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https://aecomysociedad.org/medimet-herramienta-de-consulta/
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-protocolodeurgencias/
https://aecomysociedad.org/cruz-roja-escucha/
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/07/Guia-Asesoramiento-Preconcepcional-desde-Atencion-Primaria_COMPLETA_OK-1.pdf
https://aecomysociedad.org/medimet-herramienta-de-consulta/
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-protocolodeurgencias/
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https://youtu.be/_tbXmx2Uq1Q
https://www.familiasga.com/blog/guia-de-ayudas-sociales-y-servicios-para-las-familias-2022/
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/Trabajadores/PrestacionesPensionesTrabajadores/10967/27924
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/Trabajadores/PrestacionesPensionesTrabajadores/10967/27924
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44850
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44850
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-maternidad.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/265
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/265
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://www.sanidad.gob.es/gabinetePrensa/rd162012/fac.htm
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/de513c99-5885-48bd-8c66-45d2c97ad947
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44880
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44880
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/db40dbc8-c94f-4d35-aeeb-8780d6d90f36
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/db40dbc8-c94f-4d35-aeeb-8780d6d90f36
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/Trabajadores/PrestacionesPensionesTrabajadores/10967/27924
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44850
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-maternidad.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/265
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://www.sanidad.gob.es/gabinetePrensa/rd162012/fac.htm
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/de513c99-5885-48bd-8c66-45d2c97ad947
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44880
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/db40dbc8-c94f-4d35-aeeb-8780d6d90f36
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://www.familiasga.com/documentos/
https://www.familiasga.com/documentos/
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https://www.youtube.com/playlist?app=desktop&list=PLuEdkHbajz8e5eM1rutKL0FqGsVZpIUTa
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/08/AF-Menu%CC%81s-desayunos-v3-digital.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/08/AF-Menu%CC%81s-desayunos-v3-digital.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/08/AF-Menu%CC%81s-desayunos-v3-digital.pdf
https://m.youtube.com/playlist?list=PLHJHpccazVNHJj_Kb78L04jSNCD0Clj-w
https://www.youtube.com/watch?v=M9hlVBiJKo4
https://www.youtube.com/watch?v=M9hlVBiJKo4
https://metabolicos.es/2022/11/libro-de-recetas-bajas-en-proteinas-con-la-colaboracion-de-karlos-arguinano/
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/men%C3%BAs-de-Pro-Zero-2017.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/men%C3%BAs-de-Pro-Zero-2017.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/men%C3%BAs-de-Pro-Zero-2017.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/4250114.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/4250114.pdf
https://drive.google.com/file/d/1G2RM00foawnj9aIXlc_sk7CrC4x6aRA2/view
https://drive.google.com/file/d/1G2RM00foawnj9aIXlc_sk7CrC4x6aRA2/view
https://drive.google.com/file/d/1G2RM00foawnj9aIXlc_sk7CrC4x6aRA2/view
https://www.youtube.com/playlist?list=PLfUtCfbC1d6JOg88ZNQ2E4GdEnEyk6txa
https://www.instagram.com/mundopku/
https://mundometabolico.es/blog/
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona/
http://soniarecetaspku.blogspot.com/
https://www.instagram.com/honeylife_ss/
https://www.instagram.com/honeylife_ss/
https://www.instagram.com/noproteineric/
https://www.instagram.com/noproteineric/
https://www.youtube.com/playlist?list=PLfUtCfbC1d6JOg88ZNQ2E4GdEnEyk6txa

