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ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

SALUDA

JESUS VAZQUEZ ALMUINA

CONSELLEIRO DE SANIDADE

uisiera, en primer lugar, trasladar

un cordial y caluroso saludo a

todos los miembros de ASFEGA, y
a todos sus colaboradores y lectores de la
revista que lleva su nombre.

Una Asociacion que merece nuestro apoyo
y reconocimiento por sus muchos afos,
mas de 25, de trabajo dedicados al apoyo a
familias con nifos afectados por la
Fenilcetonuria y otras enfermedades
metabdlicas.

ASFEGA es como una gran familia, que ha
ido incorporando y uniendo pacientes y
familias no sdélo de Fenilcetonuria, como
fue inicialmente, sino también de otros
trastornos del metabolismo de los
aminoacidos, dando amparo y ofreciendo
apoyo a un grupo cada vez mas amplio de
pacientesy familias.

Es una Asociacion tenaz, activa, dindmica,
que ya con su anterior presidente, Manuel
Varela Vivero, y con el actual, Modesto
Rodriguez Novoa, ha estado siempre
dispuesta a poner en marcha nuevas
iniciativas, y a colaborar con la
Administracién, ejerciendo una labor de
reivindicacion legitima de mejoras para el
colectivo al que representa, pero siempre
desde el respeto y el didlogo. Todo un
ejemplo de iniciativa y solidaridad.

Para la Conselleria de Sanidad y el Servicio
Gallego de Salud ASFEGA, todas las
asociaciones de pacientes, son agentes de
primera magnitud, indispensables no sélo
por el papel de soporte tan grande que
dan a las familias, sino porque la
colaboracion con ellas representa un

motor de cambio y de mejora continua en
las actuaciones de la Administracion.

Conocéis la apuesta de la Conselleria por
mantener el cribado ampliado de
metabolopatias dentro del Programa de
Metabolopatias Congénitas, funcionante
desde 1978, y modélico en muchos
aspectos; asi como el compromiso de la
Conselleria con la deteccién sistematizada
de 29 patologias dentro de dicho
programa, lo cual sigue situando a Galicia
en una de las Comunidades mas
avanzadas en este tema.

En el Servicio Gallego de Salud tenemos
ademas excelentes profesionales, y el
privilegio de contar con la Unidad de
Diagnostico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas del Complejo
Hospitalario Universitario de Santiago,
con la Dra. Couce y su equipo, toda una
referencia a nivel gallego, nacional e
internacional.

Sabéis que creemos en el trabajo
interdisciplinar y con los pacientes y
asociaciones, en articular y poner en
marcha herramientas, medios e iniciativas
que contribuyan a que cada dia nuestra
comunicacion sea mas fluida, que podais
avanzar en calidad de vida, en autonomia,
y que podais ayudarnos a que el sistema
sanitario se adapte lo mejor posible a
vuestras necesidades.

Os animo a seguir trabajando como hasta
ahora, con ideas, con energia, con
voluntad, con ilusion y con la unidad que
os caracteriza, que constituye ingrediente
basico de vuestra fuerza.




V4

PROLOGO

MODESTO RODRIGUEZ NOVOA

PRESIDENTE DE ASFEGA

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

Modesto Rodriguez
Presidente

{]

Vicepresidenta

Martin Seijo
Vocal

Rpte. Jovenes

Jose Manuel Pena
Secretario

Vocal

te. Jovenes

n afo mas, y van tres

desde el comienzo de

nuestra andadura al
frente de la Asociacion
Fenilcetonurica y OTM de
Galicia, publicamos nuestra
revista anual de actividades y
eventos del afio 2016.

Este fue un ano fructifero, que
afrontamos con mayor
experiencia y tratando de
mejorar en todos los aspectos.
Ademas, celebramos una fecha
historica para todas las familias
de ASFEGA, dado que
cumplimos veinticinco afos de
vida. jEnhorabuena a todas las
familias que todavia siguen y
seguiran en esta andadural!

El tiempo pasa volando y es
dificil llevar a cabo todas las
ideas que nos proponemos,
pero estamos contentos y
satisfechos del buen camino
que lleva todo. Ademas,
tratamos de abrir nuevos
frentes consensuados con la
Administraciéon y el equipo
médico de la Unidad de
Diagndstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas del
Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago de
Compostela.

Me gustaria dar la bienvenida a
las nuevas familias recién
llegadas a la Asociacion, que
sepais que estamos a vuestra
disposicion para lo que
necesitéis.

Quiero recordaros que en el
2018, como mandan los
estatutos de ASFEGA, se
convocara Asamblea
Extraordinaria de Socios al
cumplirse la duracion del
mandato de los miembros de
la actual Junta Directiva, y
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desde luego es bueno que si
algunos socios estan
dispuestos tienen todo el
derecho a presentar una
candidatura que todos
deberemos de valorar. Yo
animo a cualquier iniciativa,
puesto que no vais a
encontraros solos.

Para finalizar doy las mas
expresivas gracias al
Conselleiro de Sanidad D. Jesus
Vazquez Almuina, por las
propuestas de su Conselleria
que, aunque a veces tarde, van
llegando; y sobre todo, gracias
por su saluda para nuestra
revista. También como no, a
nuestro equipo médico vy
bioquimicos del CHUS de
Santiago por su trabajo
incesante con nosotros sin
escatimar esfuerzos.

Dar las gracias a la Direccién
General de Familia, Infancia y
Dinamizacion Demogréfica, a la
Direccion General de Inclusién
Social, y a nuestro nuevo
contacto de colaboracién con
la Direcciéon General de
Mayores y Personas con
Discapacidad de la Xunta de
Galicia.

Finalmente, muchas gracias a
todos los socios y socias de

ASFEGA.

Sigamos caminando juntos.
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ARTICULO

LA UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS DEL HOSPITAL
CLINICO UNIVERSITARIO DE SANTIAGO CAMINO DE PERTENECER A LA RED DE REFERENCIA EUROPEA MetabERN

MARIA LUZ COUCE PICO

os sistemas de salud en la Unién

Europea (UE) pretenden ofrecer una

atencion sanitaria eficaz, eficiente y
de alta calidad. Algo especialmente dificil
en los casos de enfermedades que
precisan una concentracion de recursos o
conocimientos especializados, mas aun
cuando se trata de enfermedades
complejas, raras o de baja prevalencia. Las
redes de referencia europea (ERN por sus
siglas en inglés, European Reference
Networks) son una nueva apuesta de la
Comision Europea para unir centros
sanitarios con una alta especializacién en
determinadas enfermedades raras. Surgen
tras muchos afos de reivindicaciones de
las federaciones europeas de pacientes
con enfermedades raras para conseguir un
sistema que permita a las personas de
cualquier parte de la UE ser diagnosticadas
y tratadas con las maximas garantias.

