerzo extraordinario
para poder salir adelante desde la primera
semana de postparto. Sin embargo, la
asociacion siempre ha estado ahi.

Siempre destaco la terapia con otros
papas. A los dos meses de saber que

Triptico de apoyo para el colegio de Luz Iglesias

:Qué necesitamos
del colegio?

ivalente, Queremas que

Fiebre (incluso Febricula)
. Vamitos Diarreas
signos neurclégicos no habituales
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@ Informacién
para el colegio
.Aciduria glutdrica tipo 1

luege. sprendo ¥ me divieres igus! gue

cuniquinr arra nifia_ ¥, sdemi, senge

Marco tenia GA1, Helena nos hablé de
hacer terapia con otros padres y no nos lo
pensamos. Recuerdo que en las primeras
sesiones yo solo lloraba desbordada por la
situacion, los pensamientos, sentimientos,
incertidumbres... pero mamas como
Raquel, Vicky, Angeles, Mari Angeles,
Caridad... hicieron que de la primera sesién
a la dltima hubiera un cambio abismal.
Nos dieron tranquilidad, esperanza, pero
también nos hicieron ser realistas y saber
como estar alerta con cada una de sus
historias.

Es mucho lo que nos aporta la asociacion.”

Miriam, es la madre de Marco, de 10 meses.

Historias muy duras, y de las que todos

aprenden como las de M* Angeles y su hija
Carla de 12 anos:

“Mi peor pesadilla comenzé 10 dias después
del nacimiento de mi primera hija, Carla.
Nos llamaron del hospital para decirnos

que Carla habia sido diagnosticada con

una enfermedad rara llamada Aciduria
Glutérica Tipo 1. No sélo eso, sino que,

a pesar de haber sido diagnosticada al
nacimiento, Carla tenia sélo un 5% de
posibilidades de no descompensarse y que
probablemente moriria
antes de los 10 aos,
asi que imaginaos

el sentimiento que
teniamos. Por aquel
entonces no habia
asociacion, estdbamos
practicamente solos.
Buscamos en Internet
y ya podéis imaginar
lo que velamos, ninos
que estaban fatal, asi
que aun nos hundimos
mas.

Después de sufrir
una desnutricion
severa, motivada por

i nomBbee &3 EMMa.

uns enfermedsd rara



el escaso conocimiento del personal que la
trataba en determinado momento, llegé el
primer ingreso de Carla. Colocamos sonda
nasogastrica y cuando alcanzé el peso
indicado nos fuimos a casa, en ese tiempo,
aprendimos a usar una sonda e incluso a
ponerla.

El desarrollo de Carla iba viento en popa,
hasta que el dia que cumpli6 los 5 meses,
una fiebre y una mala actuacion del

equipo de urgencias, acab¢ en la temida
descompensacion, porque yo era una madre
histérica, cuya hija sélo tenia 37,5 de fiebre y
eso era febricula (ademads de negarse a seguir
el protocolo de emergencia que existen para
estos casos).

Fueron meses malos, hasta que vefamos

que Carla iba recuperando, hoy por hoy ha
recuperado bastante y comparado a otros
ninos no nos podemos quejar, pero no dejas
de pensar que todo se podria haber evitado
con un simple glucosado en vena. Nuestra
vida habria sido diferente.

Aunque llegamos tarde a la asociaciéon
(Carla ya tenfa 7 aflos), nos ha aportado
un monton, sobre todo el estar con gente
que vive lo mismo que td y sobre todo que
se preocupa por

lo tuyo. Hay otras
asociaciones donde
todo es mas general
y no hay nada tan
especifico como

lo que nosotros
necesitabamos.
Tener esta

&Qué es la aciduria
glutarica tipo 1?

asociacion es una
maravilla, sobre
todo para las nuevas
mamis, estoy segura
que si la hubiésemos
tenido desde el
inicio, nuestra

vida seria un 100%
diferente”

La asociacion, ademas de ser un punto
de encuentro, ha sido el eje a través del que
se han llevado a cabo diferentes iniciativas
y proyectos como por ejemplo grupos de
psicoterapia, terapia canina, talleres de contaje
de lisina, ponencias de los investigadores de
los posibles tratamientos y estudios, apoyo
para la aplicacién del régimen de emergencia
en casa y en el hospital, se han recaudado
fondos para financiar diferentes proyectos
relacionados con la mejora de la calidad de
vida de los afectados y sus familias, y se ha
recibido financiacién externa para el apoyar
el gasto de terapias y productos de apoyo a
través de diferentes convocatorias. Incluso
se han elaborado documentos de apoyo
como unos tripticos para la escolarizacion,
realizado por los padres de Emma, otra
nifia afectada. Esas son s6lo una parte de las
iniciativas llevadas a cabo, dénde cada una
de las familias “aporta” lo que puede, por
ejemplo, Laura ha conseguido la colaboracién
de un Trabajador Social voluntario para
atender a los miembros de la asociaciéon que
lo necesiten.

También los mads jovenes y mayores han
hecho “pinia”, entre ellos Judit, una joven de 20
afios afectada por GA1. »>

Triptico de apoyo para el colegio de Luz Iglesias

éCudlessu
tratamiento?
Emma sigue un tratamiente diaria, que

combing una dieta baja en proteinas v
suplementacidn con carniting, asf como un
o de

gencia
uso temporal, para ¢ caso de infecciones
febriles o gastrointestinales. Con estas
medidas es posible prevenir los dafios en
aprox, el 90 % de todos los nifios
diagnosticados mediante cribado neonatal.
] iento di i iempre 5o
puede Bovar a cabo en casa, v puede
SupOnEr un ingreso hospitalario para

de suero por via

Dieta baja en lisina

Emma sigue una dieta restringida en
proteinas, en la cual hay detorminados
alimentos prohibidos o de los gue solo so
parmiten muy podas cantidadas [carne,

que deben c
limitadas. pesados y registrados (cereales,
legumbres, frutos secos, la mayoeria de
verduras y algunas frutas), y otros que
pusde consumic de forma kbre (algunas
frutas y verduras, axicares y grasas, asl como
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“Hay muchos casos en que
los médicos no saben lo
suficiente ante situaciones
concretas, o0 no tienen
respuestas para todo lo que
nos planteamos y quién mejor
que alguien que haya pasado
por la misma situacién para
entendernos y apoyarnos’.

Para Judit no siempre ha sido
facil:

“En muchos casos, la

sociedad, al verte diferente

te discrimina de forma muy

injusta y sin sentido; aqui he

encontrado un lugar y unas

personas que me escuchan y

sobre todo me entienden. Una

de ellas, es Tania.”

Tania tiene 39 afios y
también tiene la enfermedad.
Actualmente, para los padres de
los mas pequenos todo es mas
facil puesto que la enfermedad
se detecta previa a que haya ningun tipo de
secuela o afectacion a través de la prueba del
talén, pero para personas como Tania, que fue
una de las primeras diagnosticadas en Espana,
es diferente:

“Después de cumplir mds o menos la
mayoria de edad, comenzaron a tratarme
medicamente sélo de manera neurolégica.
No me seguian dietistas ni me hacian
pruebas ni analiticas de mi enfermedad
de ningun tipo. Era un seguimiento
generalizado. Como un paciente mas o
menos normal.

Estuve perdida hasta que me propusieron
inyectar toxina y, por una mala praxis,

me dej6 mas limitada. Es mas o menos
cuando por Facebook encontré un grupo
de la enfermedad y a la mama de una nifa
también con aciduria. Desde entonces

me ayudaron mucho, en cuanto a la
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NO ES UNA CASUALIDAD

Terapia canina gracias al proyect
de estudio neurocognitivo

informacion, pasos a seguir, derivacion
a médicos, especialistas en nuestra
enfermedad...etc.

Y tengo que decir que el dia que conoci a
Helena y entré en la asociacion, se aparecio
un angel.

La asociacion es nuestra manera de ser
visibles ante el mundo, de ayudarnos

y cuando tenemos un problema,
dudas, y también no sentirnos solos y
desamparados.

Es por ello, por lo que cuando uno esta mal,
el otro le ayuda a levantarse.”

Todos coinciden en que la Asociacion es
un “rayo de luz” en el camino tan dificil a
recorrer que surge tras el diagnostico. Porque
como dice Tania, “al final la asociaciéon
se trata de sentirnos acompaiiados, y si
tenemos que ayudarnos a levantarnos entre
todos, unos a otros nos levantamos”. =



LA AUTOESTIMA

RODOLFO RAMOS ALVAREZ

UNIVERSIDAD DE GRANADA

a autoestima, también conocida como

autoconcepto, es un término psicologico

que hace referencia en parte a como se
percibe el propio sujeto pero sobre todo se
refiere al grado y la forma en que una persona
se valora a si misma. Esta valoracién de uno
mismo estd intrincadamente relacionada con
la felicidad. Hay jovenes que, por ejemplo, sin
importar sus logros, sienten que no valen nada,
que son feos/as, malos/as deportistas, con un
cuerpo horrible o piensan que son los peores
estudiantes. Tienen una baja autoestima y, por
ello, no importa si los demads creen que son
atractivos/as, interesantes y sacan, ademds,
buenas notas.

En qué medida una buena autoestima
predice el rendimiento académico o cémo
obtener unas notas ayuda a subir la propia
valoracion personal, fue un tema de estudio
central dentro de la psicologia en las tltimas
décadas del siglo pasado. En la actualidad,
no lo es tanto, pero la palabra autoestima
ha logrado con el tiempo formar parte del
lenguaje comun de la sociedad. Se usa de
forma frecuente en distintos contextos tanto
formales como informales. Sin embargo, no es
tan frecuente ser consciente de su importancia
en el sano desarrollo de la personalidad futura
adulta ni de sus consecuencias en la obtencién
de los logros personales en la vida y de como
se interpretan estos. Es por ello que muchos
padres y madres creen hacerlo bien cuando
presionan a sus hijos hasta el limite, pensando
que asi su hijo/a podra tener en unos afios
una magnifica formacion que le hard tener
un futuro mejor y mas facil. Le plantean
unas expectativas de logro tan altas, de casi
perfeccion, que jamas, salvo en contadas
excepciones de nifios talentosos, lograra. Otros
progenitores, por el contrario, sobreprotegen a
su retono, temen frustrarle poniéndole limites,
no quieren que sufra. En ambos casos, y por
distintas razones, se crean en las familias las
situaciones ideales para el desarrollo de una

baja autoestima en el menor. Es una autoestima
muy ligada y dependiente de la aprobacién
externa de los demas.

