Este libro comenzoé a tejerse en mi cabeza en 2012, aunque por
aquellos dias no tuviera ni idea de ello. El equipo de futbol sala
gue habiamos creado varios amigos del hospital disputaba las
semifinales de la liga en la que debutabamos esa temporaday,
tras darle la vuelta al marcador, una polémica decision arbitral
hizo que nos empataran 3-3 a pocos minutos de terminar el
partido. En |la tanda de penaltis, yo fallé el lanzamiento decisivo
y nos quedamos a las puertas de una final que nos habiamos
merecido pero que, entre una decisidn arbitral equivocada y mi
mala punteria, no llegamos a conseguir.

El arbitro se llamaba Alexis y, pese a querer odiarlo, es una
de esas personas que desde el primer momento caen bien
a todo el mundo: un buenazo de los pies a la cabeza. Hay
personas a las que no necesitas conocer en profundidad para
saber que son buena gente; personas con las que tienes una
vibracion especial y el convencimiento absoluto de que, en el
caso de pedirles un favor, te ayudarian sin dudarlo.

Decia que Alexis es una de esas personas, asi que rapidamen-
te olvidé que, por su error arbitral (a lo que también contribuyé
mi mala punteria), nos quedamos a las puertas de la final. La



temporada fue larga y en los partidos en los que Alexis nos
arbitrd, su forma de ser desperté mi admiracion.

Pero en mayo de 2013 terminaron mis cuatro anos de residen-
cia en Malaga y, ante la incertidumbre con la que la Junta de
Andalucia «premia» a sus médicos en forma de contratos ines-
tables y poco dignos, tomé la decision de hacer las maletas y
cruzar el charco para comenzar una nueva etapa en Las Pal-
mas de Gran Canaria. Tocaba salir de la zona de confort, ya que
en Malaga me sentia como en casa, pero gracias a esa deci-
sidn encontré un nuevo hogar que se ha convertido en el centro
neuralgico de mi vida, donde he decidido tenery criar a mi hija.

Tras irme de Malaga, perdi el contacto, asi como el trato con
Alexis, del que dejé de tener noticias, pero una tarde de marzo
de 2017 sono el teléfono y me quedé extraifiado al ver que el
que me estaba llamando era él. O, mejor dicho, como yo lo te-
nia en el recuerdo: «Alexis Malagan, el arbitro que hacia cuatro
afnos se habia equivocado dejandonos sin final. Sorprendido,
descolgué el teléfono y con una mezcla de impotencia mas
rabia, lo colgué tras escuchar su historia.

En estos cuatro afios que habian pasado, Alexis me habia se-
guido la pista por las redes sociales. Se habia alegrado al ver
gue me habia convertido en un médico con cierta «notoriedad»
publica: algunos lo llaman influencer, otros friki, pero lo cierto
es que mis apariciones en radios, televisiones y algun que otro
periddico no habian pasado desapercibidas para su radar.

En ocasiones la vida es injusta y castiga al que menos se lo
merece. Sin duda, Alexis no se merecia lo que tanto él como
su familia habian sufrido hace unos meses. Tras un embarazo
normal y con toda la ilusién del mundo, su mujer Yolanda ha-
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bia tenido a Aroa, su segunda hija. Durante el embarazo todo
habia ido bien, las revisiones estuvieron dentro de la mas ab-
soluta normalidad y todo hacia suponer que una nifia sana y
llena de vida habia llegado al mundo. Desafortunadamente,
rapido se dieron cuenta de que no seria asi y, tras pasar sus
primeros y pocos dias de vida en el hospital, una extrafa, pero
letal enfermedad, hacia que un nuevo angel subiera al cielo.
Cuesta encontrar respuestas para el dolor de unos padres que
han perdido, contra todo pronéstico, a una hija, pero ain mas
cuando es por una enfermedad de la que tan poco se sabe. Un
duro mazazo para una familia que durante nueve meses sofno
con tener entre sus brazos a la pequefa criatura; suefio que
se derrumbd como un castillo de naipes.