Las ERN, enmarcadas dentro de la
Directiva de la Union Europea relativa a los
derechos de los pacientes en la asistencia
transfronteriza, sirven de centros de
investigacién y conocimiento para la
atencién a las enfermedades raras en
ciudadanos de diferentes paises de la UE,
garantizando la disponibilidad de los
tratamientos necesarios
independientemente de la procedencia
del paciente. La constitucion de redes de
referencia a nivel europeo, que compartan
los conocimientos y los recursos
disponibles, pretende concentrar los
esfuerzos de los paises del continente para
ofrecer una atencion mas especializada.

Se han constituido 23 Redes Europeas de
Referencia para la atencion a las
enfermedades raras y complejas, una de
ellas para enfermedades metabdlicas
hereditarias, en la que nuestra Unidad se
ha integrado y trabaja para ser designada
Centro Experto Europeo.

Pero ademas del tratamiento y
atencion, el objetivo de estos Centros

aglutinados en una Red es:

eElaborar guias, formacién y puesta en

UDyTEMC. Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela

comun de conocimientos;

«Facilitar la realizacion de estudios clinicos
a gran escala que permitan comprender
mejor las enfermedades;

*Desarrollar nuevos medicamentos y
aparatos médicos mediante la recogida de
gran cantidad de datos médicos;

«Crear nuevos modelos de atencion y
soluciones y herramientas de salud
electrénica.

Nuestra UDyTEMC, creada en 1978 y
designada CSUR por el Ministerio de
Sanidad, servicios Sociales e Igualdad en
enero de 2015, presta atencidén
continuada a 420 pacientes con
enfermedad metabdlica hereditaria, con
ya mas de 40 nuevos diagnosticos por
aho. Para ello cuenta con un equipo
multidisciplinar de pediatras, internistas,
dietistas, bioquimicos de laboratorio
metabolico....Ha recibido el
reconocimiento de dos buenas Practicas
Clinicas en Enfermedades Raras por parte
del Ministerio de Sanidad en relacion a la
formacion de los pacientes y familias: una
por implementar una herramienta online
de organizacién y célculo dietético-
nutricional para pacientes con
Enfermedades Metabdlicas Congénitas
www.odimet.es y otra por disponer de un
Programa de Formacion especifico
dirigido a pacientes y familias. Todo ello
redunda en una mejora de su prondstico y
calidad de vida.

A nivel docente, desde diciembre de 2015
nuestra Unidad cuenta con una catedra
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institucional de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias en la Universidad
de Santiago de Compostela, y esta
desarrollando un Master sobre
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias,
con 60 créditos ECTS dirigido a los
profesionales sanitarios de este ambito.

A nivel investigador, la Unidad goza de
amplia experiencia en proyectos de
investigacion nacionales e internacionales.
El tener un grupo de investigacién
competitivo encuadrado en un instituto de
investigacion acreditado por el ISCII,
sumado a pertenecer también al CIBERER
como grupo clinico vinculado, favorece su
desarrollo. Actualmente estd llevando a
cabo 3 proyectos clinicos en fase | sobre
terapia enzimética intratecal y sobre
terapia génica.

La posibilidad de integrarse en la red
europea de referencia para enfermedades
metabdlicas hereditarias (Metab-ERN) nos
abre nuevos caminos que sin duda
repercutiran en la mejora de la asistencia a
nuestros pacientes.
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| Club Deportivo Ria de Arousa y la

Concejalia de Deportes del

Ayuntamiento de O Grove
organizaron la BTTrail, peninsula de O
Grove. Se trata de una prueba deportiva
que consta de dos carreras: una carrera de
corredores TRAIL y una marcha en
bicicletas BTT.

El domingo 24 de Abril de tuvo lugar la
segunda edicién del Trail Peninsula de O
Grove, que consistid en un recorrido de
mafana de 21 kildbmetros, con salida y
llegada en Porto Meloxo, bordeando casi
la totalidad del municipio a través de sus
parajes naturales y paisajisticos mas
hermosos.

Este ano 2016 los organizadores
decidieron que esta fuese una prueba
solidaria con ASFEGA, y en consecuencia
con las enfermedades metabdlicas,
destinandose parte de la inscripcion de los
participantes a colaborar con nuestra
Asociacion.

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

CARRERA SOLIDARIA CON ASFEGA

El espiritu que guid esta prueba fue el de
combinar naturaleza, turismo y deporte,
de ahi que el trazado incluyese el paso por
los espacios mas emblematicos de O
Grove como Punta Moreiras, O Carreiro, el
paseo de San Vicente del Mar, el monte
Siradellay el entorno de Figueira do Meco,
entre otros puntos de interés.

Se dio una elevada participacién,
contando entre los asistentes con una
nutrida representacion de socios de
ASFEGA que también se animaron a correr,
y disfrutar de las hermosas vistas del
trazado por los distintos puntos de interés
de O Grove.
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El ganador de la prueba fue el atleta Juan
Diaz Iglesias del Galaekia empleando un
tiempo de 1.39.32 en este recorrido de 21
kildbmetros. La local Carina Portela gano en
féminas con un tiempo de 2.10.18.

Resulté una experiencia muy agradable
para los participantes que contaron con un
fantastico dia, en el que el esfuerzo y el
cansancio merecieron la pena corriendo
por una buena causa.

El domingo 12 de Junio antes de dar
comienzo la marcha en bicicletas, tuvo
lugar la entrega del cheque representativo
de lo recaudado con destino a ASFEGA,
siendo los encargados de recogerlo Diego
y Alberto.

