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Un nuevo

“Derecho Humano”
B

por consequir

Presidente uiero comenzar el editorial de esta nueva edicion de la revista

“Piensa en Metabdlico”, mostrando mi mas sincero agradecimiento a todos

los colaboradores de la Federacion Espafola de Enfermedades Metabolicas
Hereditarias, en especial, me gustaria reconocer la labor de todas las personas que
participaron como voluntarias en el reciente congreso ESPKU que se celebré en Sevilla
el pasado mes de octubre. Igualmente quiero reconocer el trabajo y la colaboracion
desinteresada de todos aquellos voluntarios de la revista que a través de sus interesantes
articulos hacen posible la publicaciéon de la misma.

Viﬁlf,'rgiadg‘;'g En la edicion de este afo, “Piensa en Metabolico”, y como no podia ser de otra manera,

se hace un seguimiento muy especial de todo lo que supuso el congreso ESPKU que

se celebrd en Sevilla. El congreso fue un reto organizativo y de gestion para la entidad,
pero el trabajo merecid la pena. Poder tener en Sevilla a toda la comunidad de afectados
por PKU y algunas otras metabolopatias fue algo muy positivo. De cara a futuro
trabajaremos codo con codo con la ESPKU para que éstos congreso den cabida al resto de
metabolopatias a las que representa la FEEMH.

La revista, también, contiene articulos interesantes escritos por miembros de otras entidades
FranciscoS ég;ﬁ% del otro lado del charco. Desde hace varios afios, venimos colaborando con entidades de

Hispanoamérica y otros paises del mundo, tratando de ayudarles a través de la revista y
ofreciendo visibilidad de sus problematicas. En algunos paises, todavia queda mucho por
hacer y también nos hace ser conscientes y saber valorar lo que tenemos en Esparia.

No obstante, esto no significa que esté todo conseguido, ni muchisimo menos. De hecho,
uno de los grandes trabajos y actividades que han abordado, tanto la Federacién, como
algunas de las asociaciones que forman parte de ella, ha sido seguir insistiendo en la
ampliacion del cribrado neonatal. Se acercan fechas electorales donde es buen momento
Helena Carpio para recordar a nuestros representantes politicos que no debemos seguir tolerando tanta
e desigualdad en el cribado neonatal dependiendo del c6digo postal donde hayas nacido.

En este sentido, nuestro socio de honor, D. Federico Mayor Zaragoza, esta planteando
en el marco de Naciones Unidas, que el cribrado neonatal sea un derecho humano
reconocido internacionalmente. De esta forma, se podria conseguir que todos los paises
tuvieran la obligacion de hacer el cribrado neonatal mas amplio posible, sin depender de
en qué lugar del mundo se haya nacido. Obviamente, es un objetivo a medio plazo, pero
qué, como muchos de los derechos humanos que hoy en dia consideramos evidentes,
T siempre empiezan por un primer paso, y este es sin duda, un primer paso muy importante
Vocal para que en el futuro este derecho humano sea universalmente reconocido.

Por ultimo, me gustaria sefialar que de nuevo este afio haremos actividades de convivencia
tanto para los mas jovenes y niflos a través del campamento metabdlico infantil como a través
de encuentros regionales a los que iremos apoyando puntualmente. Desde la Federacion
sabemos lo importante que son estas actividades para el bienestar de nuestro colectivo.

Igualmente, y como siempre, queremos agradecer la colaboracién de todos los
profesionales y empresas colaboradoras que hacen posible que la Federacion siga

) trabajando en favor de toda la comunidad metabdlica.
Matilde Navas

e E Esperemos que este ano podamos seguir contando con vuestras
™ aportaciones y con vuestro trabajo. Muchas gracias.
Of

2T Aitor Calero
pensemos en metabolico. Presidente

Olga Chaves
Vocal
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EL DESAFiO DE SER

HERMANO DEL PACIENTE

RoDRIGO TORRES RAMOS

ASOCIACION MEXICANA
DE FENILCETONURIA, A.C.

¢ er hermano de un paciente PKU es sin

duda un cambio radical de vida; y es

algo que no lo sabes hasta que comparas
tu vida con los demas. De inicio, desde la
infancia, ser sometido a distintas pruebas para
conocer mi condicién y sin entender. Claro
que es algo que ya no recuerdo, pero si se
recuerda muy bien todas las citas médicas a
las que tuve que acompanar a mi madre y mi
hermano sin entender nada. Las explicaciones
un poco vagas no siempre eran de ayuda y las
dudas siempre estaban.

El diagnostico de PKU de mi hermano
lleg6 cuando él tenia 3 afios y yo apenas 1
de edad. Entonces fue para mi muy normal
vivir en las tardes entre hospitales o clases
particulares de apoyo para su aprendizaje.
Recuerdo que era algo tedioso para mi, pero
me terminé acostumbrando. La parte sin duda
mas delicada de entender era la diferenciacion
entre dietas. Mi madre tenia que esconderme
muchas veces para yo poder comer algin
dulce o comida no permitida para mi
hermano. Pero lo mismo era cuando a ¢l le
compraban cosas “exclusivas” y yo
no podia comer de ello.

Estoy seguro de que para
mi madre era muy dificil
poder manejar dos mundos
completamente distintos
y se las ingeniaba para
unirlos. Pero mi rebeldia
y descontento por estds
diferencias seguro no siempre
le hacian el camino facil.
Aun siendo educadora de
prescolar, mi madre tampoco
tenia todas las respuestas.
Pero el haberle dedicado
tanto tiempo y atencion al
desarrollo de mi hermano,
vali6 tanto la pena. Inclusive
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con la ausencia de ella que tuve yo, estoy
seguro de que fue el mejor camino. Esto toma
mucho tiempo de madurez y entendimiento.
Inclusive ahora tomo terapia para entenderlo
todo mejor. El aprender a sumar y no restar
no es algo facil sobre todo a temprana

edad y con pocas respuestas. El acceso a la
informacion no era como ahora. Yo solo podia
creer o tratar de entender lo que mis padres y
familiares me decian. Muchas veces recuerdo
mis peores berrinches tratando de evitar que
se llevaran a mi hermano para que le tomaran
muestras de sangre.

Eso si, fui testigo directo de su evolucién
y muchas veces me llenaba de gusto. Otras
veces no entendia porque habia tanta fiesta
por alguna actividad que yo si podia realizar
tan facilmente.

Una parte muy dificil de lidiar como
hermano de un paciente PKU es el
cuestionamiento y las miradas de la gente.
Jamas tuve ganas de darle explicaciones

a la gente. El es mi hermano y ver con
tanta normalidad su forma de ser y sus
limitantes me hacia rabiar cuando alguien
las cuestionaba. También cuando de chico
me enteraba de que alguien abusaba de la




confianza e inocencia de mi hermano, mi

coraje llegaba a mil en un segundo y mi mama
me tenfa que calmar.

Por otro lado, era completamente
hermoso presentarlo con mis amigos que
jamas preguntaron absolutamente nada y le
demostraron amor e interés de inmediato.
Ahora sé muy bien que no todos estan listos
para entenderlo todo, pero sigo sin tener
ganas de explicarlo al mundo. La familia
siempre fue algo hermoso pues su apoyo
siempre estuvo y nos trataban completamente
igual. Ellos ayudaban mucho a que no se
sintieran esas diferencias.

Mi madre aprendia cada dia a hacer
nuevas recetas para la dieta de mi hermano.
Recuerdo muy bien cuando esas variantes en
los platillos aparecian en la mesa y era con
el fin de no aburrirlo o que disfrutara mas
la comida. Para mi todo era mas facil, pero
siempre cuestioné a qué sabrian esas cosas
porque, aunque a veces no me apetecian,
el simple hecho de comer algo distinto y el
rechazo a la diferenciacion hacia que tuviese
mas ganas de probar esa comida.

Gracias a los cuidados, atenciones y dieta
que mi mama le daba, mi hermano crecid
tan feliz y completo en muchos aspectos.
Estudio fotografia y posteriormente se dedic6
al canto profesional, pasando inclusive por
la actuacion en teatro que tanto le apasiona.
No existen palabras para describir lo que es
y fue siempre verlo arriba de un escenario.
Con su memoria impecable, recordar lineas
y lineas de guiones o tantas letras de tantas

canciones. Lo sé también por ver la
cara de orgullo de mis padres al verlo
en accion.

Se aprende tanto de él, con
lecciones de superacion y constancia.
Pero lo que mas he aprendido de él, es
que se puede ser honesto y humilde
todo el tiempo. El es tan feliz con tan
contadas cosas.

Siempre supe, desde joven, que algtn dia
serfamos un equipo mas cercano. Que mis
padres no siempre podrian estar y que en
mi recaeria la responsabilidad en amor de
cuidarlo y continuar con esa evolucion.

Lamentablemente mi madre fallecié hace
un ano y aparte del shock emocional y la
tristeza de cada dia extrafarla, la sensacion
de que ha llegado ese momento es muchas
veces de temor. Temor a hacer las cosas igual
de bien que mama o de nunca fallarle en
ningun sentido ni a él ni a mis padres que
lo dieron todo por nosotros. Actualmente
ayudo a sus citas médicas y a sus tratamientos,
asi como en ir de compras para que nunca le
falte nada. El mismo cambié de chip desde
el dia uno que no estuvo mama y se hizo
completamente responsable de su dieta. Solo
cuido de continuar comprandole lo mejor y
de la mejor calidad justo como lo hacia mama.
Es maravilloso verlo de chef en la cocina,
cantando y probando emocionado nuevas
recetas. Sin duda el mejor legado que dejé mi
mama es dos adultos hermanos funcionales,
con muchisimas ensefianzas en practica y con
tantos recursos para salir adelante. No ha
sido un camino facil y algunas veces me ha
faltado algo de paciencia, pero nunca amor
y dedicacion para la persona mas especial
en mi vida, que ahora me mira con ojos de
incertidumbre en algunas situaciones y por el
cual debo de volverme el hombre integro, del
cual mi madre siempre estaria orgullosa de
cederme la batuta. n

Rodrigo Torres Ramos. 43 afios.
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LEANDRO CATOGGIO

UNIVERSIDAD NACIONAL DE MAR
DE Prata / CONICET

urante las dltimas décadas el desarrollo

cientifico-técnico en la biomedicina ha

proyectado diversos ensayos clinicos en
el campo de la terapia genética. La investigacion y
experimentacion en seres humanos con diversos
tipos de enfermedades como las infecciosas o el
cancer; pero, sobre todo, con las llamadas enfer-
medades raras o poco frecuentes ha abierto la
esperanza de alcanzar tratamientos factibles que
logren mejorar la calidad de vida de los pacientes.
Las enfermedades raras son denominadas de esta
manera debido a que son infrecuentes. De esto se
desprende que el cribado sea tan importante para
la deteccion de las patologias ya que estas enferme-
dades son con el tiempo debilitantes o mortales y
el diagndstico precoz permite prevenir la aparicion
de los sintomas.

La terapia genética, que tuvo sus primeros pasos
en los afios ochenta del siglo pasado, por su lado,
ha logrado realizar un método de transferencia de
material genético mediante el cual resulta factible
inocular con un virus, controlado previamente en
el laboratorio, las células enfermas impidiendo su
reproduccion. De esta manera, la sustitucion en el
nucleo de la célula patdgena realizada por el gen
terapéutico conlleva la posibilidad de integrarse al
genoma de la persona retrayendo la enfermedad
Y, al mismo, tiempo, consiguiendo una duracién
prolongada en el organismo. Esta posibilidad
cientifico-técnica involucra ensayos clinicos en que
los pacientes deben prestarse a eximenes o prue-
bas que no aseguran el éxito del tratamiento pero
que, sin embargo, representan una esperanza para
alcanzar una vida que pueda desarrollarse sin ma-
yores dificultades. En este sentido, la busqueda de
la eficacia cientifica comprende tanto una practica
clinica de investigacion en seres humanos como el
ensayo clinico con productos farmacoldgicos. Se
debe reconocer que la promesa biotecnoldgica no
estd exenta de incertidumbre. Por ello, la cautela
es una guia a la cual debe someterse la investiga-
cién como la relacion entre médico y paciente. La
tecnologia aplicada a la vida no es lo mismo que
su aplicacion a objetos inanimados; esto resulta
obvio, pero su relevancia es fundamental en cuan-
to la exploracion cientifica sobre personas reviste
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responsabilidades, respeto, regulaciones, y marcos
de decisiones compartidas.

La bioética nace a partir de estas consideracio-
nes y su finalidad, pese a los diferentes puntos de
vista de los especialistas, nunca ha dejado de ser la
de encontrar un equilibrio entre el progreso cienti-
fico-técnico aplicado a la vida y el reconocimiento
de esta ultima a ser respetada y valorada en su
individualidad mas alla de cualquier tipo de ideo-
logia, nacionalidad, clase social, o religion . Podria
decirse que su objetivo general la mediacion entre
el principio de exploracion propio de la ciencia y el
principio de precaucion de la ética. No se trata ni
de una tecnofobia ni de una tecnofilia sino de una
aplicacion técnica de la ciencia que considere en el
dominio médico la autonomia del paciente como
la justa de la implementacion de sus recursos.
Desde fines de los afos setenta la bioética sentd
una base general de implementacion de principios
generales que fundamentan éticamente los dilemas
morales de la experiencia clinica. Generalmente
son aceptados cuatro principios a través de los
cuales se fueron implementando los derechos del
paciente: el de beneficencia, el de maleficencia, el
de autonomia y el de justicia.

Los dos primeros son, en realidad, un reco-
nocimiento historico a la accion médica desde la
implementacion del juramento hipocratico en el
mundo griego, hace ya mas de dos mil afios. El
principio de beneficencia alude a la responsabi-
lidad que tiene el médico de ejercer su oficio en
pos de favorecer el bien del paciente en la mayor
medida posible. Este principio esta emparentado
intimamente con el de maleficencia que indica la
responsabilidad moral que tiene el médico de evi-
tar todo mal que pueda acarrear no sélo la enfer-
medad sino también el tratamiento realizado con
el fin de la cura. Esto ultimo resulta fundamental
respecto a los tratamientos experimentales ya que
se debe poder prever consecuencias indeseables.
Es verdad que el mismo caracter de “experimen-
tal” de los ensayos clinicos implica que exista un
margen, mas o menos amplio, de ignorancia o
ausencia de control. Sin embargo, esto no significa
que el paciente quede sujeto al ensayo de manera
unilateral por mas que haya accedido voluntaria-
mente al mismo; a lo largo del proceso, el paciente
tiene la facultad de suspender el ensayo y reservar-
se el derecho de abandonarlo.



Esto ultimo lleva
a una cuestion de
importancia que
permite atender
al principio de
autonomia. Nin-
gun tratamiento
experimental por
mas beneficioso que
se considere a nivel social puede sobrepasar la
singularidad de cada individuo que se somete al
mismo. Argumentos que remiten al supuesto bien
de la ciencia, la verdad, el futuro de la poblacion,
etc., resultan invalidos cuando se encuentra en un
riesgo concreto la integridad fisica, psicoldgica, y
moral de un individuo. La deformacién del prin-
cipio de beneficencia ha sido tradicionalmente lo
que se suele llamar “paternalismo médico’, es decir,
la desconsideracion de la opinidn y los intereses
del paciente en el ejercicio médico. Muchas veces
esto sucede bajo la pretension de un supuesto be-
neficio a corto o largo plazo y no se tiene en cuenta
la predisposicion y opinion del sujeto intervenido.
El principio de autonomia pretende equilibrar esto
y reconocer el derecho que tiene el paciente, en
todo momento, de poder sugerir su propio punto
de vista. El sentido ético de la autonomia apunta a
la capacidad de autodeterminacion del sujeto, a la
libertad que tiene para decidir sobre su persona sin
ningun tipo de coaccion externa. Este es el funda-
mento de la institucionalidad del consentimiento
informado que sirve para expresar, oralmente o
por escrito, la voluntad del paciente. Este derecho
representa lo que se suele sefialar como el enfoque
de la primera persona de la enfermedad, donde la
referencia central esta en la expresion o testimonio
del sujeto afectado directamente por el tratamien-
to. Todo ensayo clinico implica esta referencia y
posee una validez continua a lo largo del procedi-
miento y, por ello, el paciente puede en cualquier
momento expresar su voluntad de continuarlo o
no. Debe aclararse que el principio de autonomia
también es ejercido por la parte médica y ésta
esta en su derecho de negarse a implementar o
continuar un tratamiento por razones morales, de
creencia, o incluso estrictamente médicas.

Al respecto el consentimiento informado es
regulativo y su pretension se haya en la integracion
operativa médico-paciente. Esto no es sencillo de

realizar en la medida en que la relacién es, desde
un comienzo, desigual; esto se debe la asimetria
existente entre la parte médica que posee el cono-
cimiento y la parte del paciente que no lo posee.
Este rasgo en la biomedicina exploratoria del en-
sayo clinico se hace notorio y, por eso, se requiere
que se cumplan una serie de condiciones para
que el paciente y su circulo de allegados puedan
expresar su voluntad. Las condiciones requeridas
son: una informacioén completa de lo que implica
la enfermedad y de los pasos o fases a seguir en el
ensayo; la veracidad durante todo el trayecto sobre
las probabilidades de eficacia del tratamiento y
las resultados que puede acarrear; la fidelidad que
remite al acuerdo y compromiso entre las partes
con el fin de construir una relacién de confianza;
la privacidad y la confidencialidad en las que el
sujeto intervenido no sienta que se lesionaron
aspectos privados de su vida y los datos divulga-
dos sobre su tratamiento hayan sido acordados
previamente. Esto tltima
demanda un cuidado
particular en la medida
en los ensayos clinicos
tienen la pretension de
ser aplicados a todos

los afectados por la
patologia. De aqui que
la comunicacion sea
fundamental respecto a
la veracidad y la infor-
macion completa. Para
que el consentimiento
informado no resulte

€n una mera exigencia
burocratica sino en

una toma de decisién
integral, compartida, se
debe observar como un
proceso constructivo de
confianza mutua en la
que no haya ocultacién
o manipulacion deli-
berada de informacion,
engafio, persuasion coercitiva, apresuramiento de
decisiones, 0 amenazas con rupturas del vinculo.

La terapia genética...
...halogrado realizar
un método de
transferencia de
material genético
mediante el cual
resulta factible
inocular con un
virus, controlado
previamente en

el laboratorio, las
células enfermas
impidiendo su
reproduccion.

Estas propiedades del consentimiento infor-
mado son la expresion del respeto al principio
de autonomia y no pueden separarse del tltimo >
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» principio bioético, el de la justicia. Este ultimo

es el que vela por garantizar el acceso justo a los
tratamientos posibles y la distribucién justa de los
diferentes recursos médicos. La selectividad para
ensayos clinicos y posibles tratamientos en el caso
de las enfermedades raras presenta problemas
particulares que esta remitidos directamente con la
cuestion de la prevalencia. Dada la infrecuencia de
las patologias suelen presentarse problematicas re-
lativas a la poca rentabilidad respecto a la inversion
que los laboratorios realizan en sus ensayos. La re-
ticencia a la exploracion cientifico-técnica se debe,
en parte, a este factor econdmico, al que hay que
agregar el insumo de tiempo que lleva la validacion

DE LA TERAPIA GENETICA

de un medicamento. Este es el problema central

de los “medicamentos huérfanos”, aquellos que

no son producidos en cantidad debido a la poca
rentabilidad que generan. Debido a esto las politi-
cas publicas de salud que puedan implementar los
diferentes gobiernos representan la expectativa y

el lugar de exigencia mediante el cual los pacientes
logren encontrar respuestas. Para esto, la publici-
dad y el reclamo en conjunto son herramientas que
pueden aunar voluntades para alcanzar una justicia
distributiva concreta. Tanto el principio de autono-
mia como el principio de justicia permiten com-
prender que el lugar del paciente debe respetarse y
reconocerse desde su rol activo. =

VIVIR CON ACIDURIA

ALvARO HERNANDEZ RUIZ

i nombre es Alvaro Y, a través de estas
lineas, mi intencidn es transmitiros
mi experiencia conviviendo con una
enfermedad metabolica rara. Una parte de este
relato se basa fundamentalmente en relatos con-
tados por mi familia porque yo era demasiado
pequeiio para recordarlo, otra parte si ha queda-
do en mi memoria.

Tras pasar un proceso de fiebre a los 6 meses
de nacer, comienzan a aparecer sintomas que
llamaban la atencién: no podia sostener la cabeza
erguida, al sentarme mi cuerpo se iba hacia los la-
dos y me cafa, tenia un cuerpo débil e hipoténico...
Al ver esto, la preocupacion de mis padres crece y
deciden acudir al hospital, siendo esta la primera
visita de muchas durante los siguientes meses.

El inicio oficial de esta aventura comienza a
los nueve meses de nacer, en el momento que
mis padres reciben la noticia de que tengo una
enfermedad metabdlica rara. En cierto sentido,
para ellos fue un punto en el que pudieron volver
a respirar por un instante; era el momento en el
que podian darle nombre y apellidos a lo que le

(JLUTARICA TIPO 1

Lo que padecia era un trastorno genético
llamado Aciduria Glutdrica tipo 1, una alteracion
que produce el aumento de un determinado écido,
llamado acido glutéarico, en mi organismo. Todos
tenemos este dcido en nuestro cuerpo, sin embar-
go, las personas sanas lo tienen controlado en un
rango de 1-12 mmol/mol creat., mientras que mi
primera medida fue de 334 mmol/mol creat.

La transicion entre saberlo todo y no saber
nada lleg6 pronto. A pesar de tener un diagnosti-
co, como se desarrollaria la enfermedad era total-
mente incierto. El escenario que se nos planteaba
era uno en el que podria no ser capaz de hablar,
caminar, valerme por mi mismo... Puede que
una parte de mi grado de afeccién solo dependie-
se de la enfermedad, pero sabiamos que ibamos a
hacer todo lo que estuviese en nuestra mano por
no dejar que una enzima rota nos venciese.

A partir de este punto comienza la carrera
contra la enfermedad de la mano de neurdlogos,
meédicos de digestivo, rehabilitacion, pediatras...
Los primeros meses tras el diagndstico fueron
duros: la dieta vegetariana estricta que me apli-

estaba ocurriendo a su hijo. caron provoco que en la piel saliesen erupciones »
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VIVIR CON ACIDURIA

(GLUTARICA TIPO 1

> y tenian lugar episodios de vomitos después de
cada comida, lo que llevo a la decision de implan-
tarme una gastrostomia (similar a una sonda a
través del estomago) durante afio y medio. A raiz
de la acumulacién de acido, se habia producido
un dafo en los nucleos basales del encéfalo, ge-
nerando una pérdida de equilibrio, coordinacién
y produciendo movimientos disténicos, entre
muchas otras consecuencias, lo cual me llevé a
seguir sesiones de rehabilitacion.

Sin embargo, con el trascurso de los afios, las
sesiones médicas fueron cada vez menos frecuen-
tes, se redujo el impacto de las consecuencias de
las lesiones cerebrales y la dieta fue mas permi-
siva. Hoy en dia, mis niveles de dcido se encuen-
tran entre los 60-70 mmol/mol creat., siendo
valores mucho mas relajantes en comparacion
con los iniciales, y tengo una dieta a efectos prac-
ticos, mas relajada en el sentido de que ya sé qué
puedo comer y no tengo que pesar las cantidades
de proteinas diarias, siempre manteniendo un
control 16gico y tomando la medicacion.

Es gracias a todo el esfuerzo por parte de mi
familia, doctores, auxiliares. ..., asi como por el
factor suerte en que mi enfermedad no tuviese
peores consecuencias, por lo que hoy en dia tengo
un modo de vida practicamente normal. Bien
es cierto que hay pequeias actividades que me
cuesta un poco mas realizar (transportar platos
0 vasos, sacar fotos, hablar, deporte,...), pero son
cuestiones anecddticas que, en comparacion con el
pronostico inicial, no tienen mayor importancia.

La etiqueta de discapacitado trae consigo una
serie de prejuicios sociales que dificulta asumir
tu situacion. Han sido muchas las veces que
he renegado de mi condicion, que he evitado
utilizar la palabra discapacidad o que escondia
mi afeccion de cara al pablico. Sin embargo, con
el tiempo me di cuenta que era inutil rechazarlo.
Soy una persona con discapacidad, me guste o no
lo voy a seguir siendo, y tan pronto lo interiorice,
podré disfrutar de una vida tan normal como
cualquier persona sana y nadie podra utilizarlo
en mi contra. Eso si, es importante no dejar que
ello te defina; antes que discapacitado, soy amigo,
soy estudiante, soy compaiiero y soy persona, no
un porcentaje de discapacidad andante.

En este sentido, he tenido la gran suerte de
haber estado siempre rodeado de un entorno que
me ha aceptado y me ha acogido tal y como soy.
Siempre he tenido una gran facilidad para hacer
nuevos amigos, pero también conservo las mis-
mas amistades que hice en el colegio. En la vida
académica, siempre se ha entendido que, debido
a mi dificultad, requiero una serie de adaptacio-
nes para estar en igualdad de condiciones con
el resto, y estas se me han concedido sin mayor
problema.

Por supuesto que hay muchos momentos en
los que la frustracion y la desesperacion te hacen
mella y sientes que no vales, que  eres menos

que los demas... En ese

momento, es fundamental
Es gracias a

recordar todo el esfuerzo
que tantas personas han
hecho para que hoy en
dia te encuentres en tu todo el esfuerzo
posicién y, sobretodo, el .
esfuerzo propio. La lucha et _p_arte de mi
continua durante tantos famili a, doctores )
afos, superando nuevos auxiliares... asi
obstaculos y abriéndote como por el factor
camino hacia la autosu- .
ficiencia, la normalidad suerte en que mi
y la salud es puramente enfermedad no
tuviese peores
consecuencias,
por lo que hoy
en dia tengo un
modo de vida

esfuerzo, un esfuerzo que
solo uno mismo conoce

practicamente
normal.

y que nadie podra jamas
arrebatarte.

En la actualidad, tengo
21 anos, estudio Biotec-
nologia en la Universi-
dad de Zaragoza y estoy
realizando un programa
de movilidad Erasmus en
Mildn, viviendo solo durante
un afo completo. Siempre
fui un nifio mas inclinado hacia las ciencias que
hacia las letras, pero la decision de comenzar
Biotecnologia estuvo principalmente motivada
por mi enfermedad: queria entender cual era
el defecto que habia en mi cuerpo y por qué se
producia, asi como también queria dedicarme a
la investigacion sobre enfermedades de este tipo
para ayudar a gente como yo.

i
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DESDE LA PERSPECTIVA

DE LA DISCAPACIDAD ORGANICA

MARIA GEORGINA GRANERO,

TECNICA DEL AREA DE COHESION SOCIAL Y
COORDINACION SOCIOSANITARIA DE COCEMFE

a Confederacion Espafiola de Personas

con Discapacidad Fisica y Organica

(COCEMEE) public en abril de este afio
el Libro blanco de la discapacidad organica:
estudio sobre la situacion de las personas con
discapacidad organica, que conté con la parti-
cipacion de mas de 650 personas con discapaci-
dad y del entorno préximo, entre ellas, personas
que conviven con enfermedades metabdlicas.

En este articulo queremos dar cuenta de la
importancia de este camino de reconocimiento
impulsado por COCEMEE y su Movimiento
Asociativo para las personas con discapacidad
fisica y organica y por qué incluye y compete
también a las personas con metabolopatias en
concreto. Para ello, es necesario introducir en
primer lugar de qué hablamos cuando hablamos
de discapacidad organica y por qué es impor-
tante conocerla.

