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SALUDA

ASFEGA: LA ASOCIACION DE TODOS

JOSE MARIA FRAGA BERMUDEZ DIRECTOR DE LA UDYTEMCS (1977-2014)

CATEDRATICO DE PEDIATRIA- PROFESOR EMERITO DE LA USC

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

SFEGA, Asociacién,

asociados, familias, padres,

nifios, jovenes y adultos con
un trastorno congénito del
metabolismo, ciudadanos,
conscientes de que sois valiosos, de
gue tenéis valor iContinuad
empoderandoos!

Hoy y mafana. Esta Revista de
ASFEGA pertenece en su ideacién y
preparacion al afio 2015, y se hace
real llegando a nuestras manos en
este momento. Ayery hoy.

La Asociacién cumple los 25 afios de
su constitucién y rememora el éxito
de su nacimiento. Tuvo un largo
embarazo, pero después del parto,
los fundadores estimularon vy
desarrollaron esta ejemplar
instituciéon. La escasa informacién,
los pocos recursos y la necesidad por
un lado, y la solidaridad y la
colaboracién por otro, implicaron
muy activamente a un pequeiio grupo
pionero (ver articulo en esta misma
revista). No disponian de casi nada,
pero fueron fundamentales para
facilitar el conocimiento, mejorar la
obtencién de recursos, impulsar la
movilizacién de las Administraciones
y llevar a cabo las innumerables
actividades que la Asociacion lleva a
cabo hoy en dia. Ellos hicieron posible
el empoderamiento de los nifios con
un trastorno congénito del
metabolismo y de sus familias, con el
objetivo de obtener un mejor cuidado
y una mejor atencién sociosanitaria.
Todo ello con un beneficio social
innegable, tanto para los nifios y sus
familias como para la sociedad en su
conjunto. Ellos demandaron vy
ayudaron a hacer visibles los
derechos de estos pacientes.

Las nuevas familias encontraron, y
encuentran, en la Asociacién un
apoyo inestimable. Apoyo que mitiga,
en parte, el desconcierto y el
abatimiento que acompafia al
diagnéstico de una enfermedad tan
poco habitual para todos como es el
de unaenfermedadrara.

La Asociacién es una llamada de
accién permanente. Ayuda, intenta y
logra una mejor calidad de vida para

el conjunto de estas familias y para
las futuras. Es una Asociacién
proactiva para gestionar mejor la
enfermedad, para compartir
experiencias, para participar en la
determinaciéon de prioridades de
acceso alos servicios sanitarios, para
promover una asistencia sanitaria
integral centrada en los pacientes, y
para mantener la voz imprescindible
de los pacientes en la ecuacién
sanitaria que conduce como
resultado a la asistencia sanitaria
global.

Cuanto mejor sea la Asociacion,
cuanto mayor sea su conocimiento,
cuanto mayor sea su actualizacién,
cuanto mds coordinada esté con
otras entidades, cuanto mas activay
demandante sea, mejor serd para la
prevencién, para las estrategias de
tratamiento y de cuidado de sus
asociados y de todos los pacientes
gue tengan una enfermedad
congénita e inusual. Vuestra labor es
imprescindible e insustituible.
Vuestra voz es un valor real. Esta
directamente orientada a satisfacer
vuestros intereses y derechos como
pacientes. Es también una labor
irrenunciable.

La Asociacion estd viva porque estd
constituida por miembros activos.
Cada uno de sus asociados tiene una
capacidad propia de activacién, de
movilizacién gque es imprescindible
para ASFEGA. Todos los miembros
debemos tener en mente y pensar,
cuantas mds veces mejor éQué
puedo hacer yo por ASFEGA? {Qué
puedo hacer por los metabdlicos? Y
después ser proactivos. Unas veces
mas, otras menos. Asi seremos
mejores y ayudaremos a que la salud
de nuestros nifios, de nuestras
familias y de nuestros compafieros
seamejor.

Los asociados que nos trajeron hasta
hoy, especialmente aquellos que nos
representaron con su dedicacién en
las directivas, y de manera especial el
recordado Manuel Varela, merecen el
homenaje de todos nosotros, pero
también les debemos ofrecer, para su
orgullo, la continuidad en |la
dedicacion, en la participacién, en la

contribucién a fortalecer y a mejorar
la Asociacién contando con la
colaboracién, la cooperacién, la
solidaridad y el trabajo en equipo,
cada uno aportando su grano o su
montafia. Enhorabuena a la labor de
la actual Junta: Modesto Rodriguez,
Tania Barral, José M. Pena, Adolfo
Alvarez, Nicasio M. Gémez, Martin
Seijo, Francisco J. Porto, Ivan Deafio
y Juan M. Lépez. Ellos son
ejemplares, pero ellos agradecen que
todos arrimemos el hombro.Todos
contdis y sois parte de la relevante y
prestigiosa Unidad de Diagndstico y
Tratamiento del Hospital Clinico
Universitario de Santiago, con la Dra.
M@ Luz Couce y el equipo
dedicandose mas alla de la obligacién
y del deber. Ellos también os
necesitan.

Siempre habra retos nuevos. Habra
nuevos tratamientos y terapéuticas.
Nuevos avances cientificos. Nuevos
diagnodsticos. Siempre habrd nuevas
perspectivas: el e-paciente, la e-
historia médica, la historia propia o
personal, la historia médica comun
para todos los sistemas de atencién
sanitaria, el aporte de los propios
datos para el mejor conocimiento de
las enfermedades, la contribucién a
las fuentes de datos (los big data),
etc., etc.

La Asociacién tiene la fuerza de la
razén, la fuerza de la experiencia, del
trabajo, de los éxitos y de los
fracasos, del conocimiento pasado y
presente. La Asociacion tiene cada
vez una mayor potencialidad. Hoy
cuenta no sélo con el pretérito, sino
también con nifos y adultos
metabdlicos que tienen una
formacién y una experiencia con la
gue nunca conté antes la Asociacioén,
es un potencial extraordinario.

La Asociaciéon, ASFEGA, los
asociados, saben que el hoy es mejor
que el ayer, pero también que el
mafiana puede y serda mejor. Y que
esta realidad inmediata serd a
consecuencia de la colaboracién
continuaday proactiva de todos.

Tenemos que sequir ganando batallas
por los metabdlicos y por la sociedad.
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PROLOGO

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

MODESTO RODRIGUEZ NOVOA

PRESIDENTE DE ASFEGA

| tiempo corre deprisa, ya son
dos afios al frente de esta
institucion, la Asociacién
Fenilcetonurica y OTM de Galicia, y
ademads tengo la suerte de presidirla

en el cumplimiento de su 25
Aniversario.

Queridos socios y amigos, sigo
pensando lo mismo que el primer dia,
(eso si, con mas experiencia): espero
con ansiedad que los chicos mayores
y muy capacitados de ASFEGA me
releven. La transicién ya la veo
cumpliéndose, ya que empiezan a
tomar cartas en el asunto. Gracias a
todos los que remamos en el mismo
barco gozamos de buena salud tanto
institucional como econdmica, pero
jamas se puede bajar la guardia, ni
siquiera al descansar.

Cada dia se gestionan temas nuevos
gue lo requieren, pero gozamos de
un personal cualificado tanto en la
oficina, como en la Directiva,
siempre dispuestos a todo; ademas
del equipo médico del CHUS, que
jamas se olvidan de nosotros.

Léogicamente mi agradecimiento en
nombre de nuestros socios a las
instituciones publicas y privadas,
gue siguen apoyandonos: Direccién
General de Familia, Direccién
General de Inclusién Social,
Conselleria de Sanidad, Nutricia,

Sanavi, Mevalia, Perkin-Elmer,
Mead-Johnson, Fundacién “la
Caixa", etc

Como sabréis, hay socios que
comenzaron a promover ayudas en
sus respectivas zonas, a nivel de
actos benéficos, ese es el futuro

para mejorar. Desde luego que cada
socio que promueva todo tipo de
financiacién tendrd surecompensa.
Parafinalizar este pequefio mensaje,
hay algo que me preocupa que no es
otra cosa que la no presencia de
ciertos afectados mayores o padres
gue se desvinculan de ciertas
reuniones y actos, sin pensar que
otros llevan haciendo una gran labor
por y para ellos, y gue sean los
mismos de siempre los que se
ofrecen paraestar al frente.

Recordad que no solo se trata de
convivencias,
campamentos,...

reuniones,
si no que se o0s

necesita para seguir mano a mano
consiguiendo que Galicia siga siendo
unidad de referencia en Espafa,
porgue eso hard que vuestro nivel de
vida y el de vuestros compafieros
sigamejorando. Tenedlo en cuenta.

Espero sequir contando con todos
vosotros, para cumplir otros
veinticinco afos, cada granito de
arenaes necesario.

Un fuerte abrazo a todos, sigamos
caminando juntos hasta los
cincuenta afios minimo.

JUNTA DIRECTIVA ASFEGA
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COMO EL TESON DE DOS MADRES CAMBIO

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

EL DESTINO DE LA FENILCETONURIA
DR. CRISTOBAL COLON

LABORATORIO DE METABOLOPATIAS. UNIDAD DE DIAGNOSTICO

Y TRATAMIENTO DE ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS DEL CHUS.

n hecho extremadamente

importante para la

fenilcetonuria ha sido el tesén
de dos madres inconformistas. La
noruega sefora Egeland y la inglesa
sefiora Jones que demostraron una
gran determinacién paralabusqueda
de un diagnéstico y un remedio,
respectivamente, para la afectacién
de sus hijos.

Con su persistencia, lograron
estimular no sélo la conciencia de
grandes cientificos sino ponerlos a
trabajar duramente en la busqueda
de un diagndstico y una terapéutica,
gque hoy en dia ha producido
incalculables beneficios a decenas
de miles de familias en todo el
mundo.

