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ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

JACOBO REY SASTRE

Director Xeral de Familia, Infancia e Dinamizacion Demografica

I

acer un balance do ano 2021 nos obriga a lembrar todas

as dificultades que os galegos tivemos que afrontar, cada

persoa desde a sua responsabilidade, dando o mellor de
si mesmos e facendo sen dubida un esforzo encomiable fronte a
unha situacién pandémica sen precedentes na nosa historia recente.
Unha leccion que, por suposto, quedard na nosa memoria e na das
vindeiras xeracidns.

Nesta tarefa compartida de recuperar na medida do posible a
normalidade, tal e como a concebiamos ata a chegada da covid-19
as nosas vidas, foi e segue sendo imprescindible o traballo diario
das entidades sociais e do 4mbito sociosanitario. A coordinacién
entre as administracions publicas e as entidades do terceiro sector
permite atender con mais intensidade as distintas necesidades das
persoas, especialmente nun momento en que as consecuencias
socioecondmicas da pandemia sanitaria non desapareceron.

E por isto que, no nome da Xunta de Galicia, quero agradecer
o traballo de entidades como ASFEGA 4 hora de ser a voz das
persoas que forman parte do voso colectivo, dando resposta as
stias necesidades e pofiendo en marcha iniciativas que son moi
valoradas polo vosos asociados, tanto polos doentes como polas
stias familias.

No caso concreto de ASFEGA, creo firmemente que unha das
vosas fortalezas como asociacion é a estreita colaboraciéon que
mantedes cos e coas excelentes profesionais do noso Servizo
Galego de Saude. Esa colaboracién reciproca é un bo exemplo de
que o traballo compartido supdn beneficios para todas as partes,
tanto para as familias como tamén para o labor de investigacion
que se realiza desde os institutos e servizos sanitarios da nosa
Comunidade Auténoma. Animovos a continuar nesta lifia e, na

medida do posible, a intensificar eses lazos de colaboracién co

persoal sanitario que tantos froitos deu e dara no futuro.

Precisamente, a saida da pandemia non pode ser impedimento
para continuar mellorando e reforzando o compromiso da
Xunta de Galicia co tratamento das enfermidades raras. Nos
ultimos tempos déronse pasos significativos como a aprobacioén
da Estratexia galega de enfermidades raras, e a folla de ruta non
variou porque as prioridades seguen sendo as mesmas: continuar
avanzando no diagnoéstico precoz e nunha xestion mais eficaz,
cuestiéns que repercuten positivamente na calidade de vida dos
galegos con enfermidades metabolicas hereditarias.

Pero, tamén quero destacar que 2021 tamén nos trouxo boas
noticias, como o feito de poder recuperar a Convivencia anual
de familias. A edicién nimero 29 tivo lugar na Residencia de
Tempo Libre da Conselleria de Politica Social e Xuventude, no
concello ourensan do Carballifio, e estou convencido de que
sempre serd recordada pola alegria que supuxo volver reunirnos
de xeito presencial logo de tantos meses. Unha alegria que, coma
en ediciéns anteriores, uniuse as sempre frutiferas intervencions
dos distintos profesionais sanitarios e expertos que colaboran con
ASFEGA.

E se a convivencia de 2021 foi especial, estou convencido de que
moito mais especial sera a deste ano 2022. Chegar as 30 edicions
¢ motivo de orgullo para calquera entidade do dmbito social, e
ASFEGA ten razéns dabondo para celebrar os éxitos acadados e
os que quedan por chegar. Porque estas tres décadas de existencia
son proba evidente do bo facer da asociacién, comezando pola sua
directiva pero sen deixar de lado a todas as persoas que formades
parte desta gran familia.

Parabéns e moitas grazas polo voso traballo.
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PROLOGO ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

JUNTA DIRECTIVA

stimados amigos, madres, padres, pacientes metabdlicos, facultativos,
colaboradores, comparieros de Junta Directiva, personal de oficina, etc:

Terminamos un afio 2021 complicado en el que las restricciones fueron mutando
igual que lo hacfa el coronavirus. A pesar de ello conseguimos entre todos
generar actividad, ilusiéon y compromiso para hacer las cosas mejor y mas seguras
adaptandonos a las distintas situaciones.

En el afo 2022 se van a cumplir mas de ocho afios, casi una década, al frente de
ASFEGA por parte de esta Junta Directiva. Quiero comunicaros que esta etapa por
parte de un servidor dard fin a mi labor como presidente de la misma, por diversos
motivos personales, ajenos al trabajo que aqui vengo realizando.

Tengo que dar las gracias a todos por el apoyo y carifio recibidos, sin lugar a dudas,
excepcionales para el animo diario necesario para desarrollar mis obligaciones que
trato de llevar a cabo lo mejor que puedo y sé, sobre todo en los momentos mas
dificiles.

Espero que la préxima Junta Directiva que se haga cargo reciba todavia mejor y mas
Vicepresidenta Vocal dela mujer carifio y 4nimo que yo, sin duda que por parte de mi persona va a ser asi, y siempre
podran contar conmigo para lo que quieran y necesiten, puesto que tiene que ser una
transicion lenta pero segura. Sé que no puedo poner punto y aparte ya que no es facil
de emprender esta labor sin mas de la noche a la mafana. Para los que habéis estado
siempre, para los que estais, para los que ya, por circunstancias, no estan y para los
que estén en el futuro os deseo lo mejor y seguro que nos veremos muchos afios, si el
destino asi lo determina.

Me iré con la pena de no poder haber alcanzado algin que otro objetivo marcado,
y sobre todo de no conocer a todos los asociados y asociadas de ASFEGA, bien es
cierto que hice todo lo posible por hacerlo. A esos componentes les pido reflexién,
SR Rpte. Jovenes que conozcan bien la labor, el trabajo y la dedicacidn de algo que es suyo también, ya
que ASFEGA es importante para el futuro de sus hijos e hijas.

Este dltimo aflo se volvid a teflir de negro, no solo por sobreponerse a distintas
dificultades, sino que para miy supongo que para la mayoria, fue el peor con diferencia
por la pérdida, siempre inesperada, de nuestros amigos: Pedro e Irene. Siempre seréis
recordados como ejemplo por esos 20 aflos y 7 afios de lucha , respectivamente, y por
el carifio recibidos de parte vuestra y de vuestros padres.

Aunque sobrevivimos a adversidades, estamos muy vivos, pero pienso que se
necesitan nuevas ideas, caminos y objetivos para poder crecer entre todos. Y todo
ello, contando con el apoyo del gran equipo médico de la Unidad de Diagndstico
y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas del Hospital Clinico
Universitario de Santiago con la doctora M. Luz Couce al frente y el asesoramiento
del gran doctor José Maria Fraga, siempre incansables y con grandes triunfos.

Tesorero Rpte. Jovenes

Por otra parte, recordar que cuando una familia llega por primera vez a conocernos,
tiene que sentirse orgullosa de recalar en ASFEGA. Era esta una premisa mia
personal, para que las familias recién llegadas se sintieran igual que nuestra familia
cuando hace diecinueve aflos conocimos la asociacion. Todavia estoy viendo, nada

: mas llegar a la convivencia anual de familias y entrar por la puerta de la Residencia
%\ oo de Tiempo Libre de Panxdn, el recibimiento de Verénica y Yanira.

Vocal Rpte. Jovenes . . , re
Me despido sin mas, mucha suerte y salud a todas y todos, esperando que me recordéis

igual que a Manuel Varela, por una persona amiga y que a pesar de nuestros fallos,
intentamos hacer lo mejor que hemos podido y sabido. A mis compaiieros de Junta
Directiva, siempre fieles y sin renunciar hasta el final, decirles que si se ven con
fuerzas, sigan al frente que seguro que son necesarios y que sean optimistas de cara
a esta nueva etapa.

Un saludo de un amigo y compaiiero.
Modesto Rodriguez Novoa
Presidente

_ 4 —
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ARTIcULO ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

FORMULAS EXENTAS DE AMINOACIDOS, LA PIEDRA ANGULAR DEL TRATAMIENTO DE
LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO DE PROTEINAS

Maria José Camba Garea, Paula Sanchez Pintos, Maria José de Castro, Agustin Javier Iglesias Rodriguez

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

Los errores congénitos del metabolismo, errores metabolicos o enfermedades metabolicas congénitas son un
conjunto de enfermedades hereditarias que implican alteraciones del metabolismo por las cuales el organismo
no es capaz de transformar los alimentos adecuadamente. Se incluyen entre las enfermedades raras dada su baja
incidencia.

Las enfermedades por acumulo de sustancias toxicas relacionadas con las proteinas, aminoacidopatias entre las
que se incluyen las acidurias organicas y los trastornos del ciclo de la Urea son enfermedades hereditarias de la
sintesis o degradacion de los aminoacidos (AA) que conllevan, si no se detectan en los primeros dias de vida,
consecuencias negativas para la salud del recién nacido.

Losamindacidos (AA) sonlos principales constituyentes de las proteinas y pilares fundamentales de la vida. Cuando
las proteinas se digieren o se descomponen, los aminoacidos se degradan. El cuerpo humano utiliza aminoacidos
para producir otras proteinas con el fin de ayudar al cuerpo a descomponer los alimentos, crecer, reparar tejidos
corporales, y llevar a cabo muchas otras funciones corporales. También se pueden usar los aminoacidos como
una fuente de energia.

Las hiperfenilalaninemias, cuya forma mas severa es la fenilcetonuria clasica (PKU), constituyen el grupo de
errores innatos del metabolismo mds comun, pero entre otros defectos de metabolismo de proteinas encontramos
las Tirosinemias, la Enfermedad de Orina de Jarabe de Arce, la Aciduria Isovalérica, la Aciduria glutérica tipo I,
las Homocistinurias, las Acidemias metilmaldnicas, la Acidemia propionica, la Hiperglicinemia y los trastornos
del ciclo de la Urea.

La acumulacién de los diferentes aminoacidos
no metabolizados y sus metabolitos tdxicos
causan dafo principalmente en el sistema
nervioso central. La necesidad de un diagnéstico
temprano con instauracion de un tratamiento
inmediato es imprescindible, y el éxito de éste
depende de numerosos factores, como la edad de
inicio del tratamiento, la continuidad de éste y
que el equipo multidisciplinario proporcione un
tratamiento adecuado e individualizado.

Para evitar este acimulo es necesario limitar
su aporte en la dieta diaria. Al ser aminoacidos
esenciales y por tanto imprescindible ingerirlos,
no pueden ser eliminados en su totalidad,
pero debe restringirse su consumo. Todos los
alimentos que contienen proteina contienen
aminoacidos, y los grupos de alimentos con _M°. José de Castro, Paula Sdnchez Pintos,

mayores cantidades de aminoicidos esenciales M José Camba Garea, Agustin Javier Iglesias Rodriguez

son los productos de origen animal, las legumbres y los frutos secos, los cuales deben ser eliminados o limitarse
en gran medida en la dieta del paciente. Verduras, frutas y algunos cereales pueden ser ingeridos, y se contabiliza
su contenido de proteina y aminoacidos tratando de que de manera individualizada cada paciente pueda cubrir
las recomendaciones diarias por edad y mantener los valores en rangos de seguridad.

Sin embargo, al restringir estos aminodcidos se limita también la cantidad de proteina total de la dieta y por lo
general, esta cantidad permitida no es suficiente para garantizar el aporte diario recomendado de proteina por
edad necesario para crecer y desarrollarse adecuadamente. Para proporcionar la cantidad suficiente de proteina
sin exceso de aminodacidos no correctamente metabolizados se han creado férmulas de aminoacidos libres
adecuadas a cada metabolopatia. Estas formulas se denominan «alimentos médicos» y constituyen de momento
un pilar fundamental en el tratamiento de las aminoacidopatias.

—_ 5 —



FORMULAS EXENTAS DE AMINOACIDOS, LA PIEDRA ANGULAR DEL TRATAMIENTO DE LOS ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO DE PROTEINAS

HISTORIA DE LAS FORMULAS EXENTAS EN AMINOACIDOS

La idea de tratar la PKU, primera metabolopatia conocida, con una dieta baja en fenilalanina fue sugerida por
primera vez por L. Penrose a mediados de los afios 1930. Sin embargo, dicha dieta estaba compuesta solo por
fruta, azucar, aceite de oliva y vitaminas. Alrededor de 1949, el quimico L.I. Woolf, del Great Ormond Street
Hospital de Londres, desarrolldé un método para eliminar la fenilalanina y otros aminoacidos aromaticos
(triptofano y tirosina). El método consistia en pasar hidrolizados de caseina por columnas de carbon activado y
después adicionar aminodcidos esenciales, vitaminas y minerales. Entre 1951 y 1953, H. Bickel y E. Hickmans,
del Birmingham University Children's Hospital, utilizaron por primera vez con éxito la formulacién de Woolf.

Original ‘milk’ given to babies.with PKU
(Woolf et al, 1958)

La dieta original desarrollada por Woolf y sus colaboradores

Ingredients Daily intake

Casein hidrolysate 248 ha constituido la base del enfoque dietético actual. Consistia
L-t i 2 . . 7 7 .
e . en un hidrolizado de proteinas tratado con carbdn activado
DL methionine 19 ara eliminar la fenilalanina y la tirosina. La ingesta diaria de
S 90,
ucrose = . . 7 . .
Cow's milk 0-200ml hidrolizado de caseina se mantuvo relativamente alta debido
e en phosphate o a la posible utilizacion ineficiente de las proteinas. Se afiadio
Potassium chloride 0.65¢ tirosina, metionina y cisteina adicionales, junto con vitaminas y
Sodium chloride 0.016g 1 : 1 S 1 4 b hd d : 1

\ sales minerales. Se complementd con carbohidratos adicionales
Magnesium sulphate 0.165g , A . .,
Sodium citrate 0177 orque ya se habia demostrado que esto mejoraba la utilizaciéon

quey q )

et S de los aminoédcidos. La mezcla de sustitutos proteicos se
O e administraba en forma de sopa y, en los pacientes de mayor edad,
Choli 100 7 7 . .
nosite] o s6lo se tomaba una vez al dia. La leche de vaca se administraba
vee2 mce como fuente principal de fenilalanina y se introdujo un sistema
neurine hyarochioriae .omg . . . . .~
Riboflavin 05mg de intercambio de fenilalanina para los nifilos mayores, a los que
fene ok se les permitia sustituir la leche de vaca por cantidades definidas
Nicotinamide 3.3mg
Ascorbic acid 40mg y estrictamente controladas de cereales y patatas. Se permitia una
S e ol pequeiia gama de alimentos libremente. Entre ellos se encontraban
Biotin 0.17mg las verduras (excepto las patatas y las legumbres), las naranjas,
Folic acid 0.25 . e 7 .
i i las manzanas, la harina de maiz, el sagy, la margarina Kosher,
VitA 3000iu ) N :
PR o el azdcar, la miel, la mermelada y el pan y las galletas de bajo
errous su ate - . . . 7 . .
Mataanousstinhate 0.00082 contenido proteico elaborados con almidén de trigo sin gluten.
Zinc sulphate 0.0014g
Cupric sulphate 0-003g

Las férmulas han ido variando y mejorando mucho a lo largo
de los afnos, pasando de las iniciales cuyas propiedades organolépticas eran desastrosas, hasta el punto que los
padres de los pacientes mayores comentaban que era preciso abrir ventanas para disipar el olor desagradable que
desprendian, a férmulas con mejor olor y sabor. Son varios los laboratorios que se dedican a este tipo de productos
dietéticos y suelen manejar diferentes versiones adaptadas a las distintas etapas de la vida. Para lactantes existen
las férmulas de inicio que cada vez adaptan mas los perfiles nutricionales a los de la leche materna y las férmulas
de continuacién destinadas a nifos, jévenes y adultos. Para conseguir un producto éptimo los laboratorios deben
ajustarse a las distintas regulaciones y a las deficiencias de los pacientes, para proveer los nutrientes necesarios, asi
como, estudiar los distintos ingredientes especificos que permitan proporcionar ademas beneficios mas alla de las
necesidades nutricionales. Todo ello teniendo en cuenta una mejora del sabor, la opcion de utilizar ingredientes
mas naturales, la variedad de formatos y el uso de embalajes mas practicos y adecuados al estilo de vida de los
pacientes del siglo XXI.

Hoy en dia las formulas exentas de aminodacidos son productos dietéticos financiables por el Sistema Nacional
de Salud, los productos estan inscritos en el Registro General Sanitario de Alimentos como alimentos dietéticos
destinados a usos médicos especiales e incluidos en la oferta de productos dietéticos susceptibles de financiacién
y pueden ser de dispensacion hospitalaria como es el caso de la Comunidad Auténoma de Galicia o pueden ser
adquiridos en farmacias de calle.

Los requisitos de composicion e informacion de los alimentos para usos médicos especiales estan regulados de
manera general mediante el Reglamento (UE) N° 609/2013 y de manera especifica por el Reglamento Delegado
(UE) 2016/128 de la Comision, de 25 de septiembre de 2015, que complementa el Reglamento (UE) N° 609/2013
del Parlamento Europeo y del Consejo en lo que respecta a los requisitos especificos de composicion e informaciéon
aplicables a los alimentos para usos médicos especiales.