+Qué es la discapacidad organica?

Las personas con discapacidad organica
presentan afecciones producidas por la pérdida
de la funcionalidad en algunos de sus sistemas
corporales, pudiendo ser estos localizados (6rga-
nos especificos) o generalizados (fallos sistémi-
cos), y encuentran barreras en su dia a dia que
limitan su autonomia personal y generan una
importante desventaja social. Para comprender
todo lo que ello implica y qué lugar tienen las
enfermedades metabdlicas en ello, necesitamos
desgranar estas ideas y darle contexto.

En primer lugar, en relacion al origen fisico
o bioldgico de la discapacidad, nos situamos en
el ambito de las condiciones cronicas de salud
(enfermedades, sindromes o trastornos), como
las metabolopatias, que, de modo general, cursan
con sintomas diversos, pero que se caracterizan
por ser intensos y no perceptibles como mareos,
fatiga, dolor, dificultades cognitivas (“niebla
mental”), entre otros. Estas manifestaciones
pueden ser generadas por la patologia de base,
por nuevas enfermedades que van suméndose, o
bien, por el tratamiento que las acompaiia.
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En estas y otras manifestaciones, es nece-
sario valorar el factor tiempo, ya que también
se caracterizan por ser variables y fluctuantes,
haciendo que sea poco predecible el dia a dia 'y
que parezca que la persona “esta bien”, cuando
no lo esta. A este cuadro se agregan los efectos
secundarios de los tratamientos farmacologicos,
la asistencia permanente a citas médicas y los
cuidados diarios asumidos (dieta, ejercicios,
higiene de suefio, etc.), como aspectos con los
que las personas con discapacidad organica
deben vivir y gestionar a lo largo de su vida,
dado el cardcter crénico de estas condiciones. El
horizonte de vida implica en muchos casos un
proceso de desmejora y de creciente fragilidad e
incertidumbre.

De estas caracteristicas generales, se derivan
una serie de necesidades y dificultades que
no suelen ser tenidas en cuenta ni pensarse
en términos de “discapacidad”. Estas implican
desde el acceso a un diagndstico y tratamiento
temprano y eficaz, la asistencia continuada y no
coordinada ni integral de los servicios sanita-
rios y sociales, la escasa cobertura de productos
sanitarios y el costo que supone asumirlos; asi
como, la necesidad de mantener un tratamiento
y cuidados, por ejemplo, una dieta adecuada, en
ambitos en los que tales cuidados se descono-
cen y muchas veces se desestiman, como en los
comedores escolares, en centros de trabajo o en
salidas, fiestas u ocio.

Por todo ello, la discapacidad organica como
tal nace de la necesidad de aportar visibilidad
y conocimiento sobre las desventajas experi-
mentadas en diferentes ambitos de la vida, que
actiian de forma conjunta y reciproca, en las
personas que viven con ella y también en las
personas de su entorno proximo. Al no estar
dichas necesidades y dificultades claramente
identificadas como tales y en particular como
parte de la discapacidad, se dificulta que sean
consideradas desde el marco normativo y de
proteccion social existente (Ley General de los
derechos de las personas con discapacidad y
su inclusion social, 2013; Convencién Interna-
cional sobre los Derechos de las Personas con
Discapacidad, 2006), y también a nivel social,



institucional o pro-
fesional. Siendo asi
mas dificil avanzar
en medidas y res-
puestas que garan-
ticen la igualdad de
oportunidades y el
goce pleno de dere-
chos y libertades de
las personas con esta
discapacidad.

De esta manera,
el interés por nom-
brar la discapacidad
orgdnica viene a
cuenta de darle un lugar y una relevancia que
ha quedado durante mucho tiempo borrosa y,
en tal sentido, es parte de la discapacidad fisica,
ampliando y complementando la idea habitual
de que esta esta solamente asociada a la ausen-
cia de un miembro o a la afectaciéon motora.

Enfermedades metabolicas

y discapacidad organica

La invisibilidad como falta de reconocimien-
to implica para muchas personas con discapa-
cidad organica tener que enfrentarse de forma
desigual (y muchas veces aislada o en solitario),
al descreimiento, la minimizacién o la negacién
de sus necesidades en diferentes ambitos de su
vida; quedando muchas veces como un acto in-
dividual de voluntad o sensibilidad lo que debe
ser garantizado por derecho.

Asi, tener que dar explicaciones permanen-
temente es algo reconocido por el 65% de las
personas encuestadas en el estudio presentado
en el Libro blanco (COCEMEFE, 2022), que va de
la mano con el hecho de percibir descreimiento
y sospecha al indicar los cuidados en la alimen-
tacion, la medicacion o la asistencia regular a
citas médicas en el contexto escolar o laboral.

En palabras de la madre de una nifia con
acidosis propidnica, “el principal obstaculo
con el que me he encontrado... es el desco-
nocimiento y tener que dar explicaciones”
siempre que precisa trasladar las necesidades
alimentarias de su hija, “[porque] comer, es

un acto social” y socialmente
existe aun un gran desconoci-
miento. En el ambito escolar

en concreto, esto se traduce en
depender de la “buena suerte”

y “de quién te toque” en cada
curso. Disponer de medidas y de
un reconocimiento institucional,
en palabras de otra participante,
implica contar con “un minimo,
no un tengo suerte”.

Dicho estudio ha subrayado
también reivindicaciones sosteni-
das por el Movimiento Asociativo

desde hace tiempo para el ambito
sociosanitario, como ser, la necesidad de un
enfoque preventivo e integral que permita la de-
teccion precoz y el acceso y cobertura adecuada
de servicios como nutricién, psicologia o reha-
bilitacion y de productos sanitarios y dietéticos;
claves para la calidad de vida, al evitar el agra-
vamiento de la salud y la intensificacién de la
discapacidad, pero también el empobrecimiento
y la desigualdad.

Tener una vida digna y una participacién
social en igualdad de condiciones, a través del
ocio, el deporte y la cultura, la escolarizacién o
la insercién profesional, son todas piezas de un
mismo mosaico y de un engranaje que deter-
mina la inclusion social en igual medida que
el derecho a la salud. La respuesta a un trata-
miento y la adherencia no solo depende de la
voluntad, sino también de factores que nos
atraviesan a todas las personas y en particular
a las personas con discapacidad cuando se
cruzan con numerosas barreras y limitaciones
a nivel social.

Incidir en la perspectiva de la discapacidad
nos permite, por tanto, conocer nuestros dere-
chos y por supuesto defenderlos. Pero también
nos da una llave para encontrarnos, participar
y ser parte de los cambios que necesitamos.
Afortunadamente, el camino por la defensa
de derechos de las personas con discapacidad
tisica y organica tiene ya un trecho recorri-
do. Os animamos a conocer un poco mas en
www.cocemfe.es m
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DIETA SALUDABLE EN EIM

RosA BENITEZ

DIETISTA-NUTRICIONISTA
HospritaL UNIVERSITARIO VIRGEN DEL Rocio

no de los objetivos principales

en consulta con nuestro equipo

de especialistas metabolicos

es la de conseguir una dieta
lo mas equilibrada y variada posible, que
cumpla los requerimientos energéticos y evite
comprometer nuestro crecimiento y desarrollo.

En nuestro deseo de asemejar la dieta baja
en proteinas a la dieta de la poblacion general,
hemos caido en “copiar” todos los alimentos,
modificandolos para nuestro uso, sin tener en
cuenta los errores dietéticos que estarian por
venir.

Sobrepeso y obesidad son tendencias al alza
en nuestros pacientes y a la hora de reajustar
la dieta vemos que el uso de productos
hipoproteicos altos en calorias son los que van
a sufrir ese recorte caldrico.

Podemos pensar que hemos pasado de
“desear” alimentos bajos en proteinas a
“implorar” en el momento actual, que debido al
amplio abanico de productos hipoproteicos que
nos rodean, pidamos controlar su consumo y
buscar ingredientes de una mejor calidad.

No se trata de demonizar el consumo de
estos productos, pero si de utilizar solamente
aquellos que mantengan nuestro estilo de vida
saludable.

« El pan, harinas, pastas, sustitutos de huevo
nos facilitan nuestra relaciéon con la cocina y la
variedad de nuestros menus.

« Postres como; natillas, galletas, gofres,
cereales de desayuno, preparados para
bizcochos y madalenas...su frecuencia de
consumo debe ser esporadico y teniendo en
cuenta que siempre su version casera serd mas
saludable por el origen de sus ingredientes.

« Sustitutos de carnes; salchichas,
patés, fiambres vegetales. .. utilizarlos con
moderacion.
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Hasta qué punto son saludables los
productos hipoproteicos

Los alimentos hipoproteicos que no formen
parte de un ultraprocesado siempre seran
bienvenidos a nuestro ment saludable y
formara parte de nuestra cesta de la compra.

El etiquetado de productos ultraprocesados
nos desvela que:

« Los Hidratos de carbono en su mayoria
maltodextrinas y azucares es elevado.

o Las Grasas que se utilizan (aceite de canola,
coco, tocino...) tanto su contenido como su
calidad, no son las mds cardiosaludables.

Es importante fomentar la educacién
nutricional en nuestros pacientes y fomentar
habitos de vida saludables, que alejen
comorbilidades asociadas al estilo de vida
como el sobrepeso, obesidad, diabetes e
hipertension.

¢Qué nuevos productos hay?

El Jackfruit (fruta asiatica) ha irrumpido con
fuerza, su consistencia, sutil sabor que absorbe
otros facilmente y textura fibrosa parecida a la
carne, hacen que sea el alimento de moda.

La podemos encontrar en supermercados y
tiendas online, en formato conserva o cristal,
se puede utilizar con todo tipo de recetas
saludables como “guisos” hasta formando parte
de hamburguesas, nuggets, croquetas o tacos.



Alcohol y otras sustancias en los afectados
con EIM: ;algo mas que tener en cuenta mas
alla de lo que se sabe para poblacion general?

El consumo de bebidas alcohdlicas no debe
ser un tema a evitar en la consulta dietética,
nuestros pacientes deben saber que su consu-
mo no es aconsejado dentro de sus habitos
alimentarios saludables.

Al no existir leyes alimentarias europeas que
exijan la informacion nutricional de las bebi-
das alcoholicas, significara que no se indicara
el contenido de proteinas en su etiquetado, a
menos que el fabricante decida hacerlo volun-
tariamente.

Aun desaconsejando su consumo debemos
saber qué:

o La cerveza, debe contabilizarse como parte

de la ingesta diaria de proteinas, cuanto mas
fuerte sea la cerveza, mayor contenido de ce-
real malteado tendrd y mayor serd su contenido
proteico.

« Las cremas de licores pueden contener huevo.

o Los cocteles que son combinados de varias
bebidas pueden contener menos proteinas,
pero si aspartamo.

« Vinos, vermuts, sidras, cavas...tienen un
minimo contenido proteico.

El contenido caldrico de las bebidas de alta
graduacion (Whisky, Tequila, Ginebra...) no es
nada despreciable y son conocidas como calo-
rias vacias ya que no aportan ningun nutriente
a nuestro organismo, al igual que su efecto
hipoglucemiante que lo hacen ser perjudicial
en determinadas enfermedades metabdlicas. =

DISFRUTA SABOREANDO TUS COMIDAS

Nuestra comunidad abierta para pacientes PKU, familiares y
profesionales sanitarios, donde podras encontrar: recetas faciles y
ricas, informacion de interés sobre la PKU, entre otras muchas cosas.
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LIiLIANA GUERRERO,
NALLELY BELTRAN PERALTA

PKU MExico

éxico ha tenido un camino largo

de dificultades para proveer de

alimento médico a sus pacientes.
En 1960, un médico mexicano encargado
de dar tratamiento a un paciente con
diagnostico de fenilcetonuria tuvo que recurrir
a la intervencion del presidente del pais en
turno para que permitieran la importacion
del sustituto de proteina. Con el inicio de
la deteccidn de estos padecimientos en los
anos ochenta del siglo pasado, el tratamiento
consistia en limitar la ingestién de proteina en
la dieta. En los afos 90, gracias a las relaciones
académicas entre los médicos especialistas,
fue posible administrar alimento médico
a los pacientes detectados mediante un
donativo de sustituto de proteina para diversos
padecimientos, entre ellos, fenilcetonuria,
que abrid algunos afios. A partir del afio 2000
aproximadamente, Abbott inici6 la venta
del alimento médico en México, aunque no
se garantizaba su disponibilidad durante
todo el afio y los pacientes debian comprar
el producto por lo que no para todos era
accesible. Con el paso del tiempo y el trabajo
constante del personal de salud involucrado
para promover el tamiz neonatal, la deteccion
de enfermedades metabdlicas y su tratamiento,
se fueron sensibilizando las autoridades y se
fue ampliando la cobertura de deteccién y
atencion a nivel nacional e institucional. Los
pacientes con seguridad social o pertenecientes
a instituciones gubernamentales tuvieron
derecho al tratamiento, sin costo. Aun se
requiere mayor difusion de la existencia y
necesidades de los pacientes con errores
innatos del metabolismo en nuestro pais para
asegurar su debida atencion.

La situacion en México

El sistema de salud mexicano se compone
de tres partes esenciales: un seguro social
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con base en el empleo, asistencia publica

para los no asegurados y el sector privado.

La Secretaria de Salud es la encargada de la
cobertura, financiamiento y regulacion solo

a la poblacién no asegurada, entidades del
seguro social como son el Instituto Mexicano
del Seguro Social (IMSS) y el Instituto

de Seguridad y Servicios Sociales de los
Trabajadores del Estado (ISSSTE) se rigen de
manera auténomas mediante leyes y acuerdos
corporativos. El gasto nacional en salud es en
promedio mas bajo que en el resto de la region
Latinoamericana, por tanto, con una baja
participacion de los seguros privados debido a
la inequidad en el acceso a servicios médicos.

Durante el 2013 se realizaron reformas
en la Ley de Salud que garantizaria el acceso
a los recién nacidos a la prueba del tamiz
neonatal lo cual representaba un avance
en la direccion correcta. Sin embargo, esta
medida atn se encuentra incompleta ya que el
estudio solo contempla la deteccién temprana
de hipotiroidismo congénito, galactosemia,
hiperplasia suprarrenal congénita, deficiencia
de biotinidasa y fenilcetonuria dejando muchos
otros defectos errores innatos del metabolismo.

La segmentacion que existe en la atencién
medica es otro factor crucial al momento de la
deteccion de temprana, como se menciona, en la
mayoria de las ocasiones son las mismas familias
las que cubren el costo total de las atenciones
medicas y por tanto también de los estudios
requeridos. Hablamos de que en México el parto
ronda de los 20 a 28 mil pesos mexicanos (entre
1.000€ y 1.400€), sin contar hospitalizacion
y cuidados para el neonato, mientras que el
estudio de Tamiz neonatal ampliado llega a
rondar los 3 mil pesos. Si se toma en cuenta que
en 2022 de cada 10 mexicanos 8 sufren algiin
grado de pobreza, no todos los nacidos son
detectados oportunamente y quiza no lo sean el
resto de su vida.

Los pocos casos diagnosticados no tienen
un tratamiento garantizado, en el Instituto
Nacional de Pediatria (INP) es donde se



canalizan

los pacientes
para darles
seguimiento

en la mayoria

de los casos, al
menos durante
su etapa infantil,
ya que no existe
garantia de un
seguimiento
para la poblacion
adulta.

En México, aunque se contaban con tres
formulas disponibles (Phenex 1 Phenex 2
y Enestamine), no todos tenian acceso a lo
mismo, algunos por no contar con seguro
médico o porque el sector salud no se los
provee debido a la burocracia que implica y
el desconocimiento de los médicos sobre el
tratamiento a seguir para estos pacientes.

Cabe mencionar que no existen opciones
de alimentos bajos en proteinas que pueda
dar variedad a las comidas de los pacientes
con PKU, es asi como la nutricién se limita a
frutas, verduras y escasos cereales. Todos esos
factores reducen aun mas la ya ajustada dieta
de los PKU; Algunas familias con muchos
esfuerzos logran comprar estos productos
especiales ayudados de familia o amigos que
viven en USA pero no todos cuentan con esta
opcidn, todos sofiamos con tener en algun
momento mas opciones para mejorar la
calidad de vida de nuestros PKU Mexicanos.

La crisis del desabasto

Desde hace dos afios México atraviesa
por un desabasto de féormulas metabdlicas.
Esto se debe a la prohibicion de venta
por parte de COFEPRIS, quienes son los
encargados de dar los permisos sanitarios en
nuestro pais. Expresaban que Abbott habia
cambiado su formula y por lo mismo debia
iniciar nuevamente los permisos para poder
comercializar en nuestro pais, sus formulas
metabdlicas las tenia registradas como un

suplemento alimenticio
pero debia registrarlas
como alimento médico.

Nos quedamos con una
sola opcién Enestamine
que es una formula
mexicana relativamente
nueva que fue nuestro
unico recurso durante
este tiempo, el problema
con ella es que muchos no
estaban acostumbrados
a su sabor y por otro
lado los adultos PKU deben consumir mas
cantidad incluso la lata completa de 400gr.
por dia, siendo una tortura la ingesta de esta.
Al ser nuestra tinica opcién también se agotd,
no estaban preparados para tanta demanda
pues la mayoria consumia las de Abbott .

Asi de un dia a otro nos quedamos sin
opciones. Se debe tener en cuenta que
muchos de nosotros adquirimos la férmula
por nuestros propios medios y ninguna
institucion publica se hace cargo de los
tratamientos de nuestros hijos.

Esto hace que estemos al dia en cuanto
a comprar el tratamiento y aunque alguna
de las instituciones se haga cargo solo les
administran maximo para dos meses. Por
esto, no contdbamos con mucha reserva para
poder sobrevivir a la escasez; no sabiamos que
tiempo durariamos con esta situacion

Nuestras familias viven con una
condicién rara y por lo mismo olvidada
en todos sentidos. Es asi como varios
padres preocupados por la situaciéon nos
coordinamos redactando cartas a las
autoridades correspondientes pidiendo que
otorgaran un permiso especial para la entrada
de formula en lo que el laboratorio cumplia
con los nuevos requerimientos que les
solicitaban.

Asi mismo escribimos a la empresa varios
correos para que se nos informara la situacion
en la que se encontraba. La respuestadela  »
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» autoridad COFEPRIS que
tenfan conocimiento de
la falta de formula; ellos
no, nos negaban el acceso
a ella otorgarnos un
permiso de importacién
para poder comprarla

en cualquier parte del
mundo y asi traerla a
nuestro pais. Esta era una
solucion atractiva hasta
que nos dimos a la tarea
de investigar como seria
este proceso tendriamos
que pagar dicho permiso
por cada paciente porque
no podria ser colectivo
también se debia pagar el doble del costo por
la formula pues nuestro pais mas cercano para
realizar la compra es Estados Unidos alla es
mucho mas costosa y seguiamos sumando el
costo de paqueteria. Poniendo nimeros para
ejemplificar el costo de la caja con seis latas es
de $3,300.00 pesos mexicanos aqui en México
y comprando en Estados Unidos el costo de

la formula seria alrededor de 13,000.00 pesos
(unos 660€), inalcanzable poder pagarla

lo cual terminé descartada como opcién.
Teniamos a muchos PKU batallando para
poder tomar Enestamine cuando se conseguia
recordemos que también la tenfamos con
dificultad muchos abandonaron sus dietas
con formula y esto era en cuanto a pacientes
con fenilcetonuria pero otros padecimientos
como lo es orina con olor a jarabe de Arce
tuvieron mas complicaciones pues ellos
dependen al cien por ciento de Abbott y para
ellos las repuestas no llegaron.

Asi, seguimos esperando que el laboratorio
cumpliera con las medidas exigidas para su
operacion, por su parte nos informaba que
requeriria de varios meses para cumplir con
lo solicitado por la autoridad.

Cuando se nos comunic6 que el Phenex-1
estaria ya disponible y Phenex-2 estaban
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México
ha tenido un
camino largo

de dificultades
para proveer de
alimento médico
a sus pacientes

en proceso de aprobacion,
surgi6 una problemadtica
mas, el laboratorio presento
contaminacion en su planta
de produccién y aunque

las férmulas metabolicas
no se encontraban entre

los productos danados,

el laboratorio decidié no
comercializarlas; deteniendo
operaciones en lo que se
resolvia la contingencia.

Habiamos regresado al
punto de partida, actualmente
se tiene a cuentagotas
Phenex-1y seguimos en espera

de férmula para adultos Phenex-2.

PKU México

Es debido a estos eventos que nace la
comunidad PKU México con el proposito de
generar una red de apoyo a través del cual
pacientes, familiares y cuidadores pueden
compartir experiencias y vivencias, asi como,
ideas para afrontar las situaciones a las que
nos enfrentamos en el dia a dia al tener o
convivir con un paciente con PKU.

Dentro de los objetivos que nos planteamos
como comunidad es dar mayor luz a la
existencia de PKU y los retos de vivir con un
padecimiento metabdlico en nuestro pais,
como lo son la escasa variedad de férmulas
o nula existencia alimentos aproteicos que
podrian mejorar la calidad de vida de los
pacientes. Buscamos alzar la voz en favor
de los nifios, jovenes y adultos con PKU,
demostrando que no se encuentran solos;
dando animo a los padres con un reciente
diagnoéstico, momentos en donde saltan
innumerables dudas.

Nos encontramos ocupando las redes
sociales como medio de acercamiento a
paciente y familias, para en un futuro tener un
acercamiento personal alimentando el sentido
de comunidad entre toda la familia PKU. =



EsTUuDIO MULTICENTRICO

EN ACIDURIA GLUTARICA TIPO |

BERTA ZAMORA CRESPO.
MANUELA

MARTIN-BEJARANO GARCIA.
Y ZAIDA MORENO RAMOS.

SERVICIO DE PEDIATRIA DEL HOSPITAL 12 DE
OCTUBRE DE MADRID. EQUIPO NEUROCOGNITIVO
DEL PROYECTO ESTUDIO MULTICENTRICO EN
ACIDURIA GLUTARICA TIPO I: CARACTERIZACION
CLINICA, RADIOLOGICA Y NEUROCOGNITIVA.
ELABORACION DE UN REGISTRO NACIONAL.

registro nacional de pacientes con

AG]1 para aunar los conocimientos y
acercarnos mas a la realidad de esta patologia
desde una perspectiva multidisciplinar.

‘ omo base para el estudio, se cre6 un

En una primera fase, se facilité el
siguiente link, https://redcap.imas12.es/
surveys/?s=PTRH47RAYM, a las familias,
quienes podian registrarse, y asi lo hicieron
un total de 89 pacientes.

De todos los pacientes registrados, se
valoraron aquellos que cumplian los criterios
de tener una edad comprendida entre los
0-16 afos. Se evaluaron 41 pacientes de
los que se obtuvieron 86 variables clinicas,
neurorradiologicas, neurologicas, dietéticas
genéticas y por supuesto, neurocognitivas.

Las evaluaciones se hicieron por grupos, en
la primera etapa se evalu6 a los menores de 4
anos mediante una escala de neurodesarrollo
ademas de recoger informacion sobre las
variables anteriormente mencionadas. En
la segunda etapa, se procedid a evaluar los
procesos neurocognitivos de los mayores
de 4 afios, a los que también se realizé, en el
mismo dia, una resonancia magnética.

A todas las familias evaluadas se les
administro a su vez un cuestionario que mide
el impacto emocional que la enfermedad tiene
en la familia, y otro sobre el funcionamiento
psicosocial del nifo.

El objetivo de este registro sigue siendo
conocer mas acerca de la enfermedad, asi
como estudiar la repercusion que la AG1 tiene
en el neurodesarrollo y el neuroaprendizaje
de los pacientes pedidtricos y asi establecer

un perfil clinico neurocognitivo tipo de la
enfermedad. Ademas de querer valorar los
hallazgos de esta enfermedad en el sistema
nervioso central mediante técnicas de
neuroimagen; en
concreto a través
de la resonancia
magnética (RM).
Se han
establecido
diferentes
hipétesis de
trabajo para
conocer mas
el impacto que
diversos factores
como el papel
del cribado
neonatal, el
tratamiento
dietético y su
adherencia, el subtipo bioquimico y/o la
genética de la aciduria glutarica tipo 1 tienen
sobre la misma, y que pueden suponer un
riesgo para el neurodesarrollo, y contribuir asi
a la prevencion de los dafios neurocognitivos.

La motivacion de este trabajo viene dada
por la escasez de estudios multidisciplinares
que existen al respecto. De hecho, a dia de
hoy, no existe un protocolo tnico nacional en
el manejo neurocognitivo y neurorradiolégico
infantil de los pacientes con AG1, lo cual se
considera fundamental al tratarse de una
enfermedad neurometabdlica.

Ademas del enorme beneficio que el
conocimiento de esta enfermedad puede tener
en el manejo de la misma por parte de los
profesionales que la tratan, ya sean del ambito
sanitario o educativo; y por ende en su calidad
de vida. La pretension de este estudio es que
suponga un primer punto de partida y se
abran otras lineas de investigacion futuras.

Estado actual del proyecto

En estos momentos estamos en una fase
avanzada del analisis estadistico de los >
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» resultados obtenidos de este primer
registro. Estos analisis muestran
que los nifos con AG1 menores de
4 anos a nivel general tienen una
capacidad cognitiva global dentro
de los parametros que consideramos
normales. Lo mismo podemos
decir en cuanto al funcionamiento
cognitivo global en nifios mas
mayores. Sin embargo, a medida que el nifio
crece y su cerebro va evolucionando, podemos
constatar alteraciones en algunos procesos
neurocognitivos, siendo destacable el déficit
moderado en los procesos ejecutivos como

la planificacion, la resoluciéon de problemas,
la organizacion o la interferencia cognitiva.
También encontramos mucha variabilidad
en el rendimiento y algunos pacientes

que rozan lo patoldgico en la habilidad
visuocognitiva, base de los aprendizajes
lectoescritores y matematicos, y los procesos
atencionales. Por otro lado, es conocido

que cada area del cerebro se relaciona con
una o varias funciones emergentes. Sin
embargo, no siempre una afectacion cerebral
conlleva una manifestacion clinica, lo cual
también se refleja en los primeros resultados
analizados de este estudio. Los nifios a los
que se les realiza una resonancia y tienen
afectacion, no tienen consecuentemente

un perfil neurocognitivo alterado. Si bien,
aunque su rendimiento es algo mas bajo si lo
comparamos con los nifios con resonancia
cerebral normal, no resulta significativo. Esto
mismo podemos decir en cuanto al perfil de
los nifios que presentan crisis encefalopaticas,
lo cual parece que tampoco determina una
alteracion en su neurodesarrollo; aunque

por supuesto puede ser uno de los muchos
factores que contribuyen.

Se debe considerar asi pues, la enfermedad
de la aciduria glutarica tipo 1 como una
enfermedad neurometabolica que necesita ser
atendida de manera multidisciplinar desde el
nacimiento.
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Aunque como se ha dicho anteriormente, el
funcionamiento global en el paciente con AG1
suele estar normalizado, es necesario tener
en cuenta estas focalidades neurocognitivas
que van surgiendo con el desarrollo del nifo.
Estas focalidades se situan detras de algunos
trastornos o problemas de aprendizaje
relacionados con la lecto-escritura, la
comprension escrita y/o el razonamiento
matematico, la inatencidén y la resolucién de
problemas.

