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0.Introduccio

L'any 1978 I'OMS definia la salut com el complert benestar fisic, psiquic i social de
I'individu. Posteriorment en diferents conferencies internacionals s’ha anat
desenvolupant aquesta definicié i avui en dia es defineix la salut com el conjunt de
condicions fisiques, psiquiques i socials que permeten a la persona desenvolupar i
exercir totes les seves facultats en harmonia i relaciéo amb el seu propi entorn.

Fins als anys setanta (i encara molta gent avui en dia) es considerava la salut com
I'absencia de malaltia, aquesta definicié de 'OMS comporta un canvi molt important
en el concepte de salut ja que va molt més enlla del concepte més medicalitzat
d’aquesta, i planteja que per assolir uns nivells de salut adequats la responsabilitat no
esta com havia estat fins ara només en els sanitaris, sind que recau en el propi individu
i en la societat (1)*.

Actualment es defineixen com a factors que condicionen la salut d’'una banda la
biologia humana (genética, edat); en segon lloc el medi ambient i tot alld que envolta
I'individu: factors fisics (pol-lucié, potabilitat de I'aigua, soroll); factors quimics
(exposicid a substancies toxiques); factors biologics (virus, bacteris); factors socials
(xarxa social entés com a relacions humanes); el tercer factor seria el sistema sanitari
(accés a aquest, cost, qualitat...) i per ultim els estils de vida (exercici fisic, alimentacid,
conductes saludables...) (1).

Aquesta definicio de salut implica com a ambits relacionats amb la salut no només els
ambits sanitaris, sind també aspectes socials com la cooperacid, la participacid, la
solidaritat; aspectes politicoeconomics (sensibilitzacid social, democratitzacio,
politiques mediambientals, organitzacidé laboral, politiques sanitaries, serveis socials i
de proteccié...); aspectes educatius essencials per comprendre tot I'anterior i exercir-
ne els drets aixi com tot el que fa referéncia a I’educacio per la salut (1).

Tot i aixi interessos economics de grans multinacionals farmaceutiques o de lobis
professionals s’han esforgat per mantenir en la nostra societat la idea de que la salut
depen de prendre aquest o aquell medicament, de ser soci d’una bona mutua o de fer-
te una revisié anual, deixant de banda la responsabilitat personal i social en la salut, i

tot el que fa referéncia a la prevencio.

1 P \ . . . T .
Els niUmeros entre parentesis (*) corresponen a referéncies de la bibliografia.



Aixi doncs la finalitat d’aquest treball sera descriure la PKU i com les persones
afectades fan front a la malaltia ja que sén un clar exemple per entendre aquesta
definicié de salut. Tal com veurem al llarg del treball el paper de la biologia, de la
genetica, dels serveis medics, és important, perdo no més que el de I'’educacié sanitaria,
la solidaritat, la implicacié, la participacid i el treball en equip entre afectats i
professionals, les conductes saludables, la prevencid, I’'economia o la politica.

La hipotesi de la que partirem és que en el tractament de la fenilcetonuria els aspectes
d’educacié per la salut, els habits alimentaris, la cooperacid, la solidaritat i
I’associacionisme juguen un paper tan important com els aspectes sanitaris.

Els objectius que pretenem seran:

-Explicar en que consisteix aquesta malaltia

-Descriure els diferents elements que intervenen a I’hora de fer front a la PKU: sistema
sanitari, habits alimentaris, educacié per la salut, associacionisme, investigacié
cientifica... Com interactuen i es potencien entre ells.

-Analitzar el paper de [I'Associacié Catalana PKU-ATM en l'afrontament de Ia
fenilcetondria.

-Redactar un document que pugui ser d’utilitat per a qualsevol familia o persona que
desconegui aquesta malaltia, incloent informacid sobre aspectes meédics, biologics i
genetics, dietetics i alimentaris, amb un receptari del mend d'una setmana,
actualitzacio dels recursos existents: associacions i activitats que ofereixen, recursos
2.0 i estat de la investigacié actual.

La metodologia que hem utilitzat per realitzar el treball ha estat basicament
observacional mitjancant: consulta de documentacié (llibres, articles, materials
didactics...); observacio directa (com a voluntaria a I’Associacié i assisténcia a les
activitats organitzades durant els darrers nou mesos); entrevistes a persones clau
(professionals, familiars d’afectats, membres de I’Associacid); realitzacié i analisi d’una
enqguesta als socis de I’Associacio.

Les etapes que hem seguit han estat recerca d’informacid i observacid mitjancant
I'assisténcia a totes les activitats organitzades per |’Associacié des del mes d’abril fins
al mes de novembre; durant el mes de juliol assisténcia com a voluntaria al banc

d’aliments i redaccié de la part cientifica; setembre investigacid mitjancant enquestes;



de setembre a desembre recopilacié de les notes fetes en les observacions i redaccio
de la resta del treball.

La principal dificultat ha estat el maneig de grans quantitats d’informacié que ens ha
estat dificil de sintetitzar i ponderar el pes adequat que requeria I'objectiu del treball.
Una altra dificultat ha estat que els temps no han estat controlables ja que cada
activitat es realitza segons un calendari establert (jornades, colonies, assemblees...) i

ha calgut esperar que toqui o sigui I’'época per poder-ho incloure en el treball.



1.Descripcio de la malaltia

1.1.Qué és la fenilcetondria (PKU)? fenilalanina

La fenilcetonuria (PKU) de I'anglés Phenyl-Keton-Uria, és un L.

tirosina
error congenit del metabolisme de la fenilalanina, causat per la
deficiencia d’un enzim, la fenilalanina hidroxilasa. Aquesta

deficiencia causa una acumulacié de fenilalanina en la sang,

I'orina i els teixits, i també un defecte de la tirosina (2,3). Aminoacids

Cadena d’aminoacids
1.2.Que és el metabolisme?

El metabolisme és el conjunt de reaccions quimiques que es produeixen en el nostre
organisme gracies a les quals es generen tots els compostos que formaran els nostres
organs i teixits, i també I'energia que necessitem per poder viure, moure’ns, créixer i
pensar, és a dir, perqué funcioni tot el nostre cos, especialment el cervell. Totes
aquestes reaccions es realitzen en cadena formant vies metaboliques, de manera que
cada compost té la seva propia via per formar-se i per degradar-se convertint-se en
energia. Aquestes reaccions es produeixen gracies a l'accié d’unes proteines, els

enzims, que les faciliten (2).
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Esquema explicatiu de la degradacio6 dels diferents nutrients mitjancant les diferents vies metaboliques



1.3.Queé és la fenilalanina?

La fenilalanina és un aminoacid, molécula simple que forma part de les proteines. Les
proteines estan formades per una cadena molt llarga d’aminoacids que s’enllacen com
les perles d’un collaret, en un ordre especial per a cada una d’elles, que determina la
seva forma en l'espai i, per tant, el seu bon funcionament. Quan les proteines es
degraden, s’alliberen els aminoacids i aquests poden utilitzar-se per formar noves
proteines del nostre organisme o bé per generar energia.

La fenilalanina té la seva propia via metabolica, per la qual és capag¢ de formar un
aminoacid molt semblant a ella mateixa, la tirosina, per l'accié d’'un enzim: la

fenilalanina hidroxilasa (PAH) (2).

Fenilalanina
hidroxilasa
Fenilalaning s ——— Tirosina
Fe 2+, 02
6R-BH4 43-0H-BH4
Esquema de la conversio de
la fenilalanina en tirosina a
y través de I'enzim de la
Regeneracio fenilalanina hidroxilasa
de BH4

1.4.Que significa error metabolic?

Quan hi ha un error en el metabolisme, algunes d’aquestes reaccions no es produeixen
tan eficagment com seria d’esperar i els compostos anteriors a la reaccié s’acumulen, i
els que s’haurien de formar sén deficitaris. En el cas de la PKU, és un error del
metabolisme de la fenilalanina, que no pot convertir-se en tirosina perque falla I'’enzim
que col-labora en aquesta reaccié: la fenilalanina hidroxilasa. Aix0 causa una
acumulacié de la fenilalanina en teixits i cél-lules, que provoca un augment de la seva

concentracié en sang i orina (2).



1.5.Qué succeeix quan un nen/a neix amb la PKU?

El nen/a neix normal, sense cap tipus de problema ja que fins al moment del part és la
mare la que s’encarrega de metabolitzar tots els compostos, i ella ho fa correctament
tot i ser portadora de la informacié erronia que és capag¢ de transmetre la PKU. Pero
guan neix el nen, i comenca a alimentar-se i metabolitzar per si sol, les proteines de la
llet es degraden i alliberen els aminoacids, cadascun dels quals es metabolitza
correctament seguint la seva propia via. No obstant aix0, la fenilalanina tindra
interferida la seva via de transformacio en tirosina, ja que la fenilalanina hidroxilasa no
s’ha format bé, i la fenilalanina comencara a acumular-se. En canvi la tirosina no es
formara en quantitat suficient per poder ser utilitzada en la sintesi de les proteines que
necessita I'organisme del nadd per créixer. Aqui es on apareix I'error metabolic. S’ha
trencat I'equilibri que ha d’existir en I'organisme entre tots els compostos per a que el
metabolisme funcioni correctament. Aixd pot comportar una serie de conseqiencies
negatives per al nen, que no es detectarien fins passat molt temps, quan a causa
d’aquest mal funcionament metabolic comencessin a apareixer conseqliencies

importants i irreversibles, per aixo és tant important el diagnostic precog de la PKU.
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1.6.Epidemiologia

L'any 1963 un microbioleg nord-america, Robert Guthrie va idear un métode de
deteccié de la fenilalanina en sang per ser aplicat a tota la poblacié en el periode
neonatal, que va permetre la detecci6 preco¢ de la malaltia i evitar aixi les
conseqliencies irreversibles que es donaven en els pacients no tractats.

La deteccié precog de la fenilcetonuria a Espanya, es va iniciar I'any 1968 a Granada,
posteriorment, es van iniciar programes a Barcelona (1970) i Madrid (1973) (2).

Les dades epidemiologiques de les que disposem a Catalunya actualment es basen en
el cribatge neonatal que s’ha implantat des de fa 30 anys, amb la popularment
coneguda prova del tald, que es realitza a Catalunya al 99,5% dels nadons i que fins ara
permetia detectar tres malalties genetiques: la PKU, la fibrosi quistica i I’hipotiroidisme
congénit (3). El 2012 va entrar en vigor I'ampliacié del cribatge neonatal fins a 22
malalties, que fins ara no es detectaven fins que ja havien provocat problemes
irreversibles en els afectats, un gran pas endavant que permetra el tractament precocg
de moltes malalties que evitaran aquestes conseqliencies en els afectats.

La incidéncia de PKU a Catalunya és de 1:10105 recent nascuts vius, el que equival a
una mitjana de 2 nadons per any (2).

A nivell mundial és de 1:15000 recent nascuts vius. La incidéncia és molt variada
depenent de la zona geografica, per exemple a Franga es diagnostiquen de 50 a 60
casos anuals, mentre que a la Xina no s’ha detectat cap cas d’aquesta malaltia (3).

Les dades epidemiologiques fan pensar que aquest error genetic esta vinculat a la raca,
ja que la malaltia gairebé no es dona en persones de raga negra o asiatica i en canvi si
gue apareix en persones de raca caucasica i especialment en persones del nord
d’Europa; mentre que en europeus del sud la incidéncia és menor i en indis d’America

del Nord i gitanos, la malaltia és molt poc freqient (3).

| Imatge de I'analisi pel cribatge
4 \ neonatall
- Font: Bulleti de Salut
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1.7.Causes de la malaltia

Les causes de la malaltia séon de base totalment genetica. EI DNA (acid
desoxiribonucleic) és una gran molecula formada per una llarga cadena de nucleotids
en forma de doble helix. La seqliencia de nucleotids determina el codi genétic, les
instruccions per a sintetitzar les proteines. El DNA conté la informacid necessaria per a
sintetitzar les proteines. Les proteines formen part de les cél-lules i dels organs amb
diverses funcions, per aixo el funcionament correcte d’una cél-lula o d’un organ depén
de la seqliencia del DNA. El nucli del DNA, seria com una enciclopédia on trobem
recollida tota la informacié que heretem del pares i que determina en gran part qui
som i com funciona el nostre organisme (4).

Els gens sén la minima seqléncia del DNA, s’organitzen en forma de cromosomes i es
troben en el nucli de la cél-lula, cada cromosoma és una llarga cadena de DNA i n’hi ha
23 parells diferents, és a dir en total 46 cromosomes, dels quals 23 provenen de
I’espermatozoide (codi genetic transmes pel pare) i 23 de I'0vul (codi genétic transmeés
per la mare). Aguests cromosomes contenen els gens responsables que determinen en
gran mesura les caracteristiques d’un individu (5).

