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...pensemos en metabólico.
Aitor Calero 

Presidente

Fueron varios los acontecimientos que tuvieron lugar en 2019 y que merecen 
ser señalados. En primer lugar, se pudo celebrar el XVIII Congreso 
Nacional de Enfermedades Metabólicas en Sevilla. Para la junta directiva 

que presido y para la asociación de Andalucía fue todo un reto que creo que 
supimos superar con éxito. Al evento asistieron más de 250 personas y más de una 
decena de especialistas y profesionales. También pudimos contar con la presencia 
del presidente de la ESPKU quien nos puso al tanto del trabajo que se está 
haciendo en Europa.

Asimismo, en el año 2018 se produjo la renovación de los cargos de la Junta 
Directiva de la FEEMH, dando entrada a nuevos miembros. Quería también 
aprovechar este espacio para agradecer a todos los miembros salientes su trabajo 
y compromiso durante estos cuatro años. Además, la FEEMH se amplió con la 
incorporación de dos entidades nuevas: la Asociación AGA1 y la asociación de 
metabólicos de Castilla-La Mancha. Con ellas ya son, 14 las entidades que forman 
parte de la federación.

Son varias las novedades en cuanto a tratamiento y diagnóstico que están 
llegando a España. En particular y de gran interés para el colectivo de afectados 
por PKU, está la llegada de la PEG-PAL. Un tratamiento inyectable que permitiría 
una liberación casi completa de la dieta para este colectivo. Esto es también una 
gran noticia para el resto del colectivo de metabólicos, porque tal y como nos 
comunicaron los especialistas durante el XVIII Congreso, los avances en una 
de las enfermedades permiten avanzar también en el resto. Otra gran noticia 
fue la ampliación del cribado neonatal en Castilla-La Mancha a un total de 24 
enfermedades. Esperemos que otras comunidades como País Vasco o Navarra, se 
sumen pronto a este cribado ampliado.

Son muchos los retos que tiene la federación todavía por abordar en los próximos 
años. Sin duda, el más acuciante es la equiparación del cribado neonatal en toda 
España. Pero también tenemos otros retos igualmente importantes. Uno de ellos, y 
es algo sobre lo que es necesario redoblar esfuerzos, son los aspectos relacionados 
con el tratamiento de las metabolopatías en la adolescencia y en la transición a la 
edad adulta.

Para el año 2019 vamos a seguir en la línea marcada estos últimos 4 años 
difundiendo y concienciando sobre metabolopatías, organizando campamentos 
infantiles metabólicos, y buscando financiación para que nuestras entidades 
asociadas puedan seguir desarrollando sus actividades.

Consolidando
logros

Mei García 
Vicepresidenta

Aitor Calero 
Presidente

Francisco Aguilar 
Secretario

Natalia Díaz 
Vocal

Fernando Sojo 
Tesorero

Matilde Navas     
Vocal

Olga Chaves
Vocal



¿Se avecina un futuro mejor?

Todos sabemos lo complicado que es hacer 
la cesta de la compra y llevar una dieta 
equilibrada cuando tienes algún tipo de 
alergia o intolerancia. Si el problema es 
algún tipo de enfermedad metabólica que te 
obliga a ser muy estricto con la alimentación 
esto dificulta todavía más el empeño. Sin 
embargo todo apunta que gracias a los 
avances en tecnología de alimentos cada vez 
va a ser más fácil detectar de forma temprana 
cualquier tipo de problema y llevar una dieta 
personalizada.

Detección temprana
Los métodos de secuenciación masiva de 
ADN cada vez son más precisos y más baratos. 
Durante mucho tiempo se han ofrecido 
dietas personalizadas o basadas en tus genes 
que no eran más que timos para venderte un 
análisis muy caro e ineficaz. Sin embargo esto 
ha cambiado. Ahora ya hay análisis eficaces 
que pueden determinar si la cafeína te va a 
sentar mal, si vas a tener menos tolerancia al 
alcohol, o si tienes algún tipo de intolerancia. 
Con esta información va a ser más fácil evitar 
problemas digestivos o de salud. 

Comida que ayuda a estar sano
Cuando entra en un supermercado es fácil 
sentirse culpable. Galletas que ayudan a 

pensar porque 
tienen fósforo 
y vitaminas, 
ensaladas y 
zumos antiaging, 
leche que ayuda 
a regular el 
colesterol. Hasta 
hace poco tiempo 
la legislación 
era muy laxa 
para este tipo 

de afirmaciones, hasta que la autoridad 
alimentaria europea (la EFSA) se puso 
dura y exigió que estas alegaciones fueran 
respaldadas por estudios científicos serios 
y contrastables. Esto obligó a eliminar 
la mayoría de estas afirmaciones de las 
etiquetas. No obstante la investigación en 
prebióticos (que contiene un componente 
destinado a mejorar nuestra flora intestinal)
y probióticos (que contiene microorganismos 
vivos destinados a repoblar la flora intestinal) 
es un tema candente en la actualidad y 
ya existe algún producto en el mercado, 
como el Proceliac, destinado a mejorar 
la flora intestinal de la gente afectada de 
celiaquía. También serán más frecuentes los 
alimentos funcionales, los enriquecidos y 
los nutracéticos. Los tres tienen en común 
que contienen alguna molécula o compuesto 
destinado a aportar una ventaja concreta para 
la salud o a evitar alguna enfermedad. La 
diferencia entre ambos es que los funcionales 
llevan esa molécula de forma natural, y en los 
nutracéuticos o enriquecidos se ha añadido. 
Si la molécula es un nutriente como un ácido 
graso es un alimento enriquecido y si no tiene 
valor nutricional (un fitoesterol que ayude a 
regular el colesterol) es un nutracéutico.

Nuevas variedades de plantas y animales

Ahora mismo además de las plantas 
transgénicas tenemos técnicas como el 
CRISPR que nos permiten modificar el 
genoma de las plantas o los animales a 
voluntad para conseguir mejoras. Hasta ahora 
la mayoría de las variedades OGM (este 
término es equivalente a transgénico) que 
tenemos hoy en el mercado están pensadas 
en beneficiar al agricultor, pero los últimos 
desarrollos van encaminados a aportar 
mejoras directas para el consumidor: el arroz 
dorado, que produce provitamina A, el trigo 
apto para celiacos, el tomate que previene el 

Comida del FuturoComida del Futuro
J. M. MuletJ. M. Mulet

TODO APUNTA QUE 
GRACIAS A LOS AVANCES 
EN TECNOLOGÍA DE 
ALIMENTOS CADA VEZ VA A 
SER MÁS FÁCIL DETECTAR 
DE FORMA TEMPRANA 
CUALQUIER TIPO DE 
PROBLEMA Y LLEVAR UNA 
DIETA PERSONALIZADA

Profesor titular de biotecnología (área de bioquímica y biología molecular) en la Universidad Politécnica de Valencia



cáncer o la carne de cerdo baja en colesterol, 
entre otros muchos. Desde el momento 
que diseñar un alimento para un nicho de 
mercado concreto se hace barato, cada vez 
es más fácil satisfacer demandas que no son 
mayoritarias. 

Nanotecnologia

En el futuro cercano nos acostumbraremos 
al uso de dispositivos nanotecnológicos (del 
orden de 10-9 metros) en la alimentación. 
¿Qué utilidad tendrán? Encapsular 
determinadas moléculas permite la 
liberación gradual de por ejemplo, 
moléculas que segreguen un conservante 
poco a poco, permitiendo alargar la vida 
útil de los alimentos, o incluir nanocápsulas 
capaces de avisarnos con un cambio de 
color en la etiqueta cuando la comida ya 
no es apta para el consumo o dispositivos 
que nos avisen si algún alimento lleva algún 
alérgeno o molécula que nos pueda causar 
problemas.

Carne sintética
En el año 2013 el grupo de Mark Post 
presentó la primera hamburguesa sintética 
hecha a partir de cultivos celulares. Se puede 
considerarla hamburguesa gourmet más cara 
del mundo puesto que su costo aproximado 
fue de un millón de euros, de los cuales él 
consumió la mitad delante de la prensa y 
guardó la otra mitad para compartir con sus 
hijos que se lo habían pedido. Si la tecnología 
consigue hacerse a gran escala y abaratar 
su precio no hay duda que lo veremos en 
el supermercado ya que presenta varias 
ventajas. Para empezar no supone la cría 
y sacrificio de animales, por lo que puede 
adecuarse a la filosofía de muchos grupos 
animalistas. Evita los problemas de emisiones 
de CO2 y de contaminación de la ganadería y 
sanitariamente es más segura y adem´ñas se 
peude optimizar para que tenga menos grasa 
no deseable o menos colesterol.

Por lo tanto en el futuro cercano la 
tecnología nos permitirá comer más y mejor.
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 ¿Qué es lo que te ha parecido más 
gratificante de tú participación como 
voluntaria en el Congreso?

Después de tanto esfuerzo, lo más 
gratificante con diferencia ha sido ver 
las caras de felicidad de todos los niños 
y todas las niñas al reencontrarse, al 
hacer nuev@s amig@s, verlos ilusionados 
e ilusionadas al ver el autobús, etc... 
También sentir lo mismo de los no tan 
niños, ver caras de relax y felicidad en 
los papás y mamás, y que a lo largo de 
congreso la mayoría te dé las gracias 
por el esfuerzo. Aunque por supuesto 
la mayor recompensa para mí, fue que 
el domingo una vez terminado todo a 
solas con mi hijo, me dijera «mamá no 
te he visto el pelo en todo el finde, pero ha 
merecido la pena porque me lo he pasado 
genial, gracias mami»

¿Y lo más complicado?

El intentar que todo estuviera al gusto de 
todo el mundo, que todos los asistentes 
estuvieran a gusto y que no fallara nada....
Algo realmente imposible.

¿Por qué decidiste colaborar como 
voluntaria?

Principalmente por mi hijo, seguido de que es 
parte de mi forma de ser y de pensar, porque 
pienso que cuando se hace algo en beneficio 
de un conjunto hay que remangarse, no soy 
de las que esperan sentada a que lo hagan 
todo por mí. Y creo firmemente en el trabajo 
en equipo, si hay algo que yo pueda hacer o 
aportar, no me quedaré de brazos cruzados...
es una tara que tengo de fábrica jajajajaja

Como madre de un afectado por PKU, 
¿Por qué crees que es importante asistir a 
un congreso?

Por muchos factores aunque para mi 
uno de los motivos más importantes, es 
la convivencia y el contacto con otras 
familias, porque se comparten experiencias, 

recetas, trucos, consejos entre los mayores, 
y momentos inolvidables entre los no tan 
mayores o los peques. 

Otro factor es que con las ponencias se 
aprende muchísimo y todo lo que explican 
ayuda a entender mucho mejor este tipo de 
enfermedades, que luego trasladado al día a 
día facilita mucho las cosas.

Sin obviar por supuesto un fin de semanita 
de mini vacaciones, donde no preocuparse 
tanto de hacer de comer y si más de disfrutar.

Cómo experiencia personal ¿por qué te ha 
merecido la pena?

Considero que como experiencia personal ha 
sido todo un reto, difícil, complicado, pero 
ha merecido tanto la pena porque es muy 
gratificante, tal y como he explicado en la 
primera pregunta. 

Entre Bambalinas 
Consuelo Moreno

ENTREVISTA
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ENTREVISTA

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

*Un paquete máximo por familia

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

NUESTRO SECRETO, 
EL SABOR

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

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

¿Alguna anécdota divertida qué puedas 
contarnos?

Bueno hay muchas, sobre todo entre Marta y 
yo, pero esas no pueden contarse, lo siento.

Una anécdota inolvidable, divertida y a 
su vez una pizca desagradable, fue el vernos 
las caras a Marta, a Paco y a mí, al entrar en 
la habitación que compartían nuestros hijos 
jajajaja...aquello era completamente un campo 
de batalla, quizás en las trincheras hubiera más 
orden y oliera mejor que en aquella habitación. 
No puedo parar de reírme al recordarlo.

En 2020 tenemos previsión de celebrar 
en Madrid el Congreso Europeo, ¿Te 
animarías a repetir?

!Por supuesto! ¿Dónde hay que firmar? 
Jajajajaja. Lo único malo será que a alguna 
familia de Madrid le tocará adoptarme en su 
casa en los días previos al congreso, ¿algún 
voluntario?

Tú has organizado eventos en tu profe-
sión, ¿qué diferencia hay entre pertenecer 
a una empresa y ser voluntaria en una 
asociación, al margen de salario?

Hombre sinceramente para mí no existe 
mucha diferencia porque soy una persona 
que tanto en lo laboral como en lo personal, 
me muevo por lo que me dicta el corazón, 
hago lo que me hace feliz e intento poner el 
alma en cada cosa que hago. Pero sí que es 
cierto que es más emocionante cuando sabes 
de antemano que la mayoría de personas van 
a agradecer cada detalle, por pequeño que 
sea, que se va a valorar tu esfuerzo... y porque 
llevando más de 10 años formando parte 
activa de la Asociación de Andalucía, conoces 
a casi todo el mundo. Llegando a sentir que 
la mayoría son como parte de tu familia. Y 
estas cosas son las que diferencian un poco 
lo profesional de lo personal. Adoro a ésta 
FAMILIA METABÓLICA.
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Durante la mañana tuvimos la 
oportunidad de escuchar las 

interesantes intervenciones de Mª Dolores 
Alguacil Herrero, Directora General de 
Asistencia Sanitaria y Resultados en Salud 
del SAS, y Eric Lange presidente de la 
asociación europea de PKU (ESPKU).

XVIII Congreso Nacional 
de Enfermedades 

Metabólicas Hereditarias 
- Sevilla -



de Enfermedades Metabólicas Hereditarias - Sevilla
XVIII Congreso Nacional 

La organización de las excelentes e 
interesantísimas ponencias científicas 

correspondió a la Asociación Andaluza 
junto con la Dra. María Bueno del 
Hospital Virgen del Rocío que lograron 
atraer la atención de todos los asistentes 
por su calidad y cercanía.
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Por la tarde además de contar 

con interesantísimas ponencias 
científicas tuvimos la oportunidad 
de escuchar los relatos en primera 
persona de jóvenes metabólicos y de 
cómo llevaban la dieta y su día día. 

XVIII Congreso Nacional 
de Enfermedades 

Metabólicas Hereditarias 
- Sevilla -



de Enfermedades Metabólicas Hereditarias - Sevilla
XVIII Congreso Nacional 

Las sesiones despertaron un gran 
interés entre los más de 200 

asistentes. Durante las mismas, los 
niños metabólicos y acompañantes 
tuvieron la oportunidad de disfrutar 
de las atracciones de Isla Mágica.



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 122019 

Las enfermedades congénitas del 
metabolismo son un  grupo de 
enfermedades con mucha diversidad 

de síntomatología y morbimortalidad. 
Los avances en diagnóstico y terapias han 
mejorado mucho la calidad y esperanza de 
vida, ya que a menudo suelen manifestarse 
por primera vez como una enfermedad que 
compromete la vida del paciente. A pesar de 
estos progresos, la mortalidad y las secuelas en 
fase aguda es alta.