Desde ASFEGA queremos dar las gracias
a los organizadores de esta prueba,
especialmente a los miembros del Club
Deportivo Ria de Arousa de O Grove por
todo su trabajo y por su preciosa
iniciativa al colaborar con una
asociacion como ASFEGA, en beneficio
del colectivo metabdlico de Galicia.
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ARTICULO

TRANSICION DE LA ASISTENCIA PEDIATRICA A LA ADULTA
EN PACIENTES CON ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

DR. ALVARO HERMIDA AMEIJEIRAS

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

odos los integrantes de la Unidad

de Diagnostico y Tratamiento de

Enfermedades Metabdlicas
Congénitas del Hospital Clinico
Universitario de Santiago, sabemos bien
que el objetivo uUltimo de nuestro trabajo
no consiste en diagnosticar/aliviar o curar
enfermedades sino a las personas que las
padecen. No existen enfermedades sino
enfermos, tal y como dicen los clasicos. Y
en el caso de las enfermedades
metabdlicas congénitas (EMC), estos
males que aquejan a los que las padecen,
les acompaiian desde el mismo momento
de su nacimiento.

A pesar de tratarse de enfermedades poco
frecuentes, en los Ultimos afios, los ECM
han adquirido una importancia creciente
entre otros aspectos, por los avances en su
diagndstico y tratamiento y porque en
muchos casos ha mejorado en gran
medida el prondstico en muchas de ellas, y
en la actualidad se constata un elevado
nimero de pacientes con ECM que
alcanzan la edad adulta.

La creacion de los Centros, Servicios y
Unidades de Referencia (CSUR) para los
ECM del Sistema Nacional de Salud, ha
permitido la creacion de equipos
multidisciplinares en los en los que el
médico internista se ha convertido en un
eje central para coordinar la atencion al
paciente adulto con enfermedades
metabdlicas. Uno de nuestros principales
retos consiste ahora en garantizar la
continuidad de la atencion sanitaria de la
edad pediatrica ala adulta.

La transicion debe ser un proceso
educativo y terapéutico guiado, en el que
el adolescente debe desarrollar las
habilidades necesarias para llevar una
vida independiente. Para conseguir la
plena autonomia del paciente son
necesarios programas de educacién que
incluyan aspectos especificos de la
enfermedad. Asi por ejemplo, al introducir
el concepto de transicién, es importante
enfatizar la necesidad de abordar
determinadas cuestiones que no son

tratadas habitualmente por los pediatras,
como la sexualidad, el consumo de
tdxicos, problemas de salud habituales en
la edad adulta, etc.

Si bien es cierto que algunos de los ECM
implican diferente grado de discapacidad
y dependencia, deberia fomentarse la
autonomia del paciente en la medida
que fuera posible. Hay que tener en
cuenta que algunos pacientes con ECM
seran siempre dependientes,
especialmente aquellos cuya enfermedad
afecte al sistema nervioso central. En
dichos casos, la transicion debe realizarse
con la figura de un tutor responsable de la
recepcion de la informacion y de la toma
de decisiones.

La transicion deberia realizarse en la
adolescencia tardia, entre los 16-18 afios
aunque dentro de este periodo, deberia
tenerse en cuenta el nivel de desarrollo
psicosocial y emocional del paciente,
analizando en qué medida ha completado
las tareas de desarrollo de la adolescencia.

Es fundamental, por otro lado, que la
transicion se realice en un momento de
estabilidad de la enfermedad,
preferiblemente en situacion de remisién
y en ausencia de cambios terapéuticos
importantes.

Barreras en el proceso de transicion

Son multiples las barreras que pueden
aparecer en el proceso de transicién y que
pueden hacer fracasar este proceso,
llevando a la pérdida de adherencia al
tratamiento farmacoldgico y dietético o
incluso a la salida de los circuitos
asistenciales definidos para estos
pacientes.

El adolescente puede experimentar un
sentimiento dual respecto a la transicion:
por un lado desea ser tratado como un
adulto, pero por otro puede sentirse
temeroso ante un nuevo equipo médico
desconocido. La transicion también puede
suponer para el adolescente verse a si

lel

mismo mas cerca de posibles
complicaciones de la enfermedad de las

Dr. Alvaro Hermida

que no era hasta el momento tan
consciente. La presencia de algun grado
de discapacidad mental o fisica, o incluso
el propio nivel personal de madurez
pueden condicionar de manera
importante en este proceso.

Pero somos plenamente conscientes de
que en este proceso intervienen otros
factores que también debemos tener en
cuenta como son la familia, el pediatra, el
médico de familia, el especialista de
pacientes adultos, asi como cualquier otro
profesional sanitario que pueda intervenir
(enfermeros, trabajadores sociales o
profesionales de salud mental).

Por un lado, las familias que tan
implicadas han estado en todo momento
en el cuidado del paciente, pueden pecar
de excesiva proteccién llegando a
comprometer seriamente la transicién si se
sienten excluidas en el nuevo entorno
sanitario. En ocasiones, la desconfianza
hacia el nuevo equipo médico por ser
desconocido para la familia y con una
menor experiencia en el manejo de ECM,
por ser un grupo de enfermedades
tradicionalmente atendidas sélo por
pediatras también puede comprometer el
éxito de una transicion adecuada.

Los médicos asistenciales también tienen
una gran responsabilidad en garantizar
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una correcta transicion de los pacientes.
Pediatras y médicos de adultos deben
estar perfectamente articulados vy
colaborar de forma estrecha para que este
proceso de transicién sea planificado y
organizado. Ciertamente, los servicios
pediatricos han realizado el seguimiento
asistencial desde el nacimiento o desde
una edad muy temprana, lo que implica
una relacién prolongada que puede
dificultar que estos profesionales "dejen
marchar" a los adolescentes. Por otro lado,
los médicos de adultos se enfrentan a
numerosas incertidumbres durante el
manejo de estos pacientes. Un aspecto
fundamental es el que tiene que ver con
los aspectos psicosociales que envuelven
el periodo de la adolescencia y con los que
el médico de adultos no suele estar
familiarizado. Ademas, las agendas en las
consultas suelen estar repletas
mayoritariamente de pacientes de edad
avanzada, pluripatoldgicos y de manejo
terapéutico complejo, lo que hace que el
internista tenga que compaginar los
pacientes con ECM con este otro tipo de
pacientes cronicos, lo que puede dificultar

aun mas el proceso de transicion.

Otro aspecto a tener en cuenta es que el
médico de adultos puede verse tentado a
reevaluar e introducir cambios en el
tratamiento en los primeros momentos de
la transicién, lo que puede resultar muy
inquietante para el paciente y su familia,
especialmente cuando los cuidados vy el
tratamiento anteriores son percibidos
como los mejores.