Els caracters transmesos pels gens poden ser dominants (si un al-lel del parell de
cromosomes conté aquell caracter ja és suficient per a que s’expressi en I'individu) o
recessius (cal que els dos al-lels del parell de cromosomes continguin aquella
caracteristica per a que s’expressi en I'individu). Per exemple, tenir el grup sanguini A+
depen d’'un cromosoma dominant, per aixo, és el grup sanguini més prevalent. La PKU
ve determinada per un gen recessiu, per aixd és una malaltia poc freqient, ja que cal
que tant I’al-lel heretat del pare com de la mare contingui aquesta mutacié (4).

Diem que la fenilcetonuria és un error congenit perquée naixem amb ell, ja que és
hereditari. Cada una de les reaccions del metabolisme que donaran lloc als compostos
gue formen el nostre cos, esta determinada genéticament (codificada), és a dir que
heretem dels nostres pares la informacié correcta o alterada que determina que cada
una de les reaccions del metabolisme es realitzi sense errors. Si heretem de tots dos
pares una informacid erronia i parcialment alterada (que és molt habitual en alguns
punts del metabolisme, com el que causa la PKU), aquell pas concret funcionara

malament i es pot arribar a produir una malaltia metabolica hereditaria (2).

-11-
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La unitat basica de I'ésser huma sén les cel-lules, que serien com una casa, cada una de
les parets serien les proteines, formades per maons, que serien els aminoacids. El DNA
és el que conté les instruccions de com han de ser aquestes cases. Un error en les
instruccions, que seria una mutacié génica, provocaria una deficiéncia. En la PKU la
deficiencia consisteix en qué I'enzim de fenilalanina hidroxilasa (PAH) no realitza la
seva funcié correctament dificultant el procés de sintesi de les proteines i la conversio
de la fenilalanina en tirosina, el que provoca que no es puguin sintetitzar les proteines i

acabin provocant toxicitat (2).
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1.8.Simptomes i consequéncies per a la salut de la PKU

El desequilibri metabolic que pateix la persona afectada de PKU fa que I'acumulacié de
fenilalanina provoqui toxicitat al sistema nervids central, a més la manca de tirosina
afecta al creixement general d’aquests nens i especialment a la sintesi de melanina i de
dopamina, aixo provoca I'aparicio del simptomes segiients en la PKU no tractada (2,6):

- Afectacié de la produccié corporal de la melanina que comporta pell blanca,

cabells rossos i ulls clars

- Mida cranial inferior a la normal (Microcefalia)

- Moviments convulsius de bracos i cames

- Erupcions cutanies

- Tremolors

- Postura inusual de les mans

- Olor de florit de la pell, 'orina i I'ale

A més d’aquest simptomes el no tractar la PKU pot comportar malalties diverses, les
més freqlients son (6):

Retard en les habilitats mentals i socials

Trastorn per deficit d’atencid i hiperactivitat (TDAH)

Retard mental

Epilépsia

En un estudi realitzat per I'equip médic de I'Hospital de Sant Joan de Déu s’ha pogut
comprovar que tot i tractar correctament la PKU amb una dieta adequada, aquests
nens presenten més dificultats escolars i menors capacitats intel-lectuals en
comparacio amb la poblacié general (9).

Les persones afectades de PKU que segueixen el tractament adequat des dels primers
dies de vida minimitzen totalment aquests simptomes, si bé tot i aixi presenten nivells
de fenilalanina més elevats que la poblacié general, el que pot provocar que en grau
moderat (depenent del bon compliment dietétic) presentin algun dels simptomes o
trastorns esmentats. Per aix0 és de gran rellevancia en aquesta malaltia les conductes

alimentaries i aqui hi juga un paper molt important I’educacio per la salut.

-13 -



D’altra banda, I'alimentacio restrictiva en proteines que han de fer aquestes persones
al llarg de la seva vida pot comportar altres problemes de salut, com pot ser la
osteopeénia (disminucid de la massa 0ssia per sota dels limits normals) (2).

Aixi mateix les persones amb PKU presenten habitualment nivells inferiors de tirosina
gue com hem dit afecta a la sintesi de la melanina i la dopamina i aixd comportara amb

major freqliencia problemes de la pell i trastorns neurologics, com el TDAH (2).

1.9.Tractament

El tractament classic de la PKU va ser descrit pel metge alemany Horst Bickel I'any
1953 i consisteix basicament en la restriccié de la fenilalanina de la dieta. Aix0 evita
que aquest aminoacid s’acumuli en sang, orina i teixits i pugui danyar altres parts de
I'organisme, especialment el cervell (2,10).

Es considera important també aportar un suplement de tirosina, ja que és deficient
com a consequéncia de la interrupcid de la via metabolica causada pel defecte del
PAH. La tirosina forma part de les proteines i és un aminoacid precursor dels
neurotransmissors (8).

Els principis basics que orienten I'alimentacié del nen PKU sén els mateixos que en un
nen sa. Les necessitats caloriques diaries aportades pels aliments, el suplement
especial i el repartiment caloric sén les apropiades per a cada edat.

La dieta dels nens amb PKU es basa en la reduccié d’aliments rics en proteines, que per
tant ho sén en fenilalanina (8).

La gran majoria d’aliments contenen una font de proteines (i fenilalanina) en
guantitats diferents, alguns aliments son més rics en proteines que d’altres.

Es poden classificar en tres grups diferents (8):

e Aliments amb proteines d’alt valor biologic (PAVB): en general proteines
d’origen animal com carn, peix, ous, llet i derivats, que contenen gran
guantitat de proteines i per tant estan molt restringits.

e Aliments amb proteines de mitja valor biologic (PMVB): cereals, llegums i
derivats dels quals se n’ha de controlar la ingesta.

e Aliments amb proteines de baix valor biologic (PBVB): verdures, hortalisses i

fruites tenen una baixa quantitat de fenilalanina i el seu consum pot ser major.

-14 -



Aliments com l'oli, els greixos, el sucre o la mel no contenen fenilalanina per tant la
seva ingesta és lliure.

La restriccio de les proteines en la dieta s’ha de combinar amb I'administracié d’una
formula especial que conté tots els aminoacids de les proteines (especialment
tirosina), excepte la fenilalanina. La férmula conté a més altres vitamines,
oligoelements i substancies antioxidants per evitar la deficiencia de micronutrients que

causa la restriccié de les proteines naturals en la dieta (2,8).

Base del tractament de la PKU

Reduir la ingesta de proteines naturals

Tirosina i altres Vitamines
aminoacids per

a la correcta Minerals
sintesi de

PROTEINES Substanices

antioxidants

Formula especial PKU

Font: Guia metabolica

La fenilalanina és un nutrient essencial, ja que I'organisme la utilitza per formar entre
altres moltes proteines, les dels musculs, enzims, hormones o anticossos. Per tant és
important que el nostre organisme rebi una certa quantitat de fenilalanina que
s'aporta a través de la dieta, ajustant-ne la quantitat al grau de tolerancia de cada
pacient. Es important que no hi hagi un excés de fenilalanina, ja que aixo interfereix en
la produccié de substancies i en la regulacié dels neurotransmissors, cosa que pot
donar lloc a greus i irreversibles problemes neurologics (2).

Com qualsevol nen normal, els nens/es amb PKU han d’anar introduint
progressivament els aliments al llarg dels dos primers anys de vida, tot i que en el seu
cas, el nombre d’aliments permesos sera molt inferior. Per aquest motiu aquesta etapa

és especialment dificultosa ja que és dificil trobar I'equilibri entre les necessitats
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nutricionals d’un nen en creixement, les limitacions de tolerancia segons I'edat i les
limitacions dels nens amb PKU (2).

En el periode de lactancia, als nens amb PKU aixi que sén diagnosticats, se’ls retira la
llet materna substituint-la per la férmula especial sense fenilalanina, fins que la
concentracid sanguinia d’aquest aminoacid es trobi dins del marge de valors
recomanat. Un cop superada aquesta fase, es pot comengar a combinar la féormula
especial sense fenilalanina, amb férmules adaptades o llet materna, segons el grau de

tolerancia del pacient, que ve fixada per la concentracié plasmatica de fenilalanina (2).

A partir dels sis primers mesos de vida en els quals s’ha alimentat exclusivament de la
féormula especial o una combinacié d’aquesta amb la llet materna, el nen ha d’anar
incorporant a la seva dieta nous aliments com cereals, purés de verdures o aliments
solids. En aquest periode es sol disminuir la ingesta de llet materna o adaptada, pero
es segueix complementant I'alimentacié amb la férmula sense fenilalanina.

Les necessitats caloriques aportades pels macronutrients, han de ser les apropiades

per a cada edat (8).

A mesura que els nens/es van creixent i fins que arriben a I'edat adulta, les dosis de la
férmula sense fenilalanina es van adequant a les seves necessitats i canvis metabolics
propis de la seva edat, perd la férmula exempta de fenilalanina sera imprescindible
durant tota la vida, ja que amb una dieta tant restrictiva en fenilalanina mai arribariem
a cobrir les necessitats proteiques (2).

Es necessari repartir aquesta férmula en tres o quatre dosis diaries per assegurar que

la proporcié de tots els aminoacids necessaris sigui regular al llarg del dia.

D’altra banda, per tal de poder seguir una dieta adequada, una gran part dels aliments
gue consumeixen les persones amb PKU com la llet, el pa, la pasta i la gran majoria
d’hidrats de carboni, sén aliments especials, especifics per a persones amb PKU o
altres trastorns metabolics i no contenen (o en molt baixa quantitat) proteines, per

tant, estan exemptes de fenilalanina i son de lliure consum.

La dieta restringida en proteines, aixi com la formula especial sense fenilalanina es
mantindran al llarg de la vida, ja que s’ha demostrat que la interrupcié del tractament

pot comportar als pacients conseqiiencies, com la disminucié del coeficient
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intel-lectual, problemes de caracter, comportaments en forma d’agitacio, trastorns del
son, tremolors i altres complicacions neurologiques greus (2).

Per altra banda s’ha demostrat també la importancia del bon i estricte seguiment que
un equip multidisciplinari format per metges de diferents especialitats i altres
professionals estableixen sobre el pacient amb PKU. Cada pacient s’ha de fer uns
exhaustius controls bioquimics de sang seca, que realitza el mateix pacient i envia
posteriorment per tal que les mostres siguin analitzades. Inicialment, aquests controls
es realitzen setmanalment i a mesura que el pacient va creixent amb menys
freqUiéncia, per tal de verificar que els nivells de fenilalanina siguin els correctes (7).
Després d’analitzar les mostres es procedeix a la discussid dels resultats: si les analisis
surten bé, i els nivells de fenilalanina sén els adequats, per tant s’esta fent un bon
control, els resultats s’envien al domicili del pacient. En cas que no surtin bé, i els
nivells de fenilalanina estiguin per sobre dels recomanats, un nutricionista es posara en
contacte amb el pacient per tal de corregir aquest mal control nutricional.

A part d’aix0, cada pacient segueix un control hospitalari que inclou visites amb els
diferents especialistes: gastroenterologia, dietética, neurologia, psicologia i analisi

bioquimic general. La freqliencia d’aquests controls també variara en funcié de I'edat.

Imatge representativa de I'atencié multidisciplinar al pacient, és a dir el treball conjunt
d’especialistes, pacients i families pel correcte seguiment de la malaltia.
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1.9.1.Altres opcions de tractament: Thetrahidrobiopterina (BH4)

L'any 1999, el metge i cientific japonés Shigeo Kure juntament amb els seus
col-laboradors de la Universitat de Tokio, van descobrir que alguns pacients amb PKU
responien a I'administracié del cofactor BH4, que provocava un descens en els seus
nivells de fenilalanina. El BH4 és un coenzim indispensable per a la reaccié de
conversié de la fenilalanina en tirosina, que és deficitaria en els pacients amb PKU (6).
El tractament amb BH4 perd, només és aplicable a pacients amb mutacions que
responen al cofactor.

Per saber si un pacient respon al tractament, es realitza una prova de sobrecarrega de
BH4. L’administracié del cofactor fara augmentar I'activitat residual de la fenilalanina
hidroxilasa en els pacients que hi tinguin una bona resposta, disminuint aixi la
concentracio de fenilalanina plasmatica, al transformar-se en tirosina. Es considera una
bona resposta quan la concentracié maxima de Phe disminueix entre un 30% i un 50%
vint-i-quatre hores després de la sobrecarrega (2).