De aqui radica por tanto, la pretension de
iniciar cuanto antes un protocolo de atencién
temprana que acompaiie a todo diagndstico
de la enfermedad, junto con las medidas
escolares metodoldgicas y/o acceso curricular
oportunas que apoyen al niflo en el desarrollo
de su potencial personal y académico. A su
vez, es fundamental que de manera rutinaria
se les realice una resonancia magnética a
los pacientes con AG1 a partir de los cuatro
afos como complemento de la evaluacion
neurocognitiva.

En este estudio se constata el gran impacto
emocional que la enfermedad tiene en el
ambito socio-familiar, por lo que todas
las medidas de evaluacion y posterior
intervencion que se tomen desde un abordaje
multidisciplinar, contribuiran a reducir el
estrés y la ansiedad generada en las familias.

Una vez establecido el perfil clinico
neurocognitivo tipo de la AG1, son muchas
las variables que quedan por analizar y
relacionar entre si, desde el impacto de la
dieta, como el peso del subtipo bioquimico o
incluso la mutacion genética. =



DE ACIDEMIA METILMALONICA Y OTRAS METABOLOPATIAS
EN LOS PROGRAMAS DE CRIBADO NEONATAL DE 7 CC.AA

NAcHO VILLAR GUTIERREZ
PRESIDENTE DE ACIMET

1 beneficio principal del programa

de cribado neonatal es la prevencion

de discapacidades asociadas a la
enfermedad. El cribado neonatal supone un
beneficio para el nifo, su familia y la sociedad
en general.

En nuestro pais no existe un consenso
entre las Comunidades Auténomas sobre
las enfermedades a incluir en el Programa
de Deteccion Precoz de Metabolopatias, lo
que implica que la supervivencia y la calidad
de vida de los recién nacidos espafioles
depende de su lugar de nacimiento. No
obstante, la Acidemia Metilmalénica, asi
como otras metabolopatias, ya se detectan
en muchas Comunidades Auténomas,
habiéndose podido comprobar sus beneficios
terapéuticos, por lo que solo habria que
replicar los procedimientos ya implementados
en otras regiones, no siendo necesario un
estudio de viabilidad. Resaltar que dicha
implantacion no tendria un coste econdmico
extra, pues los laboratorios encargados
de realizar dicha prueba cuentan con la
tecnologia necesaria.

Recientemente, ACIMET y la FEEMH han
tenido constancia de la deteccién de un nuevo
caso de Acidemia Metilmalonica (prevalencia
1 de cada 60.000 nacidos) en Castilla y
Ledn, tras varios ingresos hospitalarios. Al
no estar incluida en el cribado neonatal,
el diagnéstico y, por tanto, el inicio del
tratamiento no ha sido el necesario
recomendado por los especialistas.
Nuestras entidades consideran que
esta situacion no deberia volver
a repetirse, y denunciamos que
la Acidemia Metilmalonica, asi
como otras metabolopatias, no
son diagnosticadas en todas las
Comunidades Auténomas. En
concreto, hay siete donde no practica

el cribado ampliado: Asturias, Cantabria,
Castilla y Le6n, Comunidad Valenciana, Islas
Baleares, Islas Canarias y Pais Vasco.

Para ello ACIMET ha enviado la solicitud
de ampliacion a Salud Publica de dichas
CCAA, con el fin de solicitar el motivo de
su no inclusién. Algunas no han facilitado
informacion pero las que si lo han hecho
(después de mucho insistir), delegan en
el Ministerio de Sanidad y la inclusién en
Cartera Basica, adoptando una actitud pasiva
y conservadora. Es su responsabilidad y por
tanto denunciamos su falta de implicacién y
sensibilidad por nuestra comunidad.

Por todo lo expuesto anteriormente,
solicitamos a las administraciones
competentes de cada Comunidad Auténoma
y alos responsables de dichas competencias a
nivel nacional, trabajar de forma urgente para
la inclusion de la Acidemia Metilmalonica en
el cribado neonatal, asi como todas aquellas
enfermedades metabdlicas cuyo cribado
ya se esta haciendo en otras Comunidades
Auténomas y en las que ya se dispone
de evidencia suficiente para justificar su
inclusion por coste-efectividad y pertinencia.
Dicha decision y sus tiempos influyen, directa
y gravemente, en el préoximo bebé que pueda
nacer en dichas Comunidades Auténomas.
Como sociedad, no nos podemos permitir

ni un segundo mas que continue esta injusta

e injustificable situacion, ni desde el punto

de vista cientifico, ni desde el punto de vista
sanitario, ni mucho menos, desde un punto de
vista moral. =
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E.S.PKU CONFERENCE

Resumen de la ESPKU

Carolyn Smail

¢Por qué fui a la conferencia ESPKU de 2022?

Mi hija nacié6 en Andalucia, Espafia, en otofio
de 2019. Como la mayoria de los padres de nifios
con una enfermedad metabdlica, me enteré de la
enfermedad después de prueba del talén. Supimos
gue tenia la fenilcetonuria cldsica en la primera
semana, mas o menos, de su vida con nosotros.
Mds o menos 1 en 15 mil personas en Espaiia
tienen PKU. A esto hay que afiadirle el hecho de que
vivamos en un pueblo pequeiio, y que una pandemia
mundial empezd cinco meses después... Imaginaros
la sensaciéon de aislamiento que experimentamos
mientras aprendiamos a cuidar de nuestra hija y a
gestionar la dieta PKU. jDecir que necesitdbamos un
contacto directo con otras familias y pacientes PKU
es decir poco!

Después de que COVID nos confinara a nuestra
localidad por casi dos afios, y con toda la complicaciéon
y encarecimiento de viajes internacionales, me
encantoé saber que la proxima conferencia presencial
de la ESPKU tenia lugar en Sevilla, en octubre del
2022. Me ofreci como voluntaria y esperaba con gran
expectativa lo que estaba por venir.

¢Qué aprendi?

En primer lugar me chocaron las dimensiones
del evento. Fue increible sentirse rodeada de mas
de quinientas personas, todas ellas involucradas
de alguna forma en la investigacién, mejora y
desarrollo de facilidades y apoyo para las personas
fenilcetonuricas. El aire vibraba con esta energia.
Fue muy inspirador poder hablar con la gente de
todo el mundo y conocer sus experiencias e historias
personales.

La conferencia ESPKU constituye una oportunidad
para las personas con PKU, sus familias, pacientes
expertos, profesionales de la salud, representantes
de las farmacéuticas y asociaciones miembro de
sentarse y aprender juntos. El plan de las sesiones
cubria una gran variedad de temas, pero todos
ellos aspiraban a lo mismo: a mejorar la vida de las
personas con fenilcetonuria.

Tuve el placer de ser voluntaria en la sala principal,
donde pude escuchar la mayoria de las charlas del
programa comun y de pacientes. Aprendi un montén
sobre:
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- La situacién
actual en Espafia
y mas alld en
cuanto a los
estandares
y buenas
practicas  para
los pacientes
con PKU y otras
enfermedades
metabdlicas.

- Los ultimos
desarrollos de
fenildmetros.

- El impacto
de la PKU en
salud mental.

- Los consejos para pacientes fenilcetonuricos
y sus familias sobre la transicién desde el cuidado
pedidtrico hacia seguimiento de adultos.

- Laimportancia del cribado neonatal en la practica
internacional.

- Los beneficios del ejercicio para pacientes con
PKU, consejos motivacionales también sobre cdmo
organizar la dieta y suplementacion para conseguir
maximo rendimiento.

- El impacto de la guerra en Ucrania en pacientes
fenilcetonuricos y los refugiados y el trabajo de un
grupo de profesionales y voluntarios dedicados a
proveer la tan necesitada ayuda a los afectados.

- Avances y resultados de los ultimos ensayos
clinicos relacionados con la terapia génica.

¢Habia un momento estelar?

Es dificil elegir una charla que destacara sobre las
demas. Todas eran muy variadas, interesadas y bien
presentadas. Pero la conferencia que me impactd mas
de forma mas personal y que hizo que contribuyera
a su causa fue “PKU en Palestina”, presentada por Dr.
Raed Hindi.

Dr. Hindi, padre palestino de un nifio con PKU,
hablé de forma emotiva sobre el trabajo que
Palestinian Children’s Relief Fund (PCRF) llevan a cabo
con Rebuilding Alliance. Su objetivo es proporcionar
comida de uso médico especial y formulas PKU a las
familias que viven en West Bank y en Franja de Gaza.



Rebuilding Alliance comenzé su andadura en 2003.
Sus proyectos iniciales, y también los actuales, se llevan
a cabo junto con las asociaciones palestinas e israelies
y buscan reconstruir casas, escuelas y comunidades
en las zonas destruidas por la guerra. Junto con PCRF
intentan superar los siguientes desafios:

En marzo del 2017, los ministerios de la salud
dejaron de proveer comida médica en Gaza. Cuatro
nifios con PKU murieron y otros sufrieron irreversible
dafio cerebral.

Desde entonces habia aprovisionamiento
esporadico de la comida de uso médico especial y de
formula, pero solo a los niflos menores de tres afios.

Algunas de las familias se quedaron sin férmula y
comida por casi 120 dias.

Los nifios con PKU en Gaza realizan el seguimiento

de niveles cada mes. Sin embargo, sus resultados no
se traducen en el asesoramiento de las familias sobre
como hacer ajustes dietéticos necesarios.

Las restricciones por COVID, la crisis mundial de
abastecimiento de la férmula PKU y el cese del apoyo
estadounidense tuvieron aun mayor impacto.

Como madre de un paciente con PKU, fui
aterrorizada al enterarme de las condiciones que
soportan las familias de West Bank y de Franja
de Gaza. Estd claro que se necesita mas apoyo
econémico para proveer comida especial y las
féormulas: esta es la Unica forma de prevenir mds
dafio a los nifios fenilcetonuricos en Palestina. Doctor
Hindi compartid, al final de su presentacidn, este
enlace. Aqui es donde se puede apoyar a un nifo
palestino con PKU:_ http://www.globalgiving.org/
projects/palestine-pku-children/ =

LOS VOLUNTARIOS OPINAN

7

Monica: El congreso ESPKU ha sido una pre-
ciosa experiencia. He aprendido mucho sobre
los problemas del metabolismo y lo pasé junto a
gente maravillosa que me enseid tanto.

Beatriz: Estar de voluntaria en el congreso
ESPKU fue una experiencia bonita. Lo repetiria,
sin duda, si tuviera la oportunidad.

Desgraciadamente no he tenido la oportu-
nidad de disfrutar de las charlas, pero he podi-
do aprender sobre la enfermedad en distintos
stands y viendo la comida que las personas con
PKU comen. La variedad de comida preparada
para “personas metabdlicas” fue increible.

Creo que la enfermedad ha de darse a cono-
cer, ya que tantas personas se enfrentan a ella en
su vida cotidiana. Gracias por la oportunidad de
aprender un poco mas sobre ello.

Cristina: Después de mi primera participa-
cion en la ESPKU siento que necesitamos mas
congresos de este tipo. No solo el lugar fue ex-
traordinario, para todos los amantes de Sevilla,

Qno que el congreso en si ha sido una experiencia

00olDE PrECISE ERPRrICNEI&S
repRGtIris, sin cucas

N

total. En cuanto a las conferencias, la mayoria de
ellas ha sido bastante educativa y facil de seguir.
Los temas eran de gran interés: desde las nuevas
terapias hasta los problemas de salud mental en
la PKU. Cuando era mas pequeiia no podia ni so-
far que se te tocaran estos temas.

También tuvimos la oportunidad de probar
nuevos y ricos productos bajos en proteina gra-
cias a la presencia de distintas compafiias. Estas
nos brindan la oportunidad de decir adiés a las
viejas y no tan ricas formulas.

Sin embargo, para mi el aspecto mas memo-
rable de esta conferencia fue la comida prepara-
da por el equipo del hotel. Todos disfrutaron de
cada una de las comidas. Incluso las personas sin
PKU — o con una tolerancia alta, como yo — esta-
ban esperando la siguiente cena para probar pla-
tos deliciosos y creativo.En resumen, si queréis
encontrar a vuestros amigos PKU de fuera, escu-
char las ultimas novedades en el mundo PKU vy
disfrutar mucho, tenéis que ir a la siguiente con-

ferencia PKU. jEspero poder veros alli! j
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E.S.PKU CONFERENC

Entrevista con Manuela Stecher

(Entrevista y traduccion:
Agata Bak)

¢Podrias presentarte?

Me llamo Manuela Stecher, tengo 53 afios y
padezco PKU. Tengo una hermana sin la enfermedad
y otra hermana, ya desgraciadamente fallecida, con
una discapacidad intelectual severa debida a la PKU
no diagnosticada.

Yo, personalmente, he seguido una dieta estricta
baja en proteina desde el nacimiento, aunque esto
no fuera siempre facil en el dia a dia. Pero gracias a la
dieta no tengo restricciones de salud, pude estudiar
y tener dos hijos sanos.

Sabemos que has sido la primera persona
con PKU detectada en el programa del cribado
neonatal aleman. ¢ Qué significa esto para ti y
como ha influido en tu vida, si es que ha influido de
alguna forma?

Tuve mucha suerte al nacer poco después de la
introduccién del cribado neonatal. Sin embargo,
cuando naci, no habia productos especiales bajos en
proteina, apenas etiquetas con valores nutricionales
ni recetas. Tampoco era posible intercambiar
experiencias con otros pacientes. Incluso para los
médicos mi tratamiento era un territorio virgen y no
tenian experiencia con ello. Tuvo que ser muy dificil
para mis padres, ya que no conocian a ningun otro nifio
con tratamiento exitoso mayor que yo. Solo conocian
el destino de llona, gravemente
discapacitada debido a la PKU.

Debido a lo que le pasé a llona,
posiblemente desde siempre veia
en la dieta baja en proteina una
oportunidad y no una carga. Por eso
nunca dejé de seguir la dieta.

La PKU puede ser muy demandante
a veces, pero creo que gracias a
ello como con mds conciencia vy
disfruto de las cosas mds que los
demds. Ademas, gracias a la PKU,
pude entablar muchas amistades en
Alemania y en todo el mundo: de otra
forma no los hubiera conocido jamas.
Estas personas se han convertido en
mi familia PKU.
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Te damos nuestro mds sincero pésame tras el fa-
llecimiento de tu hermana, llona. ¢ Podrias contarnos
un poco como fue su vida y sus necesidades?

Muchas gracias por ello. Mis padres observaron
en el primer aiio de vida de llona que su desarrollo
estaba retrasado. Iban de doctor en doctor, pero
nadie encontraba la causa. Ella gritaba muchisimo
y, con el tiempo, su discapacidad intelectual se
hacia cada vez mas patente. Al final, llegé a tanto
que llona tuvo que ser llevada a la casa para
personas con discapacidades a la edad de 4. Solo
cuando yo naciy fui diagnosticada a llona también
le detectaron la PKU. En aquel momento ella
tenia ya 8 afios y, de acuerdo con los médicos, la
introduccién de la dieta no hubiera tenido sentido.
De esta forma llona —aparte de su discapacidad
intelectual — empeoraba cada vez mas con el paso
de los afios. Se volvid mds y mas agresiva hacia
ella misma y hacia los demas. Sus particulares
gritos eran cada vez mas frecuentes, cada vez
caminaba menos y se caia mucho. La sedaban con
medicacién y su comportamiento era cada vez
mas problematico. La vida de llona estaba llena
del dolor. Ya no era una digna de vivir para ella.

Después de muchos afios de lucha e intentos
de persuasiéon, consegui por fin que a llona le
pusieran a dieta baja en proteina, hace unos siete
afnos. Habia ciertos obstaculos, pero al final tuve
éxito en acostumbrar a régimen cambiado y a la
formula.




Después de un tiempo se hicieron patentes los
primeros cambios positivos en la calidad de vida de
llona. Este progreso continud hasta su prematura
muerte. llona cada vez mas mejoraba su balance, se
reia, bailabay participaba, en la medida de lo posible,
en las actividades grupales. Paso a paso, encontré el
gusto por la vida, sus ojos se tornaron mas claros
y mucho mas atentos. Era capaz mostrar cuando
queria algo y comunicarse, a su manera, con los que
la rodeaban. Era un éxito tan grande que nadie de
nosotros se lo esperaba. Estamos profundamente
agradecidos por la oportunidad de experimentar a
llona de esta forma y de conocerla de otro modo.
A menudo nos preguntamos hasta donde hubiera
llegado su progreso.

En tu opinion y de acuerdo con la experiencia
que tienes, (como podemos nosotros, las
asociaciones, los pacientes, ocuparse de la cuestion
de los pacientes no diagnosticados o de diagnodstico
tardio con la PKU? ¢Y los demads pacientes
metabdlicos? Pareceria que este es el momento.

iSi! Sin duda este es el momento.

Como asociaciones tenemos que conseguir la
atencién de los politicos, los medios de comuni-
cacion y en las instituciones para personas con
discapacidades. Sé que en algunos paises han hecho
cribado de la fenilcetonuria en las casas para perso-
nas con discapacidades y la proporcion del acierto
fue asombrosamente alta. Creo que los paises que
todavia no lo han hecho deberian orientarse en el

procedimiento y aplicar-
lo en su territorio a su
propia manera.

iTendriamos que mo-
vilizarnos!

También seria ne-
cesario, en la medida
de las posibilidades,
tocar esta cuestidn
con los politicos para
[lamar la atencidn so-
bre las necesidades
de los fenilcetonduricos
sin diagndstico o con
el diagndstico tardio.
Aqui sin duda seran de
ayuda las dos peliculas
sobre mi hermana llo-
na; ambos documentan
bien el cambio positivo ocurrido.

También seria bueno probar a través de los
estudios lo mucho que la dieta, aunque introducida
tarde, mejora la calidad de vida. Esto podria disminuir
la necesidad del cuidado.

llona y tu recibisteis el premio Sheila Jones. Esto
tuvo lugar el afo pasado, pero apenas pudiste
recibir el premio en Sevilla, que es cuando tuvimos
la oportunidad de escucharte. ¢ Qué significa para ti
este galardon?

Significa tanto para mi. Es muy importante
gue con este premio, los PKUs sin diagndstico o
con el diagndstico tardio — que son muchos — han
sido reconocidos a plena luz del dia. En el pasado,
siempre nos centrdbamos en el éxito de la dieta PKU,
lo que por cierto estd enteramente justificado. Sin
embargo, el destino de tantas personas que fueron
diagnosticadas demasiado tarde o directamente
nunca fueron detectadas fue olvidado. Esto vale para
todos los paises, aunque en cada uno en distinto
grado.

Mi hermana llona no sabia la importancia de su
destino, tanto en Alemania como fuera. Por eso es
tan bello que haya recibido el premio de Sheila Jones
conmigo. La estatuilla estd en el lugar honorifico
en mi casa y me recuerda todo el tiempo que no
podemos dejar de luchar por las necesidades de las
personas fenilcetonuricas de diagndstico tardio o sin
diagnodstico. =
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PKU Y OBESIDAD:

éCudl es la evidencis,
qué deberfameos hacer?

Caterina Isabel dos Santos Rodriguez
FACULTADE DE CIENCIAS MEDICAS UNIVERSIDADE NOVA DE LISBOA

a Organizacion Mundial de la Salud define el
sobrepeso y la obesidad como la acumulacién
anormal o excesiva del tejido adiposo, lo cual
tiene implicaciones negativas para la salud. El
sobrepeso y la obesidad se miden mediante el indice
de la Masa Corporal (BMI por sus siglas en inglés).
Este se puede calcular dividiendo el peso corporal
(en kilégramos) por el cuadrado de la altura (en
metros). En adultos, se considera que el sobrepeso
se define por el indice BMI por encima de 25.0 kg/
m2 y la obesidad por el BMI por encima de 30.0 kg/
m2. Esta clasificacién es mds dificil en los nifios ya
que su composicidon corporal (el porcentaje de la
grasa y musculo en el cuerpo) varia. Por esta razon,
el BMI del nifio se compara aqui con la poblacion de
referencia: nifios del mismo sexo y edad. (1)*.

Dicho de forma muy simple, el sobrepeso es
el resultado del desequilibrio energético, entre
las calorias que se consumen vy las calorias que
se gastan; esto es, entre lo que comemos y lo que
gastamos en la actividad fisica. El sobrepeso, sin
embargo, es una enfermedad multifactorial, efecto
de la compleja interaccién de distintos factores
bioldgicos, ambientales y sociales. Entre los factores
biolégicos se encuentra la genética, el suefio, la
medicacidn, la microbiota intestinal (las baterias
gue viven en nuestros intestinos), entre otros. Los
factores ambientales y sociales incluyen el entorno
alimentario, el estatus socioecondmico, la publicidad
de la comida, o el estrés. (2).

A nivel global la prevalencia de la obesidad casi
se ha triplicado desde el 1975. En 2016 se estimaba
qgue mas de 1,9 mil millones de personas tenian
sobrepeso y que, de ellas, 650 millones eran obesas.
Aguel mismo afno, la prevalencia del sobrepeso en
nifios y en adolescentes (comprendidos entre los 5y
los 19 afios) era de 340 millones. (3).

Esto constituye un problema mayor para la
salud publica, en la medida en que se sabe que
el sobrepeso aumenta el riesgo de diabetes
mellitus tipo 2, la enfermedad del higado graso,
enfermedades cardiovasculares, la enfermedad de
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Alzheimer, la depresidn, el cdncer y muchas otras.
Ademas, los nifios obesos tienen mas probabilidades
de padecer la obesidad también en la edad adulto
y desarrollar diversas complicaciones, ademads de
desarrollarlas mas temprano en la vida. En resumen,
esta enfermedad contribuye a una disminucion de
la calidad de vida y una menor esperanza de vida
(numero de aifos que se espera que una persona viva),
entre 5y 20 afios, mas o menos, dependiendo de la
severidad de la obesidad y la edad y complicaciones
qgue le acompafian. (4).

En los ultimos afios, se discutié ampliamente
sobre la prevalencia del sobrepeso en fenilcetonuria
(PKU). Los primeros informes sobre el sobrepeso
en pacientes con PKU proceden de los afos 70
en Estados Unidos (5). Después salieron distintos
estudios que informaron que los pacientes con
PKU tenian una mayor prevalencia del sobrepeso y
el BMI mas alto en comparacién con la poblacién
general (6,7). Por otra parte, otros estudios no
encontraron diferencias entre los pacientes con PKU
e individuos sanos en cuanto al BMI y la prevalencia
del sobrepeso (8,9).

Esta falta del consenso en la literatura hizo patente
la necesidad de examinar la calidad de los estudios
sobre la prevalencia del sobrepeso en pacientes con
PKU y también la necesidad de determinar si los
pacientes con PKU que siguen la dieta restringida en
fenilalanina (phe) tienen un mayor riesgo de padecer
sobrepeso. Para llevarlo a cabo, realizamos una
revision sistematica con meta-analisis. Una revision
sistematica es un estudio robusto que intenta abarcar
toda investigacidon existente hasta el momento y
empleando métodos sistematicos y bien definidos
para responder a una determinada pregunta. El
meta-analisis es un andlisis estadistico que combina
los resultados de diversos estudios sobre un tema
similar. (10)

En nuestro meta-analisis incluimos datos de 12
estudios y observamos que los pacientes con PKU y
el grupo de control sin PKU tenian un BMI similar. Por
eso, la dieta baja en fenilalanina no es, por si sola, un
factor de riesgo de sobrepeso en pacientes con PKU.
No obstante, este meta-andlisis incluia pacientes con
distintosfenotipos (distintaseveridad de laenfermedad),

* Estas notas pueden cosultarse en
la Bibliografia anexa a este codigo



paciente que tomaban Kuvan,
pacientes de diagnostico tardio
y otros factores que pudieron
tener influencia en la ingesta
de comida. Por esta razon
Illevamos a cabo otros meta-
analisis que tenia por objetivo
comparar solo pacientes con
la PKU clasica (la forma mas
severa de la enfermedad) con
individuossanos.Observamos
gue los pacientes con la
fenilcetonuria cldsica tenian
el BMI significativamente
mds alto que los individuos
sanos (10).

Este hallazgo tiene muchas
explicaciones plausibles. En
primer lugar, a los pacientes
con fenilcetonuria cldsica se les puede recomendar
mas calorias para prevenir el catabolismo: una
situacion en las que las calorias no son suficientes
para el cuerpo y se degradan los musculos. Como
resultado, la fenilalanina del musculo se libera en el
torrente sanguineo y el control metabdlico empeora.
Este exceso de calorias cada dia puede contribuir al
desarrollo del sobrepeso. (11).

En segundo lugar, los pacientes con fenilcetonuria
clasicatienen unatolerancia mds bajaalafenilalanina.
Esto limita la cantidad de la comida natural que
pueden consumir. En consecuencia, este grupo
especifico tiende a basar su dieta mas en productos
sintéticos, por ejemplo en comida especial baja en
proteina y sustitutos proteinicos. No obstante, la
mayor parte de los productos bajos en proteina tiene
mas hidratos de carbono y calorias en comparacién
con sus versiones “normales”. Su consumo ilimitado
puede conllevar una mayor ingesta caldrica (12).

Ademads, la dieta pobre en fenilalanina se basa
sobre todo en la proteina de origen sintético y puede
no saciar tanto como la dieta estandar. Posiblemente
debido ala menor saciabilidad de la dieta (hay menos
posibilidad de alcanzar la sensacién de “llenarse”) los
pacientes con la PKU cldsica consumen otra comida en
mayores cantidades en un intento de compensacién;
al final consumiendo asi mas calorias. (13)

Finalmente, hay algunos factores relacionados
con la eleccién de comida propia de los pacientes
con PKU que puede hacerlos mas predispuestos al
sobrepeso, por ejemplo el hecho de que coman poca

fruta y verdura y si consuman

azucar, dulces, patatas fritas
o de verdura, mermeladas,
miel, chocolate bajo en

proteina o galletas especiales
sin moderacion. Los pacientes
con la PKU clasica pueden ser
menos activos fisicamente, lo
cual incrementaria el riesgo del
sobrepeso. (11).

Entonces, ¢éQué podemos
hacer para prevenir el sobrepeso
en pacientes con PKU? El manual
dietético de la PKU  ofrece
recomendaciones practicas
de diversa indole como: 1)
reducir las bebidas azucaradas
y reemplazarlas con bebidas sin
azUcar y sin aspartamo o con el
agua; 2) aumentar el consumo de la fruta y verdura
(que contiene <75mg de fenilalanina/100g); 3)
comer raciones mas pequefias en las comidas pero
si promover 3 comidas al dia que contengan pasta
baja en proteina, arroz bajo en proteina o pan bajo
en proteina pero con menor contenido de grasa/
aceite; 4) limitar la ingesta de azucar, dulces, patatas
fritas, mermelada, miel, chocolate bajo en proteina
o galletas; 5) usar minimo aceite (de preferencia
de oliva) o sprays de aceite y 6) tener entre 30-45
minutos de actividad fisica diariamente. Ademas, los
pacientes que deseen hacer cambios en la dieta o
en estilo de vida deberian estar en contacto con su
equipo multidisciplinario, de tal forma que puedan
recibir orientacidn en este proceso y garantizar buen
control metabdlico. (14).

