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SALUDA
ARTURO PARRADO PUENTE

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

gradezco, en primer lugar, la oportunidad que me

ha brindado la Asociacién Fenilcetonurica y OTM

de Galicia - ASFEGA de colaborar en la apertura de
esta nueva edicion del boletin anual, que espero os resulte
tan interesante como el anterior. Sin duda, el boletin hara
reflejo de un afio mas de esfuerzos coordinados en el que se
han sumado sinergias para avanzar en la calidad de vida de
las personas con Fenilcetonuria (PKU) y Otros Trastornos
Metabolicos (OTM).

Se trata de nuevos avances, que con mayor O menor
intensidad, se van produciendo en todos los dambitos de
la vida de las personas que apoya vuestra entidad, gracias
también a los esfuerzos que realiza ASFEGA desde hace més
de veintisiete afos.

Este aflo que termina hemos apoyado desde la Direccién
Xeral de Inclusion Social de la Conselleria de Politica Social
actividades de ASFEGA que convenimos precisas porque
difunden el conocimiento y avances sobre la Fenilcetonuria
y otras enfermedades metabdlicas, fomentan espacios de

encuentro e intercambio que redundan en la sociabilidad
Y, por lo tanto, la integracién de las personas que las
experimentan, y les proporcionan pautas y apoyos para que
se desarrollen en la vida de forma auténoma y en igualdad
de condiciones al resto de las personas. Son pequefos
pasos compartidos en un contexto donde se trabajan
paralelamente otros aspectos, como el sanitario, pero todos
orientados hacia la normalizacién, la autonomia personal y
la participacion plena.

Quiero, por dltimo, destacar mi reconocimiento a la labor
que realiza la Asociaciéon y a la importancia del respaldo y
participacion que recibe de quienes la integran, porque es
clave la unio6n y el compromiso para progresar en objetivos
que son comunes.

Os felicito por seguir trabajando, consolidar progresos y
continuar creciendo como entidad un afno mas.

Un afectuoso saludo.
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ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

oy un trabajador incansable con cualquier proyecto o colaboraciéon

que se me pida. Mi vocacion no se ajusta a nuestras necesidades,

pero en lo mas profundo de mi ser, siento la gran labor que tengo
que realizar y desarrollar mientras esté al frente de esta Asociacion. jCasi
nadalSemejante labor no resulta facil en la realidad diaria, supongo que a
todos nos pasa un poco.

Estoy convencido de que la mejor manera de lograr la meta es informar y
contar con todos, de manera clara y positiva, insistir en la necesidad que
tengo del apoyo de todos. Tengo interés en poder ayudar y aclarar todas
nuestras dudas, pero también en poder contagiaros mi entusiasmo por
todo lo que tiene que ver con ASFEGA.

Mi afan por lograr las metas me lleva a abrir mas propuestas y caminos,
lejos de acomodarme; siempre me parece poco lo que hacemos. Me
gustaria que esta edicion sirviera de referencia para todos, sobre todo los
nuevos socios, ya que como siempre, sabemos que la proxima tiene que
ser todavia mejor.

No quiero que socios y afectados tengan dudas y antes de cuestionar,
pensad que siempre me encontraréis si me necesitdis para cualquier
ayuda, cuestion o colaboracion.

Sin mas, espero que veais bien reflejado nuestro trabajo del afio 2018 en
este nuevo boletin de ASFEGA, que es parte de nuestra labor de estos
cuatro afnos que motivaron nuestra reelecciéon para seguir al frente un
nuevo mandato.

Gracias a todos los que colaboriis y a los que formais parte de ASFEGA
por la confianza y muestras de cariflo que siempre mostrais, es lo que
realmente anima a seguir luchando.

Un saludo a todos.

Modesto Rodriguez Novoa
Presidente
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UN PASEO POR LA TERAPIA GENICA

Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades Metabélicas Congénitas. Servicio de Neonatologia Hospital Clinico Universitario de Santiago

a terapia génica es una técnica experimental que per-

mite modificar el material genético para tratar o pre-

venir una enfermedad. Es por ello, que la mayoria de
las patologias subsidiarias de tratarse con terapia génica
son hereditarias, aunque también se estd aplicando en can-
cer e infecciones virales.

Se trata de una técnica aparentemente sencilla, que se ha
desarrollado durante los tltimos cincuenta aios. Con el fin
de conseguir una terapia génica eficaz, los cientificos han
planteado las siguientes estrategias:

- Reemplazar un gen mutado que causa enfermedad por
una copia sana del mismo.

- Inactivar o activar un gen mutado para modificar su
expresion.

Habitualmente se emplea un virus modificado para admi-
nistrar el material genético, por lo que antes de profundizar
en la historia de este campo de la ciencia, examinaremos el
papel central que desempefian estos microorganismos en
la terapia génica.

Un virus es un agente infeccioso que puede adherirse a las
células de los seres vivos, tanto animales como plantas. Los
virus son parasitos, esto significa que, para sobrevivir y re-
producirse, necesitan insertar su propio material genético
(ADN o ARN) en el nucleo de las células infectadas. Una
vez replicado, el huésped suele desarrollar una enfermedad
derivada de la infeccién viral, como la gripe, el sarampion,
la poliomelitis, el sindrome de inmunodeficiencia adquiri-
da (SIDA), etc.

Se conoce a los virus como agentes patégenos ya desde los
albores de la humanidad. Sin embargo, en los tltimos afos
la comunidad cientifica ha aprendido a modificarlos para
que inserten material genético seleccionado en determina-
das células sin producir enfermedad. Esto se basa en dos
descubrimientos muy importantes:

- En 1952, los biologos pudieron caracterizar el método
que usan los virus para inyectar ADN en las células del
huésped.

- En 1971, casi veinte aiios después, se pudo reproducir
este método en el laboratorio de forma dirigida.

Hoy en dia, el sistema de administracién mediante “vecto-
res” virales sigue siendo la forma mas comdn de suminis-
trar material genético en terapia génica. ;Pero qué es un
vector? Se trata de un transportador disefiado especifica-
mente para entregar el gen.

El vector se puede inyectar en un tejido especifico del cuer-
po, donde las células individuales lo absorben. Alternativa-
mente, se puede extraer una muestra de las células y expo-
nerla al vector en un entorno de laboratorio, devolviéndola
posteriormente al paciente. Si el tratamiento es exitoso, el
nuevo gen producira una proteina funcional.

Los primeros experimentos de terapia génica utilizaron

vectores virales derivados de retrovirus (por ejemplo, lenti-
virus). Un retrovirus infecta células introduciendo en ellas
una sola hebra de ARN vy utilizando la propia maquinaria
celular (una enzima llamada transcriptasa inversa) para
producir ADN, el cual se integra finalmente en el genoma
del huésped. Dado que es dificil controlar el lugar donde se
inserta el material genético de los retrovirus existe el riesgo
de anular o estimular genes que no deseamos, produciendo
efectos adversos, como por ejemplo el desarrollo de neo-
plasias. Es por ello que, desde hace veinte afos, cada vez se
emplean mas los virus adenoasociados (AAV), los cuales
infectan a células de seres humanos y algunos monos. Las
ventajas de este tipos de virus son las siguientes:

- Solo causan una respuesta inmunitaria leve.

- Infectan tanto las células en division como las estacio-
narias.

- Persisten en las células sin insertarse directamente en
el genoma del huésped (permanece en un estado extra-
cromosomico).

Una desventaja de los virus adenoasoaciados es que su ca-
pacidad de carga como transportadores es limitada, lo cual
significa que no es posible insertar genes grandes en ellos.

Aunque los cientificos llevan cinco décadas trabajando en
el campo de la terapia génica, sélo en los tltimos afnos se es-
tan aprobando los primeros medicamentos basados en esta
tecnologia. ;A qué se debe? Para conocer los retos éticos y
técnicos a los que se han tenido que enfrentar los investiga-
dores debemos hacer un poco de historia.

4
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M. Luz Couce, Paula Sanchez y M. José de Castro
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UN PASEO POR LA TERAPIA GENICA

En 1971, un experimento clave realizado por Merrill evi-
denci6 que el ADN podia inyectarse en células humanas
enfermas y corregir un problema bioldgico. En este caso
se consiguio restaurar la actividad enzimatica en fibroblas-
tos de pacientes con galactosemia. Es importante tener en
cuenta que dichas células estaban creciendo en una placa
de laboratorio cuando se trataron con ADN externo. De
hecho, es mucho mas facil manipular la genética de las cé-
lulas una vez que se han extraido del cuerpo.

En la década de 1980, cientificos como Cline y Anderson,
continuaron profundizando en la mejor manera de usar los
vectores virales. Fue durante estos aflos cuando se realiza-
ron los primeros ensayos clinicos de terapia génica en hu-
manos, cuyos resultados se empezaron a conocer a partir
de 1990. Entre ellos se encuentra el articulo publicado por
cientificos de la Universidad de Bethesda, que extrajeron
glébulos blancos de pacientes con melanoma avanzado y
los modificaron mediante un retrovirus para insertar un
gen llamado interleucina-2. Estas células genéticamente
alteradas se volvieron a infundir posteriormente a los en-
fermos, demostrando que era una técnica efectiva y segura.
Continuando estas lineas de investigacion, Anderson rea-
1iz6 un ensayo clinico a mas largo plazo para tratar a nifios
con enfermedad ADA-SCID. SCID es sinénimo de inmu-
nodeficiencia combinada severa mientras que ADA se re-
fiere al hecho de que estos pacientes carecen de una copia
sana del gen adenosina desaminasa. Se usé un retrovirus
para transferir el gen ADA a células T aisladas y las cuales
se volvieron a infundir a los pacientes, evidenciandose una
clara mejoria de su enfermedad.

Durante la década de los 90, tanto el National Institute
of Health (NIH) como la Food and Drug administration
(FDA) apoyaron el desarrollo de més estudios con terapia
génica. Sin embargo, este sentimiento ilusionante en torno
a la técnica cambid en 1999 cuando se produjo la muer-
te de un paciente llamado Jesse Gelsinger, de dieciocho
anos, que nacié sin el gen correcto que codifica la enzima
ornitina trancarbamilasa. Un ensayo clinico realizado por
la Universidad de Pennsylvania le administré el gen defi-
ciente mediante un vector viral y cuatro dias después, Jesse
fallecié como resultado de una respuesta inmune masiva
que produjo un fallo multiorganico. La pérdida de Jesse
Gelsinger fue una llamada de atencién que alertd sobre los
riesgos de este tipo de procedimiento y llevd a la FDA a
suspender varios ensayos clinicos de terapia génica. Asi-
mismo se habian observado otros efectos adversos graves
derivados de la activacion de protooncogenes. Todo estos
reveses obligaron a profundizar mds en la investigacion ba-
sica relacionada con la virologia, inmunologia y biologia
celular, asi como en el desarrollo de mejores modelos de
enfermedad, lo que fructificé en una exitosa traslacion de
la terapia génica a la clinica en los siguientes afios.

A partir de la primera década del afio 2000 se empezaron
a comercializar los primeros medicamentos desarrollados
con esta tecnologia en Europa y Estados Unidos. En 2012,
la Agencia Europea de Medicamentos (EMA) aprobé Gly-
bera, un tratamiento de terapia génica disefiado para rever-
tir la deficiencia de lipoproteinlipasa, un trastorno heredi-
tario raro que puede causar pancreatitis grave. En 2015, el
precio de Glybera fue de 1 millén de ddlares, lo que le vali6

el titulo de “farmaco mas caro del mundo” en diferentes
medios de comunicacion. De hecho, aunque parece que
este tratamiento es eficaz, s6lo muy pocos pacientes han
podido acceder a él por su alto precio y desde el ano 2018,
Glybera ya no consta en la cartera de productos de Uni-
Qure. En 2016, la EMA aprob¢ otra terapia génica llamada
Strimvelis, desarrollada por GlaxoSmithKline (GSK) para
tratar a pacientes con ADA-SCID. El precio inicial para
este tratamiento fue de 665.000 ddlares y un afo después
so6lo dos pacientes lo habian recibido y GSK intentaba ven-
der su producto a otra compaiia. Esto no era una buena
sefal: cuando un tratamiento tiene un precio tan alto, se
convierte en un gran desafio encontrar un proveedor de
atencion médica que cubra los costes. En el afio 2018 Spark
Therapeutics recibié aprobacién por parte de la FDA para
su tratamiento con Luxturna, el cual utiliza un vector de
AAV para tratar a los pacientes con un tipo de ceguera he-
reditaria, de nuevo el precio de este firmaco se estimaba en
1 millén de dolares.

En los ultimos afios se han empezado a desarrollar también
las tecnologias de edicion genética, las cuales se basan en
nucleasas bacterianas, unas enzimas que permiten “cortar”
el ADN. En contraste con los vectores virales, que sélo pue-
den afnadir genes, esta estrategia ofrece un escalpelo pre-
ciso para agregar, ablacionar y corregir material genético.

Podemos afirmar que la terapia génica dara lugar a los far-
macos mas complejos que se hayan desarrollado, lo cual
asocia una serie de retos, no solo para los cientificos sino
paras las autoridades sanitarias y la industria farmacéutica,
incluyendo la comercializacién de los mismos. Sin embar-
go, el potencial de esta tecnologia para mejorar la salud de
forma duradera anima a continuar esforzandose con opti-
mismo para que forme parte de nuestro arsenal frente a las
enfermedades humanas. Asi, en nuestra Unidad Metabo-
lica, actualmente tenemos activos cuatro ensayos clinicos
fase I-II de terapia génica para las siguientes patologias:
deficiencia de ornitina transcarbamilasa, glucogenosis I y
mucopolisacaridosis ITIA y IIIB.
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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.

:Mundo Metabélico, lo haces TU,
nosotros te ayudamos!

£ NUTRICIA

“Metabolics

Inspiring Futures



ACTIVIDAD ASFEGA ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

JORNADA DIETAS METABOLICAS

1 domingo 27 de Mayo ASFEGA organiz6 una Jornada de Dietas Metabolicas en As Neves (Pontevedra)

dirigida a padres, madres, jovenes y demas familiares involucrados a la hora de preparar recetas bajas en

proteinas para la dieta de los pacientes metabdlicos. Se dividio la jornada en Muestra de Cocina Metabdli-
ca, por la mafana y Cultiva las verduras de tu dieta, por la tarde.

MUESTRA DE COCINA METABOLICA

Por la manana acudimos al local socio-cultural de Taboexa (As Neves) en la provincia de Pontevedra, donde tuvo
lugar la Muestra de Cocina Metabdlica. Esta muestra consistio en animar a los asistentes a que participasen en
este dia llevando su plato elaborado, ya sea dulce o salado. Se dio una alta participacion con una amplia variedad
de platos en ambas modalidades.

En PLATOS SALADOS contamos con las siguientes En PLATOS DULCES contamos con las siguientes

recetas: recetas:
- Arroz tres delicias (Ivan) - Churros (Maria R.)
- Tortillas vegetales (Ramona) - Empanada de manzana (Isabel)
- Muffins de calabacin (Carmen) - Huevos de Pascua (Maria G.)
- Superensalada metabdlica (Modesto) - Mariquitas (Maria G.)
- Brazo de patata (Carmen) - Tarta de pina (Rita)

- Bizcocho de naranja (Ramona)

En esta muestra estuvieron expuestos todos los platos participantes. Los autores de los mismos fueron explicando
los ingredientes y los pasos de la elaboracion de su receta, respondiendo a las preguntas y dudas planteadas por
el publico asistente.

En este dia se repartieron las recetas a todo el publico. A aquellos socios y socias que no pudieron asistir también
se las hacemos llegar posteriormente via mail.

De este modo, se accede a una amplia variedad de recetas cocinadas con alimentos bajos en proteinas que
pueden llevarse a la practica facilmente, y se amplia asi, el restringido menu de los afectados por enfermedades
metabolicas. Se trata de que conozcan de primera mano trucos e ideas que permitan la elaboracion de recetas
variadas y apetitosas manteniendo la dieta baja en proteinas.
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Todos los participantes fueron obsequiados con cheques regalo para
gastar en la compra de productos bajos en proteinas del almacén de la
Asociacion.