Un dels principals inconvenients d’aquest tractament és que com ja hem dit, només hi
responen alguns pacients, els que tenen mutacions més lleus o moderades del gen
PAH als quals aquest enzim encara els treballa una mica.

Per als pacients que si responen al tractament amb BH4, implica una série
d’avantatges: 'augment de la tolerancia de la fenilalanina, que permet liberalitzar la

dieta restringida en aquest aminoacid, fent innecessaria la férmula especial (2).

Fenilanina Tirosina

i PAH P

Esquema de la funcié del Kuvan

0O,
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Tot i aixi, la BH4 no augmenta la tolerancia d’igual forma a tots els pacients tractats, de
manera que la ingesta proteica pot arribar a ser lliure en alguns pacients amb molt
bona resposta al tractament, perd sera sempre controlada i optimitzada en tots ells.

En resum, el tractament amb BH4 és una terapia efectiva en molts pacients amb PKU
lleu o moderada, que els permet fer una dieta més lliure seguint sempre un bon
control clinic i nutricional, sense efectes secundaris.

La BH4 és comercialitzada al mercat per la companyia farmacéutica BioMarin sota el

nom de Kuvan.

2.Com afecta la PKU a la vida de les persones que la pateixen?

Les persones amb PKU conviuen amb una série de factors al llarg de la vida, que
esdevenen més o menys significatius depenent de la seva edat: un d’ells és I'’exhaustiu
control medic que han de seguir, aixd comporta que tot sovint hauran d’interrompre
les seves activitats habituals (I'escola o la feina) per anar a les visites, la qual cosa els
pot comportar problemes laborals o dificultats escolars; s’hauran de sotmetre al llarg
de tota la vida a analitiques, i per tant extraccions de sang més o menys molestes.

El gran inconvenient que presenta la malaltia és la dieta estricta (baixa en proteines)
gue han de seguir. Aixd suposa una gran privacio, que pot comportar en els pacients
amb PKU, sobretot quan sén nens la sensacio de sentir-se diferent de la resta ja que no
poden fer les mateixes coses que els altres. Aixo pot dificultar les relacions socials ja
gue no sempre podran fer el mateix que els seus companys per exemple quan vagin de
colonies, es quedin a dormir a casa d’'un amic, o simplement a dinar en un restaurant,
o viatjar. Ja que la seva dieta sempre sera molt especial i aix0 pot fer que els privi de
moltes coses i d’alguna manera els allunyi una mica de la resta, en algunes etapes de la
seva vida. Aixi mateix en la vida adulta la necessitat de mantenir aquesta dieta, pot ser
un impediment per desenvolupar certes professions que requereixin viatjar sovint,
menjar fora de casa... Una dificultat molt important és la depesa econoOmica que
suposa la compra dels productes especials que consumeixen ja que sén molt més cars

que els necessaris per una alimentacié normal.

2 . s
Consultar entrevista a un familiar (Annex Il).
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Avui per avui, la férmula especial i el tractament amb BH4, estan subvencionats per la
seguretat social al nostre pais, si bé no és aixi a tots els paisos. En aquest cas cal afegir
al cost dels productes dietétics, la despesa farmacéutica d’aquests medicaments que
pot arribar a superar els 800 euros mensuals.

Com ja hem comentat, algunes de les seqlieles que deixa la malaltia sén trastorns com
el TDAH, que poden comportar dificultats a I’escola (9) aixi com problemes per assolir
un bon funcionament sociolaboral i familiar o malalties com I'osteopénia, que pot

suposar un impediment a I’hora de realitzar activitats esportives.

Tot i els nombrosos inconvenients podem extreure’n alguns aspectes positius d’aquest
problema de salut: la dieta restringida priva a les persones afectades de menjar
aliments considerats poc saludables, dels quals les persones amb una dieta lliure en
fan un abus (brioixeria, llaminadures...). S6n aliments, principalment hidrats de carboni
gue estan restringits en aquesta dieta, i tot i trobar-ne d’adaptats a les seves
necessitats mai n’hi haura la gran quantitat que n’ofereixen els productes normals.

L'altre aspecte, és el fet d’agafar certes conductes d’autoresponsabilitat i disciplina a
I’hora de controlar la dieta, que et pot portar molts avantatges en altres ambits de Ia

vida.

a
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Una receta

de premio

THE GAME

Materials orientats a explicar als nens la malaltia per ajudar-los a adquirir conductes responsables amb la dieta
Font: contes “La colla metabdlica”
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3.Alimentacio i PKU

3.1.Introduccid

Com hem tractat en anteriors parts del treball, I'alimentacié és el tractament principal
de la PKU. La dieta que segueixen aquest tipus de pacients ha de ser baixa en
proteines. Aixd0 no només inclou fer una dieta totalment vegetariana, sind que també
s’ha d’excloure qualsevol altre aliment que contingui una alta quantitat de proteines
com els cereals, els lactics, les llegums o els fruits secs.

Actualment, podem trobar una gran quantitat de productes especials baixos en
proteines al mercat, pensats exclusivament per a aquells afectats per trastorns
metabolics com ho és la PKU, que tot i ser la malaltia metabolica amb major incidéncia,
no és l'Unica que requereix una dieta exempta de proteines. Altres malalties
metaboliques com la leucosis o altres trastorns del cicle de la urea també requereixen

com a tractament una dieta semblant (10).

3.2.Alimentacid equilibrada i saludable

Una alimentacié equilibrada i adequada ha de satisfer les necessitats nutricionals
d’una persona, per tant ha d’aportar la quantitat adequada d’energia i nutrients per
garantir el bon funcionament del cos huma. Es molt important que I'alimentacié sigui
variada, de manera que cobreixi tots els requeriments nutricionals i sigui també
agradable al paladar per evitar la monotonia dels menus, sobretot en situacions com la
de la PKU en que la dieta és tant limitada.

Les persones necessitem uns requeriments nutricionals determinats per aconseguir un

estat nutricional correcte.

L'Organitzacié Mundial de la Salut (OMS) recomana que per a que I'organisme tingui
I"'aportacié d’aliments necessaria i per realitzar una dieta adequada cal que diariament
mengem un 50-55% d’aliments rics en hidrats de carboni i sucres (cereals, llegums i
derivats). El 30-35% han de ser lipids o greixos (olis i els greixos que contenen carns i
altres aliments). Un 12-15% han de ser proteines (carn, peix, ous...). Cal a més que la
dieta contingui fibra, vitamines i minerals, que s’obtenen basicament de fruites i

verdures (8).

-21-



Els aliments es classifiquen en diferents grups segons els nutrient que contenen en

major quantitat.

CONTINGUT DELS PRINCIPALS NUTRIENTS DELS GRUPS D’ALIMENTS

GRUP D’ALIMENTS NUTRIENTS PRINCIPALS
Carn, peix i ous Proteines
Llet i derivats Proteines i calci
Cereals i derivats Hidrats de carboni i fibra
Fruites Sucres, vitamines, minerals i fibra
Verdures i hortalisses Fibra, vitamines i minerals
Olis i greixos Lipids

Font: Guia para realizar una alimentacién controlada en proteinas

Per poder seguir les recomanacions s’han de consumir aliments de tots els grups en
proporcions determinades. Per fer-ho més clar i més visible, es va dissenyar la
piramide de I'alimentacio saludable, que permet visualitzar de manera simple tots els
grups d’aliments i la freqiiéncia amb la que s’han de consumir per cobrir els
requeriments nutricionals.

La piramide es divideix en aliments de consum diari i aliments de consum ocasional.

A la base de la piramide es troben els aliments rics en hidrats de carboni (cereals,
pasta, arros, pa, farina, patates, etc.), aguest sén de consum diari ja que aporten
I’energia que necessita el cos. Un grad per sobre, es troben les fruites i verdures que
s’han de consumir en gran quantitat. Dins del mateix grad també trobem I’oli d’oliva,
gue s’ha de consumir diariament ja que conté propietats beneficioses per a la salut.

A continuacid trobem els lactics i tots els aliments proteics (8). Finalment, a la part
superior de la piramide es troben els aliments de consum ocasional, com els embotits i
els dolgos, aquests aliments s"anomenen també complementaris.

En la piramide també s’indica la importancia de realitzar activitat fisica diaria aixi com

recorda la importancia de beure almenys quatre gots d’aigua al dia.
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Font: Institut Catala de la Salut

3.3.Alimentacio controlada en proteines

El tractament de determinades malalties metaboliques, entre elles la PKU consisteix en
limitar la ingesta dels aminoacids que tenen la via metabolica afectada (la fenilalanina
en la PKU), per tant, s’han de restringir les proteines d’alt valor biologic i substituir-les
per preparats especials per tal de cobrir els requeriments nutricionals adequats a cada

edat (8).

3.4.Aliments: els lliures, els controlats i els restringits

El primer pas per seguir adequadament la dieta controlada en proteines és retirar el
consum de tots aquells aliments que continguin proteines d’origen animal (PAVB).

El segon pas, sera substituir els cereals i els seus derivats (pasta, pa, arros, cereals,
farines, galetes, etc.) per altres productes baixos en proteines, disponibles al mercat,
pensats exclusivament per persones afectades per malalties metaboliques. També es
restringiran les llegums i els fruits secs, ja que contenen grans quantitats de proteines.
Finalment, és important potenciar el consum adequat de fruites, verdures i greixos. Si

es segueixen aquests preceptes no és necessari comptabilitzar les proteines ni els
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aminoacids de les fruites, verdures i hortalisses (PBVB), ja que no contenen grans
quantitats de proteines com els aliments restringits.

Per fer més senzilla la classificacid dels aliments segons restringits, controlats i lliures, i
sobretot orientat a que els nens amb PKU, que a mesura que van creixent s’han de fer
responsables de la seva alimentacié, de saber qué poden menjar i qué no s’ha
establert la classificacié del semafor, que consisteix en classificar els aliments en tres
colors: vermell (productes restringits), groc (productes controlats) i verd (productes
lliures). El simbolisme de cada color del semafor s’adapta perfectament al “perill” de la

consumicié de l'aliment a la vegada que per als nens resulta molt més facil de

comprendre.

PRODUCTES CONTROLATS: PROTEINES DE MITJA VALOR BIOLOGIC

Cereals, llegums, fruits secs, dolgos

Font: Applied nutrition

Veien les restriccions alimentaries anteriors, és molt important cobrir adequadament
les necessitats i recomanacions tant d’energia com de nutrients que necessita el
pacient.

El percentatge de proteines total recomanat és del 12-15%, pero al realitzar la dieta
baixa en proteines aquest percentatge és clarament menor, d’un 4-6% (8,10).

Ja que tots els aliments permesos en la dieta sén baixos en proteines, de vegades és
necessaria la suplementacié de la dieta amb aliments que continguin proteines d’alt
valor biologic, que es consumeixen en quantitats precises, repartides al llarg del dia i
controlades pel metge segons el grau de tolerancia del pacient.

Els aliments més utilitzats per realitzar aquestes equivaléncies proteiques sdn el iogurt,
la llet i els formatges, només en pacients amb una tolerancia molt alta s’utilitza la carn

o el peix.
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Aguests aliments s’han d’incloure en la dieta en quantitats molt petites, en cap cas sén
lliures, per aixd s’aconsella ocultar-los en el menu perqué el nen no identifiqui el sabor

d’aquest I'aliment en particular i el confongui amb un aliment de Iliure consum (8).

Aliment 1g de proteina 2g de proteina 5g de proteina
logurt 30g 60g 125g
Llet 30mL 60mL 150mL
Formatge en 8g 16g 40g
porcions
Formatge curat o 4g 8g 20g
semicurat
Carn 5g 10g 25g
Peix 68 12g 30g

Font: Guia para realizar una alimentacion controlada en proteinas

3.5.La piramide de |'alimentacié PKU

L’alimentacié dels pacients amb PKU és molt difrent de la normal, per tant la piramide
alimentaria també ho sera.

D’entrada, les bases son les mateixes: els aliments es divideixen en els de consum diari
i consum ocasional. Dins dels aliments de consum diari, en els dos primers esgraons de
la piramide hi ha els hidrats de carboni (pa, arros, farina, pasta, patates, cereals...) i
també les fruites i verdures, aquests dos esgraons sén iguals tant per I'alimentacié PKU
com per la normal, pero en el cas de la primera, tots els productes derivats dels cereals
hauran de ser especials, baixos en proteines (8,10).