A modo de conclusion, hasta la fecha de hoy
no hay evidencia que apoye la idea de que la dieta
restringida en fenilalanina pueda ser un factor
en el desarrollo del sobrepeso. Sin embargo, un
subgrupo de pacientes con PKU clasica si tuvo un BMI
significativamente mas alto. Dado que la prevalencia
del sobrepeso en la poblacion general aumenta, los
pacientes fenilcetonuricos necesitan un seguimiento
de por vida con una revisién sistematica del estado
nutricional y consejo nutricional personalizado. La
evaluacion del estado nutricional deberia incluir
revision de la ingesta diaria, un cuestionario
sobre actividad fisica y el estilo de vida, medicién
antropométrica (BMI, el perimetro de la cintura y
composicion corporal) asi como anadlisis de los datos
de la bioquimica clinica. =
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Tamizaje Neonatal y PKU en Guatemals

Paula Luna Ovalle
Universidad de Deusto

a fenilcetonuria es una afectaciéon poco fre-

cuente, en donde las personas presentan una

carencia en el funcionamiento de la enzima
fenilalanina hidroxilasa (PAH), dandose asi unas altas
concentraciones de fenilalanina (PHE) en sangre, lo
que dafia el sistema nervioso central y pudiéndose
también dar un posible dafio cerebral.

Dicha enfermedad es diagnosticada a través del
tamizaje neonatal, la cual es una prueba de deteccion
de trastornos metabdlicos genéticos que en su mayo-
ria son tratables, pero que no son visibles al momento
del nacimiento.

El tamizaje neonatal en Guatemala actualmente
es realizado por tres instituciones publicas: Hospital
Roosevelt, Hospital General San Juan de Dios e INVE-
GEM (Instituto de Investigacion Cientifica y Docencia
en Enfermedades Genéticas y Metabdlicas Humanas).

En el Hospital General San Juan de Dios, en el Dpar-
tamento de Medicina Nuclear, se realizé tamizaje neo-
natal desde 1991 hasta 2005 solo para hipotiroidismo
congénito. En agosto de ese mismo afio, este programa
fue trasladado al drea de tamizaje neonatal del labo-
ratorio, y se implementd el programa de cinco enfer-
medades metabdlicas: hipotiroidismo congénito (TSH
y T4), hiperplasia adrenal congénita, fibrosis quistica,
galactosemia y fenilcetonuria, limitdndose a atender
Unicamente a neonatos nacidos en el hospital.

Por otro lado, en 2004 se implementd el programa
de tamizaje neonatal en el laboratorio de medicina nu-
clear del Hospital Roosevelt. Este hospital cuenta con 3
especialistas en esta area, 30 enfermeras y alrededor
de 68 partos al dia, que son alrededor de 25.000 partos
al afio, y solo se hace la prueba al 42% de los recién na-
cidos. Esto se debe a la falta de informacién que se les
da a las familias, especialmente a la madre y también,
a la falta de capacitacién en esta area del personal.

Por ultimo, se encuentra INVEGEM, un laboratorio
en donde se realizan diferentes pruebas para distintas
enfermedades como lo son el cdncer, la sordera gené-
tica, los polimorfismos genéticos vy, por supuesto, el
tamizaje neonatal en recién nacidos. En INVEGEM las
muestras se obtienen de otros hospitales publicos di-
ferentes.

Cada una de estas instituciones realiza alrededor de
8.000 tamizajes por afio, dando un total de 24.000 que
no cubre ni el 10% de la poblacion, ya que en el pais se
dan alrededor de 410.000 nacimientos por afo. Este
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dato no considera aquellos nacimientos que se dan en
zonas muy apartadas del pais en donde las madres son
atendidas por parteras que no estan registradas oficial-
mente.

Durante los afios en que se ha realizado el tamizaje
neonatal en el pais, no se ha confirmado ningin caso
de fenilcetonuria. Aunque hubo 2 positivos, nunca se
pudieron confirmar, debido a la muerte temprana de
ambos nifios, por lo que no hubo una segunda prueba
que comprobara el diagndstico con lo cual, no se clasi-
ficaron como casos confirmados de fenilcetonuria.

El sistema de salud del pais estd compuesto por un
sector publico y otro privado. El sector publico com-
prende aproximadamente el 87% de la poblacién y el
sector privado comprende el 13%. Los 24,000 tamizajes
neonatales que se realizan al afio entre las 3 institucio-
nes antes mencionadas solo cubren el sector publico,
ya que en el sector privado los tamizajes neonatales
se pagan aparte, solo si la familia lo solicita, en donde
las muestras son examinadas y procesadas en Estados
Unidos. Esto significa que las estadisticas se pierden y
no estan disponibles en el pais.

Asimismo, en el tamizaje neonatal en el sector
privado las familias pueden solicitar entre cinco y 66
errores metabdlicos para ser detectados, pero el costo
depende del nimero a diagnosticar. Esto por supues-
to no es una opcidn para las personas que atienden al
sector publico debido a sus propias limitaciones, que
son principalmente econdmicas.

A dia de hoy, las 5 enfermedades incluidas en el cri-
bado neonatal desde 2005 son las mismas. En primer
lugar, por el bajo presupuesto y los pocos recursos y, en
segundo lugar, porque son las enfermedades mas co-
munes en América Latina, ya que no existen estadisti-
cas reales en el pais relacionadas con las enfermedades
raras como se menciond anteriormente. Nuevamente,
estas 5 enfermedades incluidas son: hipotiroidismo
congénito, fibrosis quistica, galactosemia, hiperplasia
suprarrenal congénita y fenilcetonuria.

El mayor dilema a dia de hoy es la recogida de mues-
tras en el plazo adecuado, ya que, en muchas ocasiones,
si no en la mayoria, dichas muestras se recogen antes de
las 24 horas, que suele ser el plazo en el que las madres
y los recién nacidos estan habitualmente en el hospital.
Esto es lamentable porque como sabemos, para que los
resultados de la determinacion de fenilcetonuria sean
confiables, la muestra debe tomarse entre las 48 y 72
horas de vida del recién nacido. Por esta razén, el pro-
grama es irregular debido al alta de las madres 48 horas



después del parto en la mayoria de los casos. Asimis-
mo, cuando se da un falso positivo, muchas familias no
vuelven a tomar la segunda muestra porque suelen vivir
en zonas muy apartadas, lejos de la ciudad o no tienen
recursos suficientes para volver a desplazarse.

En Guatemala se han realizado algunos estudios re-
lacionados con el tamizaje neonatal, pero la mayoria
son incluso propuestas de investigacion, estudios cua-
litativos o estudios con muestras muy pequeiias.

Un estudio en 2010 incluyé la toma de 275 muestras
de sangre, de 2002 a 2010. Se detectd algun error con-
génito del metabolismo en el 21% de los pacientes, y
predominaron las acilcarnitinas, anomalias del ciclo de
la urea, acidemias orgdanicas y finalmente defectos de
aminodcidos, pero no un caso de PKU.En el afio 2006
se realizd un estudio donde se determind el nimero de
casos de fenilcetonuria, galactosemia e hipotiroidismo
congénito, con una muestra de 90 pacientes, sien-
do 1.11% fenilcetonuria, 4.44% hipotiroidismo y 0%
galactosemia. Pero ellos, al realizar la segunda prueba,
el resultado de PKU fue negativo.

Otro estudio de septiembre de 2010 incluyé una
muestra de 30 pacientes, no recién nacidos, pero de
entre 4 y 15 afios, todos con patologias neurolégicas.
De los cuales 6 presentaron un perfil de aminoacidos
anormal (55%), seguido de alteraciones en el perfil
de acilcarnitina (4 pacientes, 36%) y 1 paciente con
galactosemia (9%).

Y en 2014 se realizé un estudio piloto con 195 re-
cién nacidos en el que 3 obtuvieron concentraciones
altas de fenilalanina, sin embargo, al confirmarse,
todos dieron negativo.

Ahora, hablemos de la incidencia de PKU en Améri-
ca Latina. Segun Borrajo 2016. La incidencia en los pai-
ses ubicados por encima de la linea ecuatorial es signi-
ficativamente menor que en los paises de América del
Sur, hecho que probablemente esté relacionado con la
composicién étnica, y como sabemos, Guatemala se
encuentra sobre el ecuador.

Entonces, actualmente es imposible comparar al
pais con otros paises de América Latina en donde si
tienen estadisticas, como Argentina en donde la in-
cidencia se ha establecido en 1 en 8.000, Cuba 1 en
50.000 o México 1 en 20,000. Asimismo, en Brasil con
una cobertura del 90% de los tamizajes de recién na-
cidos y una incidencia de 1 en 12.000, Costa Rica con
una cobertura del 98,3% e incidencia de 1 en 50.000 y
Uruguay con una cobertura del 99,5% y una incidencia
de 1 en 20.000.

La situaciéon en el pais es preocupante, puesto
que, al no haber recursos suficientes para realizar el
tamizaje neonatal adecuado a la poblacién guatemal-
teca, el considerar la facultad de dar suplementos o el
tratamiento correcto es aun menor. Ademas, estamos
hablando mayoritariamente de familias que no cuen-
tan con los recursos suficientes para comprar medica-
mentos o asistir regularmente a las citas médicas. Una
gran parte de la poblacidn tiene de 5 a 7 hijos y ellos
cobran el salario minimo que ahora se establece en
unos 400€ al mes.

Hay varios problemas en los hospitales publicos, el
primero es que no cuentan con un registro exacto de
todas las madres que acuden al hospital a dar a luz.
éPor qué? Debido a los recursos limitados que se les
dan a dichos hospitales, la falta de personal, la falta de
organizacioén y el equipo tecnoldgico insuficiente para
llevar registros. Por otro lado, no existe ninguna cam-
pafa a nivel nacional para visibilizar la importancia de
hacer tamizaje neonatal a sus bebés. Ademas, el per-
sonal de los hospitales no tiene suficiente material ni
conocimientos para dar informacién a estas familias
sobre la importancia de hacerlo, y tampoco una for-
macion especifica. Entonces, si los profesionales no le
dan la importancia que debe tener, écdmo se van a in-
teresar las madres en hacerlo? O ¢cédmo entenderian
por qué es importante y cuales son las consecuencias
que pueden tener sus hijos e hijas?

Conocer la verdadera incidencia en el pais es todo
un reto, debido a los pocos recursos asignados a las
instituciones para llevar a cabo el programa adecua-
damente y cubrir una poblacion mucho mayor, al
mismo tiempo que es triste, pues la calidad de vida
de muchos bebés, personas y familias se ve realmen-
te afectada. =
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Elercicio terapéutico en PKU
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(1) Fisioterapeuta. Servicio Cantabro de Salud-Universidad de Cantabria

(2) Pediatra. Hospital Universitario Marqués de Valdecilla

1 - Introduccion

En el dmbito médico, especialmente en el ambito de
enfermedades metabdlicas hereditarias (EMH), habitual-
mente se busca prescribir el tratamiento mas eficaz y que
conlleve menos riesgos o efectos secundarios (1,2)*. En
este sentido, la evidencia sugiere que el ejercicio fisico
y la fisioterapia podrian aumentar el efecto de los trata-
mientos dietéticos o médicos en diferentes EMH. Aunque
todavia es necesario definir el tipo y la dosis 6ptimos de
ejercicio, seria un avance que los sistemas de salud faci-
litaran la infraestructura necesaria para que el ejercicio
supervisado pueda prescribirse como opcion terapéutica.

La fenilcetonuria (PKU) es un trastorno genético he-
reditario que puede causar dafio cerebral irreversible,
disminucién de la funcidén ejecutiva y tendencias autis-
tas, a menos que se mantenga una dieta restringida en
fenilalanina (Phe) durante toda la vida. Esta dieta estricta
debe estar complementada con un sustituto proteico li-
bre de Phe y enriquecido en tirosina (Tyr), a pesar de lo
cual los pacientes pueden presentar problemas asocia-
dos, como son trastornos emocionales, disminucién de
la densidad dsea y obesidad entre otros (3-7). El conoci-
miento acumulado sobre estos y otros problemas médi-
cos relacionados con la PKU es tan extenso, que deberian
implementarse acciones especificas. En este sentido, es
importante involucrar activamente a los adolescentes
con PKU en su autocuidado, que debe incluir ademas de
la dieta otros aspectos de vida saludables que incluyen la
realizacién de actividad fisica. Desde la parte asistencial
deben plantearse intervenciones especificas adaptadas a
las necesidades e intereses de los pacientes con PKU, que
incluyan la realizacion de una vida activa.

2 - Ejercicio en PKU

Se conoce que el ejercicio promueve la sintesis de
proteinas musculares y el anabolismo, sin embargo, el
ejercicio de corta duracidn no parece afectar a los niveles
de Phe en sangre. El impacto del ejercicio de resistencia
todavia no ha sido estudiado, y se desconocen los efec-
tos agudos del ejercicio sobre parametros metabdlicos en
pacientes con PKU. Por tanto, las adaptaciones metabd-
licas al ejercicio a largo plazo aun no estan claras (8). Sin
embargo, es conocido que el ejercicio de intensidad mo-
derada disminuye la oxidacién de aminoacidos, aumenta
la sintesis de proteinas musculares y promueve la absor-
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cion tisular de aminodcidos esenciales, lo que reduciria
las concentraciones plasmaticas o en diferentes tejidos de
Phe en pacientes con PKU. Por otro lado, el ejercicio mo-
difica los niveles de muchos otros metabolitos que influ-
yen positivamente en las funciones de los drganos (9, 10).

Asimismo, se sabe que el ejercicio mejora tanto el
funcionamiento mental como la densidad 6sea, ademas
de prevenir la obesidad. En las personas con PKU podria
optimizar aspectos de los sistemas nerviosos central y
periférico, independientemente de los cambios en los
niveles de Phe.

En este mismo sentido, en el mundo occidental el
ejercicio fisico se considera parte de un estilo de vida sa-
ludable, y las personas que realizan ejercicio regularmen-
te reciben una retroalimentacion positiva de su entorno
y una mejora en las relaciones sociales. El ejercicio es una
actividad normal que puede generar un ciclo positivo, es
decir, la persona que realiza ejercicio fisico se siente bien.
Ademas, la actividad fisica a una intensidad relativamen-
te alta hace que sea dificil pensar o preocuparse en ex-
ceso de manera simultanea, por lo que la actividad fisica
puede usarse como una distraccidn de los pensamientos
depresivos o tristes.

3 - Habilidades motoras

Existe evidencia de que la PKU no tratada se asocia
con retrasos significativos en los hitos del desarrollo (p.
ej., gatear, caminar y hablar) y hasta el 98% de afectados
tiene una discapacidad intelectual global. Aunque el inicio
temprano de una dieta restringida en Phe mejora signifi-
cativamente el prondstico de los pacientes PKU, pueden
presentar un grado variable de retraso motor, tanto fino
como grueso. (11) Estos nifios pueden mejorar con pro-
gramas de atencidn temprana y fisioterapia, mantenien-
do la inteligencia en el rango promedio, aunque algo por
debajo respecto a sus compaiieros y hermanos sin PKU.

A pesar de una dieta adecuada, el nifio con PKU pue-
de tener cierto retraso en el desarrollo motor de la se-
destacidn, el gateo, la bipedestacién, la marcha, el con-
trol postural, las transiciones de movimiento, la coordi-
nacién motora y otros retrasos y disfunciones. Algunos
estudios han descrito correlaciones entre los niveles de
Phe y las puntuaciones de desarrollo motor (Peabody
Motor Development Scale-2 [PDMS-2]). En este sentido,
los programas de fisioterapia, légicamente en combina-
cién con una alimentacidn adecuada iniciada de manera
precoz, son efectivos para mejorar el desarrollo motor
fino y grueso de los nifios con PKU. Se ha demostrado
que la combinacién de una dieta restringida en Phe con
fisioterapia en nifios con PKU da mejores resultados que

* Estas notas pueden cosultarse en
la Bibliografia anexa a este codigo



simplemente recibir una dieta restringida en Phe y trata-
miento médico. (12)

4 - Imagen corporal

La forma en que nos vemos a nosotros mismos se co-
noce como imagen corporal. Tener una imagen corporal
positiva significa sentirnos seguros y comodos con nues-
tro cuerpo y los cambios que este experimenta. Los cui-
dados de salud nos hacen sentirnos satisfechos con to-
das las acciones dirigidas a mantenernos sanos y fuertes,
cuidandonos a nosotros mismos. Controlar los niveles de
Phe y aceptar la PKU como parte de lo que somos forma
parte del proceso, pero hay otras presiones que dificul-
tan encajar en la sociedad.

Tener una imagen corporal positiva no se trata de in-
tentar tener un cuerpo perfecto, sino de aceptar como
somos y ser realistas sobre lo que podemos cambiar de
nosotros mismos. Si un adolescente con PKU quiere ha-
cer cambios en su estilo de vida, debemos asegurarnos
de que sea por razones de salud. Debemos hacerle saber
gue la alimentacion saludable y la actividad fisica no son
solo para perder peso, sino que son vitales para la salud
fisica, ahora y en el futuro. Muchas personas se preocu-
pan por su peso, incluso cuando se encuentra dentro del
rango saludable. La presién social para ser delgado, mas
alto o musculoso proviene de muchas fuentes, incluidos
amigos, familiares, medios de comunicacion, internet/
redes sociales y nosotros mismos. Si un adolescente tie-
ne sobrepeso u obesidad, abordar este tema puede ser
dificil. Sin embargo, es poco probable que hacer comen-
tarios negativos sobre el peso ayude con los patrones de
alimentacién y actividad, y puede resultar en una mala
imagen corporal y baja autoestima. Debe ademas tener-
se en cuenta que la imagen corporal puede cambiar a lo
largo de tu vida.

Hacer dieta para perder peso o desarrollar musculo es
comun, pero no todas las personas
valoran correctamente su cuerpo
cuando se comparan con amigos
o formas corporales estilizadas vy
poco realistas en imagenes y mo-
delos que muestran los medios de
comunicacién. Cuando se tiene
una imagen corporal positiva es
mas facil llevar un estilo de vida
equilibrado y tener una relacién
mas sana con la alimentacion vy el
ejercicio. Tenemos la opcién de
elegir cémo respondemos ante las
presiones para conseguir el cuerpo
perfecto. Podemos tratar de enca-
jar en el cuerpo “ideal” retratado
en los medios de comunicacién y

...la evidencia
sugiere que el
ejercicio fisico

y la fisioterapia
podrian aumentar
el efecto de los
tratamientos
dietéticos o
meédicos en
diferentes EMH.

pasar mucho tiempo haciendo dieta y ejercicio sin garan-
tia de obtener los resultados deseados, sentirnos inade-
cuados y tener una imagen corporal negativa o podemos
desafiar el ideal de la imagen corporal. Los cuerpos vie-
nen en todas las formas y tamafios. Mientras cuides tu
cuerpo, esa sera la forma y el tamafio adecuado para ti.

5 - Deporte y PKU

Los pacientes con PKU y un adecuado tratamiento de-
berian poder participar en actividades deportivas, aun-
que conlleve mayores controles nutricionales y ajustes
en la dieta. El objetivo de todos los atletas con PKU debe
ser mantener un buen control metabdlico de la Phe y lo-
grar el maximo rendimiento deportivo. Por lo tanto, las
pautas para un atleta en general deben adaptarse a las
peculiaridades de la PKU. La ingesta dptima de energia
debe administrarse antes, durante y después del entre-
namiento o competicién. Afortunadamente, una dieta
habitual baja en Phe es rica en hidratos de carbono, pero
es necesario prestar atencion a los tipos de alimentos es-
peciales bajos en proteinas. En resumen, los principales
objetivos de la nutricidn deportiva en la PKU serian: man-
tener una dieta rica en hidratos de carbono, monitorizar
el estado de hidratacién y prestar atencién al momento
de la ingesta y tipo de sustitutos proteicos en la fase de
recuperacion inmediata tras el ejercicio. (13)

6 - Proteina en polvo y otros suplementos

Las proteinas en polvo disponibles a nivel comercial,
que algunas personas usan para ayudar a ganar muscu-
lo, no son apropiadas para las personas con PKU, ya que
contienen altas cantidades de Phe.

Los suplementos de sustitutos proteicos satisfacen las
necesidades proteicas del paciente y ayudan a mantener
la Phe en sangre bajo control. Hay que pensar en ello
como un “batido de proteinas”. Para aumentar la masa
muscular, es importante ademas de di-
seflar un programa de entrenamiento
distribuir el suplemento en tres o cuatro
dosis por dia para ayudar a la reparaciéon
y el crecimiento muscular durante el
entrenamiento. Como existen distintos
tipos de sustitutos proteicos (en forma
de aminodacidos y glicomacropéptidos,
GMPs), parece mas recomendable con-
sumir aminoacidos simples al acostarnos
o al levantarnos, dando asi tiempo a que
se asimile correctamente y sirva para
fortalecer las fibras musculares al hacer
ejercicio. En cambio, la proteina (GMPs)
se metaboliza mejor después del ejerci-
cio. Desde el punto de vista de desarrollo
muscular, es interesante mezclar ambos
en épocas de crecimiento muscular.
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» Hoy en dia hay productos en el mercado que afirman
aumentar la energia, ayudar a hacer ejercicio y quemar
grasa. Los ingredientes de estos suplementos no estan
regulados como los suplementos de PKU y pueden ser
dafiinos, por lo que deben evitarse. Es recomendable con-
sultar con un dietista sobre los suplementos y el entrena-
miento con ejercicios para obtener consejos especificos.

7 - Consideraciones finales

Es importante que la sociedad en general apoye un
estilo de vida fisicamente activo. Las personas no se
mueven cuando tu les dices que lo hagan, sino cuando
el contexto les obliga, quieren hacerlo y el entorno lo fa-
vorece. Para mejorar el nivel de actividad fisica de una
poblacion, la accesibilidad es importante.

Los profesionales sanitarios, ademas de la valoracion
de la dieta, debemos incluir aspectos sobre evaluacion
del tipo e intensidad de actividad fisica en las historias
clinicas de los pacientes PKU

8 - Aspectos para considerar sobre el
ejercicio terapéutico en PKU.

¢El ejercicio es seqguro para las personas con PKU?

El ejercicio es una prdctica segura y recomendable
para personas con PKU. Sin embargo, si no estds acos-
tumbrado a realizar ejercicio de manera regular, antes de
comenzar debes hablar con tu médico y un entrenador
fisico. De esta manera te aseguraras de que el deporte
o programa de ejercicio fisico que escojas es seguro y
el mas adecuado para ti, y si necesitas entrenarte para
realizarlo.

¢Qué cuidados debo sequir al empezar a hacer ejercicio?

Antes de nada, asegura con tu médico que tu condi-
cion fisica te permite realizar el deporte o programa de
ejercicio que quieres realizar. Es importante no realizar
sobreesfuerzos fisicos. Si llevas tiempo sin hacer ejerci-
cio, te puedes lesionar con facilidad. Por eso, lo mejor es
empezar poco a poco y de manera progresiva.

¢Qué beneficios me puede aportar el ejercicio fisico?

El ejercicio fisico ayuda a mantener una buena condi-
cion fisica y mental y bienestar general. Ademas, aporta
energia, fortalece los huesos y ayuda a mantener un peso
equilibrado. La practica de ejercicio fisico regular se aso-
cia a una mejor calidad del suefio.

¢Puedo tomar polvos proteicos de manera regular?

Aunque tu gimnasio los recomiende, debes evitar los
polvos y batidos proteicos. Antes de introducir cualquier
batido proteico u otros suplementos a tu rutina, consul-
ta con tu médico o dietista que conozca tu condicion de
PKU. La mayoria de los batidos de proteinas disponibles
en el mercado contienen niveles altos de Phe y otros
aminoacidos.
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¢Existe evidencia de que el ejercicio ayuda en la PKU?

El ejercicio fisico es importante para la salud de todas
las personas, sin embargo, existen pocos estudios que
analizan especificamente el ejercicio como estrategia
terapéutica en el manejo de la PKU. El ejercicio de cor-
ta duracién (p.ej: 30 minutos de ejercicio aérobico) no
parece mejorar los niveles de Phe tras su realizacion. Es
probable que un programa de ejercicio mas prolongado,
de semanas o meses de duracidn, junto con un correcto
control de las comidas previas al ejercicio, sea necesario
para mostrar cambios en los niveles de Phe en sangre de
pacientes con PKU.

TIPS PARA PERDER PESO CON UNA DIETA
BAJA EN PROTEINAS

EVITA LA PERDIDA RAPIDA DE PESO, DIETAS DE MODA
Y AYUDAS COMERCIALES PARA LA PERDIDA DE PESO.

- La pérdida de peso tiene que ser gradual, no se reco-
mienda perder mas de medio kilo por semana.

- La pérdida rapida de peso descompone los musculos
y la grasa corporal, por lo que aumenta los niveles de Phe
en sangre.

- Las dietas de moda suelen carecer de nutrientes y
pueden tener un alto contenido de proteinas, que no es
adecuado para la PKU.

REALIZA EJERCICIO FiSICO DIARIO.

- Mantente fisicamente activo. Realiza 60 minutos de
actividad fisica moderada-alta por dia. Por ejemplo, ca-
minar a paso ligero, nadar, andar en bicicleta o bailar.

- El ejercicio que fortalece los musculos ayuda a pre-
venir el aumento de los niveles de Phe en sangre mien-
tras se pierde peso.

LIMITA EL TIEMPO DE PANTALLAS.

- Reduce al minimo el tiempo que pasas usando el
ordenador, la television, los videojuegos y el mévil. Por
ejemplo, menos de 1h/dia para nifios de 2 a 5 afios y me-
nos de 2h/dia para mayores de 5 afios.

- Durante el tiempo de trabajo o estudio, recuerda
hacer pausas para levantarte y moverte tan a menudo
como puedas.

TOMA SUMPLEMENTOS.

- Toma la cantidad de suplemento recomendada por
tu dietista. Si no tomas la suficiente cantidad de suple-
mentos, es mas probable que tengas hambre, comas
mas alimentos de la cuenta o sufras lesiones musculares,
aumentando los niveles de Phe en sangre.

- Pide consejo a tu dietista sobre el mejor suple-
mento para perder peso, ya que algunos tienen menos
energia. >



Fenilcetonuria y salued mental

Alvaro Hermida

Unidad de Diagnédstico y Tratamiento de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas

Hospital Clinico Universitario de Santiago

stimadas familias:
El reto de tratar a un paciente con una enferme-

dad crénica va siempre mds alla de paliar unos
sintomas fisicos, mejorar unos parametros analiticos
o normalizar unas pruebas de imagen alteradas. Cual-
quier condicién orgdnica crénica, se acompafia inexo-
rablemente de un impacto mds o menos notable en la
condicidn psiquica de quien la padece. Y esto ocurre por
varios motivos, como por ejemplo: el estigma fisico de

» COME DE MANERA REGULAR, INCLUYENDO LA
CANTIDAD DE PROTEINAS ADECUADA.

- Consumir la cantidad de proteinas adecuada te ayu-
dara a mantener los niveles de Phe en el rango deseado.
Elige alimentos que te llenen, como frutas y verduras, en
lugar de productos procesados.

- Incluye vegetales frescos todos los dias. La fruta es
un gran snack, incluye dos piezas por dia.

- Los carbohidratos regulares o bajos en proteinas
como el pan, la pasta, el arroz y las verduras con almidén
como la patata y el maiz no deben ocupar mas de 1/3 de
tu plato.

- Limita la ingesta de alimentos que contengan grasas
saturadas, sal afiadida, azUcares aiadidos y alcohol.

- Bebe agua, agua mineral sin azlcar, gaseosa, té o
café en lugar de zumos, refrescos y licores. Los refrescos
endulzados artificialmente son otra opcidn baja en calo-
rias, pero asegurate de que no contengan Phe.

