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SAUDA ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

JOSE MANUEL REY VARELA

Conselleiro de Politica Social

uisiera, en primer lugar, agradecer a la gran

familia de ASFEGA su invitacion a participar en

este nuevo numero del boletin anual que edita
vuestra entidad. Una publicacion hecha desde el carifio y
la ilusién que rodea todas y cada una de las acciones que
impulsais desde hace mas de veinticinco afos, y por lo
que merecéis todo nuestro respeto y admiracion.

Desde la Conselleria de Politica Social queremos
destacar la importante labor de apoyo, asesoramiento
e informacién continua acerca de las enfermedades
y transtornos metabdlicos que desde hace afos lleva
realizando ASFEGA en todo el territorio gallego.
También vuestro trabajo en materia de sensibilizacion
y concienciacién del conjunto de la sociedad, y la
extraordinaria red de apoyo que habéis conseguido tejer
para facilitar a las personas que padecen estas dolencias y
a sus familias una vida plena e integradora.

El pasado mes de septiembre, tuvimos la suerte de poder
compartir con vosotros una jornada de convivencia en la
Residencia de Tiempo Libre de Panxon, en Nigran. Una
experiencia enriquecedora en la que hemos aprendido
que la fortaleza y el teson son valores que en vosotros, la
gran familia de ASFEGA, cobran un significado especial.
Enhorabuena por ello.

Quiero que sepais que en este duro camino que estdis
recorriendo no estais solos. Que desde la Conselleria
de Politica Social seguiremos apoyando el servicio
de orientacion, asesoramiento, apoyo psicosocial y
distribucidon de alimentos especiales a aquellas familias
que lo precisen, asi como todas cuantas iniciativas llevéis
a cabo para mejorar la calidad de vida de las personas
afectadas por la feniceltonuria y otras enfermedades
metabdlicas.
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inalizamos el aflo 2017 y seguimos creciendo en todos los aspectos. Decir que fue un afo
lleno de actividades y trabajos constantes en diversos campos, necesarios para la buena
salud de ASFEGA y bienestar de nuestros chicos y chicas afectados por distintas metabo-
lopatias.

Ante todo quiero dar la bienvenida a los nuevos socios, aqui vais a encontrar una familia que os
ayudara a llevar mejor el dia a dia para formaros y para que crezca vuestra autoestima, nunca os
encontrareis solos. Para que esto sea eficaz os recuerdo que ya otros lo hicieron, y siguen, hace
ya mas de veintisiete afos. Por eso sigo insistiendo en la necesidad de colaborar en todos los
actos que llevamos a cabo para poder crecer. Esta familia no puede sostenerse solamente con
el empuje de la mitad, porque no solo es importante el aspecto econdmico, también se requiere
vuestra presencia y apoyo en diversos campos. Este aflo también es especial para las futuras
madres PKU y OTM, puesto que tenemos una futura madre embarazada, llamada Angela, de
veinticinco afos. Esperemos que todo vaya bien cuando nazca el bebé.

Parece que fue ayer, pero esta Junta Directiva esta a punto de cumplir cuatro afos al frente. La
verdad es para estar satisfechos de todo lo acontecido durante este tiempo, puesto que hemos
seguido creciendo en todos los ambitos y destacar la formacion que hemos adquirido, ya que
cuando nos pusimos al frente, en un momento inesperado, tenfamos un gran desconocimiento
de todas las funciones que esto requeria.

Todo lo que hemos conseguido, aprender y crecer, os lo debemos a muchos de vosotros, pero
nada seria igual si no contdsemos con la inestimable ayuda y colaboraciéon de todo el equipo
médico y bioquimico del CHUS, desde los que iniciaron a los que todavia siguen tan bien al pie
del cafién. Gracias por vuestro asesoramiento y ayuda a nosotros, dificil olvidarse de vosotros.
Recordemos que somos una Unidad de referencia en Espafia y Europa.

Quiero comunicaros que el proximo afno 2018 tenemos un puerto de primera, puesto que
ASFEGA no cuenta con subvencién para financiar la contrataciéon de nuestra profesional de
la oficina Elena, lo cual nos lleva a efectuar este desembolso econémico necesario para el buen
funcionamiento de nuestra asociacion. Esperamos, como cada dos afos, cumplir con nuestro
objetivo.

Para finalizar, contaros que en el proximo mes de septiembre, coincidiendo con la XXVII
Convivencia de Enfermedades Metabdlicas anual de Panxdn, que se celebrara los dias 28, 29
y 30 del mismo mes, se llevard a cabo una asamblea extraordinaria para elegir una nueva junta
directiva, para lo cual tendréis debida informacién. Animo a presentar alternativas, ademads son
necesarias propuestas distintas. Recordad que ASFEGA es de todos los socios y todos tienen el
deber y derecho de colaborar.

Sin mas, esperamos que hayamos sido de vuestro agrado y que sepais que siempre podéis contar
con nuestra ayuda.
Un saludo a todos.

- '
Martin Seijo Ivdn Deaiio
Vocal Rpte. Jovenes

Juan M. Lopez
Rpte. Jévenes




ARTICU1O ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

NUEVOS CRIBADOS NEONATALES

Médico del Laboratorio de Metabolopatias del C.H. Universitario de Santiago.

ste afio se cumplen 40 afios del
inicio del cribado neonatal en
Galicia y 50 afos en Espaia.

No ha sido un camino facil, pero si
muy emocionante y lleno de retos.

El principal problema para el avance
en el diagnostico y tratamiento de las
enfermedades minoritarias se debe a
su escasa frecuencia en la poblacién.
Lo que implica grandes dificultades
para la realizacion de ensayos
clinicos aleatorios que demuestren
los posibles beneficios en la practica
clinica habitual.

Un ejemplo es el caso del cribado
de la fibrosis quistica que se inici6
en Nueva Zelanda, pero tuvieron
que pasar treinta afios para poder
demostrar la eficacia de dicho
cribado y que hoy en dia figure
en todos los paneles de los paises
desarrollados.

Esta lentitud en los procesos de
adaptacion ha hecho que muchos
expertos se planteen que el viejo
dogma “Criba sélo si puedes
intervenir” deberia ser reemplazado
por “Criba a menos que haya una
razén convincente para no hacerlo”
(Nicholas Wald, Pediatrics 199
(2007):406-407.

Asi, paises como Australia (Bridget
Wilken. Hospital Pediatrico
Universitario de Sidney) establecen
que una enfermedad puede ser
cribada siempre que se den estas
circunstancias:

o Un probable beneficio por el
diagnostico precoz.

o Existe una prueba de cribado
adecuada.

e Hay  disponibilidad de
intervencion terapéutica y de
seguimiento.

« El balance de dafios y beneficios

se muestra positivo.

La red americana de investigacion
neonatal, liderada por el Instituto
Americano de Salud Infantil y
Desarrollo Humano (NICHD)
indica que incluso esta justificada
la deteccion de enfermedades sin
tratamiento efectivo. Y basan esta
afirmaciéon tan categdrica sobre el
hecho de que se puede reducir el
tiempo entre el inicio de los sintomas
y el diagnostico definitivo. Evitando
la “odisea diagndstica” a la que estan
sometidas las familias. Ademads,
indican que este diagndstico permite
al nifo inscribirse en un registro de
personasafectadasporlaenfermedad,
para poder ser contactado una vez
se prueben nuevas intervenciones
experimentales.

Como vemos, el avance en el
tratamiento de las enfermedades
minoritarias pasa por su mejor
conocimiento y éste no es posible si
no son correctamente identificados
los nifios afectados.

Para ello, es importante disponer
de pruebas de cribado aceptables: la

4
—

inmensa mayoria de ellas se basan
sobre las muestras ya disponibles

en los programas de cribado
neonatal como son la sangre y orina
impregnadas en papel por lo que
ese primer paso ya estd dado. Lo
mas complicado es demostrar la
aceptabilidad con las nuevas técnicas
disponibles.

En las ultimas décadas, se han
producido tres grandes desafios
tecnoldgicos que han impactado de
lleno en el cribado neonatal:

- Fl primero es la expansion del
conocimiento de las causas y
el tratamiento de muchas mas
enfermedades genéticas.

- El segundo es la rapida expansion
dediversastecnologias diagnosticas
que pueden usarse en la prueba de
cribado.

- El tercero es la proliferacion
de estrategias de evaluacion
escalonadas para mejorar el valor
predictivo positivo del cribado.

La aparicion de nuevas tecnologias
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en los laboratorios de cribado, mas
alla de la espectrometria de masas,
esta suponiendo que el coste-
efectividad de estas pruebas sea
favorable a la implantacion de nuevas
enfermedades diana. Actualmente
se encuentran en diversas etapas
de desarrollo tecnologias basadas
en  protedmica,  micromatrices
con tecnologia de microesferas,
nanotecnologia y, por supuesto,
ADN.

En la actualidad ya hay paises que
han puesto en marcha la deteccién
precoz de enfermedades mucho mas
alla de las enfermedades endocrino-
metabdlicascléasicas,abarcandodesde
inmunodeficiencias combinadas
graves (SCID) hasta enfermedades
lisosomales. De hecho, en Estados
Unidos se han incluido dentro de
su panel primario para todos los
estados las enfermedades de Pompe
y Hurler-Scheie, entre otras muchas
mas.

El Instituto Americano de Salud
Infantil y Desarrollo Humano
(NICHD) propone el desarrollo de
la tecnologia de ADN para el futuro
inmediato. Recordemos que las
nuevas técnicas de secuenciacion
masiva , en comparacion con los
secuenciadores utilizados en el
proyecto Genoma Humano del ano
2003, producen 8 millones de veces
mas datos, 24.000 veces mas rapido y
a un coste 3 millones de veces menor.

Estos cambios en las pruebas
analiticas implicardn tres grandes
cambios en el Cribado Neonatal tal
como lo entendemos hoy en dia:

1. Exigira una mayor formacion
profesional y realizacion de una

capacitacion adicional en los
profesionales sanitarios y en los
gestores, porque aparecen nuevas
enfermedades  susceptibles de
ser cribadas y con tecnologias
desconocidas para la mayoria de
los que en estos momentos estan
tomando decisiones.

2. Los laboratorios necesitaran
equipos nuevos con personal
capacitado. Esto implica
inversion de futuro y sera
la sociedad quien lo demande.

3. Se necesita estructurar un
sistema de centros de referencia
de excelencia para coordinar y
aconsejar a los padres y para iniciar
el tratamiento y seguimiento
adecuados. Ofreciendo
posibilidades de participacion en
ensayos de nuevas terapias para
las familias con nifios afectados.
De esta manera, se incrementara
el conocimiento y el prondstico a
largo plazo.

Como se ve, el futuro se presenta
tremendamente  emocionante y
lleno de esperanza para muchas
familias que hasta ahora no han
encontrado la respuesta adecuada.
Aunque también es cierto que este
terreno abrira nuevas incégnitas que
deberan ser abordadas de nuevo, en el
proceso cientifico en el que estamos
inmersos y haciendo eco de un verso
del cantante country Paul Brandt en
su cancién “There’s a world out
there” solo nos queda decir: “No
me digas que el cielo es el limite
cuando hay pisadas en la luna”
El futuro ya estd aqui, estemos
preparados para abordarlo.

Cristobal Colon Mejeras




ACTIVIDAD

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

CARRERA SOLIDARIA CON ASFEGA

1 Club Deportivo Ria de Arousa y la Concejalia de

Deportes del Ayuntamiento de O Grove organizaron

un ano mas la BT Trail, peninsula de O Grove. Se trata
de una prueba deportiva que consta de dos partes: una carrera
de corredores TRAIL y una marcha en bicicletas BTT; ade-
mas este afo incorporaron la primera “Andaina” Peninsula do
Grove de caracter no competitivo.

ILMO. CONCELLO

O Groue

El domingo 9 de Abril tuvo lugar la tercera edicion del
Trail Peninsula de O Grove, que consistié en un recorrido
de mafana de 22 kilémetros, con salida y llegada en Porto
Meloxo, recorriendo buena parte de los mas hermosos parajes
naturales de O Grove. A lavez, se celebrabala primera Andaina
Peninsula de O Grove que con un recorrido de 13 kilometros
llevé a los 200 participantes a realizar una caminata por Monte
Siradella, permitiéndoles también disfrutar de espacios como
Laoga Bodeira y playas como Area das Pipas, Mexilloeira,
Area da Cruz o Raeiros.

CAR~*RIT

a DEThurr MI

Este afio 2017 los organizadores volvieron a darle una
vertiente solidaria a las pruebas deportivas colaborando con
nuestra Asociacion y donando parte de la inscripcion de los
participantes a ASFEGA.

De este modo tan solidario en esta prueba se combinaron
naturaleza, turismo, ejercicio fisico y deporte. Ademas los
acompanantes de los deportistas disponian de una zona de
entretenimiento en el entorno de la linea de meta para poder
disfrutar de su visita a O Grove mientras aguardaban al final de
la prueba. En esta zona ASFEGA instal6 un stand informativo
donde los mas jovenes dieron a conocer la Asociacién y
difundieron nuestra labor.

Se dio una elevada participacion tanto en la carrera como en
la caminata , contando entre los asistentes con una nutrida
representacion de socios de ASFEGA que también se animaron
a correr unos, y caminar otros, disfrutando de las hermosas
vistas de estos parajes de O Grove.

El atleta Maikel Rodriguez Dominguez como ganador de la
prueba entr6 en la linea de meta tras 1 hora, 34 minutos y 35
segundos. En féminas la campeona fue Laura Nufez Naveira
que empled 2 horas, 7 minutos y 17 segundos en realizar este
recorrido de 22 kilémetros. Ambos, mostraron una enorme
suficiencia respecto a sus inmediatos perseguidores.




CARRERA SOLIDARIA CON ASFEGA

Resulté una experiencia muy agradable para los participantes
que contaron con un fantastico dia para el tandem deporte-
solidaridad que comparten valores transversales: ambos son
superacion, esfuerzo, compromiso para alcanzar una meta, ...
A través de esta carrera se retine a muchas personas que se
motivan y hacen un gran esfuerzo fisico a la vez que ayudan
a los demas, con lo cual es una experiencia doblemente
satisfactoria.

El domingo 11 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 agradecer a los organizadores de
esta prueba, especialmente alos miembros del Club Deportivo
Ria de Arousa de O Grove todo su trabajo y su fantastica
iniciativa al colaborar con una asociacion como ASFEGA, en
beneficio del colectivo metabolico de Galicia.




# Metabdlico

MUNDO METABOLICO

Mundo Metabdlico es una nueva pagina web, desarrollada
por Nutricia. Esta plataforma surge con la intencién de
ofrecer a todas las personas con Errores Innatos del Metabolismo
y sus familias, un lugar de encuentro, informacién y apoyo.

Aqui puedes encontrar personas en situacion similar a la tuya y juntos
podéis intercambiar experiencias, charlar y superar barreras.

REGISTRATE ahora en el Programa de Puntos
de www.mundometabolico.es para
compartir con nosotros tus recetas, testimonios y vivencias,
por los que recibiras fantasticos premios.

iMundo Metabdélico, lo haces TU,
nosotros te ayudamos!

£ NUTRICIA

“Metabolics

Inspiring Futures
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UNIDAD DE DIAQN()STICO Y TRATAMIENTO DE ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS
DEL HOSPITAL CLINICO UNIVERSITARIO DE SANTIAGO DE COMPOSTELA (CHUS) COMO CENTRO
EXPERTO EUROPEO

Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades Metabélicas Congénitas del CHUS.

concentrar la experiencia de alto nivel de especializa-

cion, garantizando una atencion sanitaria de calidad,
segura y eficiente. Para que estuvieran debidamente registra-
das y potenciarlas, el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales
e Igualdad (MSSSI) establecio el Real Decreto 1302/2006 en el
que se establecen los requisitos para designar un C.S.UR. Los
CSUR del Sistema Nacional de Salud deben:

El objetivo de las Unidades/Centros de Referencia es

« Dar cobertura a todo el territorio nacional y atender a todos
los pacientes en igualdad de condiciones independientemente
de su lugar de residencia.

« Proporcionar atencién en equipo multidisciplinar: asistencia
sanitaria, apoyo para confirmacién diagndstica, definir
estrategias terapéuticas y de seguimiento y actuar de consultor
para las unidades clinicas que atienden habitualmente a estos
pacientes.

o Garantizar la continuidad en la atencién entre etapas de la
vida del paciente (nifio-adulto) y entre niveles asistenciales.

« Evaluar los resultados.
« Dar formacion a otros profesionales.

Cualquier Servicio o Unidad que se proponga para ser CSUR
debe contar con la autorizacion sanitaria de funcionamiento y
el informe favorable de la Comunidad Auténoma donde esta
ubicado.