El tercer i quart esgrad de la piramide és el que més canvia. En I'alimentacié normal,
aqui trobariem en primer lloc la llet i els seus derivats (formatge, iogurt...) i en segon
lloc la carn, el peix, els ous, llegums i els fruits secs. Tots aquests productes contenen
proteines d’alt valor biologic, restringides en la dieta PKU i que es substitueixen per els
complements nutricionals i les féormules especials sense fenilalanina necessaries per

cobrir la manca de nutrients per garantir el correcte desenvolupament dels pacients.
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Al mateix esgrad podriem incloure també els sucedanis de llet o el iogurt especial
baixos en proteines (8).

Finalment, en els aliments indicats de consum ocasional (embotits, gelats, refrescos,
dolgos, llaminadures, gelats...), trobariem els mateixos en les dues dietes, tot i que en
la PKU molts d’aquests productes (els embotits i els dolcos) haurien de ser especials,
baixos en proteines. En el cas de les llaminadures, els gelats i els refrescos, cal sempre

comprovar en l'etiqueta del producte que no continguin aspartam (8,10).

PN
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didria

Piramide de I'alimentacio saludable
| R 24 40

Font: Institut Catala de la Salut

3.6.l'aspartam

L’aspartam és un edulcorant no caloric descobert I'any 1965 que es va comengar a
comercialitzar als anys vuitanta. Sutilitza en nombrosos aliments comercialitzats per
tot el mon per diferents marques i correspon al codi E951 a Europa.

La seva capacitat per endolci és de 150 a 200 vegades superior al sucre tradicional,
amb I'avantatge que no és un compost caloric, per aixo s’utilitza en gairebé la majoria

del productes “light”.
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L’aspartam s’elabora al combinar dos aminoacids de les proteines, I'acid aspartic i la
fenilalanina, també conté una petita dosis de metanol (10).

La molecula d’aspartam conté: 50 fenilalanina, 40 aspartat, 10 metanol.

El maxim component de |'aspartam és la fenilalanina, per tant tots els productes que

en continguin quedaran completament exclosos de la dieta.
Els principals productes que contenen aspartam son:

-Els productes sense sucre o “ligths”
-Les aiglies amb sabors

-Els polvos per a begudes

-Les salses preparades per cuinar
-Els medicaments per a nens

-Els cereals

-Els iogurts

-Les sodes de dieta

-Els substituits del sucre

-Els xiclets i caramels

Actualment I'aspartam és motiu de controveérsia, ja que estan apareixent nombrosos
estudis i informes que denuncien la perillositat d’aquest compost i les conseqiiéncies
gue pot tenir per a la salut dels humans. Encara que de moment cap d’aquests estudis
o informes ha estat acceptat oficialment per les autoritats sanitaries internacionals, el
gue si que han fet aquestes autoritats és demanar informes als seus organismes de

confianca per verificar la perillositat d’aquest element.
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4.Darreres novetats en la investigacio®

El passat 17 de novembre es va celebrar a I’'Hospital Sant Joan de Déu, la XV reunié per
a pacients i familiars amb PKU i altres trastorns del metabolisme.

Es tracta d’unes jornades organitzades conjuntament entre I'Hospital i I’Associacio
Catalana PKU-ATM, adrecada a tots els pacients i familiars afectats per algun trastorn
metabolic. Aquestes jornades, que es celebren anualment, tenen com a objectiu
explicar als afectats i als seus familiars els avencos cientifics que s’han produit en el seu
camp, informar-los sobre investigacions i recerques que s’estan duent a terme en el
camp de les malalties metaboliques i altres aspectes més socials de la malaltia.
Enguany, en el transcurs de la jornada estaven programades cinc conferencies sobre
aspectes cientifics i socials de les malalties metaboliques.*

Els temes tractats son els seglients:

4.1.Noves técniques de diagnostic de les malalties metaboliques

Intervencié a carrec del Dr. Aleix Navarro Sastre (Institut de Bioquimica Clinica,

Hospital Clinic, CIBERER).

En aquesta conferéncia, es va parlar de les noves técniques de diagnostic de les
malalties metaboliques que s’han desenvolupat darrerament. Després d’una breu
introduccid sobre la formacid i la funcid de les cel-lules i les proteines al nostre cos, de
manera molt didactica es van presentar els grans avencgos realitzats en aquest camp i

gue han suposat un gran pas endavant en la deteccié precoc¢ d’aquestes malalties.

4.1.1.Espectometria de masses en tandem

Fins ara, per realitzar les analisis de les mostres per al diagnostic precoc del programa
de cribratge neonatal catala, s’havien de realitzar els estudis de les mostres per
detectar si hi havia manca d’algun compost que determinés el diagnostic d’alguna
malaltia genetica. Per cada malaltia, s’havia d’utilitzar una técnica de deteccid diferent.
Per realitzar tants analisis es necessitava una mostra molt gran i tot plegat comportava

molt temps per obtenir els resultats i un cost elevat.

* Informacié obtinguda dels videos de les conferéncies (Bibliografia: altres materials consultats).
* Vegeu programa de les jornades (Annex V).
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La gran millora introduida en aquest camp, és I'espectrometria de masses en tandem.
Un espectrometre de masses és un instrument especialitzat que detecta molécules
calculant la seva massa.

L'espectrometre de masses permet detectar simultaniament moltes molécules
diferents en una sola prova i aixi determinar si hi ha deficiencia d’algun compost i a
partir d’aqui detectar la malaltia.

Aix0 suposa, que amb una petita quantitat de mostra i un temps aproximat de dos
minuts es pot realitzar una analisi més detallada i precisa per ajudar a la deteccid
d’aquestes malalties en els primers dies de vida del nadd, minimitzant aixi els riscos
que suposa la ignorancia de la malaltia, i a un baix cost economic.

Aquest gran aveng ha suposat I'ampliacié del cribratge neonatal expandit a Catalunya,

que ha passat de tres a vint-i-dues malalties detectables precogment.

Noves técniques de diagnostic
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® ‘-"}:" _ Y Cada metabalit una técnica especial
) Molta quantitat de mostra
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Quines millores hi ha hagut en la metodologia?
Espectrometria de masses en tandem

Anahsi simudtanide

@@@ Momeés una técnica

> Poca quantitat de mostra
Analisis molt rapid de les mostres

o h

Esquema dels avantatges de I'espectrometria de masses en el diagnostic
Font: Institut de Bioquimica Clinica
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4.1.2.Sequenciacié de I'exoma

La seqienciacido de I'exoma és una altra técnica de deteccid preco¢ de malalties
hereditaries, que permet la captura i seqlienciacié de la proporcié codificant del
genoma huma. Tot i ser un procediment més complex i costds que I'anterior, la seva
aplicacié en determinades malalties és molt eficient. Es el cas de pacients amb un
diagnostic clinic clar d’una patologia genética heterogénia, en qué amb técniques més

antigues es faria I’analisi consecutiva de cada gen per identificar la malaltia.

4.2 .Avencos en la investigacio de les malalties metaboliques

Intervencié a carrec de la Dra. Antonia Ribes (Institut de Bioquimica Clinica, Hospital

Clinic, CIBERER)

En aquesta conferéncia es van explicar els avantatges de I'organitzacid en xarxa en la
investigacié de les malalties rares que du a terme el CIBERER®.

Va explicar els projectes des dels quals esta treballant aquest consorci i els objectius
gue es plantegen:

e La millora del diagnostic: mitjancant la terapia basada en el tipus de mutacid,
s’esta treballant en la recerca de nous gens que ajudin al diagnostic de molts
pacients amb malalties hereditaries.

e Estudiar la fisiopatologia de les malalties: intentar esbrinar on es produeix el
dany en la cél-lula amb I'objectiu de trobar la millor manera d’actuar sobre la
malaltia.

e Lainvestigacié de nous tractaments:

Terapia enzimatica substitutiva: consisteix en administrar periodicament un enzim
actiu a un pacient amb una malaltia causada per una deficiencia enzimatica amb

I’objectiu de substituir la deficitaria i corregir aixi el defecte.

Terapia genica: consisteix en la insercié de gens funcionals absents en el genoma de

I'individu amb cel-lules i teixits per tractar la malaltia.

Centre d’Investigacié biomedica en xarxa de malalties rares.

-30-



4.3.La terapia génica en les malalties metaboligues

Intervencié a carrec de la Dra. Virginia Haurigot (Centre de Biotecnologia animal i

Terapia Geénica)

Va explicar les bases de la terapia génica en les malalties metaboliques i les
investigacions que s’estan realitzant actualment en malalties metaboliques que
actualment no disposen de cap mena de tractament.

Va explicar el principi de la correccié creuada, pel que corregint el defecte genétic
d’algunes cél-lules, la proteina enzimatica correcta generada és capag d’internalitzar-se
amb altres, i a llarg termini corregir el defecte. Va destacar la importancia de disposar
d’un vector adequat per poder introduir el gen terapéutic en els teixits adequats
(habitualment s’utilitzen virus) on ha d’expressar-se la proteina. Va comentar la
necessitat de trobar les vies d’administraciéd optimes per arribar a totes les arees
cerebrals, degut a la dificultat que suposa actualment expressar la proteina enzimatica
al cervell.

Finalment va recordar que és una terapia en fase de desenvolupament, pero que esta
donant grans resultats en diferents investigacions i assajos clinics i que s’esperen

avencos en aquest camp en els proxims anys.
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4.4.Tractament amb xaperones en les malalties metaboliques

Intervencié a carrec del Dr. Marc Martinell, fundador de Minoryx Therapeutics

En aquesta conferencia es va explicar la funciéd d’aquests compostos farmacologics
(xaperones) que s’utilitzen per rescatar les proteines enzimatiques mutades que tenen
una activitat reduida facilitant aixi el seu bon plegament i evitant-ne la degradacié.
Aquest tipus de tractament és especific d’algunes mutacions que afecten al plegament
de les proteines dins de cada malaltia. Es una investigacié complexa, ja que els farmacs
utilitzats han de ser capacos de diferenciar entre proteines semblants, per a no
modificar I'activitat dels enzims que no han patit una mutacié, que podrien causar
efectes secundaris.

Es van assenyalar les diferents etapes que s’han de recorre en I'estudi de les noves
xaperones: la seleccid mitjancant sistemes computacionals d’'un nombre reduit de
molecules actives (aproximadament cinc) a partir d’'uns 10.000 compostos inicials. La
valoracio de I'efecte de la possible xaperona sobre |'estabilitat térmica, I'augment de
I'activitat enzimatica i 'abséncia de toxicitat. Una vegada seleccionades les moléecules
optimes, es pot comencar l'estudi experimental amb cel-lules, models animals i
finalment I’assaig clinic amb persones fins a poder comercialitzar el producte.

Com en el cas de la terapia génica, va avancgar que en aquest camp s’esta investigant

amb malalties metaboliques hereditaries que actualment no disposen de cap mena de

tractament.
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4.5.Com obtenir subvencions per a la recerca?

Intervencid a carrec de Merce Tura, membre de I'Obra Social Sant Joan de Déu

Aquesta intervencié va ser de caire més social, orientada a informar i encoratjar les
families a implicar-se i tenir iniciativa a I’'hora d’aconseguir donacions i subvencions per
a la recerca, en moments com aquests de crisi econdmica, en que les politiques de
govern son l'austeritat i les retallades. Va destacar la importancia creixent del
financament privat davant de la dificultat d’obtenir finangament public. Va comentar
també la nova llei de mecenatge, que entrara en vigor el 2013 i que afavorira el
creixement del finangament privat.

També va posar emfasis en el paper que tenen les associacions de pares i pacients en
aquest aspecte, i de la seva tasca per a potenciar la investigacié de la malaltia que els
afecta. Va destacar la confianca dels donants en el bon Us de les seves donacions i la
gran eficacia de les accions informadores dels implicats en la divulgacié de les seves
necessitats com la base per dinamitzar i sensibilitzar a la poblacié i animar-los a
contribuir amb les seves donacions.

Al final de la seva intervencid va comentar algunes iniciatives dutes a terme per
associacions com la de PKU o pares a titol propi que havien assolit gran éxit. Va
subratllar el fet que des de l'inici de la recessié economica i 'augment de la pobresa
entre la poblaciéd els donatius personals han augmentat de manera significativa

demostrant aixi la sensibilitzacié i solidaritat de la poblacié en moments dificils.
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5.Que aporten les noves tecnologies al coneixement de la PKU?