Por ultimo, también las instituciones
sanitarias deben facilitar el proceso de
transicion ya que a veces la falta de
reconocimiento institucional a una
disciplina médica novedosa y compleja, el
escaso desarrollo administrativo de
historias clinicas compartidas entre
diferentes hospitales (necesarias por ser
pacientes con una gran dispersion
geogréfica), las barreras administrativas al
libre desplazamiento de pacientes entre
diferentes comunidades auténomas, y el
elevado gasto sanitario que implica la
terapia de algunos ECM (terapia de
reemplazo enzimatico y otros
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medicamentos huérfanos) dificultan
todavia més el proceso de transicién por la
pobre implicacién de algunos especialistas
de adultos.

En definitiva, la transicion de la asistencia
pediatrica a la adulta ha de ser un proceso
planificado y organizado, desde un
sistema de salud centrado en el nifio hasta
otro orientado al adulto, adaptado en cada
momento a las caracteristicas fisicas,
emocionales y sociales de un individuo
inmerso en un proceso de cambio vy
adaptacionalavida adulta.

Desde la Unidad de Diagnostico y
Tratamiento de Enfermedades
Metabodlicas Congénitas, queremos
agradecer a la Asociacioén
Fenilcetondrica y OTM de Galicia
(ASFEGA), la oportunidad que nos
brindais una vez mas, para divulgar a todas
las familias la importancia de aunar
esfuerzos y trabajar todos juntos para
garantizar que el proceso de transicion del
paciente de la edad pediatrica a la edad
adulta sea todo un éxito.
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PHOTOCALL POR LA PKU
SANTIAGO

| 28 de Junio se celebra el Dia

Mundial de la Fenilcetonuria(PKU).

Se eligié este dia porque es el dia de
nacimiento de dos pioneros en la pesquisa
de PKU: Robert Guthrie (1916-1995) y Horst
Bickel (1918-2000). El primero realizé dos
aportes importantisimos: propuso la toma
de muestras de sangre sobre papel de filtro
como herramienta para realizar pesquisa
neonatal y cre6 un método (que se conoce
con su nombre, "Test de Guthrie") para
medir la Fenilalanina en papel de filtro,
técnica clave para realizar la pesquisa
neonatal. Horst Bickel, por su parte,
desarrollé el primer tratamiento dietario
exitoso para tratar este cuadro.

Este afio, con motivo de la llegada de este
Dia Internacional de la PKU, los jovenes
socios y socias de ASFEGA en colaboracion
con Nutricia organizaron un “Photocall por
la PKU". Este evento tuvo lugar el sdbado 25
de Junio en Santiago de Compostela,
concretamente en la Plaza de 8 de Marzo
(jlunto al Museo do Pobo Galego), donde
habia un Photocall en el que sacarse fotos
con un marco conmemorativo y atrezzo
para la ocasiéon como gafas, diademas,..
incluso los mas pequefios pudieron ser
maquillados con divertidos dibujos. Las
fotos sacadas se subieron a las redes
sociales para darle la mayor difusion posible
aestedia.

Nos reunimos una gran cantidad de
personas para apoyar la Fenilcetonuria y que
se conozca mas en la sociedad, dandole una
mayor visibilidad.

I8l
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ARTICULO

MANEJO DE LA FENILCETONURIA EN EMBARAZADAS

MARIA LUZ COUCE, PAULA SANCHEZ PINTOS, MARIA JOSE DE CASTRO,
ANA CANTON BLANCO, MIGUEL A. MARTINEZ-OLMOS, ALVARO HERMIDA

UNIDAD DE DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS

HOSPITAL CLINICO UNIVERSITARIO DE SANTIAGO

| diagndstico precoz y los avances en el

tratamiento de la fenilcetonuria (PKU)

han permitido que en el momento
actual haya ya muchas jovenes PKU en edad
fértii con una vida laboral y social
completamente normal que se planteen tener
descendencia.

La fenilalanina (Phe) es un aminoacido que
tiene un gradiente activo a través de la
placenta de 1:1,7.2 y afecta al desarrollo fetal.
Este gradiente sumado a la inmadurez
hepética del feto, hace que la embarazada
deba mantener cifras de Phe inferiores a las
recomendadas habitualmente para ella.

Del riesgo del efecto teratdbgeno por
fenilalanina elevada en la madre en la
descendencia ya alerté por 12 vez Charles
Dent en 1957 (una mujer PKU con 3 hijos con
retraso mental severo y no eran PKU). Pero fue
en 1980 cuando Lenke y Levy reconocen el S.
de fenilcetonuria materna y lo publican. Son
nifos que generalmente presentan bajo peso
y el perimetro de crdneo es pequefio
(microcefalia), retraso mental en mayor o
menor grado, anomalias sobre todo cardiacas
pero en ocasiones pueden ser renales,
oculares e intestinales (malrotacion).Pueden
presentar alguna o todas las manifestaciones
y en ello influye la concentracion de
fenilalanina y la duracion de la exposicion a
estos niveles elevados.

Para prevenirlo, hay que programar el
embarazo. Koch en un estudio internacional
sobre la PKU materna observd que las
mujeres cuyos niveles de fenilalanina en la
sangre se encontraban bajo control en las
primeras 8 semanas de embarazo, los
cocientes intelectuales de sus hijos a los 7
afios no diferian de los de los hijos de mujeres
sin PKU. Por ello, se debe:

=>Proporcionar informacion adecuada 'y
continuada a la mujer con PKU desde la pre-
adolescencia

=>Garantizar un control adecuado de la
fenilalanina antes de la concepcién (control
muy frecuente desde 3 meses antes) y evitar
embarazos imprevistos.

=>La anticoncepcion se puede retirar cuando

se hayan logrado buenos niveles de
fenilalanina durante al menos 2 semanas
seguidas.

Se aconseja mantener en los 3 meses previos
a la concepcién y durante toda la gestacion
niveles de fenilalanina entre 120 y 360 ymol/L
(2-6 mg/dL). Para esto durante el embarazo
se debe:

=>Restringir el aporte de fenilalanina:
v'Inicialmente ingesta diaria de 250-500 mg
de fenilalanina (+ 6 mg/kg peso de
fenilalanina), continuando el aporte segun la
tolerancia individual

v'Consumo generoso de los “alimentos
totalmente permitidos” (frutas y ciertas
verduras de menor contenido en fenilalanina)
y los productos manufacturados bajos en
proteinas

v'"Mejor tolerancia a partir de las 20 semanas,
lo que permite un incremento del aporte de
Phe y una dieta progresivamente mas
normalizada.

