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PUEYO DE JACA

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA
CAMPAMENTO METABOLICO

MARTIN SEIJO BLANCO, VOCAL DE ASFEGA

el 22 al 30 de agosto de 2015 1la

Asociacién Aragonesa de PKU

y OTM organizdé un
campamento en el Albergue Quinta
Vista Alegre de Pueyo de Jaca
(Huesca) en los Pirineos Aragoneses,
para participantes con afecciones
metabdlicas. Asistieron jovenes de las
asociaciones de Aragén, Madrid, Pais
Vasco, Cantabria y Galicia.

Concretamente de Galicia acudimos:
Uxia, Dani, Naiara, Oscar, Sandra y dos
monitores Juanillo y yo. EI 22 de
agosto nos cogimos un tren desde
Monforte de Lemos en el que ya nos
encontramos con los compaieros
procedentes de Vigo; tras varias horas
de viaje llegamos a Zaragoza y de alli
fuimos a Pueyo de Jaca ya para cenar.

El albergue estaba muy bien equipado.
En el comedor nos atendieron de
maravilla adaptdndose a la
alimentacion especifica que tenemos.
Teniamos salén multimedia equipado
con TV, proyector, juegos de mesa...
donde pasdbamos gran parte del

tiempo libre. Las habitaciones
disponian de camas literas y desde sus
ventanas teniamos unas vistas
espectaculares de Los Pirineos. Habia
espacios para disfrutar al aire libre y
teniamos préximo un campo de fatbol,
zona recreativa con piscina, pista de
tenis, cancha de baloncesto y un
frontén. La Asociacion Aragonesa de
PKU y OTM nos proporcioné todo el
planning de la medicacién, alergias y

otros problemas para que los
monitores nos organizdsemos vy
responsabilizdsemos de los horarios y
tomas.

Uno de los dias madrugamos para
coger un bus e ir a un pantano a hacer
piragliismo. El instructor nos daba las
explicaciones necesarias y pasamos la
mafana en las piragua y haciendo
juegos para conocernos mejor. Los
siguientes dias sequimos cumpliendo
el programa de actividades: natacién
en la piscina municipal, baloncesto,
véley, bddminton, tenis, frontdn,

squash, etc.

e Awwh
De la cantidad de rutas que habia en
las montaias hicimos una de una hora
gue comenzaba en la estacion de
Panticosa hasta lo alto, siguiendo el
rio Caldarés. Preparamos las mochilas
con comida y las medicaciones para
irnos a la ruta junto con el presidente
de la Asociaciéon Aragonesa y su
madre enfermera. Comimos en un
altillo de montana, después llegamos
a unas pozas para bafarnos en agua
bien fria del rio. Por la noche se
programé un taller de relajacién vy
estiramientos.

Resulté muy interesante la charla de
Cristina Segovia (ASFEMA) afectada
PKU, estudiante de bioquimica vy
monitora. La hizo dindmica vy
adaptada a los nifios de las distintas
metabolopatias PKU, Tirosinemia,
Aciduria Glutarica y Jarabe de Arce
con su tratamiento. Fue muy amena
porque empled términos faciles de
entender y no tan clinicos como los de
los médicos. También vimos un video
de la vida PKU con amigos, en los

comedores escolares,... y con él

aprendimos sobre los valores de
animar a los nifios a dar a conocer su
afeccion sin tener ningdn complejo y
resolver dudas.

Otro dia visitamos un bunker de la
Guerra Civil al lado del alberque, los
monitores dimos una explicacion del
porgué del bunker y de la guerra.

Otras actividades que hicimos en este
campamento fueron: tefir camisetas,
talleres de manualidades, juegos de
equipo como brillet, voley, yincanas de
agua.... No falté la musica, el baile y las
risas, se nos hizo corto el
campamento.

El ultimo dia fuimos en bus a Biescas, a
un parque de tirolinas buscando la
aventura y nos divertimos mucho. Por
la tarde hicimos un concurso de
preguntas sobre del campamento y
otros temas y por la noche hicimos
baile y un “furor” para divertirse.
Ademas esa noche coincidié que eran
las fiestas de Pueyo de Jaca por lo que
también pudimos disfrutarlas.

El 30 de agosto de vuelta a casa con
alegria y tristeza a la vez, cogimos el
tren temprano en Zaragoza hacia
nuestros destinos.

El objetivo principal de este
campamento es que chicos y chicas
con metabolopatias de distintos
puntos de Espafia nos conozcamos y
pasemos unos dias de convivencia,
aprendamos a ser mas auténomos con
nuestra dieta, medicacién vy
participemos en las actividades
programadas que tratan de fomentar
nuestra integracién.Gracias a la
Asociacién Aragonesa de PKU y OTM
con su presidente Jorge Palomeray a
la FEEMH por hacer posible este
campamento. iNos vemos en el
proximo!
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I tratamiento de las

enfermedades metabdlicas

hereditarias es complejo y
requiere de la participacion de un
equipo multidisciplinar especializado
con médicos especialistas en
enfermedades metabdlicas, dietistas,
nutricionistas y psicélogos, que
puedan educar eficazmente a los
pacientes y sus familiares.

El tratamiento de los errores innatos
del metabolismo incluye una dieta
restrictiva para toda la vida, combinada
con suplementos/productos dietéticos
especificos y fdrmacos. La adherencia
diaria al tratamiento es fundamental
para lograr un buen control metabdlico
y prevenir dafios en los dérganos. Sin
embargo, este es un reto no siempre
facil, dada la falta de informacion del
trastorno y del contenido de nutrientes
especificos de los alimentos que
pueden tener los pacientes, asi como la
disponibilidad y el coste de los
productos dietéticos especificos, asi
como las dificultades en el cdlculo
fiable y sequimiento de la ingesta
alimentaria y los objetivos de control
deseables (Ho G et al, 2016).

El tratamiento dietético es un pilar
fundamental en el manejo de las
enfermedades metabdlicas
hereditarias. Las medidas
nutricionales, en general, deben ir
encaminadas a limitar o excluir el
nutriente cuya via metabdlica estd
afectada (segln sea esencial o no).
Ademds, en algunos casos, sera
necesario aseqgurar el aporte exégeno
suficiente del producto final
deficitario.

En el manejo nutricional de este tipo
de enfermedades hay que tener en

cuenta los siguientes objetivos:
asequrar el aporte energético,
prevenir situaciones de

descompensacion, evitar el déficit
secundario de micronutrientes y
lograr un buen estado nutricional.

Dada la heterogeneidad clinica de los
pacientes, la pauta de alimentacién
prescrita suele ser individualizada.
Para ello hay que considerar el nivel

sociocultural y econémico de cada
individuo, teniendo en cuenta que en
la edad adulta nos vamos a encontrar
con cambios en las relaciones
sociales, una menor necesidad de
vigilancia por parte de los padres
(quienes hasta ese momento se
hacian cargo del cumplimiento de la
dieta), asi como los habitos
culturales, tradiciones y religiones
relacionadas con la alimentacién.
También hay que tener en cuenta las
situaciones especiales que requieren
una modificacién de la pauta habitual
(p.e. viajes o vacaciones, y si es el
caso embarazo y posparto),
comorbilidades que puedan
presentar (obesidad, osteoporosis,
diabetes, etc), cambios de horarios
(verano o invierno, diario o fin de
semana) asi como los gqustos y
preferencias del paciente.

Es muy importante destacar que el
aprendizaje debe ser constante y
progresivo, y la informacién tratada
debe ser clara, sencillay concisa para
no inducir a errores.

La adherencia estricta al tratamiento
dietético y farmacolégico puede
reducir la morbilidad y mejorar los
resultados del paciente. EI
tratamiento temprano y preciso
puede prevenir complicaciones
neurolégicas graves y también los
dafios en otros érganos (Cipriano LE
et al, 2007).

Se ha observado que en la mayor
parte de los errores innatos del
metabolismo, la adherencia a la dieta
se deteriora a partir de la edad de 10
afnos. Este hecho se debe enparteala
transicién de la responsabilidad de
los principales cuidadores de los
pacientes (McDonald A et al, 2012).

Respecto al manejo nutricional de la
enfermedad, en la edad adulta el
objetivo es que siempre que sea
posible, el paciente deberia ser capaz
de vivir de forma independiente,
haciéndose cargo de la preparaciény
consumo de la férmula diaria.
Ademas, debe conocer las
caracteristicas de la dieta, las tablas
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de composicién de alimentos, calcular
el aporte energético y del nutriente
restringido, distribuir los alimentos
de forma adecuada, calcular
equivalencias entre distintos
alimentos, interpretar el etiguetado
nutricional y realizar modificaciones
de la dieta segln sea necesario.

La educacién nutricional del paciente
debe ir encaminada tanto al manejo
nutricional de mantenimiento como a
la actuacién en caso de
descompensacién, aprendiendo a
reconocer los sintomas de riesgo
(fiebre, vOmitos, diarrea, falta de
apetito o rechazo del alimento...) y a
utilizar de forma correcta los
regimenes de alimentacién de
emergencia ambulatorios.

Debe tenerse en cuenta que no todos
los pacientes alcanzan el grado de
autonomia necesario para hacer
frente a su situacién, dadas las
limitaciones neuroldgicas que se dan
en algunos casos, llevandoles a
necesitar de un cuidador principal. En
cualquier caso, como en otras
enfermedades crénicas debe
fomentarse la autonomia del paciente
enlamedidade lo posible.