En resumen, las férmulas exentas de aminoacidos siguen siendo fundamentales para el manejo y correcta
evolucion de los pacientes con errores innatos del metabolismo de proteinas, se han ido adaptando a las distintas
necesidades nutricionales de éstos a lo largo de su desarrollo y a su dia a dia para normalizar al maximo la vida
de los mismos, pero no debemos olvidar que es imprescindible el uso adecuado de las mismas, repartiendo la
ingesta en varias tomas al dia para mejorar su correcta asimilacion y seguir los tratamientos dietéticos pautados.

—_ 6 —



TESTIMONIO

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

COMO LA FENILCETONURIA LLEGO A NUESTRA FAMILIA

Tania Barral Faro
Mama y vicepresidenta de ASFEGA

Tania y su familia

Aun recuerdo como si fuera ayer aquella llamada de
teléfono que hace catorce anos hizo explotar la burbuja
de felicidad en la que estdbamos tras el nacimiento
de nuestra pequefia Lucia. La FENILCETONURIA
irrumpia en nuestras vidas de golpe y para quedarse.
Recuerdo perfectamente cada minuto de nuestro viaje
ese dia a Santiago, donde nos dijeron que tenfamos que
llevar a nuestro bebé para confirmar el diagndstico. Iba
en el asiento trasero del coche junto a ella, observandola
incrédula y pensando constantemente que todo tenia
que ser un error, que mi preciosa bebé era perfecta,
que no tenia nada “anormal’, ignorante como era
en ese momento de que la FENILCETONURIA es
una condicién que, bien tratada y controlada, no se
manifiesta de forma alguna fisicamente.

Al llegar al hospital nos explicaron vagamente lo que
era la FENILCETONURIA, lo que iba a suponer para
nosotros y para nuestra hija y que si haciamos las cosas
bien no iba a suponer ningin impedimento para Lucia,
pero, debido seguramente a nuestro estado de shock, no
nos enteramos de nada, no preguntamos nada, s6lo nos
fuimos y sin todavia saber muy bien por qué, dejamos
a nuestra bebita linda en la Unidad de Neonatos del
hospital. Cuando dejamos la Unidad hicimos lo peor
que se puede hacer en estos casos: buscar en internet.
Si bien es cierto, que habia mucha menos informacién
de la que tenemos hoy dia, y menos péaginas especificas,
como siempre pasa cuando buscas estas cosas en la
red, nos encontramos con mucha informacién que en
ese momento no sabiamos filtrar: retraso cognitivo,
retraso motor, afectacion neuroldgica... palabras que
no quieres en tu vida, y menos relacionado con tu hijo.

Al dia siguiente, en al hospital, conocimos a la primera
persona que nos dio luz en todo esto (y es que el nombre
le viene al pelo, jeje), la Dra. M. Luz Couce. Nos explico

de forma clara y comprensible lo que se nos venia
encima a nosotros y, sobre todo a Lucia. Aclaré todas
nuestras dudas, nos asegurd que si hacfamos las cosas
bien y controlabamos la dieta de nuestra nifia, tendria
un desarrollo normal como cualquier otro nifio. Fue ahi
donde empezamos a ver una pequefiisima luz a través
del tunel. GRACIAS DRA. COUCE por tu humanidad,
apoyo y conocimientos en esos instantes tan duros de
nuestras vidas, ;qué seria de nosotros sin ti en esos
momentos?

Una vez nos fuimos para casa con Lucia (después
de casi un largo e interminable mes ingresada en el
hospital) empez6 ya, si que si, nuestro dia a dia con la
FENILCETONURIA. Recuerdo los temores de no saber
si lo estas haciendo bien, las dudas y la incertidumbre
de saber si nuestra pequefa iba desarrollandose bien
0 no, esos miedos que supongo a todos los papas nos
asaltan al principio durante la crianza de nuestros
hijos, y mas cuando existe una condicién diferente a
lo establecido como “normal” como es el caso de los
trastornos hereditarios del metabolismo.

Y fue en esos primeros dias de lucha e inseguridades
cuando recibi la llamada de un tal Modesto Rodriguez
Novoa (actual presidente de ASFEGA) que por
mediacién de un conocido se habia enterado del
nacimiento de Lucia. Poco me contd en esa llamada,
sélo que tenfa una hija con el mismo trastorno que la
nuestra pero que mejor hablarlo en persona. Y asi fue,
quedamos para un café con €l, su mujer Celia y su hija
Maria que por aquel entonces tenia cinco afios. Por
mucho que intento recordar de qué hablamos ese dia,
no lo consigo, sélo recuerdo estar absorta en aquella
pequefiaja rubia, tan vivaracha, guapa, inquieta y
“normal” como cualquier nifa de su edad.
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COMO LA FENILCETONURIA LLEGO A NUESTRA FAMILIA

Para nosotros ese dia marcd un antes y un después
enorme, el hecho de ver a alguien con el mismo
trastorno que nuestra Lucia y verla tan bien y tan sana
por fin nos hizo creer lo que los médicos nos decian pero
que nosotros no acababamos de creernos: si hacéis las
cosas bien tienen un desarrollo normal como cualquier
nifio. Seguro que mas de un papa o mama se siente mas
que identificado con ese sentimiento. Y en este punto
quiero decir: MUCHAS GRACIAS MODESTO, ese dia
sin td saberlo jme salvaste la vida!

A partir de ahi no voy a decir que la cosa fuera
facil ni mucho menos, porque Lucia nos lo puso
muy complicado, era un infierno darle de comer, si
conseguias que comiera algo, vomitaba varias veces al
dia, se descompensaban sus niveles de fenilalanina...
uf, un horror que dificilmente podriamos soportar
sin el apoyo incondicional del equipo de profesionales
de la Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabolicas Congénitas de Santiago
de Compostela (dietista-nuestra gran adorada M. José
Camba-, médicos -Dr. Iglesias, Dra. Sanchez Pintos,
Dra. De Castro Lopez...- enfermeras, personal de
laboratorio...) GRACIAS a todos por todo, por siempre
estar ahi, ;qué harfamos sin vosotros?

Y si hablo de apoyo y ayuda en este camino que es
la FENILCETONURIA, no puedo olvidarme de las
familias de la asociacion gallega (ASFEGA) que, aparte
de proveernos de productos para nuestros pequeiios,
organiza actividades fundamentales para nosotros.
iCuanto se aprende en los talleres de cocina! porque
hay que decirlo, cocinar sin proteinas es dificilisimo
al principio, pero, sobre todo, qué importantes son las
convivencias con otras familias.

Cuanto ayuda saber que no estas solo en esto, cuanto
necesitamos los unos de los otros para esos “truquitos”
de cocina o de supervivencia cuando, por ejemplo, no
hay forma de que se tomen la férmula, como ayuda
compartir recetas o productos
que vamos encontrando y que
pueden servir para nuestros
nifos, pero lo mas importante,
cuanto bien les hace a nuestros
hijos formar parte de un grupo
donde ellos no son, como
siempre, el diferente. GRACIAS
ASFEGA vy a todas las familias
que forman parte de ella, vy,
sobre todo, ;GRACIAS a las
SUPERmamas PKU y OTM!

Con el paso de los afos ya

estdbamos tan comodos con la FENILCETONURIA
que decidimos ampliar la familia ain sabiendo que
el bebé podria nacer con la misma metabolopatia. Y
asi fue, cuando Lucia tenia cinco afios, llegé Dario, un
bebé precioso y regordete que también es PKU.

No voy a mentir diciendo que nos hizo ilusién el hecho
de que tuviera fenilcetonuria, pero a quién si se lo hizo
fue a su hermana mayor, que recuerdo perfectamente
como me contesté el dia que le dijimos que su hermano
era PKU: jGenial mami, por fin no soy la tinica especial
en esta casa!

La crianza de Dario fue muchisimo mas llevadera,
ya no sélo porque él nos lo pusiera mucho mas facil
que su hermana a la hora de la comida (en serio, lo de
Lucia los primeros 4-5 afos fue un infierno, animo a
todos los que se encuentren en esa situacion, deciros
que con el tiempo suele mejorar), sino porque a estas
alturas de la historia ya éramos todos unos expertos
en la FENILCETONURIA y todavia mas en dieta
hipoproteica. Tanto es asi, que decidimos ampliar la
familia e ir a por otro churumbel y convertirnos en
familia numerosa.

Y asi, hace cuatro anos llegdé Celia a nuestras vidas,
y vino para ponerlo todo patas arriba: ella no tiene
FENILCETONURIA. Otra vez nos tocd ponernos
las pilas y aprender muchas cosas sobre alimentaciéon
infantil, que sé que puede parecer raro, pero al principio,
sobre todo, cuesta un montén cambiar el chip de, por
ejemplo, ponerla en la teta a demanda o no controlar y
pesar absolutamente todo lo que come la peque.

Todas esas cosas que parecen de los mas normal para
otros, pero tan raro para nosotros, que sélo sabiamos
criar hijos PKU. Y con esa reflexion quiero terminar: en
muchos casos, lo considerado “normal” para unos, no lo
es para otros, por ejemplo, en mi casa, la “rara” es Celia.
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sPOR QUE PARTICIPAR EN ESTUDIOS DE
INVESTIGACION?

Existen varias razones por las que puede ser interesante
participar en un estudio de investigacion:

» Posibilidad de desempefar un papel mads activo
en el cuidado de su salud y saber mas acerca de su
enfermedad.

» Contribuir a la investigacion clinica en el
descubrimiento de nuevas opciones de tratamiento
para el futuro.

» En ocasiones, conseguir acceso a nuevos
tratamientos en investigaciéon que podrian ayudarle
con su enfermedad.

Sin embargo, no hay que olvidar que la participacion en
un ensayo clinico es una decisién personal, voluntaria
e intransferible. El paciente debe tomar su propia
decision, basada en una valoracion exhaustiva de la
informacion proporcionada por el personal
investigador. Puede abandonarlo cuando asi lo
considere, sin tener que dar explicaciones y sin que
ello repercuta en los cuidados médicos que reciba con
posterioridad.

Toda investigacion realizada en nuestro centro sigue
unos criterios de Buenas Practicas Clinicas muy estrictos
y necesita la revision y aprobacion del Instituto de
Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela (IDIS)
y del Comité de Etica de la Investigacion de Galicia.

TERAPIA GENICA'-2

La terapia genética (también conocida como terapia
génica o genoterapia) es una técnica experimental que
utiliza los genes para tratar o prevenir enfermedades.

La forma més comun de terapia genética incluye la
insercion de un gen normal para sustituir a uno anormal.
Otros tipos incluyen:

- Intercambio de un gen anormal por uno normal.
- Reparacion de un gen anormal.

- Alteracion del grado en el que se active o se desactive
un gen.

Aunque hay una gran esperanza para la terapia genética,
aun es experimental.

TERAPIAS EN ENFERMEDADES METABOLICAS
HEREDITARIAS®

Enla mayoria delos errores congénitos del metabolismo
existe un defecto enzimatico que produce el bloqueo
de una ruta metabdlica y el acimulo de metabolitos
toxicos.

Para su tratamiento actualmente disponemos de la
restriccion dietética, la potenciacion de otras vias
metabolicas alternativas y la sustitucion de la enzima
deficitaria mediante el trasplante de células, el trasplante
hepdtico o la administracion de la enzima purificada.

La terapia génica, mediante la trasferencia en el
organismo de una copia correcta del gen alterado
mediante un vector (habitualmente un virus), se
perfila como el futuro en el tratamiento de este tipo de
enfermedades.

Sin embargo, la dificultad de los vectores actualmente
empleados en atravesar la barrera hematoencefalica, su
respuesta inmunitaria, su toxicidad celular, asi como
su potencial oncogénesis limitan enormemente su
aplicacion clinica en humanos.

Nuestro grupo esta participando en estudios de terapia
génica en Deficiencia de OTC (una enfermedad del
ciclo de la Urea), en Glucogenosis. Estaba prevista
nuestra participaciéon en el estudio de terapia génica
en Fenilcetonuria, pero fue suspendido hasta aclarar
cuestiones de seguridad por la aparicién de tumores
hepaticos (la mayoria adenomas) en animales de
experimentacion.
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TERAPIA GENICA EN GLUCOGENOSIS

Las enfermedades por almacenamiento de glucdgeno
(GSD por sus siglas en inglés) se deben ala deficiencia de
enzimas especificas involucradas en el almacenamiento
y obtencién de glucosa que llevan a la acumulacién
de glucdgeno en diversos tejidos y a la presencia de
anormalidades metabdlicas.

Las GSD se pueden dividir en aquellas que afectan
al higado (por ejemplo, la deficiencia de glucosa-6-
fosfatasa -G6Pasa- en la GSD tipo Ia), a los musculos
(deficiencia de a-glucosidasa acida -GAA- en la GSD
IT) 0 a ambos.

La falta de tratamiento especifico para las GSD ha
impulsado los esfuerzos para desarrollar nuevas
terapias para estas afecciones. La terapia génica busca
reemplazar las enzimas deficientes en los tejidos diana®.

La terapia génica a través de vectores de virus
adenoasociados (AAV) ha demostrado un tropismo
apropiado para los tejidos diana, incluyendo el higado,
el corazén y el musculo esquelético en modelos
animales de GSD. Los vectores AAV han demostrado
transduccion en higado y rifidn en GSD Ia® y musculo
estriado en ratones con GSD II*” consiguiendo
reemplazar la enzima deficiente en cada enfermedad.

Ademas, la terapia génica esta avanzando con ensayos
clinicos que tratan de obtener la sustitucién de G6Pasa
en GSD Ia (enfermedad de von Gierke) y GAA en GSD
II (enfermedad de Pompe). Otros GSD estén en estudio
de prueba de concepto, incluidos GSD III%, IV y V.

Como ejemplo, en los pacientes con GSD el manejo
habitual incluye la administraciéon frecuente de
almidén de maiz durante el dia y la noche para evitar
la apariciéon de hipoglucemias graves. Sin embargo,
esto no evita la presencia otras anomalias metabolicas
asociadas (hiperlactacidemia, hiperuricemia,
hipertrigliceridemia, hiperinsulinismo, inestabilidad
glucémica), ni el desarrollo de adenomas hepaticos o
afectacion renal entre otras complicaciones.

Los objetivos de la terapia génica en este caso son
disminuir el riesgo de hipoglucemias, conseguir una
mayor estabilidad metabdlica, disminuir la cantidad de
almidéon de maiz y la frecuencia de las tomas a
administrar®. En definitiva, se intenta conseguir una
mejora en la calidad de vida y en el nivel de salud. Otra
cuestion importante es la seguridad de los pacientes.

A falta de conocer nuevos resultados, el desarrollo de la
terapia génica parece prometer una terapia mas eficaz
para las GSD en el futuro.

CONCLUSION

La terapia génica es un tratamiento aun en
experimentacion que puede ser prometedor en algunas
enfermedades metabolicas hereditarias. Queda por
determinar cuestiones importantes relativas a la
dosificacion, vectoresidoneos y relacion riesgo beneficio
en cada paciente concreto. Todas las investigaciones
realizadas en nuestro centro cuenta con las maximas
garantias cientificas, éticas y de seguridad de acuerdo
con las autoridades sanitarias competentes y el Instituto
de Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela.
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ACTIVIDAD
CONCURSO "AS TERMAS SUMA"
Mayo 2021

DEL 20 DE ABRIL AL 18 DE MAYO

AS Termas

darle voz a ;
proyecto social!

Si eres una asociacion, ONG o colectivo

con un proyecto social en la provincia de
Lugo, ponemos a tu disposicion nuestros
canales de comunicacion para darle voz.

. GRAZAS
i

Propondremos a todos nuestros usuarios
seguros

que nos ayuden a escoger un proyecto para
contribuir con una aportacion de 2.000€,

Desde el Centro Comercial As Termas de Lugo se
propusieron impulsar los proyectos sociales de Lugo
a través de la accion AS TERMAS SUMA. Esta
iniciativa dio visibilidad a estos proyectos a través de
una plataforma en la que los usuarios podian votar a su
proyecto favorito.

Concretamente, organizaron un concurso de proyectos
entre las diferentes entidades sin animo de lucro con
sede central o sucursal ubicada en la provincia de Lugo,
debiendo estar centrados en las areas de educacidn,
mujer, igualdad, infancia, jévenes, tercera edad, familia
y bienestar, medio ambiente y salud, bienestar animal,
discapacidad y dependencia, victimas, afectados,
perjudicados y solidaridad. Para participar en el
concurso la asociacion debia presentar un proyecto que
trabajase en alguno de estos ambitos.

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

La mecanica para concursar consistia en cumplimentar
un formulario de participacion incluyendo un enlace
al video de presentacién del proyecto, que no podia
exceder de tres minutos. Este video debia explicar
la labor de la entidad y con qué proyecto deseaba
participar en dicho concurso, explicando y detallando
en qué consistia el proyecto y el alcance del mismo.
Los videos recibidos se publicarian en la plataforma
de As Termas y habria un plazo para que los usuarios
pudiesen votar por el proyecto que deseaban apoyar.
Finalizado el plazo, se contabilizarian los votos y se
dictaminarian los tres proyectos finalistas, que serian
valorados por un jurado formado por la Direcciéon del
Centro Comercial y decidiria el ganador de los 2.000
euros de premio.

Ante el llamamiento de esta iniciativa desde ASFEGA
decidimos participar con el proyecto “ALIMENTOS
DIETETICOS BAJOS EN PROTEINAS PARA EL
TRATAMIENTO DE PACIENTES METABOLICOS”,
para contribuir a minorar el alto gasto en alimentacién
que supone para las familias la compra de estos
productos bajos en proteinas. Para ello, presentamos
un video en el que se pone de manifiesto el trabajo de
ASFEGA y el alto coste de estos productos que suponen
una cesta de la compra hasta seis veces mas cara.