=> Nutricién adecuada, con:

v'Suplemento proteico libre de fenilalanina
repartido en 3 a4 tomas al dia

v'Ingesta proteica total de alrededor de 70g
al dia (un 15% adicional de sus necesidades
proteicas)

=> Garantizar el aporte adecuado de fuentes
no proteicas:

v'Prevenir la pérdida de peso y la ganancia
excesiva

v'Considerar que las necesidades caldricas
varian considerablemente, generalmente
entre 2000 - 3000 kcals. al dia

v'Utilizar ocasionalmente suplementos
energéticos comercializados. Ello es
especialmente Util en las etapas tempranas
del embarazo

= Tener presente otros suplementos que
puede precisar:

v'Tirosina: 6 g/dia. Suele ser suficiente con el
producto dietético, se deben monitorizar los
niveles

v'Vitaminas y minerales: B12, selenio, acido
folico, zinc, calcio, fésforo y hierro

v'Acidos grasos esenciales
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=>En algunos casos que responden a 6R-BH4
(sapropterina, kuvan®) y no se controlan bien
con la dieta se puede emplear este
tratamiento, pues aunque hay poco mas de
20 casos publicados en la literatura con este
tratamiento en el embarazo no hay mayores
problemas con su empleo. Se administra
igualmente a la dosis recomendada por ficha
técnica.

Una vez que nace el neonato, se le debe
realizar:

=>Evaluacién de la salud del bebé por parte
del pediatra antes del alta. Control de peso,
longitud y circunferencia de la cabeza al nacer.
=>Cribado metabdlico al 2°-3° dia de vida al
igual que a los demas RN.

=> Valoracion neuroldgica y cardiologica.

En cuanto a la madre, después del nacimiento:
=> Puede dar lactancia materna sin problemas,
aungue no siga una dieta estricta.
=>Reajustard la dieta para alcanzar los niveles
<10mg/dL de fenilalanina en sangre.
=>Continuard con su seguimiento médico.
Debe tener en cuenta que continlia siendo
una mujer en edad fértil.

Si alguna mujer PKU se queda embarazada
sin planificacion previa, se deben iniciar los
controles y el tratamiento adecuado lo més
pronto posible.
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NES METABOLICOS

CHANTADA

a Convivencia de Jovenes PKU y

OTM que ASFEGA organiza tuvo

lugar, como ya viene siendo habitual
en los Ultimos afios, en la casa de turismo
rural Casa do Neto de Chantada (Lugo).
Hay una gran aceptacién de esta actividad
y cada afio aumenta el nimero de jévenes
asistentes de un amplio tramo de edades,
que disfrutan y comparten este fin de
semanajuntos.

La actividad comenzoé el viernes con la
llegada de los participantes de distintos
puntos de Galicia. A lo largo del sdbado y
domingo se celebraron distintas charlas y
talleres, a la vez que actividades al aire libre
y de ocio supervisadas por monitores.

Los asistentes tuvieron la ocasion de
colaborar en la preparacién de los platos
que pudieron degustar este fin de semana,
involucrandose asi en la elaboracién de las
recetas con productos bajos en proteinas
aceptados en su dieta metabdlica.
Comprobaron asi que es posible elaborar
platos apetecibles y muy variados, sélo es
necesario tener ganas de cocinar.

Se trata de que se involucren desde bien
jovenes en la elaboracion de sus menus
especiales y sean conscientes de los
alimentos que les estan permitidos,
haciéndose responsables de su dieta

Es importante la participacion en estos
encuentros de jovenes metabdlicos
porque se fomenta el que los asistentes se

responsabilicen mas de si mismos, de su
dieta y de su medicacion, al estar sin la
supervision directa de sus progenitores.
Se trata de inculcarles un ansia de
autosuficiencia e independencia que, en el
futuro, les resultaran imprescindibles.

Contamos con monitores que son los
encargados de la organizacion de las
actividades destinadas al entretenimiento,

promoviendo la participacion de los
jovenes en juegos, talleres de
manualidades y actividades deportivas al
aire libre.

En esta ocasion el buen tiempo acompanié
esta Convivencia de jovenes, por lo que
pudieron disfrutar en la piscina y sus
instalaciones, donde ademas de
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refrescarse pasaron un rato agradable y
divertido.

En estos encuentros se persigue el
combinar informacion, formacion y
diversién. Ademas es beneficioso que los
jovenes metabdlicos interactlen entre si,
compartiendo sus vivencias, sus
experiencias y se generen o se afiancen los
vinculos de amistad.

Invitamos a todos los jovenes metabdlicos
a compartir esta estupenda experiencia el
préximo afio.
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TESTIMONIO

MARIA GALLARDO DEIROS

NUESTRA BIENVENIDA A LA FAMILIA METABOLICA

| 8 de febrero de 2014 nace nuestro

segundo principito, Lois. Al ser el

segundo peque, vamos muy
tranquilos al parto, un parto que resultd
ser sencilloy rapido.

A los dos dias de vida de Lois, volvemos al
hospital para hacerle la prueba del talén,
algo que nos parece rutinario y a lo que no
le damos importancia pues nuestro peque
esta, en apariencia, “completamente
sanote”.

Pasados unos dias nos llega una carta a
casa indicandonos que tiene la tirosina en
niveles muy altos y que puede ser algo
pasajero y postparto. Nos indican un
tratamiento con vitamina C para
normalizarle los niveles y una segunda
prueba de sangre. Desde ese mismo
momento, nuestro corazdén empieza a
encogerse y empezamos a mirar en
internet (el gran error que todos
cometemos, aunque la desinformacion a
mi me superaba).

Una vez pasado el tiempo indicado para la
segunda prueba, nos pasamos por el
centro de salud para realizarle esta
segunda prueba que se envia al CHUS. Y yo
me quedo bastante tranquila, pues veo
totalmente sano a mi hijo, solo
regurgita(algo aparentemente normal en
bebés). Y considero que seria entonces el
caso de los niveles altos postparto,porque
como padres, siempre intentamos buscar
el lado positivo.

