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ANEXO |
FICHA DE RECOGIDA DE BUENAS PRACTICAS EN
ENFERMEDADES RARAS EN EL SISTEMA NACIONAL DE SALUD

1. TITULO Y NOMBRE DEL PROYECTO PRESENTADO A BBPP

Programa de formacion dirigido a pacientes y familias con enfermedades
congemtas del metabolismo

2. DATOS DE LA ENTIDAD RESPONSABLE

e Nombre de la entidad y de la persona de contacto: Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas Congénitas.

e Domicilio social (incluido Cédigo Postal.): Complejo Hospitalario Universitario de Santiago de
Compostela. A Choupana s/n. 15706 Santiago de Compostela.

e CCAA: Galicia

e Datos de contacto de la persona responsable del proyecto™
Nombre y apellidos: e-mail: Teléfono: M2 Luz Couce Pico. maria.luz.couce.pico@sergas.es.
677109569/981950167

3. Lineade actuacion

Marcar con una X la linea/s de actuacion a que corresponda, se podrd marcar mas de una.

X Linea 1: Informacién sobre ER

[ ] Linea 2: Prevencién y deteccidn precoz

i X Linea 3: Atencién sanitaria
AREA
ESTRATEGICA® [:l Linea 4: Terapias

X Linea 5: Atencidn socio-sanitaria

[ Linea 6: Investigacién

X Linea7: Formacion

4. AMBITO DE INTERVENCION
Marcar con una X donde corresponda

[] Estatal
X = Comunidad Autdnoma, provincia, municipio
X Area de Salud (sector, distrito, comarca, departamento...)
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Aquella persona de contacto que hara de interlocutora con el MSSSI y proporcionara mas informacion técnica acerca de la
intervencidnfexperiencia en caso de ser necesario.

* Cada Subdireccion o Unidad establecera las suyas.
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X
|:| Otro (especificar):

5. PERIODO DE DESARROLLO
e Fecha deinicio: 2001
e Actualmente en activo: si
e Fecha de finalizacién:

6) Breve Descripcion

0 Poblacién diana
Pacientes de todas las edades con Enfermedades Metabdlicas Congénitas, de Galicia y también en
ocasiones de otras Comunidades.

Familias que tienen afectados de Enfermedades Metabdlicas Congénitas.

Otros profesionales Sanitarios.

O Objetivos:

O General

-Que los pacientes y familias adquieran experiencia en el manejo de las técnicas y tratamientos que
deban realizar y ello redunde en una mejora de su prondstico y calidad de vida.

O Especificos

-Instruir y entrenar periédicamente a los pacientes y familiares en el manejo de las técnicas y
habilidades necesarias para llevar a cabo el tratamiento de estos pacientes.

- Establecer un programa fijo y permanente de sesiones de formacidn y foros de debate.

- Establecer talleres de cocina que les permitan perfeccionar el arte culinario en estos pacientes y
asi tener una buena adherencia a la dieta, dado que el tratamiento nutricional es un pilar basico en
un porcentaje muy importante.

O Metodologia

Se llevan a cabo con periodicidad anual Reuniones Formativas durante los 3 dias de un fin de semana
{viernes tarde-domingo) con la Asociacién de Pacientes y Familiares de Enfermedades Metabdlicas
Congénitas (PKU y OTM) en un lugar de la Comunidad Gallega cedido por la Administracién Sanitaria. En
estas Reuniones, que se imparten desde hace maés de 12 afios, participan profesionales de la Unidad vy
de otras Unidades de Espafia, y se realizan:

- exposiciones de temas gue previamente sugieren las familias

- foros de debate en los que participan conjuntamente todos los profesionales, afectados y
familias

- taller de cocina con dietistas, familias y afectados.

-Se imparte asimismo desde 2009 talleres de cocina metabdlica con periodicidad bianual (una jornada
especifica para ese taller y otro se realiza en la reunién formativa), en colaboracién y apoyados por
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restauradores expertos (de la Escuela Superior de Hosteleria de Lamas de Abade de Santiago,
Fundacidn Alicia...) en el que participan activamente los pacientes y familiares.
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Igualmente hay jornadas de didlogo con las familias en el fin de semana (domingo a la mafiana) en las R
instalaciones del Hospital, de acuerdo con la Direccién del Centro Hospitalario.

Estos programas se llevan a cabo sumados a la instruccién continuada a las familias, fundamentalmente
por el personal de enfermeria y de dietética en:

= el manejo de sondas nasogastricas, cuidados de gastrostomia, reservorio subcutdneo para
infusion endovenosa, traqueotomia, bombas de alimentacidn nocturna en domicilio, curas de
suturas realizadas...

= cémo deben realizar la extraccidén en domicilio de la muestra de sangre impregnada en papel
Whatman 906, para el estudio de aminoacidos y acilcarnitinas.

= Conocimiento de los alimentos, manejo dietético-metabdlico, Realizar el célculo dietético de los
pacientes.

= Instruir a los pacientes y familias en el conocimiento de los alimentos, con el empleo de los
colores del semaforo (permitido, restringido y prohibido).

= Instruir en el manejo dietético-metabdlico, como realizar el calculo dietético de los pacientes.

Los programas de formacidn incluyen el estudio y la valoracidn de los aspectos éticos del diagndstico,
de los tratamientos y del consejo genético individual y familiar.

7- Resultados y Evaluacion

¥

La jornada especifica de talleres de cocina metabdlica ha cumplido este afio su 52 edicion. Como
resultado de estas jornadas se han elaborado dos pequefios libros, uno de introduccién a la gastronomia
molecular para conocer y probar nuevas texturas y alimentos y otro sobre mens de fiestas.

En las Reuniones de fin de semana, también se lleva a cabo un taller de cocina metabélica donde
participan todos los afectados y familiares que deseen.

Como resultado de estas jornadas se ha elaborado otro libro, de gastronomia tradicional en la
alimentacion del paciente metabdlico.

También se han elaborado otros 2 libros de dietas’ editados por la Universidad de Santiago de
Compostela sobre alimentacién en las aminoacidopatias, aspectos nutricionales y dietéticos (12 edicién
en 2010; 22 edicién revisada y ampliada en 2013), pues las aminoacidopatias son dentro de las
enfermedades metabélicas hereditarias |as alteraciones mds frecuentes y donde |a dieta es més dificil de
cumplimentar. iy

En todos los casos los menus fueron elaborados/disefiados en colaboracidn con la Escuela Superior de
Hosteleria de Santiago) y en el de introduccidn a la Gastronomia molecular por el restaurador Peig de la
Fundacidn Alicia. El clculo de cada uno de los mentis se llevé a cabo a través del programa informético
de disefio propio: www.odimet.es

La Formacion continuada de la Unidad a afectados y Familiares conlleva un aprendizaje en otros
aspectos de manejo de sondas, analiticas especificas. Ello, junto con el programa de célculo dietético y
nutricional, se traduce en un cumplimiento terapéutico mejor y por ende en tener mejores marcadores
bioquimicos de control (mediana de fenilalanina en PKU, leucina en enfermedad de la orina de jarabe de
arce, homocisteina en homocistinuria..)

Se realizan encuestas de satisfaccién de los usuarios (60) donde entre los items de preguntas figura la
formacién a afectados y familias objetivando resultados de satisfecho/muy satisfecho en el 100% de los
€asos.