Siendo igualmente tan importante, la
adherencia a la dieta es mas
complicada en aquellos trastornos
crénicos en los que no hay riesgo de
complicacion aguda.

Lamentablemente la situacién actual
dista mucho de ser ideal: de acuerdo
con algunos estudios publicados, el
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50-75% de los nifios y adolescentes
con enfermedades crénicas que
requieren de autogestién no son
adherentes a su tratamiento
prescrito, y en la edad adulta existe
un mayor deterioro (Rapoff M, 2010).
Por desgracia, la mala autogestion
puede conducir a un circulo vicioso.
Con la mala adherencia a la dieta, se
produce una disfuncién cerebral, falta
de capacidad de concentracién
reducida y de memoria, lo que afecta
su capacidad de sequir el tratamiento
dietético (Ho G et al, 2016).

Por ejemplo, en el caso de PKU,
aproximadamente la tercera parte de
los pacientes tienen unas
concentraciones medias de
fenilalanina fuera del rango de
normalidad. Control que se va
deteriorando en los pacientes de
mayor edad (McDonald A et al, 2012).

La adherencia a las dietas
metabdlicas a menudo interfiere con
las tradiciones sociales y culturales,
lo que representa una carga para el
paciente. Factores como Ila
palatabilidad, factores sociales,
econdmicos, educacionales vy
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motivacionales son un reto para el
correcto cumplimiento del
tratamiento, y por lo tanto pueden
afectar al control metabdlico (Ho G et
al, 2016).

Los dos principales desafios a los que
se enfrentan los pacientes en la
adherencia a la dieta son la
planificacién de alimentos vy/o
preparacién y los aspectos sociales
entorno aunadietarestringida.

Aln con todas las dificultades,
destacar que es posible un manejo
razonable que permita un control
adecuado de la situaciéon metabdlica
en la vida diaria, permitiendo un
funcionamiento normalizado y una
actividad social satisfactoria.

La confianza con el equipo sanitario
gue permita plantear las dificultades
y anticiparse a las situaciones de
peligro es la mejor garantia para
evitar sorpresas desagradables

Queda mucho trabajo por hacer en la
mejora de la adherencia a la
dieta..algo crucial para un
mejor/éptimo control del paciente.

Para nosotros es un reto en el que
siempre estaremos del lado del
paciente, con el fin de ayudar a
obtener el mejor bienestar fisico,
psiquico y social, es decir, el mejor
estado de salud posible.
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TABLA: FACTORES JUE AFECTAN AL CUMPLIMIENTO DE LA DIETA
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¢QUE ES MUNDO METABOLICO?

JUAN MANUEL LOPEZ RODRIGUEZ
REPRESENTANTE DE JOVENES DE ASFEGA

undo Metabdlico, es una
nueva pagina web,
desarrollada por Nutricia.

Esta pdgina surge con laintencién de
ofrecer a todas las personas con
errores congénitos del metabolismo
un lugar de encuentro, informaciony
apoyo. Aqui puedes encontrar
personas en situacién similar a la
tuya y juntos podéis intercambiar
experiencias, charlar y superar
barreras. Para lograrlo se han
incluido contenidos como
entrevistas a profesionales,
testimonios de pacientes, noticias
sobre eventos, avances médicos e
innovacion, etc... Mundo Metabdlico
tiene también muchos trucos vy
pautas para facilitar la dieta en tu dia
a dia. Ademas tenemos la suerte de
contar con cinco embajadores de
distintas Comunidades Auténomas,
gue ayudan y trabajan con nosotros
dia a dia para llevar a cabo lo mejor
posible este proyecto. Debido a su
importante papel en el mismo, hemos
decidido darles voz para que sean
ellos los que os cuenten {Qué es
Mundo Metabélico?

Mi nombre es Juan Manuel Lépez
Rodriguez Y tengo la suerte de ser
embajador de Mundo Metabdlico
(MM).

En primer lugar me gustaria explicar
un poco en qué consiste ser

embajador de MM. Mi experiencia en
MM es pequefia en tiempo, ya que
llevo pocos meses participando en
este proyecto que lleva acabo
Nutricia. Pero lo poco que he podido
ayudar me ha gustado, ya que
siempre es bueno trabajar vy
colaborar con un equipo estupendo
gue mira tanto por los PKUs y OTMs
de Espafia. La colaboraciéon de un
embajador en MM consiste en, sobre
todo, dar nuestra opinién sobre el
rumbo que toma la pdgina al equipo
de Nutricia para testear si, desde
nuestra experiencia, creemos que
serd atil para el resto de Ia
comunidad metabdlica; aportar con
nuestras experiencias en la
plataforma, etc.

Como embajador me gustaria explicar
las sensaciones que tengo hacia la
pagina www.mundometabolico.es. La
verdad es que, el primer dia que nos la
presentaron me causé muy buena
impresion, ya que, yo siempre habia
imaginado una plataforma asi que te
ayudara a llevar mejor la dieta, a
compartir recetas, experiencias, un
calendario donde te enteraras de qué
congresos o convivencias hay
durante todo el afio y muchas cosas
mas.

Me parece una gran ayuda para
todos los PKUs y OTMs, vy
especialmente para esos padres que

PNUTRICIA

‘Metabolics

Inspiring Futures

NUTRICIA

Advanced Medical Nutrition

tienen un nifio pequefio, y que alin no
controlan bien qué puede y qué no

puede comer, ademas de la
tranquilidad de leer experiencias de
jovenes y adultos que ya superaron
esas primeras etapas y ver los videos
de los médicos colaboradores que
aclaran temas y dudas que puedenir
surgiendo.

La verdad es que es una pagina que
sirve de mucho y para muchos, pero
lo mejor es verlo y juzgarlo uno
mismo asi que yo recomiendo que
entréis en la pdgina y lo vedis por
vosotros mismos, y que también
compartdis vuestras experiencias,
recetas y todo lo que estéis
dispuestos a compartir porque nos
ayudard mucho a todos los PKUs y
OTMs.
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29°CONFERENCIA ANUAL E.S.PKU

BERLIN 2015

MARTIN SEJO BLANCO

VOCAL DE ASFEGA EN LA CONFERENCIA ANUAL E.S. PKU

omo cada afio, la E.S.PKU

organiza un congreso en

Europa, no sélo para los paises
europeos, sino también para todo el
mundo con mds de 40 paises
representados. La capital alemana
fuelaciudad escogida paraeste 2015
enlosdiasdel 22 al 25 de octubre.

Acudimos a esta Conferencia los ya
habituales:los gemelos Pauy Andreu
Mifiana, Lucia Castro y yo mismo,
Martin Seijo. También se unié al viaje
la encargada de Nutricia en
marketing de Espafa y Portugal:
Filipa Horta. Habia otros miembros
de la AV PKU (Asociacidn
Valenciana) Sergio Orrios, Gema
Garcia y Celeste Castello. De Madrid
nos encontramos con la Dr.Amaya
Bélanguer del hospital Ramén y Cajal
y el presidente de la FEEMH, Aitor
Calero. En este Congreso se conté
con presencia portuguesa: una chica
qgue participé enlos campamentos de
ASFEGA hace ya trece afos Helena
Monteiro, el presidente de APOFEN
(Asociacion Portuguesa PKU) vy
otros miembros. También habia
representantes de comercio vy
marketing de distintas marcas.

En la llegada al aeropuerto de Berlin
nos encontramos al Dr.Campistol del
hospital Sant Joan de Déu
(Barcelona) y maximo representante
de profesionales de Espafia en la
E.S.PKU; con él, Jordi Leal, director
de Lucane Pharma.

Una vez ya en el hotel, pudimos
asistir a un taller de cocina
especializado en sushi organizado
por Nutricia, en el cual nos
explicaban los distintos tipos de
sushi, cémo darle el punto al arroz,
elaborarlo, degqustarlo y hasta
intentamos enrollar el sushi
nosotros mismos.

Tobias S. Hagedorn, secretario de la
E.S.PKU presenté este Congreso.
Estaba muy agradecido y contento
por la cantidad de asistentes que se
desplazaron, mencioné que llenamos
el cupo del hotel de 400 personas,
incluso se sobrepasé en 50 personas
gue tuvieron que alojarse en otro
hotel.

TALLER DE SUSHI

En este afio se celebraba también el
40° aniversario de la DIG PKU
(Asociacién alemana de PKU).

Las charlas estaban divididas para
profesionales médicos, pacientes-
familiares y delegados de la E.S.
PKU.

Este afo hubo charlas muy
interesantes para los jévenes sobre
cémo viajar con la PKU, diferencias
que hay entre EE.UU. y la Unién
Europea, las mejoras clinicas en la
PKU en la préxima década,...

Lacharladeljoven que viajacon PKU
nos hablé de: la aceptacién como
PKU en un entorno diferente,
métodos para viajar, cdmo pasar la
medicacién por el control de los
aeropuertos con certificados
médicos y no tener ningdn
problema,... Nos conté que los
padres le mandaban la medicaciény
alimentos, y que dependiendo de la
aduana del pais habia un maximo
para transportar, por lo que puede
no salir rentable en portes. Aln
recibiendo alimentos que te envian,
cabe entender que siempre en un
pais diferente tienes que adquirir
productos en supermercados que
sean compatibles con Ila dieta.
Destacar las diferencias entre
EE.UU. y U.E.: los niveles de
fenilananila estdn establecidos de
por vidaen EE.UU.y en Europa estédn
graduados por edades y tolerancia;
en los EE.UU del tratamiento se
encarga tu mismo pediatra o una
clinica metabdlica, aqui en Europa
hay una Unidad en un hospital

referente para un territorio
concreto.