Dentro de la psicologia, la autoestima se
conoce y trata como un conceptos clave y
fundamental. Es como la sal en la comida o el
azucar en un postre. Si no estdn, se nota. Sin
embargo, si estdn, en su justa medida, todo
funciona perfectamente. Su importancia reside
en que se encuentra mediando en todos los
procesos donde el YO entra en juego y esto
es algo que sucede siempre y todo el tiempo.
;Quién opina del tiempo que hace? Yo ;Quién
ha sido un buena novia o un estudiante
ejemplar o un marido excelente? Yo. ;Quién
fue al gimnasio porque se lo propuso? Yo.
;Quién se siente mal porque se ha saltado la
dieta y piensa que nunca sera capaz de lograr
nada de lo que se proponga? Yo. Siempre es
uno mismo quien evalia de forma constante
lo que ha hecho, sentido y pensado. Eso es la
autoestima, o mejor dicho, lo que hace que
pienses de forma positiva o negativa ante lo
que haces, piensas o sientes, es la autoestima.

Explicado de una forma sencilla, se podria
decir que la imagen que tenemos de nosotros
mismos y la importancia que nos damos en >
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» distintas situaciones, es decir, es el papel que

creemos jugar en nuestro trabajo, en nuestra
familia, con nuestros amigos. .. Influye en
todo lo que hacemos, pero también en lo que
creemos que podemos llegar a lograr. No es
solo si creo que, por ejemplo, pinto bien. Es si
pienso que algin dia podré llegar a pintar muy
bien si desarrollo mis habilidades. Es como

el combustible de un cohete, que te permite
llegar tan alto como la cantidad y calidad que
posea pero, paraddjicamente, la autoestima es
también el paracaidas que te permitira caer al
suelo sin hacerte dafo, independientemente de
la altura de la caida.

Donde el Yo y la imagen que uno tiene sobre
si mismo se juega algo, alli estd la autoestima.
Es omnipresente y siempre estd mediando en
nuestra personalidad y en las valoraciones de lo
que nos sucede. Por este motivo, tener una sana
autoestima es algo que cualquier profesional
de la psicologia le recomendara desarrollar y
fomentar en su hijo/a. Como padres y madres
nos preocupa que nuestro menor piense que
no vale nada o es una inutil o que no lograra
ser aquello que quiere. Es por tanto clave
tener presente algunas de las orientaciones y
consejos que se dan a continuacion:

Digale a su hijo que le quiere. No por lo
que hace o deja de hacer, no por lo que piensa
o tiene intencién de lograr. Le quiere porque
existe, porque es €l o ella. Evite comparar con
hermanos o amigos.

Péngale limites, ayudele a aprender
a frustrarse y a aprender a lidiar con el
sentimiento de no obtener todo lo que quiere.
Sobre todo enséfiele que no es malo sentirse
mal por no obtener todo lo que uno quiere,
pues forma parte de estar vivo y de tener
deseos.

No use el verso ser para sefialar errores o
rectificar. Su hijo o hija no es torpe, quizas
estaba torpe y tir6 algo. No es malo, quizas se
ha portado mal. No es tonto o tonta, quizas ha
hecho mal un examen. No es intitil porque no
aprende, simplemente no tiene la motivacion
adecuada o no se estd esforzando lo suficiente.
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El verbo estar es transitorio y permite
modificacién y cambio. El ser permanece.

Detecte la autoprofecia cumplida en sus
primeros momentos y parela. Si un nifio cree
que es malo se comportara mal, si cree que es
tonto no estudiara.

Cuide el lenguaje a la hora de hablar de ¢él o
ella pero también de usted y de los que tiene
alrededor. Los nifios aprenden y repiten lo que
ven. Si cuando comete un error usted dice en
voz alta: soy un inutil. Su hijo lo hara también.

Hay muchas cosas mas que usted puede
hacer, pero estos son algunas orientaciones
bésicas que le serviran como referencia.

Un error comun dentro de los padres
y madres con hijos/as con enfermedades
croénicas, sin importar cudl, y casi sin importar
la gravedad de la misma, es el tema de la
sobreproteccion. Los progenitores con hijos
enfermos, como puede ser una metabolopatia,
suelen pecar de presentar estilos de crianza
sobreprotectores. Esto quiere decir que se les
suele consentir mas de la cuenta, se les trata
casi con pena y se les consiente mas que al resto
de los hermanos, si los hubiera. Esto conduce
a ninos infantilizados, irresponsables, con
problemas de madurez, con tendencias egoistas
y por ende con una autoestima baja o al menos
muy dependiente de la inmediatez. Son nifios
y nifias que se sienten bien iinicamente si
logran lo que quieren al momento. No toleran
que se les lleve la contraria y afirman que
sienten que no valen nada si no se les da lo
que piden. Son pequenos tiranos victimas de
la sobreproteccion paterna. Este serfa un tema
para tratar largamente también, pero deben
de saber que la sobreproteccion engendra
nifios inseguros, esclavos de sus propias
pulsiones y deseos. Su hijo o su hija tienen una
enfermedad, no haga que, ademas, tenga un
problema de salud mental. Ayudele a ser feliz,
pongale limites y favorezca su maduracion,
digale que le quiere de forma incondicional,
resalte sus virtudes y enséfiele a aceptarse y a
creer en sus capacidades. Tendrd mas opciones
de ser feliz cuando sea una persona adulta. =



DE COMPRA CON NAZARET

COMIDA VEGANA, ¢ALIADA
DE LOS PACIENTES METABOLICOS?

NAZARET ROMERO ROMAN

@ oy Nazaret Romero Romdn, soy PKU
y quiero que seais bienvenidos a mi
cuenta de Instagram @mundopku. Por

las tardes soy monitora deportiva y el resto
de horas soy “cocinera” de recetas bajas en
proteinas.

Tengo 29 anos y soy de Campillos, un
pueblo de Malaga. No siempre me ha
gustado la cocina, pero conforme han
pasado los afios he ido involucrandome para
ayudar a todos los PKU con mis recetas y
sobre todo productos bajos en proteinas que
voy encontrando por los supermercados.

;Podemos encontrar productos bajos en
proteinas en supermercados? La respuesta es
si, solo es cuestion de ver las proteinas que
contiene y saber si lo podemos incluir en
nuestra dieta.

En los supermercados hay gran variedad
de productos veganos y vegetarianos que
podemos encontrar. Pero no todos son aptos
para nosotros ya que en muchos de ellos
incluyen proteinas de diferentes legumbres y
como he comentado anteriormente hay que
observar muy bien y saber si son aptos o no
para nosotros.

Estos son algunos de los alimentos
veganos o vegetarianos que podemos
encontrar:

Alpro:

La marca Alpro tiene una gama de yogures
Absolutely de diferentes sabores (coco, pifia y

Absolukeln
COCONUT

stracciatella)
con 0,5y 0,6gr
de proteinas
por 100gr

de producto.
También leche
vegetal de coco
recomendada
por médicos
nutricionistas
por contener
vitamina B12.
Podemos
encontrarlos
en grandes
superficies
como
Carrefour, Alcampo, El Corte Inglés...

Violife:

La gran marca de quesos veganos Violife,
contiene una gran variedad de sabores en
sus quesos (normal, mozzarella, chédar,
parmesano, griego...). Ademas, en diferentes
formatos, cuifla, taco, crema, rallado, lonchas
etc... Violife cuenta con lonchas de sabor a
jamon, pavo y pollo y muchos mas sabores...
La caracteristica de este producto es que
es muy bajo en proteinas, ronda desde los
Ogr hasta 1,5gr de proteinas por 100 gr
de producto aproximadamente. Podemos
encontrarlos en grandes superficies como
Carrefour, Alcampo, El Corte Inglés... o en
tiendas veganas.  »

MATURE
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COMIDA VEGANA, ¢ALIADA
DE LOS PACIENTES METABOLICOS?

La lechera: cheesecake (1,2gr de proteinas por 100gr de

La lechera incluye entre todos sus producto). Para mi sin duda mi favorito.

productos una leche condensada veggie que
con tiene pocas proteinas concretamente
1,6gr de proteinas por 100gr de producto.
Podemos encontrarlos en grandes superficies
como Alcampo, Carrefour, El Corte Inglés...

AVENA Y ARROZ

R i

Vegan Zeastar:

Y, por ultimo, el gran descubrimiento
es la marca Vegan Zeastar donde nos

Vclub y Vemondo:

Seguramente que cuando llega el verano ofrecen salmon (1gr de proteina por 100gr
nos apetece tomar helados... En los de producto) y attn vegano con (< 0,5gr
supermercados Aldi, podemos encontrar de proteinas por los 100gr de producto)
diferentes helados veganos que contienen podemos encontrar en paginas webs veganas.

pocas proteinas, la marca es Vclub con
sabores de coco-brownie (1,4gr de proteinas
por 100gr de producto) y el otro es de sabor
a caramelo (1,1gr de proteinas por 100gr

de producto. Ademas, en Lild podemos
encontrar de su marca Vemondo (marca
veggie), helados veganos con sabor a

Estos son algunos de los productos vegano
0 vegetarianos que podemos encontrar.