Consideramos de siempre en nuestra Unidad de Enfermedades
Metabolicas Congénitas del CHUS el impulsar y proporcionar
asistencia sanitaria, gestionada con la maxima eficacia,
eficiencia, efectividad, pero también con calidad y seguridad.
Objetivamos un numero mayor de pacientes progresivamente
con patologias a veces muy severas que al amparo de los
nuevos avances tecnologicos se han conseguido unas tasas
de supervivencia y de prondstico impensable, y en continuo
progreso. Conscientes de ello, iniciamos el proceso de
acreditacion, fue un proceso largo, en el que empleamos
casi dos afos, con la actualizacién y realizacién de nuevos
protocolos, puesta en marcha de encuestas de satisfaccion a
las familias, informe y registro exhaustivo de las actividades
realizadas...

En enero de 2015 nuestra Unidad de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas, previa auditoria, fue designada
oficialmente CSUR por el Ministerio de Sanidad, siendo

asi la sexta Unidad del CHUS que tiene esta denominaciéon
(Tabla 1).

Tabla 1. C.S.UR. del Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela:

- Tumores intraoculares del adulto (Melanomas uveales)

- Reconstruccion superficie ocular compleja, queratoprotesis
- Epilepsia refractaria

- Cirugia de los trastornos del movimiento

- Esclerosis multiple

- Enfermedades metabdlicas congénitas

M Luz Couce Pico

De Enfermedades Metabdlicas Congénitas se designaron
CSUR por el Ministerio siete Unidades en 2015: las del
Hospital de Cruces, Hospital 12 de Octubre, Hospital Ramén
y Cajal, Hospital Vall d'Hebron, Hospital Sant Joan de Deu,
Hospital La Fe y la nuestra. Hace tan solo un mes acaba de ser
designada una octava, la del Hospital Virgen del Rocio.

Con el objetivo de armonizar el conocimiento en Europa
sobre enfermedades complejas y que requieren un tratamiento
altamente especializado, Europa dio un paso adelante creando
las Redes Europeas de Referencia (ERNs). Estas son redes
virtuales que reinen a profesionales de asistencia sanitaria de
toda Europa para hacer frente a esas dolencias complejas o
raras que requieren un tratamiento altamente especializado y
una gran concentracion de conocimientos y de recursos. Se han
creado asi veinticuatro redes, una de ellas la de Enfermedades
metabdlicas hereditarias, denominada MetabERN.
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EXPERTO EUROPEO

MetabERN es una red europea sin fines de lucro establecida
por la Unidon Europea para facilitar el acceso a la mejor
atencion disponible y atender las necesidades transfronterizas
de todos los pacientes afectados por cualquier enfermedad
metabdlica hereditaria rara y sus familias. MetabERN se guia
por el principio de la atencidn centrada en el paciente para la
prestacion de sus servicios con el objetivo de mejorar la calidad
de vida de los pacientes y sus familias. Su objetivo es conectar
los centros mas especializados en el area de Enfermedades
Metabolicas hereditarias para promover la prevencion,
acelerar el diagnostico y mejorar los estandares de atencion en
toda Europa para los pacientes que viven con una enfermedad
metabolica hereditaria. La investigacion juega también un
papel muy importante aparte de la asistencia y docencia. En
esta Red se han incluido sesenta y nueve centros de dieciocho
paises de Europa.

En Espafia para poder pertenecer a esta Red se precisa ser
CSUR y ser aceptado en Europa con un proceso de seleccion.
Finalmente en marzo de 2017 cinco Centros de Espaiia hemos
sido designados Centro Experto europeo perteneciente a la
red MetabERN (el del Hospital de Cruces, del Vall d” Hebron,
Sant Joan de Deu, 12 de Octubre y el nuestro). Esta nueva

acreditacion nos supone un incentivo para poder continuar
con la trayectoria consolidada y por supuesto, teniendo
siempre presente el empoderamineto de las familias, ya que
todos sabemos que el camino lo debemos recorrer juntos.

Referencias:
ehttp://www.msssi.gob.es/profesionales/
CentrosDeReferencia/CentrosCSUR.htm.

o http://metab.ern-net.eu/

+http://www.brains4brain.eu/the-european-reference-
network-for-hereditary-metabolic-diseases-metabern-is-
underway/

-“
e,:>\ European
'." '*y Reference

0o’ Networks

Fotografia tomada con motivo de la designacion de Centro Experto Europeo a la Unidad de Diagndstico y
Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas del CHUS.
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ACTIVIDAD

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

CONVIVENCIA JOVENES METABOLICOS

n este afno la Convivencia de Jévenes PKU y OTM, que

ASFEGA organiza, tuvo lugar, como ya viene siendo

habitual, en la casa de turismo rural Casa do Neto de
Chantada (Lugo). Cada afo son mas los jovenes, de un am-
plio tramo de edades, que se suman a esta actividad para par-
ticipar en esta convivencia, compartiendo este fin de semana
y estrechando sus lazos de amistad.

La entrada a la casa rural tuvo lugar el viernes, cuando los
asistentes van llegando desde sus lugares de origen se les van
asignando habitaciones y tareas para estas jornadas.

En las jornadas del saibado y el domingo los jovenes participan
en las distintas charlas, talleres, asi como actividades de ocio,
deportivas y al aire libre supervisadas por los monitores. Se
trata de combinar informacién y diversion para que se haga
mas ameno y llevadero para los jovenes. De este modo,
disfrutan con otros compaiieros de su edad en la realizacion de
actividades ludicas que son de su agrado, aprenden a convivir,
compartir y otros principios y habilidades. Desarrollan
compentencias y aptitudes relacionadas con actividades
formativas en un contexto relajado y amigable, gozando de
un entorno natural en contacto con la naturaleza de esta zona
rural.

Los asistentes colaboran en la elaboracion de los platos
bajos en proteinas que se preparan para su alimentaciéon en
estos dias. Es posible elaborar platos atractivos a la vista y al
paladar a pesar de las restricciones alimentarias que sus dietas
tienen. Se trata de que se involucren de forma directa en el
seguimiento adecuado de sus dietas haciéndoles participar en
la preparacion de los menus especiales y que sean conscientes
de los alimentos que les estan permitidos. Se mejora asi su
independencia y autosuficiencia, al responsabilizarse en
mayor medida de su alimentacién.

Tuvimos unos dias estupendos y soleados, lo que permitié
disfrutar de momentos de relax en la zona de piscina, para
aquellos con ganas de banarse y nadar, practicando algo de
deporte.

En este tipo de Convivencias se establecen lazos afectivos con
otros nifios y nifas de edad similar, a la vez que aprenden a
valorar la seguridad, la comodidad y el afecto que les dan sus
padres al estar sin sus mayores en estos dias.

Las familias nos ponen de manifiesto que la experiencia resulta
muy positiva, mejorando la autoestima, la sociabilidad y la
independencia, ya que durante estos dias realizan sin ayuda
y casi por contagio tareas en las que en casa cuentan con el
apoyo de sus padres; en definitiva vuelven de la experiencia
mucho mds maduros.

Desde ASFEGA invitamos a todos aquellos jévenes
metabolicos que todavia no se han animado a probar esta
experiencia a que participen porque seguro que repetirdn.
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EL LABORATORIO DE METABOLOPATIAS RECIBE LA'ACREDITACION DE CALIDAD DE ENAC SEGUN LA

NORMA UNE-EN IS0 15189

Coordinador del Laboratorio de Metaholopatias del C.H. Universitario de Santiago

| laboratorio de Metabolopatias del CHUS, donde se

realizan los andlisis de Cribado Neonatal de Enferme-

dades Metabolicas y los de seguimiento de los pacien-
tes ya diagnosticados y que son seguidos desde la Unidad de
Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas
Congénitas -UdyTEMC-, abordé en 2016 el proceso de acre-
ditacion de la calidad de su trabajo por parte de la Entidad Na-
cional de Acreditacién -ENAC- ylo ha concluido con éxito. Ya
es oficial, y estamos formalmente acreditados desde el pasado
19 de mayo de 2017.

on

tac

/

Acred

Todo esto conllevaria una Certificacién de Calidad pero
en nuestro caso al estar los resultados ademas avalados
por la participaciéon en Programas Externos de Control
de Calidad eleva atin mas el nivel de exigencia a nuestro
trabajo y eleva también el rango del reconocimiento. En
esto consiste la Acreditacion y por ello con solo citarlo y
mostrar el correspondiente certificado es suficiente para que
el Laboratorio de Metabolopatias sea aceptado dentro de
este selecto grupo de laboratorios y no sea cuestionada ni su
capacidad ni los informes que emite.

ENAC

Entidad Nacional de Acreditacion

Otorga la presente / Grants this

ACREDITACION

1254/LE2368

Fecha de entrada en vigor / Coming into effect: 19/05/2017

a la entidad técnica / to the technical entity

XERENCIA DE XESTION INTEGRADA DE
SANTIAGO DE COMPOSTELA. Laboratorio
de Metabolopatias

Segun criterios recogidos en la Norma UNE-EN ISO 15189, para la

realizacion de analisis definidos en el ANEXO TECNICO adjunto.
According to the criteria in UNE-EN ISO 15189 for the performance of analysis
as defined in the attached Technical Annex.

D. José Manuel Prieto Barrio
Presidente

La acreditacién mantiene su vigencia hasta notificacién en contra. Este documento no tiene validez sin su
correspondiente anexo técnico, cuyo nimero coincide con el de la acreditacion.

La presente acreditacién y su anexo técnico estdn sujetos a

y

retirada. Su vigencia puede confirmarse en www.enac.es.

The accreditation maintains its validity unless otherwise stated. The present accreditation is not valid without
its corresponding technical annex, which number coincides with the accreditation. This accreditation and its
technical annex could be reduced, temporarily suspended and withdrawn. The state of validity of it can be

confirmed at www.enac.es.

ENAC es firmante del Acuerdo Europeo de Reconocimiento Mutuo firmado entre O

(www.european-accreditation.org).

de

ENAC is signatory of the European Recognition Agreement signed among National Accreditation Bodies (www.european-

accreditation.org,

Cédigo Validacion Electronica: 1Xq97ksV74j7miESNV

Ref.: CLCI/7962 Fecha de emision 19/05/2017

La vigencia de la acreditacion y del presente certificado puede

El proceso de Acreditacion consiste en que un Organismo
Nacional de Acreditacion, en Espaiia ENAC, es la unica
entidad designada por el Gobierno para hacerlo, comprueba
que se trabaja de acuerdo con unos procedimientos, que
han sido establecidos y estin documentados por escrito,
que evitan la posibilidad de errores y que todos los pasos,
personal y equipos necesarios para ello estan perfectamente
organizados.

hitp:
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www.enat o haciendo clic aqui

Una cuestion importante es que al implicar a todas las
etapas de los andlisis que realizamos, incluidas las previas
denominadas “Fase Preanalitica” hace necesario que todo
el personal del laboratorio se implique en alcanzar este
nivel de eficiencia con responsabilidad. Esto nos hace sentir
especialmente orgullosos del reconocimiento logrado. Pero
esto ademas es extensible también a las familias de pacientes
que con una adecuada toma de muestras en casa también



EL LABORATORIO DE METABOLOPATIAS RECIBE LA ACREDITACION DE CALIDAD DE ENAC SEGUN

LA NORMA UNE-EN 1SO 15189

contribuyen a que sus resultados sean 6ptimos.

Un aspecto importante de la Acreditacion es que este proceso
se realiza de acuerdo con unas recomendaciones recogidas a
nivel internacional en una “Norma de Calidad”. En el caso de
los Laboratorios Clinicos esta norma es la ISO 15189 y todos
los laboratorios publicos o privados grandes o pequeios que
quieran alcanzar este reconocimiento debemos cumplirla.

Otro aspecto importante es el denominado “Alcance de la
Acreditacion” y es un documento técnico donde se recoge
con detalle que procedimientos y que metabolitos han sido
juzgados y, por tanto, cuando se emitan informes con sus
resultados pueden llevar el anagrama correspondiente que es
reconocido internacionalmente como un “sello de calidad”

A partir de ahora sera necesario pasar cada aio una Auditoria
Externa que permita renovarla, y ese sera el momento de
plantear la ampliacion e incluir nuevos procedimientos.

El alcance actual abarca: Cribado Neonatal en todas sus
facetas de organizacion, manejo de muestras de sangre y orina
en papel para su analisis y posterior emision de informes,
analisis de Aminoacidos y Creatinina por Espectrometria de
Masas en sangre y orina, analisis de Acilcarnitinas en sangre,
determinacion de Biotinidasa por colorimetria, determinacion
de Tirotropina (TSH) y Tripsina Inmunoreactiva (IRT) por
Inmunofluorimetria.

El Laboratorio de Metabolopatias del Hospital Clinico
Universitario de Santiago participa desde hace bastantes
aflos en muchos de los Programas de Control de Calidad que
organizan diferentes entidades internacionales como el CDC
de Atlanta en Estados Unidos, el UK NEQAS y el ERNDIM en
Europa o AECNE de Espana. Pero en este caso, fue necesario
organizar un Programa Interlaboratorio especifico que
permite incluir parametros poco comunes o que solo unos
pocos laboratorios en el mundo realizan. Durante este afio
hemos comenzado con este intercambio de muestras entre
seis laboratorios de Espaiia, Italia y Portugal.

Estamos pues, de enhorabuena pero somos conscientes de que
esto es solo el principio y de que en el futuro tendremos que
tratar de que toda nuestra actividad esté incluida en el alcance
acreditado. Sin duda, un gran reto.

Debemos estar satisfechos pero también estamos agradecidos
a todo el personal del laboratorio, a la Unidad de Diagnéstico
y Tratamiento del CHUS, que dia a dia con su Directora
la Dra. M* Luz Couce a la cabeza nos motiva y nos lleva a
buscar metas mads altas y la excelencia en nuestro trabajo, y
por supuesto a la Gerencia de Gestion Integrada de Santiago
por su apoyo decidido y materializado en este caso concreto
a través de la Subdirectora de Calidad y Atencidn al Paciente,
Dra. Estrella Lopez-Pardo.

La doctora M* Luz Couce, centro, junto a la gerente Eloina Nufiez, y personal del Laboratorio de Metabolopatias del CHUS



ACTIVIDAD
CONVIVENCIA DE FAMILIAS

Monterroso

a jornada de Convivencia de familias PKU y OTM ga-
Lllegas, que tradicionalmente se celebra en verano, este

afio 2017 tuvo lugar el domingo 9 de Julio en el Area
Recreativa “A Peneda” de Monterroso (Lugo).

Las familias iban llegando al punto de encuentro en esta area,
donde ya estaba dispuesta la carpa con mesas para albergar la
zona donde comer y compartir los distintos platos preparados
por cada familia.

Tuvimos un dia estupendo, con buena temperatura para comer
al aire libre y disfrutar de una sobremesa armoniosa. Tras la
comida, los mas pequefios compartieron juegos y diversion en
las amplias zonas del Area.

En esta ocasion tuvo lugar el Tercer Memorial en recuerdo de
nuestro anterior presidente D. Manuel Varela Vivero. Se realizd
la entrega de una insignia a su hijo Pablo y se interpretaron
unas partituras a clarinete en su honor y en el de su viuda e
hijos.

La intérprete fue Maria Rodriguez que tocéd Concierto de
Rimsky Korsakov con el aplauso de todos los asistentes.
Con este acto se puso de manifiesto nuestro reconocimiento
y agradecimiento a su incasable labor como presidente de
nuestra Asociacion de 1990 a 2014.
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ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

Esta reunién de familias permitié a mayores y pequefios
disfrutar de una comida al aire libre y de las instalaciones de
esta area con piscinas. En definitiva, fue una oportunidad para
los nifios y padres de reencontrarse, compartir impresiones y
poder hablar de sus realidades.

Cada jornada de este tipo es una experiencia vivencial que
hace disfrutar a toda la familia con tiempo para conocerse,
compartir y divertirse a la vez. De esta forma, se pretende
conseguir una plena convivencia, estrechar la relacion entre
los asistentes y promover el establecimiento de una red de
apoyo entre las familias.
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NOVEDADES EN EL TRATAMIENTO DIETETICO'Y'FARMACOLOGICO DE LA FENILCETONURIA

Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades Metabélicas Congénitas del Hospital Clinico Universitario de Santiago

1 tratamiento dietético actual de la fenilcetonuria, ba-

sado en la restriccion dietética de fenilalalanina y en

el empleo de féormulas de aminoacidos libres de feni-
lalanina, supuso un cambio radical en el prondstico de esta
enfermedad, previendo la discapacidad cognitiva ligada a esta
patologia en pacientes tratados precozmente, sin embargo, la
adherencia a este tipo de dieta es todavia dificil, pese a la me-
jora de palatilidad de las férmulas especiales y a las nuevas
presentaciones liquidas o en gel que facilitan el cumplimiento
en pacientes mayores. La menor adherencia dietética, que se
incrementa a partir de la adolescencia, cobra especial relevan-
cia al haberse puesto de manifiesto que ésta se relaciona direc-
tamente con la funcionalidad ejecutiva y cognitiva y con las
manifestaciones psiquiatricas.

En los ultimos afios se ha llevado a cabo un intenso esfuerzo
para mejorar el tratamiento dietético y farmacolédgico
de la fenilcetonuria, centrado fundamentalmente en el
glicomacropéptido (GMP) y en la fenilalanina amonio liasa.