En relacién a la charla sobre los
avances clinicos de la préxima
década el Sr. Martin Levin, jefe
meédico del Boston Children's
Hospital y profesor de pediatria en
Harvard, explicé que en las
investigaciones de la BH4 para que
sea efectiva en todos los afectados,
experimentan con las mutaciones
para gue éstas dejen pasar a las
proteinas. Algo que salié alaluz hace
poco es el medicamento PEG-PAL.
Este medicamento te lo inyectas y
actua como enzima que transforma
la fenilanalina en tirosina y ésta pasa
a ser un aminodacido esencial que
nuestro cuerpo no genera.
Investigan la posibilidad de cambiar
el genoma humano (ADN) sacandole
el gen malo de la estructura del ADN
gue da lugar a la PKU e inyectar un
gen bueno para favorecer |la
produccién de enzimas en el feto.

También asisti a la conferencia del
Dr.Campistol que en su intervencién
hablé sobre los controles de
fenilalanina y sobre otros controles
en los distintos trastornos
metabdlicos y metodologia que el
Hospital Sant Joan de Deu utiliza en
sudiagnéstico.

Destacar del Congreso los grandes
avances de los distintos laboratorios
en la elaboracion de las férmulas en
distintos formatos logrando un
mejor sabor y por tanto, que sean
mas apetecibles. Habia diferentes
expositores de las marcas de los
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laboratorios mostrando sus
férmulas, productos alimenticios
bajos en proteinas y algunos puestos
de cocina. No todos estos productos
son conocidos en Espaia por culpa
del tipo de legislaciéon que regula
este tipo de alimentos y como las
fabricas solo pueden tener un
mdaximo de produccion se exportan a
muy pocos paises. Jordi Leal vino a
dar a conocer nuevos productos de
Cambrooke, compafiia americana.
Nos explicaba que estos nuevos
productos no tienen proteinas sino
aminodcidos esenciales, y que estan
a la espera de la resolucién en la
cartera de productos reembolsados

i W
g

por la Sequridad Social por las leyes
de comercializacién con proteinas
en medicamentos en Espafia.

Concluyé nuestra estancia en Berlin
con un gran paseo en bicicleta
visitando los lugares mas
emblemdticos de la ciudad.
Finalmente hubo cena de gala en el
hotel con unas palabras de Tobias S.
Hagedorny fiesta de baile con trajes
tradicionales alemanes por el 40°
aniversario de D.I.G. PKU.

Desde estas paginas animo a todos a
venir a la siguiente Conferencia
Anual de la E.S.PKU que serd en
Dublin del 3 al 6 de Noviembre de
2016, para ver como es un evento de
este tipo, cdmo funciona la PKU en
otros paises y compartir
experiencias con profesionales,
familias y afectados de toda Europa.

| D
Pi<U

ECROPEAN CONFERENCE BERLIN B S

FOTO DE UNA PARTE DEL MURO DE BERLIN CON LA EXPEDICION.



|

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

LA INVESTIGACION EN LAS ENFERMEDADES METABOLICAS,
EN DONDE ESTAMOS, NUEVOS HORIZONTES

DRA. M JOSE DE CASTRO, DRA. PAULA SANCHEZ PINTOS
UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE ENF. METABOLICAS CONGENITA

os errores innatos del

metabolismo, aunque

enfermedades raras,
constituyen un amplio nimero de
enfermedades (se estima que en
torno a 700) que suponen un gran
impacto tanto humano como
econémico para los pacientes, sus
familias y para el Sistema de Salud,
por el retraso o la dificultad en
ocasiones en el diagndstico, por la
gravedad de las manifestaciones
clinicas, a veces multisistémicas, en
algunos de estos defectos, por los
costes derivados del tratamiento
nutricional especifico y por la

necesidad de apoyo logopédico,
fisioterapico, ortopédico o de
estimulacién precoz, no siempre

garantizado en su conjunto por el
sistema, por la discapacidad precoz
que comportan algunos de estos
trastornos y por el elevado coste de
algunos tratamientos que limitan el
acceso alos mismos.

Los ensayos clinicos en las
enfermedades raras son dificiles de
llevar a cabo debido al limitado
nimero de potenciales pacientes
participantes, dado su cardcter
infrecuente, y por la amplia variacién
clinica entre pacientes en algunas de
estas enfermedades. Ademas existen
relativamente pocos trastornos del
metabolismo en los cuales se hayan
efectuado estudios prospectivos de la
historia natural y en los cuales se
disponga de escalas de evaluacion
clinica (Dickson Pl et al, 2011).

Uno de los avances mas destacados
en el campo de las enfermedades
congénitas del metabolismo (ECM) es
el relativo al estudio genético y
gendémico.

Con la finalizacién del Proyecto
Genoma Humano (PGH) en 2000 y el
Proyecto Internacional HapMap en

Proyecto del Genoma Humano

2003, la investigacion genética y
gendémica se ha disparado en pocos
afos, permitiendo el descubrimiento
de miles de loci asociados con la salud
y la enfermedad.

Estos hallazgos se ven
complementados por las técnicas de
secuenciacion masiva, técnica conun
potencial enorme para el diagnéstico,
especialmente en enfermedades
monogénicas, es decir, ligadas a
alteraciones en un gen determinado.

Estos avances tienen el potencial de
arrojar luz sobre los mecanismos y
las enfermedades, abren nuevas vias
de estudio y pueden contribuir a un
diagnéstico mas precoz y a una
mejoria del prondstico. Sin embargo,
el proceso necesario para que estos
avances genéticos se traduzcan en la
sanidad real es lento y costoso,
estimandose en 15-20 afios, desde el
descubrimiento hasta la finalizacion
de los estudios de fase IV (Fox CE et
al, 2015).

Pese a este inconveniente, la
aplicacion clinica de la investigacion
gendémica es ya una realidad en el
campo de los ECM, asi, mediante esta
tecnologia es posible realizar un
andlisis molecular dirigido, de
segundo nivel, en la muestra de
cribado neonatal de confirmacién
para buscar mutaciones conocidas en
aquellos casos con pruebas de
cribado sugestivas de déficit de Acil-
CoA deshidrogenasa de cadena
media (MCADD) o de galactosemia y
el desarrollo de paneles génicos,
capaces de estudiar muchos genes de
forma simultdnea, agilizando el
proceso diagnéstico.

Se dispone, por ejemplo, de paneles
génicos de genes asociados con la
hiperfenilalalinemia, incluyendo el
gen PAH que codifica la fenilalalina
hidroxilasa y 4 genes que codifican
enzimas cuya alteracion provoca un
déficit de la tetrahidrobiopterina
(BHA4), el cofactor necesario para la
actuacion de la fenilalalina
hidroxilasa. Este estudio permite
catalogar el tipo de hiperfenilalinemia
de forma mas rapida y proporcionar
informacién a la familia y medidas
terapéutico-dietéticas mds ajustadas
sobre el prondstico y la gravedad

clinica (Rajabi F et al, 2015).

La Unidad de Diagnéstico y
Tratamiento de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas de Santiago
de Compostela se encuentra a la
vanguardia en la investigacion
gendémica, habiendo desarrollado
paneles génicos aplicados al
diagndstico clinico que analizan de
forma simultanea un total de 1500
genes en un plazo de 2-4 meses,
relacionados con los trastornos del
metabolismo intermediario, las
enfermedades mitocondriales, los
trastornos de la glicosilacién de
proteinas, el metabolismo de
moléculas complejas (enfermedades
lisosomales, peroxisomales,
lipofuscinosis, alteraciones del
metabolismo del colesterol y de los
acidos biliares), leucodistrofias y
miopatias metabdlicas.

En definitiva, el avance de la biologia
de sistemas que integran datos multi-
omicos en redes moleculares han
construido a mejorar nuestro
entendimiento de enfermedades
complejas. El objetivo final de este
enfoque debe ser entender de forma
la relacion entre genotipo y fenotipo,
esto es, gqué evolucién vy
manifestaciones clinicas se
correlacionan con cada mutacién
descrita (Argmann CA et al, 2016).

Para ello es esencial la creacién de
redes de conocimiento
internacionales en ECM que
compartan su experiencia vy
casuistica.

Otro avance tecnolégico destacable
desarrollado en los dltimos afios lo
constituyen los "modelos de
reconstruccién metabdlica”,
representacion del metabolismo
humano aplicado a un modelo
computacional, cuyas caracteristicas
funcionales y topoldgicas se han ido
mejorando de forma progresiva.
Entre ellas el Recon 2, herramienta,
gue incluye 1789 genes que codifican
enzimas, mas de 7000 reacciones y
dos mil metabolitos (Thiele | et al,
2013)(http://humanmetabolism.org/)
.Dado que lafloraintestinal influye en
el metabolismo humano el disponer
de la informacién combinada del
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metabolismo de la flora microbiana
intestinal y de su huésped humanos
en una Unica base de datos facilitard
estudios biomédicos futuros, entre
ellos en la investigacién en errores
innatos del metabolismo, por ejemplo
la posible utilidad del tratamiento
probiético en la trimetilaminuria.