El caso de la sefiora Egeland, la biisqueda de
un diagnéstico para sus hijos Livy Dag.

El matrimonio de médicos sefiores
Centerwall nos narran los primeros
casos de Fenilcetonuria descritos en
la bibliografia médica que se
remontan a Noruegaen1923, cuando
la sefiora Borgny se casa con Harry
Egeland, ambos recién graduados en
la Facultad de Odontologiay tienen a
Liv, suprimera hija,en1927.Una nifa
aparentemente sana aunque no
inicia la bipedestaciéon hasta que
cumple los 16 meses, pero lo que mas
alertard a su familia es que a una
edad préxima a los 3 aflos empieza a
dejar de hablar. Cuando Liv tiene 3
aflos, nace su hermano Dag que
crecié normalmente durante los
primeros meses, pero
inmediatamente muestra una
sintomatologia mds precoz y grave
gue la de su hermana, ya que Dag
nunca pudo mantenerse ni siquiera
sentado, nunca aprendié a hablar,
tenia grandes dificultades para
alimentarse y presentaba una
evidente disminucién de Ia
capacidadintelectual.

ElI matrimonio Egeland vy
especialmente la mujer, Borgny,
aprecian que la orina de sus hijos
tiene un olor especial, como a moho,
y piensan que la causa de este olor
podria ser también la causa de la
sintomatologia de sus hijos. Sin

embargo, ni su médico de cabecera
ni los distintos médicos que
visitaron, nunca pudieron explicar
cual era la causa del extrafo mal.
Incluso uno de los médicos que
consultaron la remitié a un
psiquiatra por sus "alucinaciones"
sobre el olor de la orina de sus hijos.

Los padres noserendiany llegarona
acudir a curanderos y a videntes que
intentaron sus remedios, cada cual
mas ineficaz.

Cuando estaban dominados por la
desesperacién, al sefior Harry
Egeland se le abrié una ventana de
esperanza cuando colegas suyos le
recomendaron que asistiese a un
curso sobre metabolismo del
Profesor lIvarAsbjgrnFelling en la
Facultad de Odontologia. Harry
conocia que una orina diferente
podia ser resultado de un
metabolismo diferente.

Fglling era un quimico que
posteriormente se formé y doctord
en Medicina. EI 11 de noviembre de
1932 fue nombrado profesor de
investigaciéon en nutricién de la
Facultad de Medicina de la
Universidad de Oslo y estaba
investigando sobre enfermedades
metabdlicas, de hecho su tesis
doctoral en medicina versa sobre los
"Mecanismos de la acidosis".

Las enfermedades metabdlicas
congénitas ya habian sido descritas
en 1902 por el cientifico inglés
Archibald Garrod, quien acufié el
concepto de "errores innatos del
metabolismo " en 1909 para indicar
el fallo hereditario de las mismas.
Entonces habian sido identificadas
como tales cuatro patologias:
alcaptonuria, pentosuria, cistinuriay
albinismo; pero ninguna de ellas
produce disminucién de la capacidad
intelectual.

El destino se puso a favor de los
Egeland, ya que la hermana de la
sefiora Egeland tenia un parentesco
politico con Fglling, al estar casada
con un hermano de la mujer de su
sobrino. La sefiora Egeland logré
saber que su hermana veia

ocasionalmente al Dr. Fglling debido
a ese parentesco. Gracias a esto
consiguid un encuentro con él en
donde tuvo la oportunidad de
explicarle la clinica de sus hijos.

En aquel momento Liv tenia 6 afios y
medio, podia decir unas pocas
palabras, presentaba marcha
espdstica y movimientos erraticos,
aparentemente aleatorios, tal como
lo describe el hijo de Fglling. A veces
tenia un enorme apetito y otras
veces ninguno. Su hermano Dag, de
casi 4 afos, era incapaz de hablar,
andar, comer o beber por si mismo,
tampoco era capaz de fijar la mirada
nide controlar los esfinteres.

El Dr. Fglling que no se dedicaba ala
préctica médica, desconocia con qué
patologia se correspondian estos
signos clinicos pero se ofrecié a
analizar la orina de los pequeios,
algo que realizaba de forma
rutinaria, como un gesto de
colaboracién, sin 4nimo de descubrir
nada nuevo y pensando que podrian
tener una infeccion crénica. Como él
mismo reconoce no esperaba poder
ayudarla y examiné a la nifla para no
disqgustar alamadre.

Asi los padres remitieron a su
Laboratorio la orina de su hija mayor.
Los primeros andlisis rutinarios de
acidez, presencia de azucar,
albuimina, sangre o “pus"” (sic) fueron
normales. Sequidamente intenté
buscar los cuerpos ceténicos en la
orina con una prueba clasica en la
época para el estudio de las
complicaciones de la diabetes.
Prueba que ya se venia usando desde
1865, cuando uno de los fundadores
de la pediatria, el aleman Carl Jakob
Adolf Christian Gerhardt, describié
gue para detectar la presencia de
acido acetoacético en la orina se
produce una reaccién colorimétrica
virando a un color purpura o rojo-
marrén al afadirle cloruro férrico al
10%.

Su sorpresa fue que el color de la
orina de la nifa viré a un verde
oscuro que desaparecié unos
minutos mas tarde. Entonces solicité
la muestra de orina del nifio vy
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comprobé que obtenia la misma
reaccion. Descarté entonces que ese
cambio de color fuese debido a algin
medicamento o sustancia
suministrada por los médicos vy
curanderos pidiendo a la madre que
no les diese ninguno en una semana.
En aquellos tiempos, tras tantos
afios de experiencia, era conocido
gue la adrenalina producia ese
mismo color, por ello se puso a
buscarla en la muestra de orina, pero
sin éxito.

Realizé un seguimiento continuo de
las muestras de orina, con el fin de
intentar aislar la sustancia que
reaccionabaconelcloruroférrico.

Trasundurotrabajo de 7 semanas en
el que llegé arecibir en total unos 20
litros de orina y tras varias
complicaciones logré reconocer,
mediante procedimientos clasicos
de la quimica organica, que la
sustancia era el acido fenilpirdvico
gue sus colegas de laboratorio
denominaron como "4acido idiota”
(sic).

Con estos hallazgos intenta
confirmar la asociacion de
disminucién de la capacidad
intelectual y la presencia de 4cido
fenilpirdvico en la orina y para ello
llega a analizar a 430 nifos
ingresados en instituciones para
discapacitados intelectuales del
drea de Oslo. De esta forma logré
identificar a 8 nifios (1,86%),
incluyendo a otras 2 parejas de
hermanos. La mayoria de ellos
presentaban dermatitis, rigidez
muscular, hombros relativamente
anchos y una postura inclinada hacia
delante. Sin embargo, lo mas
destacable era el disminucién de la
capacidad intelectual y la excrecién
de acido fenilpirdvico enlaorina.

En 1934, cinco meses después de la
primera entrevista con la madre de
los nifios, publica los hallazgos de la
asociacion de discapacidad
intelectual y la presencia de 4cido
fenilpirdvico en la orina,
denominando a esta enfermedad
“imbecillitasphenylpyruvica” vy
postulando que el desorden podia

estar relacionado con el
metabolismo del aminodacido
fenilalanina.

Cientificamente se la denomind
"oligofrenia fenilpirdvica”
(mayoritariamente en Estados

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA
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Unidos) o “enfermedad de Fglling”
(en Noruega aun se la conoce con
este nombre). Sin embargo, Juda
Hirsch Quastel sugiere el término
“fenilcetonuria” debido a la
presencia caracteristica en la orina
de estos pacientes no sélo de acido
fenilpirdvico sino también de
fenilacetona y otros compuestos.
Este término es rdpidamente
adoptado en 1935 tras una
publicacién de Quastel conunade las
maximas autoridades cientificas de
la época el genetista inglés Lionel
Penrose (1935) que junto con Munro
(1941), también en Gran Bretafia y
Jervis (1939) en Estados Unidos son
los que estudian a fondo la base
genética de la enfermedad. Pues
parece evidente la afectacion
familiar, concluyendo que se tratade
una enfermedad congénita
transmitida con caracteristicas
mendelianasrecesivas.

En 1951 el, entonces conocido como,
“sindrome de la fenilcetonuria” esté
perfectamente descrito: trastornos
neurolégicos, disminucién de la
capacidad intelectual, eczema,
relativa ausencia de pigmento en
cabello y ojos, con tendencia a ser
rubios y de ojos azules,
sospechdndose que esta
despigmentacion tiene que ver con
el desorden metabdlico debido a la
incapacidad de transformar Ia
fenilalanina entirosina.

El caso de la sefiora Jones, la bisqueda de
un tratamiento para su hija Sheila

El médico Prof. Horst Bickel natural
de la ciudad alemana de Hamburgo,
se familiarizé con las enfermedades
metabdlicas en Zirich, bajo la
direccién del Profesor Fanconi, en
donde describieron el Sindrome
Fanconi-Bickel en 1949. Es ese
mismo afio cuando se traslada al
University Children's Hospital de
Birmingham (Reino Unido) como
asistente de investigacion. Mientras
estaba investigando en el andlisis y
tratamiento de los errores
congénitos del metabolismo fue
consultado por la madre de una nifia
gue contaba entonces con unos 2
afos de edad, llamada Sheila Jones.
La pequefia presentaba una grave
discapacidad, era incapaz de
mantenerse en pie, de andar, de
hablar, sin interés por Ia
alimentacién ni de su entorno. Su
actividad se limitaba a gritar, a llorar
y a golpearse la cabeza. Bickel

realiz6 una de las técnicas mas
modernas de la época, la
cromatografia en papel de
aminoacidos. Este procedimiento
habia sido desarrollado poco antes,
en 1946, por el quimico Charles
Enrique Dent, natural de Burgos,
Espafia, pero de familia residente en
Singapur y de formacién inglesa,
puesto que desde los 4 afos de edad
tendriaallisuresidencia.