Compartir es vivir. Tener a gente que
comparte productos que van encontrando,
hara que disfrutemos mads y mejor a la hora
de cocinar y preparar platos divertidos. =
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EL PAPEL DE LA TELEMEDICINA

EN EL SEGUIMIENTO DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO

DRA. AMAYA BELANGER QUINTANA

CoORDINADORA DEL CSUR DE ENFERMEDADES
METABOLICAS DEL NINO Y DEL ADULTO
HospiTAL RAMON Y CAJAL, MADRID

(e entiende por telemedicina todas aquellas
interacciones por parte de personal
sanitario en relacion a un paciente que

se realizan sin compartir el mismo medio

fisico, es decir, sin estar en el mismo lugar. En
nuestro entorno y sobre todo en el seguimiento
a pacientes con enfermedades metabdlicas, la
telemedicina no es algo nuevo, ya que casi todos
los centros atienden desde hace tiempo y con
frecuencia consultas telefonicas o responden a
correos electrénicos tanto de pacientes como de
otros centros sanitarios. Sin embargo, debido a
la pandemia por SARS-Cov2 y las necesidades
de aislamiento y restriccion de la movilidad,
junto con el riesgo de complicaciones graves

en caso de infeccion en algunos pacientes, han
hecho que este tipo de atencidn pase de ser algo
puntual y restringido casi de forma exclusiva a
situaciones de emergencia a ser la forma habitual
de atencién tanto en Atencién Primaria como
hospitalaria. ;Qué ventajas e inconvenientes
tiene este tipo de atencion médica? ;Tiene
sentido mantenerla en el futuro? Son estos
puntos a debate y que voy a intentar explicar en
este escrito.

La ventaja mas evidente de la telemedicina es
que reduce el tiempo que precisa el paciente para
desplazarse hasta el centro sanitario y las esperas
hasta poder ser atendido. Cuando hablamos
de pacientes crénicos que tienen que acudir
con cierta regularidad, esto supone un cambio
significativo en su capacidad para integrarse
en sus estudios o su jornada laboral, que no se
ve interrumpida mds que durante un tiempo
limitado. En definitiva, puede ayudar a mejorar
la calidad de vida del paciente y sus familiares.
Ademas, ciertas formas de comunicacion,
como puede ser el correo electronico, permiten
al paciente una comunicacién en cualquier
momento, aunque la respuesta no sea inmediata.
A este beneficio habria que sumar la reduccion
del riesgo de adquirir enfermedades trasmisibles
(ya sea coronavirus u otras).

Sin embargo, la telemedicina tiene sus
limitaciones. Quiza la mas importante es
que la interaccion del médico con el paciente
pierde naturalidad, las conversaciones son
mas cortas, concisas (“se va mas al grano”),
se tiene la oportunidad de explicar bien las
cosas, gesticular, hacer dibujos o esquemas,
etc. Por telemedicina se interactta con los
padres de los nifios y en muchas ocasiones el
paciente ni siquiera esta presente, lo que como
pediatra me supone una contradiccion. Y lo
que la telemedicina todavia no ha resuelto
adecuadamente es la posibilidad de explorar
al paciente, que es una parte fundamental
de toda atencion médica. En el caso de que
haya que realizar ademas analiticas o pruebas
complementarias, hacerlo a distancia puede ser
también problematico.

Hay muchos avances técnicos que pueden
mejorar la atencion a distancia: dispositivos
no solo con audio sino también con imagenes,
gadgets que permiten tomar ciertas constantes y
trasmitirlas al médico en tiempo real, ampliacion
de las determinaciones que se pueden hacer en
sangre u orina seca que se pueden remitir por
correo, etc. Aunque estas técnicas son conocidas,
a dia de hoy no estan a disposicion de todos los
centros y mucho menos de los domicilios de la
gran mayoria de los pacientes.

En definitiva, la telemedicina tiene
actualmente ya muchas ventajas y ademas
su calidad y alcance es esperable que mejore
rapidamente, por lo que debemos contar con
ella. Sin embargo, es también probable que
muchas de sus limitaciones no puedan superarse
so6lo con tecnologia. No podemos olvidar que
la relacion del médico con su paciente es ante
todo un intercambio no sélo de informacién,
sino también de humanidad, carifio, confianza.
Por este motivo, hay que intentar disponer de
todos los medios a nuestro alcance para atender
adecuadamente a cada paciente, y habra que
individualizar dependiendo de la enfermedad
y las circunstancias personales de cada uno qué
tipo de atencion es la mas adecuada en cada
momento. =
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ASOCIACION

DE CANTABRIA

nte la imposibilidad de reali-

zar encuentros presenciales

hemos tenido que tomar la
decision de aplazar proyectos ya apro-
bados, destinados fundamentalmente
a ayudar en la gestion de las diferen-
tes situaciones en los que afectados y
familiares nos vemos inmersos en el
dia a dia, cuando en el hogar nos en-
contramos con alguna metabolopatia.
Esto es, un taller grupal sobre paren-
talidad positiva y técnicas de valida-
cion emocional para los asociados
de nuestra region. Ademas, se han
pospuestos las anuales jornadas que
celebrabamos bajo la temética “forma-
cién nutricional, alimentacion, sana,
saludable y consciente en enferme-
dades metabdlicas”, donde nos jun-
tabhamos, charldhamos largo y tenido
a cerca de las novedades médicas y
farmacéuticas, compartiamos trucos
de cocina y productos, etc.

Las actividades que si hemos podi-
do desarrollar se han llevado a cabo
mediantes reuniones de zoom, tanto
para acordar asuntos propios del fun-

cionamiento
de la asocia-
cion,  como
para acercar
a los socios
la actualidad
de la misma,
conocer  su
opinion y su-
gerencias.

Hemos
mantenido,
también,
la préctica,
puesta  en
marcha dos
afos  atras,
de dotar de una cesta de productos
especificos bajos en proteinas a to-
das las familias socias de ACAEMI,
previa consulta de sus necesidades,
para asi probar nuevos productos, por
una parte, y ayudar en la costosa lista
de la compra de los sustitutivos mas
basicos.

De organizacion ajena a nuestra
asociacién pero como beneficiarios

destacamos el ser escogidos por una
pareja de novios de Cantabria que
se dieron el si quiero este pasado
septiembre, siendo el detalle a sus
invitados, donde el dinero destinado a
este fin nos lo han donado a nosotros.
Aprovechamos este medio una vez
més para agradecer el gesto a Raquel
y Dario por su iniciativa que tanta ilu-
sion nos ha hecho. =

AsocIACION DE ARAGON

ste afio 2021, no ha sido mucho

mejor que el afio pasado. He-

mos continuado con esta extra-
fia pandemia llena de dudas, miedo e
incertidumbre. Hay familias que lo ha-
bran pasado mejor, otras no tanto.

Por ello la junta decidi6 reunirse y
dar a nuestras familias la adquisicién
de alimentos bajos en proteinas, des-
de nuestro banco de alimentos, con
una reduccion de entre un 10% y un

50% de la factura entre el 2020 y el
2021. No es mucho, pero intentamos
ayudar lo méximo posible.

También hemos estado trabajan-
do con el Hospital Miguel Servet en
la elaboracion de un equipo sanitario
que pueda desvincular a los adultos
del equipo del Hospital infantil, para
que principalmente estén mas des-
ahogados y la atencién a este rango
de edad sea mas individualizada, tra-
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tandose de una medida que beneficia-
fia tanto a pacientes como al sistema
de Salud. Solo aporta aspectos positi-
vos de cara al futuro y lo cual la hace
imprescindible. Ha estado en “standy”
por el mismo problema que nos arrai-
ga a todos, el Covid. Pero tenemos
ganas de retomarlo cuanto antes.

La Asociacion ha intentado realizar
una actividad en la que todos estén in-

volucrados, tanto padres como nifios o »



cuentros
jornadas
convivencias

AsocCIACION DE VALENCIA

ras dos afios de apenas activi-
dad la AVAPKU, Asociacion Va-
lenciana de PKU, nos volvimos
a reunir para celebrar una asamblea
presencial (12 postpandemia) en el
Club Nautico de la localidad valencia-
na de Oliva el dia 17 de octubre. Fue
la 35% asamblea realizada por la aso-

no tan nifios, con el lema que siempre
llevamos puesto, “Aprende a cocinar
pensando en metabolico”.

Junto a charlas de nuestros mé-
dicos especialistas, elaboracion de
tapas bajas en proteinas y con la par-
ticipacion de una nueva empresa de
Bioalacena ensefiando sus productos.
Por problemas personales, la hemos
pospuesto para el 5 de febrero en el
Centro Joaquin Roncal. Siempre te-
niendo en cuenta las limitaciones de

ciacion (aunque normalmente se hace
una convivencia de fin de semana en
esta ocasion se realiz6 en un dnico dia
debido a la incertidumbre por las po-
sibles restricciones) y estuvo marcada
por el cambio en la Junta Directiva.
Directiva actual que estara formada en
gran parte por PKUs, entre los cuales

aforo y distancias de seguridad. En
unos dias se abrira, en nuestra web,
el plazo de inscripcion.

No obstante, una actividad a la que,
si_hemos contribuido, ha sido, esa
gran carrera organizada por la Fede-
racion de Enfermedades Hereditarias
en la que ha habido una participacion
alta, mas de la que nos esperabamos,
y ha tenido una repercusion bastan-
te positiva. Hemos dado junto a mas
gente de todo el mundo, dos veces,
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estara el Presidente Sergio Orrios Pa-
lés (en el centro de la fotografia). No
obstante, no nos gustaria dejar pasar
este punto sin agradecer el trabajo y
dar el reconocimiento que se merecen
a los anteriores integrantes de la Junta
Directiva por la labor llevada a cabo y
porque han hecho que la AVAPKU sea
un referente en organizacion y com-
promiso en el tejido asociativo y en
nuestro ambito de la PKU.