Typical amino acid-based protein substitutes
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Glicomacropéptido

El glicomacropéptido es una proteina derivada del suero
del queso naturalmente baja en fenilalanina. El GMP,
suplementado con arginina, histidina, leucina, tirosina y
triptéfano, (aminodcidos esenciales en la fenilcetonuria PKU
y presentes en cantidad limitada en el GMP) puede ser util en
dietas restringidas en fenilalanina, mejorando, de acuerdo con
los estudios, la palatilidad de las férmulas que lo contienen
cuando se comparan con las férmulas de aminodcidos
usadas habitualmente, lo que puede contribuir a un mejor
seguimiento dietético.
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El GMP tiene propiedades prebidticas, mejora la tolerancia
digestiva, parece disminuir la sensaciéon de hambre, parece
disminuir la excrecion renal de calcio y magnesio, pudiendo
disminuir el riesgo de osteopenia, y ha demostrado ser una
opcion segura en estudios a corto plazo en el control de los
niveles de fenilalanina en sangre, si bien algunos estudios
indican que el consumo de productos dietéticos especiales es
mayor en pacientes tratados con féormulas con GMP respecto
a los tratados con las féormulas de aminoacidos usuales.

De acuerdo alos resultados de un estudio portugués en adultos
del afio 2017, el estado nutricional y la evolucion ponderal fue
similar en dos grupos de pacientes tratados con férmulas de
aminodcidos exentos de Phe y con férmulas conteniendo GMP
respectivamente, sin embargo, se observo un incremento de
los niveles de tirosina en los pacientes que recibian GMP que
debe ser estudiado con mayor profundidad.

Se ha propuesto, en base a estudios animales, que pueda tener
también propiedades antiinflamatorias, sin embargo este
efecto en humanos y su seguridad y eficacia a largo plazo atin
debe ser bien establecido.

Actualmente en Europa sélo estd comercializado en Portugal.

Terapia enzimatica

Se ha probado en modelos animales la inyeccién de proteinas
de fusién formadas por la fenilalanina hidrolasa (PAH) unida
a otra proteina cuya funcién es dirigir la enzima al higado
observandose una reduccion de los niveles de fenilalanina
de forma transitoria durante varias horas. Desde el punto
de vista practico, al ser necesarias varias inyecciones al dia,
actualmente no representa una alternativa clinica util.

Fenilalanina amonio liasa

Dada la inestabilidad de la enzima fenilalanina hidroxilasa,
cuyo defecto causa la fenilcetonuria, otralinea de investigacion
se dirige a la administracién de otra enzima de degradacion
de la fenilalanina de mayor estabilidad presente en plantas
y levaduras: la fenilalanina amonio liasa (PAL). Esta enzima
recombinante transforma la fenilalanina en amonio y acido
transcinamico que son eliminados por orina.

Supone una opcién prometedora de tratamiento ya que la
respuesta no depende del genotipo del paciente como en el
caso del sapropterina (Kuvan®) pero, a diferencia de éste, es un
tratamiento que debe administrarse de forma inyectable, por
via endovenosa, de forma periddica al igual que el tratamiento
enzimatico de otras enfermedades metabolicas.

Al tratarse de una proteina extrana al organismo existe el
riesgo de que el paciente acabe desarrollando una reaccién
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inmunoldgica frente a la misma, por lo que existen estudios

encaminados a disminuir su inmunogenicidad. Se han JRS— %ﬁ [k ]
presentado los resultados de dos estudios en fase III (PRISM-I it P P g Vi kematien sy

y PRISM-II) de una de las patentes para este tratamiento 17 @, p—

enzimatico sustitutivo (Pegvaliase®), que adiciona a la enzima fenilcetsto T

polietilenglicol (PEG) para disminuir su inmunogenicidad y e " ||

mejorar su estabilidad y que ha sido probada en >350 adultos. l P ensima fenlalanina pidroxiasa
Estos estudios demuestran que es una opcién eficaz en adultos e Pl Fentatni smonio 2z2
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en relacién con los controles, sin embargo no estd exenta 5

de efectos secundarios, aunque se acepta que su perfil de
seguridad es aceptable en la mayoria de pacientes. Los efectos
secundarios son mas frecuentes en los seis primeros meses
de tratamiento, en su mayoria de caracter leve-moderado:
dolores articulares (70% de los pacientes tratados), reacciones
locales y enrojecimiento en el punto de inyeccion (62,9 y 47% e ; P
respectivamente) y cefalea (49%), si bien, se han comunicado : ‘ 2017,121: 289-296)

un 3,8% de casos de reaccion anafilactica.

Adaptado de Al Hafid N and Christodoulou J. Trans| Pediatr
2015;4(4):304-317

Fenilalanina hidroxilasa

Nuevos estudios buscan desarrollar sistemas de liberacion
de la enzima recombinante que permitan que se pueda
administrar por via oral, sin ser degradada a nivel intestinal.

Terapia génica

En esta terapia un gen PAH funcional recombinante es
transferido al higado, dado que la mayor actividad enzimatica
delafenilalanina hidroxilasa selleva a cabo fundamentalmente
en el higado, con el objetivo de sustituir el gen alterado por
uno funcionante. Se han probado diversos vectores virales
y no virales para dicha transferencia en modelos animales
y celulares. En vectores virales hasta el momento se ha
conseguido reduccién de los niveles de fenilalanina por un
periodo limitado (10-20 meses), con una respuesta diferente
segun el sexo seglin algun estudio en ratones (menor en
hembras) y una atenuaciéon de la hipopigmentaciéon. Los
vectores no virales tienen la ventaja de que no hay limitacion
de tamafio del material genético a transferir, sin embargo
su eficacia se ve limitada por una baja tasa de transferencia
genética.

Actualmente es necesario profundizar en la busqueda de
vectores mas estables y robustos y la posibilidad de que sean
necesarias terapias dependiendo del sexo puede aumentar la
complejidad de dichas terapias.

A modo de resumen, a corto plazo algunas de las terapias
referidas seran una realidad para el tratamiento de los
pacientes con fenilcetonuria, contribuyendo a ampliar el
abanico de opciones terapéuticas para esta patologia y de
forma previsible ayudando a mejorar su pronéstico evolutivo
y la adherencia al tratamiento.

M? José Camba Garea
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ACTIVIDAD

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

CARRERA SOLIDARIA CON ASFEGA
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' =

CARREIRA BENEFICA A FAVOR DE ASFEGA
CATEGORIA MENORES E ABSOLUTA A
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WWW CHAMPIONCHIPNORTE.COM
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IPREMIOSIERIMETALICO; 1 —
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1 16 de Septiembre la Asociaciéon Deportiva Monda-

riz organizo, en colaboraciéon con el Ayuntamiento de

Mondariz, la TERCERA CARRERA POPULAR DE
MONDARIZ. Por segundo afio consecutivo esta edicién ha
sido una carrera benéfica a favor de ASFEGA destinandose
parte de lo recaudado con las inscripciones de los participan-
tes a colaborar con nuestra Asociacion.

Para participar habia distintas categorias desde menores
(dividida en: cadete, infantil, alevin, benjamin, prebenjamin,
pitufos y chupetes) hasta adultos.

La carrera absoluta tuvo un recorrido de siete kilometros que
se realiz6 con una parte urbana por las calles de la villa y con
otra parte por la senda del rio Tea, estando la meta en el centro
de Mondariz.

La sobresaliente acogida de esta iniciativa hizo que un afo
mas se lograse un récord de participaciéon con cerca de
cuatrocientos inscritos entre todas las categorias, haciendo
que ésta sea una carrera de las mas deseadas por los atletas
mas conocidos y emblematicos de la zona.

También varios socios y socias de ASFEGA se desplazaron
para participar en esta competicién y recorrer las calles y
senderos de Mondariz.

Se dio una jornada festiva para el deporte con esta actividad
de ocio solidario dirigida a todos los publicos con espiritu
altruista y ganas de pasar una tarde entretenida . Se fomenta asi

\(THE

w

Asociacion Deportiva Mondariz
11l CARRERA POPULAR

i

el caracter social del deporte mediante la practica de ejercicio
por parte de mayores y pequeiios, a la vez que se ayuda a una
buena causa.

El dia fue soleado, lo que fue un reclamo para el ptublico que
se dio cita en gran numero por las calles de Mondariz y animé
a todos los atletas, especialmente a los mas pequenos.
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CARRERA SOLIDARIA CON ASFEGA

El presidente de ASFEGA, Modesto Rodriguez, junto con
su hija Maria tuvieron el honor de colaborar en el reparto
de premios, haciendo entrega de varios de los trofeos a los
corredores ganadores en las distintas categorias.

El ganador de la prueba en categoria absoluta fue el atleta
Akka Essaadaoui del equipo S. G. Pontevedra empleando
un tiempo de 0:22:37 en este recorrido de 7 kildmetros. En
féminas en esta misma categoria la ganadora fue Sandra

2z

Asociacion Deportiva Mondariz
1Il CARRERA POPULAR
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Asociacién Deportiva Mondariz:
Il CARRERA POPULAR b

-

Mosquera Losada del equipo Adas-Proinor con un tiempo
de 0:26:24. Una de nuestras socias mas jovenes Lucia Casal
Barral resulté premiada en la categoria benjamin, recibiendo
su trofeo con gran alegria de manos de Modesto.

Desde ASFEGA queremos expresar nuestro agradecimiento
a los organizadores de esta carrera popular, especialmente a
los miembros de la Asociacion Deportiva de Mondariz por
su esfuerzo y por contar con nosotros como beneficiarios
de esta carrera solidiaria. También queremos hacer un
reconocimiento a todos los voluntarios, a Proteccion Civil,
al Ayuntamiento de Mondariz, a todos los patrocinadores y a
todos los participantes.
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PAPEL DE LA MONITORIZACION CONTINUA DE GLUCOSA EN EL TRATAMIENTO NUTRICIONAL DE LA

GLUCOGENOSIS

Unidad de Nutricién Clinica y Dietética, Servicio de Endocrinologia y Nutr

Enfermedades Metabélicas Hereditarias. Santiago de Compostela

6n. Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de

as glucogenosis, o enfermedades/trastornos por acumu-

laciéon del glucégeno (GSD, Glycogen Storage Disease)

son un grupo de trastornos hereditarios que afectan al
metabolismo del glucogeno y a los niveles de la glucosa en
sangre.

Las diferentes formas de la enfermedad se clasifican por
numeros de acuerdo con el orden cronoldgico en el que se
identificaron los correspondientes defectos enzimaticos (GSD
0, I, III, IV, VI, IX y sindrome de Fanconi Bickel).

El tratamiento dietético en el manejo de estas enfermedades
es fundamental y estd dirigido a mantener la glucemia
dentro de rangos de normalidad, prevenir la hipoglucemia
y las complicaciones a largo plazo, mejorar las alteraciones
bioquimicas secundarias y lograr un crecimiento normal. La
intervencion dietética varia segin distintas circunstancias y el
momento evolutivo, incluso en personas con el mismo tipo de
glucogenosis. La frecuencia de ingestas depende de la cantidad
y el tipo de carbohidratos consumidos (azticares simples v
carbohidratos complejos v almidén de maiz sin cocer) y de
la tolerancia al ayuno de los pacientes. La evaluacion regular
tanto de la ingesta dietética como de la bioquimica es esencial
para optimizar el tratamiento.

Los requerimientos de glucosa disminuyen con la edad y
también son menores durante la noche.

Se utilizan 2 estrategias para evitar la hipoglucemia:

1.- Realizar comidas frecuentes, cada 2-4 horas, ricas en
hidratos de carbono de absorcién lenta a lo largo del dia (5-6
tomas diarias).

2.- Infusién nocturna de una fuente de glucosa a través de
sonda nasogastrica o bien la toma de almidén crudo de maiz
(Maizena®) o almidén de maiz modificado (Glycosade®).

Se recomienda la realizaciéon de comidas ricas en hidratos
de carbono complejos de absorcion lenta: arroz, pastas,
legumbres, avena...y limitar la ingesta de alimentos ricos
en carbohidratos de absorcion rapida: galactosa, fructosa y
sacarosa.

Cada vez hay mas pruebas de que los episodios recurrentes de
hipoglucemia y los niveles de lactato cronicamente elevados
pueden contribuir a la formacién de adenomas hepaticos y
que la obtencion de un buen control metabdlico puede ayudar
a prevenir las complicaciones a largo plazo en pacientes con
glucogenosis tipo I. Los episodios de hipoglucemia ocurren
generalmente después de las comidas y durante la noche. Para
prevenirlos es necesario el aporte continuo de una fuente
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dietética de glucosa como el almidén crudo de maiz (Maizena®)
o almidén de maiz modificado (Glycosade °), tal como se
comentd previamente. Si la hipoglucemia es prolongada y no
tratada, puede provocar dafio neuroldgico grave e irreversible.
El tnico medio para prevenir la hipoglucemia y suprimir los
trastornos metabolicos secundarios es asegurar la ingesta
regular de carbohidratos.

Las glucogenosis se controlan en la mayoria de los casos
mediante regimenes dietéticos estrictos, existiendo un riesgo
tanto por exceso como por defecto de aporte de hidratos de
carbono. Para el control de los niveles de glucemia, se suelen
utilizar mediciones de glucemia capilar (realizadas con un
glucémetro), como practica clinica habitual.

Los sistemas de monitorizacién continua de glucosa (MCG)
se empezaron a utilizar en la década de los 90, siendo su uso
predominante en el tratamiento y manejo de la diabetes. La
ventaja de esta técnica es que ayuda a identificar con mayor
precision los patrones individuales de glucosa y valta la
frecuencia y el momento de la hipoglucemia asintomitica.

A diferencia de los medidores de glucemia capilar, los cuales
nos dan informacién de forma puntual, la MCG aporta
informacién de un periodo de tiempo, e incluso sobre el valor
en “tiempo real’, la velocidad y tendencia de la glucosa. La
incapacidad de detectar fluctuaciones glucémicas es otra de
las limitaciones de las tradicionales glucemias capilares.

La monitorizacion continua de glucosa se basa en un sensor
que se introduce en el tejido subcutdneo (en el abdomen,
evitando zona umbilical) para ponerse en contacto con el
liquido intersticial y un receptor que almacena y/o transmite
los datos obtenidos. El sistema realiza mediciones de glucemia
intersticial cada 10 segundos, y calcula la media de intervalos
de 5 minutos y lo registra, lo que supone 288 datos en 24
horas. La duracién media de cada monitorizacién es variable
dependiendo del modelo (7-14 dias).

La MCG proporciona informacién que ayuda a comprender
mejor las alteraciones del metabolismo de la glucosa.
Actualmente estd reconocida como una buena herramienta
para identificar excursiones glucémicas en pacientes con
diabetes. Sin embargo, son pocos los datos disponibles en
relacion a la MCG en pacientes con glucogenosis.

Es un procedimiento sencillo, que se realiza de forma
ambulatoria sin necesidad de hospitalizacion (ademas, el
ambiente hospitalario no refleja las condiciones de la vida
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real), los pacientes presentan muy buena adherencia y no se
suelen presentar efectos/eventos adversos

Enla grafica que aparece al final del articulo se muestra el perfil
glucémico de un dia de una paciente con glucogenosis tipo
Ia, donde se observan frecuentes episodios de hipoglucemias
(circulo rojo), y especialmente prolongados en el periodo
nocturno.

Podemos concluir por lo tanto que la MCG es una herramienta
segura y util que puede ayudar a:

1.- Identificar periodos de hipoglucemias e hiperglucemias
2.- Conocer el perfil glucémico (especialmente el nocturno)
para poder valorar la eficacia del tratamiento dietético, asi
como realizar ajustes en el mismo

3.- Determinar con precision los tiempos de tolerancia.

Seria interesante el poder establecer un protocolo que incluya
la MCG como practica clinica habitual en la evaluacién y
seguimiento de los pacientes que presentan glucogenosis
(especialmente cuando hay dudas en su manejo).
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ACTIVIDAD
XXVI CONVIVENCIA ENFERMEDADES METABOLICAS

n afio mas, la Asociacion Fenil-
l l cetonurica y OTM de Galicia
— ASFEGA con la colaboracion
de la Xunta de Galicia organizé la XXVI
Convivencia de Enfermedades Metabo-
licas. Tuvo lugar los dias 22, 23 y 24 de
Septiembre de 2017 en la Residencia de
Tiempo Libre de Panxén (Nigran) en
la provincia de Pontevedra. Es esta una
convivencia de familias metabolicas ga-
llegas que se organiza anualmente para
fomentar las relaciones interfamiliares, a
la vez que se da una labor didactica con
conferencias, charlas y mesas redondas
por parte de expertos en estas metabo-
lopatias.

El sabado la inauguracion de la
Convivencia corri6 a cargo de D.
Jesis Vazquez Almuina, Conselleiro
de Sanidad de la Xunta de Galicia.
En su discurso destaco el avance en la
investigacion biomédica, que se debe de
seguir potenciando, y la importancia de
todas las unidades y centros destinados
a mejorar la calidad de vida de los que
sufren estas enfermedades y a reducir
los obstaculos presentes y futuros con
los que se puedan encontrar.