En marzo de 2017 —como decia—, yo me habia convertido en
una especie de personaje publico. Estaba considerado por el
portal «La eSalud que queremos» como uno de los 30 eDocto-
res mas activos e influyentes de Espafa gracias a mi presen-
cia en Internet y mi labor en redes sociales; y estaba a pocos
dias para que se empezara a emitir el reality de televisién La
Isla, donde catorce desconocidos teniamos que sobrevivir sin
nada y sin ningun contacto con el exterior durante un mes en
una isla desierta, acudiendo yo al programa, desempenando
la labor de participante médico.

En aquella época estaba viviendo en Madrid, por lo que me
podia ser mas facil encontrarme con médicos y cientificos
que estuvieran investigando sobre la enfermedad que se llevo
a Aroa. Alexis me habia llamado para intentar ampliar su tela
de arafia y buscar contactos para poder comunicarse con la
poca gente que en Espafia estaba trabajando sobre la enfer-
medad que se llevd por delante la vida de su hija. Alexis 'y Yo-
landa se habian propuesto ayudar, desde el insuperable dolor
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de perder a una hija, a todas las familias que pasaran por su
misma situacién, un homenaje en vida para su pequena.

Me comprometi en ayudarle, pero me fue imposible. Vivir en
una gran ciudad como Madrid te lleva al limite y te hace tener
muy poco tiempo libre. Se junto el trabajo, la preparacion final
de la boda, ya que ese 27 de mayo daba el «si, quiero», con la
locura que supusieron las ocho semanas en las que se emitio
el programa de television de La Isla. Reconozco, avergonzado,
que me fue imposible ayudarle.

Pero hace unos meses se me encendio la bombilla para inten-
tar saldar la deuda que habia contraido con Alexis. En su dia
no habia sido capaz de ayudarle, pero quizas podria hacerlo a
través de este libro.

La medicina es un trabajo real y duro como la vida misma, un
camino de rosas lleno de espinas donde desgraciadamente hay
muchos casos como el de Aroa, que te dejan con un nudo enla
garganta y con una gran sensacion de amargura e impotencia
ante los ridiculos presupuestos destinados a la investigacion,
lo que hace imposible que se avance en enfermedades raras
como la que le costé la vida a Aroa, la acidemia propidnica.

Asi que pensé que, como si de una metafora de la vida se
tratase, podia ayudar a investigar sobre esta enfermedad a
través de un libro donde contara precisamente lo contrario, la
cara simpatica de mi profesion a través de 33 consultas mé-
dicas para morirse... de risa. Asi que parte de los beneficios
gue se consigan con la venta de este libro irdn destinados a
intentar investigar mas sobre la acidemia propidnica.

Si estas leyendo estas palabras, te doy las gracias, ya que has
contribuido a poner tu granito de arena.
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{QUE ES LA ACIDEMIA PROPIONICA?

La acidemia propidnica es un trastorno metabdlico raro de
origen genético que esta causado por el déficit de una enzi-
ma conocida como propionil-CoA carboxilasa. Debido a su
deficiencia, como resultado se produce la acumulacién de
productos de degradacién altamente toxicos que ponen en
peligro la vida de los mas pequefos, etapa en la que suele
manifestarse esta enfermedad.

Aproximadamente 1 de cada 100 000 recién nacidos tendran
esta patologia. Por lo tanto, si tenemos en cuenta que en Es-
pafa en 2016 nacieron 406 556 bebés, tenemos 4 casos por
afno en nuestro pais.

La acidemia propidnica se puede presentar de tres maneras:
- Inicio neonatal grave.
- Inicio tardio intermitente.
- Forma crdnica progresiva.