Para la grabacién de este video contamos con la
colaboracién de Adriana, Lois y sus familias a quienes
agradecemos su ayuda. También queremos dar las
gracias a Lucia Conchado que se encargé de la edicion
del video de forma desinteresada.

El video de ASFEGA se puede ver en el canal de
YouTube de la Federacion Espafiola de Enfermedades
Metabolicas y en la web de ASFEGA www.asfega.es

As Termas

Suma

#,.!gifw,&suwdfu

Estos son Ios videos participantesen el concursa:




CONCURSO "AS TERMAS SUMA"

En total 18 colectivos sociales presentaron sus
proyectos a esta primera edicion de “AS TERMAS
SUMA”. Finalizada la contabilizaciéon de los mas
de 16.000 votos recibidos en la plataforma, las tres
asociaciones finalistas fueron: Asociacién Down Lugo,
el refugio de animales El Ultimo Tren de Vamosquin y
la asociacion ASFEGA.

Tras la eleccion del jurado el proyecto ganador fue el
presentado por ASFEGA, que recibié la aportacion
economica de 2.000 euros, para ofrecer productos
dietéticos con descuento paralos pacientes metabdlicos
y asi reducir el gasto en alimentacion de las familias.
El jurado destaco que resulta “fundamental apoyar a
esta asociacion que, a pesar de no ser tan conocida
a nivel general por la sociedad, realiza una labor
inmensa”. También sefialaron desde la direcciéon de
esta gran superficie que “Queremos contribuir a paliar
las desigualdades existentes y fomentar la diversidad
como un concepto que suma’.

Desde ASFEGA queremos dar las gracias al Centro
Comercial As Termas por esta iniciativa, ya que con
este concurso pone de manifiesto su compromiso con
toda la sociedad lucense, especialmente con aquellos
colectivos que tienen algtn tipo de vulnerabilidad.

Muchas gracias a tod@s por vuestros votos y apoyo.

LUCIA CONCHADO VIDEO-EDICION

WEB: https://luciaconchadovideo.com/
CORREO ELECTRONICO:
lucia.conchado@gmail.com

MOVIL: 669 882 489
Realizo videos adaptados a ti, a tu marcay
sus necesidades.

As Termas

Los 2.000 €dela era edicion de

As Termas Suma contribuiran al desarrom
del proyecto llevado a cabo por la

Asociacién de Enfermedades

Metabdlicas Hereditarias de Galicia.

as termas as termas as termas ast

Entrega del premio a ASFEGA por parte de la
direccion de CC AS TERMAS

([ amy, I/ -y 17—y 17—y r—
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Lois y Adriana con el premio
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Rafael Cabadas Avién

Las enfermedades metabdlicas constituyen uno de los
retos en anestesia. Disponemos de diferentes abordajes
para aquellas situaciones en las que un paciente con
enfermedad metabodlica necesita someterse a una
cirugia. Se requiere una minuciosa valoracioén de cada
paciente para llevar a cabo la estrategia anestésica
mas apropiada, seleccionando por una parte la propia
técnica anestésica, y por otra, los farmacos que vamos
a emplear.

Respecto a las técnicas, sera posible elegir entre
la sedacion, la anestesia general con el paciente
completamente dormido, la anestesia regional, en la que
se duermen especificamente ciertas zonas del cuerpo...
Ademas, hay que tener presente que para algunas
cirugias solo existe una unica alternativa, a diferencia
de otras ocasiones en las que se pueden tener en cuenta,
de forma particularmente importante, las preferencias
del paciente. En ciertas situaciones, ademas, se pueden
llegar a combinar diferentes técnicas, a fin de obtener
los beneficios y ventajas que ofrece cada una de ellas.

Cada intervencién quirurgica conlleva un riesgo
asociado y si bien la anestesia busca facilitar el
procedimiento quirudrgico y el bienestar del paciente,
también puede desencadenar complicaciones. Eso
hace imprescindible buscar la opcién anestésica que

Maria Artiaga Candia

mas se adecue, no solo al tipo de cirugia, sino también
a la enfermedad del paciente, para conocer, prever y
prevenir la posibilidad de desencadenar complicaciones
especificas, a consecuencia de su alteracién congénita de
base, que puede interferir en el tratamiento anestésico,
asi como por las complicaciones que se hayan podido
desarrollar secundariamente.

Hoy en dia la anestesia no se limita al quiréfano,
sino que cada vez resulta mas relevante su enfoque
perioperatorio. En la consulta de preanestesia, se
pregunta al paciente por las alergias conocidas,
antecedentes de cirugia, asi como por las enfermedades
especificas, de modo que se puedan establecer las
medidas adecuadas para que el estado del paciente
sea optimo el dia de la intervencién, y disminuir asi la
probabilidad de complicaciones.

Es fundamental dar a conocer en esta consulta las
enfermedades relacionadas con las alteraciones del
metabolismo, pues en muchas ocasiones suponen
un manejo especial. Algunas de estas enfermedades
pueden hacer que farmacos habituales en el tratamiento
anestésico estén desaconsejados en el caso de un
paciente determinado.

Asi por ejemplo, en el caso del Ringer Lactato, suero
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habitual en el manejo anestésico, puede resultar
perjudicial para pacientes con la enfermedad de Von
Gierke, por tendencia a acidosis lactica al no poder
transformar por completo el lactato a glucégeno.

También es un claro ejemplo la utilizaciéon de la
succinilcolina, farmaco relajante de uso habitual en
anestesia, que en el caso de las enfermedades de Pompe
o de Cori, pueden resultar de riesgo por la tendencia
al aumento de potasio y la aparicién de rabdomiolisis
(dafio del tejido muscular) tras la administracion de un
relajante muscular despolarizante.

En pacientes con trastornos de la oxidacion de acidos
grasos, sera necesario tener en cuenta su tendencia a
la hipoglucemia (nivel bajo de azticar en sangre) tras
largos periodos de ayunas, asi como valorar situaciones
especificas como aquellas intervenciones que causan
estrés, como es la cirugia o la propia anestesia, ya que
pueden desencadenar rabdomiolisis (destrucciéon del
tejido muscular) y secundariamente, alteracion de la
funcion de los riflones; complicaciones y situaciones de
riesgo que se podrian intentar prevenir, por ejemplo,
reduciendo al minimo necesario los periodos de
ayunas y pautar una adecuada hidratacién con la
administracion de liquidos, manteniendo ademas unos
niveles de glucemia (glucosa en sangre) adecuados a
través de una via venosa.

Merece especial atencion el caso de las enfermedades
llamadas “mucopolisacaridosis’, en las que el
anestesista tiene que ser especialmente cuidadoso a la
hora de extender el cuello cuando realiza una anestesia
general, dada la propensién a inestabilidad cervical
de la unioén atlantoaxial (primera y segunda vértebras
cervicales). También es habitual en estos pacientes un
mayor tamafio de la lengua y presencia de secreciones
viscosas, que pueden dificultar ain mas la intubacién
al inicio de la anestesia, por lo que es necesario haber
valorado cada situacion particular y estar preparado
para disponer de alternativas.

Para aquellos pacientes con alteraciones del ciclo
de la urea y acidemias organicas, como puede ser la
enfermedad del jarabe de arce, es importante valorar
previamente ciertos parametros que se evidencian en
una analitica, como es la cetonuria (cuerpos ceténicos
en orina), el amonio (ién derivado del metabolismo
proteico), el pH (acidez de la sangre), electrolitos (iones
eliminados por el rifién) y aminoacidos (derivados
del metabolismo de las proteinas). La preparacion
preanestésica buscara disminuir el catabolismo durante
la intervencion, de forma que produzca la menor

toxicidad posible, para lo que puede ser beneficioso
administrar previamente a la cirugia, suplementos de
glucosa y de aminodcidos por via intravenosa.

No menos importante resulta la atencién anestésica
en el caso del paciente con fenilcetonuria (en la que se
produce acumulacion del aminoacido fenilalanina), de
la que hay pocos casos publicados sobre su manejo en
quirofano, si bien son conocidas las consideraciones
anestésicas en estos casos. Debe evitarse un tiempo
de ayuno prolongado, ya que provocaria un estado
catabdlico que desencadenaria un aumento de los
niveles séricos de fenilalanina. Los periodos de
ayuno deberan determinarse para cada caso, pues
la ausencia de ayunas también constituye un riesgo
anestésico elevado. En aquellos pacientes que ademas
presentan déficit de vitamina B12, hay que prestar
especial atencidn al empleo de 6xido nitroso durante la
anestesia inhalada, pues éste interactda con la enzima
metionina sintetasa, que es dependiente de la vitamina
B12. En cirugia menor, los niveles de fenilalanina
apenas varian; sin embargo, en cirugia mayor o cirugia
de emergencia, la dextrosa por via intravenosa puede
resultar beneficiosa para evitar un estado catabdlico si
se administra previamente y después de la cirugia.

Como  conclusiéon, podriamos decir que es
absolutamente necesario conocer la situacion
clinica del paciente y valorar de forma detallada los
antecedentes personales y familiares asi como los
niveles de aquellas sustancias indicativas y propias de
cada enfermedad metabdlica con el objeto de reducir
los riesgos anestésicos al tiempo que se asegura la
técnica quirdrgica mas apropiada y el tratamiento
farmacolégico mas idoneo, antes, durante y después de
la cirugia, con estricto control del médico anestesidlogo.
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ACTIVIDAD
XXIX CONVIVENCIA ENFERMEDADES METABOLICAS

Residencia Tiempo Libre - O Carballifio

Tras el paron de 2020, en el que por razones sanitarias
y de seguridad no pudimos celebrar nuestra tradicional
convivencia anual de familias, por suerte en este afio
2021 pudimos volver a organizar de forma presencial
nuestra convivencia de un fin de semana.

Esta fue ya la XXIX Convivencia de Enfermedades
Metabdlicas y tuvo lugar en la Residencia de Tiempo
Libre de Carballifio en la provincia de Ourense los dias
22,23y 24 de Octubre, con la colaboraciéon de la Xunta
de Galicia.

A estas convivencias acuden familias metabdlicas
de distintos puntos de Galicia que pueden asi
interrelacionarse de forma directa, ala vez que se dauna
labor didactica con conferencias, charlas y ponencias
por parte de expertos en estas metabolopatias que
proporcionan informacion a las familias.

B

YOXIX CONVIVENCIA ENFERNEDADES METABOLLNS

nau(

Residenc
N

INAUGURACION

El sabado la inauguracién de la Convivencia corri6 a
cargo de D. Jacobo José Rey Sastre, Director General
de Familia , Infancia y Dinamizacién Demografica de
la Xunta de Galicia, que dio la bienvenida a los que
acudieron a este encuentro de familias. Destaco el
trabajo de ASFEGA y valord la importancia de este tipo
de convivencias para compartir experiencias y adquirir
mayores conocimientos sobre estas metabolopatias.

PROGRAMA

Tras el acto de inauguraciéon, comenzaron las
distintas mesas redondas y ponencias impartidas por
varios miembros del equipo médico de la Unidad
de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas del Complejo Hospitalario
Universitario de Santiago de Compostela. En este afio
se desglosaron en tres tematicas principales:

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

% UN CAMINO YA CONSOLIDADO: 20 ANOS
DEL PROGRAMA GALLEGO DEL CRIBADO
NEONATAL.

- Situacién actual de los Programas de Cribado
Neonatal.

- Dos décadas del Programa Gallego de Cribado
Neonatal desde el Laboratorio de Metabolopatias.

- Evaluacion clinica y resultados del programa gallego
de cribado.

% DIETA Y NUTRICION EN LAS ENFERMEDADES
METABOLICAS.

» Un recorrido por el camino del tratamiento dietético
de la fenilcetonuria. Trayectoria histérica y nuevos
avances.

» Evaluacion de la composicion corporal y actividad
fisica en pacientes con enfermedades metabdlicas.

* NUEVOS ENSAYOS EN FENILCETONURIA Y
GLUCOGENOSIS.

Este afio hubo la posibilidad de conectarse
telematicamente para participar en todas las charlas
y conferencias, por lo que aquellos que no pudieron
asistir de forma presencial a la Convivencia tuvieron la
opcidén de conectarse desde sus hogares.

Las ponencias fueron muy didacticas e interesantes, con
una gran acogida por parte de publico. Se realizaron
sesiones de preguntas a los ponentes participantes para
que los asistentes pudiesen aclarar cualquier duda.

NCIA EHFERHEDA-IJEI METABOLICAS
2-23-24§ 1§
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XXIX CONVIVENCIA ENFERMEDADES METABOLICAS
.

se abordaron diversos temas de interés para las familias
de ASFEGA.

La XXIX Convivencia de Enfermedades Metabolicas
resulté muy exitosa, puesto que después de un afio sin
vernos todos estabamos con ganas de poder acudir a
estas convivencias para poder reencontranos, desde los
mayores a los mas pequefios.

RESTO DE ACTIVIDADES

A continuacidn, tuvo lugar la pausa para la comida en
la que los afectados pudieron degustar los diferentes
platos elaborados por Teresa Nonnato, restauradora
especializada en dietas bajas en proteinas, que afio a
aflo nos sorprende con menus metabolicos apetitosos
y atractivos para estos dias de convivencia. En estos
dias de convivencia los asistentes PKU y OTM
pudieron degustar platos bajos en proteinas como:
coliflor rebozada, pastel de espaguetis gratinado,
pizza hipoproteica, ensalada de col china y lombarda,
copa de yogur combinado bajo en proteinas...

Este contacto directo de las familias les permite
intercambiar experiencias, soluciones a las dificultades
del dia a dia y compartir su apoyo. También es
importante la asistencia de las familias a este tipo de
convivencias porque la familia es un soporte basico
en la ayuda al paciente, y en estas reuniones obtienen
informacion y asesoramiento para esa ayuda. Se da un
fortalecimiento de los vinculos afectivos, las conductas
de apoyo y las estrategias de soporte a las necesidades
del paciente metabolico.

Desde ASFEGA queremos dar las gracias a todos y
todas los que habéis sido participes de esta convivencia
en este afno lleno de adaptaciones, pero también de
reencuentros y momentos que quedaran en nuestro
recuerdo para siempre.

En la jornada de tarde tuvo lugar la charla Estrategias y
recursos para la mejora de la adherencia al tratamiento
nutricional en los pacientes adolescentes y adultos con
metabolopatias, a cargo de Josu Vega, especialista en
productos metabdlicos de Nutricia.

El domingo se destiné a reuniones de los asociados. En
primer lugar se realiz6 una reunién de jévenes PKU
y OTM, donde trataron todo lo relativo a la juventud
que se engloba en nuestra Asociacion. En segundo
lugar se celebr6 una reunién de socios y socias donde
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ARTICULO

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

ASPECTOS DE LA FENILCETONURIA A TENER EN CUENTA EN EL ADULTO JOVEN

Alvaro Hermida Ameijeiras

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

E stimadas familias:

Si bien, existe un acuerdo undnime de que
independientemente del tratamiento nutricional, es
necesario un seguimiento regular de los pacientes con
enfermedades metabdlicas en la consulta, sin embargo,
a partir de la adolescencia, la asistencia comienza
a disminuir y hay una tendencia a relajar la dieta
restringida en proteinas, lo que resulta con frecuencia
en un aumento de los niveles de fenilalanina en sangre.
Esta pérdida de seguimiento puede explicarse por
varias razones; por un lado el enfoque histérico de
la atencion de la fenilcetonuria en los mas pequenos
(donde las consecunecias del mal control metabodlico
son mas graves), por otro, la falta de programas que
faciliten la transicion a la atencién de adultos y una
escasez de centros de atenciéon especializados para
adolescentes y adultos jovenes. Ademas, hay que
reconocer que no existe mucha evidencia publicada
acerca de la poblacion con PKU adolescentes y adultos
jovenes, por lo que no disponemos de una guia clara
sobre el manejo adecuado de estos grupos de edad.

Son muchos los aspectos que debemos considerar
cuando tratamos a nuestros pacientes PKU mas
jovenes, una vez que han alcanzado la adolescencia y
que difieren del manejo de los mas nifos o los adultos
mayores. Para empezar, durante esta etapa de la vida
es cuando los profesionales y las familias debemos
prestar mas atencion a la prevencion y deteccion
precoz de los problemas de salud que seran evidentes
mas tarde (pero que ahora estariamos a tiempo de
corregir). Es el caso de los desordenes de alimentacidn,
el sobrepeso y la obesidad, los problemas de salud
dental o los trastornos del animo, por ejemplo.

Precisamente es en esta etapa de la vida, donde los
jovenes son mas vulnerables al impacto psicoldgico y
social de convivir con una enfermedad crdnica (esto
no es exclusivo de la PKU, sino de cualquier enfermedad
cronica como la diabetes o el asma). Los sintomas de
ansiedad y el estado de dnimo deprimido a menudo
comienzan durante la adolescencia y generalmente son
comunes entre los pacientes con trastornos metabolicos
pudiendo afectar al desarrollo psicosocial, incluido el
rendimiento académico y laboral, asi como el desarrollo
de interacciones sociales y la propia autonomia.