Tras esta muestra de platos tan productiva, los asistentes pudieron de-
gustarlos y disfrutaron compartiendo mesa para comer todos juntos e
intercambiar impresiones.

Desde ASFEGA agradecemos a todos los asistentes su participacion
y colaboracién, asi como el trabajo todos aquellos que elaboraron las
distintas recetas y participaron en la muestra.

CULTIVA LAS VERDURAS DE TU DIETA METABOLICA

Por la tarde acudimos a una huerta para una charla practica sobre como cultivar hortalizas y verduras que son el
principal ingrediente de la dieta baja en proteinas.

Las hortalizas y verduras frescas son alimentos que contribuyen a hidratar nuestro organismo por su alto conteni-
do en agua, ademas de ser nutritivas y saludables. Son ricas en vitaminas, minerales, fibra y, en menor medida, en
almidoén y aztcares, hecho que explica su bajo aporte caldrico. Son también una fuente indiscutible de sustancias
de accién antioxidante. Por todo ello, se consideran fundamentales para la salud e indispensables en la dieta para
el crecimiento.
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En el caso de pacientes con un Error Congénito del Metabolismo es, ademas, esencial el potenciar estos alimentos
que estan permitidos en su dieta, puesto que las verduras y hortalizas son naturalmente bajos en fenilalanina y se
consideran alimentos libres ya que aportan proteinas de bajo valor bioldgico. Por ello, se recomienda el consumir
frutas y verduras frescos y de temporada, tanto en los platos principales, como postre y como guarnicion.

Dada la importancia de las verduras como ingrediente de la dieta de los asociados, desde ASFEGA se organizé
esta actividad para fomentar el autocultivo de estos alimentos. Por ello nos desplazamos a la huerta del presidente
de ASFEGA, Modesto, que nos hizo una desmostracion practica del abonado y plantacién, tanto con semillas
como con plantones, en su huerto.

Poder cultivar nuestras propias verduras y hortalizas y llevar
a la mesa los frutos de las plantas que hemos cuidado con
mimo y constancia durante meses es una experiencia unica.
Un pequeno lujo que, basicamente por falta de espacio, no
todo el mundo se puede permitir... ;0 si?.

Lo ideal es disponer de un terreno donde realizar el culti-
vo. Pero esto no es imprescindible porque no es necesario un
gran espacio. Podemos aprovechar ubicaciones como una te-
rraza, una azotea, un balcon o incluso una pared que esté en
contacto diariamente con la luz del sol.

En muchas ciudades estan en auge los huertos urbanos, don-
de los vecinos cultivan en terrenos cedidos tras haber hecho
su solicitud correspondiente. De este modo, se puede pasar
del asfalto al huerto casi sin necesidad de salir del barrio.

Se puede empezar con algo pequeiio, ya que se pueden cultivar una sorprendente cantidad de alimentos en un
espacio de entre tres y cuatro metros cuadrados.

La base de un huerto sano y productivo es un suelo rico y con buen drenaje, que se desmenduce y sea facil de
trabajar. Es necesario afiadir materia organica como compost, humus de lombriz o estiércol animal.

Lo mejor es escoger plantas variadas y rotarlas para evitar el agotamiento de los nutrientes en el suelo. Hay horta-
lizas que son mas faciles de cultivar como la lechuga, la zanahoria, el calabacin, el pepino, la calabaza, los tomates,
los pimientos,...

Es importante el riego, siendo mejor regar al amanecer o al anochecer para aprovechar el agua, y evitar al mismo
tiempo que se puedan llegar a quemar las hojas por el efecto lupa del sol sobre las gotitas.

De este modo, ademas de los beneficios asociados a la jardineria -tanto fisicos como mentales- cultivar nuestro
propio huerto puede ayudarnos a comer mas sano y ser mas econémico, ya que supone un complemento idéneo
a la cesta de la compra. También se comprueba que los productos que uno mismo cultiva tienen un sabor mucho
mejor que aquellos que se pueden adquirir en muchos supermercados.

Por todo ello, desde estas paginas os animamos a que os inicies en la aventura de cultivar vuestras propias verdu-
ras y hortalizas, y disfruteis tanto de su cultivo como de su degustacion.
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ARTICULO
EXPERIENCIA ENTRE ASOCIACIONES

ola. Soy Lucia, tengo PKU y soy de Madrid.

Los tdltimos cinco afos he estado trabajando

en Nutricia, una de las empresas que trabajan
para intentar mejorar nuestra calidad de vida a través de
las formulas y la comida baja en proteinas. Desde hace
un afo ya no trabajo con ellos, ya que decidi dedicarme
a la profesion para la que me he formado, ser maestra.

Enestearticulo me gustaria contaros la gran experiencia
que supuso, durante esos anos, poder compartir y
convivir con asociaciones de enfermedades metabolicas
hereditarias de toda Espana, las amistades que pude
hacer y todo lo que pude aprender.

En Nutricia como podéis ver, desde hace muchos
afnos, el cuidado y la atencidn al paciente es una cosa
importante. Resulta basico acercarse a nosotros para
poder entender nuestras necesidades y asi atenderlas
de la mejor manera posible, por eso en casi todos los
eventos de pacientes de las distintas asociaciones que
tenemos, siempre intentan acudir para aprender mds
de nosotros y de nuestra evolucion. Pues bien, durante
el tiempo que estuve trabajando alli, entre otras, esa era
una de mis funciones.

Gracias a esto, pude conocer mucha mas gente de la
que ya conocia, aprender otras formas de trabajar en
las asociaciones de pacientes y crecer mucho a nivel
personal y como paciente PKU.

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

Socia de ASFEMA

Tuve la gran suerte de acudir a distintos eventos en las
asociaciones de Valencia, Aragon, Catalufia, Cantabria,
Madrid, Andalucia y Galicia. Y, de poder hablar y ver de
primera mano las distintas formas en que los médicos
nos llevan en los distintos hospitales y comunidades
autéonomas.

Quiza, uno de los eventos mas especiales para mi
fue el taller que organiz6 hace dos afios en Cantabria
su doctor para poner en contacto a las familias
metabolicas y dar asi el primer paso hacia la creacién
de una asociacidn, que hasta entonces alli no existia.
Este evento fue especial, por varios motivos. Por un
lado me encantd ver la dedicaciéon y mimo con la que el
médico trata a sus pacientes, hasta el punto de implicar
a toda su familia en dicho evento. Por otro lado, poder
ver algunos pacientes que por las circunstancias en que
habian nacido, no les habian diagnosticado a tiempo
y ver la mejora tras iniciar el tratamiento. Es algo que
todos sabemos pero lo vemos lejano, como de otra
época, porque hemos tenido la suerte de nacer con ese
camino andado. Pero hay paises en los que atin no se ha
recorrido, o familias que viven situaciones de pobreza
extrema, de guerra e inmigracién y estos nifios pagan
las consecuencias de esa incertidumbre vital y por
supuesto sanitaria.

Pude conocer a una paciente con tres enfermedades
distintas, una nifia con dos metabolopatias muy raras
y ademas celfaca. Entonces era la ultima nifia nacida
con PKU en Cantabria, una nifia de 4 meses preciosa.
Conocer a sus padres fue un placer enorme, es la
primera vez que me encuentro con unos padres de
un bebé tan pequefio que no tienen miedo; ellos en
cambio estaban tranquilos, consideraban que era una
condicién como podria haber sido cualquier otra y me
encanto. Por supuesto, tenfan sus dudas e inquietudes,
pero no me transmitieron una preocupacion mas alld
de unos padres con un bebé de cuatro meses y me
parecié muy positivo.

Me sorprendid como en una asociacidn tan pequefa
podian tener tanta variedad de situaciones y me
encantd poder formar parte de esos primeros pasos
de la Asociacion Cantabra de Afectados por
Enfermedades Metabdlicas Innatas-ACAEMI.
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De la Asociacion PKU de Valencia-AVAPKU lo
que mas me pudo sorprender es que se organizan
de otra forma completamente distinta a cualquier
asociacion (de las que conozco), tienen la gran suerte
de disponer de un paquete de alimentacion basico que
les proporciona el Hospital. Esto quiere decir que en el
Hospital, creo que una vez al mes, les dispensan una
cesta de productos basicos (harina, arroz, pasta...)
bajos en proteinas. Es verdad que ellos no eligen ni la
marca ni nada, pero ya supone una ayuda muy grande
y un desahogo tanto a nivel personal como asociativo
ya que no cuentan con banco de alimentos ni buscan
financiacion para destinarlo a la comida. Por mi
experiencia esto es un alivio muy grande, que hace
que la asociacion tenga otros objetivos y busque otros
servicios para sus asociados. Ojala todos podamos
tener esto en un futuro no muy lejano y, asi poder
destinar el dinero solo a cuestiones de nuestro interés,
formacién y ocio.

De la Asociacion Aragonesa de PKU y OTM, lo mas
importante a destacar es que es una asociaciéon muy
pequena donde el peso de todo recae (como caso tinico
en toda Espafa) en los PKUs jovenes. La Junta Directiva
la forman PKUs adultos y me parece de admirar y
un gran ejemplo a seguir. En todas las asociaciones
deberia haber metabdlicos en la directiva e incluso
que ésta estuviera integramente formada por nosotros.
Pero desde la experiencia de haber formado parte de la
directiva de mi propia asociacion en Madrid, entiendo
que no siempre es facil para ambas partes: ni para los
adultos metabolicos entrar a formar parte, pues todo se
hace grande, ni en ocasiones a los padres soltar un poco
la rienda y confiar en esos pacientes adultos. Pero creo
que poco a poco ird siendo una realidad.

Pero, en estos afios, la que poco a poco se ha convertido
en mi asociacion de acogida es la Asociaciéon
Fenilcetonurica y OTM de Galicia - ASFEGA, sin
duda. Es a la que mas veces he venido, también porque
es una de las que mas eventos organiza para sus
asociados y es a la que continto viniendo ahora que ya
no me vincula una relacién de trabajo. El modelo de
esta asociacion es el que me gustaria que pudiéramos
tener en Madrid, como ya saben alli y he dicho desde la
primera vez que acudi a un evento gallego. Pero también
creo que es un ejemplo de la desigual distribucién de
las ayudas en el territorio nacional y de las distintas
realidades que vivimos los pacientes en funcién de
donde hemos nacido. A nivel personal es donde mas
he disfrutado y donde siempre he encontrado apoyo
a todas las iniciativas que quise llevar a cabo tanto a

nivel personal como paciente cuando organicé el
campamento de verano hace dos afos; como a nivel
laboral cuando proponia actividades para el Dia de
la Fenilcetonuria o el Dia de las Enfermedades Raras,
siempre ha sido donde mas respuesta ha habido y es
algo estupendo que ojala os dure siempre, porque es
muy dificil de conseguir, y aqui ya lo tenéis.

Creo que la mayor conclusiéon que puedo sacar de estas
experiencias es cuanto me ha abierto la mente para
entender otras formas de tratamiento o de aplicar el
mismo, las desigualdades que vivimos en funcion de
la Comunidad en la que nacemos que afectan sobre
todo a cuantas enfermedades se diagnostican y a
cuantos recursos tienen acceso los pacientes de forma
individual y las asociaciones de forma colectiva. Esta
realidad, es mas o menos conocida por todos a nivel
nacional, ya que también la Federaciéon Espaiola de
Enfermedades Metabolicas Hereditarias-FEEMH
trabaja para que cada dia sean menos, pero es mas
llamativo ver la puesta en practica y las diferentes
luchas que deben librar los pacientes en funcion de
donde nazcan.

A nivel personal, creo que he tenido muchisima suerte
de poder formar parte de distintos proyectos con tantas
asociaciones, de poder aprender desde dentro como
trabaja la empresa mas grande que trabaja por y para
nosotros, de poder conocer tantos médicos y tantas
formas de trabajar con pacientes desde pediatria a
adultos, pero a nivel de paciente me llevo sobre todo
muchos amigos por todas partes, y creo que esto es lo

mas importante y lo mas especial de esta experiencia.

Muchas gracias a todos los que me habéis abierto las
puertas de vuestras asociaciones y vuestras vidas en
estos afios. Me ha encantado aprender con vosotros.
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ACTIVIDAD ASFEGA ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

ANDAINA SOLIDARIA CON ASFEGA - ALLARIZ

1 domingo 17 de Junio tuvo lugar la XXI Andaina de Allariz, que en este afio 2018 fue solidaria con ASFEGA.

Si hay una Andaina que tiene fama es ésta. Son ya muchos los afios que se viene celebrando y ha servido a

muchas otras de ejemplo a imitar, siendo un reclamo garantizado para los andarines ourensanos y también
para muchos de fuera de la provincia.

Previamente a este dia el area de deportes del Concello de Allariz presento esta nueva edicion de la andaina en esta
localidad ourensana, que cumpli6 ya veintitin aflos y que tuvo novedades importantes en este afio. La primera de
ellas tuvo que ver con la fecha de celebracion, puesto que se pasé a un domingo para facilitar la participacion de
aquellas personas que habitualmente trabajan los sabados (dia en el que se venia celebrando la ruta). El segundo
cambio tuvo que ver con la reduccion del itinerario, pasando de 50 kilometros a dos rutas mas cortas: una de 25
kilémetros y otra de 13 kilometros.

El recorrido, fue una vez mas, el protagonista de esta andaina pionera Mt
en Galicia. Se presentd un nuevo circuito que recorrié nuevos caminos
de la Reserva de la Bioesfera a su paso por Allariz, caminos que nunca
antes se habian recorrido en la Andadura.

El circuito conté con una ruta larga de 25 kilémetros por algunos
de los parajes mas singulares del municipio como O Rexo, A Padela,
San Salvador dos Penedos, Paicordeiro, O Brifal o el propio Festival : I L
Internacional de Xardins.

lgssaeq

Pensando en los mas jovenes o en las familias con nifios y nifias pequeos, la organizacion habilité una ruta corta
de 13 kilémetros siguiendo el curso del rio Arnoia entre O Brifial y O Rexo. Era esta una propuesta mas plana, de
dificultad baja, para aquellos que se estuviesen iniciando en las caminatas o no quisiesen hacerla entera.

Las pruebas no eran competitivas y los recorridos eran circulares comenzando y terminando en la Alameda de
Allariz, con distintos puntos de avituallamiento a lo largo de las rutas.
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En este domingo de andaina por los parajes de la Reserva alaricana se reunieron 460 andarines deseosos de
disfrutar de esta prueba, que permitié el contacto directo con la naturaleza en esta jornada soleada. El resultado
fue muy positivo, con una alta respuesta de la gente, con especial participacion de familias con nifios, muchos
vecinos de Allariz y los incondicionales llegados desde toda Galicia y mismo de Asturias.

Varios socios y socias de ASFEGA se animaron a participar en estas rutas y conocer asi la riqueza paisajistica del
entorno al poder recorrer caminando lugares emblematicos de Allariz.

B g Este evento tuvo un caracter social importante, ya que
ASFEGA contd con un puesto en el paseo de la Alameda
en el que informaba a vecinos y participantes sobre las
enfermedades metabodlicas hereditarias. Es impotante
hacer visibles estas enfermedades y darlas a conocer para
que la sociedad esté mas concienciada.

Al final de la prueba la alcaldesa de Allariz, M* Cristina
Cid Fernandez, hizo entrega a ASFEGA, a través de su
presidente Modesto Rodriguez, de un lote de productos
dietéticos bajos en proteinas que son basicos para la dieta
en el tratamiento de los pacientes con enfermedades
metabolicas hereditarias. Gracias.

