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La quinta edición del libro “Diagnóstico y Tratamiento de las En-
fermedades Metabólicas Hereditarias”, ve la luz al cumplirse veinte 
años justos de su primera edición en el año 2001. Ha transcurrido, 
pues, el tiempo suficiente para reflexionar acerca de la importancia 
de la carga personal, familiar y social de esta patología, y para valorar 
y obtener provecho de todo lo que a lo largo de este tiempo hemos 
aprendido.

Se trata de un proyecto que nació de la mano de los anteriores 
editores, Pablo Sanjurjo y Antonio Baldellou, con vocación de futuro, 
en un momento en el que la creciente demanda asistencial de unas 
enfermedades catalogadas de “raras” o “poco frecuentes” y el cada 
vez más numeroso grupo de expertos en ellas hacía necesaria la 
elaboración multidisciplinaria de un tratado dedicado a su mejor 
conocimiento para uso y beneficio de los responsables hispanoa-
mericanos del cuidado de estos pacientes. La dinámica acelerada-
mente cambiante de la ciencia médica actual exigía, desde el primer 
momento, planear la confección de nuevas ediciones cada cinco 
años con el fin de actualizar los textos. Así ha sido gracias a todos 
los comprometidos con este objetivo.

Era evidente, y además condición indispensable, que abordar el 
estudio de esta patología solo podía llevarse a cabo con garantías, 
mediante un trabajo en equipo capaz de armonizar los distintos 
conocimientos y perspectivas. Ello ha sido posible por la respuesta 
generosa y desinteresada de más de 200 autores alemanes, italia-
nos, franceses, brasileños, chilenos, argentinos, mejicanos, portu-
gueses y por supuesto españoles, que desde el primer momento y 
a lo largo del tiempo han prestigiado y enriquecido el texto con su 
colaboración.

El tratado nació con una definida vocación asistencial. Inexcu-
sablemente la mejor atención posible de estos enfermos, en aquel 
entonces casi todos niños pero ahora cada vez más adultos, fue el 
santo y seña de la obra. Sin dejar de lado otros aspectos importantes 
de esta patología, la prevención, el diagnóstico y el tratamiento, pa-
radigmas de la medicina clínica, han pretendido ser la piedra angular 
de cada capítulo. Este planteamiento se viene revelando día a día 
el único capaz de ofrecer la respuesta adecuada a la persona que, 
desconcertada, acude al médico en busca de certeza, consuelo y 
cura para su enfermedad.

A lo largo de los años hemos tenido el privilegio de convivir con 
muchas familias afectadas y ello nos ha permitido calibrar en su justo 
término la gran carga familiar que conlleva esta patología, a pesar 

de la buena atención sanitaria que reciben en España: ansiedad por 
diagnósticos dudosos, falta de tratamientos efectivos en algunos 
casos, dietas especiales y complicadas, programas de rehabilitación 
a veces poco flexibles, etc. Es indiscutible que la confección de unos 
programas sociales de apoyo familiar comunes para todo el país 
mejoraría la asistencia a los pacientes y borraría la sensación de 
falta de equidad que las familias, a veces, tienen.

La experiencia atesorada durante dos décadas culmina en esta 
nueva y excelente edición, dirigida con acierto total por María Luz 
Couce Pico, Luis Aldámiz-Echevarría, María Concepción García Jimé-
nez y Domingo González-Lamuño. Su calidad científica, su trayec-
toria profesional y su categoría humana eran garantía absoluta de 
éxito y confirma nuestro acierto al pasarles el testigo en el momento 
oportuno. La quinta edición tiene, como es lógico, muchos cambios. 
Desde el punto de vista cuantitativo tiene 90 capítulos, en los que 
participan destacados expertos nacionales e internacionales en las 
diversas patologías. El paso del tiempo renueva su relación, y autores 
nuevos toman el relevo de otros que fueron pioneros y se incorporan 
algunos que anteriormente no pudieron colaborar. Desde el punto 
de vista cualitativo, y manteniendo la clasificación general de estas 
enfermedades, se ha procedido a una notable actualización de ella 
en función de su fisiopatología y de las perspectivas diagnósticas y 
terapéuticas más actuales, a la vez que se acentúa el protagonismo 
cada vez mayor que las enfermedades metabólicas hereditarias tie-
nen y tendrán sin duda en la edad adulta.

De este modo, tenemos ahora en nuestras manos un tratado de 
suma utilidad para el médico de atención primaria, para el pediatra, 
para el internista y para el especialista dedicado al estudio y trata-
miento de los errores congénitos del metabolismo.

Todos somos pues afortunados y, una vez más, hay que hablar del 
“trabajo bien hecho” por el que es obligado felicitar a todos los res-
ponsables. A los actuales editores, a los autores que han participado 
en las distintas ediciones, a la Editorial Ergon que creyó y apostó desde 
el principio por este proyecto, a los Laboratorios Nutricia, decisivos 
mecenas que como auténticos amigos han apoyado esta iniciativa 
en beneficio de los pacientes, y muy cariñosamente a las familias 
afectadas que nos siguen enseñando con su ejemplo cada día.

Bilbao y Zaragoza, Diciembre 2021
Antonio Baldellou y Pablo Sanjurjo

Prólogo
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