Tras este acto, dieron comienzo las
distintas mesas redondas y ponencias
impartidas por varios miembros
del equipo médico del Complejo
Hospitalario Universitario de Santiago
de Compostela. Este afio se centraron
en cinco bloques tematicos:

« EL PACIENTE ADULTO CON
ENFERMEDAD METABOLICA éQUE
DEBEMOS VALORAR? moderado por
la Dra. M.2 José de Castro, con:

- Metabolismo mineral éseo en el
paciente adulto: precauciones y riesgos,
a cargo del Dr. Alvaro Hermida
Ameijeira.

-Metabolismo de aztcares en el paciente

adulto: precauciones y riesgos, a cargo
del Dr. Miguel A. Martinez Olmos.

+PACIENTE PKU EN EL EMBARAZO.
SEGUIMIENTO. ASPECTOS

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

s 2013 )

ACTUALES, ponencia expuesta por la
Dra. M.? Luz Couce Pico.

«DISCAPACIDAD Y DEPENDENCIA
EN PACIENTES CON ENFERME-
DADES METABOLICAS HEREDI-
TARIAS, moderado por la Dra. Paula
Sanchez Pintos y con la intervencién de
Aitor Calero presidente de la FEEMH
y de Modesto Rodriguez presidente de
ASFEGA.

o DIETAS MUY RESTRICTIVAS.
COMO CONSEGUIR LA ADHEREN-
CIA, ponencia expuesta por la dietista
M.2 José Camba Garea.

« ACREDITACION DEL LABORATO-
RIO DE METABOLOPATIAS (Norma
ISO 89) UN PASO HACIA DELANTE
Y UN RECONOCIMIENTO, expo-
sicién realizada por la bioquimica de
la UdyTEMC del CHUS M.* Dolores
Boveda.

Todos los ponentes estuvieron brillantes
y geniales con unas ponencias de calidad
y muy bien estructuradas, y acertadas
en cuanto a la elecciéon de los temas.
Asi mismo, en este tipo de convivencias
se fomenta el debate e través de la
creacion de espacios para el intercambio
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de impresiones, conocimientos y
experiencias, lo cual resulta muy
enriquecedor.

La clausura de esta mafiana de ponencias
corrié a cargo de la Directora General
de Familia, Infancia y Dinamizacién
Demografica de la Xunta de Galicia,
D* Amparo Gonzalez Méndez, que
reiterd que es fundamental concienciar
y sensibilizar al conjunto de la sociedad
sobre las enfermedades metabdlicas
hereditarias.

En la jornada de tarde se organiz6 un
taller “Merienda con Nutricia” con
la dietista M.* José Camba Garea y
representantes de la marca Nutricia,
Filipa Varela y Lucia Castro. Aqui
pudimos tomar nota de buenos
consejos de meriendas adaptadas a
la alimentaciéon baja en proteinas,
degustacion de variedad de zumos y
smoothies con frutas y verduras, asi
como trucos e ideas muy dtiles para
este tipo de cocina metabdlica.

A continuacién, Dolores Blasco Madrid
de Alecardn Metabolicos, nos habld de
la elaboracion de dietas metabdlicas con
la presentaciéon de diversos productos
bajos en proteinas (hamburguesas,
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empanadillas, salchichas, croquetas,...) que esta empresa de
Albacete produce y distribuye congelados.

El domingo se destiné a reuniones de los asociados: en primer
lugar una reunioén de jévenes PKU y OTM, y en segundo lugar
una reunion de padres y madres donde se trataron diversos
temas de interés para la Asociacion.

La XXVI Convivencia de Enfermedades Metabdlicas de
ASFEGA result6 muy positiva contando con una elevada
asistencia y consiguiéndose un punto de encuentro que

permite a las familias PKU y OTM de distintos lugares de
Galicia contactar entre si de forma directa, intercambiando
impresiones y experiencias. La informacion y el asesoramiento
son pautas importantes que las familias deben tener en cuenta
alahora de ayudar no sélo al paciente sino a toda la estructura
familiar implicada. Por ello, es importante la asistencia a este
tipo de convivencias y desde estas paginas animamos a que
todas las familias asistan a la convivencia del préximo ano que
serd ya la edicién numero veintisiete.
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MAMAS SOLIDARIAS

Este afo tuvimos una agradable sorpresa en esta XXVI
Convivencia de Enfermedades Metabolicas porque un grupo Solo hago esto para desearos lo mejor de cada dia.

de Mamas Solidarias hizo una donacién a ASFEGA. Sé que lo peor es estar enfermo en una noche fria.
Pero no eres diferente, eres especial con tu metabolopatia .
A lo largo del afio estas mamas junto con sus hijos e hijas No tienes que sentirte solo si tu doctor es tu guia.
realizaron broches y jabones artesanales que después fueron No tienes que ser diferente entre OTM o PKU
vendiendo; todo lo recaudado lo entregaron en este dia para si destacas igual con tu propia virtud.

nuestra Asociacion en un bonito gesto de solidaridad. Y has de ver esto como una suerte nunca como una cruz.
En la cual, tu eres la estrella que despega, pero nunca solo,

La hora de la entrega fue un momento muy emotivo porque siempre con ASFEGA.

los mas jovenes dedicaron unas hermosas palabras al equipo Y bueno que queréis que os diga, la suerte no es sufrir,

médico que los atiende e incluso se atrevieron con un rap, es vivir con una sonrisa esta gran vida.

poniendo en valor su trabajo y agradeciéndoles su dedicacion. Y ponte las pilas, que ésta se puede ir en dos dias.
No seas tonto y nunca pierdas la inocencia.
i xia, Ivan, , Miri o te olvides que nadie nace con experiencia.
Damos las gracias a Uxia, Ivan, Alberto, Mirian y Noa por sus No te olvides q d )

palabras y a todas las mamas solidarias por su trabajo y su Y demos las gracias a los médicos por siempre ayudarnos
aportacion a ASFEGA. Muchas gracias. con su sabiduria y ciencia.
En esta vida hay gente que sus suefios no se los cree,
pero aunque lo veas dificil puedes conseguir a tu bebé.
Y bueno sdlo sé que esta vida es la mejor,
y al final de todo vemos que yo y mis compaiieros,
uno a uno, ya nos vamos haciendo mds mayores.
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se necesutas axuda

ESCOITAMOSTE

Se tes menos de 18 anos e necesitas axuda, alguén te trata mal
ou queres falar dos teus problemas, chama ao teléfono 116 111

Chamanos tamén se sospeitas que algunha nena ou neno pode
estar a ser maltratado ou non esta ben atendido.

XA XUNTA
4 ¢| DE GALICIA
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ARTICU1O ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

TENGO UN ERROR CONGENITO DEL METABOLISMO Y ESTOY SANO.
El conocimiento es un arma cargada de salud, esperanza y futuro.

Catedrdtico de Pediatria. Profesor Emérito de la USC

Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades Metabélicas Congénitas del CHUS. Santingo de Compostela

A las personas, nifios, adolescentes y
adultos con un trastorno congénito del
metabolismo

J. Maria Fraga Bermidez

oy arecoger y adaptar libremen-

te retazos de dos o tres historias

de personas con un error congé-
nito del metabolismo (ecm) y con una
enfermedad metabolica que podria ser
considerada rara en algunos paises. No
es la de ninguno de los miembros de
ASFEGA, porque cada uno tenemos
nuestra propia y personal historia. Pero,
seguramente, encontraremos puntos co-
munes y alguno de ellos nos puede ser
util y hasta nos puede ayudar a resolver
situaciones semejantes o equivalentes.

PRIMERA HISTORIA

La primera historia procede de una
astronoma y experta en tecnologias
complejas cuando estaba trabajando para
la NASA en Hawdi, en donde sigue. Se
gradud en Astrofisica en la Universidad
de Los Angeles en California, en la
UCLA vy se doctord en Astronomia en la
Universidad estatal de Nueva York. En
aquellos afos ella decia que creia que era
la primera persona en el mundo que con
una Fenilcetonuria (PKU) obtenia un
doctorado. Y exclamaba: “{Estoy segura
de que habrd muchos, muchos mas
jovenes y adultos PKU que obtendran

grados universitarios avanzados en el
futuro!” De sus trabajos cuenta “Mi
investigacion agregara informacion
sobre el entorno en el que se forman las
estrellas y como el material en un disco
protoplanetario evoluciona para formar
sistemas solares como en el que vivimos

7.

hoy en dia”

De sus comentarios sobre su experiencia
vital como mujer con una Fenilcetonuria,
extraigo algunos retazos. Ella dice:

Crecer con una PKU no es facil. Estaria
mintiendo si dijera que lo fue. Sin
embargo cuando pienso profundamente
en ello, creo y estoy segura de que la PKU
no es mas que un inconveniente dietético.
Mi consejo para los adolescentes con
PKU es jmantener la dieta a toda
costa! Los anos de la adolescencia son
los mas dificiles para una persona
con PKU. Tienes mas libertad en la
toma de decisiones que nunca antes,
y estaras mas tentado a comer una
comida prohibida para “encajar” con
tus amigos. Ser un adolescente es lo
suficientemente duro como es, no vale
la pena complicar atin mas tu vida al
salir de la dieta y tener altos niveles de
sangre que te nublan el juicio y dafian
tu salud. Mantener mi dieta es mi unica
opcién. Sin embargo, vivir con PKU es
algo a lo que estoy acostumbrada. El
aspecto mds desafiante de la dieta para
mi ha sido resistir la tentacién de comer
alimentos ricos en fenilalanina que
he probado antes. A veces me gustaria
poder comer pizza u otros alimentos
ricos en fenilalanina, que no puedo
tomar. No los tomo porque valoro mi
salud y mi bienestar por encima de estos
antojos efimeros.

Cuando fui adolescente y cuando
estaba en la universidad mi control fue
a veces algo erratico. Nunca dejé de
seguir la dieta, porque siempre bebia
mi féormula, pero a veces era liberal con
lo que comia. A veces me pasaba. Ya

25
—

no hago esto. He descubierto que los
pocos minutos de placer que resultan de
comer la comida prohibida no superan
la sensaciéon de culpabilidad que me
consume después. Mas importante
aun, siempre puedo decir cuando he
hecho trampa en la dieta porque una
sensacion de cansancio y o de apatia se
apoderan de mi cuando mis niveles de
sangre suben demasiado a consecuencia
de la transgresion de la dieta. Mantener
la dieta baja en fenilalanina es la llave
para mantenerse sano.

Recuerdo las fiestas de cumpleaios en
las que mi madre preparaba fondues de
verduras, pimientos rellenos, arroz frito,
verduras fritas (tempura), pequefias
bolas de masa japonesa especial (gyoza),
etc. etc. Mis padres y mi entorno me
ensefiaron muy bien que aprendiera lo
que podia comer y lo que no. Cuando
era pequefia tuve dificultades con la
dieta.Fue muy dificil enfrentarme a
la tentacion de tener alimentos ricos
en proteinas y no poder comerlos, o
picotearlos. Me hicieron ver que la
dieta era para mi propio bien y que si
comia alimentos que no debia estaba
danando mi salud. Me costd semanas,
pero dejé de comer a hurtadillas y pasé
a experimentar con alimentos que si me
podia permitir.

Cuando tengo tiempo libre, me
gusta ver peliculas, ir a conciertos y
eventos deportivos, y pasar el rato con
amigos. También disfruto patinando y
jugando al squash. Soy miembro de un
club de salud local y ahora nado 3-5
kilometros por semana. También amo
a los animales. Siempre me acurruco y
acaricio a mi gato y tengo y cuido dos
acuarios de agua dulce. Heredé el talento
artistico de mi madre, asi que disfruto
de la acuarela, el macramé y la joyeria.
Ademas, me encanta tener y cuidar una
amplia variedad de plantas de interior,
hierbas y, a veces, frutas y verduras...
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Hago mis controles de fenilalanina en
sangre periddicamente y siempre asisto
a los picnics y fiestas PKU que organiza
el Centro porque creo que la interaccién
con la comunidad local de PKU es muy
importante y especialmente quiero
mostrar un buen ejemplo y ayudar a los
nuevos padres de bebés con PKU que no
estan seguros del futuro de sus hijos.

Actualmente tomo siempre mis
preparados  dietéticos  libres  de
fenilalanina en alguna de sus formas
de preparaciéon, y probablemente
como alimentos similares a otras
personas con PKU. Como muchas
frutas y verduras; melocotones, pifia,
pepinillos y zanahorias estan entre mis
favoritos. Para las comidas, suelo comer
cantidades limitadas de pasta, arroz,
maiz o patatas con muchos vegetales y
salsas afiadidos para hacer una comida
completa. Ultimamente, mi comida
favorita para el desayuno son krispies
de arroz. Realmente me gusta cocinar
un popurri de verduras que consiste
en champifones laminados, aceitunas
y pimientos verdes, cebollas y tomates
picados. Salteo las verduras juntas en
un poco de mantequilla o aceite y las
guardo en un recipiente tupperware en el
refrigerador. Los uso también para viajar,
lo que tengo que hacer constantemente.
Esta combinacion particular de verduras
es muy versatil y se puede comer con
salsa italiana o mexicana y una seleccién
de pasta, arroz o incluso sobre pan
(una especie de pizza personal).

Nunca tuve dificultades con otras
personas cuando lidiaba con mi dieta.
Siempre supe lo que podia o no podia
comer y nunca nadie intent6 obligarme
a comer nada ni a molestarme porque
comia diferente a otras personas. La
mayoria de las personas que conocen mi
PKU me han apoyado y me han ayudado
mucho. Mis amigos han sido bastante
indiferentes a mi PKU. El hecho de que
no puedo comer lo mismo que algunas
personas no les impide ser mis amigos,
y cuando todos salimos a cenar juntos,
siempre hacen un esfuerzo por elegir un
restaurante que tenga selecciones que yo
pueda comer.

Mi visién general de la vida es que puedo
hacer absolutamente cualquier cosa si
me lo propongo. Ese pensamiento se
aplica a la gestion de mi PKU, asi como
ami vida. Ya sea que se trate de mi PKU
o de las tensiones de la vida, creo que
puedo lograr cualquier cosa si creo en
mi misma. Creo que esta es una gran
filosofia para todos los aspectos de la
vida y para todos. Una persona nunca
debe pensar que no puede hacer algo
simplemente porque no puede comer
lo mismo que otras personas, porque le
han dicho que no son tan inteligentes o
simpdticos como otras personas, porque
son mujeres o cualquier otra razén. Una
persona sdlo debe concluir que no puede
lograr algo después de haber hecho un
valiente esfuerzo para hacerlo.

Vivir con una PKU tiene aspectos
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positivos y negativos. La dieta requiere
planificar todo para comer antes de
tiempo, lo que, por supuesto, hace que
viajar y comer en restaurantes sea muy
dificil. Por otro lado, esta el conseguir
los alimentos bajos en fenilalanina y
tenerlos siempre disponibles. En el lado
positivo, si se incorporan una variedad
de frutas y verduras, la dieta de PKU es
inherentemente baja en grasa y bastante
saludable. La mayor parte de mi dieta
consiste en frutas, verduras y pasta, y mi
principal fuente de colesterol proviene
de la mantequilla que como en la pasta.
Me imagino que probablemente haya
muy pocas personas con PKU que
sufran niveles altos de colesterol. Otro
aspecto positivo de la PKU es que el
nivel de autocontrol que uno necesita
desarrollar con la dieta se traslada
a otros aspectos de la vida. Siento
sinceramente que la PKU me ha hecho
ser mds autodisciplinada.

Mi principal consejo para los padres de
nifios con PKU es que traten de no hacer
que la PKU sea un gran problema o una
cuestion central en la vida del nifo.
Lo que comes no esta ni remotamente
cerca de ser el aspecto mas importante
de la vida. Creo que los padres deben
involucrar a sus hijos en deportes y
otras actividades extracurriculares a
una edad muy temprana para ayudarles
a darse cuenta de que lo que comen
no determina quienes son. Al mismo
tiempo, también es necesario que el
nifo comprenda la importancia de
la dieta para su salud y desarrollo.
Haga que el nifio sepa qué alimentos
puede o no puede comer y permitale
y hagale participar activamente en el
manejo de su dieta desde una edad
muy temprana.

El hecho de que no podamos comer lo
mismo que la mayoria de las personas
no nos ha impedido vivir nuestras
vidas y hacer nuestros suefios realidad.
Las personas con PKU pueden tener y
llevar una vida sana, feliz y exitosa.

La historia completa de esta astronoma
con una PKU la podéis encontrar en
http://www.stsci.edu/~tbeck/mystory.
html
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SEGUNDA HISTORIA

Otra historia es la de un joven jugador
de futbol, campeén de Europa con el
Real Madrid y seleccionado para jugar
con Espana en el mundial de futbol de
Rusia.