Estas actividades que unen salud y naturaleza estan
teniendo mucho éxito y en el caso de este domingo atin
mas, ya que el buen tiempo ayudé a los participantes a

Queremos agradecer al Concello de Allariz su colaboracién con ASFEGA, asi como a todos sus vecinos y
participantes en esta Andaina.
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LA MAL LLAMADA MEDICINA BASADA EN LA EVIDENCIA'Y LAS ENFERMEDADES MINORITARIAS

Médico del Laboratorio de Metabolopatias del Hospital Clinico Universitario de Santiago

mpecemos indicando que el término “Medicina Basada en la Evidencia” es una pésima traduccion del

inglés “Evidence Based Medicine” (EBM), cuyo significado correcto es “Medicina Basada en Pruebas”. Para

un hispanohablante lo “evidente” es lo que no ofrece duda y, precisamente la EBM no es capaz de resolver
las incognitas de forma “evidente”.

El hecho de observar, analizar de forma retrospectiva y modificar los
actos médicos es tan antiguo como la medicina misma. Pero no es hasta
el ano 1991 cuando el epidemidlogo canadiense Gordon Henry Guyatt,
crea el concepto EBM en un editorial.

Guyatt describe la necesidad de inclusion de nuevas pruebas enla practica
clinica. Cito: “Anteriormente, a los médicos se les ensefiaba a considerar
la autoridad (ya sea un libro de texto, un profesor experto o un médico
de cabecera experimentado) para resolver los problemas del manejo del
paciente. La medicina basada en pruebas utiliza estrategias adicionales,
que incluyen la consulta rapida de publicaciones, de estudios que son
directamente relevantes para el problema clinico, la evaluacién critica
de estos estudios y la aplicacion de los resultados de los mejores estudios
al problema clinico en cuestion”. (Annals of Internal Medicine; vol. 114,
suppl. 2 Mar-Apr 1991).

Sin embargo, la base de esta nueva estrategia se logro gracias al trabajo de
muchos otros durante afios. De hecho, la EBM abarca una amplia gama
de temas, desde la epidemiologia clinica hasta la informatica biomédica
y las pautas basadas en las pruebas.

.\\. 1/ '
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Asi, en los anos 50, Alvan Feinstein, un matematico que posteriormente
se hizo médico, intentaba resolver la incertidumbre propia de la practica
médica. Comenzd su primer trabajo en un hospital de fiebre reumatica
en Nueva York. El no era un investigador basico, simplemente solicité poder atender a los nifios y recopilar datos.
Esto le permitié reconocer, con calculos matematicos, la incertidumbre que se producia al distinguir los soplos
benignos de los patoldgicos; teniendo en consideracion exclusivamente la autoridad clinica, sin otros criterios
cientificos. Utilizando estos criterios, tuvo tanto éxito que, irdnicamente, provoco el cierre del hospital de fiebre
reumdtica debido a la falta de pacientes suficientes.

Dr. Cristobal Colon

Feinstein vio a la institucion de salud publica por si misma como incapaz de proporcionar a los médicos las
herramientas necesarias para mejorar la atencién clinica. Critic los estudios de salud publica por carecer de
rigor con respecto a hipdtesis especificas, sesgos, datos deficientes y atribucion errénea de la causa.

Este matematico médico fue, asi, el puente entre el mundo de la epidemiologia y la investigacién médica; lo
que impulsd la utilidad de la investigaciéon médica mas alla de sus trabajos tradicionales que se centraban en las
novedades y las anécdotas.

Ya en los afios 90, este gran padre de la epidemiologia clinica, también argumenté que los defensores acérrimos
de la EBM tienen una confianza excesiva en los ensayos clinicos aleatorizados. “Estos son simplemente una
comparacion de un tratamiento con otro, no una forma superior de verdad” Al confiar en estas herramientas
epidemiolégicas, la EBM no incorpora los datos “blandos” que los clinicos utilizan para formular diagndsticos y
tratamientos. Estos datos “blandos” incluyen, por ejemplo, el tipo y la gravedad de los sintomas y la frecuencia de



LA MAL LLAMADA MEDICINA BASADA EN LA EVIDENCIA'Y LAS ENFERMEDADES MINORITARIAS
T

la enfermedad. Ademas, los contextos sociales y politicos en los que viven los pacientes tampoco se abordan en la
EBM. (Am ] Med. 1997; 103: 529-35)

Por ultimo, critica el potencial abuso de la etiqueta “mejor evidencia disponible”. Segtin ¢él, los responsables de las
politicas de atencién médica, los seguros privados y el gobierno coaccionan y justifican el ahorro basandose en la
“mejor evidencia disponible” marginando asi las practicas que no cumplen con estas supuestas “normas’.

Un reciente articulo de la francesa Ana Rath, perteneciente a la red Orphanet, resalta como la EBM impone
barreras especiales en el campo de las enfermedades minoritarias y que muchas de ellas no son posibles de
superar por estos motivos:

® Problemas de reclutamiento de pacientes: una consecuencia directa de la rareza de la propia enfermedad.
® Conocimientos limitados sobre la historia natural de estas enfermedades.

® Necesidad de hacer disefios de ensayos diferentes a los usados cldsicamente, adaptados al pequefio tamafo de
la poblacidén y la heterogeneidad clinica.

® Desafios organizacionales: Es necesaria la cooperaciéon multinacional, lo que introduce mas barreras en forma
de requisitos organizativos, regulatorios y econémicos integrales.

® Necesidad de analizar resultados mas sensibles para poder cuantificar el beneficio clinico. Los resultados clinicos
clasicos no cubren la expresion multiple de estas enfermedades.

En resumen, las enfermedades minoritarias no pueden someterse a los criterios epidemiolégicos clasicos, tal
como parecen exigir de forma vehemente algunas autoridades sanitarias en nuestro pais. Y esto es debido,
segun Ana Rath a las barreras que se encuentran estas enfermedades, que se resumen: “El desconocimiento
y la incomprension de la investigacion clinica y la metodologia del ensayo, la falta de fondos, el exceso de
monitorizacion, la interpretacion restrictiva de la ley de privacidad y la falta de transparencia, a los requisitos
reglamentarios excesivamente complejos o inadecuados y a las inadecuadas infraestructuras de investigacion
clinica”. (Trials. 2017; 18: 556. 2017 Nov 22.)
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CONVIVENCIA"DE'FAMILIAS

ajornada de Convivencia de familias PKU y OTM gallegas, que tradicionalmente se celebra en verano, este

afio 2018 tuvo lugar el domingo 5 de Agosto en Casa da Silva de Oleiros (A Corufia). Es esta una casa con

finca situada al borde de la playa de Bastiagueiro, que se presta gratuitamente por parte del Ayuntamiento
de Oleiros, previa solicitud, segun las normas establecidas.

Las familias fueron llegando al punto de encuentro en esta casa con gran capacidad, donde ya estaban dispuestas
mesas y sillas para compartir, a la hora de comer, los distintos platos preparados y aportados por cada familia.

En esta ocasion tuvo lugar el Cuarto Memorial en recuerdo de nuestro anterior presidente D. Manuel Varela
Vivero. Se realizo la entrega de un regalo a su esposa Carmen y a su hija Carmen Maria para resaltar nuestro
reconocimiento y agradecimiento a su incansable labor como presidente de nuestra Asociacién de 1990 a 2014.

Tras la comida, los mas pequefios compartieron juegos y diversion en la amplia zona verde. El dia fue soleado y
hubo tiempo para disfrutar de las preciosas vistas y de esta excelente playa de Bastiagueiro con una ancha franja
de arena blanca y aguas tranquilas. En definitiva, fue un dia para las familias de reencuentros, permitiéndoles
compartir sus impresiones y realidades.

Con estas reuniones ASFEGA pone de relevancia el papel de la familia para todos nuestros asociados. Cada
jornada de este tipo es una experiencia importante que hace disfrutar a toda la familia con tiempo para conocerse,
compartir y divertirse a la vez. De este modo, se pretende conseguir una plena convivencia, estrechando los lazos
de amistad entre los asistentes y promoviendo el establecimiento de una red de apoyo entre las familias.




ARTICULO

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

EL CRIBADO METABOLICO AMPLIADO DESDE EL PUNTO DE VISTA DE UN CLINICO

Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades Metabélicas Congénitas. Servicio de Neonatologia Hospital Clinico Universitario de Santiago

1 cribado neonatal es un proceso para la

identificacién precoz de trastornos en el neonato

(metabdlicos, endocrinos,  inmunoldgicos,
auditivos...), para su diagnostico, tratamiento y
seguimiento a largo plazo. En la década de los 90-2000
comenzd a ponerse en marcha el cribado ampliado, al
poder realizar en una inica muestra varios analisis que
permiten la deteccién de varias enfermedades.

Por ello, el ser humano tiene su dotacion genética, pero
ademas le influyen las oportunidades, adversidades,
destino, suerte, que le pueden interferir en su
evolucion y no cabe duda que la implementacion del
cribado ampliado ha supuesto un cambio en la
evolucion de muchos pacientes, particularmente con
determinadas enfermedades metabdlicas hereditarias
del metabolismo intermediario.

El objetivo actualmente es realizar el cribado neonatal
al cien por cien de los recién nacidos y poder tener el
diagndstico correcto e inicio del tratamiento en los
primeros diez dias de vida, aunque esto ultimo no se
consigue atn en varias ocasiones. La edad de la toma
de muestra es posible anticiparla mas con la técnica de
secuenciacion masiva (MS/MS), que yaalas 36-48 horas
de vida se puede realizar sin problema si ha ingerido
alimento correctamente, pero a veces se realiza dias
mas tarde. Ademas, es importante que el tiempo entre
la toma de muestra y la realizacién del analisis sea el
menor posible, por lo cual se debe enviar rapidamente
al Laboratorio de Metabolopatias tras su extraccion. El
resto del circuito, pensamos, estd ya muy optimizado en
el sentido de que en cuanto llega la muestra se analiza
prontamente en el laboratorio, nos lo comunican ya

telefonicamente a los clinicos si el resultado es positivo
y enseguida activamos “la maquinaria” para tener un
diagnostico y tratamiento precoz.

+Con qué situaciones principales se puede encontrar
el clinico en relacion con el cribado neonatal
ampliado?

Lo mas frecuente es que por realizar el cribado
de una patologia podamos evitar o prevenir el
desarrollo de sintomas de esa patologia al efectuar un
tratamiento precoz. Ello sucede en las enfermedades
que generalmente se manifiestan fuera del periodo
neonatal, como por ejemplo la Fenilcetonuria, la
Acidemia Glutdrica 1, la Homocistinuria.

@ En la Fenilcetonuria, en los primeros dias estan
asintomaticos, son generalmente de piel blanca,
pudiendo tener mas frecuencia de ojos y cabello
claros. Es al comer y no metabolizar la fenilalanina
cuando lentamente (en meses, anos) van desarrollando
los sintomas como piel seborreica o con eczema,
olor a raton, microcefalia, retraso mental, retraso de
crecimiento, prognatismo mandibular,... Hay ya 1832
casos cribados en Espaiia desde el inicio del cribado
hasta 2017 que se pudieron beneficiar, teniendo un
cociente intelectual normal.

® En la Homocistinuria cldsica, pueden desarrollar
en los primeros meses/afios miopia, luxacién del
cristalino, un hdabito marfanoide con aracnodactilia,
tromboembolismo, y en algunos retraso psicomotor y/o
alteraciones de comportamiento. En el estudio europeo
sobre homocistinurias y defectos de metilaciéon E-HOD
en 2016 habia 19 casos de Homocistinuria cldasica
detectados por cribado que se pudieron beneficiar del
tratamiento precoz para un buen pronéstico evolutivo.

@ En la Acidemia Glutarica tipo 1, al nacer y en los
primeros dias estan asintomaticos o alo sumo presentan
macrocefalia (craneo grande sin otras alteraciones). Al
cabo de meses o algtin afio pueden desarrollar una crisis
encefalopatica que les agrave mucho su prondstico.
Por ello, la importancia de su deteccién y tratamiento
precoz y continuado.

Otrasvecesconelcribadoneonatalampliado podemos
prevenir el desarrollo de sintomas mads discapacitantes
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e incluso letales al efectuar un tratamiento precoz. Es lo
que puede suceder en los Defectos de la f-oxidacion de
los acidos grasos de cadena larga o en la Tirosinemia
tipo 1.

En los Defectos de la B-oxidacion de los acidos grasos
de cadena larga, la mayoria no tienen sintomas cuando
se detectan por el cribado y con el tratamiento 6ptimo
evolucionan favorablemente, aunque hasta un 30%
desarrollan retinopatia pigmentaria progresiva sin
saberse bien la causa.

En la Tirosinemia tipo 1 es frecuente que estén
asintomaticos cuando se detectan y con el tratamiento
precoz no tienen descompensaciones hepaticas ni
neurologicas y el deterioro de enfermedad cronica
hepatica es raro, con un riesgo de hepatocarcinoma
muy bajo. Sin embargo, los problemas relacionados con
el déficit de atencién pueden presentarse también en
los pacientes detectados a través del cribado.

A veces enfermedades graves del metabolismo
intermediario se manifiestan en las primeras horas o
dias de vida previas a saber los resultados del cribado
pero su deteccién ayuda a hacer un tratamiento mas
precoz y que éste pueda ser efectivo. Puede suceder
en las acidemias organicas, enfermedad de la orina de
Jarabe de Arce y algunos defectos del ciclo de la urea.

Ya tienen sintomas a su deteccion pero ello permite
actuar mas rapidamente y asi poder prevenir en varios
casos que tengan secuelas neuroldgicas irreversibles
con tratamientos urgentes con medidas de dialisis y/o
farmacos quelantes de su cuadro de intoxicacion.

Se detectan a veces fenotipos que pueden ser mucho
mas moderados y que en algun caso podrian estar con
muy pocos sintomas o incluso asintomaticos toda su
vida. Puede suceder en algun caso de deficiencia de la
B-oxidacion de acidos grasos de cadena media, con
mutaciones muy suaves.

A veces se detectan elevaciones transitorias por
transferencia placentaria de metabolitos maternos y
presentar el déficit sus madres. Puede suceder en la
deficiencia primaria del transportador de carnitina que
los neonatos la tienen muy baja transitoriamente por la
deficiencia que tienen sus madres.

Después de ya tantos afios de recorrido sabemos que
los programas de cribado neonatal constituyen uno de
los avances mas significativos que se han producido en

Salud Publica, beneficiandose casi 400.000 nifios/afio
en Espana. Su practica con cobertura de practicamente
el cien por cien de los recién nacidos, pese a no ser
obligatorio en nuestro pais, ha significado uno de los
grandes logros asistenciales en Pediatria. Ademas,
el cribado neonatal no so6lo salva vidas, sino que
también es econémicamente valido con una reduccién
significativa en la atencién critica y los gastos de
atenciéon meédica crénica. En mas del 95% de las
enfermedades que detecta, evita la discapacidad y en el
100% mejora significativamente la calidad de vida. Por
lo que su rentabilidad estd fuera de toda duda.

Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades
Congénitas del Hospital Clinico de Santiago (CHUS)
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Sandra en Sevilla

i nombre es Sandra, tengo diecisiete afios, soy
de Galicia y tengo PKU.

Escribo estearticulo contando mi experiencia en el XVIII
Congreso Nacional de Enfermedades Metabolicas
Hereditarias celebrado en Sevilla del 14 al 16 del mes
de septiembre de 2018. Todo esto con la intencién de
animar a que cada vez mas y mds gente quiera participar
en este tipo de congresos , demostrando que no es un
simple viaje de turismo.

El Congreso fue organizado por la Federacién Espafiola
de Enfermedades Metabolicas Hereditarias y en esta
ocasion, al ser en Sevilla, por la Asociaciéon Andaluza de
PKU y OTM. Consiste resumidamente en que miembros
de asociaciones metabdlicas de toda Espafia se reinen
para compartir momentos con médicos expertos en
estas metabolopatias, con otros pacientes e incluso con
empresas que comercializan los productos dietéticos
para pacientes metabdlicos.