También debemos prestar atencion a otros problemas
neuroldgicos y neurocognitivos que pueden
comenzar a manifestarse en edades tempranas y
afectar al rendimiento escolar y habilidades sociales,
y que son frecuentes en la PKU como las dificultades
en la velocidad que procesamos la informacion que
llega a nuestro cerebro y las 6rdenes que éste emite,
la capacidad para mantener la atencion de forma
prolongada, las habilidades motoras mas finas o las
dificultades para expresarnos verbalmente. Es muy

i . 'u; -

Alvaro Hermida Ameijeiras
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importante recalcar que se ha demostrado con claridad
la relacién entre los niveles elevados de fenilalanina
en sangre y las alteraciones en la sustancia blanca
cerebral que es precisamente lo que contribuye a
estas dificultades ya explicadas. Por este motivo, es
tan importante mantener un adecuado control
metabolico mas alla de la etapa infantil y continuar
con el seguimiento en el centro de referencia. Los
profesionales somos conscientes de que ademas de
mantener unos niveles dptimos de fenilalanina hay
otros factores que pueden influir en el desarrollo
de estos trastornos cognitivos y psicolégicos como
el tamafo y el apoyo de la familia, los antecedentes
genéticos, la edad en el momento del diagndstico, el
acceso y la calidad de la atencién metabdlica, el nivel
socioecondmico o las discapacidades de aprendizaje.

sPor qué los adolescentes y los adultos mas jovenes
presentan tantas dificultades para alcanzar un buen
control de su enfermedad? Para empezar se enfrentan
a varios desafios especificos de la PKU que a menudo
se ven aumentados por los niveles elevados de
fenilalanina en sangre, pero hay muchos otros factores
a tener en cuenta. Por un lado, el cuamplimiento de las
restricciones dietéticas puede volverse mas dificil de
lograr durante la adolescencia debido a los cambios de
vida, las presiones sociales y un desconocimiento de
los regimenes de tratamiento adecuados asi como los
riesgos futuros para la salud. Ademas, los adolescentes
con frecuencia se involucran mas en comportamientos
de riesgo (habitos tdxicos, incumplimiento del horario
de comidas, trasgresiones dietéticas...). Esto todavia
se agrava mas si los adolescentes no reconocen de
inmediato el impacto de los niveles elevados de
fenilalanina plasmatica y no saben si por ejemplo, sus
problemas en la escuela o cambios de humor, estan
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relacionados con su nivel de control metabdlico.

Por otro lado, los cambios en las hormonas, el estrés y
el nivel de actividad pueden, a pesar del cumplimiento
de las restricciones dietéticas, contribuir a aumentar
los niveles de fenilalanina en la sangre, lo que influye
ain mas en el estado de animo y las capacidades de la
funcion ejecutiva.

Y ante estas dificultades, ;qué podemos hacer
pacientes, familiares y profesionales para mejorar
el control metabdlico y la calidad de vida? Sin lugar
a dudas, la educacion es esencial para manejar los
desafios de la PKU que enfrentan los adolescentes y
los adultos jovenes. Si bien los padres requieren una
educacién continua que comience con conocimientos
fundamentales sobre la enfermedad, es importante
que los pacientes con PKU se incluyan en el proceso
educativo lo antes posible. La educacién debe incluir
como los niveles de fenilalanina pueden afectar
el Dbienestar fisico, neurocognitivo, emocional,
psicosocial y mental. Ademas, la educaciéon debe
estimular al paciente joven a ponerse en contacto con
la unidad metabdlica y adquirir habilidades culinarias,
preparacion de alimentos con buen perfil metabdlico,
el control de la ingesta de proteinas y seguimiento de
una dieta saludable de forma independiente.

Otro aspecto crucial en la educacién de los jovenes,
o mas bien de las pacientes mujeres jovenes, es
la educacion progresiva sobre la PKU materna,
comenzando con la concienciacion sobre los riesgos
relacionados conlos nivelesaltos de fenilalanina durante
el embarazo, seguido por el asesoramiento sobre el
tratamiento nutricional, el autocontrol y enfatizando
la importancia de planificar el embarazo. La edad
para comenzar la educacion materna sobre la PKU debe
individualizarse segtin la preparacion de la paciente y
debe ser un esfuerzo conjunto entre la paciente, padres,
familiares, pareja y el equipo metabdlico, teniendo en
cuenta las singularidades culturales en cada caso.

Finalmente, aunque ya hemos hablado en otras ocasiones
de la importancia de un buen plan de transicién que
acompane a pacientes y familiares desde la atencion
pediatrica a los especialistas de adultos y que tenga un
caracter progresivo, individualizado y protocolizado, hay
algunos aspectos de este programa de transicion que
podrian mejorar aiin mas el éxito de la transferencia de
pacientes, el seguimiento en consulta y el cumplimiento
de las recomendaciones terapéuticas.

En primer lugar, debido a las crecientes exigencias
de la vida en la edad adulta joven (posiblemente uno
de los factores que mas contribuyen a la pérdida de
seguimiento), los profesionales de la salud deben
ser flexibles al programar citas y asignar tiempo
suficiente para reunirse con el adolescente/adulto
joven por separado de sus padres/cuidadores. De igual
modo, los profesionales de la salud debemos mantener
un contacto activo y regular con los pacientes mas
jovenes (mas aun si no pueden controlar sus niveles de
fenilalanina).

Otro pilar importante cuando tratamos con pacientes
mas jovenes es la manera en la que nos enfrentamos
a la enfermedad. La comunicacién debe centrarse
en el refuerzo positivo y la educacion debe ser
constructiva, ya que es probable que aumenten las
pérdidas durante el seguimiento cuando solo se
proporciona retroalimentacién negativa. El papel del
equipo médico debe incluir la escucha activa en lugar
del uso de estrategias autoritarias o punitivas que
aumentan los sentimientos de aislamiento o culpa por
no cumplir con la terapia nutricional médica.

Un ultimo punto a considerar, al igual que ocurre con
otros trastornos metabdlicos cronicos, es el desarrollo
deaplicaciones moviles que proporcionen informacion
rapida sobre la enfermedad y monitorice los niveles
de fenilalanina, el apoyo de grupos de redes sociales
creados por y para adolescentes y adultos jovenes con
PKU que les permita compartir experiencias o incluso
el desarrollo de dispositivos para el autocontrol de los
niveles de fenilalanina similares a los que se utilizan
en la diabetes (los primeros prototipos seran ensayados
en los EEUU a finales de este mismo afo).

La atencién al paciente joven con enfermedad
metabolica supone por todos estos motivos, un
importante reto para los profesionales de la salud, las
familias ylos propios pacientes, que a menudo presentan
cierta “fatiga” y “desgaste” por la convivencia prolongada
con la enfermedad, los condicionamientos dietéticos y
las circunstancias propias de esta etapa tan ilusionante
como sujeta a cambios de todo tipo. Necesitamos
sin duda prestar especial atenciéon en este periodo
vital y apoyarnos en una mayor evidencia cientifica.
Necesitamos guias y recomendaciones especificas
para los pacientes en esta etapa y protocolizar una
buena transicion de la edad pediatrica a la edad adulta.

En mi nombre propio y el de todos los que formamos
parte de la Unidad de Diagnéstico y Tratamiento
de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, quiero
agradecer y felicitar a la Asociacion Fenilcetontrica y
OTM de Galicia (ASFEGA), la inestimable labor que
llevais a cabo para brindar una atencion de calidad a
todos los pacientes metabdlicos.
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MICROBIOTA, UNA PERSPECTIVA TERAPEUTICA CERCANA EN LOS IEM

Paula Sanchez Pintos, M. José de Castro Lopez, M. José Camba Garea, M. Luz Couce Pico

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

La microbiota humana es la coleccién de
microorganismos  incluyendo  bacterias, virus,
protozoos y hongos, que cohabitan multiples
ecosistemas en el cuerpo humano, incluyendo su
material genético y los metabolitos que producen.
Estos microorganismos interactiian entre si y con el
microambiente del huésped.

La microbiota intestinal presenta rasgos distintivos a lo
largo delas diferentes etapas delavida, caracterizandose
en los lactantes por tener una composicién simple
dominada por bifidobacterias, permaneciendo en
continuo cambio hasta la edad de tres afios, cuando
adquiere un patrén adulto que es relativamente estable
en el tiempo. En condiciones normales la microbiota
intestinal humana esta compuesta por una coleccion
permanente y transitoria de mas de 17 familias
bacterianas con la siguiente distribucién predominando
los Firmicutes (> 70%) y Bacteroidetes (> 30%).

La microbiota proporciona la maquinaria enzimatica
y las vias metabolicas que contribuyen a la digestion
de los alimentos y a la produccién de una variedad
de moléculas que incluyen vitaminas, aminoacidos,
acidos grasos de cadena corta y otros metabolitos
esenciales para algunas vias metabodlicas como la
glucolisis, el ciclo del acido tricarboxilico/ Krebs,
la fosforilaciéon oxidativa y el metabolismo de los
acidos grasos. Ademas proporciona los aminoacidos
de cadena ramificada (leucina, isoleucina y valina), y
particularmente la glicina, necesaria para la sintesis de
glutation, el principal antioxidante intracelular.

Algunosdelosproductosrelacionadosconlamicrobiota
poseen propiedades inmunomoduladoras destacando
los acidos grasos de cadena corta, concretamente el
propionato, el butirato y el acetato', cuya produccion es
el resultado de la fermentacion bacteriana anaerébica
dela fibra dela dieta a nivel intestinal y especialmente
del colon.

La microbiota, igualmente, juega un papel fundamental
y dindmico en el sistema inmunoldgico', ejerce un
potente efecto defensivo frente a la colonizacién de
patégenos/oportunistas reforzando la barrera intestinal
y detecta, ademas, diversas sefiales ambientales,
incluidas las hormonas y los nutrientes del huésped,
y responden a ellas mediante regulacién diferencial
de genes y adaptacion del nicho. Se han identificado
metabolitos derivados de la microbiota como
componentes del metaboloma humano; algunos de
estos son reconocidos por las células inmunes a través
de la membrana o receptores nucleares y desencadenan
una cascada de acontecimientos que contribuye a la
tolerancia intestinal o a la puesta en marcha de una

cascada inflamatoria que interviene en la patogenia de
diversas enfermedades.

La dieta es uno de los factores clave que influencian la
composicion y la funcidon de la microbiota intestinal,
de modo que en todas las enfermedades que requieren
de un tratamiento dietético especifico, como muchas
enfermedades del metabolismo intermediario,
pueden conllevar una alteraciéon de la misma y ello
puede modular tanto la sintomatologia clinica de la
enfermedad como su progresion®. El estudio de la
microbiota y suinfluencia en el inmunometabolismo en
los errores innatos del metabolismo (EIM) representa
un desafio, pudiendo contribuir al conocimiento de su
patogenia y al establecimiento de nuevas estrategias
terapéuticas>* que busquen favorecer una microbiota
“saludable’, terapias que ya se han probado en otras
enfermedades metabdlicas como la diabetes tipo 2.

M. Luz Couce Plco, Paula Sanchez Pintos,
M. José Camba Garea y M. José de Castro Lopez

Igualmente algunos farmacos empleados para el
tratamiento de los EIM pueden influir y alterar la
microbiota intestinal como la nitisinona usada para
el tratamiento de la tirosinemia tipo I que aumenta la
produccién de indoles.

El conocimiento de la microbiota en los EIM es atn limitado.
Se ha documentado disbiosis en pacientes con fenilcetonuria
(PKU)>°, glucogenosis hepatica’, la homocistinuria® o los
trastornos del ciclo de la urea (TCU)°.

Los microbiota intestinal de los pacientes con
fenilcetonuria (PKU), pese a seguir una dieta
con mayor contenido de vegetales y fibra, difiere
de la objetivada en individuos sanos con dieta
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rica en fibra y baja en proteinas, tanto en nifios
como en adultos, concretamente presentan una
reducciéon de microorganismos beneficiosos como el
Faecalibacterium, considerado como un marcador de
estado saludable>®. En pacientes PKU tanto pedidtricos
como adultos se objetiva una menor diversidad de
la microbiota intestinal respecto a controles sanos y
pacientes con hiperfenilalaninemia benigna (HPA) y
ademas se ha demostrado una respuesta diferente de
la microbiota intestinal entre pacientes con PKU y
con HPA en funcion del indice glucémico, mayor en
pacientes PKU®. El analisis funcional de la microbiota
predice diferencias significativas en el metabolismo
de azucares/almidones y aminodcidos entre pacientes
PKU vy sanos!?, si bien, se necesitan nuevos estudios
para establecer si estas diferencias son efecto de la
enfermedad o del tipo de dieta que reciben.

También se ha demostrado una menor diversidad de
microbiota intestinal en pacientes con TCU tratados’ y
en pacientes con glucogenosis (GSD’, con un aumento
degéneros proinflamatoriosyunamarcadadisminucién
de géneros beneficiosos como  Faecalibacterium
y Oscillospira' en este ultimo tipo de pacientes. La
riqueza microbiana se correlacioné negativamente en
pacientes con GSD con la ingesta total de hidratos de
carbono’. El tratamiento con probidticos en pacientes
con GSD subtipo Ia puede disminuir el numero de
episodios de sintomatologia inflamatoria intestinal.

La microbiota constituye un ecosistema modificable
que puede ser la diana de estrategias terapéuticas
especificas. Las intervenciones terapéuticas sobre la
microbiota intestinal se pueden clasificar en tres tipos:
- Probidticos:

Son microorganismos que administrados de forma
selectiva y en la cantidad adecuada tienen el potencial
de mejorar algunos de los efectos de la disbiosis, con
propiedades beneficiosas.

- Prebidticos:

Son nutrientes no digeribles que promueven el
crecimiento de microbiota especifica beneficiosa, p.ej.
favoreciendo la formacion de acidos grasos de cadena
corta ayudando por ello a reducir la inflamacién

sistémica, util en la enfermedad inflamatoria intestinal.
- Simbidticos:

La combinacién de prebidticos y probidticos como
estrategia combinada para inducir cambios en la
microbiota buscando una funcién metabdlica deseada.
Esta estrategia puede ser de gran utilidad en los IEM.

Recientemente se ha sugerido o probado el empleo de
probidticos en algunos EIM como en la GSD'?, en la
acidemia metilmaldnica y propionica'® y se han llevado
a cabo ensayos clinicos para modificar la microbiota
intestinal en los trastornos del ciclo de la urea.

El conocimiento atn incipiente de la microbiota
especifica en EIM permite vislumbrar su papel
destacado en la terapéutica futura de estas entidades.
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LA IMPORTANCIA DE LA ACEPTACION

Mercedes Fernandez Rodriguez
Mamad y Psicopedagoga

uando nos dan una noticia que afecta a la

salud de nuestros hijos, como es el caso de una

metabolopatia, los padres pasamos por una especie
de duelo.

En este proceso podemos diferenciar varias fases. Las
primeras son, sin duda, la negacion y la ira, depende de
muchos factores el avance en las distintas etapas, pero
lo importante es avanzar, y cuanto antes, por el bien de
nuestros pequefios y por el nuestro propio hasta llegar
a la fase de aceptacion. Es habitual que las madres, que
nos sale una fuerza y valentia no se muy bien de donde ni
como (que no se ofendan los padres, por favor) lleguemos
antes a esa fase.

Y jojo!, aceptar no es lo mismo que conformarse, aceptar
conlleva centrarse en soluciones, en avanzar, abrir
puertas, ver opciones, sabiendo que hay cosas que la vida
nos presenta asi, y aunque no podemos cambiarlas si
podemos verlas de otra forma, en positivo. Conformarse
es cerrarse en banda, estancarse, lamentarse, victimizarse
y centrarse en el problema... lo que nos llevara a
frustrarnos, a no avanzar y lo que es peor, a transmitir
esa negatividad a nuestros hijos.

Mercedes y su familia

Cuando estamos esperando un bebé a veces tenemos preferencias en cuanto al sexo o incluso, en ocasiones,
en cuanto a otras caracteristicas; en lo que no cabe duda, y todos coincidimos, es que deseamos nifios sanitos.
Evidentemente, cuando nos dan un diagndstico de un trastorno metabdlico, prefeririamos que no fuera asi, pero
es asi y aceptarlo es el primer paso para avanzar. Aceptar lo que no podemos cambiar es de vital importancia para
seguir adelante.

Perdonad la comparacién, pero es lo mismo que el sexo del bebé, es asi, no hay posibilidad de cambiarlo, cada
personita viene al mundo con unas caracteristicas y nuestra labor es aceptar, cuidar, valorar... a nuestros hijos
siempre.

Los ninos desde muy pequenos desarrollan el concepto de si mismos. El mensaje que transmitimos los padres,
a través de como les tratamos, como les respetamos, como les valoramos y como les aceptamos es fundamental
a la hora de configurar el pensamiento que el nifio tiene sobre si mismo. Los comentarios, juicios, opiniones...
asi como el amor, preocupacion, respeto y aceptacion van a ser aspectos clave en la formacién de su autoestima.

Las consecuencias de quedarnos en la conformidad, y la no aceptacién de nuestro hijo tendra consecuencias
muy negativas en su autoestima y en su sano crecimiento emocional. Es importante aceptar a nuestro hijo o hija
con sus caracteristicas y comprendiendo que es una persona muy valiosa e independiente de nosotros (a veces
tenemos tendencia a reflejar nuestras frustraciones o deseos en ellos, y no nos damos cuenta de que no vinieron
al mundo a resolver nuestros deseos ni conflictos pasados).