La investigacion en los errores
congénitos del metabolismo no se
centra Unicamente en el diagnéstico,
sino también en la terapéutica
dietética y farmacoldgica. La
industria persigue la mejora de las
caracteristicas organolépticas
(sabor, textura) de las férmulas y
productos especiales dietoterdpicos
qgue forman un pilar bdsico en el
tratamiento de algunos ECM como en
las hiperfenilalalinemias, las
aminoacidopatias o el déficit de
GLUT-1. En los dultimos afios han
surgido presentaciones que facilitan
el cumplimiento dietético en nifios
mayores y adultos. Por otra parte, la
diferente perspectiva que los
pacientes y su entorno y la
comunidad sanitaria tienen de Ia
eficacia de las herramientas de
educacién nutricional ofertadas se ha
puesto de manifiesto recientemente
en la fenilcetonuria (Berstein LE et al,
2014). Los pacientes y los padres
expresan su deseo de asistir a grupos
clinicos, incluso en los centros donde
este tipo de apoyo educativo no esta
disponible.

Actualmente se estd llevando un
esfuerzo destacado en Ila
investigacion de terapias
farmacoldégicas en algunas patologias
metabdlicas. Un ejemplo lo
constituyen las mucopolisacaridosis,
merced al tratamiento enziméatico
sustitutivo, encontrandose en fase de
desarrollo otras estrategias
terapéuticas para este grupo de
patologias como farmacos capaces
de saltarse los codones de parada
prematura, fdrmacos que impiden
gue una enzima defectuosa, pero aldn
con capacidad residual de actuacion,
se degrade (fdrmacos chaperones) y
terapia génica.

En el caso del tratamiento de
reemplazo enzimdtico, éste se
encuentra disponible para varios
trastornos pertenecientes al grupo
de las enfermedades lisosomales, y
consisten en aportar cantidades
suficientes de la enzima deficitaria

mediante infusiones periddicas. Ha
mostrado eficacia en pacientes con
enfermedad de Gaucher |, MPS |,Il y
VI, Pompe y Fabry, y la FDA ha
aprobado su uso en MPS IV (Morquio)
y MPSII (Hunter). EI problema de
estos tratamientos es que no
atraviesan la barrera
hematoencefdlica y por tanto, no
revierten las manifestaciones del
sistema nervioso central, por lo que
estdn realizando ensayos clinicos de
administracién intratecal (en el
espacio por el que circula el liguido
cefalorraquideo) en MPS |, II, IlIA y
lIB. En general, estas terapias son
caras y no tienen efecto tampoco
sobre el hueso ni las valvulas
cardiacas, pero mejoran la calidad de
vida de muchos pacientes.

Conrespecto a la terapia génica, ésta
se postula como el tratamiento I6gico
de enfermedades monogénicas, es
decir, aquellas producidas por Ila
alteracion de un Unico gen, mediante
la introduccién a través de un
“vector” viral del gen correcto. El
advenimiento de vectores asociados
a adenovirus y lentivirus, que han
demostrado persistencia de la
expresién genética en animales,
permitié a inicios del afio 2000
vencer una de las barreras
tecnolégicas que comprometian el
desarrollo de este tipo de
tratamientos. De hecho, ha sido en el
campo de las enfermedades raras en
el que se ha logrado comercializar el
primer farmaco de terapia génica,
aprobado tanto en Europa como en
Estados Unidos, y que trata la
deficiencia de lipoprotein lipasa
previniendo los episodios de
pancreatitis grave que conlleva esta
patologia. También hay experiencias
preliminares en nifos con
leucodistrofia metacromatica, MPS
Ay CLN 2.

Es necesario sefialar que el desarrollo
de herramientas tanto diagnésticas
como terapéuticas para estos

pacientes ha sido comparado por
muchos expertos con la construccién
de un edificio, ya que ambos
requieren unos cimientos sélidos. En
el caso de las enfermedades raras,
estos cimientos consisten en
entender bien su historia natural, es
decir, su evoluciéon desde las fases
presintomdticas hasta las
manifestaciones clinicas y su estadio
final. La falta de conocimiento de la
historia natural es generalmente un
gran obstaculo para desarrollar
productos que puedan salvar la vida
de estos pacientes ya que la
comunidad cientifica desconoce qué
buscar y por tanto el camino a sequir.
Por ello, es fundamental que también
se lleven a cabo estudios que
permitan caracterizar estas
enfermedades.
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MERCEDES FERNANDEZ RODRIGUEZ

SOCIA DE ASFEGA

espués de 40 semanas por fin
tuve a mi nifia en brazos, el
mejor momento de mivida, sin

duda, el dia mas feliz. A partir de ese
momento éramos una familia.

En cuanto nacié Sofia y me la
pusieron encima pensé: Lo peor ya
ha pasado, no era para tanto”, pero
no, me equivocaba. Lo peor llegaria
pasados ocho dias con una llamada
de una tal doctora Couce, llamada
desconcertante y totalmente
inesperada, éalguien estd esperando
esallamada?, éalqguien se acuerda de
la "prueba del talén”? A mi me pillé
por sorpresa desde luego. Era
jueves, y un “Buenas tardes, ées la
mama de Sofia?" fue lo Unico que
comprendi, a partir de ahi:
"alteraciéon en los resultados”,
"anomalia", “cribado neonatal”,... no
entendia nada. Solamente logré
guedarme con que teniamos que
llevar a nuestro bebé al Clinico a
Santiago para hacer mds pruebas el
lunes siguiente. Yo no me lo podia
creer, era imposible que algo fuera
mal, si lo peor ya habia pasado, iqué
ilusa!

Después de una “larga espera" llegd
el lunes: analiticas, exploraciones,
explicaciones, espera de
resultados... A mediodia nos dijeron
gue nos podiamos ir a casa, asi que
dentro de lo malo que podia pasar,
eso erabuenasefal.

""Buenas tardes,
ées la mama de
Sofia?" fue lo
unico que
comprendi, a partir
de ahi: “alteracion
en los resultados”,
“anomalia”,
“cribado
neonatal”,... no
entendia nada.

Aunque la confirmacién del
diagnéstico se hizo esperar unas
semanas, la doctora Bafia y la
doctora Couce ya nos explicaron un
poco ese dia y en las sucesivas
consultas por donde iban los tiros, lo
qué pasaba, las precauciones y
observaciones a tener en cuenta y
las indicaciones a sequir. Finalmente
el diagnéstico fue Aciduria
Isovalérica, iqué mal suena!
éverdad?

He de decir que después de dias
"autoinformandome’ en el momento
gue nos dijeron que nuestra nifa
tendria un desarrollo normal
siguiendo un tratamiento y una dieta
baja en proteinas, respiré aliviada.
Tantos dias poniéndonos en lo peor,
guelo de gue no pudieracomer carne
ni pescado... me parecié una
tonteria. Mi marido se lo tomé peor,
aunque es cierto que en principio a
los dos nos parecia un mal suefio, un
error quizds. Durante mucho tiempo
saliamos de las revisiones con
diferente visién, yo un poco mads
tranquila porque todo iba bien, y el
decepcionado porque seguian sin
decirnos que era un error; le costé
mas asumirlo, perder esa esperanza
que en un principio teniamos los dos,
y es que parecia imposible ya que
nuestro bebé estaba tan bien.Son
dias, semanas, meses duros de
incertidumbre, con sus altos y sus
bajos.

Una vez repuesta de este shock
inicial me propuse firmemente que
saldriamos adelante, aproveché las
horas en que Sofia dormia, que cada
vez eran menos, para formarme e
informarme sobre aminodcidos,
proteinas, dietas, nutricién,
productos, marcas, enfermedades
metabdlicas, otros casos en Espana,
asociaciones...y por qué no decirlo,
desempolvé mis apuntes de Ia
carrera para recordar algunos datos
olvidados sobre la evolucién
cognitivay motérica principalmente,
problemas en la adquisicion del
lenguaje, etapas del desarrollo, eran
temas que seguian preocupdndome
enese momento.

Pasan los dias sin sobresaltos, mas
que los tipicos de un mal dia
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pensando en que podria o puede
pasar, alguna fiebre o moquito
esporadicos que nos ponian en
alerta, o algun disgusto ocasionado
por comentarios del tipo: “éNo le das
de comer nada mas que eso?" "iEs
mala comedora?"”, “Por que pruebe
no le pasa nada", etc de los que me
repongo con la fuerza que da saber
que todo va estupendamente, que la
nifia evoluciona con total normalidad
y que estamos haciendo las cosas
bien, taly como nos hanindicado.

Aparte de acordarme perfectamente
del dia de la llamada, el del
diagnéstico... hay otra fecha que
recuerdo con total nitidez: el nueve
de agosto de 2014, fue el dia en que
conocimos a los compafieros de
ASFEGA y pudimos comprobar que
los niflos tienen un desarrollo normal
y que hay muchas mamds y papas
gue pasaron y pasan lo mismo que
nosotros. Creo que por primera vez
me senti realmente comprendida, no
tengo palabras para explicar lo que
para mi supuso conocer a las
“supermamds PKU y OTM",
eternamente agradecida.