Tomar la determinacion de querer o no querer llevar a
cabo esta experiencia fue algo que mellevd cierto tiempo,
ya que la gente mas cercana a mi, de mi asociacién
-ASFEGA-, todavia no sabian qué hacer, y a pesar de
conocer a otros compaferos de otras comunidades,
seguiasin tenerlo claro porquellevabamos mucho tiempo
sin vernos y la relacién estaba un poco “congelada “

Finalmente, mis padres y yo tomamos la decisién de
hacer este viaje contando con el apoyo de otras cinco
personas de nuestra comunidad de Galicia que nos
acompanarian en esta experiencia, aprovechando la
mayoria de nosotros este viaje para hacer una visita

Socia de ASFEGA

turistica de la ciudad de Sevilla, la cual merece la pena
ver por sus impresionantes espacios turisticos.

La cosa parecia pintar bien, el programa era muy
completo y variado, dando la oportunidad de que los
mas pequefos tuvieran sus momentos de diversion
mientras los mas mayores podian asistir a las charlas
informativas. Poco a poco fuellegando mas y mas gente,
todos empezamos a presentarnos, a reencontrarnos y
pasamos un buen momento recordando anécdotas de
otras convivencias. Todos volviamos a recuperar esa
confianza que teniamos los unos con los otros haciendo
que pareciéramos una gran familia.

Durante este fin de semana mas de doscientos
participantes atendimos a las charlas y disfrutamos de
comidas en compaiiia de la familia metabdlica. Todo
ello en las instalaciones del fantastico Hotel Silken Al-
Andalus, donde todos los afectados tuvimos acceso a
menus adaptados bajos en proteinas.

En este tipo de congresos hay una interaccién
entre los pacientes y los profesionales de diversa
indole que acuden: médicos, dietistas, bioquimicos,
investigadores,... Se tocaron temas de especial interés
para nuestro colectivo como los nuevos avances en
terapia génica, la transiciéon de nifio a adulto, los
embarazos en metabolopatias o como hacer un buen
uso de las redes sociales con la obtencién de poder
digital por parte del paciente.
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A los asistentes nos interesa también escuchar sobre la
experiencia de los pacientes adultos que son la prueba
viviente del éxito de la investigacion, sus historias de
superacion con las que otros en mayor o menor medida
nos identificamos,... En este sentido los propios
afectados tuvieron un lugar protagonista en la agenda
a través de una mesa redonda donde expusieron sus
testimonios en cuanto a los retos que suponen las
enfermedades metabolicas en diferentes aspectos de su
vida personal, laboral, deportiva, etc.

Los mas jovenes tuvimos una salida al parque tematico
y acuatico de Isla Magica con multiples actividades, lo
cual nos ayudd a unirnos mas y a pasar buenos ratos
juntos. Los dias pasaron rapidamente haciendo que
cada dia fuera mejor que el anterior, dejando como se
suele decir, lo mejor para el final: una cena de gala en
la que todos nos pusimos nuestras mejores galas para
disfrutar de la ultima noche juntos. Esta fue, sin duda,

la mejor. Ya no nos sentiamos s6lo como compaiieros,
sino que éramos amigos pasando un buen rato juntos.

Creo que es una experiencia de la cual me llevo muchas
personas que ya forman parte de mi vida y las cuales
me ensefian un poquito mas cada dia. Es algo que todo
el mundo deberia de vivir porque es muy enriquecedor.

La unica pega que le pondria es que estos congresos
se celebran de cuatro en cuatro afos y es demasiado
tiempo para nosotros, ya que hacemos una cuenta atras
para volver a vernos.

Solo me queda dar las gracias alas personas que hicieron
que este evento fuese posible y que nos hicieron sentir

COmo €n casa.

Espero que esto ayude a que la gente se anime a asistir.

Asistentes de ASFEGA a este Congreso de Sevilla

14,15 y 16 de
Septiembre

Sevilla
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NUESTRA VIVENCIA - Familia de Nicolds

Socia de ASFEGA

Nicolas naci6 el 2 de junio de 2018, como todos los padres, su papa y yo estabamos con toda la ilusién del mundo
por la llegada de nuestro pequeno, todo habia salido muy bien, el parto fue muy bueno y todo lo natural que
podia ser.

Lalactancia era otro tema, asi que los primeros dias nos centramos en ese asunto. Nico tenia frenillo y me causaba
heridas, en ese momento el problemilla era un gran problema. Nos fuimos a casa tres dias después, todo iba
perfecto, salvo la lactancia, pero ahi estabamos intentandolo todo.

Tan solo 6 dias después todo cambio, a las dos de
la tarde recibo una llamada. Me preguntan si soy la
+ madre de Nicolas y yo afirmo sin imaginarme lo que
me dirian después. Me llaman del Hospital Clinico
de Santiago, es la doctora Sanchez, y es referente a la
prueba del talon. En ese momento (ilusa yo) se me
va la cabeza al papelito que va adjunto a la muestra;
si, es eso, el papel iba mal cubierto, claro, sino ;qué
otra cosa podia ser? Mis dudas se resolvieron en unos
segundos: a Nico le sale una prueba alterada, la de la
fenilalanina en concreto. Fenilalanina, me suena, la
conozco, la estudié en la carrera, pero no me acuerdo,
solo conozco el nombre y me bloqueo, asi que empiezo
a preguntar, ;qué es?, ;qué le pasa?, ;genética, eso
es para toda la vida? La doctora Sanchez me aclara
Nicolds y sus papas alguna de esas dudas y me dice que tenemos que ir
para el Hospital que lo van a ingresar, me indica a
donde dirigirme y cuelgo. En ese momento tuve la peor sensacion de mi vida, no lo entendi, si estaba sano, todo
perfecto, me lo habian dicho en el Hospital “un nifio sanisimo”. El gran problema de la lactancia habia quedado
reducido a una anécdota. Pero lo importante era ir al Hospital.

Estuvimos muy perdidos al principio pero todo empez6 a cambiar con la primera revision, alli nos informaron
y nos hablaron de la Asociaciéon Fenilcetonirica y OTM de Galicia-ASFEGA. Al empezar con los controles
empezamos a asumir lo que le pasaba y pronto nos dimos cuenta de que la Unidad de Diagnéstico y Tratamiento
de Enfermedades Metabolicas Congénitas del Hospital era muy cercana, lo cual nos ayudé muchisimo.

Todo mejoré el dia que fuimos a la Convivencia de familias organizada por ASFEGA en Oleiros y conocimos
por primera vez de cerca a la Asociacion. Nos recibieron con los brazos abiertos, todos muy cercanos y ver a los
otros nifos nos ayudé muchisimo, pues son nifos que llevan vidas normales, felices y que hacen de todo, comen
diferente pero por el resto todo igual. Ademas en el dia a dia son un gran apoyo, pues de las familias es de donde
se aprenden muchas cosas, ademas de que gracias a ellos, Nico y nosotros lo tendremos mucho mas facil, pues
ya hay mucho camino recorrido.

Ahora Nico va cumpliendo meses y, después de los dos primeros que fueron complicados, podemos decir que va
todo bien. En estos meses tuvo algin desajuste que nos puso muy nerviosos, pero de todo se aprende.

Sélo podemos estar agradecidos ala Asociacion Fenilcetondricay OTM de Galicia - ASFEGA, alas “supermamas”

que nos aconsejan y a la Unidad de Enfermedades Metabolicas del Clinico de Santiago, que hacen que todo sea
mas facil, sobre todo en los momentos de bajon.
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ALTERACIONES NEUROPSIQUIATRICAS EN PACIENTES CON ENFERMEDADES METABOLICAS

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

Piensa en metabdlico...
Cuando “lo metabdlico” afecta a nuestra
capacidad de pensar

El médico aleméan Horst Bickel (1918-2000) fue responsable
de descubrir la primera terapia dietética para pacientes con
fenilcetonuria fue responsable de descubrir la primera terapia
dietética para pacientes con fenilcetonuria

esde su descubrimiento, la investigacion sobre

la fenilcetonuria y los trastornos del ciclo de la

urea ha mejorado enormemente el diagnéstico
y el manejo de estas enfermedades. En nuestro pais, los
pacientes se diagnostican a través de un cribado en el recién
nacido y, en general, el tratamiento se inicia lo antes posible.
Precisamente, en el afio 2018, celebramos el centenario del
nacimiento del doctor aleman Horst Bickel, que descubrid
la dieta baja en proteina como tratamiento eficaz en
fenilcetonuria. El tratamiento en la PKU, esta dirigido a
mantener los niveles de fenilalanina bajos, pero las pautas
(niveles de fenilalanina ideales) varian entre diferentes
paises. A pesar del desarrollo de nuevos tratamientos,
como el dihidrocloruro de sapropterina y la pegvaliasa, el
tratamiento convencional para la PKU sigue siendo una
dieta baja en proteinas complementada con mezclas de
aminodcidos libres (distintos de la fenilalanina), vitaminas,
minerales, oligoelementos, y acidos grasos esenciales que
faltan en la dieta baja en proteinas.

Con el tratamiento, se previenen alteraciones neuroldgicas
graves. Sin embargo, los ultimos estudios publicados en
Estados Unidos, reflejan un mal control metabdlico en los
pacientes con PKU, que supera al 25% de los nifios y el
60% de los adultos.

Si bien no conocemos los mecanismos exactos responsables
de los déficits cognitivos observados en la PKU, la creencia
general es que estos déficits estan relacionados con los
niveles de fenilalanina de los pacientes en varias etapas
de la vida debido a que la fenilalanina compite con otros
aminoacidos (por ejemplo, triptéfano y tirosina) necesarios
para la sintesis de importantes neurotransmisores
(serotonina, noradrenalina y dopamina) que se sabe estdn
involucrados en el funcionamiento cognitivo. Ademas, se ha
sugerido que las altas concentraciones de fenilalanina en el
cerebro causan neurotoxicidad.

Las investigaciones han demostrado que el desarrollo
y la funciéon cerebral estan estrechamente relacionados
con el control de los niveles de fenilalanina en la sangre
durante la infancia, por ese motivo la adhesion a la dieta
y los sustitutos de proteinas es especialmente importante
durante estos primeros anos de la infancia. Todavia se
observan deficiencias en el funcionamiento cognitivo en
pacientes con PKU. En la infancia, los déficits se observan
principalmente en las llamadas “funciones ejecutivas” como
la capacidad para planificar un trabajo, la atencién o la
velocidad a la que procesamos la informacién que reciben
nuestros jovenes. En adultos, se han documentado déficits
similares, en especial las deficiencias en la atencion y en las
habilidades motoras precisamente cuando los pacientes
envejecen, que es cuando se aprecia una mayor pérdida de
seguimiento y una menor adherencia a las recomendaciones
dietéticas.

Un reciente estudio publicado en Alemania, ha revisado
a mas de 370 pacientes adultos con PKU y demuestra que
existe una mayor proporcion de alteraciones del estado
del animo y ansiedad, e incluso trastornos mayores como
psicosis, fobias o convulsiones. Asimismo, hasta un 40% de
la poblacién adulta con PKU utiliza antidepresivos de forma
habitual y un 18% han empleado ansioliticos.

En los pacientes con defectos en el ciclo de la urea como
el déficit de ornitina-transcarbamilasa, hasta el 60% de los
varones hemicigotos tienen una mutacién en el sitio de
enzima activa que se manifiesta con coma hiperamonémico
en el recién nacido. El 40% restante demuestra mutaciones
periféricas en el gen, y el inicio de los sintomas esta presente
mas adelante en la vida, con unas manifestaciones clinicas
menos graves. Sin embargo, incluso estos pacientes muestran
déficits neuroldgicos sustanciales.

Un diagnostico temprano (a través del cribado en recién
nacidos, por ejemplo) permite reducir y actuar rapidamente
ante las temidas descompensaciones metabolicas que dan
lugar a hiperamoniemia y que tan dafiinas resultan para
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el desarrollo del sistema nervioso, para lo cual resulta
imprescindible al igual que en la PKU, la restriccion de las
proteinas naturales de la dieta. Gracias a este diagndstico
temprano, las pruebas neuropsicologicas suelen resultar
normales en los pacientes con trastornos del ciclo de la urea
diagnosticados tempranamente. Por el contrario, si estos
trastornos se diagnostican en la edad adulta, habitualmente
tras un episodio de descompensacion metabolica, los dafios
cerebrales como consecuencia de la hiperamoniemia
pueden llegar a ser irreparables.

En el caso del déficit de OTC, las mujeres portadoras
(aparentemente asintomaticas), pueden llegar a manifestar
algiin grado de descompensacién metabolica (sobre todo
en el embarazo y postparto inmediato) asi como leves
alteraciones del aprendizaje no verbal y afectivo en la edad
adulta.

Aunque existen varias teorias, no se comprende bien como
la hiperamoniemia altera la funcién cerebral. Estd claro
que los niveles excesivos de amonio inducen coma y lesion
cerebral grave por edema cerebral. Lo que esta menos claro
es el efecto de los episodios de hiperamoniemia mas leves o
subclinicos en el cerebro, aunque podrian estar relacionados
con el metabolismo de la glucosa y los niveles de glutamato
a nivel cerebral.

Necesitamos una mejor comprension del funcionamiento
del cerebro y el desarrollo de alteraciones neuroldgicas en
los pacientes adultos con PKU vy trastornos del ciclo de la
urea por lo que se estan poniendo en marcha estudios
multicéntricos (internacionales) que aporten mayor
informacion. Algunas de las preguntas que se deben
responder en el futuro mas préximo son si ademas de
conseguir evitar las crisis de hiperamoniemia y reducir los
niveles de fenilalanina, también influyen los cambios mas
o menos bruscos de niveles (fluctuaciones), la relacién
fenilalanina/tirosina u otros micronutrientes, como la
vitamina B12.

Pero no cabe duda, que mientras los resultados de todos
estos estudios no acaben de llegar, tenemos que ser
constantes y firmes en lograr un control estricto de los
niveles de fenilalanina en particular, asi como evitar
las descompensaciones metabdlicas en lo posible, sea
cual sea la edad de nuestros pacientes y a través de todos
los mecanismos dietéticos y farmacoldgicos disponibles a
nuestro alcance. Solo de esta manera podremos asegurar
que estamos protegiendo a nuestro cerebro de los dafios
metabolicos.

Los mejores resultados solo se podran lograr con un
diagnostico precoz, un control continuo y de por vida y
el tratamiento multidisciplinar de un equipo formado
por pediatras y médicos de adultos especialistas en
enfermedades metabolicas, bioquimicos, dietistas y
psicologos.

%A

Dr. Alvaro Hermida
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1 15 de Septiembre la Asociacion Deportiva Mondariz organizo, en colaboracion con el Ayuntamiento de

Mondariz, la CUARTA CARRERA POPULAR DE MONDARIZ. Por tercer afio consecutivo esta edicion

ha sido una carrera benéfica a favor de ASFEGA destinandose parte de lo recaudado con las inscripciones
de los participantes 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 kildémetros que se realizé 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 carrera de menores se realiz6 por un circuito totalmente
urbano de entre 1500 metros a 900 metros segun las
categorias.

Con altas temperaturas y un brillante sol se desarrollaron
estas carreras, que han contado con una elevada inscripcion
de participantes de todas las edades procedentes de
numerosas localidades pontevedresas, asi como de otros
puntos de Galicia. Todos ellos han respondido a la llamada
solidariaconlaque contribuyenavisibilizarlasenfermedades
metabolicas hereditarias y la labor de ASFEGA. Una meta a
la que quisieron contribuir con su granito de arena un gran
numero de personas que tifieron de multicolor las calles de
Mondariz y disfrutaron de una tarde deportiva con aires de
fiesta.

En la categoria de menores destacamos la participacion de nuestros jovenes socios Lucia y Dario que fueron muy
animados por el publico congregado y realizaron una magnifica carrera. En el caso de Lucia result6é premiada en
la categoria alevin, recibiendo su medalla con gran alegria.
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La jornada, que se convirtié en una auténtica fiesta deportiva y solidaria, fue todo un éxito. Con este tipo
de carreras se fomenta la vida sana y deportiva en la que se cultiva la cultura del esfuerzo, la disciplina,
el sacrificio, la constancia y la responsabilidad. A la vez, se fomenta el caracter social del deporte
mediante la practica de ejercicio por parte de mayores y pequefios, contribuyendo a una buena causa.