Bickel aprecié en el papel
cromatogrdfico una elevada
concentracién de fenilalanina, por lo
gue diagnosticé un sindrome de
fenilcetonuria.

La sefiora Jones recibié con
esperanza el diagnéstico pero ésta
se oscurecié cuando el propio Bickel
le comunica que no tiene
tratamiento.

La madre de Sheila no podia
entender cémo era posible
diagnosticar una enfermedad y que
no hubiese un tratamiento efectivo.
A sus ruegos iniciales le siguieron
una enorme presion sobre el médico.
Cada mafana esta madre le hacia
frente a la entrada del hospital
gimiendo, llorando e incluso
golpedndolo en la cabeza, lo que
provocaba una situacién tan
estresante que Bickel lleg6 a utilizar
diferentes entradas del hospital para
evitar estos desagradables
encuentros diarios.

Finalmente, aceptando que era
imposible evitar a esta tenaz mujer,
intenté tratar a la nifa utilizando
acido glutdmico, que se empleaba
entonces para incrementar el
coeficiente intelectual en pacientes
con alteraciones intelectuales, pero
resulté unfracaso.

En 1949 Louis I. Woolf, quimico de
profesién, empezé a plantearse la
posibilidad de limitar los efectos
nocivos de la fenilalanina, pensando
que era ésta y sus metabolitos los
gue producen el trastorno y lo
publica en 1951; sin embargo este
trabajo serd repetidamenteignorado
por médicos como Bickel y sus
colaboradores en sus publicaciones
sobre el tratamiento de Ila
fenilcetonuria.

Inmediatamente después de publicar
su articulo, Woolf preparé una dieta
libre de aminodcidos, utilizando una
técnica con la que habia trabajado
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durante la Seqgunda Guerra Mundial,
para producir alimentos pre-
digeridos para suministrar a las
hambrientas poblaciones liberadas
cuando se encontraban al borde dela
muerte. Esta técnica consistia en la
producciéon de hidrolizados de
caseina y era ampliamente conocida
en los afos 30, de hecho cientificos
como William C. Rose, lo utilizaba en
sus ratas de laboratorio para lograr
la identificacion de los aminoacidos
esenciales.

Sin embargo, Woolf no tenia ningln
paciente fenilcetondrico para
probarla.

Tal como apuntaba Woolf en su
articulo de 1951 era falsa la creencia
de que el acido glutamico pudiese
disminuir los niveles de fenilalanina.
El sugiere que el fallo intelectual es
debido aunaintoxicacion por el &cido
fenilacético y apunta como posible
tratamiento a “Una restriccion de la
ingesta de fenilalanina en la dieta al
minimo basico aedades tempranas”.

Bickel, junto con sus colegas Evelyn
Hickmans y John Gerrard,
finalmente consultaron entonces a
su amigo Dr. Louis Woolf en el
Hospital for Sick Children de Great
Ormond Street en Londres.
Woolf les plantea la idea de utilizar
una dieta pobre en fenilalanina
obtenida a base de hidrolizado de
caseina tratado con carbdén activo
gue retiene los aminodacidos
aromaticos. Si a ese producto se le
afaden todos los aminodcidos con la
excepcién de la fenilalanina se
L2448
L
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obtiene un producto digestible pobre
en fenilalanina.

En pocos meses la mejoria clinica de
la paciente fue notable, aprendié a
gatear, aponerse de pie y asubirse a
las sillas, llegé a interactuar con su
madre, el pelo se oscurecié y el
eccema y el olor peculiar
desaparecieron. Cuando Bickel
afnadié fenilalanina a la dieta la nifa
sufri6 una recaida y todos los
sintomas volvieron a aparecer.

Tal como afirma Woolf en una
entrevista sobre los inicios de su
tratamiento dietético: “ElI médico
debia tener mucho valor para
administrar una dieta sin haberla
probado previamente. Yo adverti de
gue algunos de los aminodcidos
tendrian que ser administrados en
forma de alimentos normales, de lo
contrario el nifio no seria capaz de
crecer. En los primeros afos del uso
de este tratamiento parala PKU este
consejo, o bien no se conocia o bien
no fue sequido por algunos médicos
y los resultados fueron
desastrosos".

La nifia Sheila Jones llegé a mujer y
falleci6 en 1999 cuando contaba
unos 49 aios de edad.

En 1954 (20 afios después del primer
articulo de Fglling), Bickel publica los
resultados del tratamiento
dietético.

Aunque en 1956 ya se teniaclaro que
el tratamiento dietético debia
iniciarse en los primeros dias de vida

con una dieta a partir de un
hidrolizado de caseina. Los primeros
fenilcetondricos tratados lo eran con
una dieta sélida puesto que ya eran
mayores; sin embargo, tal como
Woolf reconoce en la entrevista,
trabajando en el Hospital for Sick
Children de Londres, se enfrenté al
dilema con sus primeros lactantes,
un par de gemelas de 17 dias,
hermanas de una nifa
fenilcetondrica de 2 afios con una
grave afectacion. Tras el andlisis de
orina, una de ellas resulté
fenilcetondrica y la otra no. Decidio
tratar a ambas gemelas con una
dieta pobre en fenilalanina pero esta
dieta debian suministrarsela en
forma liquida, con el agravante de
gue la leche humana tiene una
proporcién elevada de grasa. Para
ello intentaron férmulas “horribles"”,
dificilmente toleradas por los nifios,
a base de aceite de maiz y agentes
emulsionantes.

Entonces, una dietista del mismo
hospital, sugirié el empleo de nata
montada como base grasa, haciendo
con ello una leche que los nifos
aceptaron de buen grado. La
hermana mayor que recibié un
tratamiento tardio no pasé de un
Coeficiente Intelectual (CI) de 20
mientras que la gemela
fenilcetondrica llegé a 90 y su
hermana gemela, libre de
enfermedad, alcanzé un Cl de 110. Lo
gue dio lugar a una excelente
demostracién de la eficacia de su
dieta.
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n afo mas desde ASFEGA se

ha organizado la Convivencia

Anual de Enfermedades
Metabdlicas, que ya va por su edicién
ndimero veinticuatro. Tuvo lugar en
la Residencia de Tiempo Libre de
Panxén (Nigran) los dias 25, 26 y 27
de Septiembre, con la colaboracién
de la Xuntade Galicia.

En estos dias de convivencia se
fomentan las relaciones
interfamiliares de las familias
afectadas por Fenilcetonuria y otros
trastornos metabdlicos. A la vez, en
estas jornadas, mediante
conferencias, ponencias y mesas
redondas por parte de especialistas
se exponen temas de interés sobre
estas metabolopatias.

ol " [ b

El sdbado la jornada dio comienzo
con las palabras de la doctora M@ Luz
Couce, jefadel equipo dela Unidad de
Enfermedades Metabdlicas del
Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela y del
presidente de ASFEGA Modesto
Rodriguez. EI acto de inauguracién
de la Convivencia corrié a cargo de
D2 Teresa Cenddn Alonso (Técnico
de la Jefatura Territorial de Ila
Conselleria de Sanidad en
Pontevedra).

Antes de comenzar las ponencias
también recordamos a nuestro
anterior presidente D. Manuel Varela
Vivero con la exposicion de todas las
placas conmemorativas que le

fueron concedidas a su familia a lo
largo de este afo, desde diversas
organizaciones como la Federacién
Espafiola de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias, ASFEGA y
la Asociacién de padres de nifios con
Jarabe de Arce y otras
Metabolopatias de la Regién de
Murcia.

Tras estos actos dieron comienzolas
distintas mesas redondas vy
ponencias, siendo las de este afo las
siguientes:

- Mesa redonda: “El paciente adulto
con Enfermedad Metabdlica. Hacia
dénde vamos'" moderada por la Dra.
Dolores Béveda Fontdn del Hospital
Clinico Universitario de Santiago y
conlaexposicionde:

«Enfermedades metabdélicas: situacion
actual, precauciones y riesgos a
cargo del Dr. Alvaro Hermida

Ameijeiras del CHUS
«Importancia del tratamiento dietético a
cargo del Dr. Miguel Angel Martinez
Olmos del CHUS.

- Ponencia: Una vision practica de las
enfermedades raras desarrollada por el
Dr. Domingo Gonzdlez-Lamuifo
Leguina del Hospital Universitario M.
Valdecilla de Santander.

- Mesaredonda: “Cribado Metabdlico
Neonatal” moderada por la Dra. M@
Luz Couce Pico del CHUS y con la
exposicién de:

+Situacion actual del cribado metabdlico en
Galicia a cargo del Dr. José Angel
Cochode Juandel CHUS

+Posibles cribados metabdlicos en el futuro
a cargo del Dr. Cristobal Colén
Mejeras del CHUS.

A continuacion, se realizé una mesa
redonda sobre “Puesta en comun en
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los ECM" contando con Ila
participaciéon delaDra. M@ Luz Couce
Pico, el Dr. Alvaro Hermida
Ameijeiras, el Dr. Domingo Glez.-
Lamufio Leguina, el Dr. Miguel Angel
Martinez-Olmos y la dietista M@ José
Camba Garea, con la finalidad de que
los asistentes pudiesen plantear sus
preguntas y consultas, para aclarar
asicualquier duda.

Para la clausura de estas ponencias
nos acompafié D2 Maria Amparo
Gonzdlez Méndez Directora General
de Familia e Inclusion de la Xunta de
Galicia, que con sus palabras destacé
la importancia de celebrar este tipo

B B
XRIU CONUVIVENCIR,

ENFERMEDADES METABOLICAS

i AL ‘Ir
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de convivencias y nos animé a sequir
celebrandolas.