Les noves tecnologies 2.0 ens aporten noves eines educatives per la salut, en difusié de
nous coneixements i en obtenir espais d’intercanvi d’experiéncies i d’interaccidé entre
iguals que faciliten una millor adaptacié a les malalties. Les malalties metaboliques es
beneficien també d’aquesta tecnologia i cada vegada es poden trobar més recursos
interactius que faciliten I'accés de moltes més persones a aquesta informacié i aquest

espai d’intercanvi.
Algunes de les aportacions de les noves tecnologies son les seglients:

1. Contacte metge malalt.
Els afectats de PKU necessiten controlar quinzenalment els nivells de
fenilalanina en sang, per la qual cosa s’han de realitzar analisis cliniques i
segons els resultats d’aquestes anar modificant la dieta. Les tecnologies
informatiques representen una gran eina pel seguiment médic, sovint el correu
electronic o la telemedicina poden evitar desplacaments a la consulta del
metge amb el conseglient estalvi economic, de temps, energétic... que suposa
tant pels afectats, pel sistema sanitari com per la societat en general.

2. Educacid i informacié sobre la malaltia.
A la xarxa trobem centenars de pagines webs dedicades a la PKU. Tot i ser una
malaltia minoritaria, arreu del mén hi ha casos i tots junts formen un col-lectiu
gue tot i ser bastant desconegut per la poblacié general, disposa d’una gran
guantitat de materials en tots els idiomes, que tracten aspectes molt diferents:
com informacid general sobre la malaltia, indicacions i consells sobre la dieta,
estudis de caire més cientific que s’estan duent a terme en diferents llocs del
mon i que poden suposar grans avencos en el tractament de la malaltia i fins i
tot recursos molt utilitzats pels pares a I’hora d’explicar als fills la seva malaltia

per tal de que entenguin de manera senzilla que és i com els afecta.

Per ajudar als nens a aprendre bé els aliments permesos i els que no ho sén,
s’han creat videojocs en xarxa, que tenen com a objectiu que el jugador (el nen
amb PKU) sigui capa¢ de reconeixer els aliments que el seu personatge

(I'afectat de PKU) pot consumir per estar sa i guanyar la partida.
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Molts d’aquests materials provenen d’altres parts del mén, on aquesta malaltia és més
comuna que no pas aqui, pero en els darrers anys s’ha avangat molt en aquest aspecte
i actualment es poden trobar en xarxa molts materials d’aquest caire en castella i

catala.

www.fenilcetonuria.es

Pagina de la Universidad de Granada supervisada per metges, pediatres i dietistes que
ofereix recursos innovadors sobre la PKU en castella. Es d’utilitat tant per a
professionals de la salut com per a estudiants i qualsevol persona interessada en el

tema, pero sobretot per afectats de PKU.

www.pku.com
Pagina americana, creada pel laboratori farmacéutic BioMarin a on es pot trobar
informacid general sobre la malaltia i a on els usuaris poden comunicar-se a través dels

blogs, els forums i també compartir fotografies i receptes PKU.

www.pkunews.org
Pagina en angles, d’informacié general i noticies sobre la PKU. També recomana llibres
sobre diferents aspectes relacionats amb la malaltia i recull fons per al Guthrie-Koch

Scolarship ProgramG.

www.shsnutrition.com
Pagina en anglés a on es poden trobar recursos d’alimentacié i nutricid general,

consells per enriquir i millorar les dietes.

www.fenilceilonuriq.es P Ku 2 If you live outside of the U.S.
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3. Suport social entre els afectats.

Moltes pagines web, blogs i xarxes socials ofereixen un espai d’interaccio per
persones afectades en que poden compartir experiéncies, facilitant aixi el
procés d’adaptacio a la malaltia.

Les xarxes socials com Facebook o Twitter sén una gran eina per les
associacions i grups de pacients que han tingut la iniciativa de crear diferents
grups dedicats a la PKU que els serveixen per compartir experiéncies, consells i
informacions sobre la malaltia. Hi participa gent d’arreu d’Espanya i fins i tot
alguns llatinoamericans, que aprofiten per fer les seves consultes sobre la
malaltia, ja que sempre obtenen molt bones respostes. S’hi afegeixen també
diferents marques comercials PKU per fer publicitat dels seus productes i els
membres dels grups comparteixen receptes seves de diferents plats. També
publiquen articles i noticies sobre I|’evolucié de diferents aspectes de la
malaltia. Aixi mateix en diferents blogs o mitjancant els xats de les pagines web
i les xarxes socials els afectats poden compartir les seves pors, inquietuds,

emocions i sentiments respecte a tot el que afecta a la malaltia.

Jévenes PKU
Grup obert de joves i familiars afectats de PKU a Facebook. Comparteixen
articles i noticies entre altres, i responen a preguntes formulades per altres

usuaris.

Grupo PKU Fenilcetonuria
Grup obert a Facebook de familiars, amics i persones amb PKU o altres

trastorns del metabolisme per compartir experiéncies i intercanviar receptes.

Grupo Pku Fenilc

etonuria

a"27p

A 707 personas les g

esto

Comunidad

Grupo formado por familiares, amigos o personas que
poseen PKU u otras Errores Innatos del Metabolismo, para
compartir experiencias, intercambiar recetas,

Acerca de la PKU:
informacion sobre
Acerca de la PKU:

informacidn sobre fa

Informacion Fotos Notas

Pagina sobre la PKU a Facebook
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4. Aplicacions utils.
Els telefons intel-ligents i les tauletes disposen d’aplicacions per aquests
dispositius de totes les categories. En el cas de la PKU podem trobar aplicacions
que ens ajuden en el maneig de la dieta, des de calcular els valors nutricionals
dels aliments fins als components proteics de les diferents marques comercials
d’aliments. Tot plegat permet a la persona amb PKU portar un seguiment de la

dieta i assegurar-se que pren les quantitats de fenilalanina adequades.

Pdtatoes, baked or boiled

52g 45mg 3ex 48 kcal
Carrots, cooked or canned
) 31g 16mg 1ex 11kcal
Find Food Record ==
Search USDA Nutrient Biscuits, CFL 2
Database 0.08 recipe 18 mg 1.2ex 0 kcal

| 49 DN
12 PM

jam, all flavours
Ttbsp 3mg 0.2ex 48kcal
grapefruit, fresh
60g 12mg 0.8ex 19kcal

Muffin, Homestyle Blueberry, Ma...

Daily Diet Records

Record daily food
consumption

Add Food Record 1unit 8mg 0.5ex 190 kecal
Add your food records to | 8 AM
the databas TR T
e Saiatnse Orange juice
779 7mg 0.5ex 35kcal
~~  Scan Barcode Bananas, fresh
% Scen barcode to add food > 62g 30mg 2ex 55 kcal
" record to the database Phe (mg): 166

Exchanges: 11.1
Calories: 649

Aplicacions per al mobil sobre el maneig de la dieta

Aixi mateix el poder disposar de totes les tecnologies 2.0 des del mateix telefon
mobil o una tauleta fa que es pugui comptar amb tots els recursos mencionats
en els punts anteriors, des de qualsevol lloc i sense necessitat de tenir davant
la pantalla de I'ordinador la qual cosa representa una gran facilitat per a tots els
afectats i un valor afegit que els déna una gran mobilitat i llibertat, ja que
poden facilment des de qualsevol lloc obtenir una informacid vital o connectar-

se amb el seu metge.
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My PKU diet

Aplicacié gratuita disponible per a telefons mobils que ajuda en el control de la dieta.
Conté els valors nutricionals de tots els aliments, permet portar el control de les
quantitats de fenilalanina que es consumeixen i també escanejar el codi de barres dels

productes i obtenir-ne tota la informacié nutricional.

AccuGo for PKU
Aplicacié de pagament (0,89€) dissenyada per facilitar el maneig de la dieta que aporta
una manera facil i rapida de calcular la quantitat de fenilalanina de tots els productes

consumits.

DietWell for PKU
Aplicacié de pagament (4,49€) que guia les persones que han de seguir una dieta baixa
en proteines oferint informacié de més de 7500 productes adequats disponibles en el

mercat. També permet programar dietes i recordatoris per la férmula o el Kuvan.

PKU DietBook

Aplicacié gratuita d’informacid i seguiment sobre la dieta, control de la fenilalanina en

cada apat i llista d’aliments adequats.
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6.L’Associacid Catalana PKU-ATM’

L’Associacio Catalana PKU-ATM és una associacié de caracter voluntari sense anim de
lucre, composta per familiars (normalment sén pares) i afectats de fenilcetonuria i
Altres Trastorns Metabolics (ATM).

Va ser creada I'any 1986 per iniciativa d’unes quantes families amb fills afectats per
aquests trastorns, amb I'objectiu de tenir un drgan de representacié per poder unir-se
per lluitar pel benestar dels seus fills. La seva creacié va ser impulsada per I'equip
meédic que atén les malalties metaboliques de I’'Hospital de Sant Joan de Déu
d’Esplugues de Llobregat, seguint el model d’altres associacions existents a Europa i als
Estats Units. En la seva creacié també hi va tenir un paper important el funcionament i
la filosofia d’atencid al malalt que té I'Obra dels Germans de Sant Joan de Déu, titulars
de I'hospital i que des de sempre s’han caracteritzat per donar molta importancia als
aspectes socials i humans de la malaltia. Al llarg d’aquests anys de funcionament la
cooperacid entre equip medic, associacid i I'obra social de I'orde dels germans de Sant

Joan de Déu ha estat cabdal pel bon desenvolupament de la tasca d’uns i altres.

6.1.Funcions

L’Associacié té com a finalitat principal donar suport a les families a nivell psicologic i
social aixi com lluitar pels seus interessos i el seu benestar.
Algunes de les seves funcions sén:

e Informar adequadament la societat sobre la importancia de la deteccid precog
d’aquestes malalties i col-laborar amb els centres medics en la divulgacid de la
informacié i el coneixement d’aquestes.

e Proporcionar assessorament i recolzament a les families, per a que
comparteixin 'experiéncia de tenir un/a fill/a afectat per la PKU o un altre
trastorn metabolic

e Organitzar per als socis tota classe d’activitats que millorin el coneixement de la
malaltia, I'educacié sobre habits dietetics per afrontar-la, compartir trucs i

experiéncies.

” Informacié obtinguda d’entrevistes i trobades amb membres de I’Associacié Catalana PKU-ATM. Vegeu
annex Il
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e Participacié a les trobades nacionals i internacionals sobre la malaltia que
s'organitzen conjuntament amb la resta d’associacions tant estatals com
europees.

e Organitzar activitats ludico-educatives per als nens afectats (colonies, tallers,
cursos de cuina...)

e Col-laboracié amb els equips meédics en estudis d’investigacid en tot allo
relacionat amb avencos i progressos sobre la PKU i la resta de malalties
metaboliques.

e Facilitar recursos practics per millorar I'adaptacié de I'alimentacié dels afectats:
cerca i incorporacio de nous aliments especials per a les dietes.

e Incentivar i informar als adolescents a seguir correctament la dieta, ja que es
troben en una etapa dificil de la vida que sovint comporta problemes en aquest
sentit. S’organitzen trobades entre adolescents i altres pacients que han passat

per aquesta etapa per a qué comparteixin experiencies.

6.2.Funcionament

Esta registrada com a associacid de voluntaris sense anim de lucre i es regeix per les
normes que regulen aquesta activitat. La formen un grup de 113 socis, la majoria pares
de pacients, afectats de PKU o d’algun altre trastorn metabolic. Els socis provenen de
tot Catalunya, la majoria avui per avui sén pares d’afectats, ja que la deteccid precog
mitjancant el cribatge neonatal es fa des de fa 30 anys i per tant la majoria de
diagnosticats encara viuen amb els pares, pero és possible que en els propers anys vagi
augmentant el nombre de socis/pacients i aixo també faci canviar algunes dinamiques
de I’Associacio.

La junta directiva esta formada pels mateixos socis. Hi ha una presidenta, que
s’encarrega de representar els socis davant de I'’equip meédic i altres institucions i vetlla
pels seus interessos, també s’encarrega d’organitzar el banc d’aliments. La
vicepresidenta ajuda a la presidenta en totes les seves funcions i sobretot s’encarrega
d’organitzar el banc d’aliments i les activitats o reunions. També hi ha un tresorer que
s’encarrega d’administrar I’Associacid, buscar suports economics i fer totes les gestions

administratives que tenen a veure amb I’Associacio.
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Almenys dues vegades a I'any, s’organitza una assemblea de socis, on s’exposa I’estat
dels comptes, les novetats, els avengos cientifics i les activitats que s’organitzaran
durant I'any.