QYHWIDARQ HQ * $

e $)" 3-*& (W RSHDWYD @ Si J LD Z HE GHOSWR\ HFVR HQ
HOT XH SRGp LV FRQXORU®RV DYDQFHV UHD@ DGRV (WXGR WDVBP IHQR GH @

" ' ,OTVGDJFODB 3FOBVHQ* $ FRQ
i — HO U RPIGIR* RQ i ] /DPXXR

3(1' {17(6

SHVXOBGRY GHOHWXGER GH
DBMEBE EF WEB HQ* $ \ * $

GHO®' W 6IMD &KXP LDV
Changing rare disorders of lysine metabolism

S5SFBQB ( “ ODB

FROUMM HQ LOFRUIBRUDUP DWUDG
e ' 6DQGHU+RXWQ GH 0 RXQW6ICDL _/ PWFMbI FSBOFVUD JHQVER H WALQR DOP DWIUDO

4 BWFHZ @S WWBSD " DEVSB 5ZQF  : HELCDUHQ JHQWER GH XQD FpOX@ SDWD

QI @V P RGU LFDU® DFFly Q GH XQJHQ
P XVBGR DOMUDGR

FQSl September 28-29, 2022 | 'NBS Research Summit

Sander Houten, PhD

Icahn School of Medicine at Mount Sinai

Pharmacological Substrate
Reduction Therapy for Glutaric
Aciduria Type 1

e &TWEP NVMID' OLEDP FO" DEVSB ( WU SDB UQP *

$ BSBDUFS] BD» O DMOIDB SBEPMHIDB Z

OFVPDPHOIUVB &NBCPBDX O EF VO 3FHITUP / BDIPOBM

o 6H HWQ DT DQYGR BV UHVXODGRY GH @ SUP HWD
VBQGD GH YDBRWDFLIRGHV GH QxRVKDWD ®  DxRV

o 6HHWQ UHD@ DQGR &V UHI DMMARY HXURSHRY FRQ BV
DSXQBGRV HQ HOUHJ MAR 1 DFLRQDOGH $ FLGXUD
* OMWUFD

o ( QFHITLEP \LJ XH DELHUR

$1 BQFSPOBT
@S\ BDPM HIDBT
XVR GH SHTXHXDV P RPFXDV
TXH D\ XGDQ D @V SUIRWHCDV
P XVDQMV D DGRSVDUD | RWP D
DGHFXDGD S®L DUGH IRWP D

HVSHFtI LIFD  SDUWD UHDA@ DUVX
e ' MiXRGHS$ | BOFSPOBT BN BDPIWHIDBT SDUWD HO | XQFly Q FRUHFVIDP HOM

WDVP IHQR GH* $  SHQGIHQWM Z HELQDUFRQ - XGIVK

* DUFtD 9 LGRUD \ VX HTXISR 5HVXOBGRV SUHIP LCDUHV HQ
P XVDFLRQHV | IHFXHQMV GH @ SREDFLy Q HVSDXR® FRQXQ
DXP HQR GH @ DFWMGDG HQ [P i WFD WJ QU LEDWYR



https://t.co/gAnPaKYClq
https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
https://www.clinicbarcelona.org/proyectos-y-ensayos-clinicos/detalle/nuevas-estrategias-terapeuticas-para-la-aciduria-glutarica-tipo-i
https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
http://www.guiametabolica.org/noticia-articulo/opciones-terapeuticas-actuales-iiav-terapia-genica-052012-0
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_c#clula
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_c#chaperonas
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_p#protenas

| SHYIMuQ
5 HFRP HQGDFLRQHV SDUD HOGLDI QUWMER \

P DOHVR GH BV LQGLYIGXRV FRQ * $

3EDPN N FOEBUPOT S EBHOPTIOH BOE N BOBHIOH JOEMEVBM
XM HWWBSD BDEVSB OF U & FWITFPO

/ D UHYIMy Q GH @ WHFRP HQGDFLRQHV GHO VH SXHGH UHVXP LUHQ @ HQXP HWDFLy Q GH @V P VP DV
TXH SRGpLY BIHUHQ @ LI XIHQM Si J LD

6H EDVD HQ @ FRQRAGDFLY Q GH @V ~®IP DV SUHP MDV IQARGXFIGDVHQHO ~ \ MV Ei MFDV GHO
GIDJ QY WFR \ WDVIDP LHQR

%JFUB DPOLSPNBEB FONTJOB @ HUDP HQWM DO HQ FDRUDV KDWD &Y  DxRV
' LHVD FROARDGD HQ SIRMQDV SHIR FRQ XQ FRQARCH] KDXWAYR GIHWWER 9DVDGD HQ TXH BV
W YHQHV\ D KDQ WIQGR @ H] SHUHQFLD GH @ GIHVID FRQARDGD HQ MACD SHWR FRP R QRVRWRV
@IYDP RV P HQRV WHP SR FRQ HWM WSR GH GIHVD FUHHP RV TXH &V M YHQHV GHEHUDQ UHFLELU

| RUP DFly Q SDWD WQHUHQ FXHQD @ YDUDELIGDG HQ &RV Gl HIHQWMV DIP HQRV

6XSOIP HQBFlY Q FRQG N VB FYFOUB FONTJOB UHGXFLGD HQWISWIDQR \ UFD HQ DU LQGD

3“ HIN FOEF FN FSHFODB FRQ P SOQMFly Q SUHFR] DQM HQ HUP HGDGHV TXH FXUHQ FRQ
ILHEWH UHDFFly Q| HEUOD YDFXQD SUH LIQAD\ SRWRSHWDVRUR SDUD VRGDV @V HGDGHV