En la tarde del sdbado tuvo lugar la
charla “Innovacién en los errores
congénitos del metabolismo, el reto
de la industria” a cargo de Jorge
Lago gerente nacional de ventas de
pediatria y metabdlicas de Nutricia.
A continuacién los socios de ASFEGA
participaron en una valoracién de los
sabores de esta marca,
manifestando su opinién tras la
pruebade estos nuevos sabores.

Posteriormente se realizé una
jornada informativa sobre

"Elaboracién de dietas metabdlicas”,
en la que Teresa Nonnato
restauradora del Hospital San Joan
de Déu de Barcelona dio respuesta a

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA
B XXIV CONVIVENCIA ENFERMEDADES METABOLICAS

las cuestiones planteadas por los
participantes sobre distintas
recetas metabdlicas.

La jornada del domingo se destiné a
reuniones de los asociados. En
primer lugar se celebré una Reunién
de Jévenes PKU y OTM, y a
continuacién una Asamblea General
de socios de ASFEGA donde se
trataron diversos temas de interés
paralos asociados.

En estos dias de Convivencia
también los mas pequefos y los
jovenes realizaron distintos talleres
de manualidades, juegos,

actividades de equipo... donde se
trata de promover las relaciones
sociales y que participen en
actividades en comdin, a la vez que
disfrutany pasanunratodivertido.
La XXIV Convivencia de
Enfermedades Metabdlicas de
ASFEGA resultdé muy positiva,

contando con una elevada presencia
de socios participantes. Se consigue
asi un punto de encuentro que
permite a las familias PKU y OTM de
distintos lugares de Galicia
contactar entre si de forma mas
directa, intercambiando
impresiones, experiencias vy
recomendaciones.

XUNTA DE GALICIA
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DRA. MARIA LUZ COUCE

UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS.
COMPLEJO HOSPITALARIO UNIVERSITARIO DE SANTIAGO.

a Unidad de Diagnéstico y

Tratamiento de Enfermedades

Metabdlicas Congénitas
(UDYTEMC) de la Xerencia de
Xestién Integrada de Santiago fue
creada en el afio 1978, y desde
entonces mantiene su actividad de
forma ininterrumpida. Se constituyo
la Unidad como una necesidad
derivada de una demanda asistencial
especifica no cubierta, siendo su
fundador el Dr. José M2 Fraga
Bermudez, cuando estaba de Jefe de
Pediatria el Dr. José Pefia Guitidn. La
Unidad desde su origen ha ido
progresando de manera continuada,
con un incremento de su demanda
asistencial y un firme enfoque hacia
lacalidad en sus procesos.

En el mismo afio 1978 el Laboratorio
de Metabolopatias inicia su
funcionamiento, siendo su
coordinador el Dr. José Ramén
Alonso. Se desarrollé inicialmente a
través de convenios entre el
Ministerio de Sanidad, la Universidad
de Santiago de Compostela y el
entonces Hospital General de Galicia
y el Real patronato de Educacién y
Atencion a Deficientes (Plan
Nacional de Prevencién de Ia
Subnormalidad-RD 15/08/1978). Se
creapara el diagnéstico bioquimicoy
por la necesidad de cribado de las
enfermedades metabdlicas
congénitas. Actualmente trabajan
un total de 6 especialistas: tres en
Bioquimica (Dr. José Cocho,
coordinador del Laboratorio, Dra.
Daisy Castifieiras y Dra. Maria
Dolores Bodveda); dos en Medicina
General (uno de ellos a tiempo
parcial compartido con la Unidad
Clinica, el Dr. Javier Iglesias; Dr.
Cristobal Coldn) y un genetista (Dra.
Ana Ferndndez Marmiesse), ademas
de cinco técnicos de laboratorio.
Para un correcto funcionamiento de
la misma, el laboratorio y sus
profesionales estdn funcional vy
organizativamente integrados en la
Unidad.

La Asociacion de familiares y
afectados se credé en 1990,
inicialmente de Fenilcetonuria

(ASFEGA-PKU) y posteriormente de
Fenilcetonuria y Otros Trastornos
Metabdlicos (PKU y OTM). Desde el
inicio, como no podia ser de otra
manera, existe una conexién e
interaccién muy estrechay continua
entre la UDYTEMC y la Asociacién de
PKU y OTM participando de forma
comun en numerosas actividades de
las que destacan las Reuniones
anuales de convivencia de la que ya
pronto celebraremos las bodas de
plata, al serla25 convivencia.

Continuando en la direccién de la
mejora asistencial de los pacientes,
en el afio 1990 se incorpord a la
Unidad un segundo pediatra, la Dra.
M@ Luz Couce, qgue actualmente es la
directora de la Unidad. En el afio
2007 se une ala Unidad una Dietista
especializada, Maria José Camba,
dedicdndose especificamente al
tratamiento de estos pacientes
metabdlicos; anteriormente
Conchita Vidal habia trabajado en
este campo. Ya mds recientemente,
en 2014 se incorporan dos pediatras,
laDra. Paula Sadnchez Pintos yla Dra.
M@ José de Castro, como respuesta
al aumento exponencial de Ia
demanda asistencial de los ultimos
anos.

Asi mismo, en la Unidad estan
integrados dos neuropediatras, la
Dra. Carmen Gémez Lado y el Dr.
Jesls Eiris, que realizan la
coordinacién y seguimiento de los
pacientes neurometabdlicos. Y
también estd integrada una
psiquiatra, la Dra. Maria Tajes, en
coordinacién con los Psicélogos:
Jesus Abel Fernandez Lopez y Maria
Pouso Rios, para la determinacién
del desarrollo mental y del
coeficiente intelectual, valoracién y
asesoramiento en caso de
problemas del aprendizaje u otros
relacionados y apoyo familiar.

Desde un planteamiento de mejora
en la atenciéon que debe recibir el
paciente adulto, desde abril de 2013
la Unidad ha establecido un acuerdo
con el Servicio de Medicina Interna
del mismo centro para planificar y

la transicién de la
asistencia en la edad temprana a la

preparar

edad adulta (para los pacientes
mayores de 18 afios, con variacién
individual). Desde ese periodo se ha
ido desarrollando el Area de adultos
de la Unidad en la que estan
integrados el Dr. Alvaro Hermida, el
Dr. Santiago Tomé Martinez de
Rituerto, y el Dr. Arturo Gonzdlez
Quintela. Se han incorporado
también nuevas dietistas: Eva Gdmez
Vdzquez y Maria Gonzadlez
Rodriguez.

Para proporcionar una atencion
multidisciplinar e integral del
paciente con un error congénito del
metabolismo y de su familia es muy
importante la funcién de las
enfermeras especializadas. Ana
Alvarez, ya jubilada, fue la primera
enfermera dedicada muy
especificamente a los pacientes con
enfermedades metabdlicas del
CHUS. Actualmente desempeiian esa
labor en el paciente pediatrico o
adulto, Maria Elena Dominguez
Tourifo, Begofia Vazquez Mato, Ana
Maria Ferndndez Hermida y Maria
Carmen Lires. Otros especialistas de
varias Unidades/Servicios colaboran
también asiduamente conla Unidad.

Como principales hitos logrados por
la Unidad desde su inicio se pueden
destacarlos siguientes:

I. Capacidad para la aplicacién de un
tratamiento integral vy
multidisciplinar al paciente (médico,
dietista, psicélogo y de cualquier
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disciplina que fuese necesaria).

Il. Capacidad para el diagndstico de
enfermedades metabdlicas
hereditarias, mediante anamnesis,
exploracién clinicay larealizaciéon de
las pruebas especificas.

lll. Capacidad para el diagndstico y
asi facilitar una terapia urgente,
gracias a la sincronizaciéon con el
Laboratorio de Metabolopatias
(integrado funcionalmente en Ila
Unidad) y con el Servicio de Farmacia
Hospitalaria.

IV. Competente para ofrecer
posibilidades de tratamiento, tanto a
nivel de fdrmacos convencionales
como de fdrmacos
experimentales/intervenciones no
farmacoldgicas (ensayos clinicos
comerciales).

V. Utilizar un tratamiento dietético
optimizado para cada paciente,
mediante un organizador dietético
metabdlico de disefo propio.

VL. Constituir un centro modelo en
asistencia, docencia e investigacion
dentro del territorio nacional;
permitiendo asegurar una formacion
adecuada en el diagndstico y el
tratamiento de este tipo de
enfermedades, tanto para médicos
como para otros especialistas
sanitarios en formacion.

VII. Ejecucién de proyectos de
investigaciéon tanto propios como
colaborativos, que permiten

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA
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incrementar de forma continuada los
recursos tecnoldgicos y/o
farmacoldgicos, aumentando de
modo significativo el fomento de las
capacidades del personal para el
diagnéstico y tratamiento de las
ECM.

Entre los reconocimientos/distinciones
alcanzados por la UDyTEMC, gracias
en gran parte a la integracién,
cooperacion y apoyo inestimable de la
Asociacién de PKU y OTM queremos
destacar:

*Ha sido uno de los centros pioneros
en Europay el primero en Espafa en
aplicar el uso de la Espectrometria
de Masas en Tandem para la
realizacion del cribado neonatal
ampliado, recibiendo en 2008 el
premio Reina Sofia de prevencién de
la discapacidad y en 2011 el Premio
Barrié de La Maza por su trayectoria
en los pacientes detectados a través
del cribado metabdlico neonatal.

«El 09/01/2015 ha sido designada
Centro Superior de Unidad de
Referencia (C.S.U.R.) a nivel nacional
por el Ministerio de Sanidad, Servicios
Sociales e Igualdad para el
tratamiento de patologias metabdlicas
en nifos y adultos, capacitando a
nuestra Unidad para la asistencia de
pacientes afectos de Errores

Congénitos del metabolismo (ECM) de
otras comunidades auténomas.