La mayoría de estas enfermedades pueden 
presentar síntomas agudos que requieren 
tratamiento urgente, en especial en periodo 
neonatal y lactantes; 
aunque durante toda la 
vida, incluso de adulto, 
existen situaciones de 
riesgo vital.

Ante un diagnóstico 
desconocido tenemos 
un proceso de 
aceptación, que puede 
durar un tiempo 
variable. Como afectados o principales 
cuidadores en el caso de nuestros hijos, desde 
las unidades o servicios que nos atienden, 
nos forman para estar preparados para los 
pasos futuros (dieta, medicación, síntomas de 
alarma…).

Los profesionales del resto de servicios 
por los que debemos ir pasando, deben saber 
que no acudimos por desidia o por gusto, 
ya que cada vez que acudimos a un hospital, 
contamos con el riesgo de contagio de otros 
pacientes o con que realicen pruebas invasivas.

Cuando a nuestras enfermedades de base, se 
unen otros procesos que no podemos controlar 
con las medidas iniciales en domicilio, o no 
estamos seguros de cómo tratar, nos han 
animado o incluso, dejado por escrito, que 
debemos acudir a urgencias, porque nuestro 
objetivo es la prevención. 

Si tenemos la suerte de que sea en el turno 
de mañana, de lunes a viernes, podemos contar 
con que con una llamada al especialista, nos 
dirá qué hacer o explicará a los médicos de 
urgencias cómo actuar.

Pero las tardes, fines de semana y las fiestas 
pueden ser una verdadera odisea.

Comenzamos con la entrada en urgencias, 
en la que habitualmente, al menos el triaje no 
debería retrasarse. Dentro de estos servicios 
es una necesidad ordenar la asistencia de 
modo objetivo; es una gran herramienta para 
optimizar los recursos con los que cuenta el 
servicio y discriminar la verdadera urgencia. 
Suelen utilizar un sistema de triaje en 5 niveles, 
y simplemente por tener una enfermedad 
metabólica, pertenecerían al grupo de 

pacientes con prioridad, y 
se consideraría un nivel III 
como mínimo.

Aquí ya encontramos 
las primeras dificultades 
incluso en hospitales 
de referencia para 
nuestras enfermedades, 
pero si hablamos de 

hospitales sin experiencia puede ser un peligro 
para los afectados, ya que habitualmente, 
son enfermedades que no son fácilmente 
manejables y cuando ya hay síntomas pueden 
aparecer secuelas. Estos pacientes pueden 
descompensarse ante situaciones de estrés 
que produzcan un catabolismo proteico 
(infección), acumulación de productos tóxicos 
o una disminución del aporte calórico habitual 
(reducción de la ingesta).

Acudamos o no por motivos relacionados 
con la enfermedad, no se debe subestimar 
la importancia de la prevención de una 
descompensación, sobre todo ante situaciones 
con alto riesgo. En general somos los pacientes 
que menos tardamos en acudir a urgencias, 
y a veces la sensación que se nos transmite es 
de excesiva precaución; volvamos a recordar 
que el equivocarse es una responsabilidad que 
todos queremos evitar. 

Las Enfermedades Congénitas 
del Metabolismo 
Helena Carpio Anguita
Asociación Familia GA

Servicio de Urgencias Pediátricas

Nivel I: atención inmediata
Nivel II: menos 15 min
Nivel III: menos 30 min
Nivel IV: menos 60 min
Nivel V: menos 120 min
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Los profesionales de estos servicios 
tienen que estar formados, deben existir 
protocolos en fase de descompensación 
escritos, adecuada comunicación entre 
profesionales y un sistema de alarma 
informática para mejorar la atención. Las 
metabolopatías son patologías complejas, 
cuyo manejo implica el conocimiento de 
las principales complicaciones metabólicas 
potencialmente graves o que puedan poner 
en riesgo la vida del paciente, ya que pueden 
requerir atención urgente ante motivos 
aparentemente leves.

El afectado debería poseer su protocolo 
y acudir con él al servicio de urgencias. 
Este protocolo es perfecto si el personal 
está entrenado para entender este tipo de 
tratamientos, con 
lo que evitaremos 
las extracciones 
repetidas, con 
el consiguiente 
ensañamiento; no hay 
que dejar de recordar 
que en algunas 
enfermedades, 
las pruebas 
invasivas, la sujección, pueden provocar un 
estrés metabólico que agravará el cuadro. 
Especialmente los niños, debido a las 
analíticas de seguimiento y las frecuentes 
visitas a urgencias, pueden tener problemas 
en el acceso venoso, por lo que se debería 
extraer la analítica de una sóla vez y dejar vía, 
para evitar más pinchazos. En ciertos casos 
se puede disminuir el estrés y  dolor de las 
pruebas invasivas, con medicamentos inocuos 
para nuestras enfermedades. Es importante 
recordar, sobretodo en el caso de los vómitos 
y el rechazo de alimento, la necesidad de 
empezar el tratamiento con el suero glucosado 
en el menor tiempo posible.

El adiestramiento a los padres en la 
colocación de una sonda nasogástrica y la 
alimentación por la misma, puede evitar 
muchas visitas al hospital y riesgos, en 

situaciones leves en las que los niños dejan de 
comer, que suele ser  muy frecuente.

Debemos recordar también que hay 
enfermedades en las que los valores analíticos 
(hipoglucemia, hiperamonemia, acidosis, 
neutropenia…) van a determinar ingresos 
y tratamientos, pero otras patologías tienen 
que ser valoradas por la sintomatología y la 
afectación del paciente, ya que en las fases 
previas, puede no haber alteración ninguna.

Tras la valoración y la realización de las 
pruebas, llega un momento complicado, la 
espera en una sala con otros pacientes con 
posibles patologías contagiosas. Se debe 
evitar en lo posible este tipo de situaciones, se 
recomienda el aislamiento protector o inverso, 
a un metro del resto de pacientes para evitar 

contagio por vía aérea. 
Es contradictorio, ya 
que desde el diagnóstico 
una máxima es 
cuidarse de estar con 
personas con patologías 
infecciosas para evitar 
el contagio, retrasamos 
su incorporación a las 
escuelas infantiles, no 

acudimos a los parques en épocas de catarros, 
gripe etc y llegamos a un servicio llevado por 
sanitarios y no se cuida ese aspecto en absoluto.

Los afectados y los padres parecemos 
exigentes, pero es lo que se nos ha transmitido, 
lo que sabemos que nos ayudará a evitar otra 
visita a la urgencia, es  nuestro trabajo y el 
futuro de nuestros hijos. 

De cara a que se alargue la estancia en 
urgencias porque requiera observación o 
ingreso para tratamiento, se recomienda su 
ingreso en planta sin demora evitando el 
compartir habitación con otros pacientes con 
posibles patologías infecciosas.

Os recomendamos que si en vuestro hospital 
no contemplan este tipo de medidas o no 
tenéis protocolo de atención en urgencia, lo 
consultéis con el especialista y habléis de la 
necesidad de tenerlo.

Vómitos-Diarrea ־
 Alteración ־
  neurológica-comportamiento 
 Fiebre alta ־
Disminución de la ingesta ־
Transgresión dietética ־
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Recientemente Terry Polevoy, 
un famoso pediatra canadiense 
explicaba en Journal of Clinical 

Medicine (J. Clin. Med. 2018, 7, 149), 
como la medicina alternativa expone a 
impredecibles, innumerables y, a veces, 
irreversibles riesgos a nuestros hijos. Para 
justificar su posición no dudaba en recordar 
casos concretos, como el de Tyrell Duec, 
un adolescente canadiense de 13 años, que 
no solo se enfrentó a esa imberbe edad a 
un maldito sarcoma (un tumor de hueso, 
innegablemente una enfermedad grave que 
podría sustituirse en este relato por cualquiera 
de las enfermedades que aquejan a nuestros 
hijos) el cual no solo le estaba robando 
sus sueños y la vida en sí, sino también 
a la incompresible decisión que tomaron 
sus padres, aquellos sobre los que Tyrell 
confiaba plenamente, y de los que nunca 
podía esperar que tomaran una decisión tan 
fútil e incomprensible. Esa decisión fue la 
interrupción del tratamiento de quimioterapia 
que seguía Tyrell, en aras de apostar por 
“un futuro mejor” bajo las irresponsables 
manos de un iletrado curandero de Tijuana. 
Como, desgraciadamente, era de esperar, 
el último suspiro de Tyrell expiró no más 
de 4 meses después de que sus padres 
apostaran por tan nefasto plan, y a los 
que, incomprensiblemente, los tribunales 
exoneraron de cargas punitivas. Sin duda, un 
primer acto de mayúscula irresponsabilidad 
de los progenitores. Siguiendo el hilo, también 
recuerda el doctor Polevoy el más reciente 
y lamentable caso de Ezequiel Stephan 
fallecido en el 2012, con solo 19 meses, de 
una terrible meningitis al igual que otros 
cientos de desdichados casos que ocurrieron 
en Norte América durante ese año. Lo 

particular e inexplicable de este caso, desde 
la perspectiva profesional de Polevoy, es que 
la evolución de Ezequiel podría  haber sido 
fácilmente revertida si se hubiera actuado a 
tiempo. Desgraciadamente, Ezequiel nunca 
fue tratado por un profesional acreditado, 
solo lo fue con extracto de hoja de olivo, ajo, 
cebollas, pimienta, raíz de jengibre y rábano 
picante indicados por su abuelo naturópata, 
con los resultados funestos e irreversibles que 
se mencionaron anteriormente. Quizá este 
aciago caso pueda, en parte, ser explicado por 
estas dos circunstancias: los vínculos directos 
del padre y del abuelo de Ezequiel con 
Truehope Nutritional Support, una empresa 
que comercializaba productos naturópatas 
y los rasgos eminentemente anti-vacunas y 
anti-médicos que han caracterizados a los 
padres en estos seis largos años de juicio y 
exposición mediática. En Canadá, donde 
todo esto ocurrió, la polémica aún persiste, 
cuestionándose cada vez más, debo decir que 
afortunadamente, la impunidad con la que 
actúan los naturópatas, más cuando muchos 
de ellos justifican y siguen recomendando 
pautas similares a las instauradas tan 
frívolamente al pequeño Ezequiel (https://
nationalpost.com/news/canada/should-
naturopaths-be-restricted-from-treating 
-children-in-wake-of-death-of-alberta-
toddler). Si de nuevo cambiáramos la aciaga 
descompensación del pequeño Ezequiel, 
en este segundo acto de irresponsabilidad 
paterno-filial, por cualquiera de las 
descompensaciones metabólicas que pueden 
sufrir cualquiera de nuestros pequeños (y 
que tanto tememos!), podríamos sentirnos 
plenamente identificados.

Al pedirme la el Presidente de la Federación 
que escribiera sobre las amenazas que ejercen 
estas terapias alternativas sobre los afectados 
por enfermedades innatas del metabolismo 
(EIM), me centré en estos 2 casos que, bajo 
mi punto de vista, sintetizan todos los factores  
que han propiciado que hayamos llegado a 

La Responsabilidad 
de los Padres   
Padre de Anne Viúdez 
(Acidemia Metilmalónica).
Miembro de ANAPKU (Asociación 
Navarra de Fenilcetonuria y OTM) 

Antonio Viúdez



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 15 2019 

esta rocambolesca e inaguantable situación. 
Paso a enumerarlas:

1) La desventurada sustitución del 
MÉTODO CIENTÍFICO, que tanto nos 
ha dado y nos dará, por la CREENCIA que 
sustenta a las pseudociencias, en definitiva, 
la sustitución de la VERDAD basada en lo 
EVIDENCIA, entendida como lo claramente 
entendido y demostrado, por la POSVERDAD 
surgida de la EVIDENCIA BASADA (a lo 
sumo) EN MI-NUESTRA PRÁCTICA, 
(González-Méijome JM. J Optom. 2017 Oct 
- Dec;10(4):203-204).  En esto ha influido 
tanto el empleo de pomposas palabras 
pseudotécnicas, cuánticas o 
filosóficas que hacen pasar 
por términos científicos 
los adalides de las 
pseudociencias como la, en 
ocasiones, “sombra” sobre 
la ciencia que han ejercido 
las pseudociencias (Gordin 
MD. EMBO Rep. 2017 
Sep;18(9):1482-1485).

2) Como bien explica 
Polevoy, la arraigada 
posición laxa y poco 
entendible de sociedades 
científicas, colegios 
profesionales, universidades y entidades 
ministeriales que, obviando la cada vez 
mayor evidencia científica que degrada 
las terapias alternativas o integrativas al 
nivel de la chamanería (Cohrane Database 
Syst Rev. 2018 Apr 9;4:CD005974), han 
propiciado la absoluta impunidad con la que 
los “ejecutores” de estas pseudociencias han 
actuado durante décadas.

3) La archiconocida escasa capacitación 
profesional que muestran aquellos médicos 
que recomiendan homeopatía (Iacobucci G. 
BJM 2018; 361:k1754) y que ha sido uno de 
los pilares argumentales para la instauración 
de las pseudociencias: “Pero si los médicos 
recetan homeopatía”. 

4) La escasa empatía y ponderación 
que han demostrados las distintas 
instancias judiciales, no solo en España, 
en la valoración de casos con evidente 
vulnerabilidad, desprotección y desamparo 
para los afectados (https://www.europapress.
es/comunitat-valenciana/noticia-ratificada-
absolucion-naturopata-muerte-joven-
leucemia-dejo-tratamiento 20180627180116.
html). Ellos hace perentorio establecer 
un marco legal  que castigue a estos 
“charlatanes”, que pueden perjudicar seria 
e irreversiblemente a nuestros hijos, y 
que actualmente están “ejerciendo” con la 

absoluta impunidad 
descrita anteriormente.

5) y más importante. 
La indisoluble 
responsabilidad como 
padres que enmarca 
nuestra relación y 
nuestra labor de 
protección sobre 
nuestros hijos. No 
podemos, ni debemos, 
encontrar respuestas 
sencillas a problemas 
tan complejos como 
las que definen las 

enfermedades que aquejan a nuestros hijos. 
En un momento como el actual, en el que se 
describe una nueva EIM a la semana, en las 
que las esperanzas se centran en la evolución 
de complejísimos tratamientos basados en 
la edición genética, en la administración 
de material genético editable (RNAm) o 
en el desarrollo de nuevos tratamientos 
basados en pequeñas moléculas (como 
las chaperonas), no podemos esperar que 
los niveles de la sustancia X bajen por 
la simple realización de reiki o que los 
rasgos autísticos que afectan a algunos de 
nuestros hijos mejoren con la movilización 
de los huesos del cráneo por un supuesto 
quiropráctico (J. Clin. Med. 2018, 7, 149).

No podemos, ni 
debemos, encontrar 
respuestas sencillas 

a problemas tan 
complejos como las 

que definen 
las enfermedades 

que aquejan 
a nuestros hijos



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 162019 

Mi hija nació sin problemas, tras un 
embarazo normal, con su carita 
de esquimal y unos rizos cual 

caracolillos, dibujados en su cabecita. Nos 
fuimos a casa felices y comenzamos con 
la nueva elementa de la familia, confiados 
de tener a una niña sana, aunque bastante 
llorona, tras todas las revisiones pertinentes y 
pruebas de talón negativas.