Un chavalin era un jugador de fatbol
empedernido y era tan bueno que lo
fiché un equipo de fatbol para formar
parte de un equipo de su edad. Sus
padres notaron que bebia mucha agua
y meaba mucho. Lo llevaron al médico
y éste le diagnosticdé que padecia una
diabetes tipo I1. Tuvo que quedar
ingresado en el hospital. Lo peor aun
estaba por llegar. La doctora que lo
atendié le dijo que “no iba a poder
jugar al futbol nunca mas” La noticia
cay0 como una bomba en toda la
familia. “No sabiamos muy bien lo que
suponia, no habia mucha informacion,
tampoco te hablaban claro,...,fue
duro”. Otro dia otro doctor, mas
experto, le dijo que si que podria jugar
al futbol, pero que tenia que alimentarse
adecuadamente, en otras palabras que
tenia que seguir un régimen, una dieta
y ponerse un medicamento que tendria
que inyectarse.

“Las comidas habia que pesarlas,
controlar las horas de comidas y
cantidades..”, “Laenfermedad me obligo
a cambiar de habitos” Efectivamente, la
enfermedad le obligo a cambiar de estilo

de vida pero él siguié queriendo ser lo

que queria ser. Llegada la adolescencia
se plantearon otros y nuevos dilemas:
las salidas nocturnas con los amigos,
“las juergas” Hubo que sobrellevarlas
con disciplina y con la pasion de lo que
queria llegar a ser. Surgian dudas, pero
se solventaban con el conocimiento
de que lo que tenia era una diabetes,
y el convencimiento de como tenia
que “cuidarse” si queria triunfar. La
ayuda de su familia fue fundamental. La
familia igual que trataba de establecer
unos limites también trataba de que
practicara el fatbol, de que disfrutara y
de que estudiara ;Todo tenia que tener
un punto!

La diabetes le ha obligado a controlar
lo que come. Tiene una dieta variada,
estricta, y evita los excesos. “Ahora
CONO0ZCo mejor mi cuerpo’.

Dice “Con sacrificio, cabeza y las
cosas claras puedes conseguir lo que
te propongas” “La alimentacion y el
descanso son fundamentales”

Para lograr lo que uno quiere dice
“la ambiciéon siempre tiene que ir
acomparfiada del sentido comun”.

Hacer publico que convive con la
diabetes ha sido un paso al frente
para normalizar una enfermedad que,
aunque traicionera y grave, no es ni
mucho menos el fin del mundo vy, con
unas rutinas, permite llevar una vida
completamente normal. «Practicamente
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todos los dias es la misma dindmica».

Nacho Ferniandez es campedén de
Europa con el Real Madrid. Tiene una
familia y dos hijos. Creo que el relato
se atiene bastante a lo que se encuentra
en el articulo del periddico El Mundo
(suplemento Zen. 2018; 132: 2-3. del
27 mayo 2018, entrevista por A. Garcia
y titulado: Nacho Ferndndez Jugador
del Real Madrid. El Deporte para un
diabético es clave. El gol de Nacho
Fernandezaladiabetes.) del diasiguiente
al que jugd y gano la Copa de Europa y
que refiere situaciones que a muchos
de vosotros os resultaran familiares,
porque algunas las habéis conocido y
vivido desde muy, muy, temprana edad.

TERCERA HISTORIA

La ultima historia es la de un joven que
cuenta:

“Naci con miopia y tengo gafas
muy especiales. El médico le dio un
nombre muy raro a mi enfermedad,
cuyo nombre no transcribo porque
siempre lo pronuncio mal y siempre
me equivoco. Tengo que seguir un
programa especial de cuidados oculares,
una dieta y tomar unos medicamentos.
Estoy contemplando el mar y de pronto
veo delfines que hacen hervir el mar
con sus cuerpos surgiendo y saltando
como si fuesen burbujas. Algunos
saltan como si la burbuja los elevase
Y, zas, se zambullen de nuevo. Estaba
entusiasmado, ensimismado, era un
momento de felicidad. En esto un golpe
de viento me llevé las gafas y en un
instante pasé del todo a la nada. No veia
nada”

“Necesité ayuda para encontrarlas, me
las dieron, me las puse y volvi a ser una
persona normal jNormal! Me asalté la
duda, que ya me habia preocupado otras
veces jEra yo una persona enferma o una
persona sana? Con las gafas siempre me
encontraba sano y normal. Llevaba una
vida que consideraba normal. Normal,
estoy seguro’.

Un error congénito del metabolismo
(ecm), o lo que es lo mismo, cualquiera
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de los trastornos de base como los que
tienen las personas que constituyen la
base social de esta organizacién o de las
organizaciones como esta, es un proceso
crénico con el que estas personas tienen
que convivir toda su vida. Es decir, estas
personas (niflos, adolescentes y adultos)
tienen un trastorno congénito de su
metabolismo y tienen que saber vivir
con él. Cada una de estas personas son
ellas mismas con su propio y personal
error congénito del metabolismo. En la
sociedad, en general, no hay nadie igual
a otro. Unos necesitan gafas, otros son
cojos, unos no pueden tomar el sol en
exceso, porque les provocaria cancer,
otros no pueden tomar leche porque
les produce cdlicos, diarrea, etc., otros
no pueden consumir demasiado azucar,
otros no pueden asomarse al vacio
porque se caerian, otros no saben nadar
y no se pueden lanzar al agua del rio o del
mar porque se ahogarian, y asi podiamos
continuar durante paginas y paginas. En
este caso, estas personas tienen un error
congénito del metabolismo. Cuanto
mejor lo conozcan, mejor serd su vida en
cada momento y mejor sera el futuro de
su salud. El entorno (personal sanitario,
familia, compaferos, asociaciones,
etc.) puede ayudar y es necesario,
pero hay situaciones en que sélo debe
ayudar. Cada uno, en la medida de sus
posibilidades, debe hacer lo posible para
enriquecer el conocimiento de aquellas
situaciones del dia a dia de su vida,
situaciones que pueden hacer variar o
modificar su estado normal de salud y
fortalecer a través de este conocimiento
su caracter, su fuerza de voluntad para
evitarlas o para minimizar su efecto.
Cuanto mads los jovenes conozcan y
hagan frente por si mismos a estas
situaciones, mejor serd su estado de
salud y su futuro.

El conocimiento es un arma cargada
de salud, de esperanza y de un futuro
mejor. Todas las personas con un ecm
deben conocer y saber que el dia a dia
trae nuevos tratamientos y con ellos,
nuevas esperanzas. Son motivo de
asombro los cambios que han traido
los udltimos veinticinco afios en este
campo de la medicina y de la salud.
Las familias y los mayores de vosotros,

e X e T \I's

si echais por un momento la vista atras
podréis comparar los medios con los
que contabais en los inicios y de los que
disponéis hoy en dia. El cambio ha sido
espectacular. Este fortalecimiento en el
cuidado, el manejo y la terapéutica de
vuestros trastornos aun sera mayor en
los proximos decenios. Nunca, como
ahora, hubo tantos investigadores
trabajando e investigando para mejorar
vuestros trastornos. Nunca hubo tantas
empresas, tantas multinacionales, tantos
organismos oficiales, tantas consellerias
dedicando tantos millones y miles de
recursos financieros y personales para
mejorar vuestra salud.

El progreso es lento, pero es constante
y es inexorablemente gradual y positivo.
No se puede asegurar lo que va a
favorecer a cada uno, ni cudndo. Pero
es seguro que le tocara algo a todos. Y
cuando llegue ese momento, cuanto
mejor se encuentre vuestra salud, mejor
sera el resultado. Por eso es vital, muy
importante, el propio autocontrol
derivado del conocimiento, del saber
y de vuestra fuerza. No hay milagros,
pero si una suma de millones de
investigadores, de personal sanitario,
de administrativos, de politicos y de
familias que dedican miles de millones
de horas y de voluntades para encontrar
solucién a los errores congénitos del
metabolismo y a las enfermedades raras.

Campanas de educacion e informacion
para los pacientes con un ecm y para
el publico general son necesarias para
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mantener el equilibrio de normalidad
de su salud, para influir positivamente
y para manejar los factores que
influencian la ocurrencia de variaciones
del estado de salud de esos pacientes y
para prevenirlas. Las complicaciones
agudas o las deleve intensidad, pero muy
repetidas, son las que pueden hacer que
haya mds complicaciones permanentes
o que éstas lo sean de mayor gravedad.
La disminucidn de estas variaciones, aun
en su estado de normalidad, es un factor
importante para la salud a largo plazo
de estas personas (nifios, adolescentes
y adultos). Cuanto mdas se conozcan
y cuantas mds personas conozcan los
factores que las influencian, o que
pueden influenciar las situaciones
conducentes a un comportamiento
conductual que lleve a un riesgo o a
una situacion de riesgo en la persona
con un ecm, mas situaciones de riesgo
se evitaran y mejor sera la salud de esta
persona con un trastorno cronico.

Cuanto mejor conozcdis las posibles,
aunque sean pequefas, incidencias que
pueden influir de forma enmascarada
pero negativa en la evolucién de la
salud derivada de vuestro trastorno, del
ecm, seguro que menos seran aquellas
y mejor serd vuestra salud inmediata y
futura y también vuestro futuro global.

Partiendo del estado de salud normal,
en el que os desarrolldis normalmente,
podéis decir: Yo soy una persona
sana con un trastorno congénito del
metabolismo, aunque hay dias que
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estoy o puedo estar enferma, como los
demas, pero con mas frecuencia si no
sigo mi programa de salud. Ademis
de las situaciones que hacen enfermar,
de forma aguda o cronica, a los que no
tienen un trastorno de base como el
mio, tengo que evitar situaciones que
modifiquen o empeoren mi especial
metabolismo. Si logro evitar estas
situaciones o minimizarlas tanto mejor
sera para mi salud, para mi familia y
para la sociedad. Lo mas importante
es que tanto mejor sera para mi salud
inmediata y futura, para mi desarrollo
personal y para mis capacidades
inmediatas y futuras.

Para vivir sano tengo que seguir una
dieta o un comportamiento deportivo
diferente al de otros, pero a pesar de
eso, estoy sano. Soy diferente. Solo
estoy enfermo o en riesgo de enfermar
si no sigo una dieta o un régimen
alimenticio que es mi dieta normal,
la que la naturaleza quiso que tenga
que seguir para que me desarrolle lo
mejor posible. Soy diferente, ya que
ante algunas infecciones o ante algunas
enfermedades mi metabolismo responde
de forma diferente al de otros, pero no
soy un enfermo. Puedo estar enfermo
como cualquier otra persona que no
tenga mi trastorno, aunque en mi caso
tenga alguin riesgo mas por mi especial
metabolismo, por eso es tan importante
que siga mis pautas de cuidado de mi
salud.

Estoy sano, aunque funciono con un
motor que tiene una maquinaria que
se regula de una manera especial (el
resultado de la maquinaria que funciona
de forma especial se llama fenilcetonuria,
o leucinosis, o MCAD, o diabetes,
0...) Si lo mantengo bien estoy sano
con un motor especial. Si lo mantengo
regular o mal, paso a estar menos sano
o enfermo con un motor que funciona
de una manera especial. En el didlogo
normal, a esa maquinaria que funciona
de una manera especial la llamamos
enfermedad de forma genérica, aunque
si la controlo no me haga estar enfermo.

El tener un ecm es una desviacién de la
salud que entra dentro de la distribucién

normal de lo que es la salud de una
poblacion. Una persona con un ecm
puede considerar que tiene una salud
normal para su ecm, pero también
puede ser desviada a creerse una
persona enferma o lo que es lo mismo
un enfermo. Esta claro que una persona
con un ecm puede estar enferma
ocasionalmente. Es decir el concepto
de estar enfermo puede y debe ser solo
una fase temporal en una persona con
un ecm.

La salud es el resultado de un balance
de diferentes actores. Estos actores en
el caso de un ecm son mds inestables
y por eso tienes que tener cuidado
con el balance para que éste no se
desequilibre. También por eso es muy
importante tener un comportamiento
o habito saludable. Tu propia eficacia,
tu habilidad y tu capacidad para luchar
contra los factores de estrés o con las
situaciones negativas para tu situacion
bioldgica son las que definen el impacto
en tu salud. Tu propia eficacia es el
elemento mediador en los diferentes
factores de tu salud. Decir no o si, es
una accion preventiva de salud que
conlleva una expectativa positiva de un
comportamiento

Tu salud estd en tus manos, depende
en gran parte de tu estilo de vida, de tu
relacidn con tu familia préxima, con tu
personal sanitario, con tu alimentacién
y con tus medicinas. Ta eres una
persona activa y util, con confianza y
que confias en el sistema de salud que
protege y cuida tu salud, ti estas sano
en el nivel de normalidad de salud de
tu ecm. jEstoy sano! Te ayudan a estar
sano: tu mismo, el personal sanitario,
tu familia, tus amigos, el régimen, los
medicamentos que tomas, etc. Cuanto
mejor sea tu salud mejor sera tu
actividad y tu utilidad.

Decia un investigador famoso ya en el
siglo pasado que “La investigacion de
las enfermedades ha avanzado tanto
que cada vez es mas dificil encontrar a
alguien que es té completamente sano”.
Los conceptos de salud y enfermedad
han ido variando con el paso de tiempo.
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Podriamos decir que todos estamos en
una comunidad de “sanos croénicos”
en la que hay un area gris; es ese
espacio indefinido entre “estar muy
bien” y “estar mal”, y ese espacio
es el dia a dia, en el cual ta estas
constantemente lidiando con dietas,
alimentos, medicamentos, consejos,
visitas médicas, etc., etc., pero en el
cual td te encuentras, y estas, sano y te
desenvuelves en tu vida cotidiana.
Pero debajo de ese exterior saludable
hay desafios, fisicos y emocionales,
que nadie ve, excepto tu. Ta no eres
metabolicamente como todos tus
amigos o compaiferos con salud
estandar, dado que tu vives con otros
desafios a tu salud diferentes a los de
ellos, pero tu tampoco eres como otros
que tienen enfermedades muy graves
que no son capaces de hacer las cosas
que tu haces, o puedes hacer. Estas en
una posicion de salud buena que es
diferente de la de otros y que sera tanto
mejor cuanto mas seas duefio y sefior
de tu autocontrol.

sEs la astronoma una persona
enferma? ;No! ;Es el campeon de la
copa de Europa de futbol una persona
enferma? ;No! ;Es la persona que veiay
disfrutaba con los delfines una persona
enferma? ;No! Todos tienen un ecm.
Pero todos ellos pueden enfermar.

1 La diabetes tipo I es una enfermedad del
metabolismo en la que falta una hormona, la insulina, y
secundariamente se produce un aumento de un aztcar
en sangre, la glucosa. Si esta no se mantiene en niveles
normales el/la enfermo/a puede tener graves trastornos
y hasta morirse. La persona que la presenta tiene que
controlarse médicamente poniéndose la hormona que
le falta o que tiene disminuida, la insulina, y al mismo
tiempo tiene que seguir una dieta bastante estricta. No
puede consumir algunos alimentos o tendra que tomar
cantidades pequefas o menores de algunos alimentos
de los que pueden consumir los que no tienen la
diabetes tipo I. La diabetes tipo I en algunos paises
tiene una incidencia que la haria ser considerada una
enfermedad rara (1 caso por cada 10.000) (asi que en
estos casos podria estar encuadrada en vuestro mismo
grupo de enfermedades), aunque en la mayoria de los
paises es mas frecuente y mas en el mudo occidental.
Forga L. Epidemiologia en la diabetes tipo 1: ayudando
a encajar las piezas del puzle. Endocrinol Nutr. 2015;

62: 149-51.



ACTIVIDAD ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

CAMPAMENTO NACIONAL DE JOVENES METABOLICOS

Secretaria de Asociacion Fenilcetoniricos'y OTM de Madrid-ASFEMA y asistente a este campamento

n el mes de Agosto de 2017 tuvo

lugar un Campamento Nacional

de Jovenes Metabolicos, que aco-
gia jovenes con edades a partir de los 16
afnos en Vilarifio (Pontevedra). Acudie-
ron jovenes de diversas edades y de dis-
tintos puntos de Espana (Galicia, Ma-
drid, Cataluna y Aragdn), cubriéndose
la totalidad de plazas que solicitamos en
un primer momento, por lo tanto la pri-
mera valoracién es de EXITO total.

Este proyecto surgié un poco con la
idea de recuperar los campamentos que
Manuel Varela (presidente de ASFEGA
de 1990 a 2014) organizaba, cuando los
ahora jovenes éramos pequeiios. Se trata
de aunar mas a los adolescentes, ya que
los mayores sentiamos que se estaban
perdiendo cosas muy importantes al no
vivir estas experiencias.

En todo caso, este campamento fue
totalmente diferente a cualquiera de los
que se puede ir siendo pequefo, porque
lo organizamos nosotros mismos y
una vez alli debiamos cooperar en
absolutamente todas las tareas desde
la cocina, la limpieza, el orden, etc.
Los mas mayores creiamos que esta
diferencia era importante, porque la
hora de la comida al final para todos
es importante y antes de pedir a
alguien que nos cocine de una u otra
manera debemos ser los primeros que
sepamos desenvolvernos en la cocina.
Es un entorno en el que todos podemos
aprender unos de otros, amistoso y
relajado para participar del manejo de
nuestra dieta, a pesar de que no todos
tenemos las mismas metabolopatias,
ni las mismas tolerancias y también
debemos aprender a tener todo esto
en cuenta. Si bien es cierto, que el
dedicarnos a cocinar todas las comidas
y limpiar, en ocasiones nos llevd mas
tiempo del esperado y nos restaba
tiempo para otras actividades, pero
personalmente creo que esto también
es bueno e importante para poner en
valor el trabajo de las personas que en
convivencias, congresos 0 encuentros
cocinan para nosotros que, en muchas
ocasiones, son las propias madres.