<Dispone de dos distinciones de
reconocimiento de Buenas Priacticas
Clinicas del Sistema Nacional de Salud
en Enfermedades Raras otorgadas en
2014 en relacién a actividades vy
herramientas de salud centradas en la
autonomia del paciente, una de ellas
por nuestro programa informatico
ODIMET.

+Estd integrada en el Centro de
Investigaciéon Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER) y en
el Instituto de Investigacién
Sanitaria de nuestro Centro
Hospitalario (IDIS), realizando un
amplio trabajo de investigacién.

-Desde 2016 dirige a través de la
Universidad de Santiago de
Compostela una cdtedra de
Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias, estando en el momento
actual iniciando el desarrollo de un
Master online sobre Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias.

No obstante, queda aln mucho
camino por recorrer, de trabajo en
comun y teniendo como objetivo
principal la bldsqueda de la
excelencia en la atencién sanitaria
prestadaanuestros pacientes.
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EL PROCESO DE ASIMILACION
CRISTINA BLANCO REGO

oy la mama de Irene, una nifia
diagnosticada con la
enfermedad de Jarabe de Arce.
Por la poquita experiencia que tengo,
ya que Irene acaba de cumplir un
anito, me gqustaria poder aportar
alguna idea para ayudar a otros
padres en situaciones muy parecidas.

Cuando nos dan la noticia de Ila
enfermedad que tiene, ya esta
bastante grave, y nosotros no
entendemos nada de lo que nos dicen;
pasados los dias en el hospital vas
uniendo cosillas y con el apoyo de
otros padres en la misma situacion,
vas entendiendo muy poco a poco en
qgué consiste.

Lo gue uno siente cuando le dicen algo
asi es inexplicable, sensacién de
impotencia, rabia, tristeza, dolor,
sensaciéon de ahogo,.. muchas
preguntas surgen en nuestra cabeza,
Yy en un principio sin respuesta.
Piensas que esto no te estd pasando
de verdad, que te van a decir que es un
error, pues no lo es. Esos planes que
una hace cuando estd embarazada y
prepara todo con tanta ilusién y
después de dar a luz viene lo que nadie
se espera, porgue sea la enfermedad
gue sea para unos padres lo minimo ya
eslo peor.

Una vez que salimos del hospital y
llegas a tu casa te sientes tan perdido,
y si somos primerizos aln mas
perdidos.

Durante la hospitalizacion lo ves todo
tan negro que piensas en dejar tu
trabajo para cuidar de tu nifia, piensas
gue no la podrds quitar de casa porque
no debe de coger gripes, virus,
infecciones....vamos, lo que nunca
coge un nifo. Te planteas que tienes
que dedicarle en exclusiva tu vida,
porque ella lo necesitard. No sabes
qué calidad de vida va a tener, haces
preguntas que pasado el tiempo
analizas y dices: iqué tonterial, eso no
era importante. Lo importante ahora
para mi, es verla feliz.

Para nosotros los pilares basicos para
la asimilacién (que aln esta en
proceso, porqgue hay momentos
bajos):

-Ser muy positivos, los cambios al

principio son duros pero a todo se
acostumbra uno. Pensar en “épor qué
a mi?" es perder el tiempo, porque no
hay respuesta para ello.

-Llorar ayuda, porque te desahogas y
lo necesitas, pero todo en exceso es
malo y llorar mucho también es
tiempo que perdemos de disfrutar de
nuestros peques. Y ojald solucionara
algo, pero tampoco.

-Conocer los primeros dias que estdas
en el hospital a niflos que tienen la
misma enfermedad te da mucha
energia, porque estdn bien. Lo
primero gue piensas es: “pero no se le
nota nada” y en ese momento
respiras y sientes una sensacion de
alivio. Y ver que estas mamas te
ayudan tanto, sin conocerte de nada, y
sin esperar nada a cambio....

-Pensar en qué pasara mafana puede
crear un poquito de angustia porque
uno no sabe como va a ser. Tengo una
prima que siempre me dice: Cris,
éconoces a alguien que llegard a
mafiana? Por lo que es mejor disfrutar
del momento y puede que el maiana
aln sea mejor, épor qué no?

-Tienes que hacer cambios en tu vida
gue crees gue no serds capaz porque
hasta ahora no lo hacias y no estas
acostumbrado a ciertas cosas (evitar
ambientes muy cargados, que la
gente se lave las manos antes de
tocar a tu nifa, cosa que muchos no
entienden, y primero te duele decir
no, no le toques, ldvate las manos por
favor" y te miran con cara rara porque
como aparentemente ven a la nifia tan
bien se creen que no tiene nada grave,

preguntarles a tus amigos antes de
guedar si tienen catarro, virus...y si
tienen tos pues ante la duda no vas, no
vaya a ser...) Pero y lo bien que esta tu
nifia porque haces todo lo posible para
que no pille nada, que algo pillara
porqgue no deja de ser una nifia.

-En el hospital yo pensaba: “Con lo
feliz que era y lo mucho que me reia",
y asi sin mas te ves en un pozo negro
no, lo siguiente. Pero van pasando los
meses y con el apoyo de los que
realmente te quieren todo sale
adelante. Hoy en dia puedo decir alto y
claro, que SOY FELIZ Y ME SIGO
RIENDO COMO ANTES, porque mi nifa
y mi familia también necesitan verme
feliz.

-En estos momentos el apoyarse en la
pareja es fundamental. Te das cuenta
de que esta situacién todavia te une
mas y nos hace mas fuertes.

“El tiempo nos dara
experiencia y mas
seguridad. Aunque el
miedo nunca se vaya...”

-Para mi el empezar a trabajar fue
fundamental. Hoy en dia me qustaria
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tanto y darnos tanta sequridad. lado.GRACIAS.
Gracias a ASFEGA (porque los
primeros dias cuando nos enteramos
de gue habia un almacén de alimentos
para nuestros nifios se ve el cielo un
poquito mas azul). A Laura (mam4 de
Pedro) por ser la madrina de todos. Y
al resto de “Supermamis” por ser unas
campeonas y estar siempre
pendientes de todos. Y por supuesto a
mi marido por su paciencia infinitay a
mi madre porque siempre estd a mi
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CRIBADO NEONATAL DE LAS
ENFERMEDADES METABOLICAS EN GALICIA

DR. JOSE A. COCHO DE JUAN,

DRA. DAISY CASTINEIRAS RAMOS

LABORATORIO DE METABOLOPATIAS. UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE ENFERMEDADES
METABOLICAS CONGENITAS, UDYTEMC. HOSPITAL CLINICO UNIVERSITARIO DE SANTIAGO.
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omo la mayor parte de los

miembros de ASFEGA sabran,

el Cribado Neonatal de
Enfermedades Metabdlicas en
Galicia comenzé en el afio 1978 en el
Departamento de Pediatriade la USC
a iniciativa de los doctores José
Maria Fragay José Pefia Guitian.

Eran afos en que la natalidad en
Galicia rondaba los 50.000
nacimientos por afno, mas del doble
de los actuales. En1982 la cobertura
superaba el 60% y ya a partir de
1988 se llegdé al 90%. Apenas diez
afios y el Programa Gallego de
Deteccién Precoz de Enfermedades
Metabdlicas estaba completamente
implantado. Fue 1993 el primer afio
en llegar el cribado neonatal a la
totalidad de los nifios gallegos.

Para entonces la natalidad habia
bajado en mds de un 50%. En1995 se
bajé de los 19.000 nacimientos/afioy
desde entonces ha fluctuado poco.
Se ha mantenido en niveles que sélo
en 2008 superaron ligeramente los
23.000 nacimientos.

La metodologia analitica introducida
en el Laboratorio de Metabolopatias
siempre ha sido abierta y esto ha
permitido detectar y confirmar
casos en periodo neonatal, realizar
multitud de diagnédsticos
diferenciales y realizar diagndsticos
a partir de planteamientos de
cribado selectivo desde distintas
dreas asistenciales pediatricas.

En la Tabla que aparece a
continuacién se resumen tanto el
nimero de niflos como el de
muestras analizadas y los
diagnésticos realizados hasta finales
de 2015. Estos datos completan
otros publicados en 2011 por nuestra
Unidad (1). El grupo 1 engloba a todas
aquellas enfermedades que
consideramos objetivo principal del
programa de cribado, el 2 seria el
objetivo secundario y el 3 otras que
surgen al buscar las anteriores o
completar el proceso de diagnéstico.

Son ya cerca de un millén los

gallegos que se han beneficiado de la
labor preventiva desarrollada y
cerca de 1200 las familias con
pacientes detectados de forma
precoz.

Enlos primeros aios era inquietante
y gratificante alavez detectar casos
fuera del periodo neonatal.
Inquietante porgque dejaba a la luz
una actuacién tardia, pero
gratificante porque ponia de
manifiesto, y el tiempo nos ha dado
la razon, que estdbamos trabajando
de forma correcta y teniamos por
delante una labor que deberia ser de
gran ayudaaunnimero creciente de
niflos gallegos.

En la estadistica interna del
Laboratorio de Metabolopatias
aparecen hasta 56 enfermedades
diferentes, pese a que el Programa
de Cribado abarca en la actualidad a
29. Esta diferencia es fruto de una
labor de muchos afios como
Laboratorio de Referencia en esta
drea dentro de la Comunidad
Auténoma de Galicia y a ello ha
contribuido de maneraimportante el
planteamiento inicial de
metodologia abierta a ser usada con
fines de cribado y también de
diagnéstico ylardpidaincorporacién
de la tecnologia de Espectrometria
de Masas en Tandem. En esto dltimo
fuimos pioneros en Espafa al
hacerloenelyalejano afio 2000.