CONSIDERACIONES PARA EL EJERCICIO
Y DEPORTE
Tener PKU no limita tu capacidad de participar en
deportes o realizar ejercicio fisico, pero debes tener en
cuenta las siguientes recomendaciones:

LIQUIDO Y EJERCICIO:

- Tu cuerpo necesita liquidos durante y después de rea-
lizar ejercicio fisico. Es importante beber abundante agua.

- Generalmente las bebidas energéticas no son nece-
sarias, a menos que estés realizando ejercicio de inten-
sidad moderada-alta durante mas de 90 minutos, rea-
lizando ejercicio en condiciones de calor o sudando de
manera excesiva.

la propia enfermedad a lo largo del tiempo (conjunto
de sintomas y signos que acompanfan a la enfermedad,
incluidas las secuelas y la limitacién de actividades fisi-
cas que pudiera provocar), el impacto de las multiples
consultas médicas y pruebas que se deben realizar, la
necesidad de estar sujeto a un tratamiento farmacolégi-
co permanentemente o el condicionamiento econémico
y social que repercute en los pacientes y sus familias.
Todas estas situaciones pueden originar comprensible-
mente una situacién de mayor o menor preocupacion,
estrés, agobio y ansiedad o incluso trastornos del esta-
do de 4dnimo. Y esto ocurre con frecuencia, como digo,
en cualquier paciente que sufre una condicién de salud
crénicamente. >

COMIDA'Y EJERCICIO:

- Por lo general, para realizar ejercicio fisico de cor-
ta duracion (p.ej., 30—45 minutes) o de intensidad leve,
no se requiere un aporte extra alimentario. Tu comida y
snacks habituales antes y después de realizar el ejercicio
son suficientes.

- Para ejercicio fisico de larga duracion o mayor in-
tensidad, puedes optimizar tu recuperacidn ingiriendo
carbohidratos en los 90 minutos posteriores al ejerci-
cio. Esto se puede conseguir con pan bajo en proteinas,
arroz, pasta o tu suplemento habitual de PKU.

POTEINAS Y EJERCICIO:

- Suplemento de PKU: tomar el suplemento de PKU
prescrito deberia proporcionar a tu cuerpo suficiente
proteina.

- Aporte proteico: realizar de forma regular analisis
de Phe en sangre puede ayudarte a controlar que estds
recibiendo la cantidad adecuada de proteina de los ali-
mentos.

COMO CREAR UNA IMAGEN
CORPORAL POSITIVA

- Centrarte en tus cualidades positivas, habilidades y

talentos te ayudard a aceptarte y apreciarte a ti mismo.

- Dite a ti mismo cosas positivas cada dia.
- Evita el didlogo interno negativo o de reproche.

- Céntrate en apreciar y respetar lo que tu cuerpo
puede hacer, en vez de como se ve.

- Establecer objetivos positivos centrados en tu sa-
lud, en lugar de objetivos relacionados con la pérdida de
peso, es mas beneficioso para tu bienestar general.

- Evita compararte con otros, acepta como eres en
conjunto y recuerda que cada uno es Unico y las diferen-
cias son lo que nos hace especiales. =
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Pero para los pacientes que padecen una condicidn
metabdlica, este “peso” de la enfermedad puede resul-
tar incluso mayor, por varias razones. En primer lugar, son
trastornos que debutan con frecuencia al nacimiento, lo
que quiere decir que todas estas manifestaciones y con-
dicionantes estan presentes a lo largo de toda la vida del
paciente. En segundo lugar, son trastornos crénicos que
pueden en algunas situaciones descompensarse de for-
ma brusca, empeorando y a veces de forma grave, la si-
tuacion fisica de los pacientes. Pero ademads, al manifes-
tarse desde la edad pediatrica, en algunas de estas con-
diciones metabdlicas, si el control no es adecuado o no
se tratan a tiempo, pueden ocasionarse dafos (a veces
neuroldégicos, a veces de otro tipo) que resulten irreversi-
bles. Y finalmente, las enfermedades metabdlicas heredi-
tarias, tienen para quienes las padecen un condicionante
muy particular en nuestro dia a dia, que no es otro que
las restricciones dietéticas, en ocasiones realmente es-
trictas. Estas particularidades de las enfermedades meta-
bélicas, hacen que ese “peso” de una enfermedad croni-
ca, sea aln mayor y pueda repercutir negativamente aln
mas en nuestros pacientes metabdlicos.

Distintos metaanalisis, incluyendo nifios, adolescentes
y adultos, han demostrado problemas de atencidn, inicio
y finalizacion de tareas, organizacion y planificacién, in-
hibicidn de control asi como en las interacciones sociales
de los pacientes con PKU, incluso en aquellos tratados de
forma temprana. Y estos trastornos se han correlaciona-
do muy bien con el grado de control metabdlico. Tanto
los niveles llamados “histéricos”, es decir, los niveles de
fenilalanina durante la primera infancia como los mas re-
cientes, asi como las fluctuaciones (las “subidas” y “baja-
das” en los niveles, a veces demasia-
do grandes) han demostrado influir
en las funciones cerebrales y en el
grado de dafio neuroldgico.

Pero también los pacientes con

El reto de

tic, trastorno alimenticio, trastorno obsesivo compulsivo,
trastorno por déficit de atencion, ansiedad y depresion
en comparacion con la poblacién general.

No cabe duda que el deterioro de la funcién ejecu-
tiva, la velocidad de procesamiento mental, las relacio-
nes sociales y los problemas emocionales impactan en la
vida diaria de los pacientes con PKU sobre la educacion,
el desempeno laboral y el funcionamiento psicosocial,
incluso en pacientes diagnosticados y tratados de forma
temprana. El déficit de la funcidn ejecutiva puede afectar
la adherencia al tratamiento y conducir a problemas psi-
cosociales que derivan en la dificultan para hacer relacio-
nes interpersonales, lograr autonomia, alcanzar metas
educativas y tener un desarrollo emocional saludable.

Un estudio llevado a cabo en siete paises europeos
mostrd que las mayores preocupaciones para los pa-
cientes adultos con PKU son la ansiedad por los niveles
altos de fenilalanina en sangre y sentimiento de culpa
relacionado con la mala adherencia a la dieta y las for-
mulas. Este mismo estudio mostraba que los niveles de
fenilalanina elevados se acompafian de un mayor impac-
to en la calidad de vida.

Por todo ello, es responsabilidad de los médicos y ad-
ministraciones sanitarias, tener siempre presente que la
persona a la que estamos tratando no es solo un conjunto
de drganos y reacciones bioquimicas que en un momen-
to dado funcionan mejor o peor, sino que los pacientes
tienen también una dimensidn psicoldgica y emocional y
por supuesto, una dimensién social que nos permite re-
lacionarnos con las demas personas que nos rodean. Los
pacientes que sufren una enfermedad metabdlica, cono-
cen muy bien y casi siempre desde
bien pequefios, las limitaciones que
sus enfermedades les ocasionan,
no solo en lo fisico, sino también en
su estado de animo y en la mane-

PKU, incluso aquellos tratados de ra de convivir con las personas que
forma tempra?\a, tienen mayor tra'tar aun les rodean. Y por eso, necesitamos
prevalencia de numerosas comor- aciente de una buena cobertura asistencial
bilidades neuropsiquiatrias en com- que incluya la supervisién y el apoyo
paracién con la poblacién general, con una neuropsicolégic;) deId p(;aciente i)oln
presentando baja autoestima y falta PKU y otras enfermedades metabo-
de autonomia, y también tienden a enfel‘mEdad licas en todas las etapas de la vida.
desarrollar depresion, ansiedad, fo- Crénlca va Necesitamos que el soporte neurop-

bias, disminucion de las emociones
positivas y aislamiento social. Y tam-
bién la gravedad de los sintomas
se correlaciona con los niveles de
fenilalanina en sangre. Un estudio
realizado en Estados Unidos mostro
una mayor prevalencia de discapaci-
dad intelectual, trastorno del espec-
tro autista, trastorno de Tourette/
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siempre mas
alla de paliar
unos sintomas
fisicos

sicoldgico se integre plenamente en
las unidades metabdlicas. Pero tam-
bién es responsabilidad de pacientes
y familias mantener el mejor control
metabdlico posible mas alla de la eta-
pa infantil y continuar el seguimiento
con el equipo de profesionales que
trabajamos en mejorar la salud fisica
y mental de todos vosotros. m



Comick metabdlica
an & conEEse ESLRU Savilla

Los dias 27, 28, 29 y 30 de octubre se celebré en Sevilla, el Congreso
Internacional E.S.PKU, en el hotel Silken Al-Andalus Place.

Todos los metabdlicos pudimos disfrutar de un grandioso bufet bajo
en proteinas, el cual consistia en desayunos, coffe break, almuerzos
y cenas.

Nazaret Romero Roman
@mundopku

Diferentes tipos de Desayunos, Almuerzos y Cenas ,

Gran variedad de Postres Aproteicos y FrutaJ

La noche del sabado se celebré una cena de Ensalada de langostinos con escarola, ajo blanco y
gala, donde el menu bajo en proteinas fue una arrope.
adaptacion del ment normal.

El menu metabdlico consistia en varios platos: - Plato rinc al: . 7
Cocktel de bienvenida: Champifiones con jugo de carne sobre puré de

zanahoras y patatas fritas

Poke bowl de arroz con remolacha; vasito
de aguacate, tomate y langostino; tartar de - Postre: o
zanahoria con humus de berenjenas. Brazo cardenal con bizcocho metabdlico, crema
Quché de esparragos e hinojo; palitos de merluza  pastelera, coulis de fresa.

y nuggets. Pan metabdlico y bebidas.

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS 2023



E.S.PKU CONFERENCE-S

Organizacion de la ESPKU

Chelo Moreno Fernandez
FEEMH

Hablamos con Chelo Moreno Fernandez, el alma
de la organizacién del congreso.

¢Por qué aceptaste ser la organizadora de la
ESPKU?

Siempre se juntan varios motivos. El principal es
como en casi todo lo que nos involucramos, el hecho
de tener un hijo paciente de PKU y las ganas de ha-
cer cosas para mejorar el dia a dia de tod@s. Luego
se le suma también el hecho de ser organizadora de
eventos a nivel profesional, que a una le corren por
las venas este tipo de embolados, también el hecho
que fuera un reto a nivel europeo tuvo su peso, por-
gue era una oportunidad fantdstica para mostrar de
lo que somos capaces en Espafia, y por ultimo por
compartir mas momentos con el buen equipo que
hacemos los que estuvimos en la organizacién.

¢Qué implica organizar un congreso tan grande?
éQueé tenias que hacer?

Inicialmente yo solo tenia que encontrar el hotel
adecuado, pedir presupuestos, y asistir al congreso
como representante de las familias andaluzas, y en
cierto modo, como anfitriona al residir aqui en Sevi-
Ila. Pero nada mas lejos de la realidad.

Finalmente, debido a ciertos inconvenientes en
las comunicaciones con directiva de la ESPKU, fuimos
guienes tuvimos que coger las riendas y encargarnos
de todo. Y cuando digo todo, es todo, habitaciones,
alimentos, ubicacién de los expositores, confeccion
de menus y control de su elaboracion, control de lle-
gada de paqueteria al hotel, voluntariado, ajustes de
horarios en la planificacidn, y asi podria seguir hasta
un sin fin de detalles.

Y con respecto a la primera pregunta, he de decir
que no fue un congreso mucho mds grande en nu-
mero que el ultimo nacional nuestro que celebramos
en el mismo hotel. La Unica diferencia es que asis-
tian personas desde diferentes puntos de Europa y
del mundo, y que las marcas patrocinadoras hicie-
ron aportaciones mucho mas grandes, y montaron
stands mas llamativos. Por lo demas, quitando esos
dos detalles y desde la mas absoluta humildad, diria
gue el nacional estuvo mejor organizado y fue mas
interesante en muchos aspectos para los asistentes.

En el proceso de organizacion, iqué era lo mds
dificil?
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Como
comentaba
mas arriba,
no fue un
congreso
mas grande
ni mas dificil
de organizar
porque fue-
ra europeo,
porque de
hecho es-
perdbamos
mas asisten-
cia pero de-
cidieron limi-
tar las plazas
sin que auln
estuvieran abiertas las inscripciones.

Fue un congreso mas dificil de organizar y gestio-
nar por la falta de comunicacién y de confianza en
nuestro equipo desde la directiva de la ESPKU. Si hu-
bieran depositado esa confianza en nosotros desde el
inicio, todo hubiera sido facil y sencillo, se hubieran
utilizado mucho mejor los recursos, se habria ido ce-
rrando todo con antelacién, y no vernos en la obliga-
cion de coger las riendas a uUltima hora con las prisas.

¢Con qué ayuda y apoyos pudiste contar en el
proceso?

Conté en todo momento con los INCANSABLES, los
imprescindibles, los fatigas de que todo salga bien, el
equipazo que formamos Marta, Aitor, Agatay yo. iSo-
mos el DREAM TEAM de los congresos!

Sin olvidarme de Lidia, que es mi soporte vital,
gue me acompafia en casa paso, y por supuesto de
los pedazo de voluntarios con los que contamos.

¢Tus impresiones generales del congreso? ¢Salio
bien? ¢Como te has sentido?

Pese a todo, si. Me siento muy satisfecha, creo que
todos los asistentes disfrutaron y, aunque todo es me-
jorable y, de todo se aprende, siento que el resultado
fue muy positivo. Para mi, aunque el proceso fuera
muy complejo, ha terminado mereciendo la pena, sélo
por el hecho de compartir. Ojald cuenten con nosotros
para futuros proyectos y con ganas ya de seguir crean-
do nuestros propios proyectos nacionales.

Gracias de todo corazén a Marta, a Aitor y a Agata.
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EL IMPACTO DE LA PANDEMIA

COVID19g EN EIM

ELISENDA CORTES I SALADELAFONT Pediatria/Neuropediatria, la Dra. Graterol del

MD, PHD. PEDIATRA/NEUROPEDIATRA

UNITAT TRASTORNS METABOLICS HEREDITARIS
I NEUROPEDIATRIA. SERVEI DE PEDIATRIA.
HosprtAL GERMANS TRIAS I PujoL, BADALONA

resentacion:

Desde el Hospital Germans Trias

i Pujol en Badalona, Barcelona,

hemos querido valorar cual ha sido
el impacto de la pandemia por SARS-CoV2
en pacientes y familias con enfermedades
minoritarias, centrando nuestro foco de
atencion en las enfermedades metabdlicas
hereditarias.

Nuestro grupo principal de investigadores
esta integrado por profesionales de los
Servicios de Pediatria, en concreto de la
Unidad de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias y Neuropediatria, y de Psiquiatria.

Objetivos del proyecto:

La pandemia ha tenido un impacto
socioemocional importantisimo en la salud
mental y en la calidad de vida de todos
nosotros. Nos interesaba conocer sobre todo
los marcadores de calidad de vida y estados
psicopatoldgicos (ansiedad y depresion,
principalmente) en aquellos que tienen una
enfermedad minoritaria, centrandonos en
concreto en las enfermedades metabolicas
hereditarias. Para ello utilizamos cuestionarios
especificos y validados por edad y poblacidn,
que los distribuimos online y se podian
contestar desde cualquier dispositivo
conectado a internet.

Realizamos el estudio en el momento en
que las medidas del confinamiento empezaban
a ser menos restrictivas, y antes del inicio
del curso escolar, dejando unos 6 meses de
reclutamiento de pacientes, todo a lo largo de
los anos 2020 y 2021.

Reclutamiento de pacientes y familias:

Para hacer difusion del proyecto contamos
con la colaboracion de companeros de
nuestro centro (Dr. Rodriguez-Palmero, Dra.
Martinez-Colls, Dra. Méndez, Dra. Murillo,
Dra. Monlled y Dra. Maqueda del Servicio de

2023 FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

Servicio de Nefrologia o la Dra. Joaquin? del
Servicio de Endocrinologia) o bien de otros
centros del estado espafiol (Dra. Roche del
Hospital Parc Tauli de Sabadell, Dr. Ibafiez
del Hospital Virgen de la Arrixaca de Murcia,
Dr. Lopez-Laso del Hospital Reina Sofia de
Coérdoba, y la Dras. Del Toro y Felipe del
Hospital Vall d’Hebron de Barcelona). Pero

la contribucién mds importante para llegar al
maximo numero de pacientes y familias fue
gracias a las asociaciones de pacientes, entre
las cuales destacar la Federacion Espafiola

de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias
(www.metabolicos.es). Cabe mencionar la
colaboracidn de otras asociaciones de familias
que fueron también cruciales para reclutar el
mayor numero de participantes (Asociacion
de enfermedades neuromusculares Andalucia,
Asociacién Andaluza de pacientes con
Sindrome de Tourette y Trastornos Asociados
(ASTTA), Asociacion Alfa-1 de Espana,
Asociacion Aragonesa de Enfermedades
Neuromusculares, Asociacion espaiiola de
sindrome de Sjogren, Asociacion Espafola
PHP, Asociacién Debra Piel de Mariposa,
Asociaciéon Sindrome Williams de Espaia,
Asociacion Nacional de Addison y otras
enfermedades endocrinas, Fundacion Ana
Carolina Diez Mahou, Asociacién de Afectados
de Neurofibromatosis, Asociacién Esclerosis
Lateral Amiotréfica, Asociacion Sindrome
Phelan —-McDermid, Asociacion DeNeu
(enfermedades de los neurotransmisores),
Federacié Catalana de Malalties Minoritaries,
Asociacion sindrome de Marfan SIMA,
Associaci6 Catalana Sindrome X Fragil,
Asociacion de familias de nifios con Miopatia
Miotubular y CNM, Asociacion Espaiola
Déficit Lipasa Acida Lisosomal y la Asociacién
para la lucha contra las enfermedades biliares
inflamatorias).

Descripcion de los participantes:

Participaron un total de 1068 individuos
(entre pacientes y controles), de los cuales 168
se excluyeron por distintos motivos (datos
duplicados, datos incompletos de la encuesta,
etc). De los 905 incluidos, un total de 446 eran
pacientes con enfermedades minoritarias,



EstUDIO:

“IMPACT OF COVID19 PANDEMIC ON PATIENTS
WITH RARE DISEASES IN SPAIN, WITH A SPECIAL FOCUS ON

INHERITED METABOLIC DISEASES”

de los cuales 53

con enfermedades
metabdlicas
hereditarias. La
siguiente tabla
representa los
diagndsticos de estos
pacientes con EMH.

Los participantes
fueron de todo el
estado espanol. Para
realizar el estudio
se agruparon en
controles y casos, y
se crearon subgrupos
dependiendo de la
edad de los pacientes
y de los cuestionarios
de calidad de vida y estados psicopatoldgicos
que contestaron.

Y si nos centramos en los diagndsticos del
grupo global de enfermedades minoritarias,
se puede hacer el siguiente analisis grafico
para detectar que los grupos mas frecuentes
son los de las enfermedades Genéticas,
Neurolégicas y Neuromusculares. En la figura
1 se puede observar de forma desglosada, las
enfermedades concretas mas frecuentes en el
estudio.

Resultados y discusion:

En cuanto
a estados
psicopatoldgicos,
la comparacién de
controles con los
grupos de nifos y
adultos con EMH
demostraba que éstos
eran mas vulnerables
en la situacién de
pandemia para
padecer trastornos
afectivos o estrés.
Cabe destacar,
que en el grupo
de adolescentes,
no se observaron
diferencias; es decir,

figura 1

tanto pacientes
como controles
tenian puntuaciones
parecidas. Esto se
podria explicar

por dos factores
principalmente:

en primer lugar,
porque la muestra de
pacientes y controles
adolescentes

fuera demasiado
pequena y el estudio
estadistico no
pudiera detectar
diferencias reales,

o bien, en segundo
lugar, que tanto
pacientes como controles hayan tenido

un impacto negativo parecido en la época

de la pandemia. En nuestra opinidn, esta
segunda opcion podria ser la mas plausible,
basandonos en los multiples estudios
publicados recientemente sobre el alto impacto
negativo de la pandemia y el confinamiento

en adolescentes sanos en cuanto a su salud
mental.

En cuanto a puntuaciones de calidad de
vida, fueron significativamente mejores en
el grupo de EMH en comparacion con otras
enfermedades minoritarias. No podemos »
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expertos

fontcare@grandfontaine.eu

metabolicos

» sacar conclusiones exactas de cudles son
los motivos de esto, pero podriamos pensar
que, al menos para aquellas EMH con
riesgo de descompensacion aguda grave
(enfermedades del ciclo de la urea, acidurias
organicas, etc.) el hecho de estar confinado
en casa sin salir, disminuye el riesgo de
contraer COVID pero también cualquier otra
enfermedad infecciosa. Ademas, muchas de
estas enfermedades tienen una dieta estricta
como pilar fundamental de su tratamiento.
El cumplimiento dietético se podria ver
favorecido por las rutinas diarias iguales en
familia. El mejor cumplimiento dietético y el
menor contagio de enfermedades infecciosas,
podria conducir a un periodo en el que la
enfermedad de base esta mejor controladay,
por tanto, mejor calidad de vida.

Comentario final:

Antes de finalizar el presente escrito, que-
rriamos agradecer a todas aquellas familias y
pacientes que han tenido el interés de participar
en nuestro estudio. También, mostrar nuestro
agradecimiento a los compaiieros de servicio
del Hospital Germans Trias i Pujol por la ayuda,
asi como colegas de otros centros que nos han
ayudado a divulgar el estudio. Pero sin olvidar,
que el peso mas grande y el mayor nimero de
participantes conseguidos en este estudio ha sido
posible gracias a la colaboracion de las asocia-
ciones de familias, un aspecto fundamental en
nuestra investigacion clinica. jMuchas gracias!

El estudio se encuentra en este momento en
fase de revision de una revista cientifica de im-
pacto, pendientes de respuesta. =

LABORATOIRES

GRAND
FONTAINE

COMPROMETIDOS CON LA SALUD Y NUTR!CI()N
DE LOS PACIENTES CON METABOLOPATIAS

www.fontcare.es

Tif. +34 935 516 072

2023 FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

@ FontCare Metabolics

FontCaremetabolics




Luis ALDAMIZ-ECHEVARRIA

COORDINADOR DEL GRUPO A@S

a Asociacion Espaiiola para el Estudio de

los Errores Congénitos del Metabolismo

(AECOM: www.aecom.com.es) inicial-
mente se fundd para la formacion, diagndstico,
tratamiento y difusion del conocimiento entre
los profesionales de la salud de las enfermedades
congénitas del metabolismo (ECM), de modo
que entre sus miembros estaban pediatras y sus
especialidades, bioquimicos, investigadores basi-
cos y genetistas. Desde los primeros momentos se
establecieron las relaciones con las asociaciones
de pacientes, con una finalidad esencialmente
educativa e investigadora.

A medida que los objetivos iniciales se estable-
cieron, y en base a la mayor complejidad de las
asistencias a los pacientes con ECM, se fueron in-
corporando a la sociedad la medicina del adulto,
nutricionistas dietistas y cribado neonatal.

Grupos de trabajo de la AECOM

En una evolucidn natural se fueron viendo
la conveniencia de crear grupos especificos de
trabajo que profundizaran en diferentes aspectos
de la asistencia. Asi se cre6 el grupo de Nutricion,
el de enfermedades del ciclo de la urea, el de
enfermedades lisosomales, el de cribado neonatal,
el de adultos y mas recientemente el de Aecom 'y
Sociedad (A@S: www.aecomysociedad.org)

Antecedentes de AECOM y Sociedad

Esta claro que si deseamos poner a los pa-

cientes con EMH en el centro de nuestra accion,
es importante conocer la experiencia reportada
por el paciente (Patient Reported Experience,
Prems), que mide la satisfaccion del paciente en su
asistencia, asi como los resultados reportados por
el paciente (Patient-Reported Outcome Measure,
Proms) en la que se realizan preguntas acerca de la
calidad de vida en general, del efecto y la eficacia
del tratamiento y de las necesidades en la salud
tisica y mental, asi como las relaciones sociales y
las necesidades de ayuda.

En base al Prems y Proms serian los objetivos

del nuevo grupo de trabajo de AECOM, denomi-
nado A@S. Para ello en la Reunién AECOM 2019

Santander realizamos a través de un worldcafe, en
la que reunimos diferentes agentes relacionados
con EMH (profesionales de la salud, asociacion de
pacientes y farmaindustria) que fueron condu-
cidos por una gestoria externa especializada, y

se dio la oportunidad de crear nuevas ideas que
mejoren toda la cadena de valor en la asistencia
integral de los EMH, y la denominamos Conver-
saciones en cadena de valor.

Cadena de valor

Durante el worldcafe se promocionaron 3 técni-
cas de creatividad (IDEART, Frenos y Activado-
res, Escenario Futuros) con el objetivo de buscar
ideas no tradicionales en los resultados. A con-
tinuacion se presentan las 3 dinamicas asi como
unas lineas prioritarias obtenidas en una ellas.

C1. Dindamica Diagnéstico de las EERR y Asis-
tencia Sanitaria: #dindmica IDEART

Técnica de generacion de ideas que utiliza esti
mulos visuales, habitualmente pinturas o dibujos.

Escoger de manera intuitiva una lamina que
pueda generar analogias y asociaciones con el
tema a tratar.

Describir la ldmina y «jugar» con los concep-
tos que evoca.

Buscar conexiones entre el tema a tratar y la
lamina.

C2. Acceso a tratamientos e investigacion. #di-
ndmica Frenos y Activadores

FRENOS

Qué nos limita

Qué nos para

Qué nos impide
Qué nos obstaculiza

ACTIVADORES
Qué nos ayuda
Qué nos facilita
Qué nos aporta
Qué nos favorece

C3. Paciente y sociedad: #dinamica 2035

Técnica de generacion de ideas a partir de la
visualizacion del futuro deseado.

Imaginar como seria la situacion ideal en
cuanto al tema a tratar.

Describir esa situacion, dando detalles.

Identificar las metas parciales para llegar hasta ahi.

Establecer retos y acciones

Resultado de la Dinamica 3, que establece los
objetivos de A@S. Al final se selecciono las cuatro
ideas mas relevantes por equipo. >
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Creacion del grupo de trabajo de A@S

En el afo 2020 se cred el grupo de trabajo A@S
cuya MISION es establecer una relacién formal y
permanente entre la sociedad cientifica AECOM y
los pacientes afectos de enfermedades metabdlicas
hereditarias, sus asociaciones y la sociedad en gene-
ral, creando una comunidad horizontal.

VISION: Deseamos ser el grupo de referencia en
las enfermedades raras metabdlicas en la alfabeti-
zacion, el empoderamiento y la autogestion de la
enfermedad en los pacientes con enfermedad meta-
bélica hereditaria. Asi mismo apoyar su arraigo con
la sociedad. VALORES: Calidad en las acciones,
Transparencia y ética, Participacion de los pacientes
y responsabilidad social.

Desde siempre nos hemos apoyado en las tecno-
logias de la informacién y comunicacion (TIC), y
hemos acreditado nuestras acciones por agencias de
calidad (WMA: www.wma.comb.es

Nuestra comunidad

Encuestas. Para mantener alineados nuestros
objetivos a las necesidades reales realizamos en
los diferentes EMH, encuestas en la que se suele
emplear test validados que miden aspectos de
adherencia, calidad de vida y aspectos emocionales.
Asi pudimos
comprobar
que algunas
enfermeda-
des tienen
mds riesgo
de exclusion
social que
otras.

Tam-
bién hemos
dirigido las

encuestas a

conocer la situacion social real, como la que referi-
mos a los comedores escolares.