Aunque sin duda, lo mas frecuente es que se manifieste en los

primeros tres meses de vida, complicando la supervivencia
del bebé. En la forma de aparicidén neonatal grave, los recién
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nacidos presentan sintomas de intoxicacion metabdlica con
vomitos, deshidratacién, alteracion del nivel de conciencia
y su sangre sufre un proceso conocido como pancitopenia,
donde todas las células sanguineas (glébulos rojos, glébulos
blancos y plaquetas) estan disminuidas debido a un problema
en la médula 6sea. Todo esto conlleva a desequilibrios en el
organismo, produciéndose una acumulacién de acido lactico
y productos de eliminacion que el organismo del bebé enfer-
mo no puede filtrar; problemas para recibir el oxigeno necesa-
rio, un sistema inmunitario que pierde su capacidad defensiva
y, finalmente, estos bebés quedan expuestos a infecciones y
complicaciones como letargia o convulsiones que terminan
suponiendo su muerte.

Hacen falta medios para adelantarnos al diagndstico y asi evi-
tar el tragico desenlace, siendo clave potenciar el diagndéstico
precoz antes del nacimiento para evitar secuelas irreversi-
bles. A dia de hoy, se sabe que la acidemia propionica es una
enfermedad genética que esta causada por mutaciones en
los genes PCCA o PCCB que se encargan de codificar la en-
zima propionil-CoA carboxilasa que, al faltar en el organismo,
sera el origen de los sintomas.

Los esfuerzos deben ir encaminados a adelantarnos a su
diagndstico y poder hacer un consejo genético en las fami-
lias, a través de estudios en el liquido amnidtico o por analisis
de ADN en miembros de familias donde existe una mutacion
genética conocida.

La deteccion temprana y un tratamiento precoz suponen una
reduccion en la tasa de mortalidad durante el primer afio de
vida y una mejora de la tasa de supervivencia en la primera in-
fanciay en la nifiez, pero, en el caso de sobrevivir, las secuelas
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en términos de retraso en el desarrollo cognitivo siguen sien-
do elevadas, por lo que los bebés que consiguen sobrevivir
suelen tener problemas en su desarrollo mental.

Como el origen de esta enfermedad es que se acumulan pro-
ductos de degradacidn, uno de los objetivos en el tratamiento
serainvertir el catabolismoy, para ello, estos bebés no pueden
ingerir proteinas, por lo que deben recibir alimentacion intra-
venosa con calorias no proteicas. Ademas, habra que centrar
los esfuerzos en depurar el amonio que se acumula y atravie-
sa la barrera hematoencefalica por lo que pasa por la sangre
y sube al cerebro, provocando una disminucion del nivel de
conciencia. Se necesitaran, por lo tanto, farmacos que hagan
de antidoto o incluso realizar sesiones de hemodialisis para
filtrar y eliminar, de manera artificial, todos los productos de
degradacién que son incapaces de limpiar de manera natural.

Se estan estudiando otras opciones como el trasplante de hi-
gado en estos nifios en los primeros dias de vida, pero hace
faltan mas investigaciones, algo complicado en nuestro pais,
donde la financiacién necesaria para mejorar el prondstico de
estos enfermos brilla por su ausencia.

Y es por este motivo por el que quiero contribuir con la causa
donando parte de las ganancias de este libro.

En abril de 2018 ha nacido mi primera hija, Daniella (#lovely-
Daniella), y se me abren las carnes cada vez que pienso en el
sufrimiento que tuvieron que pasar Alexis y Yolanda cuando
vieron como su hija recién nacida, tan fragil e indefensa y
con toda una vida por delante, se marchaba de este mundo
debido a esta maldita enfermedad sobre la que tan poco se
sabe.
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Asi que me decidi a escribir este libro y, con él, en parte, le
pido disculpas a Alexis por no haber sido capaz de echarle
una mano cuando me lo pidio.

Atras queda esa decision arbitral suya que nos dejé sin final,
pero que me permitié conocer a una gran persona. Por todos
los padres coraje como Alexis y Yolanda, que han sufrido las
desgarradoras consecuencias de la acidemia propionica, va
dedicado este libro. Espero que se vendan muchos ejempla-
res para ayudar a investigar y saber mas sobre esta enferme-
dad. Y es que miro la inocente cara de mi hija Daniella y me
resigno a quedarme de brazos cruzados ante las injusticias
con las que la vida, en ocasiones, trata a las buenas personas.

GRACIAS POR CONTRIBUIR CON LA ACIDEMIA PROPIONICA
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