El aflo 2000 fue el comienzo de esta
seqgunda etapa del Programa de
Cribado, completada con lainclusién
de la Fibrosis Quistica en 2003, y
supuso un importante reto
profesional tanto para el personal
del laboratorio como para las
unidades asistenciales.

Son muchos los casos detectados
pero, por su trascendencia y
namero, nosotros destacariamos los
de Jarabe de Arce, Aciduria
Glutdrica I, MCAD, LCHAD,
Galactosemia y un largo etc. Del que
no queremos dejar fuera a ningdn
nino. Digo bien, nifo, porque al
tratarse de Enfermedades Raras

todos son dUnicos para los
profesionales de la UDYyTEMC y casi
siempre, el nUmero creciente lo hace
a veces dificil, conocidos y sentidos
de forma muy directa también en el
laboratorio.

Todos hemos aprendido juntos y ello
ha permitido excluir algunas
enfermedades, desde el
conocimiento y la experiencia, de la
lista actual de 29 enfermedades
incluidas en el Programa Gallego de
Cribado Neonatal.

El laboratorio se encuentra
actualmente en proceso de
acreditacién por la Norma 1S015189
teniendo presentes las mas
recientes recomendaciones (2,3), la
UDYTEMC ya es CSUR nacional y
aspira a serlo pronto también a nivel
europeo, y el Programa de Cribado
estd una vez mas ante nuevos retos.
Se deben cumplir los requisitos de
calidad que ha establecido el
Ministerio de Sanidad, es muy
importante la armonizacién que
debe producirse en pocos afios entre
los programas de las diferentes
comunidades auténomas, através de
unos indicadores que sin duda deben
[levar también a cambios
organizativos y logisticos a la
Conselleria de Sanidade. Sin duda, un
nuevo reto para todos los
profesionales que trabajamos en ello
desde el SERGAS y que recuerda
mucho a la etapa inicial de hace ya
casi40 aifos.

La UDyTECM es pionera y lleva ya
varios afios trabajando en
programas de cribado selectivo, no
poblacional, con diferentes grupos
deriesgo de sufrirenfermedades que
estdn llamadas a ser incluidas en el
futuro en los Programas de Cribado
Neonatal.

Pacientes pertenecientes a estos
grupos de enfermedades estdn yaen
la actualidad siendo tratados en
nuestra unidad y ello debe ser una
garantia a la hora de evaluar nuevas
enfermedades a cribar e iniciar los
correspondientes programas piloto
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de formaresponsable.

Son varios los paises de Europa, no
sélo Estados Unidos o Australia que
siempre han sido pioneros en este
campo, en los que se desarrollan en
la actualidad programas piloto para
Enfermedad de Pompe, de Gaucher,
de Duchenne, de Wilson, de
Fabry,Adrenoleucodistrofia X,
Mucopolisacaridosis l,etc. (4)

El Programa Gallego de Cribado
Neonatal est4, sin duda, consolidado
y es valorado por nuestros
conciudadanos de forma muy
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los pacientes ya confirmados.

Por si esto fuera poco, también se
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estudios genéticos mediante
técnicas de secuenciacién masiva
desde la propia UDyTEMC. Los
resultados ya comienzan a estar
disponibles y ayudaran a conocer,
clasificar y tratar mejor las
enfermedades metabdlicas.
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Cistinuria Infantil 1978 474 1.528
Déficit de Acil-Coa-Deshidroxenasa cadea corta (SCAD) jul-00 10 32.416
Déficit de 3-metilcrotonil-CoA Carboxilasa (MCC) jul-00 8 40.520
Total 2 508
Hiperfenilalaninemia (HPHE) 1978 88 8.229
Hiperglicinemia no Cetosica (NKHG) 1978 4| 181.039
Otras Acidemias Metilmalénicas 1978 5| 144831
Deficiencia Parcial de Biotinidasa abr-87 16 36.527
Acidemia Formiminoglutamica (FIGLU) jul-00 4 81.041
Hiperprolinemia jul-00 5 64.833
Hipermetioninemia jul-00 16 20.260
Fibrosis Quistica incierta ene-03 16 17.283
Otras Asociadas a CFTR ene-03 13 21.271
Otras 34
Total 3 201
Total general 1.182

*Nota: Se han excluido todas las entidades clinicas consideradas transitorias
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TALLER DE COCINA METABOLICA

ASFEGA

I domingo 31 de Mayo tuvo lugar

en el centro sociocultural de la

parroquia de Grixoa (préxima a
Santiago de Compostela) un taller de
cocina metabdlica. Estuvo dirigido a
padres, madres, jévenes y demads
familiares involucrados a la hora de
preparar los platos metabdlicos.
Para el colectivo metabdlico son
muchas las restricciones dietéticas
por lo que resulta dificil cocinar con

estas restricciones.
bajos en proteinas tienen tiempos de
coccién y elaboracion diferentes a los
productos tradicionales, por ello en
este tipo de talleres se trata de dar

Los productos

referencias e ideas dutiles en la
preparacién de los menus
metabdlicos.

En esta jornada varias madres
prepararon distintas recetas y fueron
indicando los pasos a los asistentes,
gue a la vez iban planteando sus
cuestiones y dudas en relacién a la
elaboracién del plato.

Para esta ocasién se elaboraron
distintos tipos de pan como: pan de
molde, pan de hamburguesa, mini-
bollitos,... También se prepararon
empanadillas de verduras y tortillas
variadas.

A la hora de probar todas las recetas
preparadas tanto mayores como
pequeifos manifestaron lo rico y
delicioso que estaba todo.

Fue un dia a la vez de convivencia, ya
que los niflos pudieron disfrutar de
zonas verdes donde compartir juegos
y diversién.

informativa los

Tras la jornada

asistentes compartieron mesa vy
mantel para comer todos juntos e
intercambian impresiones.

Este tipo de reuniones son muy
beneficiosas para todos los
asistentes, especialmente para los
padres recién llegados a la Asociacién
gue nos manifestaron su satisfaccion.
Un correcto sequimiento de la dieta es
esencial en las enfermedades

metabdlicas por lo que recetas
novedosas y trucos en su elaboracién
son muy utiles para que el menu diario
sea equilibrado.

En este taller contamos con Ila
colaboracién de la dietista-
nutricionista M@ José Camba Garea
del Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela. También nos
visitaron miembros del equipo médico
de la Unidad de Diagnédstico y
Tratamiento de Enfermedades
Metabdlicas del CHUS.

Desde nuestra Asociaciéon debemos
agradecer a todos ellos su
participacion y colaboracién, asi como
alas madres que elaboraron los platos
y atodos los asistentes.
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LA IMPORTANCIA DEL TRATAMIENTO DIETETICO
EN LOS PACIENTES CON ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

MARIA JOSE CAMBA GAREA

DIETISTA DE LA UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO
DE ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS.

os errores congénitos del

metabolismo son un grupo

amplio de enfermedades de
baja prevalencia por lo que se las
conoce comuUnmente como
enfermedades raras. Estan causadas
por alteraciones genéticas del ADN
llamadas mutaciones que provocan
funcionamientos incorrectos de
ciertas células y érganos.

ElI ADN es una molécula compleja que
como si de un gran libro se tratase,
recoge toda la informacién que
heredamos de nuestros padres y que
va a determinar en gran medida
como vamos a ser y cdmo va a
funcionar nuestro organismo. El ADN
se organiza como todo buen libro en
capitulos (cromosomas). Hay 23
pares de cromosomas diferentes, 23
provienen del espermatozoide
(herencia paterna) y los otros 23 del
6vulo (herencia materna). En estos
cromosomas estdn contenidos los
famosos GENES, que son los que nos
dan a cada uno de nosotros nuestras
caracteristicas particulares.

Para poder entender con claridad lo
gue es un error congénito del
metabolismo es necesario explicar
primero que son cada uno de los
elementos que concurren en estas
enfermedades: mutacién, proteinas
y metabolismo.

Una mutacién es un cambioenungen
gue alterala sintesis de una proteina
y que afecta ala funcién de la misma.
Una proteina es una cadena
compuesta por elementos mas
simples llamados aminodacidos y que
desarrollan multiples funciones en el
organismo, pueden ser enzimas,
pueden ser hormonas, pueden ser
transportadores etc. Cuando tiene
lugar una mutacién en el gen que
codifica una determinada proteina
pueden ocurrir distintas cosas; que
se produzca un simple cambio en la
estructura, que esa estructura se
encuentre alteradaoenelpeordelos
casos que la proteina no se sintetice,
estova adepender de lamagnitud de
lamutacioén.

Por dltimo, entendemos por
metabolismo el conjunto de

reacciones enzimdaticas que realizan
los seres vivos a partir de los
alimentos ingeridos, para
“mantenerse vivos" Estas
reacciones pueden ser de dos tipos
anabdlicas, cuando su misiéon es
“crear” y catabdlicas cuando su
cometido es "degradar, romper".
Estas reacciones se producen en
cadena formando “rutas
metabdlicas", cada compuesto tiene
la suya propia para formarse y para
transformarse en energia. Todas
estas reacciones necesitan
activadores, otras proteinas
llamadas enzimas.

Cuando se produce un error
congénito del metabolismo alguna
de las reacciones que hemos
mencionado anteriormente no se
desarrolla de manera correcta y
como consecuencia de ello ciertos
compuestos que pueden llegar a ser
toxicos se acumulan y otros que
pueden ser esenciales para el
organismo no se sintetizan.

Gran parte de los errores congénitos
del metabolismo tienen como
tratamiento principal el dietético por
eso “ladieta” estanimportanteenla
mayoria de estos pacientes. Los
tratamientos se pueden dividir en
tres grandes grupos: dietas
controladas en proteinas, dietas
controladas en carbohidratos vy
dietas controladas en grasas.