$ POLSPMQPS VO FRVJQP N FUBCe NDP DPO FYQFSFODB HQ HURUHV FRQJ pQVRV GHOP HVDERDP R
$ BSOILIOB GH SRUYIGD VBE® VHJ ~Q HGDG PJ N GXWDQM HOWJ [P HQ GH HP HU HQFLD

9 DFXQDFLy Q VHJ ~Q UHFRP HQGDFLRQHV GH @ SREMFly Q J HQHUDO

$ POLSPMGH DP IQRi FIGRVHQS@WP D MMQD FDUQWOD \ 1 XQFly Q UHQDOSDUWD FRQAROHQ LDQI RV
QRWP DBV

/ 0 64" 3 FROQMROGH i FIGR JOWUFR\  KIGUR] LJOWUFR SDUWD HOVHI XIP LHQR GH @

HQ HWP HGDG

Tratamiento 0-6 MESES | 7-12 MESES 4-6 ANOS +6 ANOS

LISINA proteina 60-50 Ingesta

natural mg/kg dia proteica
Mezcla de controlada
aminoacidos sin lisina ; ; 08 utilizando

y bajo en triptofano proteina natural
con bajo

: . contenido de
ENERGIA kcal/kg dia ik

NUTRIENTES % 2100

CARNITINA mg/kg dia 50-30
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PROCEDIMIENTO DIAGMOSTICO

Cuando =2 sospecha GAL el estudio dizgnastico (diferenciall, desarrollo de planes de tratamients,
educacion y capacitacion apropiadas de las personas afectadas v sus familias deben tener lugar emun
centro especialzado con expenencia en el mansio enfermedades metabdlicas hereditarias. Las
personas afectadas diagnosticadas en ofro lugar deben ser trasladados a dichos centros sindemora

recomendacion A

Resullados positivos (anormales) de M35 yv/o sintomas clinkcos, bioguimicos v/'o neurorradiclogicos
deben confimarse mediante un estudio de diagnastico, con analisis cuantitative de GA v 3-0H-GA en
orina y/o sangre ¥, 5l es ancrmal analisis genetico y/o enzima GEDH en leucocitos o fibroblastos

Suette
recomendacion A

En mifos con S0OHhigroma (acumulaciones de liquids) en combinacian con mas signos
reurarradiolagicos caractenstices thipoplasia frontotemnporal ensanchamisnto de espacios temporalss
anteriorss del LCR v la fisura de Silvio, se recomienda encarecidamente un estudio de diagnostico

Suerte
recomendacion A

En ﬂnl:l_'l ton cribado postivo lanormal, pero estudio de diagndstico confirmatono normal, 1a madre
ede sufrir GAL materns que debre ser examinado mas & fonde por estudic diagndstico
TRATAMIENTO METABOLICO DE MANTENIMIENTO
El tratamiento de mantenimiento metakolico se debe implementar v regular. Evaluado por un equips
interdisciplinario en un centro especializado con experiencia en Manejo de enf metabadlicas hereditarias

Recomendada su
investigacion o

Suerte
recomendacion A

Se recomienda enfaticamente dieta baja en lising en todos hasta la edad de seis anos. Fara asegurar Luna
ingesta suficiente de proteinas, la administracicn adicional de medicamentos sin lising, Las mezclas de
amincacidos reducidas en friptofano v ennguecidas con arginina son fuertemente recomendadas

Suerte
recomendacion A

Despues de los 6 afios, debe seguir un protocolo de control de proteinas adaptado a la edad que s
base en niveles seguros para la ingesta de proleinas y evite la ingesta excesiva de alimentos con alto
contenido de lisina La transicion debe ser acompanada de consejo distetico regular

Recomendado B

Dado que no hay evidencia del benaficio clinico del uso de arginina como Unico amincacido para
tratamiento de mantenimisnto o emergencia ademas de arginina ingesta a traves de alimentos
naturales v AAM, una suplementacion adicional de arginina no es recomendada

Recomendada su
investigacion O

La carnitina debe complementarse de por vida con el ohjetive de mantener la concentracion de
carniting libre en plasma o gotas de sangre seca deniro del rango de referencia

5e recomienda enfaticamente iniciar el tratamiento de emergencia de inmediato v realizarlo
agresivamente en cualquier caso de enfermedad febril, o sintomas alamantes como asi come durants
=l manejo perioperatono dentro del pencdo vulnerable para la lesion estriatal (hasta la edad de £ afos!