Nada, en ella, ni en nuestra historia 
familiar, hacía presagiar lo que se estaba 
cocinando en su interior, desde la primera 
gota de leche que mamó, hasta que, a los 6 
meses, pasada ya la revisión, los lloros eran 
mayores y olía y estaba rara.

Comenzamos 
entonces un periplo, que 
algun@s ya conocéis, 
cuando      
nos dijeron que tenía el 
hígado inflamado y que 
no sabían qué la pasaba, 
de angustia por el 
desconocimiento y por 
ver a una bebita en una 
cuna del hospital Niño 
Jesús, venga a hacerle 
pruebas, hasta que, a la 
semana, nos dijeron que 
tenía una enfermedad 
metabólica rara, llamada 
Tirosinemia Tipo 1a y 
que (por aquel entonces) sólo se trataba en el 
hospital La Paz, en el que estuvimos un mes, 
hasta que consiguieron normalizarla algo 
los niveles. Finalmente, dijeron que tenía el 
hígado muy afectado y que sólo le funcionaba 
bien aproximadamente, un 3%, por lo que, si 
no conseguía normalizar la función hepática, 
sería candidata a trasplante. 

¿Cómo era posible, si se le habían hecho 
desde su nacimiento todos los estudios 

pertinentes? Fácil explicación, mi hija nació 
en septiembre del 2007 y, hasta enero del 
2008, no se incluyó la Tirosinemia en la 
Prueba del Talón (Cribado). Fijaros, por 
escasos 3 meses, mi hija tiene un hígado 
que pende de un hilo, lo que manifiesta la 
importancia del Cribado Neonatal, para que 
la afectación de estas enfermedades sea la 
mínima posible, así como los recursos que ya 
durante toda su vida va a requerir del propio 
SNS y todo, por ahorrarse ese mismo SNS 
unos euros inicialmente.

¿Adivináis cuál fue nuestro primer acto tras 
el diagnóstico? Efectivamente, internet. Craso 
error, porque sólo miramos� ¡TODO!, sin 

cribar o dirigir nuestra 
mirada y, como bien 
sabéis, es demoledor. 
La Tirosinemia, sin 
tratamiento, es mortal, 
altamente discapacitante, 
pues afecta a la 
construcción de cuerpo 
y mente, generando en el 
hígado unos nódulos que 
se malignizan hasta crear 
tumores y, la esperanza 
de vida es de 2 a 10 años�. 
Vamos, más impactante 
y crudo, difícil. Pero 
también, alejado de 
nuestra realidad en 
España. Peeero, es que no 

sabemos qué/cómo/dónde mirar. Menos mal, 
que ya hasta los médicos se han dado cuenta 
de que no deben decirnos que NO miremos 
en internet, sino por el contrario, orientarnos 
sobre qué páginas mirar, que nos informen 
fidedignamente de la situación actual de esa 
enfermedad, sin que nos hunda.

A partir de ahí, ya fue todo angustia, 
desconocimiento de absolutamente todo y 
una sensación de desamparo, que fue poco a 

Los médicos se 
han dado cuenta 
de que no deben 
decirnos que NO 

miremos en internet, 
sino por el 

contrario, orientarnos 
sobre qué páginas 

mirar

Tirosinemia y� ¡ Acción !
Matilde Navas 
Presidenta de Asfema
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organismos� y también, 
la problemática con 
todos ellos.

Soy una persona 
que no concibo vivir la 
vida sin implicarme en 
lo que la afecta, sea del 
ámbito que sea, porque 
considero que a todos 
nos compete y que si 
tod@s, lucháramosen 
pro de algo, lo 
conseguiríamos. Está 
claro, que hasta que a 
un@ no le toca de cerca 
una problemática, como 
estas enfermedades, 
se desconocen 
absolutamente, pero, 
una vez te ha tocado, si 
encima es poco frecuente� 
¿qué se consigue 
quedándose aislado, sin 
mover ficha?

A veces, me 
encuentro a gente que te dice que no se 
asocian, porque no creen en el movimiento 
asociativo y siempre les digo: Tú sabrás, pero 
¿eres consciente de que todo lo que tiene tu 
hij@, tratamientos, suplementos proteicos, 
NO tener copago en ellos, cribado extendido, 
bancos de alimentos… no se debe a su cara 
bonita, sino a que ha habido unas cuantas 
personas que se han dejado la piel en ello y han 
“comido muchas orejas”?

Pero lo que me deja siempre más alucinada, 
es que, de l@s que sí que se asocian (que 
calculamos es un 25-30% de los afectados), 
sólo unas 5 personas, por asociación, son 
las que se implican en que obtengamos los 
mayores y mejores avances. Por eso, me 
gustaría acabar este artículo, dejando una 
semillita en vuestras cabezas:

 ¿Crees que se podría mejorar tu situación 
y/o la de tu hij@?  Sólo hay una respuesta:  SÍ, 
con ¡ACCIÓN!

poco rellenándose, con el contacto y la abierta 
disposición de otros padres metabólicos de 
la asociación ASFEMA y que sólo ell@s, son 
capaces de aportar esa pata fundamental que 
necesitamos los afectados por enfermedades 
raras, del conocimiento y pequeños detalles de la 
vida cotidiana y más, si afecta a la alimentación, 
como es nuestro caso. También, se inició un 
nuevo camino de conocimiento sobre nutrición, 
procesos biológicos y� todo lo que está por 
conseguir y avanzar en todos los ámbitos de estas 
enfermedades, que es mucho.

Yo era la que en las asambleas de 
ASFEMA estaba siempre levantando la 
mano y diciendo: Habría que..., hasta que me 
dijeron: A ver, la del ’Habría que...’ y� desde 
entonces, soy la presidenta, con lo cual, 
conozco aún más los entresijos de todos 
los ámbitos que implica una asociación, 
su gente y enfermedades, su gestión, el 
contacto con médicos, administraciones, ■



Creo que la principal ventaja de los foros 
–y también de grupos de WhatsApp que son 
ya tantos que no puedo ni enumerarlos– es 
que los padres debutantes y los pacientes 
se sienten menos solos. Al enfrentarse al 
diagnóstico, muchos padres se sienten so-
los, pues nadie sabe qué es esa enferme-
dad de nombre impronunciable. Antes las 
posibilidades de contacto eran ínfimas, se 
acudía a las enciclopedias y posteriormente 
a los recursos online, con información a ve-
ces inadecuada, a veces no, pero faltaba lo 
esencial: contacto con los demás. 

Saber cómo les va a los demás, tener po-
sibilidad de intercambiar opiniones, recon-
fortarse en momentos difíciles: he aquí la 
ventaja principal de estos foros. 

Lo mismo cabe decir de los adultos. 
Necesitamos un espacio propio, en el que 

quejarse de las dificultades, 
en el que compartir nuestros 
éxitos, en el que centrarse 
en la enfermedad; pero, so-
bre todo, un espacio para 
compartir con los amigos. 
Nos sentimos menos “raros” 
(particulares, pero también 
infrecuentes). A base de con-
gresos, conferencias, cam-
pamentos hemos pasado de 
ser desconocidos a ser bue-
nos amigos. Las redes socia-
les nos permiten tener este 
contacto.

La sensación de ser “raro” 
de ser “infrecuente” se ve 
con otra perspectiva, cuando 
contamos con un grupo en 
Facebook de mil miembros 
(en ámbito hispano-hablante) 
o de grupos de más de 5 mil 
(grupo anglo-parlante: Phen-

ylketonuria (PKU) Worldwide Support Group). 

Empoderamiento
Las redes sociales nos permiten también un 
empoderamiento, al menos en doble senti-
do. En primer lugar, sirven para concienciar a 

El pasado XVIII Congreso Nacional de En-
fermedades Metabólicas Hereditarias 

tuvimos la oportunidad de asistir a la charla 
de la Dra. Elena Dios del Hospital Universi-
tario Virgen del Rocío de Sevilla que nos in-
trodujo en el tema de pacientes en las redes 
sociales. La doctora resumió las ventajas y 
las desventajas de las redes sociales desde 
perspectiva de alguien que conoce bien el 
entorno virtual y es consciente del gran cam-
bio que suponen para nosotros. Sin preten-
der ir mucho más allá, quisiera compartir con 
vosotros mi reflexión, surgida de mi experien-
cia como paciente metabólica, involucrada 
en distintos proyectos on-line: moderadora 
de foros en Facebook, administradora de pá-
gina y redes sociales de la Federación, pero 
también bloguera en Fenilcetonuria (www.
pku.es), tutora de los foros virtuales de ense-
ñanza a distancia en la UNED y 
asidua a las redes de men-
sajería como Whatsapp. 

¿Qué ventajas tenemos? 
¿Qué nos dan las redes so-
ciales? ¿Qué peligros ace-
chan en la web? ¿Qué retos 
y responsabilidades para 
las asociaciones supone la 
digitalización de nuestra so-
ciedad? También quiero pro-
porcionar enlaces útiles y de 
calidad para los pacientes. 

No ser raros
Cuando creamos los prime-
ros foros para fenilcetonuria y 
otros trastornos metabólicos 
en Facebook, no sospechá-
bamos todavía que se iban 
a convertir en una plataforma 
de intercambio diario no solo 
para los que nos conocemos 
ya, sino en una fuente de información valiosísi-
ma para nuevos padres y pacientes, así como 
en herramienta utilísima para conocer las rea-
lidades de otros países, donde el tratamiento 
está menos avanzado, más avanzado o senci-
llamente distinto. 

Redes sociales 
y enfermedades metabólicas

La sensación 
de ser “raro” 

de ser “infrecuente” 
se ve con otra 
perspectiva, cuando 
contamos con un grupo 
en Facebook de mil 
miembros (en ámbito 
hispanohabante) o de 
grupos de más de 5 mil 
(grupo angloparlante: 
Phenylketonuria (PKU) 
Worldwide Support 
Group). 



la sociedad de nuestros problemas. Todavía 
me acuerdo del día en el que la asociación 
gazatí compartió con nosotros sus proble-
mas y cómo reaccionamos en consecuencia. 
Se organizó una campaña de crowdfunding 
gracias a la que pudimos comprar fórmula 
para niños de la región, pero sobre todo he-
mos puesto a la asociación sobre el mapa. 
Dimos a conocer su existencia. 

Pero no solo ellos. Puerto Rico lanzó una 
campaña en redes que puso de relieve la si-
tuación del acceso de los adultos a la fórmu-
la y gracias al sacrrificio y trabajo de Vilma 
Negrón consiguieron mejorar al menos esta 
situación. Actualmente, la asociación marro-
quí de pacientes metabólicos también bus-
ca llamar a atención sobre 
sus pacientes. ¿Lo conse-
guirán? Las asociaciones 
de todo el mundo cuentan, 
gracias a las redes socia-
les y pacientes comprome-
tidos con la causa, con una 
capacidad de difusión mu-
cho mayor que antes. 

El empoderamiento tam-
bién quiere decir mayor 
conocimiento y mayor ca-
pacidad de decisión para el 
propio paciente. Al tratarse 
de enfermedades raras, 
dependemos del buen cri-
terio de nuestros médicos. 
Y así ha de ser, porque al fin 
y al cabo son ellos los especialistas. No obs-
tante, gracias a las redes, nosotros también 
podemos convertirnos en más expertos en 
nuestras enfermedades. Podemos conocer 
distintos modos de llevar la dieta. Podemos 
ver otras opciones de tratamiento, nuevas 
fórmulas. Incluso podemos convertirnos en 
conocedores del proceso de aprobación de 
nuevos fármacos para enfermedades raras o 
de marco legal y ser más conscientes de los 
deberes y derechos que tenemos. 

Y finalmente, nos mejora enormemente la 
calidad de vida el disponer de una cantidad 

ingente de recetas compartida, que hace 
nuestra vida mucho más llevadera. Había 
días en los que para decidir qué iba a comer, 
sencillamente buscaba en los foros algo que 
me llamara la atención.

Esto no quiere decir que debamos to-
mar las riendas de nuestro tratamiento 
y prescindir del consejo médico. Pero 
significa plantear al médico solucio-
nes que sean más acordes con nues-
tro modo de vida. No somos expertos 
en medicina. Pero sí podemos vivir la 
vida conscientemente y de acuerdo con 
nuestras elecciones, y no porque “nos 
ha tocado esto”. 

Este conocimiento nos lo proporciona el 
acceso fácil a la información y el intercambio 
de experiencias con otros pacientes, de todo 
el mundo.

Los peligros de la red
Con grandes oportunidades pueden llegar 
también grandes peligros y la doctora Dios 
también se refirió a ellos. Vivimos en la 
época de fake news, en las que a menudo 
a los que publican no les interesa la ver-
dad, sino la cantidad de clicks en el enlace. 
Por eso salen títulos o artículos provocado-
res que nada tienen que ver con la verdad. 

Agata Bak



ciedad de conocimiento. 
Hoy en día como pa-
cientes, pero también 
como asociaciones, te-
nemos a nuestra mano 
unas posibilidades infi-
nitamente mayores que 
hace tan solo 15 años. 
Propongo algunos te-
mas que espero que 
sean de interés: 
●  Concienciación sobre 
nuestras condiciones. 
La falta de visibilidad 
que sufren nuestras 

enfermedades no es solo falta de recono-
cimiento por los demás. Se traducen en 
políticas que a menudo nos discriminan: 
falta de servicio de comedor, mal acceso a 
la comida especial, precios elevados, fal-
ta de reconocimiento de necesidades es-
peciales. Como se dice en el movimiento 
de las enfermedades raras: “las dolencias 
poco frecuentes plantean un reto para el 
sistema público de salud”. Está en nuestra 
mano cambiarlo. De momento somos aso-
ciaciones poco profesionalizadas y nues-
tras campañas no se planifican como sí se 
hace en empresas y otros sectores. ¿Es 
hora de cambiar? ¿Es hora de crear un re-
lato potente que impacte en la población y 
en las políticas sanitarias? Personalmente 

creo que sí. 

●  Servicios diseñados 
especialmente para pa-
cientes metabólicos. La 
falta de recursos lo hace 
difícil, pero tal vez sea el 
momento de decidir qué 
aplicaciones y páginas 
queremos y diseñarlas 
nosotros mismos. Sa-
bemos mejor que nadie 
cuánto nos facilitaría la 
vida una app de com-
partir y evaluar recetas 
bajas en proteina con 

Me acuerdo muy bien 
cuando hace unos años 
alguien descubrió en el 
foro angoparlante un li-
bro en Amazon que de-
cía que la PKU se debía 
a la mala conducta de 
las madres en el emba-
razo y que además se 
podía curar (y con trata-
mientos que nada tenía 
que ver con los procedi-
mientos reconocidos por 
la ciencia).  Nos causó 
una gran impotencia 
ver que se podía publicar cualquier cosa y 
emprendimos acciones para intentar retirar 
semejante despropósito; pero también sen-
timos miedo. ¿Qué pasaría si algún padre 
primerizo se topara con la publicación, la 
comprara y se la creyera? 

