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1.CRIBADO NEONATAL

El cribado neonatal (mds cominmente conocido
como la prueba del talén) se realiza de forma
sistemdtica a todos los recién nacidos en nuestro
pais, para la deteccién precoz de los errores
congénitos o innatos del metabolismo (ECM)
antes de su manifestacion clinica, evitando asi la
apariciéon de dafios fisicos y psiquicos (retraso
mental, retraso en el crecimiento, discapacidades
permanentes o incluso la muerte prematura del
nifio en las primeras semanas de vida). Para ello,
“en los primeros dias de vida se recogen unas
gotas de sangre del talén del recién nacido, y se
envia para su andlisis a un laboratorio
especializado. Los padres recibirdn los resultados
detecta alguna

en su domicilio. Si se

enfermedad, se informa a la familia para

instaurar el tratamiento
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Esta medida puede conducir a la eliminacién o
morbilidad,

mortalidad o discapacidades asociadas, y

reduccion significativa de la
puede asi marcar la diferencia entre que un
nifio pueda hacer una vida normal o padezca
secuelas de por vida. El beneficio principal del
programa de cribado neonatal es la prevencidn
de  discapacidades  asociadas a la
enfermedad.

El cribado neonatal supone un beneficio para
el nifio, su familia y la sociedad en general,
pues de otra manera se condenaria a ese nifio
al padecimiento de una enfermedad que
supondria  una discapacidad, una gran

invalidez o incluso la muerte prematura.
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COMUNIDADES AUTONOMAS DONDE
SE DETECTA EN PRUEBA DEL TALON

En el caso de las enfermedades que suponen
gran invalidez, se justifica sobradamente su
deteccidn temprana, pues la inversién que ha de
realizar el sistema sociosanitario es minima en
comparaciéon con los gastos que genera la
atencion a una

persona  gravemente

discapacitada.  En  muchas de  estas
enfermedades metabdlicas raras que ademds son
hereditarias, la deteccidn en el primer hijo supone
un beneficio incuantificable para el resto de los
hijos. Muchos de nosotros hemos conocido el
drama de familias enteras que, de haber tenido
un diagndstico precoz del primero de sus hijos,
habrian tenido la oportunidad de evitar las
peores consecuencias de la enfermedad en los

demas hijos.

Video creado por la
ASOCIACION NAVARRA DE
PKU'Y OTM donde se
explica la importancia de
la prueba del talén al nacer
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Cientificas

Sociedades

Las  principales
(Asociacion Espafiola de Pediatria, Sociedad
Espafiola de Quimica Clinica, American College
of Medical Genetics, etc) recomiendan realizar
(hasta 40

enfermedades) con el fin de identificar un nimero

un cribado neonatal ampliado,
superior de nifios con enfermedades susceptibles
de ser tratadas precozmente. Sin embargo, en
nuestro pais no existe un consenso entre las
Comunidades Auténomas sobre las
enfermedades a incluir en el Programa de
Deteccién Precoz de Metabolopatias, lo que
implica que la supervivencia y la calidad de vida
de los recién nacidos espafioles depende del
lugar de nacimiento. Como ha publicado
recientemente la revista de la OMC Médicos y
pacientes, actualmente en Espafia las diferencias
entre  comunidades auténomas son  muy
marcadas, lo que dafia la igualdad y la equidad

del sistema sanitario.

FUENTE: SEMFYC


https://www.youtube.com/watch?v=ur7ibFgE5EU

2. TESTIMONIO PERSONAL

Carta escrita por Araceli Lopez Pardo, madre de Javier Trivifio Lopez.

Mi nombre es Araceli y soy la mama de Javier, un
nifio de poco mds de tres afios con Acidemia
Metilmalénica. La alegria de nuestra pequefia
familia de cuatro aquel mes de abril en que Javier
nacid, fue efimera pues, poco tiempo después
llegé el diagnéstico mediante la prueba del taldn
y el mazazo fue grande, mucho... La busqueda de
informacién, los agobios, el desconocimiento, la
medicacién ( que no es precisamente un poquito
de Paracetamol de vez en cuando), ver a tu hijo
sufrir con cada inyeccién semanal, con cada
ingreso, las pruebas, las consultas, las patologias
asociadas, el quiréfano, la sonda nasogdstrica, el
PEG ... i Y una pandemia mundial de por medio,

por si no teniamos bastante!

Recuerdo, recordamos... esos meses asi: con
auténtico miedo, con la incertidumbre del qué
pasard mafiana, con la agonia de lo
desconocido, obsesién por saber siempre mads
sobre éste trastorno metabdlico, por conocer
otros casos..Pero el tiempo pasa y, en nuestro
caso aunque no cura, ha hecho que podamos
sentirnos relativamente seguros o tranquilos.
Ahora, esta enfermedad catalogada como rara y
nuestra familia, caminamos de la mano y, aunque
seguimos teniendo miedo, somos capaces de
mirarla a la cara, de frente y con la cabeza bien

alta.
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Luchamos cada dia para que Javier tenga la
calidad de vida

(publicas y privadas) parque, calle, paseos,

mejor posible, terapias
consultas médicas y controles, vigjes ( cerquita
de casa aun, pero todo se andard) y a la hora
de comer o de medicarse ( cinco y cuatro veces
al dia respectivamente y mediante botdn
gdstrico) nos pille dénde nos pille, ahi que
vamos y le damos...y si la gente mira...jpues que
mire! Entendemos que no es lo habitual y a
quién nos pregunta, le explicamos sin problema

ninguno.