Aprovechando la situaciéon que tenia
la casa rural que nos cedieron los

Franciscanos  en  Vilariflo-Nigran
(Pontevedra) pudimos: ir a la playa,
jugar partidos de voley, futbol y palas;
organizar una ruta por Monteferro y
un “rastrexo’ nocturno por el mismo
recorrido; visitar las Islas Cies y hacer
senderismo por ellas; disfrutar de
la Fiesta de la Historia de Ribadavia
(Ourense) viendo las exhibiciones de
cetreria, ajedrez humano y el ambiente
en general.

Destacar nuestra participaciéon en
una mesa redonda con el Dr. Alvaro
Hermida de la Unidad de Diagndstico
y Tratamiento de Enfermedades
Metabodlicas Congénitas del Hospital
Clinico Universitario de Santiago de
Compostela. En dicha mesa tratamos
temas de nuestro interés sin ninguin
tipo de presentacion en PowerPoint,
unicamente ¢l y nosotros sentados
hablando sobre los temas que,
previamente le habiamos dado y que
nos interesaba comentar o profundizar
sobre ellos.

También hicimos un Taller de Zumos
con nuestras féormulas, con la dietista
del CHUS M? José Camba, para ayudar
a tomarlas y dar opciones de bebidas
sanas que podemos preparar en casa,
puesto que para aquellos que no sean
muy amigos de las frutas y verduras,

30
—

les puede resultar més sencillo tomarlas
asi. Asi todos participamos, aportamos
y compartimos, lo que nos resulta mas
enriquecedor que estar sentados solo
recibiendo informacién. Este taller
parte de nosotros ya lo habiamos puesto
en practica en el pasado Congreso
Nacional que tuvo lugar en Madrid y
en la Convivencia que organizamos en
Madrid para jovenes metabodlicos hace
dos afios.

No voy a aburriros mas sobre los detalles
o anécdotas a la hora de llevar a cabo la
organizacion del campamento, porque
seguro que os las podéis imaginar. Lo
importante es que finalmente todo
sali6 bien, acudimos mas incluso de
los esperados, porque hay que tener
en cuenta que, debido a las edades
que tenemos compaginar inicios de
institutos, universidades, exdmenes de
recuperacion, pedir vacaciones en los
trabajos, etc realmente era muy dificil.
Por ello otro punto importante, creo
que es la flexibilidad para facilitar que
todos pudiéramos estar el mayor tiempo
posible y lo mas comodos posibles.

Realmente debo reconocer que supuso
mucho trabajo durante varios meses,
pero creo que ha merecido la pena
totalmente, y que en gran parte se debid
a que era el primer afo, muchas de las
cosas ya quedan aprendidas para anos
sucesivos, asi como otras que se fueron
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aprendiendo en el dia a dia, aunque hubo mas de uno y mas
de dos momentos de frustracion y crisis, pero entre todos se
ha ido haciendo mas facil. Al final es muy bonito ver lo que
puede salir del trabajo entre todos y de la buena disposicion.

Y por supuesto, agradecer a la Federaciéon Espafiola de
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias que nos ayudd
solicitando una ayuda econdmica a Nutricia para poder
subvencionarnos todo lo posible el taller y la mesa redonda
con los doctores y la dietista. Agradecer también a ASFEGA y,
sobre todo a Modesto y a Elena, que son los que se estuvieron
peleando con que nos concedieran la casa en las fechas que
habiamos pedido, el recuento de inscritos y las larguisimas
conversaciones que mantuvimos casi a diario para cerrar todo
y a veces solo para calmar los animos. Y agradecer también
a los que son imprescindibles y esperemos que cada vez sean
mas, los jovenes; Ivan y su familia que incluso nos acogieron
a todos a comer en su casa el dia que pasamos en la Fiesta
de la Historia, ademas de otra gran cantidad de trabajo de

organizacion; a Raquel y Yago que organizaron las rutas de
senderismo y “rastrexo” con lo que ello supone de ir dias antes,
reconocer el terreno, ver las posibilidades, calcular el tiempo,
etc, ademds de ofrecerse en todo momento en todo lo que
pudieran ayudar ya que su proximidad al lugar de acampada
nos facilitaba mucho.

Del mismo modo agradecer a Uxia y su familia que hasta nos
hicieron y trajeron una tarta para que pudiéramos celebrar un
cumpleafios. Y alli dar las gracias por el trabajo y esfuerzo de
todos, porque la verdad que finalmente funcionamos como
una familia, arrimando todos el hombro para realizar las
tareas, y ademas con musica, buen humor y alegria.

Espero que este sea el sentimiento de todos y que podamos
seguir creciendo juntos muchos aflos mas, al final entre todos

iremos mejorando y aprendiendo para saber volar solos.

iEl afio que viene amenazamos con volver!
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iPUXEMONOS EN
Mario Gallego

As sensacions que se presentan diante de nds cando atopamos
algo que non coflecemos ¢, alomenos, frustrante, sentes un
xeito de impotencia que se vai correxendo pouco a pouco,
nunca totalmente, a medida que vas tendo idea da vida
dalguén que ten este problema.

Tal é o que sento nos momentos que falo, xogo e sinto a meus
netos; unha potencialidade de ser avé de xeito superlativo,
coma si unha forza, que ignoraba, se apoderara de min cando
estou ou penso neles. Abofé que a alegria que trasnmiten, os
sentimentos que despertan en min cada dia son un continuo
regalo para os meus anos, mesmo para afrontar a vida dende a
mifia perspectiva actual.

Perante este estado de elementos plantéxome axudar, non a
curar a enfermidade, jogalld!, pero si a tender pontes, a fin
de que os meus netos e todas aquelas persoas componentes
do mundo da Fenilcetonuria teflan un instrumento didéctico,
en forma de xogos, para que se identifiquen con aqueles
elementos, positivos e negativos, que inciden na sua vida
diaria.

Tento, polo tanto, poier a disposicién do voso grupo, que xa
tamén é o meu, dous aparellos de xogo. Por unha banda, unha
unidade didactica, mais practica que tedrica, coa que eduque,
mediante o0 xogo, naqueles parametros nos que se moven os
nenos e nenas que padecen esta enfermidade, de tal xeito que
nos vosos encontros ou en familia poidades desenvolver un
camifo de aprendizaxe do que representa para cada quen este
proceso metabolico. En segundo lugar ou paralelo co anterior,
transformar o tradicional “Xogo da Oca’, trocando os debuxos
do mesmo por outros que tefian importancia para eles. Os
elementos negativos, se a ficha cae neles, seran aqueles onde
reflexionaran no seu aspecto negativo/perxudicial, mentres 6s
que aportan beneficios se lles outorgaran un trato positivo.

En realidade, andamos todos na procura de intensificar
hébitos e criterios arredor de todo aquilo que sexa

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

Avo de Mara e Mario

Mario cos seus netos Mara e Mario

beneficioso para a sta vida, tentando construir con xogos,
unha realidade onde vivir en comunidade cos demais, espertar
a comprension da sta enfermidade coma un elemento mais
da sua vida, tal como temos os demais (;quen non ten unha
alerxia ou non poden tomar certos alimentos por ...?).

Pofielo en practica e facelo visible a toda a sociedade
metabdlica, a fin de contribuir 4 interpretacion dos obxectivos
daasociacion ASFEGA, son camifios que marco na realizacion
deste traballo, matinando sempre nos enfermos que agora
mesmo cofiezo, os meus netos.

Si quieres ver publicado tu testimonio o articulo en

proximas ediciones de la revista de ASFEGA sdélo

tienes que enviarnos el texto junto con fotografias

que lo ilustren a nuestro mail:
iiANIMATE!
FORMA PARTE DE ESTA REVISTA
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31 CONFERENCIA ANUAL E.S. PKU — HELL(Noruega)

Juan Manvel Lopez

n el mes de Octubre de 2017, concretamente del 5 al 8,
Epude estar entre los representates de PKUs de Espana

en la 31* Conferencia Anual E.S. PKU, que tuvo lugar
en Hell (Noruega), que este afio se celebrd en un hotel proxi-
mo al aeropuerto, a cinco minutos andando.

Sefialar que como PKUs representantes de Espana fuimos
Pau, Andreu y Sara de Valencia, Lucia y Agata de Madrid y
yo, Juan de Ponferrada.

Las reuniones de especialistas, pacientes y asociaciones
estaban repartidas en el programa de los distintos dias, aunque
en ocasiones coincidian algunas a la vez y no se podia asistir
a todas. Las reuniones trataban temas de interés y actualidad
sobre la Fenilcetonuria, como por ejemplo el impacto de la
fenilalanina en el cerebro, comparativamente entre: pacientes
que no habian seguido dieta baja en proteinas por deteccién
tardia, pacientes que habian llevado dieta intermitente (bien
porque lo habian dejado y luego vuelto de nuevo o bien
porque crecieron en la época en la que se creia que la dieta
debia seguirse solo hasta los 12 afios y tardaron anos en
restablecérsela) y pacientes que habian llevado la dieta toda su
vida. Lo curioso de esta charla fue que independientemente
de todo siempre hay algo de dafio cerebral, aunque los
resultados no son concluyentes debido a la falta de sujetos
de estudio, ya que somos un porcentaje de la poblacién poco
significativa para un estudio clinico con resultados mas alla
de lo especulativo, segun nos explico el propio médico que
nos dio la charla. Le resultaba complicado dar respuesta a la
mayoria de preguntas respecto a su ponencia, por la falta de
datos.
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A mi particularmente, una de las charlas que mas me
interesaba era el testimonio de un chico con PKU que se
dedica profesionalmente al deporte, en su caso el esqui de
fondo y la natacién.

Desgraciadamente, el chico se encontraba enfermo y la
presentacion nos la dio otra persona en su lugar, asi que perdié
el caracter testimonial que esperaba, porque solo leyd las
diapositivas preparadas y tampoco supo responder a muchas
de las preguntas de caracter mas técnico.

Aun asi fue interesante, ya que para poder llevar el ritmo de
entrenamiento el chico tomaba hasta 6 tomas de PKU Lophlex
de 20 gramos de equivalente proteico cada una, mas aparte
40 gramos de proteina natural, que es muchisima cantidad de
proteinas. En este punto a mi me interesaba saber que notaba
él en la recuperacion y que mejora habia respecto a antes que
no llevaba esa pauta para el entrenamiento, pero la persona
que dio la charla no supo responderme.

Durante el Congreso, también los laboratorios estuvieron
presentes con sus stands donde presentaron sus novedades y
avances respecto a las formulas y alimentos bajos en proteinas.
En el caso de Nutricia, Vitaflo y Cambrooke presentaron sus
férmulas con GMP (glucomacropéptido, que es una proteina
que se extrae del suero de la leche) que consiste en una formula
con mejor sabor y en el caso de Cambrooke muy novedosa
porque la tienen en forma de barrita de chocolate y ya con
eso te estas tomando la formula, como un brik de leche o de
batido de chocolate (lo tienen en los dos sabores) ya liquido
y también en polvo, uno de los polvos es con sabor a leche
y otro son sobres finitos de sabores y al mezclarlos con agua
parece una bebida isoténica o un zumo en polvo. Estos estan
muy muy buenos de sabor y parece que pronto los tendremos
en Espana.

Welcome to Hell!
31 ANNUAL E.S.PKU CONFERENCE 2017

The Norwegian Society
for Phenylketonuria
Den norske PKU-foreningen
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En cuanto a comida también habia muchas novedades que
aqui no tenemos, sobre todo en la linea de comida semi-pre-
parada; un bote de tallarines bajos en proteinas a los que solo
tienes que afadir agua hirviendo como si fueran noodles,
sobres de polvos que son como desayunos americanos, yogur,
etc.

Como colofén, cerramos el Congreso con una excursiéon en
bicicleta por Hell. La guia nos fue explicando curiosidades e
historia de los distintos puntos de la ciudad. La verdad es que
estuvo muy bien pero me hubiera gustado poder estar mas

tiempo, ya que por la distancia no pudimos ir mucho mas por
alli.

La comida del hotel estaba bastante buena y habia mucha
variedad. Por las mafianas habia permanentemente un
cocinero en la zona de bolleria del buffet haciendo gofres y
tortitas, tanto normales como bajos en proteinas, para que
estuviesen recién hechos. Casi de lo que mas variedad habia
en cada comida eran postres: bizcochos, tartas, vasitos con
bizcocho yogur y frutas, brownies, fruta ... Y, en lo salado
tampoco se quedaba atrds, puesto que para poder elegir
también del buffet normal habia una isla entera solo de
variedades de ensalada, ingredientes para poder hacerla tu
a tu gusto, salsas y muchas verduras cocinadas en caliente,
ademas de otras elaboraciones bajas en proteinas.

El hotel estaba lejos de la ciudad, pero cerca tenfamos un
pueblecito que también visitibamos andando. Teniamos
piscina y gimnasio en los que disfrutar en el hotel, y enfrente
habia un pequefio centro comercial donde poder ir a curiosear
cuando llovia. En general era un sitio muy agradable y con
mucha naturaleza que poder ver.

La asistencia a este tipo de Congresos europeos es una
experiencia que merece mucho la pena vivir, asi que os
recomiendo a todos que si alguna vez podéis lo hagais.

* * » ESPKU
* W
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POSICIONAMIENTO DE LAS SOCIEDADES CIENTIFICAS RESPECTO AL CRIBADO NEONATAL CON EL
RESPALDO DE LAS ASOCIACIONES DE PACIENTES

.\.
M SEQ J')‘)J Sociedad Espafiola de >
Asociacion Espafiola @ Errores Innatos del
AECOm Fara el Estudio de fns I;np\ﬂne\ Congénitos del Metabolisma J I Metabﬂhsmﬂ\}

cHDCSUR

Escrito dirigido a la Sociedad Espafiola de Epidemiologia

Respuesta al documento “CRIBADO NEONATAL DESDE LA PERSPECTIVA DE SALUD PUBLICA.
Situacion y recomendaciones”

Desde la Asociacion para el estudio de los Errores Congénitos del Metabolismo (AECOM), la Sociedad Espafiola de
Medicina de Laboratorio (SEQCML), la Sociedad Espaiiola de Errores Innatos del Metabolismo de la Asociacién
Espafiola de Pediatria (SEEIM-AEP) y la Asociacion para el Desarrollo de Centros, Servicios y Unidades de
Referencia en Errores Congénitos del Metabolismo en Pacientes Adultos (ADCSUR), como sociedades que
aglutinan entre sus asociados a numerosos profesionales con reconocido prestigio y experiencia en el ambito
del cribado, diagnoéstico y seguimiento de las enfermedades metabdlicas, queremos hacer constar las siguientes
consideraciones:

El cribado neonatal de enfermedades endocrinas y metabdlicas se ha de abordar desde las diferentes areas
implicadas en el proceso, que aportan de este modo visiones complementarias; la opinidn y experiencia de quienes
trabajan en la deteccion, confirmacién diagndstica, tratamiento y seguimiento de estas patologias es fundamental
no soélo para la evaluacion de los programas, sino también para la planificacion de las enfermedades a incluir en
las correspondientes carteras de servicios. Desde estas sociedades cientificas consideramos que la perspectiva de
Salud Publica no ha de ser, ni puede ser, la tinica a considerar.

En la actualidad, 11 comunidades auténomas incluyen en sus programas de cribado, de acuerdo con sus carteras
complementarias, mds patologias que las que recomienda la Cartera Comun Bésica de Servicios del SNS (Orden
S§§1/2065/2014 de 6 de noviembre); en la mayoria de ellas esta situacion es anterior a la publicacion de dicha orden
ministerial y por ello interpretamos que la intencién del Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad
(MSSSI) era que aquellas pocas comunidades que incluian sdélo dos patologias (fenilcetonuria e hipotiroidismo
congénito) pudieran ampliar a un nimero minimo de enfermedades.

En Espana los primeros laboratorios de cribado neonatal empleaban métodos analiticos abiertos que permitian
la deteccion de la fenilcetonuria pero también de otras aminoacidopatias (la enfermedad de la orina con olor a
jarabe de arce es un ejemplo). Los avances técnicos y, en concreto, la aplicacion de la Espectrometria de Masas en
tandem en la década de los 90 a este campo, posibilitaron la ampliacién de los cribados en distintos paises; una
serie de laboratorios espafoles no fueron ajenos a estos cambios y asi se fue implantando de manera gradual en las
CCAA lo que se ha dado en llamar el “cribado neonatal ampliado”

Situacién regulada por las respectivas comunidades auténomas que son las que tienen las competencias en el
tema.