Entrevistas con valor. Creemos que mejoraran las
relaciones entre profesionales de la salud y pacientes
o familiares, si conocemos el relato vital de personas
que han tenido un gran significado en este campo,
por ello creamos las denominadas Entrevistas con
Valor, y creamos nuestro canal en YouTube.
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Webinar. Desde el afio 2020 las webinars se
convirtieron una herramienta muy util para la
formacion y el empoderamiento, por ello desde
A@S hemos participado en este movimiento, con
contenidos asesorados por pacientes y familiares, y
hemos generado una nueva modalidad denomina-
da Coloquios, en donde participan profesionales de
la salud y pacientes moderados por un conductor.

Formacion. Este objetivo es una caracteristica
comun de estos grupos de trabajo o asociaciones de
pacientes, nuestra novedad es gestionar la forma-
cién mediante las denominadas “pildoras”, es decir
videos cortos con mensajes que son mads eficientes,
ejemplo de ello es la serie Alimentacién Metabolica.

Entregables. Ejemplos son los codigos QR, en el
que se puede descargar los alimentos indicados y no
en base a la patologia, relevante a la hora de la vida
social (restaurantes, colegios etc). Asi mismo, y con
la finalidad de facilitar el conocimiento de las EMH
en profesionales de la salud no dedicados, hemos
creado junto a la aplicacién 360medics el programa
MediMet, que de un modo estructurado y sencillo
tiene informacion validada sobre las EMH mas
prevalentes, y que ha tenido una gran acogida entre
los médicos.

Apoyo emocional. A@S en asociacion con la Fun-
dacion La Caixa ha realizado webinars, de apoyo a
los cuidadores con varias sesiones y dirigido a varias
patologias. Con la Cruz Roja, nos hemos incorpora-
do a su programa Cruz Roja te Escucha, que da en
tres niveles de actuacion ayuda y apoyo psicologico.

En redes. Participamos en Twitter con nuestro
canal (@ AECOMySociedad), y nos orientamos a
temas monograficos como son los ensayos clinicos
y contenidos en la literatura cientifica relevantes,
siempre desde la independencia y respeto.

Nuevas areas de accion

Este afo, iniciamos dreas como Adherencia
terapéutica y de los Grupos de Apoyo mediante pa-
ciente experto que ayuda a generar pacientes activos
y empedrados.

Modelo de mejora continua

Desde el inicio de A@S empleamos el modelo
Design Thinking para mejorar en nuestra mision y
marcar los objetivos mas adecuados a las necesida-
des reales y que generan valor. =



TERAPIAS AUXILIARES QUE MEJORAN
LA CALIDAD DE VIDA

EN LOS ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

SARA LAXE GARcCIA

ESPECIALISTA EN MEDICINA FISICA Y
REHABILITACION. JEFA DE SERVICIO DE REHABI-
LITACION. HOSPITAL CLINIC DE BARCELONA.

PRESIDENTA DEL COMITE CIENTIFICO PERMANEN-

TE SERMEF. VOCAL ELECTA REPRESENTANTE DE
Eurora, MEDIO ORIENTE Y AFRICA EN ISPRM.

r uando me preguntaron si queria par-

ticipar en este nimero de la revista
como experta en rehabilitacion y me
L sugirieron que abordase el tema de
las terapias auxiliares para mejorar la calidad de
vida de personas que tienen un error congénito
del metabolismo, no pude evitar acudir al Dr.
Google en busqueda de inspiracién y conocer el
origen del significado de auxiliar.

Al parecer la palabra auxilio proviene del la-
tin “augere” cuya raiz, segtin los expertos abarca
un amplio campo semantico del cual derivan
palabras como por ejemplo autor, auge, auto-
ridad, auxilio, auxiliar o incluso aumentar. ..
palabras que de una manera u otra transmiten el
concepto de “hacer crecer”. Asi, por ejemplo, los
historiadores nos relatan que durante la época
medieval existia una palabra, “auxilium” que
describia la ayuda que un vasallo prestaba a su
senor feudal para “hacerle crecer”.

Como errores congénitos del metabolismo
se conoce a un grupo de enfermedades que
se consideran minoritarias debido a su baja
frecuencia. Este grupo de enfermedades es
numeroso ya que son causadas por alteracio-
nes hereditarias en el ADN. Todas las personas
nacemos con unos cromosomas que tienen
unos genes que heredamos de nuestros padres
y de nuestras madres, que a su vez estan forma-
dos por ADN. Este ADN que es unico de cada
persona, en determinadas circunstancias puede
alterarse, lo que se conoce como mutacién y por
tanto su funcion, que es constituir proteinas se
vera alterada. Una proteina alterada no hard la
funcién que le corresponde y provocara la dis-
funcion de la célula, tejido u érgano en donde le
toque trabajar.

Entonces, en el conjunto de enfermedades
conocidas como errores congénitos del metabo-
lismo, se da la circunstancia de que una proteina

que deberia de trabajar en nuestro metabolis-
mo produciendo algo, no lo hace. Por tanto, la
consecuencia es doble: por un lado se pueden
acumular sustancias téxicas en nuestro cuerpo
y por otro se puede dar una falta de sustancias
necesarias para nuestra supervivencia debido a
esa falta de produccion.

Por poner un ejemplo que todos conocéis,
hablaré de la fenilcetonuria. La falta de una
enzima, hace que se acumule fenilalanina en
sangre y en el cerebro, lo que ocasiona un dano
cerebral caracterizado por retraso intelectual,
alteraciones en el comportamiento, epilepsia,
alteraciones del desarrollo psicomotor, proble-
mas motrices y en definitiva una limitacion del
funcionamiento normal que todo nifio y luego
adulto deberia de tener.

Cuando se descubri6 el origen de la
fenilcetonuria, los investigadores y médicos se
dieron cuenta de que modificando la dieta y con
algtin suplemento se podia controlar la cantidad
de fenilalanina en sangre y por tanto se evitaba
el dafio secundario. Este descubrimiento fue
catalogado como un éxito de la medicina.

Pero siempre hay un pero.

sEstamos curados con la modificacion de
la dieta? ;Puedo decir que mi hijo/a ha dejado
de estar enfermo y estard sano? ;Ser enfermo o
estar enfermo?

La evidencia cientifica lamentablemente nos
informa de que aun en personas que controlan
bien sus niveles, presentan un perfil de altera-
cion cognitiva, conductual y social en compa-
racién con personas que no padecen el déficit
metabolico. Y es aqui, en donde la rehabilita-
cion como el titulo del articulo indica, puede
“hacer crecer” el funcionamiento humano en
personas que tengan una alteracion congénita
en su metabolismo.

El funcionamiento humano es un concepto
que se ha puesto muy de moda en los tltimos
afios, probablemente porque la dicotomia de
estar enfermo/sano ya no tiene sentido en un
mundo en donde las enfermedades agudas no
son las mas prevalentes. El funcionamiento
vendria a ser como lo que la persona hacey »
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» puede hacer a nivel indivi-

dual, familiar pero también

Probablemente a usted
lector, no le sera dificil ima-
ginarse como se podria sen-
tir en un nuevo trabajo, en
donde le invitan a la cena de

Cuando me
preguntaron si queria
participar en este
social. ndmero de la revista
como experta en
rehabilitacion...

...No pude evitar

rar el estado de los huesos
y también de los musculos.

En los hospitales gran-
des, los equipos de rehabi-
litacién estan constituidos
por un conjunto de profe-
sionales sanitarios como
fisioterapeutas, terapeutas

empresa y tiene que comen- acudir al Dr. Goo g le ocupacionales, neurop-

zar a rechazar alimentos.
Probablemente le aborde un
sentimiento de desasosiego
pensando en que tal vez sus
colegas piensen que es usted
un tiquismiquis de la comi-
day quizas pensar en todo
esto le haga decidir noira
la cena de empresa, cenas
en las que habitualmente son valiosas para crear
vinculos de trabajo, toma de decisiones etc...

Es por ello, que el funcionamiento, en este
sentido amplio a nivel biolégico, psicolégico
y social esta muy vinculado al concepto de
calidad de vida.

Los médicos rehabilitadores somos especia-
listas en el funcionamiento y nuestra funciéon
se basa en auxiliarlo (“hacer grande”) median-
te técnicas o terapias que mejoren la funcién
corporal, las estructuras, la actividad o la
participacion. Por ejemplo, podemos prescribir
determinadas ortesis o ayudas técnicas (férulas,
plantillas, caminadores, sillas...) en caso de que
haya debilidad o deformidades en el cuerpo,
podemos prescribir medicacion oral o infiltrar
toxina botulinica en los musculos que tengan
aumentado el tono por el dafo cerebral y asi
mejorar la marcha, el posicionamiento o el do-
lor debido a posturas mantenidas. Con la ayuda
del ecégrafo, podemos proponer infiltraciones
o bloqueos en caso de que haya dolor o limita-
ciones articulares. Podemos hacer estudios de
deglucién y disfagia. También solemos hacer
el estudio de deteccion precoz de osteoporosis
(baja calidad dsea) que las guias recomiendan
realizar en la adolescencia. El tratamiento de la
osteoroporosis es fundamentalmente farmaco-
légico, pero el entrenamiento fisico puede mejo-
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en busqueda
de inspiracion y
conocer el origen
del significado de
auxiliar.

sicdlogos, psicologos,
logopedas o trabajadores
sociales que de forma
coordinada e idealmente
con un objetivo comun
trabajan para mejorar
todas aquellas cuestiones
que puedan limitar el fun-
cionamiento humano.

Pero el funcionamiento no depende tinica-
mente de la propia persona sino también con el
entorno en donde vive. Ortega y Gasset ya decia
que yo soy yo y mis circunstancias, por ello, los
médicos rehabilitadores cuando evaluamos a un
paciente hemos de tener en cuenta no solo lo
que observamos en la consulta sino del entorno
del nifo o del adulto, de su personalidad, de sus
padres o familiares, de los amigos, de los com-
pafieros de clase o del trabajo, de los sistemas de
salud... Para asi tratar de identificar barreras y
promover facilitadores en cuanto al funciona-
miento.

La comunicacion es un aspecto funda-
mental en todo encuentro médico, pero en el
caso de las enfermedades minoritarias, por su
baja frecuencia, porque es frecuente el retraso
diagnostico, porque no todos los profesionales
son conocedores de la patologia, secuelas y
tratamientos, es necesario establecer un vinculo
intimo entre profesional y paciente para crear
un entorno tranquilo y que favorezca la adqui-
sicidn de conocimientos sobre la enfermedad,
disminuya el estrés o ansiedad que produce toda
enfermedad, y favorezca un empoderamiento
del paciente y su familia, porque a dia de hoy,
sabemos que un paciente empoderado tendra
un mejor control sobre su enfermedad y por
tanto tendrd una mejor calidad de vida. =
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AsocIACION DE NAVARRA

ste afio en Navarra estamos

de enhorabuena, por fin, des-

pués de tantos afios luchando

por ello, podemos decir que
todo el esfuerzo invertido ha merecido
la pena y que el cribado neonatal am-
pliado, hasta superar la treintena de
enfermedades detectadas, es ya una
realidad.

No ha sido un camino facil. Hasta
el afio 2021 Navarra se encontraba en
el furgén de cola de Espafia, situan-
dose entre las autonomias con criba-
dos méas pobres en sus objetivos de
deteccion precoz de metabolopatias y
otras enfermedades. Todo cambia en
2021 cuando el parlamento de Nava-
rra promulga la Ley Foral 10/2021 de
18 de Junio aprobando la ampliacion
del cribado neonatal para la detec-
cion de 21 nuevas enfermedades. Sin
embargo, no es hasta bien avanza-
do 2022 cuando podemos constatar
que esta ley es realmente puesta en
practica. https://www.boe.es/eli/es-nc/

f/2021/06/18/10.

Encontrarnos actualmente entre las
autonomias con un cribado neonatal
mas completo nos llena de satisfac-

cion, pero en ningln caso conside-
ramos que el objetivo esté cumplido.
Las enfermedades metabdlicas, como
todas las enfermedades raras, nece-
sitan que sus pacientes basen sus
relaciones en la union y solidaridad
entre todos ellos. Somos pocos y solo
la puesta en préctica de estos atri-
butos nos hace fuertes para seguir
avanzando. En Navarra queremos
ser solidarios con todos los pacientes
y potenciales pacientes de aquellas
autonomias que siguen sin tener un
cribado neonatal adecuado, por ello,
en coordinacion con los objetivos de la
Federacion espafiola, decidimos rea-
lizar un video divulgativo de los pro-
blemas metabdlicos y la realidad del
cribado neonatal en Espafia, denun-
ciando la vergonzosa injusticia que
supone la discriminacién en derechos
de los futuros neonatos metabélicos
seguln el lugar de Espafia en que ha-
yan nacido.

2022 también ha sido un afio de
reencuentros, el COVID impidi6 duran-
te dos afios nuestras jornadas de con-
vivencia anuales. Un fin de semana
en el que durante 3 dias convivimos

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS [45]| 2023

juntos en una casa rural. Tratamos
de cambiar cada afio el lugar elegido
dentro de la geografia Navarra, siem-
pre buscando grandes inmuebles
que nos puedan acoger a todos los
asociados y, sobre todo, que cuenten
con una enorme cocina donde Tere
Nonnato y Juan Angel Oviedo, fantas-
ticos cocineros y ya parte inseparable
de nuestra asociacién, puedan delei-
tarnos con esas nuevas y deliciosas
recetas que nos ayudan a “alegrar”
nuestras monodtonas dietas. Todos los
afios nos llevamos un sinfin de nue-
vas ideas para poner en préactica en
nuestras cocinas.

Durante el fin de semana hay cabi-
da para muchas actividades; talleres
de cocina, juegos por equipos pudien-
do fomentar la relacion entre nosotros,
visitas culturales por la zonay reunio-
nes con todo tipo de especialistas y co-
lectivos de interés para los asociados.
Este afio una de las reuniones desta-
cadas fue con el grupo Gerna (grupo
de enfermedades raras de Navarra)
donde nos explicaron cuales son sus
objetivos y como funcionan, animando-
nos a formar parte de ellos.

No queremos concluir sin
manifestar nuestro compromiso
para conseguir que en un futuro
préximo todos los neonatos fu-
turos tengan las mismas opor-
tunidades de deteccion precoz
de sus enfermedades, inde-
pendientemente de cual sea la
comunidad auténoma en la que
hayan nacido.

Desde Navarra os damos las
gracias y 0s animamos a seguir
luchando para conseguir nues-
tro objetivo comun. =
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convivencias

resentacion de la entidad:

La Asociacion de las Muco-

polisacaridosis y Sindromes

Relacionados -MPS-lisoso-
males Espafia- nace en 2003 desde
la Asociacion Sanfilippo Espafia, de-
hido a que el Fundador Jordi Cruz
tiene una hija con sindrome de Sanfi-
lippo llamada Sofia y a partir de aqui
comienza el trabajo en el movimiento
asociativo.

Esta entidad estd declarada de
Utilidad Publica por el Ministerio del
Interior. Y sus datos registrales asi
como su direccion y contacto son los
siguientes: (Estamos a vuestra dispo-
sicion).

- CIF: G-63282917

- C/ Anselm Clavé 1, 08787
La Pobla de Claramunt (Barcelona)

- Telf. Oficina: 93 804 09 59

- M6vil: 617 080 198

- Web: www.mpsesp.org

- Web Médica Acreditada

- E-mail: info@mpsesp.org /
gestion@mpsesp.org

- N° Registro Nacional : 171505

La Asociacion nace en el afio 2003
como Asociacion Sanfilippo Espafia.
En 2005 se convirtio en MPS Espafia
englobando a todas las enfermeda-
des dentro de las Mucopolisacarido-
sis y Sindromes Relacionados. Mas
tarde, en el afio 2009, se adhiere la
Enfermedad de Fabry. Actualmente y
desde 2017 la asociacion se ha con-
vertido en el referente en Espafia de
todas las enfermedades Lisosomales
con un total de 70 enfermedades.

La Asociacion MPS-Lisosomales
€S una organizacion sin animo de lu-

cro que trabaja dia a dia para apoyar
a las personas y familias que pade-
cen estas enfermedades, facilitar la
mejora de su calidad de vida y su
integracion social. La Asociacion pro-
mueve el conocimiento de estas pato-
logias minoritarias y la concienciacion
social.

MPS-Lisosomales Espafia es la
Unica entidad que trabaja para los
afectados por enfermedades lisoso-
males en su conjunto como las MPS,
Enfermedad de Fabry y Enfermedad
de Gaucher entre otras. Actualmente
tenemos un movimiento Asociativo
con cerca de 1500 socios y colabora-
dores a los que damos cobertura en
todo el territorio espafiol. Esta entidad
participa tanto en eventos Nacionales
como Internacionales.

La entidad esta representada por
un comité cientifico, un comité asesor
médico y la junta directiva formada
por padres afectados.

Los Objetivos de la Asociacién son:

Fomentar la investigacion cientifi-
ca sobre las causas, el desarrollo y
las terapias para las enfermedades
lisosomales.

« Asesorar, apoyar y dar informa-
cion a las familias afectadas.

« Promover el conocimiento de es-
tas enfermedades entre el personal
médico cientifico, los afectados y la
poblacién en general, organizando
seminarios, conferencias, congresos
y actos publicos.

« Ofrecer las ayudas necesarias
para la mejora de la calidad de vida
de los afectados y sus familias y con-
sequir su integracion social.
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« Sensibilizar a la sociedad sobre
los problemas de estas enfermeda-
des y de las necesidades de los en-
fermos y sus familias.

« Promocionar la prevencion, con-
cretamente aquellas medidas que
eviten la transmision genética.

Nuestra Junta Directiva y Direc-
cion de la Asociacion la forman:

Presidenta: Ana M2 Mendoza
Maestre. Vicepresidente: José Angel
Périz.Secretario: Ramon Falip. Vocal:
Manuel Fernandez.Director: Jordi
Cruz Villalba.

Trabajo en red

La asociacion MPS estd asocia-
da con las siguientes federaciones y
confederaciones con el objetivo de
disponer de los servicios y asesora-
mientos que éstas ofrecen a sus enti-
dades federadas y de ser més fuertes
para la sensibilizacion y apoyo de las
enfermedades raras:

« FEDER (Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras).

« FECAMM (Federacion Catalana
de Enfermedades minoritarias).

« COCEMFE (Confederacién Espa-
fiola de Personas con Discapacidad
Fisica y Organica).

« Federacion ECOM.

« MPS Europe. Entidad formada por
12 asociaciones MPS Europeas para
trabajar colectivamente en el interés
de la comunidad MPS.

Servicios y actividades que lleva a
cabo la Asociacion MPS

La asociacion MPS ofrece gratuita-
mente a los afectados los siguientes
Servicios:



AsoclAciON DE MPS-LisosoMALES

2020 Entidad beneficiaria

premios Pinnae.

2022 Premio AELMHU al
Mejor Proyecto de divul-
gacion, difusion y/o sensi
bilizacion sobre Enferme
dades Raras.

Aunque nuestra entidad
sigue trabajando por dar
visibilidad y apoyo a las
familias con las patologias
que representamos,

1. Informacion, Orientacion y Aten
cion Social.
2. Atencion psicoldgica.
3. Fisioterapia a domicilio, en la cli-
nica o en la piscina.
4. Logopedia.
5. Terapia equina.
6. Hogar MPS.
7. Atencion y ayuda a emergen-
cias sociales.
8. Asesoria en sexualidad y afecti
vidad.
9. Asesoria Juridica.
10. Informacion, difusion y sensibili-
zacion en la poblacion en general.

Actividades que realiza la
Asociacion:

La entidad lleva a cabo diferentes
Congresos y Jornadas cada afo:

« Actos de conmemoracién del Dia
Mundial de las MPS: 15 de mayo.

« Congreso Internacional Cientifico
Familiar MPS-lisosomales. Normal-
mente en Octubre de forma anual.

« Congreso Nacional Cientifico Fa-
miliar dedicado a la Enfermedad de
Fabry. (Junio)

« Congresos y conferencias dedi-
cados a Enfermedades Lisosomales
concretas. Durante todo el afio.

« Varios actos y campafias de sen-
sibilizacion.
Premios

MPS Espaiia tiene el honor de ha-
ber recibido los siguientes Premios:

2011 Premio INOCENTE
2012 Premio INOCENTE

2013 Finalista Premios FUNDACION
GLOBAL

2013 Premio TERRITORIOS
SOLIDARIOS 2013 32 edicién

2014 Finalista Premios INOCENTE
2015 Premio PAL SANOFI-GENZYME
2015 Finalista Premios INOCENTE

2016 MPS ESPANA
Mejor MPS del mundo

2016 Premio solidario del Seguro
SANTA LUCIA

2016 Premio TELVA SOLIDARIDAD

2016 Premio TERRITORIOS
SOLIDARIOS BBVA 42 edicion

2017 INOCENTE INOCENTE

2017 Premio TERRITORIOS
SOLIDARIOS BBVA 52 edicion

2018 Premio DGENES

2018 Premio FUNDACION SIN
BARRERAS
2018 Finalistas 2° Premios AELMHU
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nuestra gran mision es la

de acompafiar y promover
la investigacion por todo el
mundo. Llevamos mucho trabajo
y este afio 2023 cumplimos 20
afos de trabajo con varios hitos
conseguidos. Muchas de nuestras
patologias representadas tienen
una opcién terapéutica, otras
tienen varias. Nuestro mayor
éxito sera conseguir que estas
enfermedades se curen o
cronifiquen, e intentar normalizar
la situacion de los pacientes y sus
familias.

Ultimamente sefirméunacuerdo
con la Federacion de Metabdlicas
de Espafia para unificar esfuerzos
y ayudarnos ambas entidades a
dar mayor impacto y visibilidad
a la sociedad, asi como la de
promover estudios que puedan
ayudar al conocimiento y mejora
de la calidad de vida de los
pacientes.

Gracias por darnos  esta
oportunidad de compartir objetivos.

Un fuerte Abrazo. =

Jordi Cruz.
Director de la Asociacion
MPS-Lisosomales Espafia.

;ntros
adas
convivencias
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ste afio 2022 ha sido de nuevo
un afo intenso para la Asocia-
cion Fenilcetondricay OTM de
Galicia— ASFEGA con la orga-
nizacion de diversas actividades como
convivencias de familias, concursos
de recetas hipoproteicas, acciones en
centros educativos, diversos actos so-
lidarios... Destacamos las siguientes:

CONCURSO DE RECETAS BAJAS
EN PROTEINAS

Organizamos una edicion mas del
Concurso de Recetas Bajas en Protei-
nas para que nuestras familias asocia-
das nos enviasen sus mejores recetas
adaptadas a la dieta baja en proteinas.

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.

La participacion fue alta y recibi-
mos numerosas recetas. De platos
salados participaron las recetas: cro-
quetas de patata rellenas de brécoli y
queso, tortitas de calabacin, risotto de
champifiones, trampantojo de vieira,
coctel de gambas veganas, bocaditos
de verdura, brazo de gitano con cala-
bacin y jack fruit, berenjenas rellenas
de verduras y arroz. De platos dulces
se recibieron las recetas: roscon PKU,
bizcocho chocofresa, sushi de platano,
chulas de calabaza, bizcocho
de chocolate, tarta de flan con
nata, leche frita. Con todas es-
tas recetas se elaboro un rece-
tario digital que se compartio y
se envi6 a todos los asociados.

Todos los participantes reci-
bieron muestras de productos
bajos en proteinas y participa-
ron en el sorteo de un lote sor-
presa. Ademés hubo premios
para la mejor fotografia y para
la receta més original.

ACTOS SOLIDARIOS

Fueron varias las acciones solidarias
celebradas a iniciativa de distintos so-
cios y socias de nuestra asociacion que
tuvieron como beneficiaria a ASFEGA.
Aprovechamos para dar las gracias a
todos por su colaboracion y solidaridad.
Os contamos varios ejemplos:

o Galletas solidarias. Los alumnos
y alumnas de Secundaria del colegio
Eleven School de Vigo donaron el 10%
de sus ingresos con la venta, todos los
viernes, de galletas artesanales he-
chas por ellos mismos.

« Carrera simbdlica solidaria. El Ins-
tituto Urbano Lugris de Malpica, junto
con otros colegios, celebraron una ca-
rrera solidaria con el fin de recaudar
fondos que donaron a dos entidades,
siendo una de ellas ASFEGA. La orga-
nizacion corri6 a cargo del ANPA Orxei-
ra del instituto y colaboraron otras enti-
dades, instituciones y negocios locales.

« Recuerdos boda solidarios. Los
novios Aitor y Angela decidieron dar
en su boda un detalle solidario a sus
invitados y hacer una donacion a
ASFEGA.

« Crochet solidario. Con la venta de
articulos tejidos a mano por varias vo-
luntarias (broches, mufiequitas, llave-
ros...) se recaudaron fondos solidarios
para nuestra asociacion.
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ASFEGA

« Mercadillo solidario. Se celebro
DIVERSIARTE en Lugo, un mercadillo
solidario de entidades del ambito so-
cial, donde durante tres dias de diciem-
bre ASFEGA tuvo un puesto para infor-
mar de nuestra labor y vender articulos
solidarios, manualidades, loteria...

TALLERES DE SENSIBILIZACION
EN COLEGIOS

Impartimos en distintos cursos el ta-
ller SOMOS IGUALES, NOS ALIMEN-
TAMOS DIFERENTE, donde a través
de un breve relato y materiales didac-
ticos se dan a los nifios y nifias pautas
sobre los alimentos que una persona
PKU u OTM puede 0 no ingerir en su
dieta. A continuacion se les plantea
que dibujen una merienda metabdlica
para invitar a un amigo 0 amiga.

Se trata de que con actividades
adaptadas a las edades de los parti-
cipantes los nifios y nifias, que estan
en edades muy receptivas, conozcan
y tomen conciencia sobre las enferme-
dades metabdlicas hereditarias.

CONVIVENCIAS

« Convivencia de familias Se or-
ganizd una convivencia de familias
en una jornada de un dia del mes de
agosto en Casa da Silva en Oleiros (A
Corufia), préxima a la playa de Bastia-
gueiro.

En este dia los distintos miembros
de las familias asistentes estrechan la-
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zos de amistad entre si, se conocen y
reencuentran y se promueve asi, una
red de apoyo entre los asociados.

« Convivencia anual

En 2022 celebramos nuestra tradi-
cional convivencia anual de familias
de un fin de semana, llegando ya a
la edicién nimero treinta de este tipo
de eventos. Esta XXX Convivencia de
Enfermedades Metabdlicas tuvo lugar
en la Residencia de Tiempo Libre de
Carballifio en la provincia de Ourense,
los dias 18, 19 y 20 de noviembre, con
la colaboracion de la Xunta de Galicia.

Aestas convivencias acuden familias
metabdlicas de distintos puntos de Gali-
cia que pueden asf interrelacionarse de
forma directa, a la vez que se da una la-
bor didactica con conferencias, charlas
y ponencias por parte de expertos en
estas metabolopatias que proporcionan
informacion a las familias.

El sabado la inauguracion de la
Convivencia corrié a cargo de D. Ju-
lio Garcia Comesafia Conselleiro de
Sanidad de la Xunta de Galicia, que
menciond en su discurso que la Xunta
mejoraria la atencion a las enfermeda-
des raras con la incorporacion de tres
patologias méas al Programa Gallego
de Cribado Neonatal. Sefialé que Ga-
licia cuenta con una Estrategia en En-
fermedades Raras, que promueve el
abordaje integral de las mismas.