A dia de hoy su hermana ( 3 afios mayor) sabe
explicar perfectamente lo que es la Acidemia
Metilmaldnica, los cuidados del botén gdstrico,
cémo reconocer una crisis epiléptica o los dias
que le toca inyeccién de BI12..., sabe que hay
veces en que tenemos que estar, mamé o papd
con Javier en el hospital por algin ingreso y
aunque, obviamente, no es agradable para ella,
igual que para nosotros, esto forma parte de

nuestra normalidad.



Quiero contaros también, que me siento muy
arropada por el equipo médico de Javier, tanto
en nuestro hospital de referencia ( al que seguro
he vuelto loco alguna vez) con nuestra
especialista a la cabeza (y a la que le debo
tantisimo) como al resto de profesionales que
trabajan con Javier en las terapias a las que
asiste ( tres de dmbito publico y dos mas,
privadas) y que ya de una forma u otra, forman
parte de nuestra familia. Y, para terminar, pero
no por ello menos importante, lo orgullosa que me

siento de la familia que hemos creado.

En primer lugar y ante todo de Javier, porque es
la viva imagen de la fuerza, la valentia, la
nobleza y la felicidad. No hay reto para él
insuperable, ni piedra que se le ponga en el
camino. Es luz, es alegria, es coraje y bondad...
jademds de un buen payasete! todo sea

dicho...Y estoy segura de que, como hasta ahora,
seguird dando pasitos, pequefios, pero seguros y
constantes, sorprendiéndonos cada dia como

hasta ahora.

Y en segundo lugar de su hermana, que tuvo que
madurar a base de ver cémo su padre y su madre
se ausentaban cada vez que su hermano, su
mufieco..tenia que estar ingresado y aunque lo
pasa mal, hace de tripas corazén, le manda
juguetes y notas y le hace videollamadas ( para

que el hermano no se aburra mamad, me dice).
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Que sabe qué medicinas le tocan en cada
momento del dia, que trabaja con él para
reforzar lo que ha hecho en terapias, que nos
ayuda a pincharlo y por supuesto que lo pone
firme cada vez que el hermano se cuela

(todo no va ser idilico entre ellos).

Y por ultimo de nosotros, sus padres, que
tuvimos ( y tenemos) que ponernos la careta
de la buena cara y normalizar lo anormal pero
felices de ver crecer a Javier estable y feliz.
Esto no es ni mucho menos un camino de
rosas y ojald viéramos a Javier alimentarse
como lo hacemos nosotros o mantener una
conversacion, ir al médico sélo para el control
de nifio sano y preocuparnos por lo que se
preocupan la mayoria de padres con nifios sin
una enfermedad crénica y grave, pero no
somos ni los primeros ni los ultimos que
convivimos con algo para lo que aun no hay
cura y, por eso mismo, tenemos muy presente
que somos unos privilegiados porque hay
familios peor que nosotros, adn sin
diagndstico o con secuelas mayores. A todos

ellos todo mi apoyo y mi admiracién.



3. MOMENTOS DE VIDA

VEGA SE VA A
DISNEYLAND PARIS.

Cuando salimos de viaje es muy
importante saber los hospitales de
referencia.

Igual de importante es llevar los
informes. Si salimos fuera de Espafia
es aconsejable |levarlos traducidos.

Un Certificado Medico  Oficial
también nos ayuda a pasar nuestros
medicamentos e inyectables sin
problema.
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ALMA VA A CONSULTA
AL HOSPITAL LA PAZ EN MADRID

Alma tiene 6 afios y desde su nacimiento
acude cada 3 meses al Hospital La Paz en
Madrid para realizar un control de la
enfermedad. Hoy tocaba analitica de
sangre y de orina.

Su peor momento son las esperas, saber
que tiene que entrar a hacerse una prueba
( analitica, valoracidn nutricional,
electroencefalograma, revisién neurolégica
u ocular).

La angustia le supone pasar el rato callada
(lo que habitualmente es imposible en ella)
y mirar continuamente la puerta donde
tiene que entrar.

La compafiia de uno de sus padres y la
amabilidad de los profesionales sanitarios
siempre facilitan la situacién y permiten
que Alma esté mds tranquila una vez que se
encuentra realizando la prueba.

Lo que mds orgullosa me hace sentir, es la
capacidad de resiliencia de ella, mi hija.
Una vez finalizada la prueba vuelve a ser la
nifia sonriente, entusiasta, habladora y feliz
que es siempre, con aun mds valentia y
orgullo por haber conseguido superar otra
prueba més.

En un segundo a Alma todo se le ha
olvidado y sigue su camino sin mirar atrds.
iCudnto nos queda de aprender de ella!

Para los padres o cuidadores de un
paciente con un seguimiento tan continuo
supone un estrés emocional muy fuerte, ya
que cada tres meses hay una espera para
conocer si los resultados han sido buenos o
malos.




SUl.

10.003 euros recaudados en la
Il Carrera solidaria de CASAVIEJA
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5.593 euros recaudados en el
Il torneo de padel - Spartan Padel
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607.80 euros recaudados en Mercadillo
solidario Fiesta Fin Curso 21-22 CEIP Rafael

Alberti Dos Hermanas.
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NUESTROS DATOS

29 AFECTADOS +120 SOCIOS
ACIMET ESTA FORMADO POR:

29 AFECTADOS EN ESPANA.
* FAMILIARES, CUIDADORES Y AMIGOS.

ENTRE TODOS SUMAMOS MAS DE 120 PERSONAS
QUE APOYAN ANUALMENTE NUESTRA ACTIVIDAD.
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