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La medicina es una ciencia en evolucién sometida a continuos
avances, lo que ocasiona cambios en los métodos diagndsticos y en
las pautas terapéuticas, tanto en el aporte de nutrientes como en
las dosis de farmacos. Ademas es muy dificil evitar la existencia de
errores en el proceso de redaccion a pesar de las revisiones realiza-
das. La informacion recogida en este manual es genérica y ha sido
planteada para apoyar al lector, por lo que es recomendable que
siempre compruebe cualquier aspecto que pueda resultar dudoso
antes de utilizar la informacién aqui indicada.

Los editores






l Prologo 12 edicion

Es para mi motivo de orgullo y satisfaccién prologar el libro:
Tratamiento Nutricional de los Errores Innatos del Metabolismo,
de los Dres. Ménica Ruiz Pons, Félix Sanchez-Valverde y Jaime
Dalmau Serra.

El binomio nutricion y enfermedades metabdlicas puede ser
conceptualmente abordado de diversas maneras: 1) partiendo
de la nutricion: modificaciones de los distintos principios inme-
diatos para adecuarlos a determinadas situaciones generadas por
un trastorno metabdlico; 2) efectuando comparaciones entre la
nutricién del niflo normal y estableciendo las diferencias con los
nifios afectos de errores innatos del metabolismo y 3) partiendo
de los principales grupos de enfermedades metabdlicas y de su
fisiopatologia, a fin de establecer el tratamiento nutricional mas
oportuno. Este Gltimo camino, sin duda el mas prolijo y complejo,
resulta también el de mayor utilidad para los pediatras generales
y es el elegido por los autores. Nadie mejor que ellos para hacerlo
puesto que son expertos en las dos facetas del binomio: su exce-
lente formacion en nutricion unida a su amplia experiencia en el
manejo de enfermedades metabdlicas les capacita especialmente
para este cometido.

Después de la introduccion, el libro aporta un capitulo de
generalidades que prepara adecuadamente al lector para la
mejor comprension de los temas de nutricion y errores inna-
tos propiamente dichos, subdivididos segin afecten a las vias
metabdlicas de cada uno de los tres principios inmediatos (car-
bohidratos, grasa y proteinas/aminoacidos) o a ciclos especi-
ficos. Para finalizar, el libro ofrece un apéndice con tablas de
indudable utilidad.



Tanto los expertos en enfermedades metabdlicas como los
pediatras generales estamos de enhorabuena al contar con una
herramienta mas para el manejo de esta compleja patologia.
Expreso en nombre de todos un profundo agradecimiento a los
autores.

Pablo Sanjurjo Crespo
Catedrdtico de Pediatria



l Prologo 22 edicion

El éxito de un libro y, especialmente, de un tratado médico, se
mide por el nimero y la frecuencia de sus ediciones. En esta segun-
da edicién de la obra Tratamiento nutricional de los errores innatos
del metabolismo, la doctora L. Gomez se une a los tres editores
anteriores, los doctores M. Ruiz, F. Sanchez-Valverde y |. Dalmau,
y, a causa del protagonismo que ha adquirido la problematica
nutricional inherente a las enfermedades congénitas del metabo-
lismo, esta obra ve la luz de nuevo tres afios después de que lo
hiciera la primera edicién, como consecuencia de la demanda que
el tratado ha generado entre todos los interesados en el cuidado
de los nifios afectos de esta patologia y del metddico y excelente
trabajo de los autores.

Fruto de este esfuerzo, la nueva ediciéon ha aumentado nota-
blemente su contenido y ha mejorado —si cabe- la calidad de sus
textos, ya que, ademas de mantener la acertada estructura gene-
ral de la anterior, ha introducido importantes novedades. Aparte
de aumentar el nimero de las enfermedades revisadas, se han
afiadido los respectivos protocolos de seguimiento, que resultan
de gran utilidad por contener instrucciones y formularios muy
detallados para el control clinico y analitico de los pacientes, asi
como una relacion de farmacos y productos dietéticos que pueden
utilizarse en su tratamiento, junto con todos los datos Utiles para
su adquisicion y manejo. Merece destacarse el esfuerzo que se ha
realizado para incluir ejemplos de mends diarios para nifios con
estas enfermedades.