En esta asamblea ademas de de-
batir los puntos del Orden del dia re-
lativos al funcionamiento de nuestra
Asociacion contamos con la presencia
de 2 representantes de Bioalacena,
empresa de dedicada a la elaboracién
de comida vegana, vegetariana y baja
en proteinas entre otras especialida-
des, que nos permitieron probar sus
productos en la degustacion realizada
durante la comida y desde esta publi-
cacion les volvemos a dar las gracias
por su amabilidad y predisposicién en
todo momento. =

Pau Mifiana Ocampo
Secretario AVAPKU

la vuelta a Espafia. Y es que creemos
que es saludable y de suma importan-
cia que la dieta de nuestros pacientes
vaya ligada con el deporte.

Este afio que viene seguiremos
apoyando a nuestras familias e inten-
tando convivir de la mejor manera con
éste virus que nos acecha y que ha
cambiado nuestra vida totalmente. jLo
llevaremos lo mejor posible!

Un abrazo a todos desde la Asocia-
cion Aragonesa de PKUy OTM. =




AsocIACION DE GALICIA

esde la Asociacion Fenil-

cetondrica y OTM de Gali-

cia -ASFEGA- queremos

hacer un repaso de las acti-
vidades mas destacadas de 2021. En
este nuevo afio esperdbamos poder
retomar las actividades presenciales,
pero un afio mas nos hemos tenido
que amoldar a la nueva situacion ha-
ciendo variaciones en nuestras activi-
dades previstas. Por todo ello, se tratd
de impulsar actividades con un nuevo
formato metodoldgico debido a las res-
tricciones vividas a causa de la crisis
sanitaria.

Pusimos en marcha otra edicion
del Concurso de Recetas Bajas en
Proteinas para que nuestras familias
asociadas nos enviasen sus mejores
recetas adaptadas a la dieta baja en
proteinas. Cualquier socio o familiar al
que le guste hornear o cocinar puede
experimentar en la cocina y enviarnos
su receta. Se trata de que todos los

participantes compartan sus técnicas,
sus trucos y su toque personal. Unos
aprenden de otros compartiendo rece-
tas y experiencia, lo cual es importante
porque asi todos ganan.

Los participantes debian presentar
un plato a través de una fotografia de
calidad, asi como una fotografia del
chef con el plato y adjuntar la receta
explicada claramente. Hubo una alta
participacion, llegando a recibir nu-
merosas recetas. De platos salados
participaron las recetas: arroz con
setas y tinta de sepia, pimientos del
piquillo rellenos, tarta de tomatitos
cherry, hojaldritos, canelones verdes,
croquetas de arroz, trampantojo de
bocata de calamares, hamburguesa
de mijo, pasta a la italiana, trampan-
tojo de vieira, paella metabdlica y
menestra de verduras con alioli. De
platos dulces se recibieron las rece-
tas: roscos fritos de coco, bizcocho
loco, pan de leche, hizcocho de na-
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ranja, tarta de queso, tarta de arroz
con leche sin horno, rosquillas de li-
mon, muffins de manzana y canela,
flan metabdlico y tarta de fresas. Con
todas estas recetas se elabord un re-
cetario digital que se compartié y se
envio a todos los asociados.

Todos los participantes recibieron
muestras de productos bajos en pro-
teinas y participaron en el sorteo de
un premio sorpresa. Ademas hubo
premios para la mejor fotografia y
para la receta mas original.

Por suerte, tras el parén de 2020,
pudimos volver a celebrar de formar
presencial nuestra tradicional convi-
vencia anual de familias de un fin de
semana. Fue la XXIX Convivencia de
Enfermedades Metabdlicas y tuvo lu-
gar en la Residencia de Tiempo Libre
de Carballifio en la provincia de Ou-
rense, los dias 22, 23 y 24 de octu-
bre, con la colaboracion de la Xunta
de Galicia.
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AsocIACION DE GALICIA

A estas convivencias acuden fami-
lias metabdlicas de distintos puntos de
Galicia que pueden asi interrelacio-
narse de forma directa, a la vez que
se da una labor didactica con confe-
rencias, charlas y ponencias por parte
de expertos en estas metabolopatias
que proporcionan informacién a las
familias.

El sabado la inauguracién de la
Convivencia corrié a cargo de D. Ja-
cobo José Rey Sastre, Director Gene-
ral de Familia, Infancia y Dinamizacion
Demogréfica de la Xunta de Galicia,
que valor6 la importancia de este tipo
de encuentros para compartir expe-
riencias y adquirir mayores conoci-
mientos sobre estas enfermedades.

A continuacion comenzaron las dis-
tintas mesas redondas y ponencias
impartidas por varios miembros del
equipo médico del Complejo Hospi-
talario Universitario de Santiago de
Compostela. En este afio se desglo-
saron en tres teméticas principales:

* UN CAMINO YA CONSOLIDADO:
20 ANOS DEL PROGRAMA GALLE-
GO DEL CRIBADO NEONATAL.

-Situacion actual de los Pro-

. F& ’T.*:' ‘k gramas de Cribado Neonatal.

-Dos décadas del Programa
| Gallego de Cribado Neonatal
. desde el Laboratorio de Metabo-
lopatias.

-Evaluacion clinica y resul-
tados del programa gallego de
cribado.

« DIETA Y NUTRICION EN
LAS ENFERMEDADES META-
BOLICAS.

-Un recorrido por el cami-
no del tratamiento dietético de la
fenilcetonuria. Trayectoria histdrica y
nuevos avances.

-Evaluacion de la composicion cor-
poral y actividad fisica en pacientes
con enfermedades metabdlicas.

* NUEVOS ENSAYOS EN FENIL-
CETONURIA'Y GLUCOGENOSIS.

Este afio hubo la posibilidad des-
conectarse teleméaticamente para
participar en todas las charlas y con-
ferencias, por lo que aquellos que no
pudieron asistir de forma presencial
a la Convivencia tuvieron la opcion
desconectarse desde sus hogares.

Las ponencias fueron muy didacti-
cas interesantes, con una gran acogi-
da por parte de publico. Se realizaron
sesiones de preguntas a los ponentes
participantes para que los asistentes
pudiesen aclarar cualquier duda.

A continuacion, tuvo lugar la
pausa para la comida en la que los
afectados pudieron degustar los dife-
rentes platos elaborados por Teresa
Nonnato, restauradora especializada
en dietas bajas en proteinas, que afio
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a afio nos sorprende con menus me-
tabdlicos apetitosos y atractivos para
estos dias de convivencia.

En lajornada de tarde tuvo lugar la
charla Estrategias y recursos para la
mejora de la adherencia al tratamien-
to nutricional en los pacientes adoles-
centes y adultos con metabolopatias,
a cargo de Josu Vega, especialista en
productos metabdlicos de Nutricia.

El domingo se destin6 a reuniones
de los asociados. En primer lugar se
realiz6 una reunién de jovenes PKU
y OTM, donde trataron todo lo rela-
tivo a la juventud que se engloba en
nuestra Asociacion. En segundo lugar
se celebr6 una Asamblea de socios y
socias donde se abordaron diversos
temas de interés para las familias de
ASFEGA.

La XXIX Convivencia de Enferme-
dades Metabdlicas resultéo muy exito-
sa, puesto que después de un afio sin
vernos todos estabamos con ganas
de poder acudir a estas convivencias
para poder reencontrarnos, desde los
mayores a los mas pequefios.

Este contacto directo de las fami-
lias les permite intercambiar expe-
riencias, soluciones a las dificultades
del dia a dia y compartir su apoyo.
También es importante la asisten-
cia de las familias a este tipo de
convivencias porque la familia es un
soporte basico en la ayuda al pacien-
te, y en estas reuniones obtienen in-
formacion y asesoramiento para esa
ayuda.

Por otro lado, a lo largo de todo el
afio nos hemos hecho eco de varias

actividades telematicas organizadas »
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AsocIACION DE GALICIA

> por otras entidades como la Fede-

racion Espafiola de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias, la AE-
COM, otras asociaciones de otras
Comunidades Auténomas... para
que todos nuestros socios y socias
pudiesen conocerlas y participar. Es
este el caso de los seminarios web
titulados: “En serio... {Otra vez en-
salada!”, Vacunas COVID, IIl Taller
de Dieta Hipoproteica, | Taller de

Dieta Controlada en Grasas,
“Adherencia dietética, inter-
cambio de experiencias”, Taller
Nutrichef...

También hemos participado
en diversos actos benéficos
como la iniciativa solidaria del
concurso As Termas Suma, la
| Carrera Virtual Metabolica
organizada desde la FEEMH,
el mercadillo solidario Di-

versiarte organizado por el
Ayuntamiento de Lugo en co-
laboracion con entidades del
ambito social... y organizamos una
actividad de Crochet Solidario en la
que con articulos confeccionados a
crochet se recaudaban donaciones
solidarias para nuestra asociacion.

Desde ASFEGA queremos dar
las gracias a todos y todas los que
habéis sido participes de este afio
lleno de adaptaciones, pero tam-
bién de reencuentros y momentos

que quedarén en nuestro recuerdo
para siempre.

Dejamos atras un afio agridulce
con la esperanza y la ilusion de que
en 2022 la pandemia deje de marcar
nuestras vidas y nuestras actividades
como asociacién, y que podamos
seguir llevando a cabo acciones que
contribuyan a la mejora de la calidad
de vida de las personas con enferme-
dades metabolicas hereditarias. =

Asociacion ACIMET

a Acidemia Metilmalonica es una

autosémica recesiva, por la cual,

el cuerpo no puede descom-
poner ciertas proteinas y grasas, lo
que produce la acumulacién de acido
metilmaldnico en la sangre.

La incidencia de la enfermedad es
de 1 por cada 60.000 personas aproxi-
madamente, por ello es considerada
como una enfermedad poco frecuente.

Esta enfermedad es detectable a
través de los programas de cribado
neonatal (prueba del talon), aunque a

dia de hoy, la uniformidad de los pane-
les de este programa son desiguales
entre comunidades auténomas, por
ello algunas, aun no la incluyen entre
una de las enfermedades congénitas
graves, posibles a detectar desde el
nacimiento.