El préximo mes de Junio Sofia
cumplird 3 afitos, su vida trascurre
con total normalidad, como nosotros
sofidbamos. Clases de Inglés, Misica,

“El proximo mes de
junio Sofia cumplira
tres anitos, su vida
transcurre con total
normalidad, como
nosotros
sofiabamos.”

piscina, tardes de parque, de juegos
en casa, sonrisas, felicidad... algin
gue otro berrinche, como cualquier
otranifade suedad, jaja.

Ella es una nifla inquieta, carifiosa,
sociable... estamos muy orgullosos
de ellay, por supuesto, lo voy a decir,
por qué no, de mi, de mi labor como
madre de Sofia y como madre de una
nina OTM, muy agradecida tanto al
fantastico equipo de la Dra. Couce
como, repito, a las otras
“Supermamas' que me han ayudado
tanto, familia, amigas...

Para septiembre, como todo estéd
yendo bien, empezard una nueva
etapa, el inicio del colegio, cambios
gue afrontamos con un poquito de

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

miedo e incertidumbre pero con
muchailusion.

Si quieres ver
publicado tu
testimonio en
proximas ediciones de
nuestra revista solo
tienes que enviarnos
el texto junto con
fotografias para
acompaiiarlo a
nuestro mail:

ilANIMATE!! FORMA
PARTE DE ESTA
REVISTA
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METABOLICAS: EL FACTOR HUMANO Y EL PASO DEL TIEMPO
POSIBILITAN UN FUTURO MEJOR EN EL DIAGNOSTICO ,
Y EL TRATAMIENTO DE LA PKU Y DE LAS ENFERMEDADES MEIABOUI@AS

JOSE MARIiA FRAGA BERMUDEZ ) ) )
DIRECTOR DE LA UDYTEMCS (1977-204) CATEDRATICO DE PEDIATRIA- PROFESOR EMERITO DE LA USC

"Si yo pudiera enumerar cuanto debo a mis grandes antecesores y contemporaneos, no me quedaria mucho en
propiedad” Goethe J.W. (Johann Wolfgang von Goethe, 1749-1842, que también fue cientifico)

Recordando y en agradecimiento a:

*|as madres, padres y nifios fundadores de ASFEGA (Asociacién Fenilcetonurica y OTM de Galicia) de alld por los afios
1989-90, y a los de hoy.

*La primera Junta Directiva: Manuel Varela Vivero y Carmen Garcia Rigueira (Lugo), Eladio Troncoso Castro y Mari Carmen
Pérez Gonzalez (Pontevedra), José Luis Pena Rama y Mari Paz Amor Morujosa (A Corufa), Arturo Rodriguez-Vispo
Rodriguez y Esther Vazquez Casasnovas (Ourense), Rogelio Percedo Rey y Laura Filgueira Cartelle (A Corufia), Rodolfo
Requeira Gomez y Estrella Gonzalez Carballes (Lugo), José Manuel Deafio Carballal y Camila Vazquez Gonzalez (Ourense),
Alvaro Rojas Souto y Mercedes Nazar Rodriguez (Pontevedra), y a la actual Junta.

*Manuel Varela Vivero, Manolo, nuestro incansable Presidente, sobre cuya labor nos apoyamos hasta que fallecié y sobre la

cual sequiremos luchando para ser mejores.

n nuestro mundo la normalidad

estd constituida por Ila

variabilidad y en ésta esta
comprendido lo menos, lo mds y lo del
medio (escoja cada uno donde quiera
colocarse). Los del medio, por fuerza
de esa normalidad, son o somos lo
mas abundantes. No podemos ni
debemos olvidar que todos
configuramos esa normalidad de
personas que constituimos cualquier
comunidad. En otras palabras unos
seremos menos listos, otros seremos
mds listos, otros seremos muy
comunes pero todos somos una
individualidad, y por lo tanto todos
somos partes inevitablemente
convivientes. La normalidad no puede
prescindir totalmente de ninguna de
esas partes ya que entonces dejaria
de ser normal. Todos somos
necesarios. Asi nos lo recordaba
nuestro presidente de ASFEGA,
Modesto Rodriguez Novoa, en el
prélogo de esta revista, el afio
pasado, cuando nos decia que “todos
Somos necesarios, para que entre
todos, mejoremos la salud y el
bienestar de nuestros hijos y los de
los otros".

DR. JOSE MARIA FRAGA BERMUDEZ

A lo largo de la vida se producen
momentos que interrumpen de forma
mas o menos brusca el curso normal
de nuestra historia. Algunos son de
alguna forma previsibles como el
nacimiento de un hijo, otros son
inesperados o sobrevenidos como
cuando nos dicen que nuestro hijo
tiene una Fenilcetonuria o cualquier
otra enfermedad. De forma casi
brusca se “interrumpe” nuestra
trayectoria vital y se generan
cambios en nuestros equilibrios.

Cuando nos han comunicado que
nuestro hijo, al que en muchos casos
contemplabamos y veiamos
completamente sano, tenia una
Fenilcetonuria o una enfermedad de
laorinaconolor ajarabe de arce, etc.,
acaecia un evento que desbordaba no
solo el manejo usual de nuestro
guehacer inmediato sino también
casi todo lo que teniamos previsto
(incluso algin suefio). La noticia
conllevé/a una disrupcion que nos
conduce a una reaccién, mas o menos
inmediata, de estrés y de crisis, que
serdn siempre percibidas
individualmente y por los padres en
su conjunto con una intensidad
propia, personal y variable.

Nosotros comunicamos lo que
sabifamos o sabemos de esa
enfermedad en concreto en esa fecha
y cada grupo familiar nos entiende de
forma no siempre iqual. Es un
momento de estrés para todos, pero
especialmente para los padres. Se
establece una compleja situacion en
la que multiples factores la
condicionan. Fases o estados de

conmocidn, ansiedad, miedo, tristeza,
negacioén, hostilidad, agitacion, culpa,
desanimo, temor, inhibicién,
asimilacién, readaptacion, aceptacion
y de superacion estan presentes en
cada padre en intensidades variables
y en proporciones diferentes y en
periodos de duracién diferentes. La
Biologia, sus creencias, su estado
personal, su entorno contribuirdn a
integrarlos a sunormalidad.

En el afio 1977 se inicié la
implementaciéon en Galicia del Plan
Nacional de Prevencién de la
Subnormalidad cuyo director era el
Profesor José Pefia Guitidn y que
tenia varias dreas a desarrollar. Una
de ellas, ademas de la perinatal, la
estimulacidén precoz, la genética, etc.,
era la del Cribado Neonatal para el
diagndstico precoz de los errores
congénitos del metabolismo. La
Unidad de Diagndstico y Tratamiento
de Enfermedades Metabdlicas
Congénitas (UDyTEMCs) dio sus
primeros pasos, y se desarrollé el
laboratorio de Metabolopatias en el
gue se iba a llevar a cabo el cribado
neonatal de errores congénitos del
metabolismo. Sus primeros pasos
fueron dificiles ya que partiamos de
muy poco y los medios en nuestra
regiéon eran los que eran. Fuimos
capaces y desarrollamos con la
colaboracién inestimable y técnica de
José Ramoén Alonso Fernandez un
programa de cribado abierto
semejante a los de las mejores
Unidades, de los paises mds
desarrollados, pero también con
algunas particularidades propias que
lo hicieron pionero aunque lo mds
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importante era que ofrecia a los nifios
muchas y mejores posibilidades de un
diagndstico precoz. El programa se
fue expandiendo por las
maternidades poco a poco, aunque se
logré que se beneficiaran de él el 50%
de todos los recién nacidos a los 2
afos (1980-81). Pronto llegaron los
primeros diagndsticos, los primeros
tratamientos y los primeros
seguimientos clinicos.

Eran otros tiempos, y nunca mejor
dicho. Tampoco el entorno era muy
favorable. No sabiamos lo que
sabemos ahora, en casi nada. No
teniamos los recursos y los medios de
que disponemos hoy, lo que parece y
es obvio. Apenas contdbamos con
alimentos sustitutivos y los que habia
eran muy dificiles de consequir. En
ocasiones los obteniamos a través de
una farmacia de San Sebastidn que
los adquiria en Francia y los distribuia
practicamente para todos los
espafoles, otras veces los traian
emigrantes. La informacién era
puntual y a través de otros centros y
de otros padres de otras
comunidades. Habia dificultades con
los pagos y los reembolsos. La
Administracién siempre lenta y
temerosa de modificar sus
engranajes aceitados con la rutina
facilitadora, se sorprendia de la nueva
necesidad, eran renuentes a aceptar
el concepto de prevencién y del
diagndstico precoz. Al solicitar un
alimento-medicamento, con urgencia,
no era inhabitual obtener una
respuesta parecida a: Esto os pasa
por hacer esos diagnésticos.
Arreglaroslas. Respuestas que solo
reflejaban el firme anclaje de los
administradores en la mesa del
pretérito, a la cual solo llegaba el
presente cuando ya habia pasado. El
tratamiento existia pero no se
comercializaba en Espafia, o la
cadena de distribucién era muy
escasa. El consequirlo era aveces una
carrera de obstaculos para cuya
superacién los farmacéuticos
hospitalarios hicieron casi milagros,
como fue en aquellos tiempos el
conseguir una alimentacién
parenteral especial para la leucinosis,
etc., etc. Eran situaciones especiales
complejas de resolver, medicamentos
extranjeros, suministros por
farmacias hospitalarias y un largo
etcétera.

