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"Los problemas neurolégicos que pueden provocar los errores congénitos metabdlicos no son
caracteristicos, sino muy diversos y no siguen un modelo", ha afirmado Merche Serrano,
neuropediatra del equipo de Guiametabolica.org, del Hospital San Juan de Dios, de Barcelona.
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Mei Garcia y Rafael Artuch.

De los tripticos a la pagina web. Ese ha sido el trayecto recorrido por la Unidad de Enfermedades MetaboEEk
del Hospital San Juan de Dios, de Barcelona, para llegar a y

) ; ) " ) MAS VISUAL [=]
divulgar informacion sobre los errores congénitos del metabolismo (ECM), un grupo

de enfermedades consideradas raras para las que la unidad pionera en Espafa para
tratar adultos se encuentra en el Hospital Clinico de Barcelona.

Los ECMson variaciones del ADN que generan proteinas anémalas cuya estructura y
funcion estan alteradas, provocando un mal funcionamiento de las células y 6rganos.
Los pacientes con ECM, en su mayoria nifios, requieren un abordaje multidisciplinar.

"Los problemas neuroldgicos que pueden provocar los ECM no son caracteristicos,
sino muydiversos yno siguen un modelo", afirma Merche Serrano, neuropediatra del
equipo de Guiametabolica.org. "Basicamente hay dos tipos: los derivados de las MAS SOBRE ENFERMEDADES
enfermedades que cursan con intoxicacion, como crisis encefalopaticas, ylos procedentes de un déficit, que RARAS

son mas variables".

El web cuenta ademas con la colaboracién de una dietista, una bioquimica y la presidenta de la Asociacion

Catalana de Trastornos Metabodlicos Hereditarios (PKU-ATM), madre de una nifia con ECM. . .

El equipo de Juan Bueren, del Ciemat
ydel Ciber de enfermedades Raras,
lleva mas de diezafios trabajando en
anemia de Fanconi. Ahora, gracias a
presidenta de PKU-ATM. Pero esta pagina ofrece mas, como foros en los que médicos y usuarios intercambian la ayuda de la Fundacion Genoma Espaiia, a través de

Toda la informacion sobre los ECM de la pagina es elaborada y revisada por los miembros del equipo de
Guiametabolica.org. "Abarca una parcela que no estaba cubierta en habla hispana", afirma Mei Garcia,

comentarios ydudas o una pagina de Facebook para los familiares. Debido a las restricciones dietéticas de su proyecto Fancogene, han desarrollado un
medicamento huérfano destinado a combatir el tipo A

muchos de estos pacientes, el web ofrece una guia de recetas ideadas por el equipo y por las propias familias, de esta enfermedad rara.

en cuyo caso son siempre revisadas por la nutricionista. Asimismo, cada mes se destaca un alimento del que,
ademas de toda la informacion nutricional, se cuelgan refranes, cuentos o adivinanzas. ;Y si se quiere comer de
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fuera de casa? Un mapa recoge los restaurantes, asociaciones, unidades de tratamiento, farmacias o cualquier
otro tipo de recursos recopilados por los usuarios.

De nifio a adulto

Las enfermedades congénitas metabdlicas estan catalogadas como enfermedades raras, patologias poco
frecuentes que afectan apenas a unas pocas personas en nuestro pais. La unidad del San Juan de Dios ha
realizado un registro de enfermos de fenilcetonuria y han contabilizado 700 pacientes en toda Espafia.

"Al ser hereditarias, las ECM se presentan en la infancia, pero cuando aparecen en adultos los médicos no
conocen estas enfermedades yno saben qué son", afirma Maria Antonia Vilaseca, coordinadora cientifica del
web, que hasta su jubilacion trabajaba en el laboratorio bioquimico de enfermedades metabdlicas del San Juan
de Dios. Por tal motivo, este hospital pediatrico trata a mas de 50 pacientes mayores de 18 afios, con los cuales
se enfrentan a problemas logisticos tan simples como que las camillas se les quedan pequefas.

"Nosotros no tenemos experiencia con enfermedades de adultos, como un infarto de miocardio”, explica Rafael
Artuch, jefe del Grupo e Investigador del Centro de Investigacion Biomédica enRed de Enfermedades Raras
(Ciberer) en el San Juan de Dios. Por esto y debido al aumento de pacientes en edad adulta con ECM gracias a
un mejor diagnostico y tratamiento, aunque para la mayoria no hay cura, se comienza a plantear la necesidad de
crear unidades de seguimiento de adultos con enfermedades metabdlicas.

En esto, el Hospital Clinico de Barcelona es pionero. Recientemente ha reconocido la creacién del grupo de
trabajo de pacientes adultos con enfermedades raras (perteneciente al Ciberer), en el que se incluye la Unidad
de Seguimiento de Adultos con Enfermedades Metabdlicas. Ala hora de traspasar los pacientes del centro
pediatrico al Clinico ha habido que explicar a los pacientes el porqué del cambio a otro hospital, segun Francesc
Cardellach, director de este grupo de trabajo ."Se pretende que la unidad de adultos sea una continuidad de la
pediatrica afiadiendo cosas que como adulto se requieren, por ejemplo, ginecologia en las mujeres u otro
especialista”, ha resumido Garcia.

Todo comenzo con un la edicién de un pequefio libro sobre la fenilcetonuria (PKU), una enfermedad
metabolica causada por la deficiencia de una enzima, la fenilalanina hidroxilasa, que provoca una mala
metabolizacion de la fenilalanina. Sin embargo, un libro seguia siendo demasiado aparatoso asi que
decidieron hacer un triptico. “Era mas facil para los padres ver un triptico que no leerse un libro”, afirma
Maria Antonia Vilaseca. Aun asi, el libro sigue editandose con informacion actualizada.

Poco a poco los tripticos se fueron editando cada vezde mas enfermedades segun se iban diagnosticando
y recopilando informacién sobre cada una de ellas. “Si a la familia le das material editado les da la
sensacion de que no es tan raro lo que padecen, de que hay gente que se ocupa de ello yles es mas facil
entenderlo y explicarlo a las familias, a los colegios...”, asegura Vilaseca. Hasta que se decidi6 crear una
web propia no so6lo con datos y nimeros, sino con otro tipo de recursos que facilitaran a los usuarios la
normalizacién de sus vidas y pudiesen contactar con personas en la misma situacion. La web cuenta hoy
con informacién de 53 ECM.
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