L’Associacié no rep cap tipus de subvencié per part d’organismes publics des del 2010,
per tant el financament va a carrec dels socis que paguen una quota anual de 97€ i que
suposa la principal font d’ingressos de I’Associacié. De tant en tant, també es rep
alguna donacié voluntaria, i des de I'’Associacié s’organitzen diferents activitats per
recaptar fons com per exemple loteries. El pressupost anual de |'associacié esta al
voltant dels 12.000€

Al ser una associacié amb un pressupost tant baix, no disposa de personal contractat.
Els membres de la junta i els responsables del banc d’aliments sén els mateixos pares,
gue voluntariament s’organitzen i sacrifiquen gran part del seu temps lliure per poder
tirar endavant I’Associacié ja que és un projecte que valoren.

Tot i que els suports economics sén pocs, des de I'Hospital Sant Joan de Déu reben
assessorament i informacid. Se’ls cedeixen espais, i organitzen de manera conjunta
moltes activitats. També reben suport de la Federacid Espanyola de Malalties
Metaboliques Hereditaries, de la que formen part juntament amb la resta
d’associacions d’Espanya.

L’Associacid manté contacte habitual amb les families mitjangant el correu electronic,
des d’on informen de totes les reunions, activitats, trobades o xerrades que es
realitzen sobre el tema. L’Associacié també disposa d’un teléfon de consulta i
informacié per a qualsevol dubte o pregunta que se’ls plantegi als pares o algun

membre de I’Associacio.

6.3.Activitats que realitza |I’Associacio

Una de les principals funcions de I’Associacié és organitzar activitats de caire ludic i
social per a tots els afectats amb I'objectiu d’aconseguir que aquests nens, vegin que
no sén els Unics que pateixen aquesta malaltia que els obliga a fer aquesta dieta tant
restringida, molt diferent de la resta dels seus amics. Les principals activitats que

organitza son:
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6.3.1.Acollida i suport en el diagnostic

Cada vegada que es diagnostica un nen amb PKU o algun altre trastorn metabolic, des
de I'equip medic s’avisa a la presidenta de |’Associacid, que va a I’hospital a visitar la
familia per proporcionar-li més informaciéd sobre la malaltia, d'una manera més
subjectiva i personal de la que es dona per part de I'hospital, i també s’informa de

I’existéncia de I’Associacio.

Aquest servei és de gran ajuda per a moltes families que en aquest moment es troben
molt perdudes pel fet que han diagnosticat una malaltia al seu fill que segurament no
sabien que existia, i com és normal se’ls fa un mén pensar que el seu fill haura de fer
una dieta molt restringida de per vida i que haura de sotmetre’s a un exhaustiu control
medic. Per aix0 el testimoni d’'una persona que viu aquesta situacié des de fa més

temps els tranquil-litza en aquests moments inicials.

6.3.2“La Cuineta”

La cuineta és una iniciativa de I'Hospital Sant Joan de Déu, en la que col-labora
I’Associacié. Es un programa d’educacié de técniques culinaries, aplicades a pacients
amb malalties metaboliques. Aqui s’imparteixen classes de cuina programades,
adrecades als pares i mares amb fills que han de seguir una dieta especial. Els pares es
familiaritzen amb els productes que poden consumir els seus fills, la seva forma
d’utilitzacié, aprenen receptes noves i diferents maneres de cuinar els productes
permesos i especials amb la finalitat d’aprendre a elaborar plats més atractius tant en
la presentacié com en el sabor i que els nens els acceptin millor.

S’ha de tenir en compte, que els aliments especials pateixen grans modificacions per
fer-los aptes per al consum de pacients amb malalties metaboliques. Aixo fa que siguin
més dificils de cuinar, per aix0 resulta important la seva existéncia i I'assistencia i
participacié dels pares a les classes de cuina on també aprenen a manipular
correctament els aliments, el temps de coccid, el repdos de la massa, si es poden
congelar...

Una de les coses més importants que aporta, és el contacte entre els pares que viuen
una mateixa situacio, i que es poden donar consells els uns als altres, de técniques que

utilitzen ells per fer que els seus fills mengin; com s’ho fan a les festes d’aniversari per
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que el nen no es senti diferent, quan van a un restaurant, les llaminadures permeses i
totes les experiéncies que viuen les families en el dia a dia. Tot plegat resulta d’allo
més util a la resta, sobretot a les families amb nens més petits, que segurament si no
tinguessin suports com aquests se’ls faria molt més dificil portar amb normalitat
aquesta situacio.

Les classes son impartides per les cuineres de I’'Hospital, que s’encarreguen d’elaborar
un menu el més consensuat possible i supervisat per les dietistes de I'Hospital per tal
que sigui el més variat, equilibrat i atractiu possible sempre dins dels limits de la dieta.

La cuineta es fa un cop al mes, en dos torns: els dimecres a la tarda, ja que és el dia de
visita a I'hospital pels pacients amb malalties metaboliques i aixi molts aprofiten la
visita al metge, i es torna a repetir els dissabtes. La cuineta esta ubicada a I'edifici
docent de I'Hospital. Les classes estan adrecades exclusivament als pacients de

I’'Hospital Sant Joan de Déu.

:
2
}

Espai on es realitza I'activitat de “La cuineta
Font: Guia metabolica
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6.3.3.Les colonies

Les colonies de I’Associacio sén una de les principals activitats que organitza i una de
les més ben acollides pels pares que hi participen.

S’organitzen cada estiu en algun racé de Catalunya, principalment paratges naturals,
per que els nens pugin gaudir de I'aire lliure i realitzar diferents activitats a I’exterior.
Estan pensades com una oportunitat que tenen els pares i els nens diagnosticats amb
PKU o ATM de compartir experiencies i sensacions aixi com consells i trucs a I’'hora de
cuinar, introduir aliments nous i educar. Estan adregades a nens i joves que han de
seguir dietes baixes en proteines per tal que puguin explicar les seves inquietuds i
compartir uns dies amb persones que viuen la mateixa situacié que ells, aprendre
coses noves sobre la seva malaltia i divertir-se participant en les nombroses activitats
recreatives organitzades pels monitors de la casa de colonies.

Les colonies solen ser de tres dies a I'estiu, durant els quals s’organitzen nombroses
activitats per a totes les edats: xerrades sobre la malaltia i avencos cientifics, tallers de
cuina, activitats per als nens relacionades amb les malalties metaboliques i altres de
caire més ludic com jocs a la piscina, excursions pel bosc, tallers de pintura, discoteca...
La preparacié del menjar pels nens va a carrec de les cuineres de I'Hospital i de la
Cuineta que s’encarreguen de preparar una gran varietat de menjar baix en proteines
per a cada apat per a que els nens puguin gaudir d’unes colonies dedicades a ells.

Les colonies estan obertes tant als socis com als que no ho sén i a tots els pares,
germans i amics. Per als nens afectats que sén socis les coldonies sén gratuites ja que
les subvenciona I’Associacid, només els acompanyants han de pagar una quantitat que
sempre s’intenta que sigui la minima possible per tal que moltes més families s’animin
a participar-hi.

Com que és una bona activitat per fomentar la convivencia de pacients amb trastorns
metabolics, des de I'Hospital Sant Joan de Déu també s’intenta buscar financament per
part de laboratoris medics i altres institucions amb la finalitat que aquells nens que no
formen part de I'Associacidé i que a causa de dificultats economiques no poden
participar a les colonies aconsegueixin una subvencio per poder anar-hi.

Aixi doncs I’Associacié organitza aquestes colonies ja que sovint els nens amb aquestes

malalties no poden participar de les colonies adrecades a la poblacio general a causa
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del problema de I'alimentacid, i aixi tenen I'opcié de viure unes colonies. Solen tenir
una bona acollida, sobretot entre les families amb nens més petits, ja que alla troben
el suport i la formacié que reben normalment a les activitats organitzades per
I’Associacié o I'Hospital perd a més, conviuen amb altres families que tenen nens més

grans i més experiencia sobre com portar la malaltia i aixd suposa una gran ajuda.

- 2 ———
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Imatge de les colonies organitzades per I’Associacié I'any 2011
Font: particular

6.3.4.Jornades i reunions per a familiars i afectats

Cada any, des de I’Associacid i en col-laboraci6 amb I’'Hospital s’organitzen diferents
trobades, congressos, jornades i reunions tant de caracter médic com social.

La majoria sén més aviat cientifiques i es parla dels avencos en la investigacié de la
malaltia, noves tecniques de diagnostic, terapies genetiques i nous tractaments.
També es fan, pero, trobades de caire més social en que s’intenta que els afectats i les
families comparteixin experiencies. Algunes d’aquestes activitats sén sopars per

afectats o taules rodones tant de pacients com de familiars.
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Sopar de joves amb PKU
Font: Associacio

Imatge d’un dels congressos
organitzats per I'Associacio
Font: particular

6.3.5.Activitats d’educacid i difusié de les malalties metaboliques

Conta Contes

Per fer difusié de la malaltia s’organitza el conta contes, una activitat que es va
comencar a realitzar I'any 2011 en algunes biblioteques publiques de Barcelona per
explicar alguns dels contes relacionats amb la PKU i les malalties metaboliques amb
I'objectiu de donar a coneixer malalties minoritaries com aquesta als nens i nenes i
sensibilitzar la societat sobre la situacié en la que es troben algunes families catalanes

que tenen nens afectats.

v,
t / | ,/.U/ /

Imatges del conta contes PKU en una biblioteca de Barcelona
Font: Associacio




6.3.6.Materials

L’Associacié també col-labora en I'elaboracié de materials educatius i de difusid.
Normalment es fan conjuntament amb I'equip médic pero I’Associacid participa tant
en l'elaboracié d’alguns apartats com en la difusié d’aquests un cop editats. En les
darrers anys s’ha creat la Guia metabolica, la pagina web basica que conté tota la
informacié sobre les malalties metaboliques; “La reposteria de Eric” un llibre de
receptes baixes en proteines creat per un afectat de PKU; la col-leccié de contes
infantils “La colla metabolica” una eina molt Util per explicar la malaltia als nens i

ensenyar-los com seguir la dieta adequadament.

La reposteria de Eric

Recetas bajas en proteinas

Huellas

@ mister g osas
[ ]

Font: Guia metabolica

6.3.7.Activitats de suport a la investigacio cientifica

Donat que al nostre pais els recursos destinats a la investigacié son escassos i més si
parlem de malalties minoritaries, sovint I'equip meédic de Sant Joan de Déu demana
suport a I’Associacié quan necessita financament per tirar endavant algun estudi. Aixi
els socis es mobilitzen i cadascu dins de les seves possibilitats organitzen activitats per
recaptar fons. S’han fet concerts, obres de teatre, festivals de musica... Al Casal de
Calaf el passat 14 d’abril es va representar I'obra teatral “Otel-lo” per part de
I"agrupacié teatral de Calaf. La protagonista és mare d’'una nena afectada de PKU. Es
van recollir al voltant de 2500€ que es van destinar integrament a la investigacioé que
realitza I'equip medic de Sant Joan de Déu.

La societat calafina també va contribuir mostrant la seva solidaritat a la investigacid i

cal ressaltar especialment que hi va haver la possibilitat de comprar entrades per la fila
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zero, es a dir persones que no assistien a I'espectacle pero compraven I'entrada per
col-laborar amb la causa i amb aquesta modalitat es va aconseguir un 20% de la

recaptacio.

.
50

ekt Diumenge 26 de novembre, 17.30 h
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| !‘ Xavier Torra

Els Atres, grup de teatre de I'Hospital Sant Joan de Déu
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REPRESENTACIO EN BENEFICI DELS

AFECTATS PER LA PKU (FENILCETONURIA) .\yu:.m?« Calaf

Programa d’'Otel-lo a Calaf Programa del musical Grease a Olot

El passat 25 de novembre I'agrupacid teatral de I'Hospital de Sant Joan de Déu va
representar el musical “Grease” al teatre municipal d’Olot. Una membre de
I’Associacié que és d’Olot va aconseguir que es cedis aquest espai a cost zero de

manera que tots els ingressos de taquilla van poder destinar-se a la investigacio.

També han prestat la seva col-laboracié en I'elaboracié de diferents estudis sobre la
malaltia, estudis realitzats per metges de I'Hospital i que demanen col-laboracio per
diferents temes. Per exemple facilitar que els nens hi participin, com es va fer en
I'estudi realitzat a I'Hospital que estudiava si la PKU tot i estar tractada des del
naixement influia d’alguna manera en els problemes escolars d’alguns pacients o en el

subdesenvolupament de les seves funcions cognitives.
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6.3.8.Activitats relacionades amb la legislacid

Des de I’Associacié s’actua com a grup de pressio i sensibilitzacio a nivell politic per tal
d’aconseguir legislacions que protegeixin als afectats per aquestes malalties: el 2014
entrara en vigor una llei que obliga a tots els fabricants a etiquetar i fer-ho
correctament, tots els aliments. Aquesta normativa ha estat aprovada gracies a la
pressio politica exercida per I’Associacid als parlamentaris catalans.