Hemos de hacer una revision de las patologias detectadas a través del cribado en los distintos paises de nuestro
entorno para visualizar que las comunidades antes citadas nunca han sido una situacién excepcional; los cribados
neonatales de paises como Estados Unidos, Canadd, Australia o Japon, incluyen un importante nimero de
enfermedades. De igual modo en Europa, exceptuando Francia (que no ha introducido la citada Espectrometria
de Masas, aunque sus profesionales han demostrado su interés en diferentes foros internacionales ) y Reino Unido



que ha comenzado con 6 patologias y va aumentando paulatinamente, paises como Alemania, Austria, Portugal,
Hungria, Holanda, Dinamarca, Islandia o Suecia, entre otros, criban un amplio grupo de enfermedades; en concreto
en Italia se publico recientemente (agosto de 2016) una ley que conduce a la uniformizacién y ampliacién de las
enfermedades metabdlicas a cribar en todos los neonatos italianos para un nimero cercano a las 40 patologias.

Los requisitos establecidos por la OMS, los conocidos criterios de Wilson y Jungner (1968), a dia de hoy son
contemplados con una visiéon amplia por la mayoria de los paises desarrollados y hay publicadas revisiones de los
mismos, incluso de la propia OMS (Bulletin of the World Health Organization. Vol 86. No. 4 April 2008:241-320).

Consideramos que el documento de la Sociedad Espafiola de Epidemiologia al que nos estamos refiriendo
recomienda uniformizar el cribado neonatal en Espaiia, teniendo como validas dnicamente las evaluaciones
realizadas por la Red de Agencias de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias. Este planteamiento que en principio
podria parecer 1dgico, es un freno a la realidad, pues al tratarse de enfermedades muy minoritarias, mientras
no se disponga de datos acumulativos significativos y publicados, las agencias no podran establecer ratios de
coste-efectividad de esos cribados y por tanto establecer recomendaciones actualizadas basadas en la evidencia
cientifica. Baste como referencia todos los pormenores que tuvo que enfrentar el propio hipotiroidismo congénito,
paradigma del cribado neonatal, establecido por Jean H. Dussault (The Journal of Clinical Endocrinology &
Metabolism, Volume 84, Issue 12, 1 December 1999, Pages 4332-4334) que no fue ni siquiera aceptado por la
Sociedad Canadiense de Endocrinologia; incluso revistas como Clinical Chemistry o The New England Journal of
Medicine, llegaron a etiquetar ese cribado como “irrelevante”.

Estamos de acuerdo en que un sistema publico quiera tener seguridad en lo que cubre y lo que no, si es acertado
0 no, y que lo decida sobre la base de la literatura cientifica publicada, pero bajo esta norma, nunca se tendran
nuevos datos, ni se publicaran nuevos resultados que permitan tener idea de si es adecuado o no cribar nuevas
enfermedades y por tanto anadirlas a la cartera de enfermedades cribables. Sobre todo cuando el coste analitico
de cribarlas es el mismo que el de no cribarlas.

Entendemos que se quiera uniformidad entre los programas de cribado de las diferentes CCAA, pero esto no
deberia llevar a un retroceso a la baja, excluyendo de las carteras de servicios enfermedades que actualmente se
estan diagnosticando en el periodo neonatal por esta via. En todo caso, conseguir la uniformidad al alza.

Un planteamiento adecuado seria iniciar un estudio detallado en el que se recojan los datos acumulados de
todas las enfermedades que se estan cribando en las diferentes CCAA; de este modo podremos conocer la
situacion real en nuestro pais aprovechando nuestra propia experiencia y realizar un estudio coste/beneficio
para que desde el MSSSI se tomen decisiones al respecto, con los datos reales sobre la mesa.

Nuestras sociedades cientificas han demostrado amplia experiencia en la elaboracion de protocolos de
diagnostico y tratamiento en enfermedades metabdlicas, realizacion de talleres especificos de grupos de
enfermedades, cursos online y presenciales, asi como en comunicaciones y ponencias en sus congresos, que
reflejan la experiencia asistencial de los profesionales que trabajan en Espaia en cribado neonatal y que estan
en contacto directo con la realidad de los pacientes; por todo ello no debemos ser excluidas de los ambitos
de decision en el tema que nos ocupa. Reiteramos nuevamente que la perspectiva de Salud Publica y de las
Agencias de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias, no debe ni puede ser la uinica a considerar.

Por todo lo expuesto, consideramos que a dia de hoy, y con la experiencia acumulada de centros como el de
Galicia, Cataluiia, Andalucia, Murcia, Aragon o Madrid entre otros, no se pueden cuestionar unilateralmente
los paneles de patologias a cribar ya que ni los afectados detectados precozmente, ni los familiares de los
mismos, nila sociedadlo comprenderia. La evidencia mayor de la eficacia de estos programas son los pacientes
detectados e integrados en nuestra sociedad, ellos también deben ser oidos y considerados.

El presente documento ha sido trasladado a la Federacion

Espariola de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias (FEEMH), OCY:' Federacién Espafiola de Enfermedades
entidad que aglutina a las diferentes asociaciones de i Metabalicas Hereditarias

pacientes y familiares que, a través de su presidente, ha '
manifestado el total respaldo al mismo.
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FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

a ultima Asamblea de la Federacion Espaiola de Enfer-

medades Metabolicas Hereditarias (FEEMH) ha sido

importante porque se cumplian cuatro aios desde que
la actual Junta Directiva que tengo el honor de presidir asu-
mio la responsabilidad de tomar las riendas del colectivo de
metabdlicos en Espana.

No vamos a negar que han sido cuatro afos de trabajo
intenso, dentro de nuestras posibilidades, y que los comienzos
fueron bastante complicados. Apenas conociamos el oficio,
muchos de nosotros era la primera vez que asumiamos esta
responsabilidad y nos tocaba relanzar a una entidad tan
importante como es la FEEMH. El balance de estos cuatro
aflos, aun con sus errores y sus aciertos, creemos que ha sido
positivo. Se volvié a celebrar un Congreso Nacional en el afio
2016, se han lanzado tres nuevos nimeros de la revista “Piensa
en Metabdlico’, se organiz6 de nuevo un “Campamento
Metabolico Infantil’, se ha colaborado econdémicamente con
las asociaciones y se ha relanzado la pagina web, logrando
cuadruplicar las visitas en este periodo.

Pero no nos queremos quedar ahi. Queremos mas, y para
lograrlo necesitamos la implicacién directa de asociaciones
como ASFEGA. Tenemos retos a corto, medio y largo plazo
para lo que la implicacién de todos sera crucial.

A corto plazo, y es algo que se plante6 durante la Asamblea,
esta el de conseguir que en las diferentes Comunidades
Auténomas, las consejerias de sanidad garanticen la presencia
de mendus bajos en proteinas en todos los comedores escolares.
Esta reivindicacion es un derecho que creemos que podemos
conseguir a corto plazo porque nuestros hijos y sus familias
tienen derecho a ello.

A medio plazo, y con las esperanzadoras noticias sobre nuevos
medicamentos y férmulas vamos a presionar para que estén lo
antes posible a disposicion del colectivo de metabdlicos. Bien

Presidente FEEMH

es cierto que estos nuevos tratamientos estan dirigidos a los
afectados por PKU, pero también sabemos que los avances en
estas enfermedades suelen servir de modelo para el resto de
metabolopatias.

Por altimo y mas a largo plazo, aunque si cabe mas importante,
esta el horizonte de las nuevas terapias génicas. Cada poco
tiempo recibimos esperanzadoras noticias de nuevos avances
en este ambito que aventuran un escenario de curacién total y
definitiva. Nada puede ser mds prometedor e ilusionante para
nuestro colectivo. La cura definitiva. Sabemos que esta todavia
lejos (o no tanto), que existen riegos y quela seguridad ylasalud
son siempre lo primero, pero hace no tanto tiempo muchas
metabolopatias no podian ser detectadas y provocaban efectos
secundarios tremendos. Hoy, afortunadamente, tenemos a
nifos y jévenes sanos e integrados. Nada nos impide sofar.

Para poder lograr todos estos objetivos debemos permanecer
unidos. Debemos colaborar entre todos y debemos seguir
trabajando de forma coordinada para lograrlos. ASFEGA,
como referente entre las asociaciones espafiolas, seguira
siendo una pieza clave para lograr estos objetivos.

Por ultimo, no quiero dejar de aprovechar la oportunidad
para recordar que el préximo mes de septiembre de 2018
tendra lugar el XVIII Congreso Nacional de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias en Sevilla. Si no os resulta posible
asistir os recordamos que todas las ponencias e intervenciones
podran ser seguidas en directo a través de internet.

Un cordial saludo a todo el colectivo de metabdlicos de
Galicia.

Federacion Espaiiola de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias

www. metabolicos.es
federacion@metabolicos.es

piensa en

metabolicod
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ASAMBLEA DE FEEMH
I @49

El 13 de Mayo de 2017 se celebraron Asamblea General Ordinaria y Extraordinaria de la Federacion Espafola de Enfermedades
Metabolicas Hereditarias en Madrid. A ella acudieron representantes de las distintas asociaciones que conforman la Federacién,
desde ASFEGA acudieron Modesto Rodriguez, presidente de la Asociacién, e Ivan Deailo, representante de jévenes. Destacar
que se aprobo la incorporacién de la FEEMH a la Confederacion Espafiola de Pesonas con Discapacidad Fisica y Organica-
COCEMEFE, se incorporé a la Federacion la Asociacion Cantabra de Afectados por Enfermedades Metabdlicas Innatas-
ACAEML, se aprobé el balance econdmico del afio 2016 y se actualizaron los Estatutos.

ASAMBLEA DE ASFEGA
.

El pasado 25 de Junio de 2017 se celebré Asamblea General Ordinaria de socios y socias de ASFEGA en el Salon de Actos del
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. En esta reunion se liquidaron las cuentas del ejercicio anterior, se
revisaron las actividades realizadas y se hicieron las previsones de proximas actividades a desarrollar.

Desde ASFEGA agradecemos a todos los asistentes su participacion.

38



CAMPANA #ComerMeSalePorUnPico
L L

El 28 de Junio es el Dia Mundial de la PKU (Fenilcetonuria),
por ello desde la Federacion Espanola de Enfermedades Rafael Glez @rafanibi - 28 jun. .
Metabdlicas Hereditarias (FEEMH) se puso en marcha esta FranyEreien

campafia para concienciar del alto precio que tiene que pagar Oiga?....es ahi los de arriba?..que #ComerMeSalePorUnPico

el colectivo de enfermos metabdlicos por los productos bajos
en proteinas necesarios para su dieta. Son de media un 600%
mas caros que los productos normales, de ahi que el objetivo
sea que las distintas Administraciones Autondmicas colaboren
con las asociaciones metabolicas para articular convenios que
ayuden econdmicamente en la compra de alimentos bajos en
proteinas.

En esta campafia se pedia subir un video a las redes sociales
contando la experiencia con la alimentacion baja en proteinas
y mostrar la diferencia de precio entre un producto normal
y su equivalente para metabolopatias. También era posible
participar compartiendo fotografias en redes con esta
tematica. Todo ello usando #ComerMeSalePorUnPico.

En la vida de las familias y afectados por metabolopatias este
sobrecoste supone una discriminacién y una injusticia que
consideramos debe de acabar. Especialmente, cuando en otros
paises de nuestro entorno (como Reino Unido, Alemania,
Portugal,...) si que se tiene acceso a ayuda para la compra de
alimentos bajos en proteinas.

Comparativa de Precios Diciembre 2016

#C{)WWW M r PRODUCTOS NORMALES  PRODUCTOS APROTEICOS
?ﬁi :
@ 1€....480 Gr. @ 3.86%... 400Cr.

1.96%....800Cr. 3.25%...200Cr.
\

0.85¢...1Kg 3.36€... 500Gr
(e =
| 0.68¢€...1L 1.57€..200 ml
0.93€....500Gr. k z 3.75€..5000r.
—
3.15€..750Gr ﬁ 14.40%...375Gr
: e i —— . 1.52¢...1K :i 3.04 G
Unas dos mil familias metabolicas en Espaiia tienen que pagar un 600% mas ZEwiig sl FOg S A00hI
en su cesta de la compra, por no disponer de ayudas en los alimentos &@
bajos en proteinas.
PRECIO PRODUCTO APROTEICO EQUIVALENTE
f.} odicto e o Cantiad (g Precio BoF K/l Procla PUP Brvase®
T ho ame P R
)

www.metabolicos.es )
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CAMPANA “NO SOMOS RAROS, SOMOS UNICOS”

El 28 de Febrero es el Dia Internacional de las Enfermedades Raras y con este motivo se prepar6 esta campaifa para darle
difusion.

Desde Nutricia nos enviaron unas pulseras con la frase “No somos raros, somos tnicos” para distribuirlas a nuestr@s soci@s
junto con una carta. En ella se pedia subir fotos a las redes sociales con las pulseras y etiquetarlas. Con todo ello se pretendia
dar una mayor visibilidad a las enfermedades metabolicas, y la verdad es que la iniciativa tuvo una gran acogida y difusion.

Aqui os dejamos algunas de las fotos subidas a las redes.

GANADOR CESTA NAVIDENA ASFEGA 2017

Tenemos ganador de la cesta de Navidad.

El poseedor de la participacion de loteria de ASFEGA con el
numero de orden 1198, que coincide con las cuatro ultimas
cifras del primer premio del sorteo de Navidad celebrado el 22
de Diciembre de 2017 gand la cesta de ASFEGA.

El afortunado fue Manuel Garcia Fuentes de A Corufa, y le
hizo entrega de dicha cesta Martin Seijo, miembro de la Junta

Directiva de ASFEGA.

i Enhorabuena Manuel !!
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CURIOSIDADES

SABIAS QUE....?

8i un pimiento tiene 3 protuberancias su sabor sera mas dulce y serd mejor para comerlo en
crudo y/o ensaladas. Si tiene f protuberancias su sabor sera mas amargo y servird para

Para evitar que se estropeen enseguida los platanos, puedes envolver el peciolo con un poco de
Julm transparente.

{as manzanas flotan en el agua porque estdn conslituidas de un 25% de aire.

l Qu_ltar ‘Podemos mirar el inlerior de un aguacate quitando el rabillo: ai esld verde significa que aiin
\ esld duro, si esla amarillo esld bien y si eatd marron es que esld ya demasiado maduro.

las fresas tienen su semillas en el exterior y pueden tener hasta doacientas.

{a cebolla amar:illa ea mejor para cocinar, la cebolla blanca es mas crujiente para salsas y/o
aofrites y la cebolla morada es mejor para tomar en crudo.

Cuando pones una olla a hervir, puedes colocar una cuchara de madera para evilar que se
desborde.

‘Puedes hacer cubitos de zumoa de frutas ¢ de agua con hojas de menlta para aromalizar y[o
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ACTIVIDAD ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

TALLER DE PANADERIA Y REPOSTERIA METABOLICA - Concurso de postres metabélicos

Formacion Profesional EFA' A CANCELA de As Ne-
ves (Pontevedra) un Taller de Panaderia y Reposteria
Metabolica junto con un Concurso de Postres Metabolicos.
Estuvo dirigido a padres, madres, jovenes y demas familiares
involucrados a la hora de preparar recetas bajas en proteinas.

El domingo 26 de Marzo tuvo lugar en el Centro de

Este tipo de talleres tratan de demostrar que cocinar con
alimentos bajos en proteinas de forma variada y disfrutando
de todo el sabor es posible, a pesar de tener que seguir una
dieta estricta y mondtona. En concreto en éste sobre panaderia
y reposteria metabdlicas se pretende que los afectados por
enfermedades metabdlicas que requieren restriccion proteica
comprueben que se pueden elaborar panesy postres atractivos,
variados y apetitosos manteniendo su dieta.

En este taller varias madres con la colaboracién de los
jovenes fueron preparando distintos tipos de pan y galletas
de mermelada. Se fueron indicando los pasos de las recetas
a los asistentes, que a la vez podian plantear sus preguntas en
relacion a la elaboracion.

Como novedad en esta ediciéon se organizé un Concurso
de Postres Metabolicos que tuvo una alta participacion
presentandose los siguientes postres que elaboraron los chicos
y chicas con sus madres:

- Bizcocho de compota de manzana (Ivan y Elena) - PRIMER PREMIO: Orejas de Carnaval.

- Galletas de jengibre “polacas” (Maria y Carmen)

- Orejas de Carnaval (Maria y Celia) - SEGUNDO PREMIO: Bizcocho de compota de manzana.

- Caiiitas de crema y nata (Uxia y Rita)

- Tarta de Frozen (Mara y Carmen) - TERCER PREMIO: Tuvimos un empate de las Caiitas de
- Tarta de hojaldre con manzana (Raul e Ilda) crema y nata con la Tarta de la abuela.