Cuando nace un bebé con un error
congénito del metabolismo esté
aparentemente sano, porque
mientras se encuentra en el vientre
materno es la madre la que
metaboliza los alimentos y ella lo
hace bien, ya que aunque es
portadora de la enfermedad, no la
padece.Unavez que el bebé empieza
a alimentarse por si mismo, aquello
que enteoriale vaapermitircrecery
vivir se convierte en su enemigo. Es
vital un diagnédstico y tratamiento
precoces. En la Comunidad Gallega
gracias a un programa de cribado
ampliado, y a la dedicacion de los
profesionales que lo llevan a cabo, el
prondstico de estas enfermedades
hamejorado muchisimo.

Los padres acuden a las primeras
consultas asustados y preocupados
porque lo que hasta ese momento

era un "“feliz acontecimiento” se
convierte en una especie de
pesadilla; a su bebé le diagnostican
una enfermedad RARA, de nombre
impronunciable, que ellos le han
transmitido y que precisard un
tratamiento de por vida.
Entendemos toda esa mezcla de
sentimientos pero es preciso actuar
con celeridad para asi evitar que las
sustancias téxicas que se acumulan
puedan provocar danos
irreversibles.

Los tratamientos dietéticos
tienen como finalidad, no sélo
controlar el avance de |la
enfermedad, sino también
garantizar el correcto crecimiento
del paciente. La dieta debe ser
individualizada, es decir que aunque
dos nifios tengan la misma
enfermedad, puede que no tengan la
misma actividad enzimatica residual
con lo que su tratamiento dietético
sera mds o menos estricto.

Las analiticas periédicas nos
permitenir encontrando el “techo de
tolerancia” de cada nifio ya que las
sustancias que deben ser
controladas, (aminodacidos,
carbohidratos y grasas) son en
muchos casos esenciales, es decir,
gue es preciso ingerirlos porque el
organismo no es capaz de
sintetizarlos a partir de otros
compuestos. Mediante el
tratamiento dietético tratamos de
conocer la cantidad de ese nutriente
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gue cada nifio debe tomar, de manera
que con la actividad residual que
conserva sea capaz de metabolizarlo
sin que supongariesqgo para su salud.

La alimentaciéon debe ajustarse
también durante los procesos
intercurrentes (fiebre, vémitos,
rechazo de alimentacién,
infecciones) y antes de
intervenciones quirdrgicas ya que
generan estrés metabdlico y éste
puede provocar una
descompensacién. Esto sucede
porque se rompe el equilibrio entre
los procesos de anabolismo vy
catabolismo provocando un aumento
de la degradaciéon proteica. Se
modifica la dieta realizando un
control mas estricto de aminodcidos,
carbohidratos o grasas y
aumentando el contenido calérico.

Pero la alimentaciéon ademds de un
tratamiento, a veces el mas eficaz,
es también una experiencia sensorial
gue realizamos todos los dias y en la
gue participan no sélo el sentido del
gusto sino el resto de los sentidos y
gue estd influenciada por toda una
serie de factores, culturales,
sociales, econémicos etc.

Vamos pues a hablar un poco de los sabores.

Se define el sentido del gusto como
"una sensibilidad o sensacién
producida por estimulos quimicos,
donde ciertas sustancias contenidas
en los alimentos y bebidas,
interaccionan con los receptores
gustativos de las papilas
fungiformes, caliciformes y foliadas
qgue forman parte de la mucosa
especializada, que tapiza la zona
dorsal o superior de lalengua”.

Supongo que a todos nos ha pasado
gue sabores que odidbamos de
peqgueiios, ahora nos encantan. Esto
sucede porque el sentido del gusto,
se educa y aprendemos a tolerar y
disfrutar nuevos sabores.

El primer contacto con el mundo del
sabor se tiene antes de nacer ya que
es posible reconocer el sabor
ligeramente dulce del liquido
amniético. EI sabor favorito de los
bebés sigue siendo el dulce porque la
leche materna tiende a dulce aunque
con distintos matices porque
depende de los alimentos que ingiere
la madre, por lo que no sabe siempre

igual, lo que hace que desde el inicio
el bebé vaya captando ligeramente
distintos matices y aumente su
tolerancia a diferentes sabores, algo
gue no ocurre con un bebé
alimentado con leche de férmula que
siempre sabe igual, y especialmente
con los pacientes con errores
congénitos del metabolismo de las
proteinas cuyas fdérmulas estdn
elaboradas con hidrolizados de
proteinas, aunque existen estudios
gue demuestran que se puede influir
en el gusto de un nifio hacia sabores
"poco agradables” tipicos de éstas
siempre que estén expuestos a ellas
durante los seis primeros meses de
vida.

Las férmulas, especificas para cada

DULCE

aminoacidopatia, son vitales para
estos pacientes porque en ocasiones
la reduccion proteica es tan severa
qgue comprometeria el crecimiento
del mismo. Contienen todos los
aminodcidos salvo los prohibidos en
cada enfermedad y estan
suplementados con vitaminas vy
minerales. Es decir, es como si a un
filete o a un trozo de pescado
pudiésemos eliminarle Ia
fenilalanina en el caso de un paciente
PKU o la leucina si se tratase de un
MSUD. Aunque los laboratorios
farmacéuticos trabajan para
mejorar y adaptar no sélo los valores
nutricionales de estos preparados
sino también sus caracteristicas
organolépticas, siguen siendo
productos de sabores dificiles, por lo
gue recomendamos a los padres y
familias que eviten hacer
comentarios del tipo “qué mal sabe"
o “qué mal huele” etc. ya que estos
tratamientos formardn parte de la

alimentaciéon del paciente durante
todasuvida.

Poco a poco los pequeios empiezan
a interesarse por los sabores
salados, mas acorde con la
alimentacién de la siguiente etapa,
los purés, mds tarde comienzan a
tolerar el 4cidoy el amargo.

Desde el punto de vista evolutivo, la
deteccién de sabores se ha explicado
con un tipo de desarrollo necesario
para identificar alimentos que, o bien
contengan compuestos
parcialmente téxicos, o bien

presenten nutrientes especificos de
importancia para el estado nutritivo,
asi por ejemplo la presencia de

sabores dulces indicaria alimentos

energéticos, el salado indicaria
minerales, el acido podria alertar de
un proceso de descomposicién del
alimento y el amargo podria indicar
la presencia de téxicos ya que
muchos venenos tienen sabor
amargo.

A estos cuatro sabores se les ha
unido recientemente un quinto, el
umami, este vocablo japonés
significa “sabroso” y es un gusto
Unico que no resulta de Ia
combinacion de los anteriores,
parecido a la carne y que se
encuentra en alimentos ricos en
proteinas como quesos y carnes,
aunque también en algunas verduras
como espdrragos y tomates, pero la
sustancia “umami” por excelenciaes
el glutamato monosédico, aditivo
gue se usa para potenciar el sabor de
innumerables preparados
alimenticios, no es dificil entender
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por qué es uno de los aditivos
preferidos de la industria
alimentaria.

Al afo de edad el nifio tiene una
capacidad gustativa semejante a la
de los adultos y su sentido del gusto
puede modificarse mediante
repetidas exposiciones de diferentes
alimentos durante los primeros tres
o cuatro anos, a partir de esaedad es
cada vez mds dificil introducir
nuevos sabores. A los seis afios el
sentido del gusto esté
completamente desarrollado.

Pero no sélo el sentido del gusto
influye en los habitos alimenticios, el
aspecto de comida, el olor, la textura,
a los que hay que afadir factores
culturales (una persona que no haya
probado el famoso “pulpo & feira" si
ve el pulpo antes de cocinarlo
posiblemente no querrd comerlo,
porque su aspecto no es
precisamente agradable), factores
sociales( muchos nifios escuchan a
sus compaferos o amigos, “las
verduras son asquerosas” y ya no
quieren probarlas, o si las tomaban
pueden incluso dejar de hacerlo; “las
pobres verduras, siempre tan
populares”) etc.

Sabemos que hay familias que se
esfuerzan mucho y que después de
pasarse horas en la cocina
elaborando un mend de aspecto
increible, sabor delicioso,
nutricionalmente adecuado a cada
una de las patologias aparece su
“master chef” particular y les dice

gque no le qusta, y isin haberlo
probado!

Lo mds importante a la hora de
alimentar a un nifio, y sobre todo si
tiene que sequir un tratamiento
dietético es "crear hdébitos”,
disponer del tiempo que el nifo
necesite y procurar que no se
distraiga. Hay que intentar llamar la
atencién con la comida, creando
figuras, combinando colores,
dibujando con salsas.

Es importante comer en familia y
adaptar en la medida en que se
pueda el menu del peque con dieta
controlada al delresto de la familia.

Intentar desde el primer afo,
momento en el que el sistema
digestivo estd maduro introducir el
mdximo de alimentos permitidos
para que experimente nuevos
sabores, posiblemente no vamos a
obtener éxitos al principio, porque
estd demostrado que para saber si
un alimento nos gqusta debemos
probarlo al menos diez veces, asique
si no triunfamos la primera vez
debemos volver a intentarlo pero
variando por ejemplo la forma de
cocinado, la presentacién, la
temperatura, algunos bebés
rechazan las primeras papillas de
fruta porque estan frias, el simple
hecho de templarlas hace que se las
tomen, etc.

Es importante ofrecer primero los
alimentos nuevos, ya que si el nifo

tiene hambre estard mas dispuesto a
probar y disponer de tiempo para
hacerlo.