També s’han mantingut reunions amb la conselleria de salut per tal que els canvis en el
financament dels farmacs no afectessin als medicaments que necessiten aquests
pacients i minvessin greument les economies de les families amb afectats de PKU i

ATM.

6.4.Suport institucional

Tota la tasca duta a terme per I'Associacié no seria possible sense el suport de
I’'Hospital Sant Joan de Déu que pertany a I’'Orde Hospitalari dels Germans de Sant Joan
de Déu, una de les organitzacions internacionals de cooperacié sense anim de lucre
més grans del mon que presta atencid als col-lectius més vulnerables a través
d’hospitals, centres de salut, serveis socials, centres assistencials i comunitats de

religiosos.
L’Hospital de Sant Joan de Déu

L'Hospital defineix la seva missié com arribar a ser un hospital capdavanter i de
referencia per a I'assistencia pediatrica en el qual el pacient i la seva familia han de
percebre que sén el centre de la seva feina. El seu model assistencial compagina
harmonicament la ciéncia, els avencgos técnics i la humanitzacid, des del respecte a la
dignitat de la persona. Busquen la maxima competéncia dels seus professionals, tant
en els aspectes tecnics com en la vessant humana, tot donant assisténcia integral
basada en el treball multidisciplinar.

Els valors que guien la seva tasca son: la hospitalitat com a valor suprem de I’'Orde dels
Germans de Sant Joan de Déu que engloba la resta de valors; la qualitat que és la base
del servei que ofereixen i la seva gestid; el respecte a totes les persones assistides; la
responsabilitat en el servei que presten i I'espiritualitat per guiar a cada persona en la

recerca de significat i sentiment transcendental.
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7.El Banc d’aliments

El banc d’aliments és un projecte de I’Associacié Catalana PKU-ATM que té I'objectiu
de facilitar a tots els afectats per algun trastorn metabolic que requereix com a
tractament una dieta baixa en proteines, un espai on trobar tots aquests aliments, en
un mateix lloc i a un preu més economic.

La idea d’un banc d’aliments va sorgir fa tres anys, per la necessitat de les families
d’obtenir els aliments necessaris per I'alimentacid dels seus fills en un mateix espai i a
un preu inferior. Es calcula que l'alimentacié d’un nen amb un trastorn metabolic
d’aquest tipus és tres vegades més cara que la d’un nen sense cap problema, per tant
la dificultat d’algunes families a I’hora d’assumir el cost dels aliments pels seus fills es
feia cada vegada més gran com a conseqiiéncia de I'elevat cost d’aquests productes.
Finalment el 2012 I'Hospital Sant Joan de Déu va cedir a I’Associacié un espai dins del
mateix hospital per tal que les families poguessin aprofitar la visita al metge per fer la
compra. El banc d’aliments, el primer de Catalunya, es va inaugurar el 9 de juny del
2012 i des d’aleshores funciona els dimecres i el primer dissabte de cada mes.

Des de la seva inauguracidé ha funcionat amb regularitat i ha tingut molt bona acollida
per part de les families, ja que els suposa un gran avantatge trobar tots els productes
en un mateix lloc i sobretot els suposa un gran estalvi, ja que al fer compres molt grans

es poden obtenir els productes a més bon preu.8

Font: Associaci6

® Informacié obtinguda a partir de I'experiéncia com a voluntaria al banc d’aliments. Del 27/6 al 25/7.
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7.1.Com s’organitza?

El banc d’aliments esta obert a tothom, pero a I'estar gestionat per I’Associacid, els
socis poden obtenir els productes a preu de cost. Als no socis, se’ls aplica un recarrec
del 20%, ja que les despeses del banc es cobreixen amb els diners de I’Associacid, tot i
aquest increment els continua resultant molt més economic.

L’objectiu del banc d’aliments és autofinangar-se pero en cap cas I'objectiu principal és
fer caixa per I’Associacid sind oferir un servei important a totes les families.

Les families poden fer la seva comanda per correu electronic i anar només a recollir-la
o bé anar directament al banc i triar alla els productes.

La compra de productes esta gestionada per la junta, que s’encarrega de fer les
comandes a les diferents cases comercials.

Molts d’aquests productes especials estan fabricats a I'estranger, i per tant els ports
son bastant elevats. Tenint en compte que el cost del producte també ho és, les
families, que havien de fer la compra per internet en pagines especialitzades com
Ecodiet o Hiproten, els resultava molt car.

El fet de tenir un banc d’aliments fa possible fer comandes molt més grans a les cases
comercials i aixi obtenir els productes a millor preu, els ports també resulten menys
costosos. Fer la compra al banc d’aliments suposa per tant obtenir els productes entre
un 30 i un 40% més barats, un gran estalvi per les families.

La venda dels productes al banc, I'organitzen els mateixos pares de I’Associacid, que de
manera voluntaria fan torns cada setmana per poder obrir el banc. Aixd és una
demostracié del compromis que tenen la majoria dels pares amb I’Associacid i les
ganes de dur a terme nous projectes i iniciatives per anar creixent a poc a poc i ajudar
en tot el que sigui possible a la bona adaptacié a la malaltia.

Per poder veure de més a prop com funcionava el banc d’aliments vaig oferir-me a
I’Associacid per treballar de voluntaria durant el mes de juliol. Va ser una gran
experiéncia poder estar alla i vaig aprendre moltes coses. Durant la meva estancia vaig
redactar un petit diari, per explicar com funcionava el banc d’aliments, totes les coses

gue anava aprenent i les conclusions que en treia.

-51-



7.2.Reflexid sobre de I’estada al banc d’aliments

Després de quatre setmanes fent albarans, paquets, coneixent diferents families,
diferents situacions i histories vaig descobrir una séerie de coses que desconeixia abans
de fer la meva estada alla®. Aquesta experiéncia m’ha ajudat a conéixer de forma
directa aspectes del banc d’aliments que desconeixia, i és que a part de donar un
servei a les families per I'estalvi de temps i de diners que els suposa, els aporta molt
més, ja que hi ha un valor afegit per les relacions humanes que jo no sospitava fins que
ho vaig coneéixer en primera persona.

Abans d’anar-hi pensava qué podia aportar jo al banc d’aliments i vaig pensar en
ajudar-los a dissenyar algun sistema de compra on-line per que no calgués ni tant sols
desplacar-se a I'Hospital per fer la compra. Quan vaig estar alla perdo em vaig adonar
del meu gran error i el primer que vaig aprendre és que no pots fer-te una idea clara
de les coses sense coneixer-les a fons.

Una de les conclusions més importants que en trec és que hi ha un factor huma
insubstituible, el suport emocional que reben les families, I'intercanvi d’experiéncies, i
la comprensid que reben per part de persones que viuen la mateixa situacié que ells,
no el pot aportar el consell d’un metge o d’un especialista que tot i que coneix molt bé
el tema no té l'experiencia de conviure dia a dia amb aquesta situacié. Dels
professionals reben la informacid cientifica, dels afectats reben el suport que els ajuda
a portar-ho a terme i a tirar endavant.

Una altra conclusio és la importancia de la tasca educativa en dietética i nutricié que
duen a terme les encarregades del banc d’aliments i també les families entre elles, ja
gue sovint quan tenen visita amb el dietista no se’ls acudeixen tots els dubtes en
aquell moment i és al banc d’aliments o també en altres activitats organitzades per
I’Associacié on poden clarificar dubtes i fer aquest aprenentatge, no només de temes
dietétics i d’alimentacio sind també de simples trucs que té cada familia per fer que els
nens acceptin millor certs aliments de la seva dieta.

Com a conclusid final destacaria el valor afegit que tenen les relacions humanes ja que

guan persones amb un alt nivell d’implicacio es posen a treballar per una causa

9 ..
Vegueu el diari complet a I'annex V.
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aconsegueixen donar en aquella activitat no només el seu valor practic siné un valor
huma que va més enlla.

Sense tots aquest aspectes, I'associacionisme, la cooperacid i la solidaritat el banc
d’aliments no seria possible, ni tindria el valor afegit que té. Tampoc sense totes les
persones que tot i tenir un fill amb unes necessitats especials, una feina i moltes altres
obligacions, dediquen gran part del seu temps de forma generosa i altruista per tal
d’oferir suport i ajuda a families amb el mateix problema i és gracies a tots aquests

aspectes que un projecte com el banc d’aliments triomfa i assoleix tanta importancia.

Membres de I’Associacio i metges de I'Hospital en la inauguracioé del banc d’aliments
Font: Associacio
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8.0pinio dels afectats

8.1.0bjectiu

A partir d’'una enquesta ens hem proposat obtenir informacié sobre la percepcié que

tenen els familiars i afectats de PKU pel que fa a diferents aspectes de la malaltia.

8.2.Metodologia

Hem dissenyat una enquesta seguint criteris de concrecid i simplicitat; és a dir que les
preguntes fossin clares i facils d’entendre per tothom, que no es poguessin donar
diferents sentits o interpretacions a la pregunta que provoqués confusido en la
resposta. L'enquesta té dues parts diferenciades, una que pretén obtenir informacio
sobre les caracteristiques de l'informador i una segona part en qué se’ls demana
I’'opinid sobre diferents aspectes de la malaltia utilitzant una escala de tipus likert™®.

Per obtenir les respostes de I'enquesta s’ha enviat un e-mail a través de I’Associacié a
tots els socis, acompanyat d’una carta on s’explicaven els objectius de I'enquesta
juntament amb un link que els conduida directament a la pagina web d’Encuesta fdcil

on directament contestaven I'enquesta.

8.3.Resultats

De les 113 families associades em obtingut resposta de 40. El que significa que hem
obtingut resposta d’un 35,39% dels membres de I’Associacid, per tant podem

considerar les dades com a for¢a representatives d’aquesta poblacié.

8.3.1.Descripcid de la mostra

La mostra esta formada per 40 persones de les quals un 79% sén dones; el 82% sén
pares o mares i només un 15% sén pacients. Les edats estan compreses entre els 15 i
els 61 anys, si bé el 53% tenen entre 35 i 45 anys. Pel que fa al nivell d’estudis de les
persones enquestades el 66% han cursat estudis superiors, el 31% han cursat el
batxillerat o equivalent i el 3% el graduat escolar. El 75% no realitzava tractament amb

Kuvan.

10 . . - L ’. . Soe s . .

Escala psicomeétrica utilitzada en enquestes (principalment d’investigacio i ciéncies socials) on les
respostes sén de 1 a 5 depenent del grau d’acord o desacord de la persona enquestada amb la pregunta
formulada.
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8.3.2Percepcid sobre diferents aspectes de la malaltia

El 88% consideren que el paper de I'equip meédic per a la bona evolucid de la malaltia
és molt important, només un 22% el puntua com a important i ningu el considera gens,
poc o mitjanament important.

Pel que fa a la dieta, el 100% dels enquestats la consideren molt important.

En quan a la informacié i I'educacié sobre la malaltia el 100% ho considera també molt
important. Respecte al paper de |’Associacié el 68% la considera com a molt important,
el 21% la considera important i I'11% mitjanament important. Pel que fa al banc
d’aliments el 84% el considera molt important, un 8% important i un altre 8%
mitjanament important. El 50% considera les colonies com a molt importants, el 43%
com a importants, el 2% com a mitjanament importants i el 5% com a poc importants.
La “Cuineta” és considerada com a molt important pel 60%, un 32% la considera
important i un 8% mitjanament important. Respecte a les jornades informatives
organitzades per I’Associacio, el 68% les considera molt importants, el 25% importants,
i el 7% mitjanament importants. Finalment el 69% considera molt important I'ajuda
mutua rebuda pels membres de I’Associacié en el moment del diagnostic i al llarg del

procés, el 26% la considera important i el 5% mitjanament important.

8.4.Discussio dels resultats

Si ens fixem en les caracteristiques de la mostra observem que obtenim un perfil molt
homogeni: la majoria dels enquestats tenen un nivell d’estudis alt, no fan tractament
amb Kuvan, i tenen una edat compresa entre el 30 i els 45 anys. Aixo ens ha de fer
pensar que el resultat de les enquestes obtingudes, respon a un perfil determinat de
families. De fet en les activitats que organitza I’Associacidé ja es pot observar que la
majoria de les families que participen de forma més activa compleixen aquestes
caracteristiques. El fet de no respondre al tractament amb Kuvan fa que estiguin molt
més implicades amb I’Associacio, ja que per ells tots els aspectes com la dieta o
I’educacid sobre la malaltia son més rellevants que pels que poden prendre el Kuvan,
gue al no haver de seguir la dieta tant estrictament la malaltia es minimitza molt en
I'aspecte social, i queda com a prioritari el control medic. Possiblement el factor
educatiu, també hi juga un paper important ja que tenir més recursos personals facilita

sovint la capacitat de valorar la implicacié en aquest tipus d’associacions. Pel que fa a
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I’edat, donat que el cribatge neonatal es va iniciar fa uns trenta anys, és logic que la
majoria de pares tinguin entre 25 i 55 anys.