Y la alimentacién. Practicamente era
un descubrimiento, por no decir un
calvario, diario. EI mercado espaiiol

no ofrecia casi nada los primeros
afnos y el nada era casi absoluto en
Galicia. Los alimentos necesarios
tenian un olor y un sabor dificiles de
asimilar. Lo habitual era mantener a
los nifios con una alimentacién
monétona en la que lo bdsico era
conseguir una preparacién
alimenticia con la mezcla de todos los
ingredientes. Los primeros meses vy,
aun los primeros afos, sélo se
alimentaban con papillas en las que
se mezclaban todos los ingredientes.
Fue la forma que encontramos con la
enfermera dietista de aquellos dias,
la recientemente fallecida Conchita
Vidal, para que los nifios de los
diferentes puntos de Galicia y con
diferentes posibilidades tuviesen
garantizadas la administracion de
todos los requerimientos
alimenticios necesarios para su
normal desarrollo. Estdbamos casi
permanentemente en estado de
crisis. Las crisis son un riesgo,
también una oportunidad. ElI
concepto de crisis conlleva una
oportunidad de crecimiento vy
desarrollo y asi lo fue en este caso,
aunque dejé un residuo de
extenuacion. En esta situacion fue
claro que el hecho mismo de la
realidad y sus consecuencias
ejercieron influencia positiva para
determinar las reacciones vy
superarlas para beneficio de los nifios
y sus familias. De aquello se llegé a la
labor infatigable de la dietista actual
Maria José Camba Garea y de la Dra.
M@ Luz Couce hace que hoy sean una
rutina los Talleres de Cocina
Metabédlica, de Panaderia vy
Reposteria, de Restauracién..., y la
colaboracién con Restauradores, con

DRA. M LUZ COUCE PICO
el Centro Superior de Hosteleria de
Galicia de A Barcia, pasando por
ODIMET...

En el afo 1989 en la Unidad se
atendian cerca de treinta familias de
toda Galicia, muy dispersas
geogrdficamente y también con

pacientes en muy diferentes
situaciones evolutivas, ya que
algunos de ellos, aunque
diagnosticados en este periodo,
habian nacido en los afios previos al
cribado y no habian tenido Ila
posibilidad del diagndstico precoz.
Las familias mas implicadas, 17 de
ellas, iniciaron en una de nuestras
reuniones en el Hospital Clinico,
situado en la calle de Galeras, los
pasos para la creacién de una
Asociacién de pacientes. Un factor
determinante fue que la familia
Troncoso, en el afio 1989, se habia
desplazado para una interconsulta a
Barcelona, al Hospital San Juan de
Dios (Sant Joan de Déu), y alli habia
contactado con la Asociacién
Catalana de Fenilcetonuria (PKU) que
se habia creado en el afio 1986 (su
presidente Joan Rovira Peras, acudié
a visitarlos al hospital) y habia
contrastado los beneficios inherentes
al asociacionismo.

En referencia a la situaciéon de la
atencioén de los fenilcetondricos en
aquellos afos y al sentir de los padres
enla Asociacién, tomo estas frases de
una conversacion telefénica informal
mantenida con Don José Merayo
Vidal, que en aquellos tiempos ya
estaba en la Asociacién Catalana y
gue ahora es su Tesorero: “En
aquellos tiempos era mas dificil hacer
un pontén que hoy hacer una
autopista”; “En aquellos tiempos casi
nadie sabia algo sobre la PKU, y hoy
todos parece que descubren algo
cada dia"; "“Los padres estabamos
tristes, porque no veiamos
conocimiento ni ayudas, ahora
estamos, y estdn, mucho mejor”. Creo
gue, salvando las distancias, estas
impresiones podrian ser también las
de los padres de los nifios PKU que en
aquel momento habia en Galicia.

Aunque el apoyo interpersonal -el
apoyo de la tribu, como tal puede ser
percibido-, puede ser importante para
el reequilibrio y la resituacién vital de
los padres individualmente, estaba
claro y primé que lo que era
fundamental para lainterlocucién con
la Administracién y los poderes
publicos era el soporte de ayuda
comun que a partir de aguel momento
demandarian como Asociacion, para
mitigar o resolver las necesidades y
los problemas que tenian como
familias con hijos con una
enfermedad congénita metabdlica, en
las que las circunstancias bioldgicas
de la vida los habia colocado. Con
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estos principios se constituyé una
comisién gestora en la que estaban al
menos las familias Eladio Troncoso
Castro y Mari Carmen Pérez Gonzdlez
de laprovincia de Pontevedra, Manuel
Varela Vivero y Carmen Garcia
Rigueira de la de Lugo, Arturo
Rodriguez-Vispo Rodriguez y Esther
Vdzquez Casasnovas de la de
Ourense, Rogelio Percedo Rey vy
Laura Filgueira Cartelle de la de A
Coruiia, aunque posiblemente alguna
mas estaba en este grupo inicial
impulsador. Ellos tuvieron claro que
concatenarse y unirse era el camino
necesario e imprescindible para
mejorar la calidad de vida de sus hijos
y de ellos mismos, y que sélo aquello
les permitiria ser mds eficientes para
mejorar el espacio publico, social y
sanitario en el que estaban y del que
dependian. En un principio fueron 17
familias, aunque pronto contaron con
la colaboracién de 32 (en el 1991-92),
hasta agrupar a las casi 100 que son
actualmente.

Ellos, como pioneros, organizaron,
planificaron, convocaron e hicieron
todos los trdmites necesarios para
después de algunas reuniones
constituirse como Asociacidn
Fenilcetonurica de Galicia, que fue el
primer nombre de ASFEGA, en una
asamblea general celebrada en
Santiago de Compostela en el
Hospital Clinico el dia 8 de
septiembre de 1990 eligiendo como
primera directiva la que figura en la
dedicatoria de esta nota. Ellos fueron
los iniciadores y justo es reconocerlo
y darles las gracias por el primer paso
para que hoy dispongamos de lo que
tenemos.

La labor llevada a cabo por ASFEGA
(http://www.asfega.es/) es
excepcional. La presencia constante
en el tiempo, con la colaboracién de
diversas juntas directivas, del
presidente durante 24 afios, el
recordado Manolo Varela, ha sido un
motor excepcional. Diferencias
aparte, hay que reconocerle y es
motivo de orgullo para todos, su
constancia, su inaceptabilidad al
desaliento, su fuerte personalidad, su
imperturbabilidad ante Ia
Administracion y ante cualquier
despacho, su tenacidad, sus firmes
convicciones en defensa de la
Asociacién y en satisfacer las
necesidades de sus socios. Sus
contrastadas pero propias ideas las
mantenia ante cualquier interlocutor,
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D. MANUEL VARELA VIVERO
PRESIDENTE DE ASFEGA (1990-2014)

firmemente y una y otra vez y asi
hasta mil veces si era preciso, etc.
etc. Su peculiar caracter empresarial
lo puso al servicio de su nueva
empresa ASFEGA, a la que se
entregd, con éxito para todos
nosotros y para los que vengan, hasta
el fin de sus dias. Manolo no solo se
circunscribié a Galicia sino que fue
mas alld y acarred sus experiencias a
la Federacion Espafiola de
Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias, al Ministerio de
Sanidad, a Europa y a donde fuera
menester, siempre en defensa y
luchando por los metabdlicos.

Creo que a todos estos pioneros les
podemos aplicar con total derecho la
frase de “Si yo pudiera enumerar
cuanto debo a mis grandes
antecesores y contempordneos, no
me quedaria mucho en propiedad”.
Este epigrafe de Goethe que figura al
inicio de estas letras lo cojo prestado
de la tesis doctoral presentada este
mismo afio por la Dra. Olalla Elena
Lépez Sudrez con el titulo de
“Trastornos del ciclo de la metilacién
en pacientes con Fenilcetonuria” y
que dirigida entre otros por la Dra. M@
Luz Couce obtuvo la mdxima
calificacién académica, lo que refleja
sélo puntualmente el eficaz, intenso,
actual y novedoso esfuerzo y trabajo
cientifico e intelectual que desarrolla
actualmente la UDyTEMCs.

Aungue conmemoramos los 25 afios
de estas reuniones de convivencia no
quiero dejar pasar este momento sin
recordar, como contraste, la primera
convivencia de nifos y familias
llevada a cabo en la Isla de Arousa (A

Illa), en primitivas tiendas de
campafa y en un lugar que habia
consequido la familia Troncoso.
Desde alli vinimos al afio siguiente a
Panxén (Nigran) donde ya se celebré
el VI Congreso Nacional PKU (1992), y
hasta hoy. Y ademds las convivencias
de jovenes, las de familias, los
contactos interpersonales continuos
y las interrelaciones con las
sociedades nacionales e
internacionales. Hoy también jévenes
de ASFEGA van a las reuniones
europeas,representando a nuestra
sociedad, a comunicar nuestros
avances y a conocer los de
otros,como es el caso de la asistencia
y participacién de Martin Seijo en la
Gltima Reunién de la European
Society for Phenylketonuria and
Allied Disorders Treated as
Phenylketonuria (E.S. PKU),
celebrada en Berlin en el 2015.