Para prevenir esta situación la doctora 
ha compartido una serie de consejos, al 
que yo también añado algunos: 
●  Seguir en redes a las asociaciones, or-
ganizaciones fiables, proyectos, hospitales y 
profesionales con demostrado conocimiento 
y estar en grupos recomendados por ellos.
●  Contrastar siempre la información recibi-
da en redes; ya sea con tu médico (lo más 
recomendable), con las asociaciones o con 
otros pacientes. En caso de duda, no aven-
turarse.
●  Formular las dudas en 
foros amplios y hablar 
de las cosas vistas en 
internet con el médico. 

En este artículo pro-
porcionamos algunos 
enlaces que creemos 
de calidad.

Los retos de 
la sociedad 2.0

También tenemos que 
preguntarnos qué desa-
fíos nos plantea la so-

Redes sociales 
y enfermedades metabólicas



contador de aminoácidos incluído; o un 
listado de productos bajos en proteína en 
supermercados; o una especie de “TripAd-
visor” metabóico en el que recomendar ho-
teles, restaurantes y servicios. Todas ellas 
están diseñadas; hacen falta medios para 
ejecutarlas. 

●  Registro de enfermedades raras meta-
bólicas. Hoy en día el sector sanitario em-
pieza a vislumbrar la importancia de un re-
gistro nacional de enfermedades raras. Es 
una empresa difícil por varias razones (de 
algunas de ellas se habló en número pa-
sado) y se recoge de varias fuentes. Pero 
– creemos desde la Federación – esta em-
presa es imposible sin una implicación ac-
tiva de los propios pacientes, que son los 
que pueden proporcionar datos válidos de 
forma más rápida. ¿Y por qué no puede ser 
la Federación la que cree un registro nacio-
nal de nuestras enfermedades para luego 
facilitar las cifras a los interesados? Ade-
más, un registro es mucho más que solo 
datos cuantitativos que permiten calcular 
la incidencia y la prevalenciade las enfer-
medades. Contiene también datos del his-
torial médico; por tanto, es un lugar en el 
que se almacena gran cantidad de datos 
muy interesantes de lugares dispersos (no 
se olviden de que somos poco frecuentes e 
incluso centros grandes tienen cantidades 
limitadas de pacientes), lo cual permitiría 
facilitar muchísimo la investigación. ¿Po-
dremos hacerlo? ¿Deben hacerlo las aso-
ciaciones? En Estados Unidos es la federa-
ción nacional la que lo gestiona. He aquí un 
dilema interesante

●  Aprender a proteger nuestros datos. Con 
las redes sociales nuestros datos están por 
así decirlo al aire libre. No significa que cual-
quiera pueda saberlo todo de ti, pero sí que 
las grandes empresas pueden conocer mu-
cho sobre tus gustos, tendencias y, por qué 
no, sobre la enfermedad. Debemos apren-
der a proteger nuestras identidades virtua-
les y, en la medida de lo posible, saber qué 
estamos haciendo público y qué no. 

Páginas informativas/blogs/experiencias 
–metabolicos.es– en el apartado asocia-
ciones encontraréis además enlazadas 
las asociaciones que forman parte de 
nuestra federación. 

•	 guiametabolica.org – compendio de 
enfermedades metabólicas heredita-
rias elaborado por el equipo de Hospi-
tal Sant Joan de Déu, información, con-
sejos, comentarios, recetas, etc.

•	 13www.mundometabolico.es – plata-
forma con experiencias, recetas, etc. 

Páginas con recetas: 

•	 www.alimentacion-vigilada.info
   – blog de Aline Leonard

•	 https://ericnoprotein.wordpress.com/
   – blog de Eric

•	 Cookforlove.org 
   – base de recetas en inglés

Puedes consultar más sitios de recetas 
visitando la página de metabolicos en 
sección “Recursos”

Foros de pacientes: 

•	 Rareconnect.org – foro de EURORDIS 
que conecta pacientes con enfermeda-
des raras en todo el mundo

•	 Grupo Facebook “Jóvenes PKU y 
OTM” – uno de varios grupos de pa-
cientes de habla hispana, en el que es-
tamos muchos.

•	 Grupo Facebook “Phenylketonuria 
(PKU) Worldwide Support Group”- el 
mayor grupo de habla inglesa. Una vez 
allí podrás encontrar muchos grupos 
específicos, sobre maternidad, proble-
mas de salud mental, de recetas, die-
tas de adelgazamiento etc.

Enlaces de interés
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¿qué era eso? Pero ahora teníamos algo, aunque 
este algo no lo habíamos oído nunca y, según 
como había afectado a nuestro hijo, debía ser 
muy malo. Necesitábamos averiguar, aprender, 
controlar y comenzar a vivir con el amonio.

Fue una cuestión de suerte que esta doctora 
PENSARA EN METABÓLICO, porque a partir 
de aquí, Víctor tuvo una esperanza de vida.

Al principio no podíamos entenderlo, Víctor 
según la carta de la prueba del talón estaba 
perfecto, ¿qué era una enfermedad metabólica? 
¿Cuál era la de él? ¿Por qué no aparece esta 
enfermedad en la prueba del talón, como 
aparecen otras? Más tarde averiguamos que 
nuestra enfermedad no se detectaba en la 
Comunidad de Madrid con el cribado neonatal, 
y creo que a día de hoy tampoco se hace.

En octubre de 2004, se celebró el Congreso 
Nacional de 
Enfermedades 
Metabólicas 
en Madrid y 
pudimos asistir. 
Nos íbamos 
relevando en las 
conferencias, uno 
se quedaba con 
Víctor y el otro 
se empezaba a 
enterar de todo 
este mundo de 
enfermedades 
distintas, pero, 
de momento, con 
una única forma 
de tratarlas: 
LA DIETA. No 
respondió a todas 
nuestras dudas, pero si fue una guía y un punto 
de apoyo para enfrentarnos a la enfermedad.

Hemos tenido numerosas situaciones muy 
complicadas pero todas son pasado, ahora 
a sus 16 años  Víctor está estudiando 1º de 
Bachillerato, es un adolescente extrovertido 
y muy alegre al que le gustan los Pokemons y 
puedo decir que me impresiona su fortaleza a la 
hora de seguir su dieta y que admiro la valentía y 
el ánimo con el que vive cada día. ■

Muchas de nuestras historias comienzan 
con una llamada, pero podéis 
imaginar que ocurre cuando la 

historia empieza y esa llamada no existe.
Víctor, nació el 28 de Septiembre de 2002, 

después de un embarazo largo de 41 semanas, 
parecía que no quería nacer, pero finalmente lo 
hizo.

Nuestro bebe llenó de alegría nuestra vida. 
Recuerdo que por la noche lloraba bastante, nos 
decían: eso es que tiene el sueño cambiado. Pero 
justo unos días antes de cumplir su primer añito, 
comenzó a alterarse mucho más y también a 
vomitar.

Como padres primerizos asustados, lo 
llevamos al pediatra un sinnúmero de veces y, 
en el transcurso de un mes, más de 5 veces a 
urgencias del Hospital, pero siempre nos decían 
que eran gases o que tenía gastroenteritis.

El niño cada vez estaba más débil, y una 
mañana lo lleve al Hospital y conseguí que lo 
ingresaran para averiguar que le pasaba. Esa 
noche, después de vomitar, me di cuenta que 
tenía las pupilas muy dilatadas, lloraba y chillaba 
porque no nos veía. Salí corriendo al control y 
aquí empezó la noche más larga de nuestra vida.

Se llevaron al niño y durante toda la noche 
le hicieron todas las pruebas posibles, análisis, 
punciones lumbares, escáner, etc. Los doctores 
estaban desmoralizados porque no encontraba 
nada que les pudiera indicar por qué estaba el 
niño así.

Nosotros estábamos desesperados, recuerdo 
que entre prueba y prueba rezaba para que 
dieran con la solución que me devolviera a 
mi hijo. Hasta que a las 6 de la madrugada, 
los doctores consultaron con la neuróloga de 
guardia y ella les dijo las palabras: “A ver si va a 
ser algo metabólico”.

Inmediatamente le hicieron un análisis y sobre 
las 8 de la mañana nos dijeron que el niño iba 
a la UCI, que tenía el Amonio alto y que éste le 
había parado el hígado. En unos días nuestro 
hijo fue diagnosticado de un déficit en el ciclo 
de la urea (Ornitín Transcarbamilasa, OTC). 
Nosotros estábamos muy preocupados. Amonio, 

UNA CUESTIÓN DE SUERTE

Nieves Úbeda 
(socia de ASFEMA)
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Soy Cristina Segovia Falquina, tengo 24 
años y, además, tengo fenilcetonuria 
(PKU). Y uso el verbo “tener” y no 

“ser” porque no considero que yo sea 
exclusivamente mi enfermedad. Es cierto que 
tengo que tomar medicinas o calcular cuántas 
proteínas tiene cada comida, pero si algo 
siempre he tenido claro, es que no iba a dejar 
que la enfermedad me definiera. Obviamente, 
forma parte de mi vida, aunque mis padres 
me han enseñado a llevarla con naturalidad 
y con plena consciencia de la importancia de 
seguir el tratamiento. 

No obstante, he de confesar que la PKU 
ha influido enormemente en mi vida. Desde 
pequeña me encantaba la 
Biología y la Medicina, 
concretamente lo que 
me permitiera saber más 
sobre la fenilcetonuria: 
la bioquímica, la 
genética, los avances 
científicos realizados 
hasta el momento…Y 
así fue como, tras buscar 
diversas opciones y cuatro 
intensos años, me gradué 
en Bioquímica por la 
Universidad Complutense 
de Madrid.

Sin embargo, tras 
acabar la carrera 
nuevamente estaba perdida ya que sabía 
qué quería hacer, pero no cómo lograrlo. 
Decidí prepararme el BIR (oposiciones a 
residencia en hospitales para biólogos y 
bioquímicos) y, aunque obtuve una buena 
posición, no conseguí plaza. Ese mismo 
año, empecé unas prácticas en el CEDEM, 
el Centro de Diagnóstico de Enfermedades 
Moleculares, para ver si realmente era a lo 

que quería dedicarme, y me di cuenta de que, 
efectivamente, había acertado de lleno. 

Seguidamente, realicé el Máster de 
Biomoléculas y Dinámica Celular en la 
Universidad Autónoma de Madrid (UAM). 
Tuve la oportunidad de realizar mi Trabajo 
de Fin de Máster (TFM) bajo la dirección 
de Belén Pérez y codirección de Alejandra 
Gámez, ambas profesoras de la UAM e 
investigadoras en el grupo de Lourdes R. 
Desviat dedicado al estudio de enfermedades 
metabólicas del Centro de Biología Molecular 
Severo Ochoa (CBMSO).

A día de hoy, estoy en mi primer año 
de Tesis Doctoral. Tanto esta como mi 
TFM se centran en el estudio de otra 
enfermedad poco frecuente, los defectos de la 

glicosilación causados por 
mutaciones en la enzima 
fosfomanomutasa o 
PMM2 (PMM2-CDG). Al 
igual que la PKU, es una 
enfermedad autosómica 
recesiva, pero que dista 
mucho de estar al mismo 
nivel de conocimiento 
y tratamiento. Afecta a 
1/20000 nacidos y se debe 
a mutaciones en el gen 
PMM2, que codifica la 
enzima PMM2, esencial 
para la glicosilación de las 
proteínas, y por ello, del 
correcto funcionamiento 

de estas. Una enzima que no 
funciona correctamente suena similar a lo que 
sucede en PKU, ¿verdad? Pues hay una gran 
diferencia, y es que no hay un tratamiento 
específico más allá del sintomático. El 20% 
de los pacientes afectados por mutaciones en 
la fosfomanomutasa mueren antes de los 5 
años por fallos multiorgánicos o infecciones 
severas ¿Os imagináis que algo similar pasara 

Experiencia 
como investigadora
Cristina Segovia Falquina 
Investigadora en el CEDEM

El 20% de los 
pacientes afectados 
por mutaciones en 

la fosfomanomutasa 
mueren antes de 

los 5 años por fallos 
multiorgánicos o 

infecciones severas 
¿Os imagináis que algo 
similar pasara hoy en 

día con la PKU?
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hoy en día con la PKU? Además, los pacientes 
tienen una baja calidad de vida porque 
pueden sufrir retraso cognitivo y psicomotor, 
cardiomiopatías o episodios de epilepsia, 
entre otros. Es por ello por lo que desde hace 
años el grupo de Belén dedica todos sus 
esfuerzos en la búsqueda de tratamientos para 
mejorar la calidad de estos pacientes, grupo 
del que estoy feliz de poder formar parte por 
lo que estoy aprendiendo, por lo que pueda 
estar aportando y por la compañía de la que 
estoy disfrutando en el laboratorio mientras 
realizo un trabajo que tanto me apasiona.

¿Cuál sería el resumen de este artículo? 
A nivel científico, quiero remarcar la 
importancia de la investigación fijándonos 
en lo lejos que ha llegado el conocimiento y 
tratamiento de la PKU, que se puede tomar 
como referencia para estudiar enfermedades 
aún huérfanas de tratamiento, como PMM2-
CDG.

A nivel personal, deseo que este artículo 
sirva para padres, familiares, y, sobre todo, 
afectados. Como he dicho antes, no soy mi 
enfermedad y eso es gracias a las personas 
que están detrás de la investigación: desde los 

primeros impulsores como Federico 
Mayor Zaragoza y Magdalena Ugarte por 
la implantación de la prueba del talón y 
la creación del CEDEM, junto a María 
José García; así como sus sucesores, como 
Belén Pérez o Alejandra Gámez, por haber 
investigado con pasión nuestra enfermedad. 
Asimismo, no puedo dejar de agradecer la 
labor de mis pediatras Mercedes Martínez 
Pardo, Amaya Belánger y al doctor Francisco 
Arrieta, por las consultas enfocadas a 
educarnos en la PKU, sin olvidar a la gente 
y la labor llevada a cabo por la asociación 
ASFEMA, que tanto ha guiado y animado 
a padres perdidos y asustados ante la 
enfermedad de sus hijos, como sucedió en su 
día con los míos.

Finalmente, quisiera dedicar unas últimas 
palabras a mis padres y hermano, y al resto de 
la familia, a los que quizás no les agradezco en 
persona tanto como debería por la dedicación, 
amor y apoyo que me han brindado a lo largo 
de mi vida y por lo que, gracias a ellos, he 
podido llegar a ser quien soy. 