Si ens fixem en la percepcid que tenen les families respecte el paper medic, la dieta,
I’educacid i I’Associacid, hi ha una gran unanimitat pel que fa a la valoracié de la seva
importancia. Quan entrem pero a valorar les diferents activitats de I’Associacié aqui
trobem ja més discrepancies, especialment en I'activitat de les colonies en que un 5%
les considera poc importants mentre que la resta estan entre importants, molt
importants i mitjanament importants. Seria interessant saber el grau de participacié
gue han tingut totes aquestes persones en les diferents activitats, ja que aixo ens
aportaria informacié addicional sobre els aspectes que els han dut a tenir aquesta
opinid de l'activitat, doncs és possible que les persones que consideren les colonies
com a poc importants no hi hagin participat mai ja que les consideren com una
activitat només de lleure, mentre que les persones que les consideren com a molt
importants pot ser que siguin els que realment hi han participat i han vist que sén molt
més que una simple activitat de lleure ja que com passa amb el banc d’aliments o amb
la “Cuineta” totes les activitats que organitza I’Associacié acaben tenint un valor afegit
de suport entre els afectats que els permet compartir experiéncies i situacions sobre la
malaltia i al mateix temps aprenen més coses sobre aquesta. Caldria doncs fer una
segona enquesta que recollis el nivell de participacié de les persones enquestades i

poder establir la relacié entre la seva opinid i el seu nivell de participacio.

8.5.Conclusions

Els resultats obtinguts a I'enquesta son representatius d’'un subgrup determinat de
families afectades. Tots ells valoren molt positivament no tan sols el paper de I'equip
medic sindé també altres aspectes del tractament de la malaltia, les activitats de
I’Associacid en general estan molt ben valorades destacant el banc d’aliments, que
com es recull en I'entrevista feta a la presidenta de I’Associacio i en |'apartat especific
del banc d’aliments és una iniciativa molt ben acollida per la gran majoria de les
families i valorada com a conseqiiencia del bon resultat que esta donant en els seus

primers mesos de funcionament.
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8.6.Grafics
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9.Elaboracié d’'un menu amb receptari

Donat que aquest treball intenta ser una eina d’ajuda a persones que pateixen o
vulguin saber més coses sobre la malaltia hem elaborat un receptari que inclogui les
receptes d’'un menud PKU d’una setmana. Creiem que pot ser un bon recurs disposar
d’un menu completament adaptat als requeriments de la dieta i pot ajudar a les

families a I’hora de preparar els apats.

9.1.Criteris d’elaboracio de les receptes

El factor principal que contribueix al creixement i desenvolupament normal d’un nen
és la seva alimentacid. En el cas dels nens amb PKU en que la dieta és el tractament

principal de la malaltia resulta encara molt més rellevant.

Com s’ha parlat en altres punts del treball, aquesta dieta és bastant limitada ja que
molts aliments contenen quantitats significatives de proteines, i per tant de
fenilalanina. Es restringeixen tots els aliments que contenen altes quantitats de
proteines i, tot i que alguns poden ser substituits per productes comercials baixos en
proteines, aliments com la carn i el peix, essencials en una dieta equilibrada, no podran

apareixer en el menu d’una persona amb PKU.

Essent coneixedors de la importancia de la dieta per al bon pronostic de la malaltia
dels seus fills i de les limitacions d’aquesta, als pares els sol preocupar I'acceptacio que
els seus fills tindran per seguir una dieta molt diferent a la resta de nens i els preocupa
saber si ells seran capacos de transmetre’ls la importancia que té seguir-la

adequadament.

Per establir els criteris del menu setmanal, ens centrem en la realitat alimentaria i en

ope e 11
les dificultats que tenen les families a I’hora d’elaborar els plats™.

e Varietat: intentar evitar la monotonia d’una dieta ja per si sola molt limitada
intentant fer plats atractius i diferents per tal d’evitar limitar encara més la

dieta.

11 . . . . . . . e
Informacié obtinguda a partir de les entrevistes i el testimoni de les families.
Vegeu receptari a I'annex VII.
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e Equilibri: intentar que la dieta sigui el maxim d’equilibrada possible i que
compleixi els requeriments nutricionals fixats per 'OMS.

e Proximitat: intentar que els diferents plats inclosos en la dieta siguin el més
semblants possibles a la dieta mediterrania, per tal d’intentar que siguin el
maxim d’iguals possible a la dieta que segueix la poblacié general.

e Practicitat: tenint en compte el tipus de vida que porten avui dia les families,
en qué la majoria de les vegades tots dos pares treballen i no tenen temps per

cuinar, cal buscar plats que no requereixin molt temps d’elaboracio.

Seguint aquests criteris hem elaborat el menu setmanal (esmorzar, dinar, berenar i
sopar) equilibrat, real i variat enfocat a I'alimentacié d’una persona amb PKU aportant
el maxim nombre d’aliments permesos possibles per tal d’intentar fer més facil
I'acceptacié de la dieta a les persones que I’han de seguir i intentant que sigui el més

semblant possible a la que segueix qualsevol persona sana.
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MENU PKU

DILLUNS DIMARTS DIMECRES DIJOUS DIVENDRES DISSABTE DIUMENGE
-Férmula nutritiva | -Férmula nutritiva | -Férmula nutritiva | -Formula nutritiva | -Férmula nutritiva | -Férmula nutritiva | -Férmula nutritiva
-Suc o llet PKU -Suc o llet PKU -Suc o llet PKU -Suc o llet PKU -Suc o llet PKU -Suc o llet PKU -Suc o llet PKU
-Cereals PKU -Pa PKU amb -Galetes PKU -Magdalenes PKU -Panets de xocolata | -Xurros PKU -Pancakes PKU amb

mantega PKU fruita
-Sopa de pasta PKU | -Macarrons PKU -Crema de -Espaguetis PKU ala | -Alberginies farcides | -Amanida d’enciams | -Arros PKU a la
-Mandonguilles amb tomaquet Xampinyons carbonara -Torrada de amb fruita cassola
vegetals -Milaneses -Croquetes -Envoltinis de brandada de patata | -Lasanya de -Brac de gitano
-Fruita d’alberginia -Formatge PKU verdures -Fruita verdures i bolets

-Flam -Fruita -Crema catalana
-Galetes -Cereals -Pa PKU amb -Galetes -Pa PKU amb -Fruita -Fruita
-Fruita -Fruita xocolata -Fruita melmelada -Férmula nutritiva | -Férmula nutritiva
-Férmula nutritiva | -Férmula nutritiva | -Fruita -Férmula nutritiva | -Fruita

-Férmula nutritiva

-Formula nutritiva

-Nyoquis de patata
-Carabassé amb
alvocat gratinat
-logurt PKU
-Férmula nutritiva

-Crema de
carabasso

-Anelles de ceba a
la romana

-Fruita

-Férmula nutritiva

-Amanida de pasta
PKU

-Hamburguesa
vegetal

-Fruita

-Férmula nutritiva

-Amanida de
tomaquet i formatge
agar-agar

-Quiche de
Xampinyons

-logurt PKU
-Férmula nutritiva

-Amanida de
magrana i formatge
agar-agar

-Truita de patates
-Fruita

-Férmula nutritiva

-Pizza vegetal PKU
-Fruita

-Férmula nutritiva

-Vichissoise
-Empanada de
verdures

-logurt PKU
-Férmula nutritiva
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10.Conclusions

La hipotesi inicial d’aquest treball era que en el tractament de la fenilcetondria els
aspectes educatius per la salut, els habits alimentaris, la cooperacid, la solidaritat i
I’associacionisme juguen un paper tant important com els aspectes sanitaris. Després
d’haver realitzat el treball d’investigacié a partir de I'observacié, la recerca
d’informacié, les enquestes d’opinid, i les entrevistes penso que la hipotesis queda
confirmada ja que com hem pogut explicar al llarg del treball molts dels nens amb PKU
no poden rebre cap tractament farmacologic i el seu bon estat de salut depén de
seguir la dieta adequadament, per la qual cosa tots els suports que reben des de
I’Associacié sén de vital importancia tant per I'aspecte d’informacio i educacié com el
suport emocional, la transmissié d’actituds i models o el suport practic i economic. Si
bé, també hem pogut constatar tant en I'observaci6 com en les enquestes a les
families, que sense el lideratge dels professionals medics tot plegat no seria possible ja
que son ells qui impulsen i/o donen suport a la majoria d’activitats que porta a terme
I’Associacio, i és el treball interdisciplinari de I'equip meédic en cooperacid amb
I’Associacié qui fa possible tota aquesta activitat. La combinacid entre la implicacié de
les persones afectades en I'Associacid i la filosofia d’atencid a la salut dels
professionals de I'Hospital Sant Joan de Déu son els que fan possible tota aquesta
tasca.

Aquesta recerca ens permet posar de relleu a partir de I'exemple de la PKU (aplicable a
moltes altres malalties i a la prevencidé de la majoria d’aquestes) que la salut va molt
més enlla de la malaltia i la responsabilitat que hi tenim tots com a individus i com a
membres d’una societat. Malgrat que la cultura del consumisme i del minim esforg en
la que vivim actualment, ens vulgui fer creure que la salut depén de la consumicié d’un
farmac.

Pensem que seria interessant exportar aquesta hipotesi i aquest tipus d’investigacid
basada en aspectes socials, a altres malalties, per tal de crear una major consciencia de
la importancia d’aquests aspectes no medics en la salut, per tal, que com a societat,
anéssim prenent consciencia de la nostra responsabilitat, especialment tenint en

compte que en la situacido economica actual potser no ens podrem permetre una salut
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basada en la medicalitzacio i la farmacologia i els aspectes de prevencid seran basics
per tenir una bona salut.

Si traiem conclusions del que m’ha aportat personalment aquest treball, I'experiéncia
com a voluntaria al banc d’aliments ha estat una de les coses més satisfactories, ja que
no només m’ha permes aprendre coses sobre la malaltia que m’han estat molt utils a
I’'hora de fer el treball, sind que m’ha aportat també llicons que podré aplicar a molts
altres aspectes de la vida: com no es pot opinar sense coneixer les coses, descobrir la
satisfaccid personal que s’obté ajudant els altres de forma voluntaria, o la generositat
d’algunes persones que regalen el seu temps a una causa.

El fet de realitzar aquest treball també ha complert un dels meus objectius inicials
plantejats a I’'hora d’escollir el tema, el desig d’aprendre, de descobrir més a fons tots
els aspectes de la PKU, la malaltia que afecta a dues de les meves cosines i de la que
mai havia sentit a parlar fins fa poc més de dos anys i que ha canviat la forma de veure
I'alimentacié i la cultura que I'envolta dins la nostra familia. Tot plegat m’ha motivat
especialment i m’ha ajudat a realitzar el treball i passar-m’ho bé.

Un altre dels objectius era conéixer els aspectes socials de la malaltia i especialment el
paper de I’Associacié Catalana PKU, per saber com jo, com a individu i membre d’una
societat hi podia contribuir, penso que he assolit satisfactoriament aquest objectiu.
També ens plantejavem crear un document util per persones que s’inicien en el
coneixement d’aquesta malaltia, esperem amb aquest treball haver contribuit a la
difusid, a un major coneixement i a la sensibilitzacio de la societat per aquest tipus de
malalties minoritaries i concretament per la PKU i les malalties metaboliques. Al llarg
del treball ens hem adonat que el propi treball, és una peca més del trencaclosques
que formen totes les activitats que sorgeixen de I’Associacid i que han estat objecte del
nostre estudi. Esperem poder-li donar la maxima difusié per que pugui ser d’utilitat.
Finalment wvull remarcar que la realitzacid6 d’aquest treball, m’ha aportat un
aprenentatge molt rellevant: de temes cientifics que jo no havia estudiat al meu
batxillerat, de temes més socials com per exemple com realitzar una enquesta,
aspectes de sintesis i redaccio d’informacid, com elaborar una bibliografia, referenciar
informacié o documents grafics o llegir articles cientifics en anglés. Tot plegat

aprenentatges que em seran de gran utilitat pels estudis universitaris.
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