Hasta que recibo una llamada, la llamada
mas desconcertante y dura de mi vida.
"Buenos dias, jes usted la mama de Lois
Rodriguez? Yo soy el Doctor Iglesias”....
“¢Cuando podrian venir al Hospital Clinico
de Santiago? Es importante que vengan lo
antes posible.;Os podéis imaginar como
me quedé? Tenia mil preguntas y queria
aclararlasya.

Y llegé el ansiado viernes, queriamos saber
muchas cosas y que nos dijesen que no era
mas que un error, que nuestro hijo estaba
completamente sano. Pero no fue asi, alli

conocimos a la Doctora Couce y le puse
cara al Doctor Iglesias con el que habia
hablado por teléfono. Nos indican que
Lois tiene una Tirosinemia, pero que aun
no saben cual, aunque piensan que es la
Tirosinemia Tipo Il por la falta de sintomas.
Luego nos hablan de ASFEGA, y nos
derivan a Maria José Camba Garea para
que nos oriente sobre la dieta.

Entramos en la consulta de Maria, y ésta,
con una sonrisa nos dice “Buenos dias,
BIENVENIDOS A LA FAMILIA
METABOLICA". Aunque solo sea una frase,
nos reconforté mucho. Acababamos de
venir del “poli malo”, de que nos dijesen
que nuestro hijo tendria una enfermedad
toda su vida. Nos sentiamos “atrapados”
como en un mal suefio del que no eres
capaz de despertarte. Y nos encontramos
a Maria con esa sonrisa tranquilizadora. Yo
quiero agradecerle desde aqui que
ademas de nutricionista muchas veces sea
nuestra “psicologa”, “mediadora”, la que
nos escuchay reconforta.
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Pues para nosotros durante un tiempo la
Doctora Couce era el “poli malo”, ya que
era la de la mala notica. Una mujer de
pocas palabras y seria. Pero esa opinién
con el paso del tiempo fue cambiando,
porque ves con qué dulzura trata a los
nifios, como se preocupa, su tesdn en su
trabajo. Y la frase de Maria va cobrando
cada vez mas fuerza, ahora tenemos dos
familias, la familia de siempre y la nueva,
nuestra FAMILIA METABOLICA.



NUESTRA BIENVENIDA A LA FAMILIA METABOLICA

Van pasando los meses y seguimos sin
saber qué tipo de Tirosinemia tiene Lois,
hasta que le realizan la prueba del ADN.

El resultado tarda en llegar, pero cuando
Lois tiene ocho meses nos confirman que
segin la prueba de ADN Lois tiene
Tirosinemia Tipo Ill, y yo me derrumbo.

Habia leido de todo ya sobre las
Tirosinemias, y va y “nos toca” la rara.
Habiamos leido que la Tirosinemia Tipo |l
estaba bastante extendida en otros paises
y guarddbamos la esperanza de que en
uno de esos paises encontrase algun
medicamento para ella. Pero claro, sobre
una enfermedad rara, de la que solo hay
21 casos en todo el mundo... Y de estos 21
solo 1 en Espaiia. ;Quién la va a estudiar?
;Quién va a buscarle un medicamento? La
respuesta esta clara: nadie.

Vamos avanzando y ese dolor profundo
que parece que te ahoga va
disminuyendo, seguimos teniendo mucho
miedo. Yo tengo miedo al futuro y me
desconcierta mucho el no saber mas, pero
poco a poco lo vamos asimilando. En casa
formamos un gran equipo los cuatro: Xoel,
hermano mayor de Lois, lo cuida como el
que mas, mientras que Marcos y yo vamos
avanzando con las nuevas recetas.

Tengo que agradecer la ayuda de las
“Supermamas PKU y OTM" que siempre
estan dispuestas a ayudar. Y a ASFEGA,
pues sin ellos estariamos muy perdidos.
Asistimos a la Convivencia de
Enfermedades Metabdlicas en Panxon de
2016, y asistiremos siempre que podamos
pues alli “los raros son normales”. YV,
ademds, es una excusa para estar con
nuestra FAMILIA DE METABOLICOS.

Si quieres ver publicado tu
testimonio en proximas
ediciones de nuestra revista
solo tienes que enviarnos el
texto junto con fotografias
para acompafarlo a nuestro
mail: galiciapku@asfega.es

ii ANIMATE!! FORMA PARTE
DE ESTA REVISTA
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PULSERAS SOLIDARIAS

A FRAGA

| 25 de Julio tiene lugar en As Pontes

la ya centenaria Festa da Fraga.

Con motivo de esta celebracion, un
grupo de amigos de la zona se relne
desde hace afios para vender pulseras y
destinar su recaudacion a una entidad
social que ellos mismos seleccionan.
Monica da Silva y Oscar Tembras -padres
de Lolay socios de ASFEGA-son miembros
activos de este grupo y decidieron, junto
con el resto de sus compaferos, que los
fondos recaudados en 2016 fuesen
precisamente para nuestra Asociacion.

Se pusieron a la venta mas de 1.000
pulseras en diversos establecimientos
colaboradores y la respuesta fue tan
buena que unos dias antes de la fiesta ya
se habian agotado por completo. Ademas
de positiva en lo relativo a la recogida de
fondos, la iniciativa de 2016 ha servido
también para dar mas visibilidad a los
trastornos metabdlicos ya que los carteles
promocionales incluian una breve
informaciéon sobre ASFEGA vy las
metabolopatias, e incluso se pudieron
resolver a nivel personal las preguntas que

el

formulaban muchas de las personas que
adquirian su pulsera.

Desde ASFEGA queremos dar las gracias a
los organizadores de esta actividad y a
todos los que se animaron a comprar
pulseras. jMuchas gracias!

A continuacién os mostramos algunas de
las fotografias que se subieron al Facebook
de Pulseiras A Fraga durante los dias de
celebracion:

Lola con sus papas
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odos sabemos y decimos con

convencimiento que la notificacion

a unos padres con un nifio de unos
dias, de unos meses o de afos, de que su
hijo tiene una enfermedad rara, como es
un trastorno congénito del metabolismo,
desencadena una situacion personal
emocional de gran preocupacién, de
malestar y de angustia, cuando no
también de incomprension, desanimo y
desesperacion. Aunque cada situacion
personal, de pareja y familiar es propia,
interrelacionable y Unica, casi todas pasan
por alguna de las fases animicas o de
comportamiento que enuncidbamos
antes. Cada familia tendra una destreza,
mas o menos intuitiva, para lograr la
resolucion de su problema. Hay muchos
aspectos que se van a modificar y uno de
ellos es que de pronto, de un dia para otro,
se produce una gran intromision del
mundo sanitario en la familia, para lo cual
tampoco estaba preparada.