A continuacion comenzaron las dis-
tintas ponencias y mesas redondas

impartidas por varios miem-
bros del equipo médico de
la Unidad de Diagndstico y
Tratamiento de Enfermeda-
des Metabdlicas Congénitas
del Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago de
Compostela y por el Dr. Do-
mingo Gonzalez-Lamufio de
la Unidad de Nefrologia y Me-
tabolismo del Hospital Uni-
versitario Marqués de Valde-
cilla. También particip6 en esta ocasion
D? Janeris Romero Bolafio, Genética
Médica en Hospital Civil Nuevo Juan |
Mechaca de Guadalajara (México).

Fue un privilegio contar con estos
ponentes que nos ofrecieron ponen-
cias que resultaron muy interesantes
y con una gran acogida por parte del
publico. Se expusieron:

m Manejo de la Fenilcetonuria en
adolescentes y adultos jovenes.

m Ensayos clinicos en enfermeda-
des metabdlicas hereditarias. Hacia
dénde vamos.

m Ampliando el cribado neonatal en
Galicia.

m MESA REDONDA: Nutricién en
las enfermedades metabdlicas here-
ditarias.

« Genética y nutricion.

m Utilidad de la Triheptanoina en los
trastornos de la B-Oxidacion de acidos
grasos Y la deficiencia del transporta-
dor cerebral de glucosa GLUT-1. Posi-
bles utilizaciones en otras enfermeda-
des metabdlicas.

m Los errores innatos del metabo-
lismo, un modelo asistencial en la me-
dicina de precision.

Este afio también hubo la posibili-
dad de conectarse telematicamente
para participar en todas las charlas y
conferencias, por lo que aquellos que
no pudieron asistir de forma presen-
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cial a la Convivencia tuvieron la opcién
de conectarse desde sus hogares.
También se realizaron sesiones de
preguntas a los ponentes participan-
tes 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 diferentes pla-
tos elaborados por Teresa Nonnato,
restauradora especializada en dietas
bajas en proteinas, que afio a afio nos
sorprende con menls metabolicos
apetitosos y atractivos para estos dias
de convivencia.

En la jornada de tarde pudimos
asistir a la charla Como PKU Lophlex
puede ayudar a la adherencia a car-
go de Jorge Lago, representante de
Danone Nutricia. A continuacion tuvo
lugar una cata para valorar este nuevo
producto con una encuesta.

El domingo se destind a reuniones
de los asociados. En primer lugar se
realizé una reunion de jévenes PKU y
OTM, donde se traté todo lo relativo a
la juventud que se engloba en nues-
tra Asociacion. En segundo lugar se
celebr6 una Asamblea Extraordinaria
de socios y socias donde se renovd la
Junta Directiva y se abordaron diver-
sos temas de interés para las familias
de ASFEGA.

Las familias son unidades de cui-
dado y deben recibir apoyo sosteni-
do, personalizado y oportuno en esa
labor, por ello resulta importante para
ellas asistir a estas convivencias don-
de se les ofrecen recursos e informa-
cion. Cada afio son més los socios
y las socias que acuden a este tipo
de convivencias, que les permiten el
contacto directo entre las familias. Es
un punto de encuentro donde pueden
intercambiar experiencias, soluciones
a las dificultades del dia a dia y com-
partir suapoyo. =
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CIMET es una entidad

sin &nimo de lucro de

ambito nacional formada

por afectados, familiares y
amigos con Acidemia Metilmalonica
(MMA por sus siglas en inglés).
Constituida a comienzos de
2021 por los padres de los nifios
afectados por esta enfermedad
en todo el territorio nacional
que, decidieron formalizar la
relacion que ya tenian desde
hacia afios, a través de un
grupo de WhatsApp.

La Acidemia Metilmalénica
es un trastorno del metabolismo
de la proteina. Las proteinas no
se degradan correctamente y se
produce unaacumulaciéndeuna
sustancia toxica denominada
acido metilmalonico, en sangre,
orina y otros tejidos del cuerpo,
debido a unas mutaciones
heredadas en el gen mut.

Los pacientes afectados
por esta enfermedad deben
llevar una dieta estricta baja en
proteinas naturales (presentes
en todos los alimentos), ademas
para crecer correctamente,
necesitan una formula
especial y la administracion
de vitamina B12 y carnitina.
Los afectados pueden tener
problemas alimenticios, siendo
necesaria en ciertos casos la
alimentacion mediante sonda
0 botén gastrico, y tener otras
patologias  asociadas, tales
como: dafio renal, ocular,
hepético, neuroldgico...

En la actualidad la asociacion
tiene contabilizados 39 casos
a lo largo de todo el territorio
nacional.

Los cometidos clave de esta
asociacion son principalmente dos:
En primer lugar, humano: dando

apoyo entre afectados y familiares,
acompafiando en los procesos
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de la enfermedad, compartiendo
experiencias...

Y, en segundo lugar, cientifico:
potenciando la investigacion para
mejorar los tratamientos y la calidad
de vida de los afectados y
la deteccion temprana de la
MMA, a través de la prueba
del talon, en las comunidades
auténomas en las que ain no
se detecta.

En constante aprendizaje
y apoyo mutuo, actualmente
trabajamos para que todos
los afectados tengan acceso
gratuito a hidroxocobalamina
(B12) y para que la Acidemia
Metilmalonica sea detectada
a través del cribado neonatal
0 prueba del talon, en todas
las comunidades auténomas
espafiolas.

Destacan, entre sus eventos
solidarios, los torneos de padel
y las carreras con rifa benéfica,
anuales.

También estamos pendien-
tes de las novedades terapéuti-
cas en Acidemia Metilmaldnica.
Los recientes avances en tera-
pia génica han abierto la puerta
a un tratamiento curativo para
acidemia metilmalonica. Ac-
tualmente hay 5 laboratorios
investigando sobre la enfer-
medad con ensayos clinicos
iniciados en humanos que dan
esperanza a corto plazo y me-
dio plazo.

Para mas informacion o si
quieres ayudarnos, puedes en-
contrarnos en nuestra pagina
web:
www.acidemiametilmalonica.
com m




AsocIACION DE VALENCIA

AVAPKU

or fin llegé el momento en

que tras dos afios (2020 y

2021) sin realizar una convi-

vencia pudimos encontrarnos
y disfrutar de todo un fin de semana
juntos. Por tanto este afio ha sido el
primero postpandemia en compartir
todo un fin de semana entre los aso-
ciados (el afio pasado si que tuvimos
un encuentro para realizar la asam-
blea otofial) y esta ha supuesto la 352
convivencia de la AVAPKU. Esta con-
vivencia, realizada entre el viernes 23
de septiembre y el domingo 25, tuvi-
mos el placer de desarrollarla en uno
de los parajes méas bonitos a los que
hemos tenido oportunidad de asistir,
ya que tuvo lugar ni mas ni menos a
los pies del Penyagolosa “El Gegant
de Pedra’, una de las cimas mas ico-
nicas de la Comunidad Valenciana,
y més concretamente en el Mas de
Borras situado en la localidad castello-
nense de Villahermosa del Rio. No fue
un lugar desconocido para algunos de
nuestros asistentes ya que hace unos
15 afios ya tuvimos la oportunidad de
realizar una estancia en este lugar.
Esta convivencia supuso también la
primera cita importante para la nue-

va Junta Directiva, encabezada por
Sergio Orrios Palés como presidente
y Celeste Castellé Izquierdo como vi-
cepresidenta, que se encargaron de
la organizacion del evento. La jornada
del viernes se inici6 con la Primera edi-
cion del concurso de PkuOSTRES, en
la que los participantes dieron a probar
las elaboraciones que habian hecho
previamente. El sabado por la mafia-
na llegé uno de los puntos algidos de
esta convivencia, momento en el cual
se realizé un acto de donacion a dos
de nuestras invitadas (Lula y Mei) que
venian en representacién de la Fun-
dacio PKU, a las cuales se realiz un
donativo procedente de los diferentes

{

Hnitros

convi

eventos benéficos que la AVAPKU ha
ido promoviendo en los ultimos afios
en busca de conseguir ingresos para
destinarlos para el “Biosensor” que se
esta desarrollando en la actualidad. A
continuacion y como es habitual llegd
la Asamblea, en la cual se debatie-
ron diferentes temas concernientes
a nuestra Asociacion Valenciana. La
tarde del sabado, dado el enclave en
el que nos encontramos la dedicamos
a disfrutar de la naturaleza al aire li-
bre y a la realizacion de un circuito
multiaventura por los alrededores del
complejo. En la jornada dominical rea-
lizamos una ruta por camino y senda
forestal cercana al Mas de Borras pre-
via al momento de partida de cada
uno de los asistentes.

Agradecer desde aqui a todas las
personas que hicieron posible este
fin de semana y a todos los asisten-
tes, muchos de los cuales tuvieron
que hacer mas de 200 o 300 km
para poder llegar a este lugar y po-
der estar con nosotros.

jHasta el afio que viene! =

Pau Mifiana Ocampo, Secretario
AVAPKU

das

cias
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AsoclAcION DE MADRID
ASFEMA

na breve presentacion:

Mi nombre es David
Federico Gonzélez, soy res-
ponsable del banco de ali-

mentos de ASFEMA.

¢, Cuanto tiempo llevas trabajando en
asfema y cuales son tus responsabi-
lidades?

Llevo trabajando en ASFEMA des-
de Junio de 2018 (casi 5 afios ya)
Entre mis responsabilidades estan la
adquisicion y blsqueda de productos
aptos para el consumo de los asocia-
dos, la venta de dichos productos y la
atencion a todas las dudas y preguntas
que le puedan surgir a los usuarios de
nuestro banco de alimentos. También
realizo labores administrativas.

Antes de empezar trabajar en
ASFEMA ¢ has tenido conocimientos
de los errores innatos de metabolis-
mo? ¢,Qué piensas ahora de las per-
sonas que lo padecen y sus desafios?

Una de mis mejores amigas es Mar-
ta Suérez, a la que todos conocéis, y
desde el nacimiento de su hija Aitana
he tenido conocimiento de su enferme-
dad y de alguna de las implicaciones
que eso tiene, pero hasta que empe-
cé a trabajar en ASFEMA no he sido
plenamente consciente de lo que sig-
nificada padecer una enfermedad me-
tabdlica. Tenia una idea superficial y
gracias a este trabajo he podido cono-
cer mas a fondo las dificultades a las
que tiene que enfrentarse dia a dia.

Las enfermedades metabolicas ra-
ras son totalmente desconocidas para
los que no las sufrimos y en este tiem-
po he visto los retos a los que tanto
los afectados como sus familias se

enfrentan a diario. Algo que parece tan
sencillo como alimentarse se vuelve
un problema con el que lidiar a diario,
siempre pendientes de que comen,
cuanto comen, y como les puede afec-
tar si no se lleva una dieta adecuada.

¢,COmo te sientes en la asociacion?

Siento que pertenezco a una fami-
lia unida por una causa comun, hacer
mas facil la vida de los afectados. Fui
recibido con los brazos abiertos tanto
por parte de la direccién de la asocia-
cién como por los socios, que me han
ido contando sus experiencias e in-
quietudes pudiendo con ello aprender
y ser capaz de desarrollar mi labor de
forma mas eficiente y cercana.

¢ Cual es la parte mas bonita y la mas
dificil | de trabajar en una ONG?

Lo mas honito es saber que ayudo
ala gente, que con tu esfuerzo y dedi-
cacion un nifio va a ser un poquito mas
feliz cuando sabe que va a poder co-

padres como reconocen tu labor en la
blsqueda de alimentos aptos para sus
hijos, como unos padres, que llegan
con la desesperacion compresible al
enterarse de que sus hijos tienen una
enfermedad rara, encuentran un lugar
donde se les ayuda y se les proporcio-
na el apoyo y la empatia, que tan ne-
cesaria es, en uno de los momentos
més dificiles de sus vidas.

La parte més dificil de trabajar en
una ONG es la falta de recursos, sa-
ber que podrias hacer mas si tuvieras
mas medios econdmicos, mas apoyo
de las instituciones, y no puedes es
frustrante.

¢Por qué un banco de alimentos
es tan importante en la vida de la
asociacion?

Intentamos que nuestros asociados
y todas las personas que se acerque
a nuestro local tengan la mayor dispo-
nibilidad de productos posibles para
poder tener una dieta variada y ade-

mer algo variado y atractivo, ver alos | cuada a sus necesidades. Nuestra »
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AsoclAciON DE MADRID

> funcion es traer al banco de alimentos

todos los productos que puedan servir
a esta labor.

Desde ASFEMA y su banco de ali-
mentos, uno de nuestros principales
cometidos es buscar en todas partes
los productos mas adecuados para
que las familias no tengan que nave-
gar entre distintos proveedores para
conseguir sus alimentos y dar el precio
mas ajustado teniendo en cuenta que
este tipo de alimentacion es especial-
mente cara. Luchar con proveedores
y fabricantes para que sigan generan-
do nuevos productos para aumentar
nuestro catalogo.

¢ Qué productos han sido un exitazo
absoluto en la asociacion?

Los productos de ALECARAN, las
salchichas de HUBER, la harina de
LOPROFIN son de los productos que
mas éxito tienen entre los asociados,
unos por su facilidad de preparacion y
otros por su versatilidad.

¢ Qué mejoras introducirias en la
gestion de la comida baja en protei-
nas para mejoras la calidad de la vida
de la gente?

Variedad, calidad y precio. Mejo-
rando estos factores conseguiriamos
hacerla vida més facil a todos.

CAMPAMENTO METABOLICO

e llamo Aitana, tengo 16
afos y tengo fenilcetonuria.
Desde los 9 afios he asis-
tido a campamentos meta-
bélicos, y a todos los que he asistido
me ha encantado ir. Es increible lo a
gusto que te puedes llegar a sentir
cONn unas cuantas personas y mas,
personas que te entienden y pasan
por lo mismo que ti. Es como sentir-
se “normal” durante una semana, Y,
tienes la sensacion de que ya no eres
‘rara” con tu vida diaria. Al menos los
campamentos es lo que a mi me hace
pensar. Estar con gente que me en-
tiende y poder hablar con ellos sobre
las complicaciones que puede tener
nuestras enfermedades, me ayuda un
monton. Es como tener otra familia.

En el primer campamento, como he
dicho antes, tenia 9 afios. Era muy pe-
quefiita. Este campamento se hizo en
un pueblo de Huesca llamado Jaca.
Es cierto que yo estaba lejos de casa

dado que yo vivo en Madrid, pero re-
cuerdo ese campamento con mucho
amor. Los monitores, las actividades
que nos preparaban, la piscina...

Desde ese, repeti todos los afios
que se hicieron campamentos. Los si-
guientes se hicieron en la sierra de Ma-
drid, en Cercedilla un par de veces y la
Ultima, que ha sido este 2022, en Los
Molinos. Alli ya han venido mas nifios,
y todos los nuevos estuvieron en de
acuerdo en que fue una pasada, y vie-
ron que, si que vale la pena ir, aunque
para algunos si que sea un viaje largo.

Lo Unico malo de los campamentos
es el final, cuando nos tenemos que
despedir debido a que es un campa-
mento de toda Espafia y cada uno
viene de una Comunidad Auténoma
distinta, por ejemplo, viene gente del
Pais Vasco, de Andalucia, de Catalu-
fia... Y, sin duda alguna, lo que mas
cuesta es la despedida en la que aca-
bamos todos en un mar de lagrimas.
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Como ya he mencionado existe
poca oferta de productos bajos en pro-
teinas y si a eso le sumamos su alto
precio tenemos los principales incon-
venientes a los que debemos enfren-
tarnos.

Ayudas a la alimentacion por parte
de las instituciones publicas y mayor
implicacion de los fabricantes y dis-
tribuidores  de estos productos, son
necesarias y desde ASFEMA y la
FEEMH se trabaja para poder mejorar
todos estos factores y conseguir que
enfrentarse a esta enfermedad sea un
poco mas facil. =

Con esto dicho, animo a todos los
nifios de Espafia a que vengan a los
campamentos metabdlicos, se lo van
a pasar muy bien, y la comida es una
delicia, y les va a ayudar mucho estar
con gente que pasen por lo mismo que
pasan ellos, que es el fin con el que se
hacen estos encuentros. =

entros
adas
conzivencias
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uestra familia sigue crecien-

do y en 2022 hemos llegado

a contactar a 87 afectados

con aciduria glutérica tipo 1
y 2 de toda Espafia Una de nuestras
primeras acciones del 2022 fue la rea-
lizacion de una encuesta de necesida-
des en la que basar nuestras siguien-
tes acciones.

Basandonos en los resultados reco-
gidos, durante este afio hemos aumen-
tado los recursos para las familias. De-
bido al bajo nimero de encuestados
que refieren necesitar terapia grupal,
no hemos realizado una nueva edicion
del “Grupo de ayuda de familias”.

Gracias a un convenio de colabo-
racion contamos con una psicologa
que cubre la importante necesidad
de apoyo psicolégico. Complementa-
do con la labor de nuestro trabajador
social voluntario, que supone un gran
refuerzo para la presentacion de la do-
cumentacion de las ayudas, discapaci-
dad, reduccion de jornada por hijo con
enfermedad grave, dependencia etc

Hemos ampliado los documentos
del Servicio de Informacion y Orienta-
cion dirigidos al diagndstico, videote-
ca, bibliografia, ayudas sociales, ayu-
das a la discapacidad... que podemos
encontrar en la web.

Para facilitar el avance en todos
los aspectos de la alimentacion res-
tringida en lisina, hemos realizado
diferentes proyectos:

* Junto a FEEHM realizamos vi-
deos sobre la alimentacion comple-
mentaria, régimen de emergencia y
etiquetado nutricional.

» Hemos participado en una con-
vocatoria de ayudas para la actua-
lizacion de la app www.dietagal.es,
pendiente de resolucion.

« Gracias a nuestra sucursal ban-
caria hemos elaborado una docu-
mentacion y mantel metabdlico para
la dieta restringida en lisina y alta en
calorias. En proceso de envio a los
hospitales.

« Difusion del folleto “Meriendas y
desayunos con GA1 Anamix Junior”
realizado junto a Nutricia y la colabo-
racion de 11 familias que realizaron
la cata de las recetas.

« Elaboracién de un QR para el
acceso rapido a toda la informacion
para la atencion en urgencias.

Sin duda, los momentos de mayor
interés durante el afio son las dife-
rentes campafas, jornadas y eventos
benéficos. Para el Dia de las Enfer-
medades Raras realizamos de nuevo
difusion entre las instituciones publicas
y privadas, también en redes sociales.
Y el gran cierre de campafia fue la en-
trevista a Paqui Rubio en Radio COPE
para visibilizar nuestra enfermedad y
problemética, donde salié a brillar su
gran fuerza, emotividad e ilusion. Para
poder consultar todos los
audios y entrevistas como
la de Paqui, hemos creado
un Podcast en spotify “Pod-
cast Asociacion familias GA”.
Como cada afio contamos
con el Torneo de Basket de
Veteranas de la Asociacion
A2T, en el que estuvimos
acompafiados por Martin,
Diego, Judit y Alanis, que
hicieron entrega de las me-
dallas y trofeos del concurso
de tiros de los mas jovenes.
Nuestra escritora favorita
y mama de la asociacion,
Karina, nos firm¢ durante el
evento los ejemplares de su
libro de poesia.
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ENTREVISTAAPAQUI RUBIO

Asociacion Nacional GAly 2

Durante el mes de abril tuvo lugar
la | Jornada para jovenes y adultos
con GAL junto a los profesionales de
Sant Joan de Deu y el Clinic de Bar-
celona. Nuestros anfitriones, Elisabeth
y Vincent, hicieron inolvidable este
fin de semana en el Hotel Campani-
le, entre confidencias, risas, llantos y
una profunda sensacion de unidad y
pertenencia de los jovenes. Ha sido
la primera jornada que tuvo caracter
mixto (presencial y on line) en que
inauguramos el Grupo de Apoyo de
jovenes junto a la psicologa Miriam
Lara que ha sido imprescindible para
este proceso de union. Ya realizamos
una segunda reunion on line en la que
hablamos de los recursos de apoyo y
educativos para la formacion y el paso
de etapas educativas para los padres-
cuidadores, y una tercera reunion con
los jovenes a principios de Noviembre.

En Abril participamos en las Jorna-
das de ALER y COCEMFE Ledn, sien-
do los mediadores de la ponencia del
Dr. Carlos Alcalde del Rio Hortega de




JORNADA EN BARCELONA

cuentros
jornadas
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Valladolid “Enfermedades de cribado
neonatal metabolico. Presente y futuro
en la Comunidad de Castillay Ledn”.

Gracias a la Fundacion Merck reci-
biremos una subvencion para realizar
un proyecto de visibilizacion durante
el primer semestre de 2023 en varios
centros educativos sobre las enfer-
medades raras en general y nuestras

ATENCION MULTIDISCIPLINAR 30% de los afectados encuestados enfermedades en particular, para los
40% tienen que desplazarse a otra lleva o ha llevado sonda naso estudiantes de primaria.
provincia 0 Comunidad Auté- gastrica/boton gastrico. De nuevo en la Convocatoria de la
noma. CUIDADOR PRINCIPAL Fundacion Mutua Madrilefia, hemos re-
75% tiene dificultades para el 80% la cuidadora principal es lamadre.| | cibido una pequefia ayuda para repartir
desplazamiento. 100% se han sentido desbordados, entre las 7 familias participantes en el
70% refie-ren haber TECIbldO la infor- en ingresos y por la presi(’)n Proyecto IMPULSO 2022, al que se
macion y seguimiento adecua sobre el cuidador. unira todo lo recaudado en la campafia
T , 50% tiene mas personas asucargo, | ge Navidad 2022-23 de la Asociacion.
30% la atencion podria ser mas ade- y siente que no cumple con sus . o
cuada o no estan siendo Segui_ ObligaCioneS diarias. La |nveSt|gaC|0n es nuestra es-
dos por un especialista. peranza y futuro, por ello, una parte

URGENCIAS-INGRESOS

60% mayor problema son las técnicas
invasivas, principalmente las vias.

esencial de nuestro trabajo se ha
centrado en facilitar el contacto entre
) nues.tras familias.. _ 550 se siente escuchado por el las familias e investigadores en el pro-
80% cop3|dera.r? esencial en el equi- e yecto neurocognitivo que iniciamos en
po: rehabilitacion y psicologia. 2020. Durante el primer semestre del
TERAPIA PSICOLOGICA NECESIDAD DE APOYO afio se realizaron la mayoria de valo-

2 familias han referido necesitar 25% _necesnarlan apoyo durante raciones neuropsicoldgicas cerrando
ingresos de forma puntual.

65% cuentan con nutricionista, figura
valorada como esencial por

terapia grupal. 5% necesitarian mucha ayuda, la p,)r.irr.]era parte del proyecto, y tras el
TRABAJADOR SOCIAL 20% precisaria ayuda en domicilio, analisis de. resultado,s se han reda,c-
AYUDAS SOCIALES 13% solicitarfa el servicio de respiro tado los primeros articulos que seran
80% quiere recibir actualizaciones familiar si pudiéramos conseguir publicados proximamente. Durante el
sobre las ayudas sociales. esta ayuda. 2023 se reanudaran las valoraciones
DIETA PETICIONES DE LAS FAMILIAS y continuarél el registro Nacional de
55% problematica en el régimen Trucos, recetas para la dieta y aciduria Glutarica tipo 1y 2.
de emergencia y en cumplir con régimen de emergencia Realiza- Albert Carbonell y Montse Ofids
las calorias prescritas. cion de una jornada presencial. han sido nuestros mediadores con los
COMENTARIOS profesionales del proyecto CHARLIE,
“Una de las cosas que yo me he planteado, es quien se haria cargo de mi hijo exponiendo nuestras necesidades y
en el caso de que a mi me pasara algo, mas que necesitar apoyo cuando él dandonos voz durante la jornada en
esta malo, seria algin sistema para apoyar a familiar que se hiciera cargo o Barcelona presidida por la investiga-
al propio afectado. En mi caso nadie toma la responsabilidad porque siempre dora Cristina Fillat, que tuvo lugar tras
estoy yo, pero si fuera necesario les faltaria esa practica de no hacerlo nunca la publicacién de la Il Revision de las

y como cuidadora estaria mas tranquila con alguien donde poderse apoyar
en cualquier momento.”

Recomendaciones Internacionales
para GAl. =
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AsoclAciON DE CoLoOMBIA
ACPEIM

ituacion Legal

En Colombia existe la Ley

1392 del afio 2010 que ga-

rantiza la proteccion social
por parte del Estado Colombiano a la
poblacién que padece de enfermeda-
des huérfanas o raras, entre las que se
encuentran también los errores innatos
del metabolismo. Fundamentalmente
se hace referencia a aquellas enfer-
medades cronicas y debilitantes, de
naturaleza grave hasta el punto de que
amenazan la vida y cuya prevalencia
bordea 1 de cada 5000 personas. Esta
ley se logré por la fuerte presion de
grupos cientificos, médicos y socieda-
des de pacientes.

También contamos con la Ley
1980 que fue aprobada el 26 de ju-
lio del 2019. Esta ley tiene por ob-
jeto regular y ampliar la practica
del tamizaje neonatal en Colombia
mediante la deteccién temprana de
ceguera y sordera congénitas, la utili-
zacion, almacenamiento y disposicion
de la muestra de sangre del recién
nacido para detectar tempranamente
los errores congénitos del metabo-
lismo, asi como enfermedades que
puedan deteriorar la calidad de vida
de las personas y otras alteraciones
congénitas objeto de tamizaje que ge-

neran enfermedades cuyo diagndstico
temprano permite evitar su progresion,
secuelas y discapacidad o modificar la
calidad o expectativa de vida.

La realidad del cribado neonatal

Los primeros E.|.M. que se tamizaran
son galactosemia y fenilcetonuria cuando
se implemente el tamizaje neonatal a ni-
vel nacional y obligatorio. La necesidad
de implementar tamizacion ampliada y
masiva con el objetivo de confirmar los
diagnosticos de los Errores Innatos del
Metabolismo méas y asi poder detectarlos
a tiempo y mejorar la calidad de vida de
los pacientes con el tratamiento tempra-
no y oportuno. En Colombia hay un equi-
po de tamizacién ampliada localizado en
la ciudad de Cali.

En Colombia contamos con institu-
ciones donde se pueden realizar las
pruebas para aminodcidos, &cidos or-
ganicos, carbohidratos, lipidos, acido
Urico, mucopolisacéridos y otros para
el diagnostico oportuno de estas pa-
tologias, pero las trabas que algunas
EPS (Entidades prestadoras de Salud)
colocan para el diagnostico y tratamien-
to integral hacen que los pacientes se
deterioren en algunos casos.

Las acidurias glutérica tipo I, tipo
II, la piroglutdmica y la 3 OH, 3 metil-
glutérica son los primeros casos que
se reportan en
Colombia de
E.LM. Las zo-
nas con mayor
prevalencia
de los erro-
res innatos de
metabolismo
son Antioquia,
Valle, Cauca,
Costa Atlantica
y Bogota.
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Instituciones

El Instituto de Errores Innatos del
Metabolismo de La Javeriana se enfoca
en la investigacion, docencia y apoyo
diagnéstico de los Errores Innatos del
Metabolismo (EIM). Ademas cuentan
con una La Clinica de Errores Innatos
del Metabolismo, con un grupo inter-
disciplinario, localizada en la ciudad
de Bogota. En diferentes ciudades de
Colombia como Bucaramanga, Cali o
Cartagena entre otras ya hay grupos de
enfermedades huérfanas, En este sen-
tido, contamos con el Hospital Pablo
Tobdn Uribe localizado en la ciudad de
Medellin. Son ellos quienes apoyan a
pacientes y familias diagnosticadas con
E.LMy enfermedades raras.