“La esperanza es el sueño 
del hombre despierto”.      Aristóteles.
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Los programas de cribado neonatal 
actuales permiten detectar enfermedades 
neurológicas irreversibles mediante 

una prueba muy sencilla que consiste en 
extraer unas gotas de sangre del talón de los 
recién nacidos. El desorden raro pero que se 
ha detectado con más incidencia en recién 
nacidos es la hiperfenilalaninemia (HPA), una 
enfermedad genética caracterizada por niveles 
aumentados en sangre de un aminoácido, la 
fenilalanina. La HPA se debe principalmente 
a la deficiencia de una enzima hepática 
llamada fenilalanina hidroxilasa (PAH), 
condición conocida como fenilcetonuria 
(PKU). Otras enfermedades más minoritarias 
que pueden conducir a HPA son causadas 
por la deficiencia del cofactor de PAH, la 
tetrahidrobiopterina (BH4). Las deficiencias de 
PAH y BH4 pueden conllevar complicaciones 
neurológicas severas si no se diagnostican y 
se tratan adecuadamente. Hoy en día, la PKU 
se diagnostica mediante los programas de 
cribado neonatal en centros de referencia. Sin 
embargo, la detección de deficiencias de BH4 
sólo se realiza en laboratorios especializados y 
requiere el uso de técnicas analíticas complejas 
y sofisticadas. Además, estas enfermedades 
metabólicas son crónicas y por lo tanto, se 
recomienda la monitorización frecuente de 
los niveles de fenilalanina en sangre en los 

pacientes de por vida para asegurar que se 
encuentran en el rango adecuado.

Las técnicas que se utilizan actualmente 
para el diagnóstico y la monitorización del 
tratamiento de los individuos que sufren PKU 
y deficiencias de BH4 se basan en métodos que 
presentan una serie de limitaciones a la hora de 
poder ser implementados en cualquier centro 
hospitalario o incluso en centros de atención 
primaria. Así pues, el desarrollo de tecnologías 
fiables y simples permitiría la descentralización 
de los análisis, mejorando el diagnóstico actual 
de estas enfermedades y proporcionando un 
mejor control de los pacientes.

En este contexto, el grupo 
Nanobiotecnología para el Diagnóstico 
(Nb4D) perteneciente al Consejo Superior 
de Investigaciones Científicas (CSIC) y 
liderado por la Prof. M.-Pilar Marco tiene 
una amplia experiencia de más de 20 años de 
trayectoria en el desarrollo de herramientas y 
dispositivos que proporcionen soluciones a los 
actuales problemas de diagnóstico en varios 
campos. En particular, estos dispositivos están 
basados en el uso de anticuerpos diseñados 
para cada caso, los cuales son integrados 
en una amplia variedad de transductores o 
materiales para desarrollar aproximaciones 
nanobiotecnológicas novedosas con aplicación 
en el campo clínico, la seguridad alimentaria y 
el diagnóstico medioambiental.

Las líneas de investigación del grupo Nb4D 
enfocadas en el ámbito clínico tienen como 

objetivo el desarrollo de dispositivos 
que ofrezcan rapidez, sencillez y 
detectabilidad para mejorar la eficiencia 
de los actuales métodos de diagnóstico. 
En concreto, estos dispositivos permiten 
la detección simultánea de múltiples 
biomarcadores y muestras, por lo 
que se tratan de sistemas de cribado 
de alto rendimiento que pueden ser 
adaptados tanto para el análisis in situ 
(punto de atención) como el análisis 
en el laboratorio de cualquier centro 
hospitalario.

para Mejorar la Gestión de las Hiperfenilalaninemias

PhD. Investigadora postdoctoral
Grupo de Nanobiotecnología 
para el Diagnóstico (Nb4D)
IQAC-CSIC, CIBER-BBN

Montserrat Rodríguez-Núñez 
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En particular, el grupo tiene una 
amplia experiencia en el desarrollo 
de herramientas diagnósticas in vitro, tales 
como ensayos en microplaca tipo ELISA, 
test de tira reactiva, chips de micromatriz 
multiplexados e inmunosensores ópticos y 
electroquímicos.

En la actualidad, el grupo Nb4D ha 
desarrollado una amplia colección de 
anticuerpos e inmunoreactivos, necesarios para 
desarrollar los dispositivos, para la detección 
de una gran variedad de biomarcadores 
para el diagnóstico de enfermedades 
neurodegenerativas, desórdenes neurológicos 
y enfermedades cardiovasculares e infecciosas, 
entre otras.

Así pues, el grupo Nb4D en colaboración 
con grupos clínicos expertos en el campo de 
las enfermedades metabólicas hereditarias 
podría identificar los biomarcadores clave para 
el diagnóstico y seguimiento del tratamiento 
de los pacientes que presentan deficiencias de 
PAH y BH4. Posteriormente, esto permitiría 
desarrollar anticuerpos contra dichas 
moléculas con el fin de incorporarlos en un 
dispositivo para su detección rápida, eficaz 
y fiable. Después de una validación clínica 
del dispositivo en cuestión, éste podría ser 
implementado en los laboratorios de centros 
hospitalarios e incluso en centros de atención 
primaria permitiendo un diagnóstico precoz y 
una mejora en el seguimiento y control de los 
pacientes, facilitando un control más dinámico 
de la enfermedad y repercutiendo en una 
mejora de la calidad de vida de los afectados.

Lucas Franco
A   B   O   G   A   D   O   S

C/ Espronceda 39, 3º dcha. 
MADRID

Telf. 91 534 67 89 · 600 24 04 57 
24 h.: 600 85 86 86

www.lucasfrancoabogados.com

Defender tus intereses con
         absoluta profesionalidad

Nuestro compromiso:

Atención nacional e internacional

CIVIL · PENAL · FAMILIA
EXTRANJERIA · MERCANTIL

El grupo Nb4D en 
colaboración con 
grupos clínicos 

expertos en el campo 
de las enfermedades 

metabólicas hereditarias 
podría identificar los 
biomarcadores clave 
para el diagnóstico 
y seguimiento del 
tratamiento de los 

pacientes que presentan 
deficiencias de PAH y BH4
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Soy  Magda Daunas Ferrer, 
tengo 52 años... y tengo PKU

Preséntate de forma breve. Quién eres, qué 
edad, qué enfermedad, dónde vives, a qué 
te dedicas. 

Soy Magda Daunas Ferrer, tengo 52 años, soy 
de Barcelona y tengo PKU.

Trabajé durante 22 años en una empresa 
como administrativa pero con la crisis me 
despidieron y actualmente me encuentro 
desempleada. Generalmente hago cursos, 
el último fue de inglés, también práctico 
deporte dos días a la semana. Las clases 
de zumba son las que más me gustan, 
pero también hago bici, carrera en cinta y 
estiramientos.

¿Cómo y cuándo fuiste diagnosticada?

Fui diagnosticada a los 3 años de vida gracias 
a la insistencia de mi madre con los médicos, 
pues ella veía que algo no iba bien, aunque 
los médicos le decían que era normal. Un día 
me rompí la clavícula, y fue entonces cuando 
me hicieron la prueba de la PKU y me lo 
diagnosticaron. 

¿Por qué no se diagnosticó al nacer? 

No me diagnosticaron al nacer porque en esos 
tiempos no se hacía el cribado neonatal, y 
además, no rechazaba la leche materna.

¿Cómo fue la
vida en una 

época en la que apenas 
había productos?
Para mis padres fue 
muy duro. Al cole 
para desayunar me 
llevaba un potito 
de pera y ya está. 
Cuando me iba de 
excursión mi madre 
me preparaba un táper 
de arroz con verduras, 
y decían que parecía 
un jardín muy bien 
decorado. Mi madre 
trajo unas galletas de 
Inglaterra para mí 

y no me gustaron. Mis padres se dejaban 
parte de su sueldo para poder comprar la 
fórmula, una lata en polvo que la recogían en 
el Hospital del Vall d’Hebrón de Barcelona. 
Todo era a base de potitos de pollo con 
verdura.

Hoy en día tenemos mucha suerte, porque 
hay una gran variedad de alimentos y un 
magnífico banco de alimentos a nuestra 
disposición.

¿Has tenido algún problema por estar 
detectada tarde? ¿Has podido superarlo?

No, la verdad, aunque a veces creo que hago 
las cosas diferentes a los demás.

¿Cómo evalúas tu salud ahora?
Hoy en día mi salud es buena no me puedo 
quejar. Algún resfriado de vez en cuando, 
pero nada grave. Todos me dicen que estoy 
muy delgada pero yo me encuentro muy bien.

¿Cómo es tu dieta ahora? ¿Está tu vida 
muy condicionada por la fenilcetonuria? 

Yo sigo mi dieta especial baja en proteínas. 
Consumo todos los productos del banco de 
alimentos pan, galletas, pasta…..y también 
como ensalada, fruta y tomo leche vegetal de 
arroz o almendras….etc.

¿Te es fácil estar en tratamiento?
Para mí nunca ha sido un problema seguir la 
dieta, me parece sencillo no me causa ningún 
trastorno tener fenilcetonuria.

¿Cómo ves el futuro de los fenilcetonúricos?
Hoy en día creo que tendremos que seguir 
con la dieta. Merece más la pena seguir el 
tratamiento que sufrir los efectos secundarios 
que pueda tener para la salud.
Para muchas personas ver a gente mayor que 
ellos con fenilcetonuria es un gran alivio.

 ¿Qué mensaje tendrías para ellos? 
Que lo positivo hoy en día es poder contar con 
las Asociaciones y la variedad de productos del 
Banco de Alimentos. Contamos con buenos 
médicos que aprenden cada día ellos también 
de nosotros. Contamos con investigación 
actualizada y eso siempre es muy positivo.

ENTREVISTA



consistió en promover, el pasado noviembre 
un importante documento, titulado The PKU 
Charter, en el que proponemos la introduccón 
del cribado neonatal como un método 
ESTÁNDAR en cada unidad de maternidad 
en Rumanía, como medida de prevención 
de discapacidad inminente. Pusimos de 
relieve el hecho de que una sencilla prueba 
puede significar la diferencia entre la 
discapacidad y la normalidad. Los pacientes 
PKU tienen derecho a una vida normal. 
¡También insistimos en que es más razonable 
económicamente prevenir la discapacidad 
y tratar una enfermedad tan seria en sus 
consecuencias si no existe diagnóstico precoz! 
Propusimos también un cribado a todos 
los niños con discapacidad intelectual en 
Rumanía. 

El tratamiento prescrito, la dieta baja en 
proteína, sufre de una falta tremenda de 
medios económicos y carencia de subvención. 
Los fondos designados son insuficientes y 
mal gestionados. La falta de diálogo entre el 
ministerio y Centros Regionales que tratan 
la PKU frena el progreso del Programa 
Nacional. Hemos mantenido diálogo sobre 

Es un honor poder participar, a invitación 
de Agata Bak, en esta publicación tan 

importante en España. Me llamo Laura 
Petreuş y soy madre de tres hijos, dos de 
los cuales tienen PKU. Soy presidenta de 
la Asociación Aproteica de los Pacientes 
Fenilcetonúricos en Rumanía. 

Luchando por mejorar la situación de los 
fenilcetonúricos en el país

La situación de la PKU en mi país dista 
todavía mucho de ser ideal. Existe un 
Programa Nacional, con dos pilares básicos: 
el cribado neonatal y el tratamiento para 
pacientes detectados. Ambos precisan de 
serias mejoras. 

El cribado neonatal no se realiza de 
forma universal en los recién nacidos. La 
información pública muestra que en Rumanía 
se quedan sin cribar aproximadamente 30 
mil neonatos al año. ¡Esta situación tiene 
que cambiar urgentemente! Discutimos este 
problema en el encuentro en el Parlamento 
Europeo organizado por la ESPKU el pasado 
julio de 2018.

Para intentar cambiar esta situación, 
mantuvimos incontables encuentros con el 
Ministro de Sanidad. Nuestra última acción 

Premios Sheila Jones
Artículo de la galardonada Laura Petreuş

El pasado 4 de noviembre se entregó el primer premio Sheila Jones, galadrón otorgado por la 
ESPKU para reconocer la labor de los activistas a favor de la PKU. El nombre del premio 
hace referencia a la primera paciente en la que se demostró la eficacia de la dieta baja en 

proteína en el tratamiento de la fenilcetonuria. Aparte del nombre de Sheila Jones, tenemos que 
acordarnos del de Horst Bickel, el médico que llevó a la paciente, pero sobre todo del de Mary Jones: 
una madre determinada que, según los testimonios, acudía todos los días a la consulta, se sentaba 
impasible y esperaba a que trataran a su niña. Por eso, el fallo no pudo ser otro. En la primera 
edición del premio Sheila Jones, la comunidad europea 
honró a Laura Petreuş, presidenta de la asociación 
rumana, cuya labor y perseverancia mejoran el día a 
día de las personas afectadas por la fenilcetonuria y 
otros trastornos metabólicos en el país. Reproducimos 
el artículo que nos ha mandado. ¡Nuestra más sincera 
enhorabuena a esta madre valiente, madre ya no de 
dos sino de muchos pacientes que gracias a ella tienen 
una calidad de vida mejor!



sangre para pacientes adultos 
no está incluído en el Programa 
Nacional. 

La confirmación del diagnóstico 
a través de pruebas genéticas y 
moleculares no se financia desde el 
Programa Nacional, lo cual pone 
en dificil situación a los pacientes y 

médicos. Tampoco se lleva a cabo la prueba 
de proteinas en la orina y en la sangre. 

Todo ello prueba que a lo largo de 40 
años el sistema de salud no ha conseguido 
implementar unos mínimos estándares en 
el tratamiento de la PKU. Si los pacientes 
hemos conseguido algunas cosas a lo largo 
de este tiempo, ha sido únicamente gracias 
a las familias y un número muy reducido de 
médicos que se oponían continuamente contra 
un “contrincante” que debería ser su amigo: el 
sistema nacional de salud. 

Ahora mismo, tenemos un Ministro de 
Sanidad muy abierto al diálogo y que se 
esfuerza en mejorar las cosas. Tanto ESPKU 
como ISNS (Sociedad Internacional de 
Cribado Neonatal en sus siglas en inglés) nos 
ayudaron mucho y su intervención ha tenido 
un impacto real. ¡Eric Lange, el presidente 
de la ESPKU, es un hombre enormemente 
dedicado a la causa de los pacientes PKU! 
Esperamos poder cambiar juntos esta 
historia. 

Actividad de la presidenta de Aproteica
Mi actividad como presidenta 
de Aproteica se centra en: 

El soporte y la protección de 
los pacientes PKU.

•	Representación de nuestros 
socios ante las autoridades.
•	 Información y orientación 
para nuestros socios sobre la 

ese problema en Bucarest y hemos 
puesto sobre la mesa medidas concretas: 
reorganizar los pacientes por grupos 
de edad y garantizar los productos 
de uso médico especial de acuerdo 
a las necesidades del paciente (edad, 
peso), y no de acuerdo a las partidas 
mal calculadas, mal gestionadas e 
injustificadas. 

El equipo multidisciplinario que debe 
monitorear la evolución del paciente 
fenilcetonúrico es incompleto. Rumanía 
carece de nutricionistas especializados 
en errores innatos de metabolismo. La 
coordinadora de médicos de los Centros 
Regionales que tratan la PKU tiene 
distintas especialidades entre las que no 
se encuentra la nutrición dietética. Los 
padres de los niños PKU tienen problemas 
a la hora de comprender y aplicar el 
tratamiento que la fenilcetonuria requiere. 

