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Las enfermedades metabdlicas hereditarias o errores
congénitos del metabolismo se incluyen dentro de las
denominadas enfermedades raras, llamadas asi porque su
incidencia es inferior a 5 por cada 10.000 habitantes'. Apro-
ximadamente la mitad de ellas comienzan en el periodo
neonatal o la primera infancia.

El cribado neonatal y los avances diagndstico-
terapéuticos han modificado la historia natural y el
pronostico de las afecciones susceptibles de responder a
medidas terapéuticas. Por consiguiente, estos pacientes,
con patologias cronicas y complejas, alcanzan la edad
adulta y contintan requiriendo asistencia especializada
en un centro hospitalario. No es infrecuente que, por
ausencia de dispositivos adecuados, la asistencia siga
vinculada al pediatra especialista. Afortunadamente, en
la actualidad existen varios centros de seguimiento de
adultos en funcionamiento en Europa y América. Algunos
de ellos han publicado su experiencia de la transicion desde
la atencion pediatrica haciendo énfasis en aspectos clave
como la escasa formacion especifica de los especialistas de
adultos, la ausencia de protocolos clinicos adaptados, la
complejidad de los problemas, las multiples necesidades
terapéuticas y la necesidad de recursos econémicos y
humanos?®.

* Autor para correspondencia.
Correo electrénico: mtforga@clinic.cat (M.T. Forga Visa).

En el caso de nuestro centro hospitalario, el reto que
se planted fue crear una unidad de atencion especializada
para pacientes adultos con enfermedades metabdlicas here-
ditarias, en coordinacion con el centro pediatrico de origen
y, a la vez, orientada a satisfacer las «nuevas» necesidades
de estos pacientes (consejo genético, control de embara-
zos, etc.). Dicha unidad, enmarcada en el grupo de trabajo
de Enfermedades Raras y coordinada por 2 internistas, es
multidisciplinar y cuenta con personal de los siguientes ser-
vicios: Bioquimica, Endocrinologia y Nutricion, Ginecologia,
Genética, Neurologia y Psiquiatria. Y, como corresponde a
un centro terciario, dispone de consultores de un amplio
abanico de especialidades médicas y quirlrgicas para hacer
frente a cualquier patologia del paciente adulto.

En nuestra experiencia, es imprescindible contar con el
apoyo de los laboratorios de Bioquimica y Biologia Molecular
y disponer, desde el principio, de protocolos de extrac-
cion, conservacion y circuito de las muestras bioldgicas.
Asimismo, la prevision del tiempo necesario para disponer
de los resultados es necesaria para evitar contratiempos en
el momento de la visita y multiplicar el nUmero de controles.

Muchas de estas enfermedades fundamentan su trata-
miento en la dieta, por lo que no es posible proyectar una
unidad de enfermos metabolicos sin contar con la estre-
cha colaboracién de un dietista clinico experimentado. Si
bien los pacientes o sus familias llegan con conocimien-
tos practicos solidos acerca de la dieta que deben realizar,
no es menos cierto que la actitud del adolescente ante el
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tratamiento en general y la dieta en particular se relaja.
Ademas, con la edad y la incorporacion sociolaboral del
individuo (comidas fuera del hogar: trabajo, escuela-taller,
colonias, etc.) aumentan las situaciones que potencialmente
pueden alterar la adherencia a la dieta.

Otro aspecto organizativo importante concierne al trata-
miento. El hospital debe tener una reserva minima de los
farmacos necesarios para tratar la descompensacion aguda,
asi como disponer de protocolos especificos de urgencias.
A la farmacia ambulatoria le corresponde la dispensacion
de los farmacos especificos para el tratamiento cronico.
De igual modo, el acceso a los productos dietéticos de
dispensacion y/o prescripcion hospitalaria, complementos
imprescindibles de las dietas de restriccion, debe garan-
tizarse a los pacientes ambulatorios. Todo ello supone la
confeccion y la puesta en marcha de protocolos y circui-
tos, asi como el traspaso de unos costes econémicos que el
hospital debe aceptar.

Un aspecto importante de la transicion al centro de adul-
tos es su impacto sobre el paciente. No hay que olvidar que
este proceso se realiza durante la adolescencia, etapa aln
mas dificil en el caso del enfermo cronico, durante la cual
es frecuente que empeore el control de la enfermedad,
llegando incluso al abandono del seguimiento. El paciente
debe conocer y habituarse a un nuevo médico y a una dife-
rente dinamica asistencial. Por ejemplo, es habitual que el
seguimiento pediatrico agrupe visitas y extracciones a fin
de repercutir lo minimo en la rutina diaria del enfermo y su
familia. Tal grado de coordinacion en patologias minoritarias

es dificil de lograr en los centros de adultos y, aunque de
dificil solucion, es un aspecto que hay que tener en cuenta,
especialmente en el caso de pacientes con afectacion mul-
tisistémica o que requieren controles frecuentes.

Esta breve exposicion tan solo enumera las dificultades
de coordinar el proceso de transferencia. Los principales
retos a los que nos enfrentamos conciernen al seguimiento
a largo plazo y a generar informacion que permita conocer
el prondstico y avanzar en su tratamiento.
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