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Prélogo 12 edicidon

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

El binomio nutricién y enfermedades metabdlicas puede ser
conceptualmente abordado de diversas maneras: 1) partiendo de la
nutricién: modificaciones de los distintos principios inmediatos para
adecuarlos a determinadas situaciones generadas por un trastorno
metabdlico; 2) efectuando comparaciones entre la nutricién del
nifio 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 més 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 ex-
pertos en las dos facetas del binomio: su excelente formacién en
nutricién unida a su amplia experiencia en el manejo de enferme-
dades 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 innatos propia-
mente dichos, subdivididos seguin afecten a las vias metabdlicas de
cada uno de los tres principios inmediatos (carbohidratos, grasa y
proteinas/aminoacidos) o a ciclos especificos. 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 he-



rramienta 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
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Prélogo 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 edicién 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 relacién 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. Gracias



a ello, han proporcionado a la comunidad cientifica una herra-
mienta 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 atencién 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 sintomas.

Jaime Dalmau, Félix Sanchez-Valverde, Ménica 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
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Prélogo 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. Mdnica Ruiz Pons y los Dres. Félix San-
chez-Valverde y Jaime Dalmau ponen a nuestro alcance una potente
(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
Espariola para Estudio de los Errores
Congénitos del Metabolismo)
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Prélogo 42 edicion

Muy probablemente los errores innatos del metabolismo (EIM)
son el grupo de enfermedades en las que en los Gltimos 20-25 afos
més se ha avanzado con respecto al resto de especialidades médicas.
Esto ha sido posible gracias a los muy notables progresos en las téc-
nicas de laboratorio, en genética y biologia molecular, asi como las
técnicas radioldgicas y otras disciplinas afines. Todo ello ha llevado
a la descripcion de numerosas enfermedades “nuevas”, que han
pasado de menos de quinientas en los afios noventa a cerca de un
millar en la actualidad. Y lo mas importante, la comprension de la
fisiopatologia de estas enfermedades ha conllevado a la posibilidad
de diferentes formas de tratamiento de un gran nimero de ellas,
destacando el tratamiento nutricional, por ser el primero que se
instaurd y con mayor eficacia, en un relativo alto nimero de EIM.

El tratamiento nutricional también ha evolucionado notable-
mente. De hecho se ha pasado de un tratamiento meramente die-
tético a un tratamiento nutricional propiamente dicho. Por ejemplo,
para una determinada enfermedad se ha pasado a excluir de la
dieta a un principio inmediato como las proteinas a excluir solo un
determinado aminoéacido y suplementar con otros aminoécidos,
asi como administrar vitaminas y otros nutrientes que pudieran
ser deficitarios, ya sea por la propia enfermedad o por el tipo de
dieta prescrita. Estos hechos han ocurrido en la gran mayoria de
enfermedades susceptibles de tratamiento nutricional.

Por ello es necesario actualizar periédicamente los diferentes
tratamientos nutricionales en los EIM. De ahi el acierto de los doc-
tores Modnica Ruiz Pons, Félix Sanchez-Valverde Visus e Isidro Vitoria
Mifiana de publicar la 4° edicion del “Tratamiento nutricional de
los errores innatos del metabolismo” con el fin poner al dia todos
los aspectos de los complejos tratamientos nutricionales.



Este tratado tiene su origen en una publicacién M. Ruiz Pons en
Acta Pedidtrica Espafiola en 1998. Posteriormente, en el afio 2002
y en la misma revista se publicaron 5 articulos (“Aproximacion al
tratamiento nutricional de los errores innatos del metabolismo”)
firmados también por M. Ruiz Pons junto a los que después se-
rian coeditores de la primera edicién del manual “Tratamiento
nutricional de los errores innatos del metabolismo”. El objetivo
de esta primera edicién (del 2004) era dar informacién actualiza-
da y eminentemente practica para los médicos responsables del
tratamiento de estos enfermos, para que de una forma répida y
concisa pudieran tomar decisiones terapéuticas. Por ello se eligi6
un formato de manual para que fuera facilmente consultado. Dado
que se consiguiod los objetivos citados y que los conocimientos
cientificos iban aumentando, al igual que el nimero de enferme-
dades susceptibles de recibir tratamiento nutricional, se decidié ir
actualizando el manual en el 2007 y en el 2015.

Asi, hemos llegado a la 4° edicion en la que los actuales edi-
tores, a mi modo de ver con gran acierto, han decidido invitar
a cerca de cincuenta autores a escribir diferentes capitulos del
libro, los cuales aportan sus conocimientos y experiencia en cada
enfermedad o grupos de enfermedades estudiadas. Ademas, aun
manteniendo el libro la misma estructura, se ha afiadido nuevos
capitulos y se ha actualizado la bibliografia. De esta manera, el ma-
nual de las anteriores ediciones se ha convertido en esta 4* edicion
en un verdadero Tratado de tratamiento nutricional de los errores
innatos del metabolismo, que hemos procurado mantener en un
tamano que siga cabiendo, al pie del caiidn, en el bolsillo de la bata.