Para paliar esta situación, nuestra 
asociación ha firmado un acuerdo con la 
Asociación de Nutricionistas de Rumanía 
y uno de sus miembros trabaja de forma 
voluntaria para nuestros socios. Pero 
hasta el 2017 las 
madres tuvieron que 
desempeñar el papel de 
nutricionistas expertas 
de sus propios hijos. Es 
inadmisible. 

El seguimiento 
de los niveles de 
fenilalanina en la 

La información 
pública muestra 

que en Rumanía se 
quedan sin cribar 
aproximadamente 
30 mil neonatos al 

año. ¡Esta situación 
tiene que cambiar 

urgentemente!



grupo en Facebook. También hemos abierto 
un canal en Youtube.

Como presidente de la ONG participo 
en varios programas de televisión y radio y 
doy entrevistas. También publiqué artículos 
sobre PKU en prensa média; incluso llegué 
a especializarme en nutrición para ayudar 
mejor a los pacientes PKU y poder informar 
al público. 

Mi labor voluntaria a favor de la PKU, 
llevada a cabo durante 15 años ya, fue 
reconocida a nivel internacional en la 
conferencia ESPKU en Venecia. Me siento 
muy honrada al ser ganadora del premio 
Sheila Jones y creo que esto me hace 
responsable de seguir haciendo cosas buenas 
para mejorar la situación de pacientes PKU. 

Muchas gracias por la oportunidad de 
publicar en vuestra revista. Seguiré luchando 
por la PKU. 

legislación vigente en Rumanía, noticias 
y cambios en el Programa Nacional del 
Ministerio de Sanidad.

•	Complementación de lo ofrecido por 
el Programa Nacional de la salud en 
materia de productos dietéticos gracias a 
las donaciones, mecenazgos y productos 
dietéticos ofrecidos.

•	Colaboración con un laboratorio privado 
para monitorear los niveles de fenilalanina 
con técnica de espectrometría de masas en 
tandem a un precio reducido. 

•	Colaboración con distintos fabricantes que 
venden productos PKU.

•	Colaboración con una empresa de 
transporte para una distribución rápida 
de productos recibidos gracias a las 
donaciones. 

La asociación tiene también distintas 
actividades: 
•	 	La escuela PKU: proyecto para padres de 

niños con necesidades especiales.
•	Una Gota de Sangre para la vida: acción 

de concienciación en institutos sobre la 
importancia del cribado neonatal. 

•	Actividad navideña: Sé elfo del Santa Claus.
•	El día de la PKU, siempre el 28 de junio.

En 2018 celebramos el día de la PKU en 
una conferencia internacional “40 años de 
cribado en Transilvania” en Cluj-Napoca. La 
conferencia contaba con ponencias científicas 
y una acción de concienciación: la carrera 
PKU en el estadio Cluj Arena. Por este motivo 
aparecí en los artículos de prensa y en los 
medios, también en el estudio de televisión 
rumana de Cluj-Napoca (TVR Cluj) que fue 
nuestro partner mediático. 

Nuestra labor de concienciación se lleva a 
cabo también en nuestra página www: www.
asociatia-aproteica-pku.ro, nuestra página y 

Sobre la Asociación:
Asociatia ”Aproteica” 
a Bolnavilor de Fenilcetonurie
Curtuiusu Mare, nr.70 Maramures, 
Romania. 
Tel.: +40 262 481 794
email: 
aproteica.ro@gmail.com
Facebook: https://www.facebook.
com/AsociatiaAproteicaPKU/
YouTube: 
Associatia Aproteica PKU

Si quieres leer más sobre premio Sheila 
Jones, consulta la página de la ESPKU sobre 
este tema.
https://www.espku.org/sheila-jones-award/

Nuestra más sincera enhorabuena 
a Laura Petreuş, cuyo valor y entrega en 

cuidado no solo de sus dos hijos PKU sino 
también de todo los demás, 

es una inspiración. 

Premios Sheila Jones
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La imagen global de fenilcetonuria 
(PKU) ha cambiado significativamente 
en las últimas décadas. El cribado 

neonatal permitió una temprana 
implementación del tratamiento y hoy en día 
en mayoría de los países se esperan buenos 
resultados clínicos. A pesar de los últimos 
avances y nuevas opciones terapéuticas, la 
dieta sigue siendo la opción principal del 
tratamiento. Consta de una dieta estricta 
baja en fenilalanina (phe), suplementada 
con sustitutos de proteína (SP), y comida 
especial baja en proteína (CEBP). La gestión 
nutricional óptima en un paciente deportista 
con PKU no ha sido descrita. Por lo tanto, 
han de adaptarse las guías generales para 
atletas. 

Aunque a veces se emplean como 
sinónimos, las nociones de actividad física, 
ejercicio y deporte difieren entre sí y han de 
interpretarse de forma cautelosa en cuanto 
a su relación con consejo nutricional. La 
actividad física hace referencia a cualquier 
movimiento de músculos esqueléticos que 
promueve hidrólisis de energía (ATP) y 
está presente en todas nuestras actividades 
cotidianas, como andar, subir una escalera o 
actividades de ocio. Puesto que es un proceso 
natural, no requiere ninguna suplementación 
nutricional ni aporte energético adicionales. 
Por otro lado, el ejercicio hace referencia a 
un nivel más alto de actividad física y suele 
clasificarse en cuanto a su tipo, intensidad, 
duración y frecuencia. Finalmente, el 
término “deporte” designa el máximo nivel 
de ejercicio, normalmente practicado a nivel 
profesional, donde hay que seguir reglas 

específicas y los objetivos se definen en 
función de eventos competitivos. 

Los hidratos de carbono constituyen 
la fuente principal de la energía para el 
músculo, pero la oxidación de ácidos grasos 
permite a los deportistas de alto rendimiento 
hacer ejercicio en condiciones aeróbicas, ya 
que la oxidación de ácidos grasos suele ser 
una fuente de energía eficiente. No obstante, 
conforme aumenta la intensidad de ejercicio, 

el músculo 
pasa gradualmente a emplear fuentes de 
carbohidratos (de glucóceno) en proporción 
mayor que en ejercicio de baja intensidad, 
principalmente (o en mayor proporción) 
basado en oxidación de las grasas. 

En general, el ejercicio impone una pérdida 
de agua y electrolitos y consume hidratos de 
carbono de fuentes de glucóceno. Por eso, 
los objetivos principales de intervención 
en deportistas serán la prevención de la 
deshidratación, desequilibrios de electrolitos, 
hipertermia, hipoglucemia y agotamiento de 
reservas de glucóceno. Uno de los puntos más 
importantes de esta intervención se centra en 
la adecuación de la ingesta de carbohidratos 

PKU y deporte
Júlio César Rocha
Centro de Referencia - Enfermedades 
Metabólicas Hereditarias
Centro Hospitalar Universitário 
do Porto - Porto -Portugal
julio.rocha@chporto.min-saude.pt 
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a su demanda. La ingesta de carbohidratos 
debería constituir al menos el 60% de la 
ingestia diaria total de energía, aunque esta 
cuestión debe definirse a nivel individual. 
Aparte de la cantidad, es muy importante 
vigilar el tiempo de la ingesta, y las comidas 
antes, durante y después del ejercicio han 
de contener alimentos ricos en hidratos 
de carbono. Además 
de carbohidratos, la 
ingesta de la proteína 
también desempeña 
un papel importante. 
Es preciso garantizar 
cantidad suficiente de 
proteína en la dieta, 
lo cual no parece 
problemático teniendo 
en cuenta los hábitos de 
la población general. En 
base a ello, en general, 
la suplementación de 
la proteína no parece 
recomendable. La 
demanda nutricional 
recomendada de las 
grasas, vitaminas y 
minerales también 
debería satisfacerse 
siempre y cuando 
se sigue un patrón 
nutricional sano. 
Finalmente, es crucial mantener el estado 
adecuado de hidratación. Para ello, es muy 
importante no fiarse meramente de la 
sensación de sed del deportista, ya que no 
es un buen parámetro a la hora de medir el 
grado de hidratación. 

Según la reciente evidencia, la respuesta 
metabólica al ejercicio es similar en pacientes 
con PKU y en grupo de control. Además, 
la concentración de phe en la sangre parece 
no estar afectada por episodios de ejercicios 
intensos, aunque esta cuestión no ha sido 

estudiada de forma sistemática. No obstante, 
es necesario prestar atención a la hora de 
combinar las recomendaciones nutricionales 
propias de la PKU con las de los consejos 
específicos para deportistas. Los objetivos 
principales de la dietética deportiva en PKU 
son el mantenimiento de una dieta rica en 
hidratos de carbono, seguimiento cuidadoso 

del estado de hidratación 
y la observancia de los 
tiempos de ingesta de los 
suplementos de proteína 
en la fase de recuperación 
inmediatamente después 
del ejercicio. Hay que 
proporcionar una óptima 
aportación energética 
antes, durante y después 
de las sesiones de 
ejercicios o competición. 
La típica dieta empleada 
en el tratamiento de 
pacientes con PKU está de 
por sí rica en hidratos de 
carbono, pero es preciso 
prestar atención a los 
tipos de comida especial 
baja en proteína que se 
elige. El seguimiento del 
peso y la composición 
corporal será importante 
para determinar si la 
demanda energética se 

ve satisfecha. El ejercicio va a determinar la 
necesidad de ajustes en las comidas antes, 
durante y después de él.  No hay estudios 
que hayan investigado el impacto crónico del 
ejercicio en la tolerancia de phe en la PKU. 
De la misma forma, no se ha descrito todavía 
el estado nutricional de los deportistas con 
PKU. Todos los pacientes deportistas con 
PKU deberían tener por objetivo mantener 
buen control metabólico para contribuir al 
mejor rendimiento deportivo, al tiempo que 
se mantienen en buena salud. 

Los objetivos 
principales de la 

dietética deportiva 
en PKU son el 

mantenimiento de una 
dieta rica en hidratos de 

carbono, seguimiento 
cuidadoso del estado 

de hidratación y la 
observancia de los 
tiempos de ingesta 
de los suplementos 

de proteína en la 
fase de recuperación 

inmediatamente 
después 

del ejercicio.
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Laura Carrillo es socia de la Asociación 
PKU-OTM de la Región de Murcia 
desde casi cuando nació, ya que a los 

pocos días de nacer junto a su hermano 
entro en coma. Estuvo más de dos meses 
ingresada y fue entonces cuando se 
enteraron de que Laura tenía Jarabe de 
Arce. Pero eso no impidió que Laura 
saliera adelante y se hiciera toda una mujer. 
Ahora Laura tiene 20 años y en marzo de 
2018 fue mama de una preciosa niña. 

 Laura no planeó quedarse embarazada, 
y tanto para ella como para la familia fue  
un shock. Así que se dirigieron a su médico 
y le comunicaron la gran noticia. Es 
imporante saber que es muy importante para 
nuestra salud y la del bebé que toda mama 
con enfermedades metabólicas debe planear 
antes su embarazo. Afortunadamente, a 
pesar de no haber sido planeado, Laura tenía 
unos niveles perfectos. Los primeros meses 
llevo un control muy 
estricto con análisis, 
visitas a la matrona 
y pruebas. Tanto la 
niña como la madre 
estaban controladas 
y Laura tenía sus 
niveles muy bajos, 
aun saltándose 
algunas veces la 
dieta. Como la 
madre es Jarabe de 
Arce la genetista 
quiso descartar que 
el bebé también 
lo fuera e hicieron 
análisis al padre y 
una amniocentesis 
a la madre para 
descartar la 
enfermedad. 

 Laura en todo momento estuvo activa 
y seguía desplazándose todos los días en 
autobús 10km para ir a estudiar a Murcia 
un módulo de ofimática.  Solo dejó de ir 
a estudiar cuando entro en el último mes, 
aunque no 

le duro mucho pues se le precipito el parto y 
solo 3 días después de dejar los estudios dio 
a luz. 

 Laura entró con dolores a las 7 de la 
mañana en el Hospital Universitario Virgen 
de la Arrixaca y comunicaron a su matrona 

y al médico de guardia su 
estado y la enfermedad de 
Laura, en todo momento 
está a su lado su madre que, 
aunque le cuesta ver sufrir 
a su hija, le da fuerzas para 
el momento que está por 
llegar. Poco después de las 
10 de la mañana Laura ya 
tiene en sus brazos a Natalia. 
Todo fue muy ligero- cuenta 
Laura- empecé con dolores 
más fuertes y me dijeron 
que ya estaba aquí mi niña, 
me ayudaron un poco 
empujándome en la barriga 
y con varios empujones más 
salió Natalia, su peso fue de 
2.500kg  y con 35 semanas 
de gestación.  Todo salió 
bien y tanto Laura como 

Mama con 
Jarabe de Arce

Asociación PKU-OTM - Murcia



la Natalia están muy bien.  
Aun así la prueba del talón 
que le realizaron a Natalia 
salió que aunque no sufre la 
enfermedad es portadora de 
Jarabe de Arce con lo cual 
cuando Natalia sea mayor 
y decida ser madre tendrá 
que someter al futuro papa 
a las pruebas genéticas para 
descartar que también sea 
portador de la enfermedad. 

 Ahora tanto Laura como 
Natalia están genial, Laura 
ha retomado sus estudios y 
Natalia es una niña preciosa 
con unos mofletes para no 
parar de darle besos y una 
sonrisa que hace sacar las de 
toda la familia.  

Cuando he 
preguntado a Laura 
si está feliz, su 
respuesta ha sido 
una gran sonrisa 
y un sí rotundo, 
aunque cuando le 
he preguntado si 
piensa más adelante 
darle un herman@ 
a Natalia su cara y 
gesto notaban un 
NO rotundo. Dice 
que  Natalia es mi 
niña y la quiero 
con locura pero 
creo que se quedara 
como hija única, 
jajajaja... (risas)  ■

www.pku-versand-huber.de

Calidad artesanal

Entrega rápida y fácil

Selección enorme de productos
bajos en proteína

Especialidades tradicionales para 
Navidad y Semana Santa

info@pku-versand-huber.dewww.pku-versand-huber.de

*Simplemente inicie sesión en la cuenta del cliente y luego introduce el código en la cesta de compras.

¡Descubre la variedad de alimentos bajos en proteínas!
¡Ahorre un 10% en su pedido con el código de promoción PKU10ES2019!*

¡Sitio web disponible en español!
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convivencias

encuentros  

En 2018 hemos vivido un año in-
tenso en la asociación Navarra: 
jornadas de convivencia, activi-

dades, cambio de junta, asistencia al 
congreso de la Federación Nacional y 
lucha por conseguir la ampliación del 
cribado en Navarra.

En relación al cribado, ANAPKU y 
la Federación compartimos la opinión 
de que las asociaciones tenemos un 
papel clave que jugar, para conseguir 
que las administraciones apliquen cri-
terios de eficiencia y sentido común 
en el diagnóstico y 
tratamiento de las 
enfermedades meta-
bólicas. El motivo: las 
metabolopatías, al 
igual que el resto de 
enfermedades raras, 
no cuentan con em-
presas farmacéuticas 
interesadas, ni con 
la visibilidad social 
de otras enfermeda-
des, que hacen que 
se avance pronto en 
la aplicación de las 
nuevas técnicas.