Las sefiales y los sintomas nor-
malmente son evidentes ya desde la
primera infancia y varian de persona
a persona. Estos, pueden incluir vomi-
tos, deshidratacion, hipotonia, retraso
en el desarrollo y fatiga. Las compli-
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caciones a largo plazo pueden incluir
problemas de alimentacion, discapa-
cidad intelectual y pancreatitis. Sin
tratamiento, esta enfermedad puede
resultar tremendamente grave, deri-
vando incluso en coma o en la muerte
de la persona afectada.

Dicho signos y sintomas son dife-

rentes segun forma de la enfermedad:
acidemia-metilmalonica.

Forma Infantil (no responsiva a
la VitaminB12 o subtipo enzimatico

mut0, cblC): Es el tipo mas comln de »
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Asociacion ACIMET

» acidemia metilmal6nica aislada. Los

nifios son normales al nacer, pero de-
sarrollan rapidamente letargo, voémitos
y deshidratacion. Ademas del aumento
del higado, hipotonia y encefalopatia.
En las analiticas muestran ;... _severa,
y elevacion de amonio y glicina en la
sangre. Puede haber sepsis neonatal.

Forma parcialmente deficiente
o0 sensible a la vitamina B12 (subti-
po enzimatico mut-, chlA , cbiB, cbID
variante 2): Esta es una forma inter-
mediaria de MMA aislada que se pre-
senta en los primeros meses o0 afos
de vida. Los nifios afectados pueden
presentar problemas de alimentacion
(normalmente anorexia y vomitos), hi-
potonia y res..¢. Algunos tienen aver-
sion a proteinas y/o sintomas clinicos
de vomitos y letargo después de la in-
gesta de proteinas. Estos nifios estan
en riesgo de una descompensacion
metabolica por lo que es esencial que
se establezca el diagndstico y se inicie
el tratamiento lo méas temprano posi-
ble. Por lo general, no se sabe que la
persona es afectada hasta que se pre-
senta el primer episodio de vomitos,
letargo_o coma.

Por todo ello resulta esencial el
diagnostico y el tratamiento precoz.
Consistente en evitar la intoxica-

nacido, por lo que se aportan me-
diante una férmula especial que no
contiene los aminoacidos precursores
del &cido metilmaldnico, valina, isoleu-
cina, metionina y treonina.

Administracion de carnitina que
convierte el &cido metilmaldnico toxico
en producto no toxico excretado por la
orina.

¢, Qué es ACIMET?

Es la Asociacion Nacional de
afectados y familiares con Acidemia
Metilmal6nica -ACIMET-. Se cre6 en
abril de 2021. Ante la necesidad de
unir a afectados y familiares de todo
el territorio Nacional para lograr dos
cometidos claves:

Humano: darnos apoyo entre fami-
liares y afectados, acompafiarnos en
los procesos de la enfermedad, com-
partir experiencias...

Cientifico: potenciar la investi-
gacion para mejorar tratamientos,
calidad de vida de afectados y familia-
res, deteccion temprana...

Partiendo de estos dos cometidos,
los miembros de ACIMET tiene como
fin lograr cumplir los siguientes objeti-
vos principales :

La creacion de una red de afecta-
dos de Acidemia Metilmal6nica y sus
familias, para lo cual es muy importan-
te colaboracion de los profesionales
de la salud, dado que son el punto de
enlace entre nosotros y los afectados.

Colaborar y promover la investi-
gacion cientifica, para mejorar los
conocimientos sobre la enfermedad,
para el desarrollo de tratamientos o
terapias que aporten mayor calidad de
vida a los afectados.

Visibilizar la situacién de estos
afectados, sensibilizacién social y de
las autoridades de la importancia de
un tratamiento dietético, educativo y
clinico adecuado.

La promocion y desarrollo de las
actividades de prevencion, deteccion,
y diagnéstico temprano de las secue-
las e incapacidad derivadas del proce-
so de la enfermedad. >

Aciduria metilmalénica en tratamiento

X /

cion por la acumulacion de acido oleucina
metilmaldnico en sangre. Se lograra lina
de diversas formas: Treonin l T
Administracién de B12 (en las Metidgina ,.,.,,l Ac “ﬁ“m.mmtn-*--Energ[a
formas de la enfermedad que reaccio- Colegtayol G R
nan). AC/Crases | |amonio | lactato
: : I dg cade
Dieta baja en proteinas: No obs- :
tante, los aminoacidos son indispen- P

sables para la formacion de proteinas
que constituirdn el cuerpo del recién
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Asociacion ACIMET

Favorecer la integracion de los
afectados como colectivo en riesgo de
exclusion social.

Promover el contacto entre centros
de referencia, para que los pacientes
reciban el tratamiento y terapias mas
adecuadas y actualizadas.

Ser interlocutor vélido ante los or-
ganismos publicos y privados.

Promover el acceso igualitario en
todo el territorio nacional a las técnicas

de diagndstico, tratamiento, terapias,
medicamentos y alimentos necesarios.

Creary gestionar una bolsa de ayu-
das materiales, personales o0 economi-
cas para el apoyo a las familias.

Por todo ello, ACIMET durante su
primer afio de creacién, ha comenza-
do a organizar diferentes actividades
y eventos, como la Il Carrera y Marcha
solidaria, en Casavieja (Avila), el proxi-
mo 9 de julio y el Il Torneo de Padel

Solidario, en Alcorcdn, el proximo 28 de
mayo. También trabaja en la realizacion
de una guia para apoyo a los nuevos
asociados, colaboracion con otras aso-
ciaciones de enfermedades raras y dar
a conocer la Acidemia Metiimalonica
dentro del ambito sanitario.

Aungue los inicios son siempre du-
ros esta joven Asociacion se quiere dar
a conocer para lograr una mejoria en la
calidad de vida de los afectados y fami-
lias con Acidemia Metilmalénica. =

AsociAcION DE NAVARRA

| afio 2021 ha sido el afio de la
esperanza, todos confidbamos
en que seria el afio del fin del
COVID con la llegada de las vacunas,
fin de las restricciones, etc. Lamenta-
blemente no ha sido del todo asi pero
si que hemos podido hacer cosas im-
pensables en 2020.
Para nuestra asociacion ha sido
un afio muy importante porque ha
¥ T

-~
.4

fructificado todo el trabajo realizado
durante muchos afios y muchas per-
sonas para la ampliacion del cribado
natal en Navarra. El pasado mes de
junio, y después de una larga lucha
por parte de ANAPKU, el pleno del
Parlamento de Navarra aprobé por
unanimidad la Ley Foral que regula el
derecho al cribado neonatal ampliado
en la Comunidad Foral para incorpo-

2022 [}/ FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

rar nuevas enfermedades genéticas a
las diez que ya se detectan en la ac-
tualidad. Ademas, junto con esta ley,
se plantea la creacion de un Comité
de Expertos Multidisciplinar que, con
entre 6 y 9 miembros procedentes del
Instituto de Salud Publica y Laboral
de Navarra, de los servicios de Pe-
diatria, Genética, Medicina Interna,
Endocrino-Nutricién e Inmunologia
del Complejo Hospitalario de Navarra
y 2 de las asociaciones de pacientes
relacionados con dichas patologias
(una de ellas ANAPKU), se retnan
para tratar temas relacionados con
el programa de cribado. En teoria se
constituird en 6 meses y el total de
enfermedades a detectar seré de 31.

Del mismo modo, se prevé la
constitucion de una Unidad de Enfer-
medades Raras-Metabolopatias que
se ocupara de asistir a pacientes en
edad pediatrica y a los que valorara
también en edad adulta mediante una
consulta de transicion. »
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AsocIACION DE NAVARRA

» Laverdad es que no podemos es-
tar mas contentos y orgullosos por la
llegada de tan deseada ley, que evi-
tara la discapacidad o la alteracion
del desarrollo e incluso la muerte de
muchos nifios y nifias navarros con la
misma gota de sangre que hasta aho-

ra. Este afio 2022 no va a poder em-
pezar mejor en nuestra comunidad
para miles de familias que traeran al
mundo a un nifio o nifia, por fin, con
un cribado neonatal ampliado.

Poco a poco las cosas van vol-
viendo a la normalidad en el resto
de las actividades de la
asociacion, paradas de-
bido a la pandemia por
la seguridad de todos
nosotros. Este afio di-
seflamos unas camise-
tas chulisimas tanto de
adulto como de nifio, las
cuales tuvieron una gran
acogida entre nuestros
familiares, amigos y co-
nocidos.

En el mes de octubre
pudimos reunirnos tras
20 meses de vernos so-
lamente a través de las
pantallas. Fue en Zolina,
con una actividad con
caballos donde pudimos

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS (€3]] 2022

¢

disfrutar de un espectacu-
lar dia con estos maravi-
llosos animales, ademas
de una deliciosa comida y
un buen rato de sobreme-
sa para hablar y también
dar la bienvenida a Ismael,
nuestro socio mas joven
con PKU.

Como el afio anterior,
hemos realizado talleres
de cocina online con la
puesta en comln de deli-
ciosas recetas, trucos cu-
linarios y un intercambio
de alimentos que vamos
encontrando en el mercado bajos en
proteinas para que otros socios y so-
cias puedan probar.

Ojala el afio que viene podamos
retomar muchas de las actividades
que en la asociacién organizamos
con tanta ilusion: la casa rural, las
quedadas para comer, carreras So-
lidarias....y muchas otras que esta-
mos pensando siempre para el bien
de nuestra asociacion y para darnos
a conocer un poquito mas en la so-
ciedad.