Todo ello ha sido posible porque los autores, pioneros en este
campo de la Medicina, han aportado, junto con su gran experiencia
clinica en el terreno de los errores congénitos del metabolismo,



una sélida formacion en el campo de la nutricion humana. Gra
cias a ello, han proporcionado a la comunidad cientifica una he-
rramienta de extraordinaria importancia para el adecuado manejo
nutricional de las enfermedades metabdlicas, que todavia sigue
siendo la principal opcion terapéutica de estos enfermos en un
gran nimero de casos.

“Piensa en metabdlico” son las palabras con las que se iniciaba
la primera edicion de la obra y que resumen acertadamente la
vocacion docente de los autores. En un momento en que la pre-
valencia de las enfermedades metabdlicas y, por tanto, la demanda
asistencial para esta patologia, aumenta de un modo exponencial
en la poblacion general, los autores pueden estar seguros de que
su libro ha contribuido poderosamente, y lo seguira haciendo en el
futuro, a que los responsables de la atencion sanitaria incluyan las
enfermedades metabdlicas en el diagndstico diferencial de cualquier
cuadro clinico compatible con su existencia y, ademas, a que todos
los pacientes afectos de una de ellas reciban el mejor tratamiento
posible desde el inicio de los sfntomas.

Jaime Dalmau, Félix Sanchez-Valverde, Moénica Ruiz y Lilian
Gomez deben estar satisfechos, puesto que han realizado una “obra
bien hecha”, objetivo ideal de cualquier empresa. Los que tenemos
el honor de compartir su amistad estamos orgullosos de ellos y
procuraremos seguir su ejemplo.

Antonio Baldellou
Hospital Miguel Servet. Zaragoza



l Prologo 32 edicion

La primera edicién de este Tratamiento nutricional de los errores
innatos del metabolismo, publicada en el afio 2004, rapidamente
se convirtié en un libro omnipresente en el bolsillo de la bata de
todos aquellos que dia a dia lidiabamos con el tratamiento de
estos enfermos.

En el éxito de aquella edicion residia su capacidad de dar una
vision global y sencilla de cada problema, animando y ayudando
al profesional a iniciarse en la fisiopatologia y los principios fun-
damentales de cada trastorno. Y lo mas importante, desde una
perspectiva clinica y practica. Esquemas clarificadores, practicas
tablas, una exposicion detallada de los objetivos terapéuticos y
una exhaustiva y actualizada relacién de las distintas alternativas
nutricionales fueron los otros ingredientes del éxito de aquel
libro, traducido al inglés y ofrecido on-line de forma gratuita y
mundial.

Diez afios después se hace necesaria una actualizacion del
texto de la 1% edicin y, aunque se conserva su vocacién de ma-
nual préctico, basado en el manejo de aquellos EIM susceptibles
de ser tratados con dieta, contempla algunos conceptos nuevos
(fisiopatologia, nuevas posibilidades de tratamientos, etc.) y una
revision exhaustiva de las evidencias y la bibliografia del tratamiento
nutricional. De nuevo la Dra. Ménica Ruiz Pons y los Dres. Félix
Sénchez-Valverde y Jaime Dalmau ponen a nuestro alcance una po-
tente (y actualizada) herramienta, destinada tanto a los especialistas
en EIM (como libro de consulta en la cabecera del enfermo), como
a los pediatras generales (para iniciarse en los aspectos basicos del
tratamiento nutricional).



Para mi, uno de aquellos pediatras que dieron sus primeros
“pasos metabdlicos” con la primera edicién en las manos, prorrogar
esta tercera supone un orgullo y una gran satisfaccion. Sin duda
que este libro acompanara a una nueva generacion de profesio-
nales y, como el anterior, lo haréd de una manera amena, cercana
y, ante todo, Util.

David Gil Ortega

Presidente de AECOM (Asociacion
Espaiola para Estudio de los Errores
Congénitos del Metabolismo)
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