Es vital que se sientan respetados y pertenecientes a la familia, atender sus deseos, negociar las reglas, establecer
unas normas justas, razonables y consensuadas, ofrecerles seguridad y coherencia, elogiar o criticar su conducta,
nunca su persona, aceptarlo, respetarlo y amarlo sobre todas las cosas... son pequefas grandes diferencias que
influyen en la autoestima de nuestros nifios y nifas.
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DIAGNOSTICO Y ASESORAMIENTO GENETICO EN ENFERMEDADES METABOLICAS
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M° Eugenia Vazquez Mosquera

El diagnédstico de cualquier enfermedad hereditaria,
incluyendo los Errores Congénitos del Metabolismo
(ECM), tiene implicaciones importantes no sdlo
para el paciente, sino también para otros miembros
familiares que pueden tener mayor probabilidad de
estar igualmente afectados. El diagnéstico de un ECM
conlleva un proceso de comprension, de evolucion de la
enfermedad, sus caracteristicas clinicas, el prondstico,
las posibles complicaciones y el manejo terapéutico
a largo plazo, que suele ser principalmente por
intervencion y control dietético. Una vez establecido
el diagndstico genético de un ECM, el asesoramiento
genético es clave para la atencién y educacion del
paciente, para poder ayudarles a comprender su
enfermedad y a evaluar el riesgo de su familia y
descendencia, de padecer un ECM. Esto es lo que va a
permitir poder afrontar activamente la enfermedad y
tomar las decisiones adecuadas para ello.

Asi, el asesoramiento genético es el proceso en el cual
se proporciona informacion individualizada sobre
determinada enfermedad genética hereditaria, sus
implicaciones, y principalmente, ayudar en la toma
de decisiones. Se trata de acompafar al paciente
y familiares a manejar las consecuencias sociales,
psicoldgicas y evaluar las estrategias para hacer frente
a la enfermedad (Stein et al. 2017). En este articulo
pretendemos aclarar el proceso de asesoramiento una
vez confirmado el diagnéstico genético.
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Sofia Barbosa Gouveia

Historia familiar y Patrones de Herencia delos ECM
Los ECM son, por definicién, condiciones genéticas
donde generalmente estd afectado un solo gen
(monogénicas). Son identificados por cribado neonatal y
se heredan mayoritariamente con un patrén de herencia
autosomico recesivo, aunque también pueden seguir un
patréon autosomico dominante, ligado al cromosoma X
o de herencia mitocondrial. Conocer la historia familiar
es crucial para identificar y estimar el riesgo en una
misma familia. Cada tipo de herencia se puede analizar
y seguir a través de un arbol genealdgico, permitiendo
determinar el riesgo de recurrencia estimado para cada
familiar potencialmente afectado.

Herencia recesiva y dominante

Las enfermedades recesivas son reconocibles en un
arbol genealdgico cuando el paciente esta afectado (se
dice que es homocigoto para una mutacion patogénica
porque hereda la mutacién de la madre y del padre).

= 4
2000 00 ©6

%

Portador Portador No Enfermo Enfermo

@ Gen mutado . Gen NO mutado
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Sin embargo, ambos padres no estan afectados por la
enfermedad, pero si son portadores del error genético
en el gen mutado (heterocigoto sano).

Herencia dominante quiere decir que un gen alterado
de uno de los progenitores es suficiente para causar la
enfermedad, aunque el mismo gen del otro progenitor
sea normal. Es decir, aunque sea portador de un gen
normal y un gen alterado, este ultimo es el que domina.
La enfermedad también puede ocurrir como una nueva
afecciéon en un niflo cuando ninguno de los padres
tiene el gen alterado, se dice que el paciente tiene una
mutacion de novo.

Herencia ligada al X

fl\'l\fl\'i\

Enfermo Enfermo NoEnfermo  No Enfermo

\.'-:'i Gen mutado . Gen NO mutado

En este tipo de herencia ligada al cromosoma X, los padres enfermos transmiten el gen afectado a todas sus hijas,
pero a ninguno de sus hijos varones (los hijos varones reciben su cromosoma Y, y las hijas reciben su cromosoma

X alterado).

Las madres portadoras de un gen afectado en el cromosoma X, si lo transmiten a sus hijas probablemente seran
portadoras sanas o presentaran sintomas leves de enfermedad. Esto se debe a que las mujeres tienen dos copias
del cromosoma X (XX), por lo tanto, si uno de los genes del cromosoma X tiene una alteracion, el gen normal
del otro cromosoma puede compensar a la copia alterada. Sin embargo, si lo transmiten a sus hijos, al tener
unicamente un cromosoma X (XY), estaran mas afectados.

A

X X

NO Enfermo  NO
enfermo portadoray
NO enferma

Riesgo de recurrencia familiar de un ECM
Dependiendo del patréon de herencia que sigue
determinada enfermedad y determinado gen, se puede
estimar la probabilidad del riesgo de recurrencia del
ECM en una familia. En el caso de una enfermedad
autosomica recesiva:

¢ existe una probabilidad del 50% de que dos
heterocigotos sanos tengan un hijo heterocigoto sano.

¢ existe una probabilidad del 25% de que dos
heterocigotos (portadores) sanos tengan un hijo
homocigoto enfermo.

¢ existe una probabilidad del 25% de que dos
heterocigotos sanos (portadores) tengan un hijo no
portador sano con genes normales.

% Cromosoma X normal (XN)

Cromosoma X con gene mutado (Xm)

Portadoray
NO enferma

En el caso de una enfermedad autosémica dominante:

¢+ Un progenitor con una afeccién autosémica
dominante tiene un 50% de probabilidades de tener un
hijo con la enfermedad.

En el caso de una enfermedad ligada al cromosoma X:

» Las madres portadoras de un cromosoma X afectado
(y el padre es no portador), transmitiran el gen alterado,
en promedio, a la mitad de su descendencia, tanto a
varones como a mujeres.

+ existe una probabilidad del 25% de que tengan un
hijo que reciba el gen mutado de la madre. Los varones
al tener unicamente un cromosoma X suelen estar
enfermos y mas afectados.
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+ existe una probabilidad del 25% de que tengan un
hijo que reciba el gen normal de la madre.

+ existe una probabilidad del 25% de que tengan una
hija que reciba los dos cromosomas X normales: uno
de la madre y otro del padre.

+ existe una probabilidad del 25% de que tengan una
hija que reciba el gen mutado de la madre, y el gen
normal del padre. Sin embargo, las mujeres al tener dos
cromosomas X, si uno esta afectado, el otro compensa
en cierta medida el efecto del gen mutado. Por esta
razdn, suelen ser portadoras sanas o presentar una
forma menos grave de la enfermedad.

» Las madres con los dos cromosomas X afectados
transmitiran el gen afectado a toda su descendencia.

Identificacidon de portadores

En los ultimos afios, se estan estableciendo programas
para la deteccion de portadores para muchas
enfermedades, incluidos algunos ECM. Debido a
que la mayoria de las personas con enfermedad
autosdmica recesiva no tienen antecedentes familiares
de esa enfermedad en particular (porque pueden ser
portadores sanos del gen mutado), la detecciéon de
portadores permite identificar parejas sin antecedentes
familiares de una enfermedad, pero que tienen un 25%
de posibilidades de tener un hijo con una enfermedad
recesiva (como un ECM). Cuando los pacientes y sus
familias estan considerando la posibilidad de hacerse un
test de portador, deben tener un asesoramiento genético
que les garantice que se realiza la prueba adecuada en
funcién de su riesgo individual y especifico y que sean
correctamente informados por los posibles resultados
de las pruebas (sea en el caso de que conozcan las
mutaciones a estudiar por tener un miembro familiar
afectado y con diagnodstico genético; o, aunque no haya
ningun antecedente familiar se puede hacer el estudio
de un panel de enfermedades recesivas). Las pruebas
dirigidas de variantes familiares conocidas es la manera
ideal de identificar a los portadores, incluso si esto se
suma a un panel de portadores ampliado, previniendo
tener hijos afectados con un ECM.

El test de portadores puede también ser realizado
en menores no afectados. Esto suele ocurrir cuando
un hermano es diagnosticado de un ECM, o cuando
el estado del portador se identifica incidentalmente
por cribado neonatal. Es importante revisar con los
padres y con los hermanos del paciente de una manera
apropiada para su edad, las posibilidades de que cada
uno tenga un hijo afectado en el futuro.

Después de identificar a los portadores... las
opciones reproductivas

Una vez que esté establecido el estado de portador,
el asesoramiento genético va a permitir orientar al
paciente y su pareja en una planificacion familiar,
incluyendo  opciones reproductivas  disponibles
que pueden incluir: concepcidén natural con o sin
diagnostico prenatal (se realiza durante un embarazo
en curso mediante recogida de muestras de vellosidades
coridénicas entre 11-13 semanas de gestacion o
amniocentesis entre la semanas 16-20), diagnoéstico
previo a la concepcion (especificamente pruebas
genéticas preimplantacionales por fertilizacion in vitro
para identificar embriones no afectados que luego
pueden ser transferidos a la madre), uso de gametos
de donantes y/o subrogacion, adopcion y la opcion de
renunciar a tener hijos adicionales.

En definitiva, de por si la informacion genética ademas
deser compleja puede provocar enlos pacientes angustia
y estrés asociados tanto por las consecuencias de la
condicion genética en si como por el sentimiento de
responsabilidad y/o culpa por la implicacién que pueda
tener en los familiares. Es un desafio emocional que
requiere adaptacion. Es por tanto de vital importancia
poder disponer de un adecuado asesoramiento
genético que facilite la informacion a los pacientes de
forma clara y comprensible que les permita afrontar
una posible toma de decision de la forma mas tranquila
y segura posible.
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MERCADILLO SOLIDARIO DIVERSIARTE
Lugo

En 2021 regreso el mercadillo solidario Diversiarte que tiene lugar en Lugo. Esta feria celebrada durante la etapa
navidenia, sirve para dar a conocer la actividad de las asociaciones, su trabajo y los retos a los que se enfrentan sus
miembros. Es organizada por el Ayuntamiento de Lugo en colaboracién con el tejido social de la ciudad con el
objetivo de hacer mas visible el trabajo que realizan las entidades de Lugo.

El certamen cumpli6 su edicién niimero quince y contd, en esta ocasion, con el respaldo de veintiseis colectivos
y asociaciones: Adace-Lugo, Asociacion Diabéticos Lucense, Asociacion Espafola contra el Cancer, Afalu, Alcer-
Lugo, Asociacion Galega de Lupus, Alucem, Alume Satide Mental, Alusor, Asociaciéon Parkinson de Lugo - Aspalu,
Asociacion de Personas Sordas de Lugo, Aspnais, Auxilia-Lugo, Bonhomia Asociacion, Centro San Vicente de Paul,
Cogami, Down Lugo, Fademga Plena Inclusion, Saide Mental Feafes Galicia, Raiolas-Lugo, Once, Asociacion
Espafola del Sindrome de Wolf-Hirschhom, Alufi, Capaces Lugo, Os Pinchacarneiros y ASFEGA.

Diversiarte estuvo abierto al publico los dias 15, 16 y 17 de Diciembre en una carpa situada en la Plaza Horta
do Seminario de Lugo, en horario de 11:00 a 14:00 y de 17:00 a 20:00 horas. COGAMI y ASPALU fueron las
entidades encargadas de coordinar la cita de este afio. Cada asociacion participante contaba con un puesto en el
que, ademas de los articulos solidarios a la venta, informaba del trabajo que desarrolla a lo largo del afio.

Este mercadillo dala posibilidad de adquirir como regalo navidefio algunos de los variados objetos que se elaboran
en los talleres de estas asociaciones de caracter social. Es una oportunidad para los lucenses de completar las
compras navidenas con regalos que contribuyen a visibilizar a las personas de estos colectivos. Toda la recaudacion
conseguida en estos dias con las ventas va a parar a las organizaciones participantes.

Desde estas paginas queremos agradecer a todos los que donaron sus trabajos manuales, y agradecer la labor de
las voluntarias que colaboraron con ASFEGA en la atencién del stand en estos dias. Muchas gracias a Aurora,
Silvia, Carmen Garcia, Carmen Nufiez, Carmen Diaz, Mercedes, Rut, Belén, Nati y Elena.

Fueron muchos los que se acercaron a nuestro stand y colaboraron con nuetra asociacién adquiriendo alguno
de los objetos solidarios puestos a la venta. También pudimos informar a muchas personas que conocian por
primera vez la labor de ASFEGA. Gracias a todos ellos.

En definitiva, Diversiarte resulta una alternativa solidaria para comprar regalos navidefios que apuestan por
la diversidad y la inclusiéon. Desde ASFEGA esperamos poder repetir nuestra participacién en proximas

ediciones.
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Si te gustan las manualidades y quieres colaborar donando alguno de tus trabajos para su venta solidaria en préximos mercadillos
DIVERSIARTE ponte en contacto con ASFEGA en el mail galiciapku@asfega.es o en los teléfonos 982 20 24 10 o 604 025 877
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1. ;QUE ES LA PROTEOMICA?

-Omica es un neologismo que proviene del inglés y
que en Biologia Molecular se utiliza como sufijo para
referirse al estudio de la totalidad o del conjunto de
algo. Las principales -dmicas desarrolladas durante los
ultimos afios son la genémica que estudia el ADN, la
transcriptomica que estudia el ARN, la protedmica que
estudia las proteinas y la metaboldmica que estudia los
metabolitos. Cada una de ellas ha ido ramificandose a
medida que se va obteniendo mayor informacién con
un mayor nimero de datos.

El Dr. Anderson fue el que utilizé por vez primera el
término de protedmica, lo hizo para denominar a la
disciplina encargada del estudio del proteoma, es decir
detodaslas proteinas de un organismo. La protedmicaes
el tercer eslabdn en el estudio de los sistemas bioldgicos,
que viene después de la gendmica y la transcriptémica.
Es mas complicada que la genémica porque el genoma
de un organismo es mas o menos constante, mientras
que el proteoma es dindmico y mas complejo y difiere
de una célula a otra. Asi, dos personas con la misma
mutacion en el gen, una puede presentar la enfermedad
y otra no y expresar proteinas distintas.

Los estudios protedomicos han avanzado mucho
en los ultimos afos, particularmente desde que
se cred la Organizacion Humana del Proteoma
(HUPO, por su denominaciéon en inglés: Human
Proteome Organization) donde se retinen diferentes
investigadores que estudian las proteinas para contribuir
al desarrollo de la protedmica mediante la estimulacion
de la investigacion y la difusion de conocimiento del
proteoma humano.

Los estudios protedmicos pueden ser:

- Cualitativos: Informan acerca de la expresiéon o no
de una determinada proteina o conjunto proteico (si
esta presente o no en una célula o en un organismo).
Actualmente se realizan estos estudios sobre todo por
la técnica de LC-MS/MS, que nos permite tener una
vision completa del proteoma. La capacidad para ver el
proteoma completo se basa en que los péptidos (partes
pequenas de las proteinas) primero se separan (LC) y
luego se identifican (MS/MS). Una vez identificadas
las proteinas podemos hacer analisis funcionales, como
por ejemplo el analisis de String con el que vemos la
interaccion entre las proteinas, o el de Reactoma para
identificar las rutas metabdlicas en las que participan
las proteinas (Figura 1).

Figura 1: Estudio,
mediante  String,
que permite ver las
interacciones entre
las proteinas de
una célula.

- Cuantitativos: Permiten determinar y comparar
la cantidad de proteina presente en dos grupos de
muestras. Una técnica para este tipo de estudios muy
util es la llamada SWATH que nos permite por ejemplo
diferenciar las proteinas de un organismo sano de uno
enfermo y ver también como se modifican esas proteinas
de un organismo enfermo tras un tratamiento.

2. ;POR QUE SE UTILIZA LA PROTEOMICA?

La proteémica se utiliza mas como conjunto para
estudiar varias 6micas juntas (multiémica), para tener
asi una informacion mas completa de una enfermedad
que aisladamente y poder realizar una medicina
personalizada. Se comenzd utilizando bastante en
el cancer y actualmente empieza también en las
enfermedades metabolicas hereditarias.

En 2020 en una revista muy prestigiosa de nuestro
campo, la Dra. Stenton dice que el andlisis genético
permite llegar a un diagndstico a veces en solo el 35%
de los casos, y surge una brecha de diagndstico debido
alas limitaciones en la interpretacion de las mutaciones
que se detectan. Cada vez se considera de mas utilidad
complementar los datos genéticos con los datos
transcriptomicos y también se brinda una perspectiva
para la introduccion de la proteémica en esa tuberia del
diagnostico.

La protedmica tiene dos lineas claras de aplicacion en
las Enfermedades Metabolicas Hereditarias;
»Laorientadaa identificar marcadores de diagndstico,
pronéstico o respuesta a tratamiento, comparando
la expresion proteica de las células/ tejidos normales
con la de enfermos para identificar proteinas que se
expresen de forma aberrante que puedan representar
nuevos marcadores.

» La dirigida al desarrollo de herramientas que
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permitan el analisis simultaneo de paneles de proteinas
identificados como marcadores proteicos.

3. ESTUDIOS DE PROTEOMICA REALIZADOS
POR NUESTRO GRUPO DE INVESTIGACION.

Nuestro grupo de investigacion de enfermedades
metabodlicas  hereditarias esta  constituido por
investigadores ~ basicos y  clinicos  tratando
conjuntamente de avanzar en el conocimiento de estas
enfermedades tanto en su diagnéstico como en el
seguimiento y tratamiento. Realizamos recientemente
estudios de protedmica en células sanguineas obtenidas
tras una extraccion de sangre (leucocitos y plasma) en
los pacientes con una enfermedad metabdlica llamada
enfermedad de Morquio A, que afecta a varios 6rganosy
sobre todo al hueso y cartilago. Nuestra finalidad fue ver
si identificabamos alguna proteina especial que pudiera
influir en el metabolismo del hueso y del cartilago y
que nos ayude de marcador en el seguimiento de estos
pacientes.