IV CARREIRA POPULAR
ASOCIACION DEPORTIVA MONDARIZ

El presidente de ASFEGA, Modesto Rodriguez, tuvo 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 Martin Carrera Costas del Club Triatléon
Ribeira empleando un tiempo de 0:23:17 en este recorrido de 7 kiloémetros. En féminas en esta misma
categoria la ganadora fue Alice Finot del Club Atletismo Femenino Celta con un tiempo de 0:26:51.

Desde ASFEGA queremos agradecer el apoyo de los particiapantes, organizadores, patrocinadores,
voluntariado y colaboradores que hacen que esta prueba haya sido de nuevo una realidad, especialmente
a los miembros de la Asociaciéon Deportiva de Mondariz por su esfuerzo y por contar con nosotros. Os
emplazamos a todos a la siguiente edicion el préoximo afo, que sera ya la quinta Carrera Popular de Mondariz
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LA IMPORTANCIA DE LA RED ESPANOLA DE BANCOS DE ALIMENTOS BAJOS EN PROTEINAS

Presidente FEEMH

uando nos dan la noticia sirviendo no solo al colectivo de

de que nuestro hijo tiene metabdlicos gallegos, sino también

alguna metabolopatia y una proporcionando  alimentos a
vez pasado el trauma inicial, una muchas otras regiones que no se
pregunta que nos asalta a todos los pueden permitir mantener sus
familiares es la de “4Qué va a comer propios bancos. Madrid, Pais Vasco,
mi hijo?”. Afortunadamente, hoy en Catalufia, Andalucia o Aragén son
dia, son cada vez mds numerosas las otras regiones que también tienen
opciones que les podemos ofrecer. Sin  sus propios bancos de alimentos.
embargo, esto no ha sido asi siempre. Este es un esfuerzo comun del
Hace afios, conseguir alimentos bajos que todos nos debemos sentir
en proteinas era toda una proeza. En orgullosos porque su utilidad va
muchos casos los familiares tenian mds alla de proporcionar productos.
que buscarse la vida, en una época Constituyen un punto de encuentro
en la que internet no existia, y hacer esencial para garantizar una mejor
pedidos de alimentos a otros paises adherencia a la dieta, y también,
europeos. De hecho, en ocasiones se un lugar donde familias y afectados
tenfan que fletar trailers de camiones pueden intercambiar trucos, recetas
para importar a Espaina pedidos y consejos.
de comida, ya que los proveedores
solo permitian hacer pedidos al por En mi opinién, los bancos de
mayor. En otras ocasiones, los propios alimentos bajos en proteinas
familiares eran los que se desplazaban constituyen una de las redes de
a otros paises para traer la comida. ayuda mutua entre familias vy

afectados mas importantes que hay
Pero esta misma necesidad se fue en Espana. Es unadmirable ejemplo
convirtiendo en virtud por parte de organizacién y colaboracién con
de los familiares primero y luego, a el tnico objetivo de ayudar a los
través de las asociaciones. Asi fueron afectados a tener una dieta lo mas
naciendo en las diferentes regiones de variada posible. Esto también ha
Espana los bancos de alimentos bajos permitido quelaadherenciaaladieta
en proteinas. Poco a poco, se fueron haya ido mejorando con el tiempo.
incorporando mas y mas alimentos Por desgracia, este enorme esfuerzo
y consiguiendo mejores condiciones comun de todo el colectivo de
para la adquisiciéon de los mismos. metabolicos espafioles, no ha tenido
De forma paralela, los bancos de el reconocimiento que se merece.
alimentos se convirtieron en el punto Desde la Federacion Espaola
de encuentro, orientacion y, por qué de  Enfermedades  Metabdlicas
no decirlo, también consuelo, entrelos Hereditarias-FEEMH tenemos la
afectados por metabolopatias. intenciéon de dar a conocer esta
excelente labor y lograr un mas que

Galicia, con su banco de alimentos, merecido reconocimiento.
es uno de los puntos de referencia

Federacion Espafiola de Enfermedades
Metabolicas Hereditarias
www. metabolicos.es
federacion@metabolicos.es
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EXPERIENCIA PKU

Socia de ASFEGA

Hola, mi nombre es Milagros y soy la mama de Iker, socio de ASFEGA.

Dirfa que la Fenilcetonuria (PKU) es una enfermedad relacionada con la intoxicacién por acumulacion de fenilalanina, al
carecer la persona de la enzima adecuada para metabolizar este aminoacido. Esta intoxicacion se puede llegar a producir
de dos formas por saltarse la dieta estricta en productos aproteicos y cantidad limitada de frutas y verduras o cuando estan
enfermos y los niveles de fenilalanina suben demasiado.

En nuestro caso la fenilalanina controlada estaria entre 2 gr/ml en sangre y 4 gr/ml en
sangre, ;qué pasa cuando supera esos margenes y pasa a 6 gr/ml, por ejemplo? Que
estariamos ante un problema de acumulacion en sangre de fenilalanina, pudiendo llegar
a causar un progresivo dafio cerebral y una grave deficiencia mental. Al superar ese
margen es mas dificil bajarla, eso quiere decir que cuanto mas tiempo esta con ella alta
mas riesgo tiene.

Ahora, ;qué significa ser madre de un nifio con Fenilcetonuria?

En principio es una confusion, una mezcla de sensaciones y sentimientos que rara vez
se entienden.

Es vivir cada dia los dos juntos situaciones que no esperaba.

Sostener su mano a la hora de pincharlo para recoger la sangre en papel y mandarla al
laboratorio para su analisis.

Buscar calidad de vida para nuestro hijo, cueste lo que cueste.

Intentar comprender cada dia mas sobre este tema y buscar informacion sobre recetas
alimenticias adaptadas a su dieta.

Y, tener ganas de salir corriendo, pero conformarse con llorar en el bafo.

Y, sonreir con los avances y abrazarlo en las derrotas.

Y, vivir en tension cada vez que esta enfermo o no quiere comer, ya que no se sabe en cuanto tendra la proteina.

Y, saber que desde que dio positivo en PKU te vas a enfrentar a circunstancias desconocidas y muy dificiles, sin saber como
conseguiras superarlas.

Y, mirar siempre hacia adelante y nunca hacia atras.

NUESTRO SECRETO),

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

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

v Bajos en proteina- menos de 1gr por cada 100gr
Bajo contenido de fenilalanina
Ricos en fibra

¢/ Faciles y comodos de usar

iRegistrate en nuestra web y solicita el
paquete de bienvenida gratis!*
http://www.mevalia.com/es/

or familia info@mevalia.com - 800 67 80 18
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“XXVII CONVIVENCIA ENFERMEDADES METABOLICAS”

n ASFEGA, como todos los afos, celebramos

nuestra convivencia anual que ya va por la XXVII

Convivencia de Enfermedades Metabolicas.
Tuvo lugar en la Residencia de Tiempo Libre de Panxén
(Nigran) en la provincia de Pontevedra, los dias 28, 29
y 30 de Septiembre, con la colaboracion de la Xunta de
Galicia.

A estas convivencias acuden familias metabdlicas de
distintos puntos de Galicia, que tienen asi un punto de
encuentro de forma directa, a la vez que se da una labor
didactica al poder acudir a conferencias, charlas y mesas
redondas impartidas por expertos en estas metabolopa-
tias que proporcionan informacion a las familias.

VIl CONVIVENCIA

ENFERMEDADE;
METABGL1cA¢

El sabado la inauguracion de la Convivencia corrié a car-
go de D=. Angeles Feijoo-Montenegro Fernandez, Jefa Te-
rritorial en Pontevedra de la Conselleria de Sanidad de la
Xunta de Galicia, que destacé la importancia de asocia-
ciones como ASFEGA en la mejora del colectivo al que
representan, en este caso los pacientes afectados por Fe-
nilcetonuria y otros trastornos metabdlicos.

A continuacion, comenzaron las distintas mesas redon-
das y ponencias impartidas por varios miembros del
equipo médico del Complejo Hospitalario Universitario
de Santiago de Compostela. Este afo se desglosaron en
tres tematicas principales:

®EL CRIBADO METABOLICO NEONATAL: CRIBADO
EN GALICIA moderado por el Dr. José Maria Fraga con
las ponencias:

- Recorrido del cribado neonatal en Galicia, expuesta por
el Dr. Cristobal Colon.

- Propuestas de futuro del cribado, a cargo del Dr. José A.
Cocho de Juan.

® LAS ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITA-

RIAS. UNA REALIDAD NO SOLO SANITARIA SINO
TAMBIEN SOCIAL impartida por la doctora M.* Luz
Couce Pico.

® LA IMPORTANCIA DE LOS ESTUDIOS COLABORA-
TIVOS Y LA INVESTIGACION EN LAS ENFERMEDA-
DES METABOLICAS HEREDITARIAS. TRANSICION
AL ADULTO que estuvo moderado por la Dra. Maria
Dolores Béveda, con las ponencias:

- Situacién de las tirosinemias tipo 1y su trata-
miento en Espafia, expuesta por la Dra. Paula Sanchez
Pintos.

- Investigacion en genética de las enfermedades
neurometabdlicas, impartida por la Dra. Sofia Gouveia
Barbosa.

- Del pediatra al médico de adultos, a cargo del
Dr. Miguel A. Martinez Olmos.

Las ponencias fueron de gran calidad y tuvieron una gran
acogida, con un aforo completo y muy interesado. Se rea-
lizaron sesiones de preguntas a los ponentes participantes
para que los asistentes pudiesen aclarar cualquier duda.

La clausura de esta mafiana de ponencias corrio a cargo del
Director General de Inclusion Social de la Xunta de Galicia,
D Arturo Parrado Puente, que reiter6 el compromiso de la
Xunta para seguir trabajando y colaborando con ASFEGA
en los proyectos orientados a dar la cobertura social
necesaria a los metaboélicos y metabdlicas.

A continuacion, tuvo lugar la pausa para la comida en la que
los afectados pudieron degustar los diferentes platos elabora-
dos por Teresa Nonnato, restauradora del Hospital Sant Joan
de Deu de Barcelona, que aflo a afo nos sorprende con menus
metabdlicos apetitosos y atractivos para estos dias de convi-
vencia.

Enlajornada de tarde se realiz6 un Taller de Cocina Metabdli-
ca a cargo de M.2 José Camba Garea, dietista de la UdyTEMC
del Hospital de Santiago de Compostela, donde pudimos to-
mar nota de novedosos trucos y platos adaptados a la dieta de
los pacientes metabolicos.

La tarde se cerrd con una prueba de férmulas con distintos
sabores y una charla sobre Nuevo enfoque en el manejo nu-
tricional de la PKU, impartidas por responsables de la marca
Nutricia.




“XXVII CONVIVENCIA ENFERMEDADES METABOLICAS”

El domingo se destind a reuniones de los asociados. En
primer lugar se realizé una reuniéon de jévenes PKU y
OTM, donde trataron todo lo relativo a la juventud que se
engloba en nuestra Asociacion. En segundo lugar se ce-
lebr6 una Asamblea de socios y socias donde se trataron
diversos temas de interés para ASFEGA.

La XXVII Convivencia de Enfermedades Metabdlicas re-
sulté muy exitosa, incrementandose afio a afio los asisten-
tes e incorporandose los nuevos asociados.

Las familias resaltaron la importancia de la celebracion de
estas convivencias como un lugar de aclaraciéon de dudas,
de intercambio de experiencias y mecanismos de accién

A0V CONVIVENCLA

ENFERMEDADES
METABSLICAS

ENFERMEDADES
METABOLICAT

utilizados por ellos y por los pacientes al convivir con el
mismo fenémeno y sus desafios, todo esto de forma com-
partida.

Esta demostrado que el conocimiento de la enfermedad
y su tratamiento , asi como la vinculacion de la familia
en el cuidado y atencién de los pacientes son aspectos
fundamentales, no sélo para ayudar al paciente, sino para
ayudar a toda la estructura familiar implicada, de ahi la
importancia de que las familias acudan a este tipo de con-
vivencias.
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LACTANCIA MATERNA Y ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS

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

as enfermedades metabdlicas congénitas (EMC)

son un grupo complejo y heterogéneo de mas de

setecientos trastornos genéticos que condicionan un
defecto enzimatico o de su cofactor en una via metabdlica,
conduciendo al déficit y/o acumulacién de uno o varios
metabolitos.

El abordaje dietético de las EMC, especialmente de los
trastornos del metabolismo de proteinas, diagnosticadasen
el periodo neonatal contempld durante los primeros afios
la retirada de la lactancia materna (LM) y su sustitucion
por productos dietéticos especiales complementados
con féormula de inicio, con el objetivo de ajustar el aporte
proteico para garantizar un adecuado control metabdlico.

Desde la década de los ochenta se ha demostrado que
la lactancia materna controlada es una opcion dietética
no solo segura, sino deseable, contribuyendo a un
mejor vinculo materno-filial, pudiendo correlacionarse
con un mejor desarrollo intelectual y, ademas, dadas
sus caracteristicas bioldgicas, con una composicion
variable desde el calostro a la leche madura y con un
valor energético que aumenta de un modo progresivo,
la leche materna permite asegurar la ingesta caldrica
que el lactante precisa en cada momento para mantener
un balance metabdlico positivo. Por ello, los nifos
afectos de EMC que reciben LM suelen manifestar los
sintomas mas tardiamente y ademas, por regla general,
aunque no universal, con una sintomatologia mads
leve?. Actualmente la LM se contempla en todos los
trastornos del metabolismo de moléculas complejasy en
la inmensa mayoria de los trastornos del metabolismo
intermediario?, como asi lo recogen, las tltimas
guias internacionales de manejo de algunas de estas
patologias>*°. Es una responsabilidad del equipo sanitario
que atiende a la familia estimular y asesorar a la madre en

el mantenimiento de su lactancia?.

Trastornos del Metabolismo de las Proteinas

] contenido proteico de la LM va disminuyendo

tras el nacimiento, siendo mas alto en el calostro

(2,7g/100mL) y manteniéndose las tres primeras
semanas de vida en torno a 1,6g/100mL y entre el mes
y los seis meses de edad en 1,2g/100mL, siendo este
aporte inferior al de la mayoria de férmulas de inicio
comercializadas. Su composicion de aminoéacidos
varfa igualmente a lo largo de la lactancia, conteniendo
concentraciones elevadas de cisteina y taurina y bajas de
fenilalanina y tirosina.

- En las dietas en las que se precisa una restriccion
proteica general, como ocurre con los defectos del ciclo
de la urea y las acidemias organicas fundamentalmente,
se debe administrar el volumen de LM necesario para
aportar los requerimientos proteicos minimos, o aquellos
que el lactante tolere, en forma de proteinas de alto valor
biolégico, siendo suplementadas, si es necesario, con
producto dietético especial y eventualmente con mezclas
de aminoacidos esenciales para facilitar en lo posible la
sintesis proteica.

Elabordaje dietético en aquellos defectos del metabolismo
de los aminoacidos en los cuales es precisa la restriccion
dietética de un aminoacido esencial en concreto se
recomienda ofrecer la cantidad de leche materna necesaria
para cubrir las necesidades minimas de ese aminoacido,
complementandose el resto de las necesidades proteicas
totales con una férmula exenta del aminoacido a evitar.

Pese a las recomendaciones al respecto, el empleo dela LM
en los trastornos del metabolismo proteico no es todavia
una realidad en muchos centros, destacando diferencias
geograficas notables y una duracion global constatada de
lactancia materna menor que en la poblacién general®.
La mayor parte de los estudios que evaltian la situacion
actual de la LM en este grupo de enfermedades fueron
realizados en recién nacidos con fenilcetonuria. Asi, un
estudio europeo’ que incluyé 95 centros de 21 paises
mostré que sdlo el 26% de los centros mantuvieron >
del 76% de los recién nacidos con fenilcetonuria con LM
tras el diagndstico, en tanto que, en un estudio realizado
en EEUU y Canad4® se mantuvo la LM en el 81% de los
lactantes fenilcetonuricos.