Todos los padres superan esta situacion,
en especial con la natural fuerza
energizante que fluye de su bebé o de su
nino y que se suma a las propias
individuales, a las de la pareja y a las de su
entorno familiar. Todo esto es de sobra
conocido por los lectores de este boletin.
Entonces si lo sabemos jpor qué lo
traemos hoy de nuevo aqui? jPor qué se
rememora?

El motivo es una llamada telefénica que
recibi hace unos dias por parte de una
familia que se encontraba en el inicio de
este relato. La llamada era de un abuelo,
aunque pronto la abuela asumié la
interlocucion y fue la que planteo las
incognitas a resolver en el dia a dia. La
cuestion era que a su nieto le habian
diagnosticado, hacia unas semanas, una
enfermedad que encajaba en las que
acogéis en vuestra asociacion. Transcribo
seguidamente algunas de sus muchas
preguntas, exclamaciones y/o
interrogantes: ;Qué es esta enfermedad?
¢Cémo la adquirié? jNo comprendo nada
de lo que me cuentan mi hija y mi yerno!
Necesitamos saber algo y al menos

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

ARTICULO

LOS ABUELOS Y LA FAMILIA: ASPECTOS SOCIOCULTURALES ENEL'CUIDADO
Y MANEJO DE LOS NINOS CON UN TRASTORNO CONGENITO DEL METABOLISMO

JOSE MARIA FRAGA BERMUDEZ

entender algo. Ellos estan destrozados,
ipobres! Yo les estaba ayudando con el
hermano mayor, pero ;Como voy a cuidar
a éste? No entiendo ;Esta o no esta
enfermo? Yo lo veo bien, jpero tengo que
cuidarlo diferente que al otro! Necesito
que me expliquen lo que le pasa al nifio. Al
mismo tiempo no quiero atosigar a los
padres a preguntas porque ellos ya estan
estresados. Busqué en Internet, en Google,
y me desesperé. Yo crei que al ser una
enfermedad rara apenas encontraria
cosas, pero habia decenas, cientos, miles
de péaginas. Al final me sobrepasé todo.
Necesitamos tener, o que nos den unos
puntos claros en que apoyarnos y después
ir avanzando. Con un gran sentido
practico y positivo la abuela me inquirid
finalmente ;Como me puedo preparar y
formarme, para ayudarles en el cuidado
del nifio, sin ser un estorbo?

Todas estas cuestiones que se extendieron
en una mas que larga conversacion me
hicieron plantear una reflexiéon sobre el
papel de los abuelos en el cuidado de los
niflos y en especial en aquellos con un
trastorno congénito del metabolismo.

El que los abuelos y abuelas cuiden a sus
nietos es comun en el conjunto de las
familias europeas. En muchas familias
éstos son un punto de apoyo importante
en el cuidado de los nifios. En Europa uno
de cada tres abuelos cuida a sus nietos. En
Espafa lo hacen uno de cada cuatro, esto
es menos que en el resto de los paises
europeos. Es llamativo ver que Suecia,
Bélgica, Dinamarca y Holanda son los
paises en que un mayor porcentaje de
abuelos se ocupan del cuidado de los
nietos. En Dinamarca y Holanda llegan a
ser mas del cincuenta por ciento. Los
abuelos espafioles les dedican menos dias
al mes, pero cuando lo hacen les dedican
dos horas mas al dia a sus nietos que el
promedio europeo. Es previsible que en
Espafia el nimero de abuelos implicado
en el cuidado de los nietos aumente en los
proximos afos, lo mismo que el tiempo
que les dediquen. Un reciente articulo
periodistico del mes de mayo indicaba
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que en Espafia el 22 por ciento de los
mayores vive con nifios, mientras que en el
Reino Unido este porcentaje es del 10 por
ciento.

Tres cuartas partes de los abuelos declaran
haber ayudado o estar ayudando a sus
hijos en el cuidado cotidiano de sus nietos.
La mitad de los abuelos que cuidan a sus
nietos lo hacen casi diariamente, pasando
varias horas al dia con ellos y muchos de
ellos les dan de comer o de cenar todos los
dias o varios dias a la semana (en algunas
poblaciones los hacen mas del 50 por
ciento de los abuelos). Espafia es el pais
europeo donde los hijos viven més cerca
de sus padresy por tanto también debe ser
en el que los abuelos viven mas cerca de
sus nietos.

Irene con su abuela Isabel
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TRASTORNO CONGENITO DEL METABOLISMO

Mario y Mara con su abuelo Mario

Segun datos de los informes del Imserso
(2010) mas de un tercio de los abuelos
admiten tener contacto diario con sus
nietos. Casi otro tercio se relaciona con
ellos varias veces a la semana. Solo un
poco mas del 10 por ciento de ellos dicen
no tener contacto con ellos. Otros estudios
reflejan que en puntos de Espafia la mitad
de los abuelos cuida a sus nietos a diario y
que en vacaciones lo hacen hasta el 70 por
cierto y durante mas tiempo.

Las interrelaciones entre abuelos y nietos
son mayores cuantas mas pequefias son
las agrupaciones de poblacion en que
viven. Este dato nos indica que dada la
especial distribucién de la poblaciéon en
Galicia, esta predispondra a que la relacion
abuelos-nietos sea adn mayor que en
otras comunidades.

Es claro que la intervencion de los abuelos
en el cuidado de nuestros nifios es de gran
relevancia. Ellos pueden contribuir al
desarrollo potencial y a un mejor progreso
tanto del sano como del nifio con algun
trastorno. La implicacion de los abuelos en
el cuidado de nuestros nifios es tal que en
algunos colegios, las asociaciones de
padres acogen oficialmente a los abuelos.

No hay un modelo de relacion tipico, ni
modélico. Cada familia tiene el suyo por su
situacién y circunstancias. El hecho de esta
interrelacion esta ahi, existe y lo hay que
tener en cuenta en la atencion integral del
nifo. La receta segun los expertos es
establecer las acciones y los limites que
garanticen una relacion equilibrada vy
saludable para todos: padres, hijos-nietos,
abuelos. Esta receta Unica y con el sello de
cada familia sera siempre moldeable por
las circunstancias, las personalidades y por

el tiempo que se dedique al didlogo y a la
valoracion de la abarcabilidad de las
situaciones.