El estudio se llevd a cabo en trece pacientes con
Morquio A que estan controlados en nuestro Centro,
en el Hospital 12 de Octubre de Madrid y en el
Hospital La Fe de Valencia. Para poderlos valorar y
comparar estudiamos también a seis controles, que
eran personas sanas que aceptaron voluntariamente
participar en el estudio. A todos ellos tras un analisis de
sangre le estudiamos unas células sanguineas llamadas
leucocitos y estudiamos las proteinas mediante los
estudios cualitativos y cuantitativos que mencionamos
anteriormente comparando las proteinas en los sujetos
sanos, en enfermos con Morquio A que no reciben
tratamiento enzimatico sustitutivo y en enfermos
con Morquio A que reciben tratamiento enzimatico
sustitutivo. Identificamos inicialmente 690 proteinas
que aparecian en todos los grupos analizados y al final
se identificaron cuatro como posibles biomarcadores.

Ese mismo estudio se hizo en células plasmaticas e
identificamos como posible biomarcador una proteina
que también se habia identificado en los leucocitos. Esta
proteina se llama Vitronectina (VTNC), es una proteina
de estrés que se une al sistema del complemento y al
estar sobreexpresada en los pacientes con Morquio A
puede alterar todo el sistema y la respuesta inmune.
Consideramos que estas proteinas expresadas en los
leucocitos y el plasma también pueden expresarse
en las células dseas, dado que los macroéfagos y los
osteoclastos se originan en la misma linea celular y
pueden compartir proteinas similares.

Se requerirdn mas estudios, esta vez con muestras
de cartilago y hueso de pacientes con MPS IVA (que
se puedan obtener si se tienen que operar de algo de
hueso y/o cartilago) para verificar la validez de estas
proteinas como biomarcadores potenciales de MPS
IVA o si hubiera de biobancos.

Son estudios de investigacion porque no cabe duda que
la asistencia y la investigacion deben ir de la mano para
poder prosperar y avanzar en el conocimiento.

M. Luz Couce, Susana Bravo, Victor Alvarez
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ENTREVISTAMOS AL DR. JOSE MARIA FRAGA BERMUDEZ

Por Modesto Rodriguez Novoa

Presidente de la Asociacion Fenilcetonirica y Otros Trastornos Metabélicos de Galicia-ASFEGA

El profesor José Maria Fraga Bermiidez ha sido, hasta
su jubilacion en el afio 2014, director de la Unidad de
Diagndstico y Tratamiento de las Enfermedades Metabdlicas
Congénitas y jefe del Servicio de Neonatologia del Hospital
Clinico Universitario de Santiago de Compostela, asi como
Catedrdtico de Pediatria de la Facultad de Medicina de
Santiago de la Universidad de Santiago de Compostela (USC).
Antes fue director y director médico del Hospital General de
Galicia y decano de la Facultad de Medicina. Actualmente es
profesor emérito y ad honorem en la USC y sigue colaborando
con la citada Unidad, dirigida ahora por la Prof®. M. Luz
Couce Pico, y con nosotros, ASFEGA.

Facilité en su dia e impulsé la constitucion de nuestra Asociacion.

+Como recuerdas el primer contacto para crear en

Galicia una Unidad de Metabolopatias?

Recuerdo que en al afo 1976 aproximadamente
se inicié la elaboracion de un Plan Nacional de
Prevenciéon de la Subnormalidad con la direccién
del Prof. Federico Mayor Zaragoza. El citado Plan
cristalizé con el patrocinio de la Reina Dofia Sofia. Era
un programa muy ambicioso y cuya puesta en marcha
en los aflos subsiguientes significé un gran impulso
para la modernizacién y mejora de la salud de los nifios
espanoles. Cuando se publico el Plan, el Prof. José
Pefia Guitidn, catedratico de Pediatria de la Facultad
de Medicina de Santiago y Jefe del Departamento de
Pediatria en el entonces Hospital General de Galicia, nos
convocd al Prof. Rafael Tojo y a mi para su evaluacion,
posibles iniciativas y toma de responsabilidades. Me
encargué del programa neonatal y del desarrollo y
puesta en marcha del programa de metabolopatias:
elaboraciéon de la memoria correspondiente, con
la planificacién de sus etapas de desarrollo, posible
localizaciéon en el Hospital y eleccién del personal
necesario, asi como de la tramitaciéon administrativa
de las peticiones econdmicas correspondientes en
los programas nacionales, que siempre efectué en
su nombre. Uno de los primeros investigadores en
incorporarse fue el quimico José Ramoén Alonso
Fernandez que habia puesto en marcha un equipo
analizador de aminodcidos en la Facultad de Farmacia,
en donde era Profesor Ayudante de Clases Practicas.
El trabajo en los dos primeros afios fue arduo. Ademas
del trabajo cientifico critico, nos apoyamos en la
experiencia de otros centros espaiioles, caso de Madrid
y Barcelona. Hubo que tomar decisiones razonadas
evaluadas que determinarian el futuro desarrollo de
la Unidad, como fue que el analisis se llevase a cabo
en las muestras de sangre impregnadas en papel y en
orina y la metodologia analitica, asi como el material
en que se llevaria a cabo esta. Los primeros casos se
diagnosticaron con el analisis de orina. Desde el inicio
planteamos un sistema de cribado neonatal abierto, en
el quelas posibilidades diagnosticas fuesen mas amplias
que la deteccion de la Fenilcetonuria. Nos parecié que
esa decision ofrecia mds beneficios sanitarios a los
neonatos que tendriamos que atender y a sus familias.

Dr. José Maria Fraga Bermidez

Creo sinceramente que no me equivoqué. No todos
los centros escogieron este camino. En el afio 1978 la
Unidad dio sus primeros pasos analizando las primeras
muestras procedentes de neonatos. En los primeros meses
el laboratorio analizé algunas muestras procedentes
de Asturias, Leén y Zamora, pero pronto el desarrollo
autonémico se impuso a los planteamientos cientificos y
técnicos y el programa se circunscribi6 a Galicia.

En general, ;en qué época te viste mas apoyado en
este campo en toda tu carrera? y jen cual menos?

En general, el programa de cribado neonatal de
enfermedades metabolicas fue un éxito. Y lo siguid
siendo siempre, aunque en alguna época con algunos
atrancos mas administrativos que sanitarios. Desde el
punto de vista técnico y sanitario fue y es modelo para
muchas otras CC.AA. y atin para la implementacion en
otros paises. La Unidad siempre intent6 estar al dia en
los conocimientos tedricos y basicos y trasladar aquellos
que se consideraban eficaces lo mas pronto posible
en y para beneficio de los neonatos con problemas
metabolicos congénitos y de sus familias. El ejemplar
desarrollo cientifico y practico de la Unidad no siempre
fue bien comprendido, aunque acabé siendo admitido
y apoyado por todos. Este éxito se incrementa dia a
dia, desde el 2014 con la direccién de la Unidad en
manos de la Prof* M. Luz Couce, por suerte para la
sanidad en general y para la gallega en particular. La
labor de José Ramodn Alonso fue fundamental, basica
y sobresaliente en las etapas iniciales y posteriores;
la labor de sus colaboradores y seguidores no lo fue
menos. El equipo de investigadores sanitarios fue y es
excepcional. El equipo analitico consolidado formado
por Jose Cocho, Cristébal Coldn, Lolo Béveda, Daisy
Castifeiras, Javier Iglesias, al que se van incorporando
colaboradores que no los desmerecen, y al que
acompanan imprescindiblemente los clinicos como
es el caso de las Dras. Paula Sanchez, Maria José de
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Castro y un largo etc. de especialistas, que conforman
ahora un centro de referencia nacional. En muchisimas
ocasiones desarrollan su labor de atencién sanitaria a
estos neonatos, a los enfermos y a sus familias mas alla
del estricto deber y obligacién administrativa. Cuando
las urgencias metabolicas de los pacientes lo demandan
siempre estan prontos a anteponer esta ayuda a sus
otras obligaciones personales o familiares. Es una labor
meritoria que rara vez, si alguna, trasciende mas alla
del mero acto asistencial y humanitario. El apoyo del
personal técnico de laboratorio y administrativo de la
Unidad fue siempre y es ejemplar.

+Tu mejor momento y el peor en este recorrido?

El mejor, sin ninguna duda, la creacién de la Unidad y el
desarrollo inicial del programa. Desarrollabamos algo
que no habia en nuestro medio, que estdbamos seguros
que persistiria en el tiempo, que era beneficioso para
mejorar la salud de los neonatos, de sus familias. Otro
momento excepcional fue el mejorar las posibilidades
diagndsticas del cribado al lograr la implantacion del
Cribado Ampliado en el afio 2000 con la introduccién
por primera vez en Espafla y en otros paises europeos
de la técnica de la espectrometria por masas/masas. La
administracion hospitalaria (el subdirector médico,
Dr. Carlos Garcia Riestra, y el Gerente, Dr. Manuel
Ariza) fue receptiva a nuestro informe y a nuestras
evaluaciones, pero hay que destacar que sin el esfuerzo,
de forma especial, del Dr. Cocho no se lograria el éxito
alcanzado. Otro momento gratificante para mi, fue
cuando, al poco de jubilarme, la Prof* M. Luz Couce,
y el equipo, logré en el afio 2015 que la Unidad fuese
reconocida y designada por el Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e Igualdad como Centro y Unidad de
Referencia a nivel nacional (CSUR), para el tratamiento
de patologias metabolicas en nifios y adultos. Fue un
refrendo y una puesta en valor sin paliativos logrado
por la Dra. Couce y su, ya, equipo. Lo merecian.

El peor, si quieres llamarlo asi, fueron los que llamé
antes atrancos administrativos. En un momento
del pasado instancias superiores decidieron restarle
capacidad discriminativa al programa del cribado
que se desarrollaba en la Unidad. Tuvo reflejo en la
prensa y también en la Asociacion de Enfermos y en
sus familias. En su momento ocasioné un cierto grado
de desanimo e inquietud en todo el equipo, sobre todo

porque se extendié durante muchos y largos meses. La
intervencion del entonces presidente, Alberto Nuiez
Feijoo, tras la presentacion oficial de un informe
personal, fue determinante para encauzar la situacion.
Ahora se ha superado con creces esta etapa, y quizas
pronto se ampliaran las enfermedades que se puedan
detectar precozmente mediante el cribado. Sera otro
logro sanitario que posibilitara que la Unidad recobre
la preeminencia que tuvo durante tantos afios en el
sistema sanitario nacional. Pero el peor momento
siempre es cuando un nifio con una metabolopatia
tiene una crisis o cuando no podemos revertirla. Es una
posibilidad que es motivo de permanente inquietud y
preocupacion, aun cuando todo vaya bien.

Tus colaboradores, ;como los definirias?

Como has visto ya los he mencionado circunstancial
y puntualmente, aunque escasamente en cuanto a
sus méritos y a su dedicacién. Pero aun tengo que
resaltar que durante el desarrollo de la Unidad fueron
durante muchos afos becarios. No habia otra forma
administrativa de sostener la Unidad. Fueron afos
durisimos, de una precariedad incomprensible, pero
necesaria por inevitable, en aquel momento. No
habia otra posibilidad. Llegd a ser una situacién casi
insostenible. Lucharon por revertir aquella situacion
y lo lograron. No cabe duda. Cocho, Colén, Béveda,
Castifieiras. .. superaron el sacrificio que exigié todo este
proceso. Ha sido un honor poder colaborar con ellos.

+Crees que estas satisfecho con la labor realizada?
Creosinceramente que pudimos mejorarlo quehicimos,
pero no siempre era o fue posible. Las circunstancias
forman parte del todo, sea cual sea éste. Siempre los
planteamientos y los deseos fueron superiores a lo
logrado. Pero creo que en este campo, entre todos,
hemos conseguido cosas importantes. El programa que
desarrollamos, entre todos, fue durante afios y afos el
espejo en que todas la CC.AA se querian ver. Creo que
sin inmodestia, que esto significo y significa algo. Era
parte de nuestro trabajo y de nuestras obligaciones.
Hemos comprobado que lo perfecto, al menos en
nuestra tarea, ha sido inalcanzable.

Intuyo, como entrevistador que hubo que salvar alguna
que otra zancadilla, que se evitd sin crear grandes
discrepancias y que es mayor la satisfaccion que la
frustracion.

:Qué opinion te merecen los actuales facultativos de
toda la Unidad?

La Unidad y el programa asistencial de cribado neonatal
estan superandose dia a dia. Nunca tuvieron tantas
posibilidades y por la tanto, podemos decir que en este
momento estdn mejor que nunca, pero que contindan
todos, con la direccién de la Prof.* M. Luz Couce,
haciendo autocritica para seguir dando pasos, y asi
lograr seguir avanzando en la calidad y en los objetivos
de mejorar y atender las necesidades sanitarias de los
recién nacidos y de aquellos que presentan trastornos
congénitos del metabolismo, asi como de sus familias.
Estan en buenas manos.
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José Angel Cocho de Juan

Laboratorio de Metabolopatias - Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de Enfermedades Metabélicas Congénitas del Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela

El Cribado Neonatal de Enfermedades Endocrino
Metabdlicas (CN) en Galicia siempre ha ido
actualizandose y haciéndose mas completo en la
medida que el conocimiento cientifico asi lo aconseja
y los medios utilizados para la deteccién precoz
estan al alcance del Laboratorio de Metabolopatias
de la Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas Congénitas del Hospital
Clinico Universitario de Santiago.

La Cartera Basica de Servicios del Ministerio de Sanidad
abarca ocho enfermedades como objetivo minimo
obligatorio, han sido ampliadas de forma reciente con
tres mas tras un largo periodo de estudios y a ellas se
afladira la Hiperplasia Suprarrenal Congénita (CAH).
Esta cubierta por completo por nosotros y se completa
con la denominada Cartera Complementaria de
Servicios de Cribado Neonatal de nuestra Comunidad
que lo amplié6 a 29 entidades ya en 2015 y si se
incluyen los diagnosticos diferenciales necesarios para
completar el proceso de diagndstico son varias mas las
que actualmente logramos detectar.

La situacion actual de nuestro Programa de cribado
es bastante parecida al existente en Portugal que es
uno de los mas completos de Europa y tenemos como
referente al de Italia que dio un salto importante en
2016 tanto a nivel organizativo como de numero de
entidades incluidas pues mediante una ley nacional
establece, y financia, tanto los centros de cribado como
los de confirmacién diagnoéstica y deja establecidos los
plazos de respuesta y actuacion a cumplir. Son mas de
40 las entidades incluidas y esta en la actualidad en
fase de una nueva ampliacion, inicialmente en forma
de programas piloto, hasta superar ampliamente las 50
entidades incluidas.

A la Espectrometria de Masas en Tandem se uni6 la
Microfluidica y la Secuenciacién Masiva y todo ello ha
llevado a la posibilidad por parte de los laboratorios
modernos de implementar cribados neonatales
bioquimico-genéticos con gran seguridad, es decir
pocos falsos positivos y casi ningtn falso negativo,
combinando estas técnicas en las denominadas
pruebas de primer nivel, muy sensibles, con otras de
segundo nivel mds especificas. El otro impulso viene de
la mano del desarrollo de nuevos tratamientos, muchos
mediante terapia génica, que son muy especificos y
cuya utilidad real se completara con un cribado mas
completo y que incluya las enfermedades para las
cuales estdn en desarrollo los tratamientos.

José Angel Cocho de Juan

En Espafa son varias las Comunidades Auténomas
que tienen carteras complementarias similares a la de
Galicia, pero ha sido Navarra la que, apoyada por la
necesidad de saltarse el bloqueo anterior, ha dado un
salto muy importante al incluir varias que hasta ahora
no estan en ningin programa autondmico.

En Galicia los responsables del Servicio de Programas
de Cribados Poblacionales de la DX de Saude Publica
de la Conselleria de Sanidade son conscientes de la
necesidad y la oportunidad de dar pasos similares y ya
se ha iniciado el camino con la inversién necesaria en
el equipamiento que lo permita realizar con todas las
garantias.

Se contempla incluir, en etapas sucesivas y a lo largo
del proximo afo, la CAH, Atrofia Medular Espinal
(AME), Inmunodeficiencia Combinada Severa (SCID),
Adrenoleucodistrofia ligada a X (X-ALD) y alguna
de las Enfermedades de Deposito Lisosomal (LSD)
comenzando por la Mucopolisacaridosis tipo I (MPS
I). Para todas ellas sera necesario una etapa piloto que
es de esperar que tenga continuidad.

La hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) (1),
de herencia autosémica recesiva, se produce por la
deficiencia enzimatica de la 21-hidroxilasa (210HD)
y constituye el 95% de las posibles hiperplasias. La
disminucidn en la sintesis de cortisol provoca aumento
de ACTH con acumulo de 17-hidroxiprogesterona
(170HP), metabolito previo al bloqueo enzimatico.
Si la deficiencia enzimatica afecta la via de sintesis
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de aldosterona dard lugar a la alteracion del balance
hidrosalino. Como consecuencia del bloqueo
enzimatico se produce un aumento de la sintesis de
andrégenos suprarrenales.