Las practicas de administracion de la lactancia materna
en las aminoacidopatias difieren y han ido evolucionando
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y liberalizandose. Asi, desde la recomendacion inicial de
extraccion de la leche y administracion de la cantidad de
leche materna que se habia calculado como necesaria, se
avanzé a la administracion en cada toma de la cantidad
de férmula especial que cubriese practicamente las
necesidades de proteinas y aminoacidos “tolerados”
ofreciendo despuésel pecho “ademanda’, y posteriormente
a la tendencia actual que considera que preconiza alternar
tomas de leche materna (ilimitada) con tomas de la
férmula especial especifica e ir modificando la proporcion
entre las distintas mismas en funcién de la evolucién de
los marcadores biologicos de la enfermedad.

Sin embargo, la practica mayoritaria en los centros
europeos encuestados en relacién con fenilcetonuria’
continua siendo la segunda, seguida de la administracion
alternada de tomas de LM y de féormula especial.

Las principales dificultades referidas por las madres de
pacientescon EMCenrelacion conla LM son precisamente
las inherentes a los frecuentes cambios de pauta
alimentaria de acuerdo con los niveles de aminoacidos a
controlar y a la preocupacion por desconocer la cantidad
exacta de leche materna recibida en cada toma directa
lo que impulsa a muchas madres a extraer la leche para

asegurar un aporte preciso®.

Trastornos del metabolismo lipidico

os lipidos aportan el 50% del contenido caldrico

de la leche materna, aunque con variaciones en

funcién del estado nutricional de la madre, de
la fase de la toma y de la duraciéon de la lactancia. Su
importancia radica ademas en su composicion desde el
punto de vista cualitativo, de forma que los triglicéridos
constituyen el 99% del aporte de grasas y el resto se
corresponde con mono y diglicéridos, acidos grasos
libres, fosfolipidos, glicolipidos, esteroles y ésteres de
colesterol; destacando la distribucion de los dacidos

grasos, con escasa presencia de los de cadena corta y
media, y predominio de los de cadena larga, saturados e
insaturados casi a partes iguales?.

En aquellas entidades en que deba limitarse la ingesta de
algunos acidos grasos, como en el caso de los defectos
de oxidacion de los acidos grasos de cadena larga y muy
larga, la leche materna garantiza el aporte minimo diario
de dichos acidos grasos.

En pacientes afectos de trastornos del metabolismo de
los acidos grasos de cadena larga como la deficiencia
de proteina trifuncional mitocondrial (MTP), de
3-OHacil-CoA deshidrogenasa (LCHAD) y aquellos
con deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena
muy larga (VLCAD) de fenotipo grave (aquellos que
debutan clinicamente con anterioridad al diagndstico
por cribado neonatal), asi como los pacientes con
deficiencia de carnitina palmitoiltransferasa 2 (CPT2)
de fenotipo grave, se recomienda mantener una dieta
estricta proporcionando el 25-30% del aporte caldrico
total en forma de lipidos con un aporte de triglicéridos
de cadena larga (LCT) inferior al 10%, de triglicéridos
de cadena media (MCT) del 15-20% y de acidos grasos
esenciales del 4%. En los pacientes afectos de VLCAD
o CPT2 identificados por cribado asintomaticos la
recomendacion es mantener una dieta restringida en
LCT, proporcionando la mitad de los aportes de grasa
con una férmula a base de MCT y la mitad restante en

forma de lactancia materna®.

Contraindicaciones de la lactancia materna

a Unica contraindicacién estricta para la LM en

EMC es la galactosemia clasica. La leche materna

contiene lactosa como hidrato de carbono casi
exclusivo, siendo ésta hidrolizada a través de la lactasa
intestinal en glucosa y galactosa. Ante el diagndstico
de sospecha se debe suspender inmediatamente la
lactancia materna o la leche de férmula, iniciando una
formula exenta por completo de lactosa, idealmente
formula de soja, aunque también se puede emplear
una férmula elemental siendo ésta segunda opcion la
indicada en recién nacidos pretérmino. Las férmulas
con hidrolizados de proteinas de vaca pueden seguir
conteniendo lactosa en las fracciones de caseina vy,
sobre todo en las de seroalbimina, por lo que no es
recomendable su uso. Las leches bajas en lactosa, en las
cuales la lactosa se hidroliza a glucosa y galactosa tras
adiccion de lactasa, contienen una cantidad significativa
de galactosa y estan por ello también contraindicadas'”.
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Madres afectas de EMCy lactancia materna

nel transcurso delas ultimas décadas, el diagndstico

precoz mediante los programas de cribado neonatal,

el desarrollo de terapias especificas y el avance en el
tratamiento dietético-nutricional, ha traido consigo una
mejora en la calidad de vida de los pacientes de forma
que muchas de las enfermedades metabdlicas congénitas
se consideran actualmente como “enfermedades raras
tratables” La mejoria de la esperanza de vida permite
que mujeres afectas de EMC en edad fértil se enfrenten
actualmente al reto de tener descendencia y con ello a la
decisiéon de amamantar a sus hijos.

Las madres con trastornos del metabolismo intermediario
pueden lactar a su descendencia con la excepcion de que
empleen algun tratamiento farmacolégico cuya seguridad
en la lactancia no esté bien establecida, debiéndose en este
caso evaluar de forma individualizada la indicacion, como
es el caso por ejemplo del tratamiento con sapropterina
(BH4) en pacientes con fenilcetonuria responsivas a dicho
tratamiento®.
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En madres afectas de galactosemia la produccién de
lactosa en la glandula parece no ejercer ningun impacto
o solo un impacto menor en el control metabolico de la
galactosemia. En estudios publicados observé un aumento
transitorio en los metabolitos de galactosa en los primeros
dias postparto, con disminucién gradual posterior y
con un curso temporal similar en madres lactantes y no
lactantes!!.

Otro aspecto a considerar es la seguridad de la lactancia
materna en madres con enfermedades lisosomales
tratadas con terapia enzimatica sustitutiva. La ED.A.
(Foods and Drugs Administration) y la Agencia Europea
del Medicamento (E.M.A) recomiendan precaucién en
su administraciéon a mujeres lactantes, pero los escasos
estudios realizados en recién nacidos hijos de madres con

12

enfermedad de Gaucher tratadas con imiglucerasa'?, o

con mucopolisacaridosis tipo I tratadas con laronidasa'?
no han demostrado efectos nocivos.

Dra. M Luz Couce, Dra. M José de Castro y Dra. Paula Sanchez
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LUCHA SINGULAR

Socia de ASFEGA

Hola, ni nombre es Celia y soy la madre de
Elizabeth. Seré muy breve pues sino me harian
falta dos revistas.

Esta es mi historia, mi vivencia con Elizabeth una
enferma metabdlica diagnosticada a los catorce
anos de Hiperglicinemia no cetdsica.

Nacié prematura de ocho meses, buen peso, todo
bien, pero tenia mucha inquietud, siempre estaba
en movimiento, nunca estaba quieta.

Celia con su hija Elizabeth

En un principio todo iba bien, pero a partir de los seis meses empezamos con descomposiciones con sangre
y tuvimos muchos ingresos hospitalarios. A partir de ahi, en vez de engordar y hacer las cosas de su edad
empezo a retroceder, era como si volviera a ser muy bebé. Después de visitar muchos médicos tanto por la
Seguridad Social como por privado, el diagnéstico final era hiperactividad con retraso psicomotriz. En todos
estos afos lo que hicimos fue estimularla con: logopedia, terapia ocupacional, psicomotricidad, consultas con
varios psicopedagogos, Método Tomatis que es un enfoque natural de estimulacién neurosensorial,... Ella iba
avanzando lentamente, pero bien.

En una de las visitas al Hospital de Santiago con la Dra. M.* del Carmen Gémez, neuropediatra, le hizo un analisis
de aminodcidos y en quince dias ya nos dijeron lo que tenia, una hiperglicinemia no cetdsica y ya empez6 con
el equipo de metabdlicos del CHUS, con la Dra. M.? Luz Couce. Y a partir de ahi, otra lucha con el cambio de
alimentacion y empezamos a mejorar en todos los aspectos.

Cuando era bebé le hicieron la prueba del talon para detectar las enfermedades metabodlicas mas comunes, pero
la hiperglicinemia no cetésica no estaba incluida entre ellas, por lo que en ese momento no se detect6 nada.

Hoy en dia tiene diecinueve afios y va a hacer un ciclo medio de FP de Informatica. Estamos muy agradecidos
con el equipo de la Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas del Hospital
de Santiago, y sobre todo Elizabeth estd muy contenta. Estos afios fueron una lucha constante, pero el resultado
es bueno porque ya sabemos lo que le pasa. Nunca hay que rendirse y toda estimulacion estd visto que es positiva
para ellos, de hecho aunque algunos profesionales desconocian el Método Tomatis (que estimula el cerebro gracias
a la musica y la voz) y no estaban de acuerdo conmigo, nosotros seguimos con él y mi opinidn es que funciona.

r—_—_—_—_—_—_—_—1
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Community Manager de FEEMH y ASFEMA

a 32® Conferencia

Anual E.S. PKU tuvo

lugar en Venecia del
jueves 1 al domingo 4 de
Noviembre de 2018. Esta
_cita anual retine a pacientes
. de toda Europa, y no solo
especialistas y delegados de
las asociaciones nacionales.

Mi nombre es Agata y
asisti a esta Conferencia
en representacion de la
Asociaciéon de Metabolicos
de Madrid - ASFEMA para
enterarme de novedades, pero también como parte
de los delegados europeos, participando en la reunién
de delegados. En Venecia me encontré también con
Celeste e Irene, que iban en representacion de la
Asociacion PKU de Valencia - AVAPKU, ya que esta
asociacion manda todos los afos a dos participantes a
las jornadas europeas.

Agata Bak

Durante tres dias participamos en charlas, conferencias
y talleres, probamos comida aproteica y férmulas de
distintas casas comerciales, conocimos gente nueva,
vimos viejos amigos, visitamos Venecia y lo pasamos
genial.

Este tipo de conferencias duran siempre tres dias. El
primer dia, jueves, es la cena de bienvenida. El segundo
dia es el dia mas intenso, durante el que hay tres
sesiones paralelas durante todo el dia: hay una seccién
para especialistas, otra para paciente y familiares y una
tercera para los delegados, donde se informa sobre
la situacién de la PKU en Europa. El sabado por la
mafana hay una serie de conferencias comunes, en las
que participan todos. Tras la clausura del Congreso,
por la tarde noche hay una actividad comun —este afio
hemos ido a ver Venecia- y la jornada acaba con una
cena de gala.

Podéis leer nuestras impresiones también en las paginas
web de ASFEMA (www.asfema.org) y AVAPKU (www.
avapku.com); también he hecho comentarios en directo
en el Twitter de la asociacion madrilena.

Conferen

November 15 to 4% - Veni

PKU Adulto en el punto de mira

Las charlas dela E.S. PKU muestran la preocupacién por
el estado actual de la investigacion sobre la enfermedad.
Este ano ha sido patente, no solo en la mesa de
cientificos sino también en las conferencias plenarias, la
preocupacion por el paciente adulto. Charlas dedicadas
al envejecimiento cerebral, problemas de adherencia al
tratamiento de por vida,... se han puesto sobre la mesa.

En el grupo delos delegados se ha tratado la elaboracion
de un comunicado conjunto sobre la necesidad de
garantizar la transicion de pediatria a la edad adulta,
cuestion donde queda mucho por hacer en los distintos
paises europeos.

Elinterés en el paciente adulto se debe, sobre todo, a que
los pacientes estan envejeciendo, lo cual nos enfrenta a
toda una serie de problemas nuevos. También permite
ya los primeros estudios a largo plazo y permite ver
como funciona el control metabdlico de por vida.

Pero, aparte de las charlas dedicadas a este tema, hemos
podido obtener informacién sobre avances en distintas
disciplinas: en dietética (PKU y deporte o sobre normas
GMP -Good Manufacturing Practices-), psicologia
(sobre las estrategias de afrontar la enfermedad en la
familia y sus resultados), y sobre todo en medicina,
donde se han presentado multiples estudios: sobre
novedades terapéuticas, mujeres con PKU, obesidad y
comorbilidades, problemas psicoldgicos en pacientes y
un largo etcétera.

Podemos comprobar que desde la implantacion de las
guias europeas “la PKU ha vuelto a ser sexy una vez
mas’, en palabras del presidente de la E.S. PKU, Eric
Lange; ya que se observa un aumento de estudios de
pacientes con esta enfermedad.Se puede conocer el
programa completo en el siguiente enlace:

https://www.espku.org/wp-content/uploads/2018/10/

ESPKU_2018_Programme_DPS_v4.pdf
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Asociacion Italiana, anfitriona de la Conferencia
La Conferencia hubiera sido imposible sin las gestiones
dela Asociacion Italiana, y varias de las charlas han sido
dedicadas a la situacion en Italia. Se trata de un pais en
el que todos los aspectos de la dieta estan cubiertos por
el Estado, también esta financiado el tratamiento con
Kuvan.

Italia es también pionera en cuanto al registro de
enfermedades raras, como se ha podido comprobar en
la Conferencia.

Festin PKU

No solo de la Conferencia vive el PKU. La sala de
exposiciones se ha llenado de stands con productos
especiales de toda Europa; también se anunciaban
formulas — para PKU, pero también para otras dolencias
- que no son muy conocidas fuera de Italia. Pudimos
participar en concursos, ver mini shows culinarios... Y
los peques también estuvieron en buena compania para
que los adultos pudieran atender a las charlas.

Premio Sheila Jones

La E.SS. PKU ha decidido lanzar un premio de
reconocimiento anual para padres o pacientes, sin
cuya perseverancia seria dificil concebir no solo el
avance cientifico sino, sobre todo, la mejora de calidad
de vida de los afectados. El nombre del premio honra
la memoria de Sheila Jones y su madre Mary, cuyo
valor e insistencia permitieron dar con el tratamiento
adecuado para la enfermedad.

Este ano el fallo del premio ha sido claro. En una
sesion emotiva la distincion se entregd a Laura Petreus,
presidenta de la Asociacion Rumana Aproteica. Madre
de tres hijos, dos de ellos PKUs de deteccidn tardia, es
conocida en la E.S. PKU por su coraje y determinacion
para luchar: por el cribado neonatal total en un pais
como Rumania que tiene graves problemas con
ello; por el tratamiento adecuado en un pais donde
posiblemente sea ella la que mas sabe de la alimentacion
adecuada... Todos quedamos sobrecogidos por su valor
y humanidad.

Nuestra gran familia

Pero, la E.S. PKU no son solo charlas. En la 322 edicién
se dieron cita viejas amistades. Estos dias no solo hemos
aprendido, también hemos compartido experiencias,
hemos vuelto a vernos, hemos disfrutado del tiempo
juntos. La E.S. PKU procura que tengamos momentos
para estar juntos y compartir impresiones. EL sabado
por la tarde fuimos juntos a ver Venecia. Por la noche
asistimos a la cena de gala, esta vez los chefs italianos
nos prepararon una exquisita y gigantesca tarta de
frambuesa y mango. El cierre de la jornada se prolongé
en el hotel hasta altas horas de la noche.

El préximo afo la Conferencia Anual E.S. PKU serd en
Izmir (Turquia).

Y en 2020: jsera Espana el pais encargado del evento
europeo!

39

Laura Petreus recoge su premio



TESTIMONIO ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

LO POSITIVO Y LO NEGATIVO DE LA PKU

Socia de ASFEGA

Hola, me llamo Ana Maria Pena Amor, tengo 36 afios y tengo PKU.