Oftro tipo de instituciones son aso-
ciaciones y el movimiento civil. La Aso-
ciacion Colombiana de Pacientes con
Errores Innatos del Metabolismo (AC-
PEIM) es una institucién sin &nimo de
lucro que apoya a las pacientes, fami-
lias y profesionales salud que padecen
E.lLM, sensibilizando y concientizando
en estas patologias.

Retos

El diagnostico tardio en enfermeda-
des raras es una problematica a nivel
nacional y mundial, debido a la falta de
conocimiento de los profesionales de la
salud. A esto hay que sumarle la falta
de politicas publicas que garanticen
protocolos a nivel institucional y desde
el mismo Ministerio de Salud para dis-
minuir las fatales consecuencias en la
infancia y la nifiez del pais. Por este
motivo es de vital importancia lograr
que los profesionales de la salud se
familiaricen y entiendan lo valioso de
un diagndstico diferencial oportuno de
estas enfermedades, el adecuado ma-

nejo farmacoldgico, psicosocial y nutri-  »



AsoclAcION DE CoLOMBIA

» cional para mejorar la calidad de vida

y garantizar desarrollo adecuado de
los pacientes diagnosticados. Por esta
razon la asociacion trata de ensefiar a
nivel nacional sobre estas patologias,
gracias a la virtualidad hemos logrado
llegar a muchos rincones de Colombia.

La asociacién cuenta con un gran
grupo de profesionales que nos apoyan
a logran estabilidad en los pacientes,
también apoyamos el diagndstico opor-
tuno de estas patologias para evitar

{

Hnitros

convi

dafios neuroldgicos, nuestras nutricio-
nistas cuentan con un amplio conoci-
miento sobre E.I.M.

Luchamos por tratamientos integra-
les para nuestros pacientes, porque sa-
bemos la importancia de un tratamiento
integral farmacoldgico y nutricional
para estas patologias. En este sentido,
cabe destacar que las dificultades que
a veces tienen los pacientes en Colom-
bia es no tener diversidad de productos
alimentario para sus patologias. =

AsocIACION DE CASTILLA-LEON

das

cias

ras el afio 2021 en el cual si
pudimos reunirnos, pero con
muchas limitaciones por la
situacion que habia, este afio
2022 pudimos hacerlo de manera mas
normal. Lo hicimos en 2 convivencias
(una con socios PKUs y la otra para
todos los socios), ademéas de hacer
una comida de navidad en diciembre.

La primera convivencia que hicimos
fue en febrero a la que, por primera vez,
solo fuimos los PKUs con la idea de que
pudiéramos contarnos experiencias del
dia a dia, las cuales nos pueden pasar
a todos, y también para conocernos
mejor y poder hacer luego otros planes.
Se celebré en un pequefio pueblo de
Burgos, durante tres dias, donde el fin
principal era colaborar todos para po-
ner en comun recetas, cocinar y elabo-
rar nuestras propias comidas. También
aprovechamos para jugar algin partidi-
llo en una zona deportiva que tenian en
el pueblo, jugamos a juegos de mesa
por grupos y por la noche hicimos un
torneo de futbolin. Nuestro ultimo dia lo
dedicamos a realizar una pequefia ruta

entre montafias y después de la comida
nos despedimos de ese estupendo fin
de semana.

La segunda convivencia tuvo lugar
en un pequefio pueblo de Avila, un
fin de semana de septiembre. A esta
convivencia podian asistir todos los
S0CioS.

En este fin de semana se realizaron
varias actividades, entre ellas: una ruta
guiada en buggies donde nos ensefia-
ron un pequefio lago con vistas a Gre-
dos y también nos ensefiaron un recinto
en el cual se entrenan a muchas aguilas.

Otra de las actividades fue una ruta
guiada a caballo por la montafia donde
se podia observar una gran vista du-
rante la ruta.

Y la Gltima actividad que se realizd
fue para las personas que no podian
hacer ninguna de las dos actividades
anteriores, fue una ruta a pie en el pro-
pio pueblo donde nos alojabamos.

Aspkucyl también asistio al con-
greso de la ESPKU en Sevilla donde
se hablaron temas muy interesantes
sobre los origenes y los avances cien-

tificos, tanto de medicamentos como
de genética, referentes a la PKU. Tam-
bién estuvieron los representantes de
varias marcas comerciales para dar
a conocer sus distintos productos, de
preparados y de comida dietética.

Ademas de estas tres reuniones en
diciembre de este afio realizaremos
una Ultima reunién que consistira en
una comida de navidad en un restau-
rante de Valladolid donde despedire-
mos el afio 2022 junto a Papé Noel. =
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convivenci@

encuentros

jornadds™

esde el comienzo de su anda-

dura, la Federacion Espafiola

de Enfermedades Metaboli-

cas Hereditarias (FEEMH) ha
tenido como uno de sus objetivos con-
tar con expertos en estas afectaciones
para que puedan asesorar y aclarar
cuestiones que nos planteamos a dia-
rio las familias que convivimos con las
distintas metabolopatias. Para ello la
directiva de la Federacion designd un
grupo de trabajo integrado por Helena
Carpio, Agata Bak, Francisco Aguilar y
Mei Garcia para que diera forma a este
propasito.

Desde el primer contacto, teniamos
claro que la representacion de estos
expertos deberia contemplar las princi-
pales disciplinas que tratan directamen-
te a nuestros afectados, es decir, desde
la atencién médica, dietética, psicologi-
ca, neuronal, investigadora, etc. y que
por supuesto intentariamos que fuera
del maximo nivel y reputacion.

Al contactar con los especialistas
que considerdbamos encajaban con
el perfil establecido, ninguno dudé en
prestarnos su colaboracion, suscribie-
ron nuestra iniciativa y aceptaron una
reunion que estableciera de alguna
manera las lineas de actuacion que
debiamos de llevar.

Elpasadodia18de MARZO de 2021,
tuvo lugar la constitucion oficial del co-
mité de expertos asesores en enferme-
dades metabdlicas con facultativos de
maximo prestigio que se han ofrecido
para colaborar con la Federacion Espa-
fiola de Enfermedades Metabdlicas He-
reditarias (FEEMH) en su andadura de
atencion a los afectados y familiares de
las distintas Metabolopatias a las que
representamos.

La propuesta de la Federacion para
esta primera reunion, que da inicio a

FEEMH

Comité CIENTIFICO

esta nueva andadura, se baso en los
siguientes puntos:

1 - Constitucion oficial del consejo
asesor de enfermedades metabdlicas.

2 - Valoracion de la prioridad o no
de los afectados en la vacunacion de
COVID 19.

3 - Necesidad de establecer el equi-
po multidisciplinar basico metabdlico.

4 - Unificacion de los tratamientos en
el territorio nacional.

5 - Reconocimiento de la especiali-
dad relacionada con los ECM.

6 - Reclamar la unificacion a maxi-
mos del cribado neonatal en todo el
territorio nacional.

7 - Apoyo para que los productos
bajos en proteinas se consideren
dietoterapicos.

8 - Reconocimiento del papel de las
asociaciones en el apoyo de los enfer-
mos metabdlicos.

Debido a la situacion de pandemia
COVID, este encuentro tuvo lugar de
modo telematico, no siendo ello dbi-
ce para que existiera una perfecta
conexion entre los participantes y se
trazaran los objetivos gque nos atafien
a todos. Estos objetivos estan adin por
terminar de concretar, pues lo apunta-
do anteriormente solo fue un avance
de apertura a una colaboracion que ya
sabiamos que seria muy fructifera.

Desde La Federacion de Enfer-
medades Metabolicas Hereditarias,
agradecemos inmensamente el inte-
rés mostrado por todas las personas
expertas que han accedido a aseso-
rarnos compartiendo con nosotros sus
conocimientos y han dado su apoyo a
este proyecto:

- Angels Garcia Cazorla
(Sant Joan de Déu)
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Federacidn Espafiola de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias

- Belén Pérez Gonzélez (CEDEM)
- Amaya Bélanger Quintana
(Ramon y Cajal)
- Natalia Egea Castillo
(Sant Joan de Déu)
- Eva Venegas Moreno

(Virgen del Rocio)

- Maria de Tall6 Forga Visa

(Hospital Clinic)

- Montserrat Morales Conejo

(12 de Octubre)

- Carmen Delgado Pecellin

(Virgen del Rocio)

- Antonia Ribes Rubio
(Hospital Clinic)

- Mireia del Toro Riera
(H. Vall d’Hebron)

- Maria Luz Couce Pico
(Hospital Clinico Universitario
de Santiago)

- Domingo Gonzélez Lamufio
(H. U. Marqués de Valdecilla,
Presidente de la AECOM)

- Maria bueno Delgado
(H. U. Virgen del Rocio)

- Javier Blasco Alonso,

(Hospital Regional Universitario

de Mélaga)

Precisamente con el inicio de la
Pandemia del coronavirus y con todas
las dudas que surgieron en cuanto
a la vacunacion en general y de los
metabolicos en particular, el Comité
de Expertos nos resolvieron todas las
preguntas que teniamos al respecto,
recomendando la vacunacion.

Mas adelante, con el inicio de la
guerra en Ucrania y la llegada de re-
fugiados a nuestro pais, nos dieron
las pautas correctas a seguir para
que todos los refugiados con un ECM
pudieran ser atendidos en todas sus
necesidades, tanto médicas como die-
toterdpicas. =



DIETAS

Concurso de Tapas de la FEEMH

NOA ARISTONDO

RECETAS

INGREDIENTES

* 1 Berenjena

« 1 Calabacin

* 1 Cebolleta

* 1 Zanahoria

* 4 Tomates cherry
* 4 Setas

ELABORACION

1. Lavamos las verduras y cortamos en rodajas
de medio centimetro de ancho la berenjenay el
calabacin y la patata.

2. Untamos una fuente de horno con unas gotas
de aceite de oliva y colocamos las rodajas de las
verduras y el pimiento cortados en tiras, sazonamos
e introducimos al horno a 200°, 15 minutos mas o
menos.

3. Mientras echamos unas gotas de aceite en un
cazo que pondremos a fuego medio.

4. Pelamos la zanahoria y la cebolleta.

5. Rallamos la zanahoria y cortamos en rodajas
muy finas la cebolleta.

6. Echamos en el cazo junto con una pizca de
azlcar y otra de sal, removemos y tapamos y deja-
mos gue se poche a fuego lento 10 minutos.

* 1 Patata

» Aceitede oliva
 Azucar blanco un pizca
 Sal

* Pimienta

M. NIEVES UBEDA

7. Saltea-
mos las setas
salpimentadas
en una sartén
un par de minu-
tos, sacamo y
reservamos.

8. Sacamos
las verduras del
horno y monta-
maos el pincho.

9. Primero
una rodaja de
berenjena, luego una de calabacin, otra de berenjena,
una rodaja de patata y una de seta, para terminarcon
una tira de pimiento. Pinchamos con un palo de bro-
cheta cortado a la mitad al que habremos insertado
un tomate Cherry en el medio de cada pincho.

10. Repartimos una cucharada de zanahoria y
cebolleta por cada pincho y terminamos rociando por
encima con un hilo del aceite de asar las verduras.

11. Servimos.

INGREDIENTES

» 300 g de Repollo cortado en
tiras finas

» 100 g de Zanahoria rallada

* 100 g de Cebolla picada

ELABORACION

* Se sofrie la cebolla y se agrega la zanahoria y
el repollo.

» Se afade un poco de cofiac y se sigue
removiendo, dejando que se evapore el alcohol.

* En otra sartén, sin aceite, se pone el beicon
ysefrie en su propia grasa.

Cuando la verdura esté hecha, se afiade el
aceite que ha soltado el beicon y se mezcla para
que coja el sabor.

PREPARACION DE LOS TRIANGULOS:
» Se cortan tiras de la masa Brick de unos 10cm.

* En cada una, se pone unos 25g de la verdura y
un trocito de beicon(unos 2g).

* Se pliega cada tira doblando un pico y formando
un triangulo.

* Para sellar los se usa Margarina derretida en el
microondas.

» 20 g de Beicon

» Masa Brick( o Pasta Filo)
» Margarina

* Aceite y Sal

PREPARACION

* Una vez estan todos
los triangulos, se colocan
sobre una bandeja.

 Se precalienta el horno
a 180°.

* Se pintan con la
margarina derretida y se meten en el horno.
» Se espera unos 10 minutos vy listo.

Valor nutricional

. . Energia | Proteinas (g) - Valor B
Ingredientes Cantidad| (kcal) Bajo Alto
Repollo 300 g 84 4,2 -
Zanahoria 100 g 42 1,2 -
Cebolla 100 g 47 1,4 -
Beicon La Selva 209 58,6 - &
Margarina Tulipan 50 g 269,5 0,25 -
Masa Brick Carrefour 90 g 220,5 4,41 -
Aceite 100 ml 900 - =
TOTAL para 16216 | 11,46 3
14 triangulos
TOTAL para 1 triangulo 115,8 0,82 0,21
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DIETAS Concurso de Tapas de la FEEMH
Tacos

GANADORA

120040 ¢ Ce lechuga

con langostinos veganos crujientes, maiz y mayonesa

INGREDIENTES PARA TRES TAPAS: - Una pizca de sal i
-3 hoias d llos de lech - Pan rallado bajo en proteinas
jas de cogollos de lechuga
- 3 langostinos veganos (vegannutrition) ELABORACION

- 10gr de maiz dulce

- 1 rama de cebollino

- Mayonesa para decorar

- Aceite de girasol para freir los langostinos

- En un bol preparamos el rebozado afiadiendo
la leche, la maicena y la pizca de sal. Remover muy
bien para que se integren todos los ingredientes.

- En otro bol ponemos el pan rallado bajo en

Para el rebozado de los langostinos: proteinas.
- 50 ml de leche baja en proteinas (yo sanavi) - Cogemos los langostinos y lo pasamos por el
- 10 gr de maicena preparado y a continuacién por el pan rallado. >

Pan Brioche Aproteico

con loprofin

SONIA CARRASCOQO soniarecetaspku.blogspot.com

El pan brioche es un pan enriquecido con mantequilla, azticar y yemas de
huevo, de ahi ese ligero color amarillento en su miga. Truco para que nuestro pan
brioche sin yemas tenga ese color: utilizar una pizquita muy pequefa de colorante
amarillo en polvo, que no aporta nada de sabor pero si un tono muy parecido.

Ojo, no sirve el azafran en polvo o el preparado para paellas que lleva azafran.
Esto si que tiene sabor y no podemos utilizarlo en esta receta.

Otra aclaracion, este pan brioche esta calculado para hacerlo con harina Loprofin mix preparado panifica-
ble. Si se sustituye por otra marca de harina aproteica o alguna sin gluten baja en proteinas, lo mas probable
es que no se obtengan los mismos resultados.

INGREDIENTES

Para un brioche de 10 rebanadas aprox. - 1 cucharadita (6 gr) de sustituto de huevo,

(molde rectangular tipo pluncake o alguno yo EGG REPLACER de Loprofin
especifico para pan de molde de 11x20) -1 pizca de sal (3 gr)

- 175 ml de sustituto de leche aproteica,

yo PROZERO - unqs 90—109 gr de azlcar blan'co '
-5 gr de levadura seca de panaderia - 1 pizca minima de colorante alimentario en polvo
(Prot.Alto Valor) - 50 gr de mantequilla sin sal casi derretida
- 250 gr de harina aproteica Loprofin mix - 1 cucharada de mantequilla + 1 cucharada de
preparado panificable azUcar glass para pincelar la masa
ELABORACION Véase en la foto de qué cantidad minima

de colorante hablamos. Este colorante es muy
potente, no Nnos pasemos que podemos terminar
con un brioche amarillo

3. Remover o mezclar con una cuchara,
formar un hueco en el centro y verter entonces
la mantequilla casi derretida y la leche con la
levadura disuelta.

4. Mezclar poco a poco desde el centro hacia
las paredes del bol hasta que estén todos los
ingredientes bien integrados y se forme una masa
homogénea.

1. Comenzar por calentar unos
segundos en el microondas el
sustituto de leche, solo hasta templar.
Afiadir la levadura panadera y diluir
bien. Reservar.

2. En un bol pesar todos los
ingredientes secos: harina, sustituto
de huevo, sal, azlcar y pizquita
minima de colorante alimentario
amarillo en polvo.
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Tacos
de lechuga

- En una sartén afiadimos el aceite de
girasol, una vez bien caliente ponemos los
langostinos, dejamos que dore un poco. Sacar
a un plato con papel para que absorba el aceite
sobrante.

- Mientras se enfria los langostinos
preparamos los tacos de lechuga, limpiamos y
secamos bien la lechuga.

- En un plato, servimos montando tacos con
las hojas de cogollo rellenas de los langostinos
y el maiz.

- Cubrimos con unas rayas de mayonesa y
decoramos con el cebollino picado

Concurso de Tapas de la FEEMH

Pan Brioche Aproteico

con loprofin

DIETAS

RECETAS

5. Esta es una masa densa pero demasiado

9. Justo cuando vaya a terminar el tiempo de

fluida como para trabajarla con las manos. Asi que levado, calentamos en una taza 1 cucharada de

se pone en una manga pastelera sin boquilla.

6. Engrasar el fondo y las paredes del molde con un
trocito de mantequilla. Coger la manga y poner 6 bolas
iguales de masa ocupando toda la base del molde.

7. Las porciones de masa no se ligan, se dejan

asi tal cual se ven en la foto.

mantequilla hasta que se derrita por completo.
Afadir 1 cucharada de azucar glass y remover hasta
gue se disuelva el azucar.

10. Abrir la puerta del horno y primero, retirar el
pafio grueso de la bandeja y la rejilla con el papel de
aluminio, y ahora con la mantequilla dulce derretida
pincelar por encima de la masa de forma generosa,

8. Es momento de dejar levar la masa durante gue quede muy brillante. (No se necesita utilizarla

1 hora aproxm. Lugar
templado y sin corrientes
de aire. Yo uso el horno a
60°, coloco un pafio grueso
entre la bandeja del horno
y el molde con la masa.
Ademas coloco la rejilla del
horno cubierta de papel

de aluminio una posicion
por encima del molde,
para que haga efecto
tapado. No recomiendo
usar un pafio por encima
porque si la masa creciera
mucho y toca el pafio, se
vendria abajo al levantarlo.
Debe quedar tapado

pero sin llegar a tocar el
molde. Y durante todo

este tiempo o proceso de
levado mantengo la cocina
cerrada, sin corrientes de
aire.

toda). Todo esto se hace sin
sacar el molde del horno.

11. Cerrar la puerta 'y
subir la temperatura para
hornear a 160° unos 25
minutos, hasta que se vea
bien dorado.

12. Sacar el brioche
del horno y dejar enfriar
unos minutos hasta poder
desmoldarlo. Colocarlo en
una rejilla hasta que se
enfrie por completo.

Menuda pinta tiene este
brioche se mire por donde se
mire...

Cortarlo a rebanadas y
untarle un poco de crema
de cacao baja en proteinas
(yo encuentro una con 2,7
gr de prot x100 gr) jjEsta
buenisimo!!
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DIETAS

RECETAS

e —————————————————— N

HARINA LOPROFIN MIX: segun el fabricante, los 100 gr de producto contienen 0,31 gr de proteinas, asi que los 250 gr
tendran (250x0,31)+100= 0,775 gr de proteinas. Multiplico por 35 mg phe (Prot.Medio Valor) 0,775x35= 27,125 mg phe.

SUSTITUTO DE HUEVO LOPROFIN: segun el fabricante, los 100 gr de producto contienen 0,33 gr de proteinas,
asi que los 8 gr utilizados tendran (8x0,33)+100= 0,026 gr de proteinas. Multiplico por 35 mg phe (Prot.Medio Valor)
0,026x35= 0,92 mg phe. Inapreciable.

LEVADURA PANADERA: segun el fabricante, los 8,5 gr de producto contienen 3,8 gr de proteinas, asi que los 5 gr utili-
zados tendran (5%3,8)+8,5= 2,24 gr de proteinas. Multiplico por 50 mg phe (Prot.Alto Valor) 2,24x50= 111,76 mg phe.

MANTEQUILLA: segun el fabricante, los 100 gr de producto contienen 0,6 gr de proteinas, asi que los 50 gr tendran
(50%0,6)+100= 0,3 gr de proteinas. Multiplico por 50 mg phe (Prot.Alto Valor) 0,3x50= 15 mg phe.

Mantequilla usada para pincelar: inapreciable para el célculo, apenas habré utilizado la mitad de la cucharada derretida.

Suma: 27,125+0,92+111,76+15= 154,81 mg phe.

Todo este brioche contiene 154,81 mg phe. Si sacamos 10 rebanadas: 154,81+10=

\ 15,48 mg phe cada una.

J

SONIA CARRASCO

¢JY por qué no un
Roscon de Reyes con
esta masa de brioche?

INGREDIENTES
Los mismos que estan descritos para el pan brioche.

ELABORACION

Proceder igual hasta llegar a la parte de introducir
la masa en la manga pastelera sin boquilla.

1. Forrar con papel vegetal la base de un molde
redondo desmontable de 22 cm de didametro.
Engrasar con un poco de mantequilla los laterales
del aro y el papel.

2. Poner bolas iguales
de masa por todo el circulo
del molde sin que lleguen a
mezclarse, se dejan asi tal cual.

3. Colocar un vaso de cristal
en el centro del circulo para
evitar que se cierre el hueco.
Recomiendo engrasar con
mantequilla la parte exterior del
vaso para que se despegue
luego sin problemas, ademas de
llenarlo de agua para generar
humedad durante el levado y el
horneado.

4. Dejar levar la masa dentro
del horno a la temperatura
minima (mi horno 60°), pafio
grueso entre la bandeja y el
molde, rejilla cubierta de aluminio
una posicion por encima del
molde. Tiempo: 45 minutos ~
1 hora aproxm. Cocina con las
puertas y ventanas cerradas
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para evitar las corrientes de aire y asi mantener una
temperatura ambiente constante.

5. Justo unos minutos antes de que termine
el tiempo de levado, derretir una cucharada de
mantequilla y mezclarla con 1 cucharada de azlcar
glass. Abrir la puerta del horno y pincelar la superficie
de la masa.

6. Retirar el pafio de debajo del molde y la rejilla
de encima antes de hornear a 160° unos 25-30
minutos, hasta que tome un
ligero color dorado.

7. Preparar la fruta
escarchada picada a trocitos
y aparte humedecer varias
cucharaditas de azUlcar
blanco con solo unas gotas
de agua de azahar.

8. Abrir la puerta del
horno, retirar el vaso con
cuidado de no quemarnos y
decorar el roscén con la fruta
escarchada y con pellizcos
de azlcar mojada.

9. Hornear unos minutos
mas para que se termine de
dorar por encima y el azlucar
cristalice. Sacar del horno
y dejar enfriar antes de
desmoldar. Pasar el roscon
a un plato. Tomarlo solo o
relleno de alguna crema
pastelera o nata baja en
proteinas.



INGREDIENTES PARA EL MERENGUE:
e El agua escurrida de un bote de garbanzos (aprox. 120ml).
¢ 1 cucharada de zumo de limdén o una cucharadita de cremor de tartaro.

PAV LOVA e 2 cucharadas de azucar glas.

INGREDIENTES PARA EL TOPPING:

d e ® 200 ml. Nata 35% M.G. o0 200 ml. Nata vegetal

daigual la que elijas vegetal o la comun, la nata debe estar fria para montarla).

AGUAFABA st
e Frutas silvestres/del bosque al gusto.

(baja en proteina)

ELABORACION MERENGUE:

. e Precalentar el horno a unos 1002 C.

Aline Leonardo e Hacer la reduccion de la aguafaba. Habra que ponerla en una olla pequefia al
fuego medio-bajo, hasta que reduzca a la mitad.

e Dejar enfriar a temperatura ambiente y una vez esté fria, pon la aguafaba en un

bol (preferentemente de vidrio) con el cremor tartaro o zumo de limdn.

g':;’: e Empezar a batir con batidora eléctrica de varillas en velocidad minima e ir aumen-
: :
tando la velocidad progresivamente.

| Carbohidrato por 100 gramos —-——— | * * Una vez que esta blanca y espumosa, agregar el azlicar y seguir con el batido has-
Grasa por 100 gramos e

11,27g ta que el merengue forme picos o puedas dar vuelta el bol sin que se caiga.

_ ® Sobre un papel de horno o placa antiadherente vaya distribuyendo cucharadas

colmadas de merengue y hagas un hoyito en cada cucharada que pongas sobre el

Pavlova - Nata de Leche papel de horno. Esto es para que una vez horneados quede com un huequito en
Proteina totales por 100 gramos el centro para echar la nata y las frutas.
Proteinas naturales por 100 gramos —- e Llevar al horno y asarlos hasta que estén secos por arriba pero no tiene porque

Kcal por 100 gramos ------------------------- . . 7
Hidrato de carbono por 100 gramos — esta completamente hechos por dentro (aproximadamente 1hy % para lograr

T este punto). Porque si lo quieres totalmente hechos tardaran unas 3 horas. Aun-
Valores calculados en ODIMET. que obviamente va a depender del tamafio de los merengues y del horno.
Los aminoécidos salieron con valores cero. . . q
e Dejar enfriar por completo antes poner el topping.

ELABORACION DE LA NATA MONTADA:

1. Recuerda que la nata, independientemente de si es de origen animal o vegetal

debe estar en la nevera unas horas antes de montarla.

Usa batidora de varillas y comienza por la velocidad minima.

3. Una vez montada aifiadimos el azucar y seguimos batiendo hasta que esté bien
integrado.

4. Con una cuchara o manga pastelera echamos una cantidad (al gusto) de nata
montada sobre el merengue ya horneados y terminamos echando las frutas del
bosque (también al gusto).

IS




AMERICAN peEsyes
COO KI ES Con esta receta salen unas 10 galletas de 90 gramos
e 100gr mantequilla

e 160gr azUcar

35gr sucedaneo de leche #Loprofin

ERIC MUNCUNILL

325gr Harina Harifen baja en proteinas
20 gr de Chocolate
7 gr. Levadura quimica

Sal Azucar Vainillado

PREPARACION

e En un bol ponemos la mantequilla al punto de pomada junto con el
azucar y el azucar vainillado. Mezclamos bien

e |ncorporamos la leche poco a poco y removemos bien.

e Afadimos la levadura, la harina y la sal en dos etapas para que nos
sea mas facil de mezclar

e Hacemos bolas de unos 90 gramos, colocamos en una bandeja de
horno con papel de hornear.

e Ponemos trocitos de chocolate por encima y horneamos 185 grados
durante 30 min. Aproximadamente, dependiendo del horno.




NUTRICIA AL LADO
DEL PACIENTE

GUTRICIA

SCONOCES Mundo 4% ?

metabolico

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

VIDEOS
DE TUS

MEDICOS

INFORMACION
DE INTERES

SECCION ESPECIAL
NINOS CON CUENTOS,
COLOREABLES Y
VIDEOS

@UTRICIA

LIFE-TRANSFORMING NUTRITION

www.mundometabolico.es METABOLICS

Y ademas puedes seguirnos en nuestras .
- s @mundometabolico O o

RRSS para estar mas actualizado:



Junt s

tenewmos mas fuerza

Ndmero de ewfermedades crivadas en cada
Comummnidad Anténoma