Clinicamente se clasifica en formas clasicas y no clasicas.
Las formas clésicas a su vez se dividen en dos: forma con
pérdida salina (PS) y forma virilizante simple (VS). El
aumento excesivo de andrégenos en época fetal precoz
da lugar a la virilizacién de los genitales externos del
feto femenino afectado. El grado de virilizacién es
variable. La pérdida salina ocurre en el 75% de los
pacientes afectos de formas clasicas. Los recién nacidos
afectos presentan un cuadro progresivo de anorexia,
falta de ganancia ponderal, decaimiento, poliuria y
vomitos. La crisis salina se presenta entre el 5°-10° dia
de vida. El tratamiento con hidrocortisona deberia
instaurarse de forma inmediata, con el objetivo de
reemplazar la secrecion fisioldgica de glucocorticoides
y mineralocorticoides y evitar la pérdida salina. La
incidencia de la enfermedad (formas clasicas) varia
dependiendo de las poblaciones estudiadas, oscilando
entre 1/10.000 y 1:20.000. La deteccion precoz de las
formas clasicas de la HSC estd incorporada en los
Programas de Cribado Neonatal (PCN) en numerosos
paises, se usa como marcador primario los niveles de
17-OHProgesterona en sangre.

La atrofia muscular espinal es una enfermedad
neuromuscular de origen genético que se inicia
principalmente en la infancia y tiene un curso
progresivo. La incidencia se estima en torno a 1 de cada
12.000 recién nacidos vivos (2). Es una enfermedad de
herencia recesiva causada por mutaciones en el gen
SMNI1, principalmente deleciones de los exones 7 y 8,
y que conducen a una pérdida de proteina funcional
SMN y como consecuencia a una pérdida progresiva de
motoneuronas de la médula espinal y en menor medida
a una disfuncién en otros areas y érganos como las
células de Schwann, corazén y higado.

La expresion clinica estara modulada principalmente
por el numero de copias del gen SMN2, un gen
homoélogo que produce sélo el 10% de la proteina
SMN funcional. Asi, a mayor nimero de copias del gen
SMN2, menos afectacién clinica y mejor prondstico.

Existen por otro lado otros posibles modificadores
de la expresiéon génica que condicionaran el fenotipo
clinico de los pacientes.

Entre las formas clinicas de presentacion destacamos:
AME tipo I, que se inicia antes de los 6 primeros meses
de vida, los pacientes no llegan a alcanzar la capacidad
para la sedestacion y tienen una esperanza de vida
inferior a los dos afos; AME tipo II en la que los
pacientes manifiestan los primeros sintomas entre los
6y los 18 meses de vida, consiguen la sedestacion pero
no llegan a caminar sin ayuda, y tienen una esperanza
de vida superior a los dos afios; y AME tipo IIl en la que
los sintomas se manifiestan después de los 18 meses,
llegan a alcanzar la capacidad para caminar sin ayuda
aunque muchos de ellos la pierden de forma progresiva
sin estar comprometida la esperanza de vida. Existen
otras formas de AME menos frecuentes: AME tipo 0,
de inicio en etapa fetal y un tipo IV que es la forma
menos grave y de presentacion en la vida adulta.

Desde 2017, con la aprobaciéon por la Agencia
Europea del Medicamento de un tratamiento, existe
la posibilidad de modificar la evolucién natural de la
AME. El tratamiento, autorizado en Espafia desde 2018
para AME I, II y III, ha modificado el prondstico de
los pacientes y con ello la esperanza y calidad de vida.
Otra posibilidad es la terapia de reemplazo de gen, que
parece tener excelentes resultados y también el empleo
de pequenias moléculas que aumentan la expresion
proteica del gen SMN2. A pesar del desarrollo de estos
nuevos tratamientos de la AME, no todos los pacientes
se benefician de igual manera. Uno de los principales
factores la fase clinica en la que se encuentra la
enfermedad y la mejor respuesta se da en los estadios
precoces de la enfermedad y cobra mucha importancia
su deteccion precoz.

La mayoria de paises estan dirigiendo los esfuerzos a
la mejora del diagnoéstico y a implantar programas de
cribado neonatal para el diagnéstico de AME en fases
presintomaticas.

Como se ha comentado antes, se ha desarrollado la
metodologia para que a partir del cribado neonatal
poblacional se puedan determinar mas patologias de
origen genético.

La prueba de cribado consiste en detectar la presencia
o no de una region del gen SMNI1 en una muestra de
sangre seca impregnada en papel, empleando para
ello un ensayo cuantitativo, usualmente una de las
denominadas “PCR a tiempo real” (RT-PCR). En este
sentido la tecnologia a emplear seria la misma que la
necesariaparadetectarlasinmunodeficienciasprimarias
(IDP) y en concreto la inmunodeficiencia combinada
grave (SCID -severe combined immunodeficiency) de
la que hablamos a continuacion.
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La inmunodeficiencia combinada grave, SCID, se
caracteriza por ser un grupo de deficiencias heredadas
en el numero y la funcién de los linfocitos T, defecto
que en ocasiones afecta también a los linfocitos B y
a los NK. Como consecuencia, los pacientes sufren
infecciones graves por bacterias, virus y hongos.
La SCID es la forma mas grave de IDP y constituye
una urgencia pediatrica (3). Los pacientes son
generalmente asintomaticos hasta la edad de 2-6 meses
y hasta un 35% de los pacientes fallecen en el primer
episodio. En ausencia de un diagnéstico adecuado y de
su tratamiento, la SCID conlleva el fallecimiento del
paciente a edades muy tempranas. En la actualidad se
conocen mas de 30 defectos moleculares causantes de
ella. Ademas, existen otras formas de linfopenia T grave
asociadas a una alta mortalidad.El tratamiento curativo
consiste, en la mayoria de los casos, en el trasplante de
progenitores hematopoyéticos y permite el desarrollo
de una vida normal a la mayoria de los pacientes. El
éxito de este tratamiento depende en gran medida de
la edad del diagndstico, de la presentacién y de si el
paciente ha sufrido ya o no infecciones recurrentes.

Las IDP severas generalmente se caracterizan por tener
niveles muy bajos o ausentes de fragmentos de ADN
episomales, (“T cell receptor excision circles”, TRECS,
y “kappa-deleting recombination excision circles,
KRECS). Estos fragmentos resultan del reordenamiento
génico durante la maduracién de los linfocitos T y
B respectivamente y la cuantificacion de TRECS y
KRECS es lo utilizado como prueba en el cribado
neonatal. Se ha realizado utilizando diversas técnicas,
todas ellas han mostrado una excelente sensibilidad y
especificidad. La técnica ha sido mejorada incluyendo
los reactivos necesarios para amplificar el gen SMNI1.
De esta manera se cuantifica de forma simultanea los
TRECs, KRECs y SMNI1 en una sola RT-PCR multiple.

Las enfermedades Lisosomales (4) presentan
caracteristicas que las convierte en candidatas a
un programa de cribado neonatal. Son unas 70
enfermedades de baja incidencia individual, pero con
una acumulada de 1:7000 recién nacidos. Cada afio
un mayor nimero de ellas disponen de tratamientos
que cambian de forma significante el curso de la
enfermedad y cuyo efecto en el prondstico va a
depender, en la mayoria de los casos, del inicio precoz
del mismo. A pesar de ello, presentan retos como son:
la poca experiencia en el cribado de muchas de estas
enfermedades, la falta de estudios de historia natural y
la dispar evolucién de algunas de ellas, la posibilidad de
diagnosticar formas de presentacion tardia, el manejo
de pacientes con formas neuropaticas, las dudas que
generan las pseudodeficiencias y la falta de marcadores
de efectividad de las terapias. Para la implantacion
de programas de cribado neonatal de enfermedades
lisosomales es necesario disponer de protocolos

de manejo en los pacientes positivos y asegurar su
correcta derivaciéon y tratamiento en centros de
referencia que deben confirmar el diagndstico y contar
con los recursos y el soporte para iniciar el tratamiento
necesario. Los costes y recursos para asegurar la terapia
pueden suponer una barrera que debe ser resuelta al
inicio del programa.

Las tecnologias utilizadas para el diagnéstico en los
programas que ya funcionan, en algunas regiones
de Italia, Taiwan y EEUU entre otros, estan bastante
definidas tras una etapa de evolucién. Son técnicas de
Espectrometria de Masas en Tandem o Microfluidica y
siempre con paneles que incluyen varias enfermedades.

Enelcasodelas MPS se utilizan los GAGs como segundo
marcador y otros marcadores también bioquimicos
para otras como Gaucher o Fabry y la confirmacién se
realiza con estudios genéticos.

En los resultados del diagnéstico bioquimico debe
tenerse en cuenta la posibilidad de pseudodeficiencias
o de falsos positivos en heterocigotos y en el diagnéstico
genético las variantes de significado incierto y la
posibilidad de diagnosticar formas tardias que generan
dudas en su manejo.

Las Mucopolisacaridosis, comenzando por el tipo I,
son las mas firmes candidatas y estan en los paneles
disponibles junto a las enfermedades de Pompe, Fabry
y Gaucher y algunas otras. La baja incidencia individual
de muchas de ellas y el gran ahorro que implica este
planteamiento conjunto hace que sea la solucién
adoptada por todos los programas.

Es dificil establecer unas recomendaciones tnicas, pero
si debiera consensuarse las sucesivas incorporaciones
al programa para no aumentar las diferencias entre las
comunidades y siempre en contacto estrecho con las
asociaciones de pacientes.
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ARTICULO
RECONEXION

Aitor Calero Garcia

ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

Presidente de la Federacién Espaiiola de Enfermedades Metabélicas Hereditarias - FEEMH

comunidad de metabdlicos de Galicia a través de

esta revista. Por fin parece que estamos viendo
la salida de ese tunel que ha supuesto el COVID en
nuestras vidas. Son ya varias las asociaciones en Espafa
que han vuelto a retomar sus actividades presenciales y
han podido reconectar.

Tengo de nuevo el placer de poder dirigirme a la

Todas las organizaciones metabdlicas de Espafia, estos
ultimos afios, hemos tenido que adaptarnos a una
nueva forma de interactuar con nuestros asociados.
Videos, reuniones virtuales, webinars... Si bien es cierto
que estos formatos nos han ayudado a llegar a mas
gente, no es menos cierto que hemos echado de menos
el poder estar cerca de afectados y especialistas.

Por tanto, desde la Federacién Espanola de
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias este va a
ser el afo de la reconexion. Volvemos a organizar
el campamento metabdlico infantil-juvenil donde
animamos a inscribirse a todos los nifos, nifias y
jovenes metabdlicos de cualquier punto de nuestra
geografia. Es, sin duda, una excelente oportunidad de
conocer a otros jovenes con las mismas caracteristicas,
estrechar lazos y, por supuesto, jpasarlo en grande!

También vamos a volver a organizar una segunda
edicion de nuestra Carrera Virtual Metabdlica, que ya
tuvo una muy buena acogida en su primera edicién.
Si el afio pasado nos marcamos el objetivo de dar una
vuelta a Espafia sumando los kilometros de todos los
participantes, nuestro reto este afo es jdar la vuelta al
mundo! No es algo imposible, en la anterior edicién,
fuimos capaces de dar tres vueltas a Espana. Os
animamos a que participéis y nos ayudéis en su difusion.
No solo para ayudar a recaudar fondos para vuestra
asociacion, sino también y casi mas importante, para
que ayudéis a hacer mas visible a nuestro colectivo.

Por otro lado, la FEEMH se ha embarcado en el
apasionante reto de organizar el Congreso Europeo
de PKU en Sevilla en octubre de 2022. Sera el primer
congreso presencial después de dos afos de pandemia,
y a buen seguro, que tendra una excelente acogida. Sera
una oportunidad tnica para poder conocer la realidad
de las metabolopatias en otros paises de Europa y poder
conocer nuevos productos y férmulas, ademas de
asistir a interesantes charlas y experiencias. Asimismo,
durante el propio congreso E.S. PKU, tendra lugar
una jornada integramente dedicada a otros trastornos
metabolicos organizada por la propia FEEMH y que
contara con los mejores expertos en la materia.

Desde la FEEMH tenemos todavia varios retos
importantes. Entre ellos esta el de aumentar las

Aitor Calero Garcia

actividades y acciones conjuntas con el resto de
asociaciones para poder ganar en visibilidad. Somos un
colectivo vulnerable y, también, un colectivo valiente y
ejemplar que debe hacer conocer su historia al resto de
la sociedad. Por este motivo, invito a todos los socios de
ASFEGA a colaborar y participar en todos los eventos
que organiza la FEEMH, asi como a visitar nuestras
webs y seguirnos en todas nuestras redes sociales.

Por ultimo, una vez mas, quiero a agradecer a ASFEGA,
a sus socios y a su junta directiva, la oportunidad de
dirigirme a todos vosotros con la confianza de poder
reconectar y seguir reforzando vinculos entre todos los
metabolicos.

Un fuerte abrazo.

Federacion Espanola de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias
www. metabolicos.es
federacion@metabolicos.es
facebook: www.facebook.com/federacionmetabolicos
twitter: twitter.com/metabolicos_es
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ACTIVIDAD ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

CROCHET SOLIDARIO CON ASFEGA

arte. Actualmente, tejer esta de moda. Se trata de un hobby relajante y estimulante que cada dia tiene mas
aficionados.

En ASFEGA se nos ocurrid la idea de aprovechar este hobby como una forma de colaborar con la asociacién. Por
ello, alo largo de este afio 2021 se han recaudado fondos vendiendo articulos tejidos a mano de Crochet Solidario:
muiiequitas, bolis cactus, mufiequitos para lapices, broches "xoanifas"...

Tenemos que dar las gracias a Belén, Mari Carmen, Aurora y Elena por aportar materiales y tejer las piezas.
También queremos enviar nuestro agradecimiento a las familias de Noa de Vigo y de Irene de Vivero por colaborar
en la venta de los articulos.

Muchas gracias a tod@s l@s soci@s y amig@s que colaboraron en la compra.

l a actividad de tejer surgié como una necesidad, pero hoy podemos decir que se ha transformado en todo un

| CARRERA METABOLICA VIRTUAL - FEEMH

n 2021 desde la Federacion Espafiola de Enfermedades Metabolicas - FEEMH se organizé la I Carrera
Metabdlica Virtual, marcandose como objetivo dar la vuelta a Espana.

.
Fue un evento ludico-deportivo que buscoé acercar [ Vemsatwalatimssitcs ||
la realidad de las enfermedades metabdlicas
hereditarias a la sociedad en general. Tuvo ambito 001 78
nacional, coordinado por la FEEMH y organizado a [ -

Carmen Elisabeth

nivel regional por cada una de las asociaciones que 'Mercedes Winter Daporta

forman parte de la misma.

Se articulé a través de una plataforma para el
registro e inscripcion de los participantes y de
las empresas patrocinadoras. Se podian sumar
kilémetros del 16 hasta el 23 de octubre andando,
corriendo, pedaleando... para llegar al reto de
alcanzar en total los 5.000 km de solidaridad, en
favor de los afectados y afectadas por enfermedades
metabolicas hereditarias.

"Muchos pequefios pasos pueden conseguir cosas
colosales"”, bajo este lema la FEEMH se marcé el
objetivo dar la vuelta a Espafa. ;Y se consiguid!
Con todo el apoyo de los participantes se logré dar
itres vueltas a Espaiial

|

Noel Lépez
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NOTICIAS ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

REUNION CON DIRECTOR GENERAL DE FAMILIA, INFANCIA Y DINAMIZACION DEMOGRAFICA

El 29 de Enero de 2021 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. Jacobo Rey Sastre nuevo Director
General de Familia, Infancia y Dinamizacién Demografica de la Xunta de Galicia.

En el encuentro se abordaron temas de interés para ASFEGA relativos a las actividades desarrolladas por esta
asociacion. También se renovo el compromiso de colaboracién por parte de esta Direccion para la organizacion
de nuestra convivencia anual, a la espera de como evolucionase la situacion sanitaria para poder celebrarla.

REUNION CON DIRECTOR GENERAL DE INCLUSION SOCIAL

El 23 de Febrero de 2021 el presidente de ASFEGA, Modesto Rodriguez Novoa y la trabajadora de ASFEGA, M?
Elena Anllo Diaz se reunieron telematicamente con D. Arturo Parrado Puente, Director General de Inclusion
Social de la Xunta de Galicia y con D*. Ana M* Aboy Fernandez, Subdirectora General de Inclusion e Integracion
Social de la Xunta de Galcia.

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

_ Videoconferencia 23022021 ASFEGA
+2+ XUNTA
4 DE GALICIA
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NOTICIAS ASOCIACION FENILCETONURICA Y OTM DE GALICIA

ASAMBLEA ORDINARIA DE ASFEGA

El pasado 27 de Junio de 2021 se celebré de forma telematica Asamblea General Ordinaria de socios y socias de
ASFEGA desde el el Centro de Interpretaciéon del Patrimonio y Local Socio-Cultural de Taboexa en As Neves
(Pontevedra), para tratar los distintos puntos del orden del dia. Debido a las restricciones establecidas por la
pandemia, s6lo acudieron de forma presencial los miembros de la Junta Directiva y algtn socio, el resto de
asociados que quisieron participar se conectaron de forma telematica.

Desde ASFEGA agradecemos a todos los asistentes su participacion.