Puedo imaginar que algin padre
después de haber leido esto pueda
pensar, “Os dejo a mi hijo una
semana y aplicdis vuestras teorias"”
porque posiblemente tengan un nifo
gue come tan despacio que enlaza
unas comidas con otras, no abre la
boca, o si lo hace es para escupir lo
gue tiene dentro, o se dedica a
almacenar comida de manera que
hace una bola tan grande que no la
puede tragar o es capaz de encontrar
un micro hilo de un espdrrago en un
puré gue habéis colado al menos diez
veces y eso es suficiente para que lo
vomite todo. Lo sé y no porque tenga
un hijo que no come, sino porgue yo
he sido “una hija mal comedora” y no
lo hacia porque fuese mas mala que
mis hermanos, sino porque no tenia
“sensacién de hambre" y eso para un
niflo es un handicap. ¢Qué hacer en
estos casos? yo os recomiendo
pacienciay firmeza.

No tenemos una barita mdgica para
hacer que los nifios coman, pero si
podemos ayudaros a confeccionar
platos apetecibles, a calcularlos, a
adaptarlos al menud familiar y, sobre
todo, a entenderos y acompafaros
en este viaje que habéis iniciado
desde el diagndstico de vuestro hijo
para que sea lo mds agradable,
saludabley feliz posible.
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EN MONTERROSO

ASFEGA

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA
CONVIVENCIA DE FAMILIAS

a Convivencia de las familias
PKU y OTM gallegas, que
tradicionalmente se celebra en
verano, este afio 2015 tuvo lugar el
domingo 26 de Julio en el Area

Recreativa A Peneda" de Monterroso
(Lugo).

Las familias van llegando al punto de
encuentro en esta area, donde ya
estaba dispuesta la carpa para
albergar la zona donde comer vy
compartir los distintos tipos de
empanada que ASFEGA aporta y los
distintos platos preparados que cada
familia lleva.

En esta ocasién se realizd un sentido
homenaje a nuestro anterior
presidente D. Manuel Varela Vivero, al
cumplirse un ano de su fallecimiento.
Se realizé la entrega de una placa y
una fotografia enmarcada a su viuda e
hijos. Con este acto se hizo constar
nuestro reconocimiento vy
agradecimiento a su incasable labor al
frente de nuestra Asociacion durante
mas de veinticuatro afos.

Tras la comida

los mds jovenes
tuvieron tiempo para compartir juegos
y disfrutar todos juntos de la buena
tarde de este dia.

Parte de la Junta Directiva de la
Asociacion también quiso aprovechar

este encuentro para intercambiar
opiniones y fotografiarse todos
juntos.

En esta reunion de familias el buen
tiempo permiti6 a mayores vy
pequefos disfrutar de las
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instalaciones de esta darea con
piscinas y una comida al aire libre. En
definitiva, fue una oportunidad para
los nifios y padres de reencontrarse,
compartir impresiones y poder hablar
de sus realidades
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UNA REALIDAD

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA
UNIDAD METABOLICA EN PACIENTES ADULTOS:

DR. ALVARO HERMIDA AMELEIRAS

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

n el 4nimo de todo médico con

vocacién, estd el de curar la

enfermedad cuando tenemos
una cura a nuestro alcance o al
menos aliviar el mal que aqueja a
nuestros pacientes en la medida de
nuestras posibilidades. A estas dos
misiones fundamentales debemos
sumarle ademds, la no menos
importante de prevenir la
enfermedad, es decir, actuar antes
de que éstase produzca.

A la dificil tarea de consequir curar,
prevenir o al menos aliviar los
problemas de salud que afectan a
nuestros pacientes con errores
congénitos del metabolismo (ECM)
se han dedicado muchos
companeros de profesién desde hace
ya muchos afos. Casi siempre
aplicando los conocimientos
adquiridos de sus propias
experiencias y compensando con el
mejor sentido clinico, la escasez de
los medios diagndsticos y técnicos
gue hoy disponemos.

Aprovecho la celebraciéon de éste
vuestro aniversario para rendir
sentido homenaje a todos los
profesionales que se enfrentaron en
algun momento, al dificil reto de
diagnosticar y tratar a aquellos
pacientes, que manifestaban un
complejorompecabezas de sintomas
y signos y que hoy encuadramos
dentro de alguna de las mal
denominadas “enfermedades raras”
(desacertada traduccioén del término
inglés rare, que también se puede
traducir como *“extraordinario” o
"excepcional”).

Quienes mejor conocen |la
complejidad en la atencién a los
pacientes con enfermedades
metabdlicas hereditarias son
nuestros compaferos, los pediatras.
Ellos acompafian a los pacientes y a
sus familias desde el nacimiento o
desde una edad muy temprana, lo
gue implica una relacién prolongada,
plagada de dificultades. Gracias a su
pericia, a su alto grado de
especializacion, a los avances en las
técnicas diagnésticas y también

terapéuticas, ha mejorado mucho el
prondstico de las enfermedades vy
nos encontramos en la actualidad
con un elevado nimero de pacientes
con ECM que alcanzan la edad
adulta.

La necesidad de tener centros de
referencia para este tipo de
enfermedades, hizo que el Ministerio
de Sanidad, Servicios Sociales e
Igualdad, designara recientemente
los Centros, Servicios y Unidades de
Referencia (CSUR) para los ECM del
Sistema Nacional de Salud, entre los
que se encuentra el Hospital Clinico
Universitario de Santiago.

La atencién al paciente adulto con
ECM supone unreto en simismo para
los especialistas. Empezando por el
propio proceso de transicién desde
la atencién pediatrica, donde los
vinculos con los pacientes y sus
familias son tan estrechos y donde la
inmadurez que caracteriza la
adolescencia genera desconfianza
en los cuidadores y dificulta el
cumplimiento de los tratamientos.

También nos encontramos barreras
en la atencién al paciente adulto en
los propios profesionales sanitarios,
donde a menudo no existe
familiaridad con este tipo de
enfermedades y la sobrecarga
asistencial condiciona una atencién
de calidad (a menudo debemos
compaginar los pacientes con ECM
con otro tipo de pacientes crénicos).
En ocasiones, nos encontramos con
falta de espacios fisicos y/o
instalaciones poco apropiadas.

Indudablemente, uno de los
aspectos bdsicos para asegurar una
atencién exitosa al paciente con
ECM en la edad adulta, es la
coordinacion entre especialistas. La
colaboracién entre todos los
profesionales implicados (pediatras-
especialistas de adultos-médicos de
atencién primaria-asociaciones de
pacientes) es imprescindible.
Durante los dultimos afos, la
progresiva implicacion de la Medicina
Interna en los ECM ha permitido la
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equipos
los que el
internista se ha convertido en el

creacién de
multidisciplinares en

coordinador asistencial e
interlocutor entre los distintos
profesionales. No en vano, la
especialidad de Medicina Interna, es
la Unica que tiene recogida en su
Programa Nacional de Formacion, la
atencion al paciente con
enfermedades raras. Y sirva como
claro ejemplo de este compromiso de
los médicos internistas gallegos con
vosotros, la reciente creacion el
pasado mes de Abril, del primer
Grupo de Trabajo en Enfermedades
Minoritarias de la Sociedad Gallega
de Medicina Interna (SOGAMI), en el
que se integran médicos de toda la
red hospitalaria de referencia en
Galicia.

Sin embargo, el médico debe tener
siempre presente que la personaala
que estd tratando no es sélo un
conjunto de dérganos y reacciones
bioguimicas que en un momento
dado funcionan mejor o peor, sino
que los pacientes tienen también una
dimension psicolégica y emocional y por
supuesto, una dimensién social que nos
permite relacionarnos con las demds
personas que nos rodean. Los
pacientes que sufren una
enfermedad poco frecuente o
enfermedad minoritaria, conocen
muy bien y casi siempre desde bien
pequefios, las limitaciones que sus
enfermedades les ocasionan, no sélo
en lo fisico, sino también en su
estado de dnimo y en la manera de
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convivir con las personas que les
rodean.

Hoy celebramos con vosotros el 25
aniversario de uno de los proyectos
gue mayor empuje ha dado en
nuestro pais al asociacionismo de
pacientes y familiares de pacientes
con ECM. La Asociacion Fenilcetoniirica y
OTM de Galicia (ASFEGA), representa un
referente para otras asociaciones de
pacientes fuera de nuestras
fronteras porque entre todos, cada
uno aportando su granito de arena,
formasteis una sola voz con fuerza
suficiente para haceros escuchar por
propios y ajenos. Conformadis un
grupo robusto, capaz de defender
con firmeza pero con toda
legitimidad, las demandas vy
necesidades de todos los pacientes

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA
 UNIDAD METABOLICA EN PACIENTES ADULTOS: UNA REALIDAD

con ECM, asociados o no. Aunque no
tuve la fortuna de conocer al que
fuera presidente de ASFEGA durante
tantos afios, D. Manuel Varela, tengo la
sensacion de conocerlo muy bien
porgue sois muchos los que me
transmitis esa energia y esa ilusién
gue Manuel encarnaba. Sirvan
también estas palabras para rendirle
sentido homenaje en este vuestro
aniversario.

Recibid las felicitaciones de todos los
profesionales de la Unidad de
Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades
Metabélicas Congénitas de Santiago vy
del resto de sanitarios que también
participan en toda Galicia de esta
familia que es ASFEGA. Nuestros
deseos son que continuéis en esta
senda del buen hacer con la misma
ilusion y empuje que hace 25 afos.

La atencion metabdlica a los
pacientes adultos es ya una realidad
y también vosotros habéis
contribuido a este logro.

Decia sir William Osler (el que es
considerado hoy como el padre de la
Medicina Interna y uno de los
médicos mas influyentes del pasado
siglo): “es mucho mds importante
saber qué tipo de paciente tiene una
enfermedad que qué clase de
enfermedad tiene un paciente”. En
efecto, no existen enfermedades
sino enfermos. Sélo si pensamos de
esta manera y trabajando de forma
conjunta, afrontaremos con alguna
garantia de éxito el gran reto que
suponen las enfermedades
minoritarias.
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