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Para los expertos no serán necesarias muchas palabras para 
proclamar los méritos de una cuarta edición de este verdadero 
Tratado de Diagnóstico y tratamiento de las enfermedades 
metabólicas hereditarias de los profesores Pablo Sanjurjo y 
Antonio Baldellou cuando están en la cumbre de una sobresaliente 
actividad en sus sedes profesionales de Bilbao y Zaragoza. Tal 
vez bastaría con decir que este libro presenta de nuevo y de forma 
excelente el enorme progreso experimentado desde la anterior 
edición, en el seno de esta flamante especialidad pediátrica que 
abarca de manera global los llamados también errores congéni-
tos del metabolismo. Sus avances, con no ser definitivos, han 
obligado a fundar sociedades científicas propias, crear unidades 
de diagnóstico y tratamiento en los hospitales de alto nivel o 
tener congresos y revistas especializados, pero sigue siendo muy 
conveniente presentar todo ello en un libro amigo de estructura 
lógica y pedagógica que facilite su comprensión con la máxima 
actualidad y la total garantía, no siempre existentes en otras fuen-
tes de información.

El lector pronto verá que el centenar largo de autores de la 
tercera edición se  ha visto superado, con mucho, sin perder uni-
formidad gracias al trabajo de los dos autores-editores y eso que su 
procedencia sigue ampliándose también. Si antes era una obra con 
predominio de autores-colaboradores hispanos y latinoamericanos, 
ahora hay contribuciones destacadas procedentes de Alemania, 
Francia, Italia y Portugal, mientras que las del nuevo continente 
van desde los Estados Unidos y México hasta Chile. Estos datos, 
por sí solos, avalan los méritos y el éxito cierto de este libro, que 
no nos puede sorprender a los muchos amigos y admiradores de 
Pablo Sanjurjo y Antonio Baldellou cuando evocamos su formación 
inicial sólida, sus fundamentos clínicos, el dominio de ciencias 
tan estimulantes como la genética, la nutrición y la bioquímica, y 
sus numerosas aportaciones científicas, sin olvidar la fama en su 
actividad asistencial y la eficiente labor docente. Tal vez comenza-
ron en épocas de cierta penuria y así consiguieron almacenar unas 
grandes reservas de ilusión y entusiasmo, que están en la base de 
esta nueva actualización de su libro.

Cuando hablamos de una especialidad, esto no supone que sea 
un gran capítulo del que se pueden olvidar el pediatra general y 
otras especialidades pediátricas y médicas en general ya que, si la 
etiología es variable y los mecanismos patogénicos son complejos, 

el polimorfismo clínico les supera: unas veces desconcierta un niño 
que nace bien pero empieza a presentar trastornos diversos más 
adelante después de un tiempo transcurrido de días, meses o años; 
en ocasiones habrá algún antecedente familiar pero no siempre e, 
incluso, un mismo disturbio génico puede dar un fenotipo distinto; 
es posible encontrar cuadros clínicos orientadores donde el papel 
de la atención primaria es importante, como al apreciar anomalías 
dermatológicas, ictericia, dismorfia facial o generalizada, lesio-
nes oculares, trastornos digestivos, hepatomegalia, discapacidad 
intelectual, retraso del crecimiento o síntomas neurológicos, entre 
otros muchos. Su reconocimiento pronto y la inclusión de una 
enfermedad metabólica genética entre sus causas, le harán desviar 
al posible paciente hacia la unidad especializada hospitalaria, donde 
se podrá beneficiar del progreso terapéutico actual, que irá desde un 
cambio en la alimentación a la sustitución de la enzima deficiente e, 
incluso, algún tipo de trasplante en tanto es una realidad la terapia 
génica o el más hipotético abordaje del punto celular donde ocurre 
el trastorno, sea la mitocondria, el lisosoma, el peroxisoma, el 
retículo endoplásmico o el aparato de Golgi y, tal vez en el futuro, 
el citoesqueleto y el cilio primario celular.

Mucho más podría decir sobre este libro, que sigue siendo 
prácticamente único en lengua hispana, y de sus apreciados auto-
res. Aunque en este momento están indefensos frente a mis elo-
gios, no abusaré detallando el extenso currículo de cada uno, pero 
sí anticiparé mi opinión en cuanto a la necesaria difusión de su 
obra, que veo como la culminación no de una casualidad, como 
tantas veces ocurre, sino de un plan preconcebido y cumplido 
con tesón. Han contado, ciertamente, con la colaboración de los 
numerosos autores, del editor y patrocinadores, así como de esa 
red protectora que supone trabajar en un medio donde sus mere-
cimientos han sido debidamente reconocidos y apreciados. Así, 
han llegado muy alto y, al alcanzar la cima, están libres tanto del 
hastío como del vértigo y, por tanto, en condiciones óptimas de ir 
pensando en la siguiente edición de un libro imprescindible para 
todos los interesados en las enfermedades metabólicas genéticas, 
que, en su mayoría, pertenecen a la patología de baja prevalencia 
de tanta repercusión actual.

 M. Cruz Hernández
  Catedrático de Pediatría. 

Profesor Emérito de la Universidad de Barcelona

Prólogo
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A los autores verdaderos artífices de la obra. Una vez más, todo el mérito es suyo.

A la editorial Ergon que ha confiado en este proyecto desde el primer momento.

A  Nutricia-SHS que, como siempre, ha prestado ayuda desinteresada para el estudio de los trastornos del metabolismo.

A Esther y a Pilar, sin cuya comprensión nada hubiera sido posible.

 Bilbao y Zaragoza, Enero 2014.

 Pablo Sanjurjo
 Antonio Baldellou
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