EL ANO DE LOS SEMINARIOS WEB

A lo largo de todo el aflo nos hemos hecho eco de varias actividades telematicas organizadas por otras entidades
como la Federacion Espanola de Enfermedades Metabolicas Hereditarias, la AECOM, otras asociaciones de
otras Comunidades Auténomas... a las que les hemos dado difusién para que todos nuestros socios y socias
pudiesen conocerlas y participar. Es este el caso de los seminarios web titulados: “En serio... {Otra vez ensalada!”,
Vacunas COVID, III Taller de Dieta Hipoproteica, I Taller de Dieta Controlada en Grasas, "Adherencia dietética,
intercambio de experiencias”, Taller Nutrichef...

NUTRICIA

Met
I De que hablaremos.. ,T,‘
e * Seguridad : gm."nmnﬂ
m‘emﬁc@} Ef:::- de las .:m'l - p
especiales? i z)
a
4

(]

* i Se pueden vacunar?
* 1Y el cuidador?
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RECETAS
CONCURSO RECETAS BAJAS EN PROTEINAS
ASFEGA 2021

« PLATOS DULCES:

» Bizcocho de naranja (Elena Martinez)

» Roscos fritos de coco (Milagros Gonzélez)
e Bizcocho loco (Fabio y Rafa)

« Pan de leche (Lois y Maria)

» Tarta de arroz con leche sin horno (Miriam y M? José)

« Rosquillas de limén (Monica Abraldes)

o Tarta de queso (Irene y Cristina)

« Muffins de manzana y canela (Silvia Canto)
« Flan metabdlico (Raul e Ilda)

o Tarta de fresas (Lourdes Souto)

ASFEGA organizé una nueva ediciéon del Concurso de
Recetas Bajas en Proteinas en formato online. El concurso
estaba abierto a cualquier miembro de una familia asociada
que podia enviarnos sus recetas, admitiéndose hasta un
maximo de tres recetas por cada participante y podian ser de
un entrante, aperitivo, primer plato, segundo plato, postre,
bocadillo... Se trata de animar a cocinar a todos, incluso a los
menos cocinillas, para que se impliquen en la elaboracién de
los platos bajos en proteinas.

Se solicitaba una buena foto del plato acabado y otra foto del
"chet" con el plato que habia elaborado, asi como la receta en
silo mas detallada posible con titulo, ingredientes, cantidades
y el paso a paso.

La participacién fue elevada y fueron muchas las recetas
recibidas con sus fotografias, presentaindose en esta ocasion
un total de veintidés platos. Fueron los siguientes:

« PLATOS SALADOS:

o Arroz con setas y tinta de sepia (Elena Martinez)

« Pimientos del piquillo rellenos (Ménica Abraldes)
« Tarta de tomatitos cherry (Artaiy Vivi)

« Hojaldritos (Mdnica Abraldes)

« Canelones verdes (Noa Aristondo)

« Croquetas de arroz (Fabio y Rafa)

« Hamburguesa de mijo (Nico y Jennifer)

« Pasta a la italiana (Dolores Gil)

« Trampantojo de vieira (Nico y Jennifer)

« Paella metabdlica (Raul e Ilda)

 Menestra de verduras con alioli (Modesto Rodriguez)
« Trampantojo de bocata de calamares (Fabio y Rafa)




CONCURSO RECETAS BAJAS EN PROTEINAS
———————————— .

Con todas las recetas recibidas se elabord un recetario de platos salados y otro de platos dulces que se compartieron
con todos nuestros socios y socias. Se ofrecen asi utiles ideas y trucos para aplicar en la cocina ala hora de elaborar
el ment metabolico. Con esta variedad de platos sencillos y sabrosos se puede hacer mas facil la planificacion de
los mends para la restringida dieta de los pacientes metabdlicos.

La eleccion de los ganadores entre todas
las recetas recibidas resultd laboriosa por la

gran variedad y calidad de las mismas. Se - AT
seleccionaron dos categorias de premio A la fbﬁﬁ aa fl b 4'3 FAREEmEE
. ’ , . s ii 1 LIL
mejor fotografia y A la receta mds original \’\ it ARRTANERR 10
| I

que recibirfan cheques de compra para la
adquisicion de productos dietéticos bajos en

proteina en el almacén de ASFEGA. Ademas, d - V- 19 -Hake
todos los participantes recibieron un lote con [ i ] —I-JP i+ B
productos bajos en proteinas donados por HUEEaRE) A ;
distintas marcas como TARANIS, SANAVI, R | i 1L
LOPROFIN y PRAL. JF

En la categoria de mejor fotografia la ganadora

fuela receta Tarta de queso de Irene y Cristina.

Al final de este articulo se publican las fotos S
ganadoras.

A continuacién os dejamos las iméagenes de los
ganadores con sus premios. *En memoria de Irene*

En la categoria de Receta Mas Original se produjo un empate entre la receta Canelones verdes de Noa Aristondo
y la receta Trampantojo de vieira de Nico y Jennifer. Al final de este articulo publicamos las receta ganadoras y
a continuacion os dejamos sus fotos con el premio y con su plato.
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PREMIOS

Desde ASFEGA agradecemos la participacion a todos los que nos han mandado sus recetas y sus fotos. Muchas
gracias a todos y cada uno de vosotros, porque las propuestas recibidas han sido apetitosas, creativas y muy
socorridas.

PREMIO MEJORES FOTOS

A

*En memoria de Irene*
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PREMIOS

PREMIO RECETAS MAS ORIGINALES
CANELONES VERDES

INGREDIENTES:

« 70 gr. harina baja en proteinas

e Y cucharadita sustituto de huevo
« 180 ml. agua

» 2 hojas grandes acelga

e 1 cucharada aceite

e 1 cucharadita sal

Para el relleno:
« cebolla
 pimiento rojo
o champifones
« zanahoria

Para la cobertura BECHAMEL:

« 70 gr. harina baja en proteinas

« 20 ml. aceite

« 50 gr. mantequilla

« 750 ml. leche baja en proteinas

o Sal

« Queso rallado bajo en proteinas Violife

PREPARACION:

Preparacion del relleno:

« Picar todos los ingredientes y sofreirlos con aceite de
oliva, condimentar y reservar.

Preparacion del canelén:

« Cocinar la acelga en agua hirviendo unos minutos.

o Triturar la acelga con el aceite y el agua.

o Mezclar batiendo la harina baja en proteinas, el
sustituto de huevo y la sal con la mezcla de la acelga.
« En una sartén, pintamos con un poco de mantequilla
para que no se pegue, echar un cucharén de la mezcla,
dejar cocinar 1 minuto.

« Agregar el relleno en uno de los costados, enrollar y
dejar cocinar.

o Repetir hasta tener todos los canelones deseados.

Preparacion de la bechamel:

« EN THERMOMIX: Ponemos en el vaso Thermomix
el aceite y la mantequilla y programos 2min temp 100°
vel.2

« Anadimos la harina y progr. 2min 100° , velocidad
cuchara. A continuacién, incorporamos la leche y la
sal y mezclamos 5 segundos a vel 7, después prog.
8min temp. 100° vel. 4.

« EN CAZUELA: Podemos hacerla poniendo 650 ml.
leche a hervir en una cazuela. Diluimos la harina
en 100 ml. de leche y agregamos el resto de la leche
caliente lentamente. Afadimos la mantequilla y el
aceite, mezclamos y salamos al gusto, dejando hervir
10 minutos.

« Colocar en una bandeja de horno un poco de salsa
bechamel, poner los canelones encima y cubrir con
mas bechamel, afadir queso rallado y hornear a 180°
10 minutos.

-

NOA ARISTONDO
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PREMIOS

PREMIO RECETAS MAS ORIGINALES

TRAMPANTOJO DE VIEIRA

INGREDIENTES:

o 1 cebolla (135 gr.)

« % pimiento rojo (145 gr.)

« 1 cuch. aceite de oliva (10 gr.)

« 4 champifiones enteros

« Salsa de tomate casera (80 gr.)

« Perejil

« Vino blanco (100 ml.)

« Sal del himalaya

* 4 conchas de vieira

« 1 calabacin para acompafar

« Pan rallado bajo en proteinas (yo uso sin gluten
o una cucharada (10 gr.) de crunchy crunbs;
que tiene 8 gr. de proteina por 100 gr. de producto), asi
que son 0,8 gr. de proteina para cuatro vieiras.

PREPARACION:

« Cortar la cebolla y el pimiento rojo muy picados.

o En una sartén poner solo una cucharada sopera
de aceite de oliva y afiadir la cebolla y el pimiento.
Cocinar a fuego muy suave.

« Cuando empiece a estar dorada la cebolla, anadir 100
ml. de vino blanco y dejar reducir.

« Pasados unos 10 minutos afadir una cucharada de
salsa de tomate casera, remover 2 minutos.

« Lavar los cuatro champifones, retirarles lo que seria
el tallo para quedarnos solo con el sombrero y afiadir
a la sartén. Sazonar un poquito y dejar cocinar otros 5
minutos. Afiadirle un poquito de perejil.

« Colocar las cuatro conchas de vieira y ponerle el
champifidn en el centro.

 Anadir a la sartén una cucharada de pan rallado o
crunchy crumbs y mezclar bien.

 Recubrir el champifién de las conchas de la vieira
con la mezcla de la sartén.

« Hornear a 180 grados durante al menos 15 minutos,
tienen que quedar doradas por encima.

« Cortar calabacin en tiras con ayuda de una mandolina
y hacer a la plancha, colocar enrollado en el plato.

NICO Y JENNIFER



PARTICIPANTES PLATOS SALADOS

ARROZ CON SETAS Y TINTA DE SEPIA - Elena Martinez

PIMIENTOS DEL PIQUILLO RELLENOS
Monica Abraldes

TARTA DE TOMATITOS CHERRY - Artai y Vivi




PARTICIPANTES PLATOS SALADOS

HAMBURGUESAS DE MIJO - Nico y Jennifer

PASTA A LA ITALIANA - Dolores Gil

PAELLA METABOLICA -Rail e Ilda




PARTICIPANTES PLATOS DULCES
.
BIZCOCHO DE NARANJA

Elena Martinez ROSCOS FRITOS DE COCO
Milugros Gonzalez

BIZCOCHO LOCO
Fabio y Rafa

PAN DE LECHE
Lois y Maria
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PARTICIPANTES PLATOS DULCES
.
TARTA DE ARROZ CON LECHE SIN HORNO

Miriam y M José ROSQUILLAS DE LIMON
— Moénica Abraldes

MUFFINS DE MANZANA Y CANELA
Silvia Canto
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RECETAS

ENROLLADOS DE CALABACIN CON QUESO

INGREDIENTES (para 2 o 3 raciones):

PREPARACION

1. Lavamos los calabacines y con una mandolina
hacemos tiras finas, estas tiras las ponemos entres
dos trozos de papel de cocina para sacarles toda la

humedad.

2.Cortamos en dados el queso griego y los tomates cherries por la mitad.

3.Enrollamos en una tira de calabacin, medio cherry y un dado de queso griego o de untar bajo en
proteinas.

4.Ponemos en una fuente de cristal una base de salsa de tomate y colocamos los enrollados de calabacin,
salpimentamos con sal y albahaca u orégano y aftadimos aceite.

5.Los horneamos 30 minutos a 200 grados calor arriba y abajo.

NOTA: Es normal que al sacarlos del horno haya agua, todos los ingredientes tienen gran cantidad de agua.
Receta de NOA ARISTONDO

PATE DE BERENJENAS
INGREDIENTES (para 4 raciones):

PREPARACION

1. Cortamos las berenjenas por la mitad a lo largo
y les hacemos unos cortes superficiales en la
carne. La colocamos con la carne hacia arriba, en
una fuente apta para el horno, las sazonamos y las
regamos con unas gotas de aceite de oliva y las tapamos con papel de aluminio.

2. Las horneamos a 200 grados durante 20 minutos, hasta que veamos que estan tiernas y que la carne
se desprende con facilidad.

3. Les sacamos la carne con una cuchara y la ponemos en la batidora.

4. Ahadimos un poco de sal y pimienta, dos cucharadas de aceite de oliva, el zumo de limén y el ajo.
5. Trituramos con la batidora hasta conseguir la textura de paté.

6. Pasamos el paté a un cuenco y rectificamos de sal si fuese necesario.

7. Espolvoreamos con el pimentén y unas gotas de aceite de oliva y servimos.
NOTA: Podemos acompaiiarlo con unas tiras de zanahoria o con unos palitos tipo saladitos bajos en proteinas.
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RECETAS

TARTA DE ZANAHORIA
INGREDIENTES Para el bizcocho:

PREPARACION

Para el bizcocho: Para el relleno:

1. Pon en el vaso de la Thermomix las zanahorias peladas
y en trozos y programa 8 segundos velocidad 5. Reserva.

2. Vierte en el vaso los 9 gr. sustituto de huevo con 90 gr.
agua, los 200 gr. de azucar, una cucharadita de vainilla
liquida y mezcla 30 segundos en velocidad 5.

3. Incorpora los 280 gr. de aceite, las zanahorias
reservadas y mezcla 5 segundos en velocidad 4.

4. Anade los 350 gr. de harina baja en proteinas o maicena, la levadura, el bicarbonato, canela, las pasas, el
pellizco de sal. Programa 3 segundos a velocidad 6.

5. Reparte la mezcla en dos moldes de horno previamente untados con aceite o mantequilla o en un solo
molde -eso cambiara el tiempo de horneado- y hornea
35-45 minutos si los haces por separado 0 60-70 minutos
si lo haces en un molde como el mio, a 170-180 grados
con calor arriba y abajo o hasta que esté listo. Comprueba
que estan hechos introduciendo una brocheta, si sale
seca es que estan listos para sacar del horno. Pasa a una
rejilla y deja enfriar.

Para el relleno:

Pon todos los ingredientes en el vaso de la Thermomix y
programa 20 segundos en velocidad 4.

Con los bizcochos desmoldados, coloca uno de base y
echa la mitad del relleno. Pon el otro bizcocho encima
y cubre con el resto de relleno. Decora con tiras de
zanahoria o al gusto.

NOTAS:

» Sino tienes moldes del mismo tamafio para hornear dos plan-
chas por separado, hornea el bizcocho con toda la masa y luego
corta por la mitad. Calcula por lo menos unos 60 minutos de
horneado, aunque el tiempo final dependera del didmetro del
molde, de tu horno y de si trabajas con resistencia arriba y abajo
o con ventilador.

» Tendréis para unas doce raciones generosas sobre todo si lo
hacéis con el relleno. Como bizcocho solo esta delicioso también. -

» Congélala si te sobra. Ya verds cuando descongele que sigue  rewg _1;»4, e
estando tan rica como el primer dia.

SRS S

Receta de MARA y CARMEN
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ENCUESTA

SORTEO LOTE PRODUCTOS BAJOS EN PROTEINAS ENTRE ENCUESTAS
CUBIERTAS RECIBIDAS DE ASOCIAD®@S

Agradecerfamos que invirtieras unos minutos en rellenar la siguiente encuesta. Puedes enviarnos la imagen de tu encuesta cubierta a
galiciapku@asfega.es o al whatsapp de ASFEGA 604 025 877.

Entre todas las encuestas cubiertas recibidas por parte de nuestr@s asociad@s sortearemos un lote de productos bajos en proteinas y
material promocional, sorteo que se realizara en la XXXI Convivencia de Enfermedades Metabdlicas a celebrar en 2023.

1. ;Qué impresion general te ha dado nuestra publicacion? Evalia, por favor (siendo 5 muy buena y siendo 1 muy mala):

1 2 3 4 5

2. ;Como te describirias como lector de la revista de ASFEGA?

+ 100% - Siempre la leo de cabo a rabo
« 80% - Suelo leer la mayoria de los articulos
* 40% - Leo solamente algunos articulos de cada tema
* 0% - No leo ningun articulo solo miro las fotos y los titulares.
3. ;Con que frecuencia lees los siguientes temas de nuestras ediciones?
« SALUDA

Siempre A menudo Ocasionalmente Nunca

«  PROLOGO JUNTA DIRECTIVA

Siempre A menudo Ocasionalmente Nunca

« ARTICULOS MEDICOS

Siempre A menudo Ocasionalmente Nunca

« ARTICULOS DE OTROS AUTORES

Siempre A menudo Ocasionalmente Nunca

* TESTIMONIOS DE ASOCIADOS Y FAMILIARES

Siempre A menudo Ocasionalmente Nunca
» RECETAS
Siempre A menudo Ocasionalmente Nunca

« ACTIVIDADES DE ASFEGA

Siempre A menudo Ocasionalmente Nunca

4. ;Qué temas o secciones te gustaria encontrar en futuras revistas de ASFEGA?

5. ;Tienes algunas sugerencias para qué podamos mejorar esta revista?

i MUCHAS GRACIAS !!
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NUTRICIA AL LADO
DEL PACIENTE

rUTRICIA

(CONOCES Mundo 3¢ ?

metabolico

Nuestra web para personas con enfermedades metabdlicas,
donde podras encontrar:

VIDEOS
DE TUS
MEDICOS

INFORMACION

DE INTERES

SECCION ESPECIAL
NINOS CON CUENTOS,
COLOREABLES Y
VIDEOS

¢QUE ES MUNDO METABOLICO?

mUTRICIA

LIFE-TRANSFORMING NUTRITION

www.mundometabolico.es METABOLICS

Y ademas puedes seguirnos en nuestras . 0 ‘ o
RRSS para estar mas actualizado: @mundometabollco
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