Estos afios han sido muy du-
ros para nuestra presidenta Mireya
Maeztu, y aun asi, ahi ha estado
trabajando para que todas las activi-
dades de la asociacion salgan ade-
lante. Muchas de estas actividades
y la compra de alimentos han sido
gracias a la solidaridad de personas
que rodean a Mireya que han querido
colaborar con nuestra asociacion, a
lo cual solo podemos decir gracias de
corazon, eskerrik asko guztiagatik. =
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07 - Ol DE FENILCETONURIA

PRIMERA CONFERENCIA CIENTIFICA GLOBAL DE PACIENTES CON FENILCETONURIA (PKU)

g

on tiempos dificiles, la pande-
S mia ha causado que nos adap-

temos, actos tan sencillos como
saludar, abrazar, reunirnos fisicamen-
te, han dejado de ser comunes y co-
tidianos, por lo que hemos tenido que
crear nuevas formas de comunicarnos,
de demostrar que nos importamos, de
ser solidarios.

Desde julio de 2017 un grupo de
organizaciones de pacientes con
fenilcetonuria regionales y de varios
paises de todo el mundo acordé la
creacion de la primera asociacion
internacional para la fenilcetonuria;
después de varios meses de trabajo,
la asociacion que se denomind Glo-
bal Association for PKU (GAP) quedé
legalmente constituida en febrero de
2018 y en julio de 2019, qquedo le-
galmente inscrita ante la Charity Co-
mission for England and Wales. La
asociacion tiene finalidad ser una or-
ganizacion de apoyo y proteccion a las
organizaciones y grupos nacionales y
regionales de pacientes para reducir la
brecha de la Fenilcetonuria en todo el
mundo.

Como parte de sus actividades
y a iniciativa de Monique Cooper y
Louise Healy, de la Metabolic Dietary
Disorders Association (MDDA) de Aus-
tralia y con el apoyo de cada una de
las asociaciones nacionales y regiona-
les miembros de GAP, el pasado 10 y
11 de septiembre de 2021, se llevo a
cabo, la primera conferencia cientifica
global de pacientes con fenilcetonuria,
obviamente de manera virtual, en es-
tos tiempos, es dificil pensar que se
haga de forma diferente.

La pandemia no nos detuvo, nos
hizo adaptarnos para poder realizar

un evento que
permitiera  reunir
a pacientes de
fenilcetonuria  en
todo el mundo en
un evento marato-
nico de més de 16
horas sin interrup-
cion (que abarca-
ron los dias 10 y
11 de septiembre),
que permitiera te-
ner actividades en tres zonas horarias
distintas (América, Australia y Europa),
para generar la mayor participacion de
pacientes con fenilcetonuria y sus fa-
milias a nivel global.

Asi, se dividieron las diferentes
actividades en las tres regiones men-
cionadas, comenzando con las pre-
sentaciones principales para la zona
de América a las 5 PM del 10 de sep-
tiembre tiempo del Este en los Esta-
dos Unidos de América (muy tarde en
la noche en Europa y muy temprano
del 11 de septiembre en Australia).
Sin embargo, al ser el evento virtual,
personas de todas partes del mundo
podian estar conectadas, ademéas de
que el sitio web del evento www.glo-
balpku.org/conference, quedarian gra-
bados los eventos para poder verlos
més adelante.

Durante 5 horas se presentaron
varias platicas y conferencias, coordi-
nadas por los grupos de pacientes de
toda la region del continente america-
no (National PKU Alliance de Estados
Unidos, Canadian PKU, PKU México y
PKU Chile), entre ellas la conferencia
con mas asistencia (78 asistentes a la
sesion en vivo) “How PKU is treated in
North America” en la que Sara Guillén-
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Bridging the gap for PKU worldwide
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GLOBAL
ASSOCIATION
FOR PKU

Lopez, Jerry Vockley y John Mitchell,

especialistas de México, Estados
Unidos y Canada, respectivamente,
moderados por John Adams de la aso-
ciacion de pacientes PKU de Canada,
presentaron un panorama respecto a
como es tratada la fenilcetonuria en
los diferentes paises y regiones de
Norte América; otro tema interesante
fue el presentado por la National PKU
Alliance en relacion al registro de pa-
cientes con fenilcetonuria que estan
coordinando en Estados Unidos.

Una vez transcurridas las cinco
horas de sesiones y presentaciones a
cargo de la region de las Américas y ya
siendo alrededor de las 11 PM del vier-
nes 10 de septiembre (1 PM del sa-
bado 11 de septiembre en Australia),
se le cedid la batuta del evento (sin
interrupcion) a la region Asia-Pacifico,
quien llevo a cabo la presentacion de
diversos temas hasta las 5 PM (9 AM
del sabado en le tiempo de Europa),
cediendo asi la conduccion del even-
to y la coordinacion de las exposicio-
nes a la Sociedad Europea de PKU
(E.S.PKU), quienes continuaron de
forma ininterrumpida con las activida-
des hasta la 1 PM del sabado 11 de
septiembre (7 AM del sébado en la re-
gién del continente americano y 9 PM
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John ADAMS

5
Ganatian PKU and Albed Disorders |. ﬂ

John MITCHELL

~real Chiildren’s Hospital/MeGill University

en Australia). Posteriormente vino el
cierre y clausura del evento.

Durante la jornada se presentaron
temas muy interesantes, que permitie-
ron a la comunidad PKU conocer los
avances cientificos para el diagndsti-
co y tratamiento, directamente de los
especialistas que los estan desarro-
llando.

El sitio web permitié que las organi-
zaciones de pacientes pudieran hacer
presentaciones de los programas que
cada una de ellas desarrolla para ob-
tener recursos y apoyar a los pacien-
tes con PKU y sus familias, ademéas
de que a través de las cesiones de
preguntas y respuestas, y del “chat”,
se podia tener comunicacion al mo-
mento que los diferentes participantes
en el evento.

México

Asociacion Mexicana
de Fenilcetonuria A.C.

N L\
Sara GUILLEN-LOPEZ

Intiteto Macional de Pediatria

KLEY

arn Diseass Therapy

En total hubo mas de 22 exposi-
ciones o presentaciones principales,
tanto de expertos, asociaciones de
pacientes y patrocinadores en el de-
nominado “main stage” o escenario
principal, y otro niamero similar en el
denominado “showcase” o presenta-
ciones individuales particulares a car-
go de alguna asociacion de pacientes
0 patrocinador en particular.

El evento reunio a mas de 930 asis-
tentes en todas las sesiones durante
la jornada, ademas de que los videos
de las mismas se han visto mas de
300 veces después de terminado el
evento. Las presentaciones indivi-
duales o “showcases” tuvieron casi
800 visitas y los estands o sitios para
que cada asociacion o pais mostrara
contenido propio, tuvieron casi 1000

visitas, lo que claramente permite

un rango muy alto de exposicion a

cada una de las asociaciones par-

ticipantes.

Desde mi punto de vista, algo
que logr6 generar esa gran can-
tidad de asistentes, a pesar de
que la mayoria de las presentacio-
nes fueron en inglés, fue que los
eventos en directo contaron con
traduccion simultanea a diferentes
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idiomas tales como espafiol, portu-
gués, turco, ruso, francés, etc.

El pais que mas asistentes tuvo
fue Australia con 69, sin embargo,
analizandolo por regién fue Europa
la que mas asistentes aportd con
casi un centenar, de los cuales 28 de
ellos fueron de lItalia; el evento llegd
a paises, donde los organizadores no
pensaron originalmente que llegaria:
Kenia, Taiwan, Ucrania y Argelia, lo
que demostré que los efectos de la
pandemia, por lo menos en lo con-
cerniente a la organizacion de even-
tos en linea, fueron positivos, ya que
permitieron que personas de todas
partes del mundo pudieran participar
en el evento.

Es claro que se logré un evento
global, como se propuso y gracias a
la tecnologia el evento alcanzd una
gran audiencia, esperemos en un fu-
turo, poder llevar a cabo mas eventos
como este, y que logremos llegar a
un mayor nimero de personas.

En GAP ya estamos pensando en
el siguiente, esperando que pueda
ser mixto, si las condiciones lo per-
miten, de tal forma que podamos te-
ner un mejor acercamiento de forma
presencial, pero aprovechar la tecno-
logia y de forma virtual poder llegar
a mas personas con fenilcetonuria y
ayudarlos en el camino para reducir
la brecha.

José de Jesus Mufioz Navarro.
Cofundador y Presidente de la Aso-
ciacién Mexicana de Fenilcetonuria,
A.C.y Cofundador y Vicepresidente

del Consejo de Global Association for
PKU (GAP).
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AsociacioN ADCUM-Peru

| Congreso Latinoamericano de E.I.M.

asociaciones de pacientes, tener el apoyo de los

funcionarios en salud de cada pais, fortalecer
vinculos, aprender los unos de los otros como mejorar
en la gestion de medicamentos huérfanos, politicas
sanitarias viables de acuerdo a cada realidad. Se
espera que los laboratorios y empresa privada quieran e ercame e
invertir en Latinoamérica al tener una vista panoramica
de las patologias y sedes centrales, dado que en traer
siempre del extranjero produce mayores costos a los
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Buenas tardes con todos v Lodas, un
son: Espafia, Colombia, Paraguay, Bl Salvador, Chie y Peril.

farmarmes a red, coma

Esperamas que se unan mishos mis.

Ealhoan,

Hay aises mis tros que b pliar ¢l tamizaje necnatal y que el
tratamienta de férmulas exenciales sea de por vida, pero son pocos, Es nuestro deseo que la creacién de la
red de apoyo EIM iberoamericana integraca par pacientes, famiares culdadores de pacientes,

Queremos también que los profesionales de la salud
compartan experiencias e investigacion. Por ultimo,

de la sahud, | da y todo aquel
Y N0 menos importante, que como pacientes nos pistarvuipdoiomian S i
sintamos UNIDOS en la bisqueda de una vida digna. o, o B
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Por estos motivos, los paises fundadores de la red it asn forcr e somiocr p— b
convocaron su primer congreso, cuya inauguracion W gk, o S b i il
pueden leer a continuacion. - Miriam Ramirez - e A o s D T s e

maderna se puede permitir.