La UDyTEMCs también ha cambiado
mucho. Los avances del pasado los
conocéis sobradamente, el cribado
ampliado en el afio 2000 gracias a la
labor de José Cocho y de todo el
laboratorio, la aplicacién de nuevos
tratamientos, etc., etc. No debemos
tener falsa modestia en decir que
siempre intentamos aportar los
avances cientificos para aplicarlos
con conocimiento, critica,
responsabilidad y eficiencia en
beneficio de los nifios y de las familias
con enfermedades metabdlicas
congénitas. Sélo decir que cada vez el
equipo y la Unidad es mejor. La
consideracion y designacion de la
Unidad como Centro de Referencia
del Sistema Nacional de Salud para la
Atenciéon de Pacientes con
Enfermedades Metabdlicas
Congénitas (CSUR) para el
tratamiento y sequimiento de nifios y
adultos(Resolucién del Ministerio de
Sanidad, Servicios Sociales e
Igualdad del 9 de Enero del 2015); es
sbélo un pequeio reflejo de esta
calidad y que se visualiza también en
otras significativas distinciones y
logros no menos destacables, y que
harian este relato interminable. Se
mejora cada dia sobre todo gracias al
esfuerzo, no siempre bien entendido,
y casi siempre, no suficientemente
reconocido, de los profesionales
sanitarios, clinicos, investigadores y
de luchadores infatigables como la
Dra. Maria Luz Couce Pico, directora
de la Unidad, y de todo el equipo: Dr.
Jose Cocho, Dr. Cristébal Colén, Dra.
Daisy Castineiras, Dra. Lolé Bdveda,
Dr. Javier Iglesias, Dra. Ana
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Marmiesse, Dra. Paula Sénch,ez,Dr.
Arturo Gonzalez Quintela, Dr.Alvaro
Hermida, Dr. Miguel Angel Martinez
Olmos, Sofia Gouveia, Iria Roca,
Victor Alvarez, Pablo Crujeiras,
Daniel Rodrigues,... la dietista Maria
José Camba, asi como las
enfermeras, auxiliares clinicas y de
laboratorio, y administrativas y un
largo nimero de colaboradores e
investigadores. Todos ellos
mantienen, pese a todas las
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dificultades, el espiritu de entrega,
dedicacién y de esfuerzo para ser
mejores, para aplicar su trabajo mas
alla del deber y de la obligacion, en
beneficio de la salud y el bienestar de
los nifios, de las familias, de la sanidad
y delasociedad.

La Unidad de Diagnéstico vy
Tratamiento de las Enfermedades
Metabdlicas Congénitas (CSUR) del
Hospital Clinico Universitario de

Santiago (CHUS) con la direccién de
M@ Luz Couce y ASFEGA son mejores
hoy que ayer y lo sequirdn siendo
mafiana. Decia el Presidente Obama
el otro dia ‘“Cuando escuchéis a
alguien suspirando por los viejos y
buenos dias, no es verdad”, “La
ignorancia no es una virtud”. Para
continuar en ese camino la
Asociacién y la interrelacién de todos
tiene que ser parte de un todo comun.

“Existe en la naturaleza humana una fuerte propension
a despreciar las ventajas y magnificar los males del presente” Edward Gibbon (1737-94)

Equipo Unidad de Diagndstico y Tratamiento de las Enfermedades Metabdlicas Congénitas
del Hospital Clinico Universitario de Santiago (CHUS)
Fila de arriba, de izq. a d2: Dr. Jose Cocho, Teresa, Mili, Pilar, Beatriz, Dra. Daisy Castifieiras,
Dr. José M. Fraga, Lita, Dr. Javier Iglesias, Pili, Dr. José Ramén Alonso.
Fila de abajo de izg. a d@: M.Carmen, Dra. Lolé Béveda, Dr. Cristébal Coldn,

NUTRICIA

Advanced Medical Nutrition

Dra. M. Luz Couce, Carmen.
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FEEMH: TRABAJANDO EN LA SOMBRA

ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

POR LOS METABOLICOS DESDE 1990
AITOR CALERO GARCIA

PRESIDENTE DE LA FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES
METABOLICAS HEREDITARIAS - FEEMH

ace yaunos anos, estabaenla

cama leyendo tranquilamente

cuando me llegé por alguna de
las redes sociales que sigo, una
alarmante noticia. Se trataba del
borrador de reforma del Sistema
Nacional de Salud (SNS) que
incorporaba una propuesta de
copago farmacéutico. Lo que ponia
en el texto era muy preocupante
para la comunidad de afectados por
metabolopatias. Incorporaba la
posibilidad de un copago que podria
alcanzar una cifra del 10% en
productos dietoterdpicos.
Automdticamente, eché las cuentas
en mi cabeza. Eso suponia en el caso
del tratamiento que tomaba mi hija
Aitana, alrededor de 2000 0 3000 €
al afo. Puedo asegurar que no
exagero cuando digo que esa noche
tardé mucho en dormir. Llequé
incluso aimprimirme la propuesta de
reformay melallevé aunacasarural
para ver los detalles y la letra
pequena. Por desgracia, leyéndolo
todavia mdas en profundidad Ia
situacion sequia siendo la misma.

En ese momento yo no era

presidente de la Federacidn,
simplemente era tesorero y
voluntario de ASFEMA, la Asociacién
de Madrid. Automaticamente pensé
gue esto era claramente un asunto
qgue excedia el &mbito de actuacién
de ASFEMA, ya que se tratabade una

ley de dmbito nacional. Era entonces
la Federacién la que tendria que
interceder en nombre de todas las
asociaciones metabdlicas de
Espafia, para hacer ver al Ministerio
gue la propuesta era totalmente
injusta. Y la Federacién hizo lo que
tenia que hacer. Manuel Varela,
junto con el resto de la Junta
Directiva de la Federacién y con los
especialistas, lograron que en la
propuesta definitiva de la reforma
del SNS, en su cartera de prestacién
de servicios bdsicos, los alimentos
dietéticos estuvieran exentos de
copago. No fue unalabor facil y estoy
convencido de que sin la ayuda de la
Federaciéon hubiera sido una
situacion muy complicada. Pensad
en lo que supone para muchas
familias en estos tiempos, un
sobrecoste anual de unos 2000 € en
medicinas.

Este es un ejemplo muy claro y muy
revelador del por qué de la necesidad
de una Federaciéon Espafiola de
Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias. Aunque las
competencias en materia sanitaria
estén transferidas a las
Comunidades Autdénomas, la
Administracion Central si que tiene
la capacidad normativa para obligar
a gue se cumplan ciertas reglas en
toda Espafia.

Esto también tiene aspectos
positivos. Por ejemplo el hecho de
qgue el Sistema Nacional de Salud
pueda obligar a las Comunidades
Auténomas a la ampliacién del
cribado neonatal. Sin duda, uno de
los grandes logros de la Federacién
hasta la fecha. Pero no nos
queremos quedar ahi, sabemos que
la tecnologia hoy en dia permite con
gran fiabilidad detectar mds casos
de metabolopatias. Y asi se hace en
muchas Comunidades Auténomas.
Por desgracia, no en todas. Esto
supone un agravio que no nos
podemos permitir como colectivo.

Pero nuestro trabajo no acaba ahi.
También hemos de ser capaces de
impulsar la investigacién basica,
para finalmente, poder lograr el

objetivo de curar estas
enfermedades. La terapia génica, la
investigacion con chaperonas, o
nuevas formas de alimentos
dietoterdpicos son también
objetivos a consequir a medio y largo
plazo.

Lo que si podemos hacer a corto
plazo es participar activamente en
nuestras asociaciones y hacernos
visibles como colectivo.
Afortunadamente, gracias también
al trabajo de muchas otras
asociaciones, las enfermedades
raras ya ocupan espacio y tiempo en
medios de comunicacién y redes
sociales. Sin embargo, en nuestro
colectivo demanda necesidades
especificas que soélo se pueden
defender a través de una Federacién
de Asociaciones fuerte y activa.

Es por ello, que aprovecho este
espacio que me ofrece la asociacién
de Galicia, para invitar a todos sus
miembros al préximo Congreso
Nacional de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias que tendrd
lugar en Madrid los préximos 9,10 y 11
de septiembre de 2016. El principal
objetivo de este Congreso es hacer
visible nuestras necesidades al resto
de la sociedad y mostrar cémo
todavia queda mucho trabajo por
hacer y algunos problemas
importantes por resolver en el
dmbito de las enfermedades
metabdlicas hereditarias.

Nos vemos en septiembre.
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/1 CONGRESO REGIONAL DE ENFERMEDADES

METABOLICAS HEREDITARIAS. MURCIA 2015
MARTIN SEIJO BLANCO, VOCAL DE ASFEGA

| pasado mes de Septiembre se

celebré el VI Congreso

Regional de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias en La
Manga del Mar Menor (Murcia)
organizado por la Asociacién PKU y
OTM de Murcia, con José Antonio
Vazquez, y la Federacién Espaiola
de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias (FEEMH) presidida por
Aitor Calero.

En esta ocasién hubo una elevada
participacién de todas las
asociaciones de Espafia, llegando a
juntarseuntotal de 380 personas.

De ASFEGA fuimos Carmen Garcia,
Carmen Maria Varela, Alma Pérez,
Alba Deafo, Ivdn Deafio y yo mismo,
Martin Seijo. Salimos desde Galicia
en un monovolumen que alquilamos
para atravesar toda la Peninsula y
llegar anuestro destino en Murcia.