Los psicologos establecen que “los
abuelos han de ser un apoyo, no deben ni
pueden sustituir a los padres; deben
haberse delimitado con claridad, en lo
posible, las diferentes funciones o roles y
el nifio debe conocer las diferentes
referencias educativas, reglas y limites
establecidos por los padres”. En esta
interrelacién padres-(hijos-nietos)-
abuelos predominan los aspectos
positivos, aunque también existen los
negativos, con una gran variabilidad en
cuanto ainfluencia e intensidad.

En general los padres admiten que abusan
demasiado de los abuelos. En una reciente
encuesta en Catalufia, mas del 85% asi lo
afirmaba. Ello reafirma el hecho de que los
abuelos son una parte fundamental en el
cuidado de la salud del nifio.

La familia con un nifo con una
enfermedad metabdlica y el personal
sanitario que los atiende tenemos que
tener en cuenta esta realidad e incluir a los
abuelos participativos en el dialogo
explicativo de los trastornos, de la
enfermedad, de la alimentacién y de los
cuidados. Todos tienen que aprender
nuevas habilidades y en general no son las
menos importantes las dietéticas y las
alimenticias, en una palabra “la cocina”.
Todos acaban integrando que “el
trastorno”, “el desorden”, forma parte de
su orden, valga la redundancia.

Los abuelos cuidaran mejor a sus nietos
con un trastorno de este tipo, cuanto mas
los ayudemos. Es claro que esta
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interrelacién esta en manos de los padresy
de ellos depende. Estos pueden
considerar, como parte del plan del
cuidado integral del nifio, que el aspecto
explicativo y educativo sea ampliable a los
abuelos en el caso de que estos sean o
vayan ser posibles cuidadores directos del
nifio. La difusion del conocimiento en los
cuidados y manejo de estos nifios con
condiciones cronicas, como es el caso de
los nifios con un trastorno congénito del
metabolismo, disminuye los riesgos y las
barreras que éstos van a encontrar en su
crecimientoy desarrollo.

;Pueden los abuelos beneficiarse de
participar en estas actividades? Cuidar a
los nietos tiene también para los abuelos
beneficios. Entre otros muchos estan la
sensacion de utilidad, la colaboracion, la
compaiia y un largo etcétera. También
puede ser otro beneficio la conclusion de
un trabajo recién publicado en la revista
Evolution and Human Behavior de que los
abuelos que cuidan a sus nietos suelen
vivir mas. Claro estd que la atencion
prestada por los abuelos tiene que ser la
que éstos puedan dar y que lo ideal es
mantener un equilibrio entre el papel de
los abuelos y los intereses, también
valiosos, que ellos tengan para sus propias
vidas individuales, y de la pareja o del
conjunto de actuaciones que ellos de
forma particular e independiente definan
como “suvida”.

(Podemos los especialistas en el
tratamiento de los nifios con trastornos
metabdlicos congénitos coadyuvar al
mejor entendimiento y cuidado de estos
nifos en el conjunto familiar? Quiza si. Las
Asociaciones de padres y enfermos
también pueden participar en este
planteamiento y pueden y deben tener un
papel dinamizadory activo desde el primer
momento.

Los abuelos opinan que llevan a cabo una
gran labor, pero demandan un mayor
apoyo en cuanto a conocimientos vy
actitudes a tomar. Se puede facilitarles su
adquisicién. Se sentiran y seran mas Utiles.
No hay que olvidar que los abuelos son
importantes agentes de socializacion y de
cultura y que su influencia en el dmbito
doméstico es importante, de forma
especial en lo relativo al cuidado de los
nietos y de su alimentacion.



LOS ABUELOS Y LA FAMILIA: ASPECTOS SOCIOCULTURALES EN EL CUIDADO Y MANEJO DE LOS NINOS CON UN

TRASTORNO CONGENITO DEL METABOLISMO

Los pediatras pueden ayudar a los abuelos
a mejorar el cuidado de sus nietos,
poniendo al dia sus conocimientos sobre
salud infantil, ya que muchos aspectos de
la atencién normal de los niflos cambiaron
respecto a las normas que ellos aplicaron a
sus hijos.

Una de las labores mas positivas de las
asociaciones, como ésta, es el
establecimiento de la interrelacién entre
las familias con experiencia y las que de
pronto se enfrentan a una situacion para la
que ninguna esta preparada. El conocer y
ver que los problemas, que aunque son
Unicos y propios, han sido y son superados
por otros, y que ellos al mismo tiempo
pueden aprender y beneficiarse de la
experiencia, es en muchos casos una
colaboracion inestimable.

Gracias a los avances cientificos, al nivel de
nuestra Sanidad Publica y al desarrollo de
las politicas sociales, se vive mas tiempo y
en mejores condiciones de salud, con
mayor vitalidad y con la posibilidad de un
mayor desarrollo de actividades. Son cada
vez mas las familias que integran en su
ambito social a tres o cuatro generaciones
y que mantienen una colaboracion activa
en los cuidados familiares. Los abuelos
son, por tanto, cada vez mas activos, mas
participativos y tienen y demandan un
papel social mas relevante. Tienen derecho
y deben ejercerlo. La longevidad activa ha

hecho que nos encontremos con la
situaciéon especial de una generacion que
tiene que preocuparse de sus padres, de
los propios hijos y de sus nietos.

;Tienen los pediatras no solo que evaluar
la salud y el bienestar del nifio y sus
padres, sino también interesarse sobre la
salud social de los abuelos que asumen la
responsabilidad del cuidado del nieto?
Detras de cada diagndstico esta un nifio y
unido a él de forma indisoluble esta la
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familia cuidadora. Tenerlos a todos en
cuenta y valorarlo ayudara en primer lugar
al nifo pero también a los padres y a los
abuelos, aunque siempre teniendo
presente que para la salud de éstos ultimos
también puede tener ciertos riesgos. El
valorar, mejorar y ajustar en lo posible esta
interrelacion redundard en el mejor
beneficio del nifio con un trastorno
congénito del metabolismo. Estos
aspectos también deben ser evaluados
activamente por las asociaciones.