[Dames inicio con dnima ¥ fe

Red Iberoamericana de Errores Innatos Gracts

del Metabolismo (EIM)

Presentacion.

Buenas tardes con todos y todas,
un gusto saludarlos desde los distin-
tos paises que formamos la red, como
son: Espafia, Colombia, Paraguay,
El Salvador, Chile y Peru.

Esperamos que se unan muchos

mas.

En varios paises de Iberoaméri-
ca llevamos una lucha constante por
hacer valer los derechos en salud
de pacientes con algun error innato
del metabolismo, en su gran mayoria
pediatricos, ya que lamentablemente
por falta de un diagndstico temprano
y tratamiento eficaz, muchos infantes
fallecen.

Hay algunos paises méas adelanta-
dos que otros que han conseguido am-
pliar el tamizaje neonatal y que el tra-
tamiento de formulas esenciales sea
de por vida, pero son pocos. Es nues-
tro deseo que la creacion de la red de

Br ngreso de EM

apoyo EIM iberoamericana integrada
por pacientes, familiares cuidadores
de pacientes, profesionales de la sa-
lud, laboratorios, empresa privada y
todo aquel que busque el bienestar de
nuestros EIM, podamos trabajar juntos
para que en la region haya equidad en
tratamientos, medicamentos y terapias
innovadoras, ya que al ser de coste
elevado muchas veces no consiguen
la aprobacion de presupuestos del Es-
tado que los acoge.

Estamos esperanzados por encon-
trar soluciones siguiendo buenos
ejemplos de otros paises mas desa-
rrollados en temas de salud, podamos
elevar nuestras demandas a nuestros
propios paises y funcionarios publi-
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cos. De esta forma podemos fortale-
cer lazos, experiencias en como cam-
biar voluntades de nuestros politicos
y funcionarios publicos, para que nin-
guna otra patologia EIM en la region
Ssea ignorada y no tengamos muertes,
ni secuelas severas, que traigan dis-
capacidad nunca mas.

Creemos ademas importante se-
fialar, que el coste moral, social y
econdmico de una discapacidad no
detectada, cuando ya existen tecno-
logias accesibles para hacerlo, es una
tragedia que ninguna sociedad mo-
derna se puede permitir.

Damos inicio con animo y fe a

nuestro primer Congreso de EIM Ibe-
roamericano. Gracias.
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Bizcocho con Zumo Especiado

de Manzanas (Hot Apple Cider) RECE 4 S

SONIA CARRASCO  soniarecetaspku.blogspot.com

Este “hot apple cider” (o sidra de manzana si llevara
alcohol), es un zumo casero de manzanas con especias
como canela, clavo, jengibre, anis estrellado,... que se

toma caliente y se elabora originariamente en Estados
Unidos y Canada durante la estacion fria del afio y de forma
tradicional en Navidad.

Es perfecto para hacer un bizcocho o unas magdalenas,
porque el sabor que aporta es tremendo de bueno.

Existen distintas versiones aunque todas muy parecidas.
Algunas requieren de 2 horas y media de coccién mientras
que otras versiones son algo mas cortas o incluyen un
chorrito de licor.

Yo 0s propongo mi propia version que es mezcla de unas y otras y sin nada de alcohol.

PARA PREPARAR EL ZUMO

INGREDIENTES que reduzca y la
Para unos 600 ml de zumo especiado de manzana quede
manzana: bien tierna.

- una botella de 750 = Apartar del

ml de zumo ecoldgico
de manzana (marca
Gutbio de ALDI)

- 3 manzanas Royal
Gala pequenas, 2 si
son grandes

- 3 cucharadas
soperas no colmadas
de azucar blanco

fuego y retirar los
palos de canela,
el anis estrellado
y los clavos antes
de pasarlo con

la batidora. La
textura espesa
de este zumo

se asemeja a

) un zumo de
- 1 palo y medio de melocoton.
canela
- 1 anis estrellado = Verter en un
4cl tarro de cristal
- 4 clavos (se puede utilizar
el mismo que
ELABORACION hem_os comprado de zumo de manzana) y dejar
enfriar antes de guardarlo y conservarlo en la
= Escoger las manzanas bien rojas, pelary nevera.
trocear.

= Utilizar a conveniencia, tomar frio o caliente,

= Colocar en una cacerola alta junto al resto de recién hecho o calentandolo antes de tomar si
ingredientes. Llevar a ebullicion y dejar hervir ya lo tenemos en la nevera. Para la elaboracion
a fuego medio-bajo durante 30 minutos, para de recetas es necesario que esté frio.

CALCULO DE LA FENILALANINA

En el caso de mis hijos pku, la fruta es libre, por lo que este zumo es inapreciable para el calculo
de la fenilalanina. Hacer vuestros propios calculos de ser necesario.
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RECETAS

DIETAS

PARA PREPARAR EL BIZCOCHO

INGREDIENTES

Para un mini bizcocho (de 2 a 4 raciones),
dimensiones del molde redondo con aro
desmontable de 12 cm x 6 cm:

- 125 gr de harina aproteica MIX LOPROFIN
prep.panificable

- 7 gr de sustituto de huevo Loprofin o en
su defecto almidon de maiz o Maizena (2
cucharaditas rasas)

- 7 gr de levadura quimica polvo tipo Royal
(1/2 sobre)

- 50 gr de azucar blanco

- mezcla de especias molidas: canela, clavo,
anis, jengibre, hinogjo,... 2 gr en total

- ralladura de 1/2 limén
- 25 gr de mantequilla sin sal derretida

- 125 ml de zumo casero especiado de
manzana (elaborado previamente) a
temperatura ambiente o frio, no vale recién
hecho

- para decorar: 1/2 manzana Royal Gala
pelada y cortada a laminas, caramelizada
con 1 cucharadita rasa de mantequilla, 2
cucharaditas (7 gr) de azdcar moreno y un
toque de canela molida.
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ELABORACION

= Empezar forrando la base del molde con
papel vegetal. Reservar.

= Pelar media manzana, cortarla a laminas y
colocarlas en una sartén con la mantequilla y el
azucar moreno. Hacer a fuego medio durante
unos minutos hasta que el azlcar caramelice y
la manzana quede tierna y dorada por ambas
caras. Disponer las laminas en el fondo del
molde cubierto de papel vegetal de forma
armoniosa. Reservar.

= Preparar la masa del bizcocho poniendo en
un bol todos los ingredientes secos primero:

harina, sustituto de huevo o almidén de maiz,
levadura, azucar y especias. Mezclar con una
cuchara, hacer un hueco en el centro y verter
entonces la ralladura de limén, la mantequilla
derretida y el zumo especiado de manzana.

Mezclar con la cuchara hasta que se
integren bien todos los ingredientes de forma
homogénea.

= Rellenar el molde con la masa vertiéndola
sobre las manzanas caramelizadas.

= Llevar al horno previamente precalentado.
Hornear a 180° unos 30-35 minutos, dependera
de cada horno y del tipo de molde utilizado. En
definitiva, hasta comprobar que esta cocido.
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Bizcocho con Zumo Especiado

de Manzanas (Hot Apple Cider)

= Sacar del horno y esperar unos minutos
antes de quitar el aro desmontable. Pasar el
bizcocho a un plato dandole la vuelta para que
la manzana quede hacia arriba.

RECETAS

= Tomarlo cuando mas os guste: recién hecho
0 una vez se haya enfriado. Recién hecho esta
super tierno y aunque ya al dia siguiente pierde
parte de esa esponjosidad, el sabor sigue
siendo realmente delicioso.

CALCULO DE LA FENILALANINA
4 )

HARINA LOPROFIN MIX: segun el fabricante,
los 100 gr de producto contienen 0,31 gr

de proteinas, asi que los 125 gr tendran
(125%0,31) +100= 0,39 gr de proteinas.
Multiplico por 35 mg phe (Prot.Medio Valor)
0,39x35= 13,56 mg phe.

SUSTITUTO DE HUEVO LOPROFIN/
ALMIDON DE MAIZ: coinciden en su valor en
proteinas a los 100 gr de producto. Segun el
fabricante, 0,33 gr de proteinas por 100 gr, asi
que los 7 gr tendran (7x0,33) +100= 0,0231 gr
de proteinas. Multiplico por 35 mg phe (Prot.
Medio Valor) 0,033x35= 0,81 mg phe. Este
ingrediente por la cantidad utilizada es
inapreciable para el calculo de la fenilalanina.

MANTEQUILLA: segun el fabricante, los 100 gr
Qie producto contienen 0,5 gr de proteinas, asi

que los 25 gr utilizados tendran (25x0,5) +100=
0,125 gr de proteinas. Multiplico por 50 mg phe
(Prot.Alto Valor) 0,125x50= 6,25 mg phe.

Tanto el zumo de frutas como la fruta en
general es libre en la dieta de mis hijos. Hacer
vuestros propios calculos de ser necesario.

Suma: 13,56+0,81+6,25= 20,62 mg phe en
total.

Si divido este mini bizcocho en 2
raciones: 20,62+2= 10,31 mg phe cada racién.

Si divido este mini bizcocho en 4
raciones: 20,62+4= 5,16 mg phe cada una de
estas raciones pequenas.

Considero esta receta practicamente aproteica
o libre de fenilalanina.
)
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Bolitas de Brocoli

Rellenas de Queso

INGREDIENTES

-Brocoli

-Pan rallado bajo en proteinas
-Ajo y cebolla en polvo
-Sustituto de huevo

-Queso vegano violife

-Sal

ELABORACION
= Cocemos el brocoli

= Afladimos el brécoli cocido a un bol y
mezclar todos los ingredientes y le damos
forma de bolitas e introducimos un taquito de
queso

= Freidora de aire 180° unos 20 minutos o lo
llevamos al horno.