En el salén de actos antes de
empezar la programaciéon del
Congreso se guardé un minuto de
silencio en memoria de nuestro
anterior presidente de ASFEGA vy
Vicepresidente-Tesorero de la
FEEMH, Manuel Varela Vivero. Se le
rindié un bonito homenaje
haciéndole entrega a su mujer
Carmen y a su hija Carmen Maria de
dos placas:unadelaFEEHMy otrade
la Asociacion de Murcia junto con un
ramo de flores.

A continuacién del homenaje se
presentd la nueva Junta Directiva de
la FEEMH con el presidente Aitor
Calero a la cabeza. Se expuso la
nueva etapa de la Federacién, con
sus objetivos prioritarios y de futuro
en favor de las enfermedades
metabdlicas. Todos se mostraron
muy satisfechos con el trabajo hecho
hasta la fecha y con intencién de
sequir prosperando en los préximos
afos.

La apertura del Congreso fue acargo
del Director General de la Salud
Pudblica de Murcia, Manuel Molina
Boix. Tras la cual, dieron comienzo
las distintas conferencias:

-En primer lugar hubo una charla

sobre "Asesoramiento genético en
las enfermedades metabdlicas” a
cargo de Maria Juliana Ballesta del
departamento genético del hospital
Virgende Arrixaca (Murcia).

-Del mismo hospital la Dra. Maria
Jesus Juan Fita hablé de la calidad
delcribado enlaregién de Murcia.

-El Dr. José Maria Egea Mellado hizo
una comparativa del cribado
neonatal ampliado en la Regién de
Murcia respecto a otras
comunidades.

-El pediatra David Gil Ortega nos
deleité con una de sus amenas e
interesantes exposiciones sobre las
acidemias organicas.

-La dietista y nutricionista Paula
Campos Martin hablé del “Manejo
nutricional de las enfermedades
metabdlicas hereditarias”.

-Javier Sancho Sanz, catedratico de
Bioquimica de la Universidad de
Zaragoza y director del Instituto
Biocomputacién y Fisica de
Sistemas Complejos (BIFI), nos
expuso el tema de “La investigacion
en Chaperonas para la PKU". En
particular, su exposicién fue muy
cercanaalosjévenes, explicandonos
detenidamente dudas que teniamos
y aconsejandonos muy bien.

Después de las ponencias hubo una
mesa redonda con los profesionales
para contestar a las dudas vy
preguntas de los asistentes. Al final
José Antonio Vazquez procedid a la
clausura de las ponencias
agradeciendo a los médicos su
participacién desinteresada vy
haciéndoles entrega de un detalle
por su apoyo incondicional y su gran

trabajo.

Por la tarde Jorge Lago, gerente de
Pediatria en Nutricia, nos presenté
las innovaciones de las férmulas de
los sustitutos proteicos, y cémo han
logrado elaborar las industrias
mejores sabores en los distintos
formatos, dandose en este ultimo
afio una gran mejora de sabores
respecto a las anteriores. Para
comprobarlo hubo una cata de
formulas del producto Anamix
Junior en naranja, frutos del bosque,
chocolate y vainilla.

A Ultima hora de la tarde hubo
actividades recreativas: como karts
y colchonetas paralos mas pequefios
y untorneo de minigolf paratodas las
edades. Mientras otros disfrutaban
del sol en la playa de Cabo de Palos y
la piscina del hotel. Por la noche
después de la cena se entregaron las
medallas y trofeos de los tres
primeros clasificados de cada
categoria. Finalmente se cerré el
Congreso con unas palabras de
agradecimiento de José Antonio
Vazquezy Aitor Calero.

Este tipo de congresos nos dan sobre
todo, la oportunidad de conocer a
gente, compartir experiencias entre
familias y jovenes reencontrandonos
con amigos. Gracias a la Asociacién
de Murcia y a la Federacién por
darnos esta oportunidad.
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ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

RECETAS i

EMPANADILLAS DE VERDURAS

INGREDIENTES PARA LA MASA

250 grs de harina Loprofin
200 ml de leche Loprofin
/2sobre de levadura

INGREDIENTES PARA EL SOFRITO

1pimiento rojo
1pimiento verde
1zanahoria
1cebolla

Aceite al gusto
Sal al qusto

ELABORACION

Primero se pochan las verduras,
cuando estén hechas se ponen a
escurrir para quitarles el aceite.

A continuacién se hace la masa en un
bol. Echamos la harina, la leche
templada, levadura y un poco de
aceite del sofrito de las verduras.

Se amasan hasta que la masa no se
pegque en las manos y se deja reposar
un poco.

Cuando la masa esté preparada, se
extiende con unrodillo, se le da forma
de empanadilla y se rellena con el
sofrito de verduras. Se frien en aceite
hasta que queden doradas.

SUSHI VEGETAL

INGREDIENTES PARA 4 PERS.
(4 rulos=24 sushis)

200gdearroz PKU

150 g de zanahoria

150 g de aguacate

150 g de pepino

4 1aminas de alga nori

Mayonesa comercial 0% proteinas

ELABORACION

1. Cortar la [dmina de alga a 20 x 20
cm.

2.Enun cazo con mucha agua, hervir
el arroz tal como indica el paquete,
cuando esté bien hervido dejarlo
escurrir durante 30 minutos minimo
para gue a medida que se vaya
enfriando se compactard y se
parecerd mds al arroz con gluten que

se utiliza originalmente.

3. Pelar y rallar la zanahoria y el
pepino. Cortar el aguacate en
bastonesdelcm.

4. Poner una estora o plastico (nos
ayuda a enrollarlo como si fuera un
brazo de gitano), poner la alga
encima, extender el arroz por
encimade lasuperficiedelaalganori
dejando un margen de 2 cm a cada
lado. Untar con mayonesa. Mojaros
las manos para que no se 0s pegue.
Poner los bastones de pepino,
zanahoria y agquacate
horizontalmente en medio.

5. Ayudaros de la estora para
enrollar el sushi poco a poco y
formdis un canelon.

6. Cortar la barra de sushi en
porciones y servirlo con el
alinamiento deseado (p. ej. Caldo de

atun instantdneo con zumo de
limén).

Comentario: De una ldmina de alga
nori salen 6 sushis. Se puede anadir
salsa de soja, cada cucharada de
sopa (10 g) aporta 0,26 g de
proteinas (13 mg de fenilalanina)

—



ASOCIACION FENILCETONORICA Y OTM DE GALICIA

RECETAS i

BUNUELOS
INGREDIENTES

300 grs.de manzana Golden

120 grs. de preparado panificable
Loprofin

100 mlde aguafria

100 mide Loprofinleche

120 grs azlcar

levadura quimica tipo Royal
Aceite de girasol

ELABORACION

Mezclar el preparado y lalevaduraen
un cuenco. A continuacién agragar el

suceddneo de leche con la mitad de
azlcar poco a poco sin dejar re
remover hasta obtener una textura
fina y reservar. Lavar las manzanas,
retirarles el corazén y cortarlas en
rodajas de medio centimetro.
Rebozar las manzanas con la pasta
elaborada y freirlas con aceite
caliente, hasta que estén bien
doradas. Escurrir sobre un papel de
cocina y espolvorearlas con azucar
glass que podemos aromatizar con
canelaovainilla

ROSCON DE REYES

INGREDIENTES

215 grs de preparado de harina
Loprofin.
50 grs.
Loprofin
16 grs.de azlcar
3,5grs.delevadurafresca
Suceddneo de huevo Loprofin (el
equivalente alhuevo)

60 grs.de mantequilla
1,5grsdelecitinade soja

25 mlde agua

400 grs. de nata vegetal

75 grs.de azlcar vainillaen polvo

de suceddneo de leche

ELABORACION

Disolver la levadura con el azlcar y
el sucedaneo de leche. mezclar bien
la lecitina de soja con el agua. poner
en el robot de cocina todos los
ingredientes y amasarlos hasta que
se forme un pasta eldstica. Si no
tenemos robot colocar todos los
ingredientes en un cuenco y mezclar
hasta consequir una masa
homogénea. Darle forma de roscén
redondo uniendo los dos extremos
uno dentro del otro y ponerlo en una
bandeja de horno con un papel

siliconado encima. Poner el roscén
™ r—'

en un sitio himedo con un poco de
calor durante una hora, mas o menos,
hasta que aumente el volumen y la
levadura surta efecto. Se puede
mezclar una punta de yema de huevo
con aqua y pintarlo por encima con
un pincel, para que tome color
dorado durante la coccidn.
Espolvorear abundantemente con
azulcar por encima. Cocerlo a 170-
180° hasta que tome color. Esperar a
gue se enfrie y cortarlo
horizontalmente. Montar la nata con
el azlcar y una pizca de vainilla en
polvo. Rellenar el roscén con el
chantilli.



EL coMPROMISO DEMEAD JoHNSON  NUEVOS AVANCES EN FORMULAS METABOLICAS

Nutricion avanzada. Avanzando vidas, Comienzo Saludable, Vida Saludable
Las formulas de Categoria 1, ahora aportan DHA y ARA

El compromisa de Mead Johmsan en of recer nuesos avances &n productos metabdlicos nos ha
Hevado a convertirnas en k3 primera compafia en ofrecer [os niveles de DHA v ARA recomendados
por expertos en todos fos productos de e categoria 1

Mead Johnson ofrece un sevicio para NUENDs cas0s diagnosticados con envio gratuiin a nueves
pacientes que utitizan Phenyl-Free® 1, PFD® 1, BCAD® 1, TYROS® 1y WHD® 1.
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