La ampliación del 
cribado neonatal en Navarra es un reto 
que tenemos pendiente desde hace 
unos años. En 2016 se ampliaba en 
Navarra únicamente a 7 enfermeda-
des lo que nos dejaba lejos de las 25 
enfermedades de otras comunidades 
autónomas. 

La mayor parte de los asociados 
y afectados no somos expertos y por 
eso confiamos en que las respuestas 
de las autoridades sanitarias velen por 
los criterios de salud, eficiencia y sen-
tido común. Sin embargo basta echar 

un vistazo a la diferencia entre CCAA 
en España, dónde un niño de Galicia, 
Murcia o Andalucía podría ser diag-
nosticado a través del cribado de 25 
enfermedades, diagnóstico que puede 
mejorar drásticamente su calidad de 
vida, y sin embargo, en otras no. Por 
hablar de casos concretos: una de las 
enfermedades diagnosticada en Gali-
cia, Murcia, Andalucía, Aragón y otras, 
es la tirosinemia, no diagnosticada en 
Navarra ni Euskadi. Esto se ha con-
cretado en que ha habido en 2108 dos 
trasplantes hepáticos en niñas de 12 y 

3 años, (de aproximadamente 15 ca-
sos diagnosticados en los últimos 17 
años en estas dos CCAA) que posible-
mente podrían no haberse producido 
de haber nacido en una CCAA que sí 
hubiera incluido esa enfermedad en el 
cribado neonatal.

Buscando entender por qué esta 
ampliación no se hace con carácter 
general y en concreto en Navarra, 
analizamos brevemente la situación 
en varios países.

EEUU: En la página de la Admi-
nistración de Recursos y Servicios de 

Salud (HRSA) del Departamento de 
Salud y Servicios Humanos) de EE. 
UU. (https://www.hrsa.gov/advisory-
committees/heritable-disorders/rusp/
index.html) se detalla cómo el “Comité 
asesor sobre trastornos hereditarios 
en recién nacidos y niños” para todos 
los estados de USA, identifica una se-
rie de enfermedades clave en las cua-
les el cribado es altamente recomen-
dado, y enfermedades secundarias 
en las cuales el cribado es opcional. 
Esta propuesta de cribado está basa-
do en el informe Newborn Screening: 

Towards a Uniform Screening Panel 
and System. Las enfermedades clave 
se muestran en la tabla adjunta, los 
cribados son mandatorios, se hacen 
a todos los niños y no pueden verse 
afectados por co-pago ni repercusión 
de costes al paciente:

Basta ver estos dos países para en-
tender cuál es la tendencia para apli-
car los criterios de eficiencia y salud, 
y pensar en revisar los existentes en 
el estado.

Incluso en los países donde aún 
no se ha ampliado el cribado como 

Asociación de Navarra
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FRANCIA (sí que lo está en los Paí-
ses bajos y Bélgica) encontramos pu-
blicaciones tanto científicas como de 
prensa que recomiendan e impulsan 
su ampliación. 

La Academia de Medicina France-
sa, cuya misión es asesorar al gobier-
no francés en materia de salud y con-
tribuir al progreso del “arte de curar”, 
publica un artículo acerca del cribado 
neonatal dónde recomienda actualizar 
los criterios http://www.academie-me-
decine.fr/le-depistage-neonatal-gene-
ralise-par-des-tests-danalyse-biologi-
que/. 

En el caso de la prensa, en enero 
del 2018 France Inter publicaba un 
artículo dónde plan-
teaba esta reflexión 
e incluso se miran en 
el espejo de algunas 
CCAA de España y los 
Países Bajos https://
www.franceinter. f r /
sciences/2018-vers-
une-reforme-du-depis-
tage-neonatal

En concusión, co-
mo asociación vamos 
a seguir persiguiendo 
que se revise y amplíe 
el cribado neonatal 
en Navarra y espera-
mos que también en el resto del es-
tado. Creemos que hay que empujar 
a las administraciones para que sean 
proactivas y faciliten que los avances 
de los  diagnósticos lleguen cuanto an-
tes a los  afectados, esto permitirá no 
sólo mejorar la vida de unos cuantos 
niños y sus familias, pero también, y 
estamos seguros de ello,  ahorrar re-
cursos a la administración.

Además de todo este tema del cri-
bado, este año ha sido también el de 
renovación de junta que se produjo 
en las jornadas de convivencia y ta-
lleres de cocina en Izkue. Fue un fin 
de semana muy cordial e interesante 
dónde contamos con unas sesiones 
de formación –charlas de la mano de 
la dietista Berta Ortigosa que nos hizo 
una presentación acerca de recomen-
daciones de la dieta: ”muy  importan-
te tomar siempre los complementos 
alimenticios!!” y su calibración con la 
herramienta Odimet. La Doctora Ele-
na Aznal nos habló de las novedades 
en los tratamientos y nos dio noticia 
de nuestro gran amigo y médico el 

Dr. Sánchez-Valverde. Por último, 
Antonio Viudez con hizo una presen-
tación espectacular acerca del porqué 
necesitamos ampliar el cribado en Na-
varra.

Como en otras ocasiones, tu-
vimos el lujo de contar con Teresa 
Nonnato que se desplaza todos los 
años desde el Hospital San Joan de 
Deu a pasar un fin de semana con 

nosotros y degustar sus estupendas 
recetas que tenemos publicadas en 
nuestra web.

Este año, como novedad, tuvimos 
una sesión de 2h de Mindfillness de la 
mano de la consultora y coach Esther 
Valls. Fueron sólo dos horas pero con 
el diálogo que mantuvimos con ella, 
sus explicaciones y los ejercicios, nos 
dejaron convencidos de lo convenien-
tes que pueden ser estas técnicas. 
Contamos además este año con la 
asistencia de Dolo de Alecarán, que 
participó con nosotros de las activi-
dades, una campeona, como tantas 
madres. Finalizamos las jornadas con 
reparto de los alimentos sobrantes, 

deseando mucha suerte a esta nue-
va junta. Esperando que a lo largo 
de este nuevo periodo que se abre, 
consigamos la ampliación del criba-
do, se avance en los tratamientos y 
la investigación y sigamos teniendo 
un ambiente tan solidario y de tan 
buen rollo como todos los periodos 
anteriores. Estamos seguros de que 
así será. 

Asociación de Navarra
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Asociación de Galicia

En este año 2018, la Asociación 
Fenilcetonúrica y OTM de Ga-
licia - ASFEGA ha organizado 

diversas actividades orientadas, todas 
ellas, a mejorar la calidad de vida del 
colectivo metabólico que conforma 
nuestra Asociación.

 Jornadas dietas metabólicas
 En distintos puntos de Galicia y en 
varias fechas del año hemos realiza-
do jornadas informativas sobre elabo-
ración de platos adaptados a la dieta 
metabólica. Se trata de involucrar en 
estas actividades, tanto a los propios 
afectados como a sus familias, ha-
ciéndoles partícipes a la hora de con-
feccionar su pauta alimentaria.

En estas jornadas se organizan 
muestras de platos bajos en proteínas 
presentados por las distintas familias 
participantes que explican su receta al 
resto de asistentes. Siempre hay rega-
los y sorpresas para todos los que se 
animan a participar y premios para los 
ganadores.

La temática puede variar desde pla-
tos dulces, platos salados, panadería 
metabólica, mejores platos navideños 
bajos en proteínas,… Algunas de las 
recetas participantes 
en la modalidad de 
plato salado fueron: 
brazo de patata, arroz 
tres delicias, tortillas 
vegetales, albóndi-
gas de calabacín,… 
Dentro de los platos 
dulces se prepara-
ron: huevos de Pas-
cua, natillas, filloas, 
bizcocho de naranja, 
arañas, churros, em-

panada de manzana, mariquitas,…
Como platos navideños pudimos dis-
frutar de: turrón de chocolate, tron-
co de Navidad, tarta de zanahoria y 
coco,...

Los platos preparados son degus-
tados por los asistentes que valoran 
tanto la presentación como el sabor 
para después votar y elegir a los ga-
nadores.

De este modo, se trata de dar a co-
nocer nuevas recetas y trucos en su 
preparación como tiempos de cocción, 
reposo de la masa,… Se ofrecen así 
recetas imaginativas que son apeteci-
bles y bien toleradas, para hacer más 
atractivo el menú diario y menos mo-
nótono. 

Convivencias 
A lo largo del año se organizan 
convivencias donde las familias que 
forman parte de ASFEGA se conocen 
de forma directa y estrechan lazos.

En el mes de agosto celebramos 
una convivencia en Oleiros (A Coru-
ña), donde pudimos reunirnos en un 
local social próximo a la playa y apro-
vechar el día soleado.

Este tipo de convivencias sirven 
para el intercambio de experiencias, 
vivencias y situaciones que se pueden 
compartir en un ambiente distendido y 
en un lugar privilegiado.

Como todos los años celebramos 
nuestra convivencia anual que ya va 
por la XXVII Convivencia de Enfer-
medades Metabólicas. Tuvo lugar 
en la Residencia de Tiempo Libre de 
Panxón (Nigrán) en la provincia de 
Pontevedra, los días 28, 29 y 30 de 
septiembre, con la colaboración de la 
Xunta de Galicia.

En estas convivencias se reúnen 
familias metabólicas de distintos 
puntos de Galicia que pueden así in-
terrelacionarse de forma directa, a la 
vez que se da una labor didáctica con 
conferencias, charlas y mesas redon-
das por parte de expertos en estas 
metabolopatías que proporcionan in-
formación a las familias.

El sábado la inauguración de la 
Convivencia corrió a cargo de Dª. Án-
geles Feijoo- Montenegro Fernández, 
Jefa Territorial en Pontevedra de la 
Consellería de Sanidad de la Xunta de 
Galicia, que destacó la importancia de 
asociaciones como ASFEGA en la me-
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Asociación de Galicia

jora del colectivo al que representan, 
en este caso los pacientes afectados 
por Fenilcetonuria y otros trastornos 
metabólicos.

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

• EL CRIBADO METABÓLICO 
NEONATAL: CRIBADO EN GALICIA.

- Recorrido del cribado neonatal en 
Galicia.

- Propuestas de futuro del cribado.
• LAS ENFERMEDADES META-

BÓLICAS HEREDITARIAS. UNA 
REALIDAD NO SOLO SANITARIA 
SINO TAMBIÉN SOCIAL.

• LA IMPORTANCIA DE LOS ES-
TUDIOS COLABORATIVOS Y LA 

INVESTIGACIÓN EN LAS ENFER-
MEDADES METABÓLICAS HEREDI-
TARIAS. TRANSICIÓN AL ADULTO.

• Situación de las tirosinemias tipo 
1 y su tratamiento en España.

• Investigación en genética de las 
enfermedades neurometabólicas.

• Del pediatra al médico de 
adultos.

Las ponencias fueron de gran 
calidad y tuvieron una gran acogi-
da, con un aforo completo y muy 
interesado. Se realizaron sesio-
nes de preguntas a los ponentes 
participantes para que los asis-
tentes pudiesen aclarar cualquier 
duda.

 La clausura de esta mañana 
de ponencias corrió a cargo del 
Director General de Inclusión 
Social de la Xunta de Galicia, D 
Arturo Parrado Puente, que rei-
teró el compromiso de la Xunta para 
seguir trabajando y colaborando con 
ASFEGA en los proyectos orientados 
a dar la cobertura social necesaria a 
los metabólicos y metabólicas.

A continuación, tuvo lugar la pausa 
para la comida en la que los afectados 

pudieron degustar los diferentes pla-
tos elaborados por Teresa Nonnato, 
restauradora del Hospital Sant Joan 
de Dèu de Barcelona, que año a año 
nos sorprende con menús metabóli-
cos apetitosos y atractivos para es-
tos días de convivencia.

En la jornada de tarde se realizó 
un Taller de Cocina Metabólica a 
cargo de M. ª José Camba Garea, 
dietista de la UdyTEMC del Hospital 
de Santiago de Compostela, donde 
pudimos tomar nota de novedosos 
trucos y platos adaptados a la dieta 

de los pacientes metabólicos.
La tarde se cerró con una prueba 

de fórmulas con distintos sabores y 
una charla sobre Nuevo enfoque en 
el manejo nutricional de la PKU, im-
partidas por responsables de la marca 
Nutricia.

El domingo se destinó a reuniones 
de los asociados. En primer lugar se 
realizó una reunión de jóvenes PKU y 
OTM, donde trataron todo lo relativo a 
la juventud que se engloba en nuestra 
Asociación. En segundo lugar se cele-
bró una Asamblea de socios y socias 
donde se trataron diversos temas de 
interés para la ASFEGA.

La XXVII Convivencia de Enferme-
dades Metabólicas resultó muy exito-
sa, incrementándose año a año los 
asistentes e incorporándose los nue-
vos asociados.

Las familias resaltaron la impor-
tancia de la celebración de estas 
convivencias como un lugar de aclara-
ción de dudas, de intercambio de ex-
periencias, de mecanismos de acción 
utilizados por ellos y por los pacientes 
al convivir con el mismo fenómeno y 
sus desafíos, todo esto de forma com-
partida.

La información y el asesoramiento 
son pautas importantes no sólo para 
ayudar al paciente, sino para ayudar a 
toda la estructura familiar implicada, de 
ahí la importancia de que las familias 
acudan a este tipo de convivencias.

convivencias

encuentros  



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 41 2019 

convivencias

encuentros  Asociación de Valencia
CONVIVENCIA AVAPKU - CALPE 19 - 21 OCTUBRE 2018 

Esa misma tarde la Asociación 
realizó una excursión al Peñal d’Ifach 
(uno de los accidentes geográficos 
más destacados del litoral alicantino y 
que se levanta a más 300 m por en-
cima del nivel del mar). En dicha ex-
cursión tuvimos la oportunidad de con-
templar el bello paisaje que se observa 
desde esta zona tan privilegiada. Y allí 
merendar bollos bajos en proteína ca-
seros y horchata. 

Al día siguiente, el domingo, y coin-
cidiendo con las fiestas locales pudi-
mos disfrutar del desembarco de las 
tropas moras para conmemorar el mo-
mento en el que éstas alcanzaron las 
costas para adueñarse de sus tierras 
en el siglo XVIII. 

Además de los actos comentados 
tanto propios de la Asociación como 
lúdicos es necesario que nos deten-
gamos en las comodidades que nos 
ofreció el hotel, tanto para los adultos 
como para los más pequeños, los cua-
les pudieron disponer de una sala de 
ocio con videojuegos realidad virtual 
para adultos y zonas de juego como 
Ping-Pong o futbolín. 

Por último, destacar la gran varie-
dad y la calidad de la comida tanto 
para PKUs como para no PKUs que 
tuvimos la oportunidad de degustar 
durante esta convivencia, por lo cual 
felicitamos tanto al área de cocina del 
hotel como a nuestra Vicepresidenta 
Paula Mas, que se encargó de la ela-
boración de los menús de los PKUs 
asistentes. 