Hace muchisimo tiempo que no comparto nada con la revista de
ASFEGA. La tinica vez que escribi fue cuando hice una presentacién ante
esta revista para darme a conocer. Hoy me he animado a escribir para
compartir mi experiencia PKU, contando lo bueno y lo malo bajo mi
punto de vista. La PKU me ha ensefiado muchas cosas buenas y otras no
tan buenas.

Empecemos con las cosas positivas:

® La PKU no es una enfermedad facil, pero gracias a ella, he aprendido
a saber valorar la comida. Hay muchisima gente que veo a mi alrededor
que no sabe valorar la comida atin pudiendo comer de todo, y hay veces
que me pregunto si un dia tuviesen que hacer mi dieta ;qué harian? Les
costaria un mundo poder adaptarse a una dieta como la mia. Pero me
gustaria mucho que se pusieran en mi lugar y solo se alimentaran de \ .
verduras, frutas y los alimentos bajos en proteinas que obtengo en la Ana Maria Pena Amor
Asociacion, lo dificil que es tener que cocinar con pocos ingredientes, buscar recetas sin proteinas, exprimir el
cerebro para hacer nuevas recetas y comer diferente, sin tener rutina diaria a la hora de comer. Quizas después de
tal experiencia cambiarian de opinién y valorarian mas la comida. Yo no puedo comer una dieta libre pero ojala
hubiese algo que me permitiese poder comer de todo y asi no tener deficiencias nutricionales.

® ConlaPKU setienen ventajas a nivel de salud. Es increible pero cierto, yo he comprobado por experiencia propia
que tener mi dieta nos libra, o para decirlo de otra forma, no nos provoca tantos males, que desgraciadamente
existen por la manipulaciéon que hacen con los alimentos. Doy gracias a la PKU porque con las verduras y
frutas o los alimentos que compro en ASFEGA, tengo una alimentacion saludable ingiriendo menos alimentos
manipulados, y yo creo que esto me ayuda a llevar una vida mas sana que hace que no padezca otras enfermedades
que podrian aquejarme como consecuencia de una mala alimentacion.

® Con la PKU no he tenido mas remedio que tener mucha fuerza de voluntad. Una fuerza de voluntad que hizo
que ya desde pequena dijera NO a las cosas que yo sabia que no podia comer. Una fuerza de voluntad que muchos
no tienen y les cuesta horrores cuando tienen que hacer dieta. Una fuerza de voluntad impuesta para poder tener
salud y no llegar a mds cuando me la detectaron. Una fuerza de voluntad de la que me siento orgullosa.

® Con la PKU he aprendido a cocinar con pocos alimentos. Si, me hace esforzarme para imaginar recetas
adaptadas a mi dieta con los pocos ingredientes que estan permitidos. Por ejemplo, hay muchas ensaladas que he
disfrutado este verano pasado y me salieron ricas con verduras y pasta o arroz bajos en proteinas. También hago
recetas cocinadas con pasta y verduras, o arroz con verduras que también estain muy ricas. He aprendido también
a hacer mi propio pan con el preparado panificable bajo en proteinas que compro, o a rallar queso aproteico para
ponerlo en la pizza o en un calabacin relleno de verduras,... Desde luego que con la PKU aprendo a cocinar y a
ingeniarme en la busqueda de novedosas recetas.

@ La existencia de un Organizador Dietético Metabolico (Odimet) para controlar las proteinas que ingerimos
con la dieta. Esta es otra cosa positiva que veo, ya que con este organizador dietético podemos llevar un control
de la ingesta de proteinas, calorias, aminodacidos,... Con afadir la cantidad de comida que has tomado en el
desayuno, mediodia, almuerzo, merienda y cena calculas la cantidad de proteina que has ingerido en un dia y, asi
mas o menos, calculas lo que has comido, si te has pasado o no. Lo veo una ventaja también a la hora de hacer
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analisis de sangre en casa, para saber lo que has comido que te haya alterado los analisis si te han salido mal.

® Los médicos especialistas profesionales en PKU y OTM vy toda la gente que forma ASFEGA. Es muy
importante anadir a toda esa gente que hace posible que nosotros estemos bien y con mejor calidad de vida. Me
gustaria dar las gracias a: los profesionales sanitarios que se preocupan por nuestra salud y hacen todo lo posible
para que sigamos bien de salud, a toda la gente que forma ASFEGA,... que sin ellos nosotros no estariamos sanos,
ni con carreras universitarias, ni con titulos superiores como FP2,... Dar las gracias también a: mi padre que junto
con el anterior presidente de ASFEGA fallecido, Manuel Varela, hicieron que esta Asociacion empezara a caminar
por nuestra salud y la de todos vuestros hijos afectados; a mi madre por tener que soportar situaciones dificiles
conmigo porque cuando naci apenas habia informacion y la alimentaciéon de bebés PKU era muy cara y aiin no
estaba subvencionada. Somos una gran familia.

® También veo positivo que gracias a las asociaciones, tenemos alimentos bajos en fenilalanina, de los que
podemos comprar para hacer recetas y comer sin problema. Cada vez hay mas productos bajos en fenilalanina,
pasta tricolor, bases de pizza, mas galletas,... En fin, todo es bueno si crean mas productos aproteicos.

® Lasinvestigaciones que se hacen para estas metabolopatias son esperanzadoras, son de mejora para hacer mas
facil y llevadera la vida. El ansiado monitor PKU, un dispositivo portable para medir los niveles de fenilalanina
que permitiria analizar la cantidad de fenilalanina en sangre al momento, asi los resultados podrian corregirse al
instante y sin demora. La gran esperanza a dia de hoy es la PEG-PAL que esta en fase de estudios clinicos y que
permitiria a cualquier PKU tolerar una ingesta normal de proteinas. La terapia génica, consistente en introducir
el gen sano en las células del paciente afectado, avanza y es el futuro prometedor.

@ Se organizan convivencias, talleres de cocina y encuentros nacionales y regionales PKU y OTM, donde
compartir con otros con tu misma enfermedad experiencias, anécdotas, recetas nuevas, juegos, amistad, etc. Hay
actividades al aire libre, en un campamento conviviendo conjuntamente y aprendiendo a cocinar, compartiendo
risas, recetas, alimentacion,... Aqui seguro que uno se lo pasa genial.

Ahora vamos con los puntos negativos de la PKU,
desde mi punto de vista:

® La rutina diaria de la alimentacién con dieta o et

PKU. Es un rollo, a mi por ejemplo me aburre
mucho la pasta, si como pasta todos los dias, llego
a un momento en que me aburre y no quiero mas,
necesito variar. Es lo inico malo que veo, por eso
procuro ser mas variada, hacer mezclas y ver recetas
nuevas. Si ya no te gusta mucho la verdura tienes un
problema, gracias a Dios no es mi caso.

® Desventajas a nivel de salud. Si, también tiene desventajas a este nivel, porque no podemos comer de todo
y por eso tenemos carencias de sales minerales y nutrientes como calcio, fésforo, magnesio, vitamina D3... que
luego tenemos que tomarlos a través de suplementos. La osteopenia (densidad ésea por debajo de lo normal) y
los célculos renales es con lo que tengo que lidiar y hacer que desaparezcan estas patologias. Al estar en Galicia no
hay mucho sol y los médicos siempre me recomiendan tomar el sol para obtener vitamina D para los huesos. Los
céalculos renales también son un problema, porque al no tomar magnesio que es muy importante para eliminar
estos calculos, porque existe mas magnesio en alimentos que no puedo comer, hace mas dificil la eliminacién de
los mismos. Estoy en esa lucha. No quiero olvidarme del estrés, la tristeza, los enfados o los cabreos, las tensiones,
los nervios,... que hacen que también suba la fenilalanina en sangre, aparte de comer mal o estar en ayunas
prolongadamente o tener fiebre que también suben los analisis.
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® Bajones emocionales. Los he sufrido si, como todo el mundo, y he tenido momentos en los que no entendia
nada de mi enfermedad y me preguntaba cosas como: ;Por qué a mi? {Maldita enfermedad que no me deja comer
de todo! Todo tipo de frases de ese estilo y estaba mal, sufri mucho en este sentido. También cuando ves a otras
personas comer alimentos que yo no puedo comer, y digo jQué suerte tienen y ain hay gente que se queja de la
comida! Y siempre pienso: jOjala pudiera algin dia comer de todo sin tener riesgo en la salud! Pero bueno, no
me importa que los demas coman delante de mi.

Un psicélogo nos podria ayudar a sobrellevar de la mejor manera posible la enfermedad. Necesitamos un
psicologo que nos ayude a comprender la situacion que tenemos; cada uno tiene una situacion diferente y seria
bueno la ayuda profesional en este sentido.

® Criticas de gente. Atn es hoy el dia que recibo criticas a mis espaldas de gente muy insensible y sin conocer
nada del tema, diciendo que mejor que me quede en casa en vez de ir de cena pidiendo un ment especial. A mi
sinceramente, comentarios asi me resbalan, porque si pido un menu especial sera porque no puedo comer de
todo. Pero hay mucha ignorancia y parece mas facil juzgar a las personas a pesar del desconocimiento.

@ Elnoapoyo o incomprension de la gente. Cuando les hablas de tu enfermedad y les dices lo que puedes y no
puedes comer, yo creo que les quedara claro desde el primer momento o desde la segunda o tercera vez que se lo
cuentas, porque no es facil comprenderlo a la primera. Pero cuando te lo preguntan mil y una veces, ya te cansas y
te cuestionas si de verdad te escuchan o simplemente te oyen, porque no es lo mismo oir que escuchar. Y siempre
tengo que repetirles lo mismo una y otra vez. Es cansado y a veces una se da cuenta de que no les interesa tanto
tu enfermedad, y después se olvidan otra vez de lo que les has contado. Es agotador.

® Los precios altos de los alimentos bajos en proteinas comparados con los equivalentes no dietéticos. Es
importante este tema porque el tener un trastorno metabdlico implica tener que pagar un sobrecoste por la
alimentacion dietética. Por ejemplo:

- 1kg de arroz normal cuesta 1,52 euros, si lo comparamos con arroz bajo en proteinas un paquete de
400g de arroz cuesta 3,04 euros.

- 750gr de cereales de chocolate cuestan 3,15 euros, mientras que un paquete de 375gr. de cereales de
chocolate bajos en proteinas nos cuesta 14,40 euros. jj Una barbaridad de dinero!! Precios demasiado altos que
tenemos que pagar los afectados PKU y OTM para seguir una alimentacioén adaptada a nuestra dieta . Ojala haya
solucion para esto.

En conclusidn, yo estoy bien y prefiero pensar en lo bueno que tiene la PKU que en lo malo, que evidentemente lo
hay, pero pensar en lo bueno te hace vivir la vida mas feliz, te sientes bien y haces sentir bien a los demas. Pensar
en lo positivo de la PKU hace que sea mas llevadera la enfermedad.

Y para ir concluyendo, decir una cosa que siempre he pensado: yo no me siento enferma, no siento un malestar
continuo. La PKU es un trastorno metabdlico donde el higado tiene un fallo funcional, que hace que no transforme
un aminoacido en otra sustancia para poder eliminarla, y la solucion se ve en la dieta que tenemos y en los pros
y contras que ello conlleva. Es una enfermedad crénica pero yo no me considero “enferma” en el sentido de estar
mal, con dolor, con mas idas y venidas al hospital,... Es mejor ver siempre el lado positivo de las cosas.

Un saludo cordial a ASFEGA vy a todos los que me leéis.

Gracias a todos.
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COMIDA SOLIDARIA A FAVOR DE ASFEMA — Navas del Rey (Madrid)

Juan Manuel Lopez

unque la mayoria de vosotros ya me conocéis para

los que no, soy Juan tengo PKU y soy de Ponferrada.

Actualmente vivo y trabajo en Madrid y frecuento
algunos de los eventos que organizan en la Asociacion de
Fenilcetonuricos y OTM - ASFEMA de Madrid. En este
articulo me gustaria contaros uno de ellos.

El pasado mes de Noviembre, concretamente el saibado 17,
tuvo lugar en Navas del Rey (Madrid) un cocido solidario,
un evento organizado a favor de ASFEMA y al que tuve la
suerte de que me invitaran para pasar el dia y colaborar.

La comida se organizé en Navas del Rey debido a que
una de las socias es de este pueblo y lo llevan realizando
varios afios. El cocido lo preparan los voluntarios y
voluntarias del pueblo que desde el dia antes estan con
los preparativos: pelando patatas, preparando el repollo,
troceando la carne, etc. Hay que puntualizar que es un
cocido madrilefio, por lo que no es igual que el que se
come en Ponferrada o el que se come en Galicia, aunque
dentro del madrilefio también hay variantes. Basicamente
lo que lleva es: sopa de fideos con el caldo del cocido,
repollo, garbanzos, patatas y zanahorias cocidas, punta de
jamon, tocino, hueso de cafia, espinazo y carne.

Socio de ASFEGA

Como casi cualquier cocido no es muy apto para los
asistentes con Fenilcetonuria (PKU), asi que en paralelo
se prepara uno apto para los PKUs con lo siguiente:
con el caldo del cocido se hace sopa con fideos bajos en
proteinas, se prepara un plato con patatas, zanahorias,
repollo y la cantidad de garbanzos que pueda cada uno,
si es que puede.

Todo esto tiene lugar en la plaza del pueblo, la Plaza
de Espafa, donde colocan una mesas para servir y
comer y una carpa por si el tiempo no acompana. Por el
modico donativo de seis euros se puede disfrutar de un
estupendo cocido y de una divertida jornada. Este evento
no seria posible sin la desinteresada colaboracion de la
Asociacion de Mujeres, la Asociacion de la Tercera Edad
y la Garbancera Madrilefa, entre otros.

Pero, antes de comer, los adultos PKUs nos fuimos por el
monte a hacer una ruta en bici con Maria, la socia PKU
que vive alli. La verdad es que es un pueblo muy bonito
con unas vistas estupendas y ésta fue una iniciativa muy
buena que aporta cada afo mas dinero a la Asociacion
de Madrid. Estuve muy a gusto y contento de que me
invitaran y de poder ir, ya que también coincidi con Jorge,
un PKU de Zaragoza al que también invitaron y hacia

tiempo que no veia.
TH——

De izquierda a derecha: Jorge, Juan, Cristina y Maria.

Me gusta la iniciativa de invitar a gente de otras
comunidades a que vean los eventos que se celebran en
otras regiones, porque pueden servir de idea para las suyas
propias. Actos que a lo mejor no se les habian ocurrido y
son relativamente sencillos de organizar, aunque no sean
una fuente de ingreso muy grande.

Espero poder seguir containdoos mas eventos distintos de
los nuestros en los que pueda participar.

jjHasta la proximal!
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MESA INFORMATIVA -DIA ENFERMEDADES RARAS

FEGEREC [N

FEDERACIGN GALLEGA
; 0E EI]FEHITIEJJHDES
A \ RARASE cRONICAS

El 28 de Febrero es el Dia Internacional de las Enfermedades Raras y con este motivo la Federacion Gallega de
Enfermedades Raras y Croénicas (FEGEREC) instalé una mesa informativa en el Hospital Clinico Universitario
de Santiago de Compostela a la que asistieron, la gerente de gestion integrada de Santiago, Eloina Nuiez, la
subdirectora de Calidad y Atencion al paciente de gestion integrada de Santiago, Beatriz Pais, la responsable de la
Unidad de Diagnostico y Tratamiento de Enfermedades Congénitas del Hospital Clinico de Santiago, Luz Couce,
y que acompainaron a Isabel Botana, responsable del area social de FEGEREC, a Modesto Rodriguez, presidente
de ASFEGA vy a Lucia Linares, voluntaria de la federacion.

El objetivo fue hacer visibles las enfermedades minoritarias y sensibilizar a la poblacién sobre las necesidades
del colectivo (diagndstico precoz, investigacion y consejo genético, necesidades sociosanitarias...). En Galicia se
estima que unas 200.000 personas padecen una enfermedad poco frecuente.