INGREDIENTES

-Coliflor

-Queso vegano violife
Para la bechamel baja en proteinas (No pongo
cantidades ya que la suelo hacer a 0jo)

-Leche baja en proteinas

-Margarina

-Maicena

-Sal al gusto

-Curry al gusto

ELABORACION
= Cocemos la coliflor.

= Mientras preparamos la bechamel baja en
proteinas. En una cazuela afiadimos la marga-
rina y esperamos a que se derrita. A continua-
cioén, afladimos la maicena y mezclamos bieny
dejamos que se toste.Afladimos la leche baja
en proteinas, la sal y el curry y removemos
bien para integrar todos los ingredientes. Re-
movemos sin parar hasta que este espesa.

= Una vez la coliflor este cocida, afiadimos
la bechamel baja en proteinas y el queso y
gratinamos en el horno.
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Hamburguesas

de Verduras y Chimichurri

INGREDIENTES

-Calabacin

-Zanahorias

-Queso vegano rallado violife
-Sal

-Pimienta

-Chimi-churri (especias)

-Ajo en polvo

-Orégano

-3 cucharadas de pan rallado bajo en proteinas

-Sustituto de huevo
ELABORACION

= Rayamos el calabacin y la zanahoria y dejamos

escurrir el agua.

= En un bol afiadimos todos los ingredientes y

mezclamos bien para que todo se integre.
= Hacemos las hamburguesas.

= En una sartén con un poco de aceite la pasamos

hasta que estén doradas.

Canelones

bajos en proteinas

INGREDIENTES

Para las placas: Para la bechamel:

- yuca cocida - 50g de queso

- mantequilla bajo en proteinas
- sal - 50g de cebolla
Para el relleno: - 20g de

- champifones - 180g de calabaza

- 180 ml de leche
- pimienta y nuez
moscada

- dos pimientos
- cebolla

- tomate frito

- aceite de oliva

ELABORACION

= Primero metemos la mantequilla con sal
y la yuca cocida a la trituradora. Segui-
damente para hacer el relleno, sofreimos el
pimiento, la cebolla, el tomate, los champi-
fones, y las setas. Después para hacer la
bechamel, picamos la cebolla 5s velocidad
5, en el caso de que lo hagamos en un robot
de cocina, una vez picada la cebolla le ana-
dimos la calabaza y la mantequilla y se sofrie
todo. Una vez sofrito todo le echamos los

|
|
|
|
|
|
- setas I mantequilla
|
|
|
|
|
|

demas ingredientes
y lo ponemos 8 min
100° velocidad 1, lo
trituramos todo 40s
velocidad 8

= Para formar los
canelones cogemos
una bola grande de
masa de yuca, la
estiramos un poco
con las manosy le
ponemos papel film
para poderlo aplanar
con el rodillo, para
mas tarde cortarlo
en forma de cuadrado yo he cogido un taper con
la medida de placa de caneldn para que queda-
ran todas de la misma medida.

= Ponemos el relleno y lo enrollamos. Echamos
la bechamel y el queso rallado por encima .Po-
ner en el horno hasta que esté doradito.

Si queréis ver la receta esta en mi canal de You-
Tube “cocina baja en proteinas”
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DIETAS

Boniato Relleno de Verduras

Y Cous Cous - bajo en proteinas

MAITE CIDONCHA

INGREDIENTES

- 2 boniatos

- Aceite de oliva
- Sal

- Pimienta

- 300 gr. Verduras variadas (zanahoria, puerro,
calabacin, etc...)

- 50 gr. Cous cous bajo en proteinas
Queso rallado bajo en proteinas

RECETAS

ELABORACION

= Cortamos los boniatos a la mitad, les echamos
un chorrito de aove, sal y pimienta y los
horneamos durante 40 minutos a 200°.
Mientras tanto, vamos salteando las verduras y
cociendo el cous cous.

Una vez horneados los boniatos, mezclamos la
carne que sacamos de éstos con la verdura y lo vamos rellenando los boniatos.

salteamos todo junto durante unos minutos. , iiiPodemos acompafiarlo con alguna salsa baja
Le echamos un poco de queso rallado y después | en proteinas y a disfrutar!!!

2022 FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS



DIETAS

RECETAS

MERCE PADROS

INGREDIENTES
- Un paquete de masa de hojaldre de 250 g -
bajo en proteinas
- Una bandeja de endivias
- Una cebolla pequena tierna
- Un puerro (utilizar la parte blanca)
100 ml de nata
- Una cucharada sopera de harina, bajo en
proteinas
- Una cucharadita de Agar-Agar en polvo
- Trocitos de grasa de beicon
- Pimienta
Nuez moscada
- Sal
- Aceite de oliva
- Queso bajo en proteinas o pan rallado bajo
en proteinas

ELABORACION

= Limpiar las endivias y cortarlas a trozos
pequenos. Poner una olla con agua al fuego y
cocer las endivias, afiadiendo un poco de sal.
Una vez cocidas, poner las endivias a escurrir y
reservar; el caldo también se reserva.

= Cortar a trocitos la grasa de unas dos lonchas
de beicon y freir en una sartén sin aceite.
Reservar.

= Cortar la cebolla y el puerro

a trozos muy pequefos. En

una sartén anadir dos o tres
cucharadas de aceite y sofreir
la cebolla y el puerro a fuego
medio, hasta que esté pochado.
Anadir la cucharada de harina'y
un poco de sal, remover hasta
que se liguen el sofrito y la
harina. Afadir 100 ml del caldo
que hemos reservado, seguir
removiendo. Aiadir las endivias
ya cocidas y cortadas, volver a
remover. Cuando esté unificada
la masa, anadir 100 ml. de nata
y el Agar-Agar, volver a remover.
Finalmente afadir una pizca de
pimienta y de nuez moscada y
la grasita del beicon tostado.
Remover unos minutos mas y
sacar del fuego. Reservar.

= Enun
recipiente que
pueda ir al

horno poner
papel vegetal

de horno (antes
se moja un

poco con agua),
procurando

que quede bien
forrado, tanto

las paredes
como el fondo
del recipiente.
Encima del
papel vegetal se incorpora la masa de hojaldre,
procurando que se fije bien tanto en las paredes
como en el fondo de la bandeja. Se pincha toda
la masa de hojaldre con un tenedor, para que la
masa no suba y si sobresale se corta. Hornear
solo la masa de hojaldre unos 10 minutos, para
que quede un poco tostada. Una vez que se
saca del horno, afiadir la masa de las endivias,
se reparte bien en toda la base del hojaldre,
afiadir por encima el queso rallado o el pan
rallado. Hornea durante unos 15-20 minutos.
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COCA
SALADA
DE PULLED
PORK
VEGANO

ERIC MUNCUNILL

INGREDIENTES

(para el Jackfruit) (para la salsa con (para la masa de la coca)
* 200 gr jackfruit en conserva Ic;jyuicheraremos * 200 gr harina baja en
* 100 gr agua el Jackfruit) proteina
e Una pizca de ajo en polvo | ¢ 80gr kétchup * 80 gragua
e Sal e 120 gr salsa ¢ 8 gr levadura Royal
¢ Pimenton picante barbacoa comercial | ® Sal al gusto
¢ Pimienta ¢ Ajo en polvo
e Pimienta
e Sal
ELABORACION * 50 gr coca cola
(del Jackfruit)

- Ponemos todos los ingredientes en una olla y cocemos durante 10 minutos.
- Escurrimos bien.
- Picamos el Jackfruit con la ayuda de un turmix hasta tenerlo con aspecto
filamentado (apariencia como de carne picada).

(de la salsa)
- Cocemos durante 10 minutos hasta obtener una crema suave.
- Afadimos el jackfruit y removemos bien. iDejamos reposar!!
Bien, iiiya tenemos el pulled pork!!!

(de la coca)
- Amasamos todos los ingredientes hasta tener una masa consistente y algo
pegajosa.
- Colocamos la masa en una fuente de horno, le damos la forma deseada y
colocamos el pulled pork por encima bien escampado.

- Complementamos con aceitunas, orégano y un par de lonchas de queso
vegano con gusto a Jamon.
- 210 grados - 35 min.



"Mi amiga tiene un familiar con una
"Siempre he colaborado con ongs y enfermedad Metabdlica dia comencé a
desde hace unos anos me enteré del investigar en que consistian este tipo de
trabajo gque redli eracion de enfermedades raras y decidi ¢ el
Enfemos Metabdlicos y decidi hacer momento de ayudarles con pequenas
donaciones anuales para su labor" aportaciones,mensuales”. Arancha R.
Margaritg A.

“Mi sobrina fiene fenilcetonuria y desde
hace varios anos colaboro mensualmente
con la Federacion para que puedan seguir
trabajando por los metabdlicos".

Laura S.

iSabes que tus familiares, amigos, compaferos de trabajo... cualquiera... puede
colaborar con la FEEMH? .

La FEEMH es una entidad de utilidad publica nacional y nos puedes ayudar
convirtiéndote en socio colaborador.

Hay muchas ONGs, pero a las mas pequenas nos cuesta mucho hacernos very
necesitamos toda la ayuda posible.

iHazte socio colaborador! De tus aportaciones anuales, podras desgravarte un
75% hasta un maximo de 150€. Es decir, una donacién de 150€ solo te costara

38€ a final de ano.
jAyudanos, colabora!

Mas informacién escaneando este codigo QR o en http://metabolicos.es/colabora




NUTRICIA AL LADO
DEL PACIENTE

GUTRICIA

SCONOCES Mundo ,‘w

metabdlico

Nuestra web para personas con enfermedades metabdlicas,
donde podréas encontrar:

VIDEOS .
DE TUS INFORMACION

MEDICOS DE INTERES

SECCION ESPECIAL
NINOS CON CUENTOS,
COLOREABLES Y
VIDEOS

@UTRICIA

LIFE-TRANSFORMING NUTRITION

www.mundometabolico.es METABOLICS

Y ademas puedes seguirnos en nuestras : 0 ‘ G
RRSS para estar mas actualizado: @mundometabo“CO
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