Para concluir quiero resaltar la 
importancia de realizar este tipo de 
convivencias que además de para 
realizar la asamblea sirven para que 
las familias puedan compartir expe-
riencias, recetar, dudas y por supuesto 
parar que los PKUs puedan relacionar-
se entre ellos y desarrollar conceptos 
como la empatía y la solidaridad. 
Pau Miñana Ocampo, Secretario 
AVAPKU

La Asociación Valenciana de PKU 
más conocida como AVAPKU 
volvió a reunir a sus asociados 

en la convivencia anual que esta vez 
tuvo lugar en la localidad costera ali-
cantina de Calpe durante el fin de se-
mana del 19 al 21 de octubre de 2018 
en el hotel Suitopia. 

Los asistentes fueron llegando 
de diversos puntos de la Comunidad 
Valenciana durante la jornada del 
viernes, en la que tuvimos nuestra pri-
mera toma de contacto tras la anterior 
asamblea realizada en Valencia en la 
pasada primavera. Durante el sábado 
se realizó como es habitual la asam-
blea en la que se trataron diversos 
temas propios de la Asociación (lectu-
ra del acta anterior, lotería, estado de 
cuentas y proyectos para el futuro) y 
donde los asistentes tuvieron tiempo 
para realizar sus propuestas y suge-
rencias. Seguidamente tuvimos un 
charla muy practica sobre: “Organiza-
ción y sensibilización de la dieta PKU 
en la vida social”. Y durante la sobre 
mesa la junta directiva aprovecho para 
reunirse y tratar temas como reparto 
de tareas, reuniones en Conselleria o 
próximos actos de Avapku. 
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El pasado mes de abril se cele-
bró en Sevilla la 2a edición de 
nuestra Paella Metabólica. Fue 

una jornada preciosa donde los socios 
volvimos a juntarnos en familia, disfru-
tamos de un maravilloso día de cam-
po, risas, juegos, e incluso hasta de 
un pequeño partido de fútbol de papis 
contra hijos. 

La Asociación aportó la bebida y 
los ingredientes para ambas paellas, 

y luego cada 
familia elabo-
ró en casa un 
plato meta-
bólico y otro 
no metabólico 
para degustar 
entre todos, 
tanto entran-
tes, platos 
principales, como mucha variedad de 
deliciosos postres y dulces para la 
merienda, compartiendo así recetas y 
trucos de cocina. Desde éstas líneas 
queremos hacer una mención especial 
a nuestro maestro paellero, Gabriel 
Cortés Domínguez, que hace las me-
jores paellas metabólicas del mundo y 

siempre está dispuesto a remangarse 
por nuestros niños. 

Asistimos casi unas 50 personas, 
entre ellas destacar que contamos con 
la asistencia de la Dra. Maria del Amor 
Bueno con su marido y sus hijos.

Resultó un día genial, divertido y 
productivo. Esperando ya a que llegue 
el buen tiempo para volver a repetir.

En marzo de 2018 se 
constituyó la nue-
va asociación de 

Castilla-La Mancha. Ya en 
abril se organizó la primera 
reunión para conocernos 
las familias. Gracias a un 
herbolario de Albacete que 
organizó unas jornadas de 
bienestar se pudo recaudar 
dinero que fue a beneficio 
de nuestra asociación. Asi-
mismo, un gimnasio de La 
Roda Esfera organizó un 
baile de zumba que tam-
bién nos ayudó a recaudar fondos. 
Ya en agosto pudimos colaborar en 
un acto benéfico con la asociación 
de Parkinson de La Roda, donde los 

Asociación de Andalucía

Asociación de Castilla-La Mancha

presidentes de varias asociaciones de 
enfermedades participaron en bailes 
de salón.

En octubre se hizo un taller de 
cocina metabólica donde todos los 

familiares colaboraron en la 
preparación de los platos, y 
pudimos intercambiar rece-
tas, técnicas y experiencias

Finalmente, en noviembre 
y en Toledo se hizo el primer 
congreso de enfermedades 
raras de Castilla-La Mancha 
en el cual hablaron de las en-
fermedades metabólicas.

Para la nueva asociación 
castellano manchega ha su-
puesto todo un reto empezar, 
pero esperamos seguir incre-

mentando nuestras actividades y tra-
bajando más y más cerca de los afec-
tados por metabolopatías en nuestra 
comunidad.

convivencias

encuentros  
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Asociación de Cantabria

Tras un primer año de creación 
de ACAEMI en el que nos basa-
mos en la difusión de la misma, 

acudiendo a varios medios de comuni-
cación regionales, entrevistas en radio, 
prensa escrita y algún programa de te-
levisión autonómico, donde la finalidad 
era dar a conocer la existencia de la 
asociación para llegar a más afectados 
y, a su vez, dar a conocer a la población 
cántabra este tipo de enfermedades y la 
importancia de la ampliación del cribado 
neonatal.

El segundo año nos centramos más 
en conseguir alzar esa demandas a las 
instituciones competentes, por un lado, 
solicitando una reunión con la Conseje-
ra de Sanidad Regional, y por otro, en 
reuniones con otros organismos, con 
la Universidad Europea del Atlántico, la 
que tiene un grado universitario de nu-
trición en su sede de Santander, y con 
la que pretendemos estrechar lazos 
para un futuro beneficio  mutuo, puesto 
que en el Hospital Marqués de Valdeci-
lla, lugar donde nos tratan a todos los 
metabólicos de Cantabria, no contamos 
con la importante figura del nutricionis-
ta, siendo este uno de nuestros retos 
futuros.

Ambos encuentros no tuvieron ini-
cialmente los frutos esperados, pero 
nos sirvieron como primera toma de 
contacto, y guía para continuar con 
nuestra particular lucha, demandando 

recursos básicos tanto 
para los ya diagnosti-
cados, como para las 
familias que en un fu-
turo reciban la noticia 
de un diagnóstico de 
este tipo.

En cuanto al en-
cuentro con familias, 
como cada año des-
de que formamos 
ACAEMI, celebramos 
un evento organizado 
por nuestro especialista, el Doctor Do-
mingo González-Lamuño. En torno al 
día de las enfermedades raras  del 2018 
nos reunió en la facultad de medicina 
bajo el título “aprendiendo a calcular” 
recibimos una amena charla y taller de 
la mano de la nutricionista del Hospital 
Universitario Central de Asturias, quien 
nos enseñó a contar las proteínas de 
los alimentos para elaborar platos aptos 
para dietas con restricciones, además 
cada asistente presentó un plato pre-
viamente elaborado, compartiendo con 
el resto receta y trucos, para posterior-
mente degustarlos entre todos.

Además, este año nos metimos de 
lleno en la organización de un evento 
para asociados, grandes y pequeños, 
una jornada de formación nutricional 
que pudimos llevar a cabo el pasado 
noviembre tras recibir una subvención 
de la Consejería de Sanidad para tal 

efecto. Una intensa jornada en la que 
se contó con la presencia de diferentes 
profesionales de la salud, alimentación, 
farmacia, y campo de la bioquímica, 
así como de la cocina metabólicas pro-
piamente dicha. Realizamos talleres 
formativos, recibimos charlas y disfru-
tamos de interesantísimas ponencias, 
mientras los más pequeñas jugaban y 
nos deleitaban con un “pavo” realizado 
con brochetas de frutas. El boche de oro 
lo puso Dolo de Alecarán con una comi-
da de convivencia, aprovechando para 
realizar una mesa redonda sobremesa 
entre profesionales, afectados y fami-
liares allí congregados, y donde como 
colofón ACAEMI nombró socios de ho-
nor al Dr. Domingo González-Lamuño y 
a la enfermera doña Flory Saiz, por su 
labor como impulsores de la asociación, 
entregándoles sendos galardones.

ACAEMI se consolida poco a poco y 
aunque siendo una asociación muy pe-
queña, vamos formando comunidad, un 
grupo de apoyo mutuo, donde compartir 
y aprender unos de otros, además de 
afrontar la realidad que nos ha tocado 
vivir y lugar con seguir avances y recur-
sos que hagan que los afectados por 
enfermedades metabólicas hereditarias 
residentes en Cantabria tengan una 
mayor calidad de vida.



Federación Española de Enfermedades Metabólicas Hereditarias 442019

convivencias

encuentros  Asociación de Cataluña

L’Associació Catalana empeza-
mos el año con la nueva ubica-
ción del banco de alimentos den-

tro del recinto de l’Hospital Sant Joan 
de Déu, ahora estamos en un espacio 
diáfano y totalmente reformado dentro 
de l’Espai Famílies, justo al lado te-
nemos La Cuineta donde dos días al 
mes, miércoles por la tarde y sábado 
por la mañana, un cocinero/a del hospi-
tal prepara un menú completo bajo en 
proteínas para todas las familias que 
quieran asistir y después las recetas se 
cuelgan en el portal Guía Metabólica.

También hemos participado en va-
rios eventos organizados en Badalona 
por Laura Riquelme, mami de Leire, 

una niña con PKU, 
como la Diada de Sant 
Jordi o el Mercadillo 
PKU.

En mayo se llevó a 
cabo la 5a edición de 
la Cursa “Corre per 
ells” en Sitges que una 
vez más contó con una 
gran participación de personas que se 
apuntaron para disfrutar de esta fiesta 
solidaria.

En septiembre como cada año or-
ganizamos las colonias que contaron 
con muchas familias y todos, niños y 
padres, disfrutamos de un fin de sema-
na genial.

Finalmente el 24 de noviembre el 
Hospital organizó una jornada médica 
que contó con profesionales del propio 
Hospital Sant Joan de Déu, así como 
del Hospital Vall d’Hebron y de la UB 
que trataron aspectos muy interesan-
tes, todos relacionados con los ECM 
y por la tarde se realizó la Asamblea 
anual de l’Associació.

Asociación de Aragón

“Día de las Enfermedades 
Raras” - 25 Febrero 2018

Convivencia 2018 
Monasterio de Piedra

El pasado Domingo 24 de Junio y ce-
lebrando el 25 aniversario de nuestra 
asociación, ARAPKUOTM, nos junta-
mos varias familias y nos fuimos en un 
autobús, la mayoría y otros en su co-
che particular a pasar el día al Monas-
terio de Piedra visitando su Parque 
Natural y el propio monasterio.

Como no podía ser de otra ma-
nera cada cual se llevó su comida, 
y para los afectados teníamos pa-
necillos especiales de la casa Me-
valia para hacernos bocadillos con 
lo que más nos gustara.

Este día lo pudimos celebrar juntos, 
gracias a Nutricia y el Rapps, en la 
Casa Catalana de Aragón, ubicada en 
el barrio Delicias de Zaragoza.

El día, al ser especial, estuvimos 
preparando la comida bajo en proteí-
nas, de la que todos mayores y peque-
ños pudimos disfrutar y  nos lo pasa-
mos pipa. 

El menú constó de un picoteo variado; 
ensalada, patatas fritas, aceitunas, etc...

Risotto, realizado por Natalia nues-
tra joven cocinera PKU, de distintos 
tipos de setas. 

Por la mañana estuvimos visitando 
el Parque Natural ofreciéndonos  un 
espectacular recorrido a través de una 
exuberante naturaleza. Un paisaje sor-
prendente donde caminos y senderos 
cruzan cascadas, arroyos, lagos y gru-
tas, a la sombra de árboles centenarios 
y una excepcional vegetación. 

Por la tarde y después de haber re-
puesto nuestras fuerzas visitamos el 
monasterio. Claustros, bodegas y de-
más lugares que allí había.

A final de la tarde vimos como adies-
traban y mostraban  al público la des-
treza que poseían al cazar las aves ra-
paces que allí había, lo  que se conoce 
como cetrería.

Pilar hizo croquetas de calabaza y 
espinacas buenísimas.

Jorge hizo molletes de pan y el 
postre con la ayuda de los más pe-
ques.

Todos colaboraron y sin olvidar a 
“l@s pinches” de cocina que ayuda-
ron muchísimo. 



INGREDIENTES

ELABORACIÓN 

1 - Cortamos todas las verduras a cuadrados muy pequeños.
2 - Freímos todas las verduras, menos el aguacate, en aceite de oliva 

y con fuego muy lento para pocha bien todos los vegetales.
- Una vez tenemos las verduras doradas, le añadimos el aguacate 

y  dejamos freír un par de minutos más.
- Apartamos del fuego.

3 - Cojemos las obleas de arroz y las cortamos en forma cuadrada.  
- ¡Importante! trabajar la oblea humedecida previamente en agua.  

4 - Colocamos las verduras encima de la oblea y envolvemos 
en forma de canelón.

5 - Ponemos aceite de trufa en una sartén y una vez esté muy caliente 
freímos el canelon.

6 - Emplatar con un poco de perejil y aceite de trufa por encima.

 Éric Muncunill

CANELÓN 
CRUJIENTE DE 

VERDURAS 
CON ACEITE 
DE TRUFA  

- Pimiento rojo
- Calabacín
- Cebolla
- Espárragos trigueros  
- Obleas de arroz
- Patatas

- Aguacate
- Aceite oliva virgen extra  
- Aceite de trufa blanca  
- Perejil
- Sal



    ELABORACIÓN 

1.	 Lave y corte el tope de las fresas. Tritúrelas con la batidora de mano o de 
vaso (no las triture en exceso).

2.	En una cazuela vierta el agua y agregue el agar agar en forma de lluvia. Lleve 
la cazuela al fuego medio y remueva de vez en cuando. Cuando arranque el 
hervor remueva un poco y deje que cocine por 2 minutos mas.

3.	Aparte la cazuela de la lumbre, añada el azúcar y remueva bien para que 
éste se diluya. 

4.	Por último, agregue la fresa triturada y distribuya en las copas. Deje que 
se endurezca durante unas 2 horas. Si prefieren frío ponga en la nevera 
durante este tiempo.

INGREDIENTES INGREDIENTES para el yogur

TORTITAS 
y/o 

GOFRES 
BAJOS EN PROTEÍNAS

CANTIDADES POR 100 GR 
DE ESTA RECETA

Proteína bruta   0,40g 
Grasas 	           0,25 g     
Carbohidratos	            46 g
Fibra    	          1,28g
Kilocalorías	          187 g

 Aline Leonardo

Rinde entre 4-5 copas

•	250gr de fresas 
•	100 gr de azúcar común 
•	300 ml de agua fría
•	2 gr de agar agar*

COPA 
DE GELATINA 

DE FRESA 
CON YOGUR 

HIPOPROTEICO

•	 100g de yogur en polvo hipoproteico *
•	½ litro de agua fría
•	 2 cucharadas de azúcar
* Marca de yogur utilizada en esta receta: Pral.

- Si lo prefiere, se podrá utilizar/montar nata,
  35% materia grasa,
  en lugar de yogur hipoproteico.

    Elaboración del Yogur

1.	En un bol, eche el agua fría y el yogur en polvo. Bata con una batidora 
eléctrica de varillas hasta montar.

2.	Añada el azúcar y bata unos segundos más para que se mezcle bien este 
ingrediente al yogur. 

3.	Distribuya el yogur con una cuchara por las copas de gelatina, una vez esté 
dura. Decore con una fresa y lista.
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Con la colaboración de:

501 seguidores en YouTube

1.126 seguidores en Facebook

540 seguidores en Twitter
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