REUNION CON DIRECTORA GENERAL DE FAMILIA, INFANCIA Y

DINAMIZACION DEMOGRAFICA

El 13 de Marzo de 2018 el presidente de |
ASFEGA, Modesto Rodriguez Novoa y la |
trabajadora de ASFEGA, M? Elena Anllo Diaz ‘i
acudieron a Santiago de Compostela para
reunirse con D* Amparo Gonzalez Méndez
Directora General de Familia, Infancia y
Dinamizacién Demogréfica de la Xunta de
Galicia.

En el encuentro se abordaron temas de interés
para ASFEGA relativos a las actividades
desarrolladas por esta asociacion.



ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

ASAMBLEA EXTRAORDINARIA DE ASFEGA

El pasado 29 de Septiembre de 2018 se celebr6 Asamblea
General Extraordinaria de socios y socias de ASFEGA
en la Residencia de Tiempo Libre de Panxén (Nigran-
Pontevedra), siendo el principal punto del orden del dia
la renovacion de la Junta Directiva.

Desde ASFEGA agradecemos a todos los asistentes su

: participacion.
XXVII CONVIVENCIA

ENFI:RMEDADES

REUNION CON DIRECTOR GENERAL DE INCLUSION SOCIAL

El 15 de Noviembre de 2018 el presidente de ASFEGA,
Modesto Rodriguez Novoa y la trabajadora de
ASFEGA, M® Elena Anllo Diaz acudieron a Santiago
de Compostela para reunirse con D. Arturo Parrado
Puente Director General de Inclusién Social de la
Xunta de Galicia.

En esta reunion se abordaron cuestiones relativas a
las distintas labores llevadas a cabo por ASFEGA y se
renové la colaboracion de esta Direccion General con
nuestra asociacion.

APORTACION A FIDIS

El 30 de Noviembre el Presidente de ASFEGA acude a Santiago de Compostela a la VI Reunion Gallega y I11
Hispano Lusa sobre Nuevos Retos en los Errores Innatos del Metabolismo, donde hace entrega ala Dra. M Luz
Couce de un cheque con una donaciéon de ASFEGA de 1000 euros para la Fundacién Instituto de Investigacion
Sanitaria de Santiago (FIDIS), cuyo fin tltimo es el de mejorar la salud y la calidad de vida de las personas, creando
un futuro mas saludable y transfiriendo a la sociedad los resultados de la investigacion biomédica puntera.

ASFEGA
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JORNADA DIETAS METABOLICAS

ASFEGA organizé una Jornada sobre Dietas Metabolicas en la tarde del sabado 1 de Diciembre en el colegio CEIP “O
Salvador” de A Pastoriza (Lugo) dirigida a todos aquellos interesados en conocer mds sobre la dieta adaptada a las diferentes
metabolopatias.

Previamente a la jornada animamos a todos los socios y socias con ganas de cocinar a presentar en este dia sus platos bajos
en proteinas, que debian llevar ya elaborados, podian participar tanto platos dulces como salados.

La convocatoria resulté todo un éxito y en esta ocasion disfrutamos de las siguientes elaboraciones:

- Natillas (Carmen) - Tronco de Navidad (Aurora)
- Turrén de chocolate (Celia) - Magdalenas de chocolate (Celia)
- Galletas de nata (Aurora) - Tarta de zanahoria y coco (Juana)
- Albdndigas de espinacas y acelgas - Filloas (M? José)
(Aurora) - Aranas (Maria)

A medida que los asistentes iban llegando los platos se iban incorporando a la mesa donde se realizaba la muestra para
su exposicion. Cuando ya estuvieron todos presentes se dio paso a la explicacion de las recetas. Cada participante fue
detallando los ingredientes y los pasos de elaboracién de su plato, dialogando con el publico y proporcionando respuestas
didacticas y clarificadoras a las preguntas planteadas.

oA A

Todos los asistentes recibieron las recetas y, como siempre, a aquellos socios y socias que no pudieron asistir se las enviamos
posteriormente. Ademas todos los participantes en la muestra de platos fueron obsequiados con cheques regalo para gastar
en la compra de productos bajos en proteinas del almacén de ASFEGA.



JORNADA DIETAS METABOLICAS
T

Con todos estos platos comprobamos que se puede comer sano y divertido atin teniendo un problema metabdlico. Sélo hay
que poner interés, ganas y algo de imaginacion. En este sentido, los padres tienen la responsabilidad de adecuar la mesa
familiar para que el nifio/a aprenda a disfrutar de los alimentos permitidos diariamente, ofreciendo variedad, diferentes
preparaciones culinarias, ... que contribuiran a la aceptacion de la dieta especial.

Durante las fechas navidefias, una de las principales cuestiones a resolver, en el caso de las familias con nifios y nifias con
enfermedades metabdlicas, es decir, qué menus podemos elaborar que tengan un caracter festivo y que puedan tomarlos
toda la familia. Por ello, en esta muestra de platos se organiz6 un premio especial al Mejor Plato Navidefio bajo en proteinas.
Para la eleccion del ganador los asistentes degustaron los platos participantes y luego depositaron su voto. Tras el recuento
de los votos resulté ganador el postre Tronco de Navidad, elaborado por Aurora Goas que recibi6 un trofeo y un cheque
regalo adicional para su compra de alimentos en ASFEGA. Os dejamos la receta ganadora al final de este articulo.

En esta jornada también disfrutamos con una mesa dulce preparada por
ASFEGA en la que se podian degustar nuevos productos bajos en proteinas de
la marca Taranis como natillas de fresa o de caramelo, galletas de frambuesa,
galletas con chips de caramelo,... y también bombones, lenguas de gato de
chocolate,... Todo ello hizo las delicias de los asistentes, sobre todo de los més
pequeiios que fueron los que mas acudieron a esta mesa dulce.

Al final de la jornada hubo tiempo para disfrutar de la charla y la buena
compaiia. Se compartieron todos los platos presentados y todas las familias
disfrutaron de un picoteo, preparado por la mama de nuestra socia Silvia.
En este dia Silvia estaba de cumpleafios y tuvimos ocasién de celebrarlo y
obsequiarla con un album de fotos con su trayectoria en ASFEGA.

=== S

Desde ASFEGA agradecemos la colaboraciéon de todos los que presentaron sus platos y la asistencia de los participantes en
esta jornada. Queremos dar las gracias al colegio CEIP “O Salvador” de A Pastoriza por cedernos las instalaciones para este
dia y agradecer a nuestra socia Silvia y a su familia, en especial a su madre, su trabajo y ayuda para organizar esta jornada.
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Receta Ganadora Mejor Plato Metabolico Navidefio
TRONCO DE NAVIDAD

BIZCOCHO CHOCOLATE

INGREDIENTES:

- 31 gr mantequilla

- 70 gr de harina baja en proteinas
- 50 gr aztcar

- 50 ml de nata 38% materia grasa
- 15 gr cacao

- levadura

PREPARACION BIZCOCHO CHOCOLATE:

Mezclar la mantequilla con el azicar hasta hacer una pasta.
Anadir la harina con la levadura y seguir removiendo.

Montar la nata y afadirla a la mezcla anterior junto con el cacao.
Poner en el horno a 180°C durante 40 o 45 minutos.

Una vez frio, cortarlo en forma de estrellas.

BIZCOCHO VAINILLA

INGREDIENTES:

- 31 gr mantequilla

- 70 gr de harina baja en proteinas
- 50 gr aztcar

- 50 ml de nata 35% materia grasa
- cucharadita esencia de vainilla

- levadura

PREPARACION BIZCOCHO VAINILLA:

Mezclar la mantequilla con el azticar hasta hacer una pasta.
Anadir la harina con la levadura y seguir removiendo.
Montar la nata y afadirla a la mezcla anterior junto la esencia de vainilla.

PREPARACION TRONCO:

1. Cubrir la base del molde con la masa del bizcocho de vainilla
2. Introducir las estrellas de chocolate

3. Recubrir con la masa que quede de vainilla

4. Volver a meterlo al horno a 180°C durante 40 o 45 minutos

AURORA GOAS
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IDEAS Y CLAVES PARA TU COCINA

PAN DE MOLDE BAJO EN PROTEINAS: MAS USOS DE LOS QUE PIENSAS

Solemos usarlo para hacer sandwiches o tostadas, pero sus posibilidades en la cocina
van mucho mas alla. Es perfecto para hacer pasteles salados, intercalando capas de pan
y relleno. Puedes meterlos unas horas en la nevera y servir frios o cubrir con bechamel y
gratinar como si fuera una lasafa. Otra opcion, estirarlos con un rodillo, cubrirlos con el
relleno que quieras (dulce o salado) y enrollarlos. Sirve tal cual o dora en el horno. Y otra
utilidad es congelarlo y, después, rallarlo y usarlo para empanar.

REINVENTA EL CALABACIN

* Tallarines. Con la ayuda de un espiralizador o una mandolina de cocina,haz
tiras de calabacin, saltéalas o escaldalas y afiade tu salsa de pasta favorita.

* Rollitos. Corta laminas muy finas de calabacin y utilizalas, crudas o ligeramente
saladas, como base para hacer rollitos de ensalada, verduritas,... Para cerrar, atar
con una tira de cebollino o pinchar con un palillo.

EL UTENSILIO ESTRELLA

Molde de magdalenas. Aparte de para hacer muffins, se puede usar para un montdn de
recetas dulces y saladas, e incluso como un utensilio para llevar los platos a la mesa de
forma divertida.

Nidos de queso y mermelada: En los huecos de un molde de magdalenas, encaja porciones
de masa de hojaldre baja en proteinas. Rellena con queso bajo en proteinas y cubre con
mermelada. Hornea 15 minutos y listos.

PELAR CALABAZA SIN COMPLICARSE

Hornéala. Pinchala en varios sitios y métela en el microondas unos tres minutos. Deja enfriar.
Fuera pipas. Corta la calabaza en porciones y elimina las pipas y los hilos centrales con una
cuchara.

Retira la piel. Hazlo con un pelador o un cuchillo. Al estar la piel mas blanda casi no te
costara.

Trocéala. Solo tienes que cortarla en pedazos mas o menos grandes segiin como vayas a
cocinarla.

VERDURAS A LA PLANCHA MUY CRUJIENTES

Para que queden crujientes en lugar de engrasar la plancha donde vayas a hacerlas, es
mejor que untes las propias verduras con un poco de aceite. La plancha debe de estar
a una temperatura bastante alta y el tiempo de coccién debe de ser breve. En le caso de
hortalizas duras como los esparragos, una vez estén doradas, puedes taparlas parcialmente

y dejar que se hagan unos minutos para que se ablanden por dentro.




TARTALETAS CRUJIENTES DE VERDURAS Y QUESO

Ingredientes:

- 6 rebanadas de pan bajo en proteinas

- 1 zanahoria

- 80 gr. de brocoli

- 8 champifones

- 120 gr. de queso blanco bajo en proteinas
- 2 cucharadas de nata

- 1 cucharada de mayonesa

- Queso rallado bajo en proteinas

>» Dificultad facil
»» 6 unidades 3
>» 30 minutos SR ‘V A

B OB of W ’ . :
Quita la corteza del pan de molde bajo en proteinas y pasale el rodillo. Forra con ¢él seis moldes de magdalenas. Hornea las
tartaletas unos 3 minutos, retira y deja enfriar.

Corta el brocoli y la zanahoria y cuécelos al vapor. Lamina los champifnones y saltéalos.Bate el queso bajo en proteinas con
la nata y la mayonesa.

Agrega los champifiones, el brocoli y la zanahoria, y mezcla. Rellena las tartaletas.

Espolvoréalas con queso rallado bajo en proteinas y hornéalas 15 minutos a 180°.

HAMBURGUESA DE PATATA Y ESPINACAS

Ingredientes:

- patatas

- espinacas frescas
- cebolla

- ajo

- pan rallado bajo en proteinas
- orégano

- albahaca

- pimienta negra
- aceite de oliva

+sal Hervir las patatas peladas y cortadas, cuando estén bien cocidas machacar.

- mayonesa En una sartén pochar con aceite la cebolla y el ajo picado y mezclar con la patata.
- tomate Anadir las espinacas cortadas y las especias (pimienta, orégano, albahaca y sal).

. lechuga Echar el pan rallado y con las manos himedas coger una porcion y darle forma.

Apretar y dejar reposar, incluso congelar 30 minutos para que queden mas
compactas.

Descongelar ligeramente y freir en la sartén con un chorrito largo de aceite de oliva.
Servir entre pan bajo en proteinas con tomate, lechuga y mayonesa.



RATATOUILLE DE HORTALIZAS

Ingredientes para la salsa (piperrada):

- 1 diente de ajo

- % cebolla

- 2 tomates pera maduros

- 2 pimientos rojos

- Sal

- Aceite de oliva virgen extra
- Romero

Ingredientes para el ratatouille: Ingredientes para la vinagreta:

- 2 calabacines verdes - 2 cucharadas de aceite de oliva virgen extra
- 2 berenjenas . Sal

- 4 tomates pera . Pimienta
- 2 pimientos amarillos . Tomillo

- Perejil

- Cebollino

Empezaremos con la salsa (piperrada) que ira en el fondo del recipiente, en donde colocaremos las verduras. Picaremos
la cebolla y el diente de ajo y pochamos a fuego bajo. Cuando empiece a coger color, afnadimos el pimiento y los tomates
pelados y troceados. Sazonamos con sal.

Cocinaremos todo el conjunto a fuego bajo, hasta conseguir una salsa densa. Pasamos por la batidora, rectificamos de sal
y reservamos.

Ahora vamos con las hortalizas. Con la ayuda de una mandolina o un cuchillo afilado cortamos los calabacines, las
berenjenas y el pimiento amarillo en finas rodajas. Precalentamos el horno a 175° y, mientras, montamos las hortalizas en
un recipiente (por ejemplo: fuente de cristal ovalada).

Y llega el momento del montaje: en el fondo de la fuente vertemos la salsa que previamente hemos preparado y, sobre ella,

vamos colocando las hortalizas intercaladas, en forma de espiral, hasta rellenarla por completo.

Ahora es el turno de la vinagreta, en un bol mezclaremos aceite, sal, pimienta, tomillo y perejil y lo vertemos sobre nuestras
verduras. Colocamos un papel de horno sobre estas y al horno a 175° durante 60 minutos. Pasado ese tiempo retiramos el
papel y dejamos en el horno otros 30 minutos mas para que las verduras se doren un poco.

Cumplido el tiempo, sacamos del horno y emplatamos. Para ello podemos ayudarnos de un molde circular, colocando las
verduras en forma de abanico, con una parte plegada sobre la otra. Desmoldamos con cuidado y decoramos el plato con un
sutil toque de piperrada, unas hojas de perejil fresco y coronamos con una ramita de cebollino.




RECETAS POSTRES

BATIDO DE KIWI, MANGO Y FRAMBUESAS
-

Ingredientes:

- 3 kiwis
- 150 ml de yogur bajo en proteina
- 1 mango pequeno

- 1 cucharada de zumo de naranja
- 150 gr de frambuesas

Pelar, trocear y batir los kiwis hasta que no queden grumos. Reservar.

Pelar el mango, deshuesar, trocear y batir con el zumo de naranja.

Triturar las frambuesas y pasar por el colador.

Poner en el vaso el kiwi, una capa de yogur bajo en proteinas, el mango, otra capa de yogur bajo en
proteina y por ultimo las frambuesas.

Este postre ademas de estético. Esta lleno de vitaminas.

TRUCO:

También queda muy rico con sandia o fresas.
>» 130 kcal./racién

HELADO DE PLATANO

Ingredientes:

- 4 platanos muy maduros
- 4 cucharadas de sustituto de leche baja en proteinas.

Para decorar:

Chocolate bajo en proteinas, fresas o frambuesas.

Cortar los platanos en trozos, colocarlos en una bandeja, tapar y
congelar, al menos, un par de horas.

Batir junto con el sustituto de leche baja en proteinas hasta que
quede cremoso.

Servir el helado con ralladura de chocolate bajo en proteinas,
fresas, o frambuesas y rodajas de platano por encima.

>» 15 minutos

- 5)
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