Recomendado B

Suerte
recomendacion A

El tratamiento de emergencia después de los seis afos puede administrarse durante Los episodios de
enfermedad grave o manep perioperatorio en analogia con el grupo de edad de 0 a 6 afios con

adaptacicn individual de la ingesta de alucosa v liguidos.

Diagnidstico y terapia de trastornos neurclogicos (25 decir, trastomio del movimiento, ataques
epilépticos) o manifestaciones tratables neuroguirargicarnents (S0H) deben ser mangjado por un
neurcpediatras/reurologo v/ o newrscinjanc en estrecha cooperacisn con especialistas metabalicos

VACUNAS
Todos los pacientes con GAL debben vacunarse de acusrdo con las recomendaciones nacionales
EDUCACION SAMITARIA
La educacian e informacion especifica para la edad de los pacientes afectados v sus familias sobre
evolucion, tratamiento v prondstico de la enfermedad, asi como asesoramiento socio juridico v la
evaluacidn de la calidad de vida debe ser proporcionada regularments por un eguipo interdisciplinanc
complestio por expertos en metabolismo, terapia nutricional. fisicterapia, frabajador social v psicologia
MOMITORIZACION

La eficacia terapeutica vy los efectos secundarnics adversos deben controlarse pericdicamente, controles
de seguimiento e intersificadas en caso de progreso de 1os sintomas o incumiplimients de las
recomendacionss de tratamiento. Para punitos finales de monitores clinico ver #17-20, 23, 24y Tak &

Hecomendada 5
investigacian :;.

Suerte
recomendacion A

Recomendaco B

Recomendado B

“uerte
recomendacion A

£l analisis de G& y 3-0H-GA no debe ulilizarse para seguimisnio o adaptacion del tratarmisnto.

Recomendado B

Las concentraciones de aminoacidos plasmaticos deben cuantificarss regularmente en pacientes con
dieta baja en lising {3-4 h postprandiales) v mantenerse dentro de rango normal especifico para (a8 edad

Suerte
recomendacion A

La concentracion de carniting Libre en plasma o gotas de sangre seca debe ser monitonzada
regularmente entodos los individuos con GA1 Concentracion a nivel valle de carnitina libre (al menos 12
horas despues de la dltima administracién) debe mantensrse dentro el range de referencia.

Recomendado B

La funcién renal debe evaluarse anualmentes a partir de los & afos

Recomendado B

Los pacientes deben ser admitidos en un hospital v monitoreados de cerca duranie al menaos 24 h
incluss después de un traumatismo cransal minimo o leve deniro de los primeros tres anos de vida
debido al aumenta del riesgo de desamellar S0H

Recomendaco B

El examen neuroradiologics debe realizarse en todos los grupos de edad =i los sintomas neurolagicos
ocurren o se deterioran significativaments

Recomendaco B

nvestigaciones de resonancia magnstica de rutina para la detecciony 4 o monitorso de exirastriatal
anomalias inddulos *'LII:lEpE.'r‘rdII'I"ElE."' ancomalias de la sustancia blancal s2 pu&*‘len iniciar a partir de los
diez afics v se repite en funcion de les resultados, p. cada 2-5 afios)

Recomendada su
investigacion O

El cociente de inteligencia/desarrollo, las funciones motoras v el lenguaie deben ser evaluados
regularmente para detectar deficits especificos v pemmitir el inicio de apoyo tratamients. Para pacientes
severamente afectados. se deben wsar baterias de prusba ajustadas. (Tabla &)

TRANSICION
A partir de los 14 ancs y en funcion de las estructuras sanitarias locales, transicion (consulta
interdisciplinar pediatrica-intema) seguida de traslado a la medicina de adultos debe abordarse v
organizarse comao un sistema estructurads v procedimients estandarizado.

Recomendado B

Recomendado B
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