Todo lo anteriormente expuesto pone de manifiesto lo mucho
que se ha avanzado en el manejo de los EIM. Estas enfermeda-
des, que son el grupo méas numeroso dentro de las enfermedades
raras, han pasado de tener un prondstico sombrio a tener unas
nuevas perspectivas de tratamiento, siendo el nutricional el més
importante. Por ello, la primera generacién de médicos que fuimos
pioneros en tratar muchas enfermedades que no habian sido des-
critas cuando realizamos la carrera de medicina, vemos con enorme



satisfaccion la publicacion de este libro, y no solo por la calidad
cientifica del mismo sino también por ver el creciente nimero de
médicos dedicados a atender a estos enfermos. Estos profesionales
proceden de diferentes especialidades médicas, principalmente
pediatras (nutricionistas, neonaté6logos, gastroenterélogos, etc.),
asi como médicos de diferentes especialidades de adultos; todos
ellos son la segunda e incluso tercera generacion de médicos so-
bradamente preparados para tratar a pacientes afectos de EIM.
Este libro es el reflejo de esta evolucion, y por ello hay que felicitar
a los editores por su publicacion.

Jaime Dalmau Serra

Pediatra. Antiguo Jefe de Seccién de

la Unidad de Nutricion y Enfermedades
Metabdlicas. Hospital Universitario

y Politécnico La Fe. Valencia






Introduccién

Hace 20 afios, en la primera edicion del Tratamiento Nutricional
de los Errores Innatos del Metabolismo (EIM), incidiamos en la ne-
cesidad de “pensar en metabdlico”, para darles una oportunidad
terapéutica a los pacientes con estas enfermedades poco frecuentes.
Aquella inquietud nos unié a varios pediatras para responder al reto
de regularizar esta parte de la Nutricién en nuestro ejercicio clinico
diario, y realizar un pequefio libro que pudiera ayudar a nuestros
comparieros en este campo emergente. Desde entonces se han edita-
do dos ediciones mas y aqui presentamos la 4* edicion de este libro.

En el camino, quien antes estaba en la trinchera con alguno de
los autores que perduramos, ahora le toca hacer el prélogo. En estos
afios esta ciencia, como todas, ha cambiado, ha mejorado y, sobre
todo, ha evolucionado a la necesidad de ser conocida y utilizada por
varios profesionales del espectro sanitario: pediatras, dietistas-nutri-
cionistas, internistas, endocrindlogos y otros. Estamos asistiendo ya
de forma reglada al fenémeno de la transicion de pacientes pediatri-
cos a especialistas de adultos que se hacen cargo de esta patologia.
Todos estos cambios en el guion visible de los EIM se deben reflejar
por légica en esta 4° edicion del Tratamiento Nutricional de los EIM.

Creemos que ha llegado el tiempo de incorporar e involucrar
a todos los profesionales relacionados en el momento actual con
los EIM. En este sentido, hemos hecho dos modificaciones funda-
mentales en la actual edicién. En primer lugar, pasa a ser un libro
de editores clinicos y no de autores de todo el libro, asignando
los diversos capitulos a autores con experiencia en el contenido
adjudicado. En segundo lugar, hemos procurado que en aquellas
ocasiones en que ha sido posible y la tematica del capitulo lo per-
mitia, estuviesen presentes especialistas de adultos y dietistas-nu-
tricionistas. Todo esto ha originado un aumento en los contenidos
y en el volumen de la actual edicién. De todas maneras, esperamos



que perdure el objetivo inicial de este proyecto, y que el resultado
final siga siendo un manual a disposicién inmediata del profesional,
que esté siempre con él en el bolsillo de la bata o en cualquiera de
los recursos informaticos a su alcance.

Aunque todos somos conscientes de que el tratamiento de los
EIM ha evolucionado mucho en los Gltimos afios, con gran mejoria
en tratamientos no-nutricionales, seguimos creyendo en la impor-
tancia del abordaje y la educacion nutricional en estos pacientes.
Una de las variaciones méas importantes en el proceso diagnéstico
actual de los EIM en relacion con el de hace 20 afios, es el desarrollo
casi generalizado del Cribado Neonatal ampliado, que nos permite
una actuacion precoz desde todos los puntos de vista, incluido el
nutricional, en la mejora del pronéstico de estas entidades.

Los EIM son enfermedades complejas que necesitan la concu-
rrencia de diversas especialidades del campo de la salud y por este
motivo cada vez se hace mas necesario el planteamiento estratégico
de crear Unidades Multidisciplinares de EIM, para una adecuada
asistencia en este grupo de enfermedades poco frecuentes, donde
las Unidades de Nutricién Clinica deben tener una presencia pri-
mordial. Sabemos que es un camino largo y tortuoso, ya desarrolla-
do en algunas comunidades, y que es necesario finalizar en otras.

Por dltimo, y recordando su gran papel en esta historia, que-
remos agradecer a Nutricia Metabolics por su compromiso con
este proyecto desde sus inicios y su constante apoyo en el manejo
nutricional de los pacientes con EIM. En este relato, hay unos prota-
gonistas involuntarios, que son los pacientes y sus familias, quienes
son los receptores Ultimos de este proyecto. Desde sus inquietudes
y necesidades, hemos realizado esta humilde colaboracién a su
salud, con la esperanza de que resulte de utilidad, tanto a ellos
como a los profesionales que les atienden.

Ménica Ruiz Pons
Félix Sanchez-Valverde Visus
Isidro Vitoria Minana
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