- Arroz con leche (Noa y M.? Jests)

- Tarta de la abuela (Miriam y M.? José) Todos ellos recibieron cheques regalo para gastar en la compra

de productos bajos en proteinas del almacén de ASFEGA. Os
Con esta variedad, el jurado (formado por Maria, Lucia, dejamos las recetas ganadoras al final de este articulo para que
Miriam, Alberto y Uxia) que degustd todos los postres lo  os animéis a elaborarlas.
tuvo dificil para su eleccidn, siendo finalmente los ganadores:
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TALLER DE PANADERIA Y REPOSTERiA METABOLICA - Concurso de postres metabélicos

Tras esta jornada tan productiva, los asistentes disfrutamos
compartiendo mesa y mantel para comer todos juntos e
intercambiar impresiones.

Senalar que los postres son para los nifios (y para muchos
adultos) la parte preferida de las comidas y suponen un aporte
de nutrientes y energia que se suma al resto de los platos del
menu. En este tipo de jornadas con las recetas recopiladas
se encuentran muchas propuestas, sugerencias y trucos que
ayudan a los pacientes con enfermedades metabodlicas a
mantener su dieta sin renunciar a postres y panes apetitosos
que se elaboran de forma répida y sencilla.

Desde ASFEGA agradecemos a todos los asistentes su
participacion y colaboracidn, asi como el trabajo de las madres
y jovenes que elaboraron las distintas recetas y participaron en
el concurso.

+
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ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

OREJAS DE CARNAVAL

INGREDIENTES

250 gr. HARINA BAJA EN PROTEINAS LOPROFIN
75 ml. LECHE BAJA EN PROTEINAS LOPROFIN
50 ml. AGUA

RALLADURA DE UN LIMON (al gusto)

1 cucharada sopera MARGARINA (ARTUA)

1 cucharada sopera rasa SUSTITUTO DE HUEVO

LOPROFIN
1 cucharada pequefia rasa SAL (al gusto)

PREPARACION

Derretir en un cazo, a fuego suave, la margarina; afadir
el agua y la leche baja en proteinas, calentar hasta que
estén templadas. Apartar del fuego, echarlo en un bol y
anadir la ralladura de limon, la sal y el sustituto de huevo;
remover para disolverlo bien. A continuacioén, se afiade
poco a poco la harina baja en proteinas, mezclando bien
con una cuchara.

Cuando la masa adquiera consistencia y sea posible,
amasar con las manos y seguir afiadiendo la harina
hasta que se forme un bollo de masa (ya no se pega a
las manos). La cantidad aproximada de harina necesaria
para esta receta es de 250 gr. Se deja reposar 15-20
minutos, tapado con un paiio.

BIZCOCHO DE COMPOTA DE MANZANA

INGREDIENTES

Para hacer las orejas: lo mas dificil. Enharinar bien una
superficie (imprescindible para poder estirar la masa
que no se pegue); se cogen trozos pequenos del bollo de
masa y se estiran con la ayuda de un rodillo; despegar
con la ayuda del cuchillo. Eliminar el exceso de harina
todo lo posible y freir en abundante aceite de oliva.
NOTA: Al utilizar harina para estirar las orejas, el aceite se
quema pronto, probablemente sera necesario renovarlo.

MARIA Y CELIA

RELLENO: compota de manzana Reineta, canela y azucar al gusto.

BIZCOCHO:
180 gr. HARINA BAJA EN PROTEINAS LOPROFIN
200 ml LECHE BAJA EN PROTEINAS LOPROFIN

150 gr. AZUCAR

60 gr. MANTEQUILLA VEGETAL GOLD ORO
RALLADURA DE LIMON

ESENCIA DE VAINILLA

LEVADURA ROYAL

PREPARACION

Para hacer el bizcocho se baten todos los ingredientes y
la mezcla se coloca en un molde. Se precalienta el horno
a 180 grados y se mete el molde con la mezcla durante
media hora.
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Una vez horneado se deja enfriar y se corta el bizcocho
para rellenarlo con este relleno de compota de manzana
o con otro posible relleno que preparéis.

IVAN Y ELENA



ASOCHACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

CANITAS DE CREMA Y NATA

INGREDIENTES

MASA DE HOJALDRE BAJA EN PROTEINAS
100 ML NATA PARA MONTAR

250 ML FLANIN

1 CORTEZA LIMON
CANELA

AZUCAR

PREPARACION

1-Estirar la masa de hojaldre y cortar en triangulos.
2-Enrollar estos triangulos de la parte mas ancha a la mas
estrecha en un molde de cafas o utensilio similar.

3-A continuacién hay la opcién de freir o de hornear,
segun el gusto.

4-Dejar enfriar el hojaldre.

TARTA DE LA ABUELA

INGREDIENTES

700 ml. LECHE BAJO EN PROTEINAS LOPROFIN
1 sobre FLANIN EL NINO

5-Montar la nata y preparar el Flanin segun las
instrucciones del paquete, anadiéndole un poquito de
canela y la corteza de limén cuando esté hirviendo. Esto
también dependiendo del gusto.

6-Rellenar con una manga pastelera el interior de las
cafitas con la nata unasy con la crema otras, y espolvorear
azucar glas, o con las opciones que se os puedan ocurrir.

UXIA Y RITA

2 paquetes GALLETAS CUADRADAS BAJAS EN PROTEINAS
APROTEN

CHOCOLATE BAJO EN PROTEINAS SCHOKOVANI
VIRUTAS DE COLORES PARA DECORACION

PREPARACION

Primero cogemos un molde rectangular en el cual vamos
colocando las galletas cuadradas mojadas en leche.

A continuacién, hacemos el flan como indica, aqui
hemos usado 500 ml de leche baja en proteinas por
sobre. Se extiende el flan encima de las galletas, ponemos
otra capa de galletas, otra de flan y otra de galletas (tantas
capas como queramos).
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Por dltimo, le echamos el chocolate por encima.
Previamente hemos tomado la misma cantidad de leche
y chocolate y lo derretimos en una olla removiéndolo
continuamente para que no se pegue y se funda bien.
Cuando lo tengamos totalmente fundido lo echamos por
encima de las galletas y a la nevera con la tarta.

Podemos decorar por encima a nuestro gusto, con virutas
de colores o con otras opciones que se nos ocurran.

MIRIAM Y M= JOSE



ACTIVIDAD

JORNADA-CONCURSO COCINA METABOLICA

1 sabado 25 de Noviembre ASFEGA organiz6 una Jor-
Enada-Concurso de Cocina Metabolica que tuvo lugar

en la planta alta del Restaurante MILOLA de Lugo, diri-
gida a todos los interesados en la preparacion de recetas bajas
en proteinas.

PLATOS SALADOS

-Empanada de acelgas de Mercedes.

-Hamburguesas vegetales de Rita.

-Lasana de verduras con laminas de calabaza de Mercedes.
-Conchas de mejillones rellenas de Celia.

-Berenjenas rellenas de Aurora.

-Ensaladilla rusa de Carmen.

-Tequenos de Ilda.

PLATOS DULCES

-Mini-magdalenas de fiesta de Carmen Gallego.
-Canas de crema de Maria.

-Bizcocho de nata de Aurora,

-Tarta dos colores de Ilda.

-Bolitas de bizcocho de Maria.

-Bufniuelos de manzana de Carmen Garcia.
-Magdalenas de chocolate de M® José.

-Flanes de Rita.

La variedad de platos presentados fue notable y todo un éxito,
con una elevada colaboracion por parte de los asistentes que
nos permitieron disfrutar de magnificos platos en ambas
modalidades.

El jurado estuvo compuesto por cinco de los miembros mas
jovenes de ASFEGA: Uxia, Maria, Miriam, Silvia y Radl.
Todos ellos tuvieron oportunidad de degustar todos los platos
valorando el sabor, la originalidad y la presencia, para elegir a
los que se llevarian el premio a la mejor elaboracion en salado
y en dulce.

Tras la suma de las distintas puntuaciones asignadas por el
jurado resultaron como ganadores los siguientes:

- Mejor plato salado: Conchas de mejillones rellenas.

- Mejor plato dulce: Se dio un empate entre el Bizcocho de
nata y la Tarta dos colores.

Nota: Al final de este articulo podeis ver las recetas ganadoras.

En ambos casos se les hizo entrega por el presidente de la
Asociacion, Modesto Rodriguez, de un trofeo junto con un
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Se organizé un Concurso de Cocina Metabolica con premio
al mejor plato salado y premio al mejor plato dulce. A medida
que los asistentes, procedentes de distintos puntos de Galicia,
iban llegando se incorporaban a las mesas de concurso
los platos salados y dulces aportados. Hubo una elevada
colaboracion presentandose las siguientes recetas:

cheque regalo para la compra de alimentos dietéticos en
ASFEGA. Ademas todas las participantes recibieron un detalle
y nuestro agradecimiento por su inestimable colaboracion.

Tras la entrega de premios se repartieron las recetas de los
platos participantes para comentarlas, pudiendo consultar
con su creadora cualquier duda o explicaciéon necesaria y
pudiendo probar las distintas elaboraciones.

Por ultimo en esta tarde de convivencia compartimos una
meriendaentre todaslas familias congregadas, intercambiando

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA



JORNADA-CONCURSO COCINA METABOLICA

impresiones y disfrutando del resto de la jornada.

Este tipo de actividades resultan interesantes para las familias
asistentes que tienen que cocinar con alimentos bajos en
proteinas y sacar el maximo partido posible a los alimentos
permitidos y a las combinaciones entre ellos.

Con esta seleccion de recetas, pensadas para cocinar en el dia
a dia, encuentran trucosy sugerencias para mantener la dieta
elaborando mendus atractivos a la vista y al paladar.

Muchas gracias a todos los participantes que aportaron sus
platos y a todos los asistentes por compartir esta jornada-
concurso organizada por ASFEGA.

Maria recoge el premio a Mejor Plato Salado Ilda y Silvia recogen el premio a Mejor Plato Dulce

o NUTR'ClA
XN “Metabolics

Inspiring Futures
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RECETAS

CONCHAS DE MEJILLONES RELLENAS

INGREDIENTES PARA 4 PERSONAS
500 GR CONCHAS DE MEJILLONES
PAN RALLADO BAJO EN PROTEINAS

PARA LA BECHAMEL:

SUSTITUTO DE LECHE BAJO EN

PARA EL RELLENO: PROTEINAS
3 ZANAHORIAS
1 CEBOLLA

1 HOJA DE LAUREL

4 cucharadas
PROTEINAS

40 gr. MANTEQUILLA
HARINA

BAJA EN

UNOS GRANOS DE PIMIENTA
SAL, COLORANTE
ACEITE DE OLIVA

PREPARACION

- En una olla de agua hirviendo incorporar los mejillones,
la sal, unos granos de pimienta y una hoja de laurel. Dejar a
ebullicion y coccidn hasta que los mejillones se abran

- A continuacién separar los mejillones de las conchas y
reservar éstas bien limpias para utilizarlas mas adelante.

- Colar el liquido de coccién de los mejillones y afiadir el
sustituto de leche. Fundir la mantequilla en este, agregar la
cebolla y las zanahorias previamente ralladas y pochadas a
fuego lento e incorporar dos cucharadas de harina disuelta.
Mezclar bien y remover hasta conseguir una pasta espesa.

BIZCOCHO DE NATA

INGREDIENTES

1 vaso NATA LIQUIDA (35% materia grasa)

1 vaso AZUCAR

3 vasos HARINA LOPROFIN CON LEVADURA
RALLADURA DE PIEL DE LIMON Y NARANJA

- Retirar y extender en una fuente la pasta cocinada y dejar
enfriar.

- Rellenar con la pasta anterior las conchas.

- Rebozar con una mezcla elaborada a partir del sustituto de
leche, 2 cucharadas de harina, colorante y pan rallado bajo en
proteinas.

- Freir en abundante aceite de oliva, dejar escurrir sobre papel
de cocina y servir calientes.

Nota: Se puede anadir un poco de queso bajo en proteinas o
pan rallado bajo en proteinas por encima para gratinar.

Celia

PREPARACION
-Untamos un molde para bizcocho con mantequilla.

-Batimos la nata con el azticar hasta hacer una crema. Luego

le afiadimos la ralladura de limén y de naranja, y finalmente
la harina tamizada.

TARTA DOS COLORES

INGREDIENTES
1 paquete CHOCOLATE CAKE MIX ORGRAN

1 paquete VAINILLA CAKE MIX ORGRAN
2 cucharadas rasas SUSTITUTO HUEVO

-Revolvemos todo con cuidado y siempre en el mismo sentido.

-Disponemos en el molde y horneamos durante 20 minutos
aproximadamente.
Aurora

460 ml. AGUA
30 gr. MARGARINA VEGETAL

PREPARACION

Anadir al contenido del paquete de chocolate CAKE MIX
ORGRAN 230 ml. de agua, una cucharada de sustituto de
huevo y 15 gr. de margarina vegetal. Mezclar bien estos
ingredientes con una batidora a baja velocidad primero, luego
podemos aumentar a alta velocidad durante cuatro minutos
m4s y reservamos.
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Hacemos lo mismo con el paquete de vainilla CAKE MIX
ORGRAN.

Una vez listo, vamos vertiendo en un molde de 20 cm de
diametro las dos masas alternando de chocolate y de vainilla.

Horneamos durante 30 minutos en el horno precalentado a
180e.
Ilda



LOS NINOS
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CONSCIENTE DE ESTA NECESIDAD, NUTRICIA HA DESARROLLADO UN PROGRAMA DE
DEGUSTACION EN 10 PASOS
INTRODUCIENDE) L NVEVE) SUSTITVIC PROTEICO) POCO) A POE0) Y CEEBRANDIC) CADA LOER0,
PAVRA GARANTIZAR ASTHUNA BIRERIENEIA POSTMA

ENTRENA
T U PALADAR

ENTRENA TU PALADAR Y DISFRUTA MAS)

1. Leann, Birch L.L.. Development of food preferences. Annu. Rev. Nutr. 19, 1999; 19(1): 41-62.
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'KECETAS BATIDOS Y ZUMOS

KIWT Y PLATANO
INGREDIENTES PARA 2 VASOS

2 naranjas

2 kiwis

1 platano

100 ml de agua

PREPARACION obtener una textura fina.

- Lave la fruta. Exprima las naranjas. Consejo: Si el batido le quedara demasiado espeso, diltyalo

con un poco mas de agua.
- Pele el kiwi y trocéelo.

- Pele el platano y bata todos los ingredientes juntos hasta

INGREDIENTES PARA 2 VASOS

2 mangos

1 trozo de jengibre de 3 cm

3 manzanas

PREPARACION

- Lave la fruta. Corte las manzanas en dados y lictelas. - Bata todos los ingredientes juntos hasta obtener
un batido fino.

- Pele el mango y cértelo en dados.

Consejo: Si el batido le quedara muy espeso, afiada un poco
- Ralle el jengibre (piel incluida) con un rallador fino. de agua.

NARANIA Y PLATANOD
INGREDIENTES PARA 2 VASOS

2 platanos

4 naranjas

% limon
PREPARACION

- Lave la fruta. Pele los platanos y pongalos en la batidora. - Bata los ingredientes hasta obtener una textura fina.

- Exprima las naranjas y el limén y retire las semillas, que le Consejo: Afiada unas cuantas fresas o frambuesas para darle
darfan un sabor amargo al batido. mas color y sabor al batido.
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BROCHETAS DE CHAMPINONES

INGREDIENTES

1/2 kg de champifiones
vinagre balsdmico

ajo picado

albahaca

aceite de oliva

sal

pimienta

PREPARACION

- Limpiar los champifiones y cortarles la parte inferior.

- Mezclarlos en un cuenco con todos los ingredientes y dejar
reposar con el alifo.

CHIPS DE VERDURAS AT HORNO

INGREDIENTES

remolacha
zanahoria
patata

calabaza
aceite de oliva
sal

pimienta

PREPARACION

- Pelar las verduras, hacer laminas muy finas con una
mandolina y secarlas con papel de cocina.

- Mezclar en un cuenco todos los ingredientes y dejar reposar
con el alifio.

- Colocar las rodajas encima de una rejilla con papel de horno.

CREPES VEGETAIES FRIOS

INGREDIENTES CREPES 2 PERSONAS
100 gr harina baja en proteinas

1 vaso agua con gas

1 cucharadita aceite oliva

1 pizca sal

INGREDIENTES RELLENO

Lechuga
Tomate
Aceitunas
Cebolla
Mayonesa

PREPARACION DE CREPES

- Mezclar todos los ingredientes con batidora eléctrica para
que no queden grumos.

- Calentar y pincelar una sartén antiadherente con aceite.

- Echamos un poco de masa en el centro de la sartén y
movemos para extenderla.

- A fuego medio, esperamos unos minutos y le damos la vuelta
y asi repetidamente.
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- Insertar los champinones alifiados en las brochetas.
- Colocarlas en una bandeja con papel de hornear.
- Meter al horno a 225 grados durante 15/20 minutos.

- Hornear a 180° durante 20 minutos aproximadamente, hasta
que estén crujientes y ligeramente doradas.

- Dejar enfriar y servir.

- Se pueden guardar en seco en un recipiente hermético.

PREPARACION DE RELLENO

- Cortar en juliana la lechuga y picar resto de los ingredientes
en trocitos pequenos.

- Mezclar todos los ingredientes cortados junto con la
mayonesa.

- Colocar dentro de la crepe y cerrar.
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