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He leido con extraordinario interés el libro La Cripto-
logia de la enfermedad. Como aprendimos a descifrar y
corregir enfermedades heredadas, cuyo autor es el doctor
y académico Luis Alejandro Barrera, y que es la razon
para estar congregados aqui, en la Academia Nacional
de Medicina esta noche.

Los errores congénitos del metabolismo son un gru-
po enorme, tal vez mas de 500 entidades, producto
de disrupciones en alguna de las vias metabolicas de
los seres humanos y de otra cantidad de animales que
comparten con nosotros patrones metabolicos comu-
nes. Por la misma razon de ser tantas y tan diversas, no
son, en su mayoria, comunes. Voy a citar unas pocas
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Cémo aprendimos a descifrar
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Lo
S ALEIANDRG PARRERA AVELLANED,

cifras de mi propia experiencia en la Red Colombia-
na de Medicina Genética -PREGEN- la entidad que
creé¢ hace mas de 30 aflos y que se ha encargado de
ofrecer el tamizaje neonatal en Colombia y educar a
los padres y al cuerpo médico sobre su importancia.
Segun nuestras estadisticas, el trastorno metabodlico
mas frecuente en nuestro medio es el hipotiroidismo
congénito que encontramos en 33 recién nacidos entre
130.000 examinados. Esto nos da una incidencia de
1 en cada 4.000 neonatos en nuestro medio, lo cual
implica que, si nacen cerca de 650.000 nifios al afio en
nuestro pais, tendremos que todos los afios nacen en
Colombia 160 nifios con este trastorno de facil manejo
y Optimo pronostico. Pero este no es el mas frecuente
trastorno observado: el tercer puesto lo ocupa la de-
ficiencia de G6PD que se encontr6 en 4 de 9.000 pa-
cientes analizados, con una incidencia de 1 en 2.230.
Ahora bien, ya tenemos dos de los tres mas frecuen-
tes hallazgos del tamizaje neonatal en nuestro pais. El
mas frecuente hallazgo observado, el primer puesto
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en frecuencia en nuestra serie lo ocupan los defectos
de las hemoglobinas que encontramos en 1 de cada
164 recién nacidos en una cohorte de mas de 40.000
pacientes analizados. Las hemoglobinopatias son los
desordenes monogénicos mas comunes en el mundo
(Goonasekera HW y colaboradores 2018), lo cual se
confirma en este estudio al presentarse como el mas
frecuente hallazgo entre todos los analitos estudiados
en esta serie. La deficiencia de glucosa 6-fosfato-deshi-
drogenasa, es una predisposicion hereditaria a la he-
molisis, ligada a X y debida a una mutacion en el gen
de la G6PD; se calcula que cerca de 400 millones de
personas en el mundo estan afectadas, lo cual la hace
la enzimopatia mas comun en el mundo (Boerkoel S
y cols 1999). Ahora bien, ambos desoérdenes son mas
frecuentes en poblaciones de origen africano y confie-
ren algun grado de resistencia a la malaria; no siendo
Bogotéa zona de transmision de la malaria y teniendo
apenas 1,4 % de sus cerca de 7 millones de habitantes
que se definen como de origen africano (Alcaldia Ma-
yor de Bogota, 2011), es de prever que el tamizaje para
ambos desoérdenes, siendo importante en Bogota, debe
tener mucho mas alto impacto médico y social en las
tierras bajas y zonas costeras donde existe el vector de
la malaria y se asientan la mayoria de los afrodescen-
dientes de nuestro pais. Con estos datos en mente, que
subrayan la importancia de estas entidades, su frecuen-
cia y la importancia del tamizaje neonatal como su he-
rramienta para el diagnostico temprano y tratamiento,
que el autor disecta con cuidado en su libro, volvamos
a él entonces. La lectura del libro deja magnificas en-
sefianzas. Por un lado, gracias a Dios, no es un libro
crudo de bioquimica. Logré integrar en su texto la bio-
quimica y su historia, historia apasionante de los ha-
llazgos médicos de los ultimos dos siglos, muchos de
ellos buscados y otros productos de lo que los ingleses
llaman serendipity, que traducido a nuestro cotidiano
lenguaje de Castilla llamariamos chiripa o chepa. Trae
muy buenas historias sobre la agudeza médica de nues-
tros ancestros, sobre los tempranos analisis de orina,
la vida y obra de Garrod, de Krebs y algunos de sus
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interesantes aforismos, el caso de Patricia Stallings,
acusada de matar a su hijo dandole a beber etilengli-
col, cuando realmente excretaba un metabolito que se
encuentra en la orina de los pacientes con acidemia
metilmalonica y que podia confundirse con el etilengli-
col; el caso de Emil Fisher, quien estudio la teofilina,
la teobromina y la cafeina presentes en el café, el té
y el chocolate y, conociendo sus semejanzas quimicas
con el acido urico, afirm6 que algin dia no se necesi-
tard la semilla del café, sino que se podrian fabricar
bebidas cafeinadas a partir del acido urico sintético. En
fin, son muchas las anécdotas que ha encontrado el
doctor Barrera para proveer al lector de informacion
historica valiosa y entender el desarrollo del area de
los errores innatos del metabolismo, y ponerla en la de-
bida perspectiva para hacer tremendamente agradable
la lectura de este texto. Si ademas se suman los estu-
pendos retratos que nos muestran la cara de los tantos
personajes citados y analizados, es evidente el esfuerzo
invertido por el autor y su larga trayectoria que se con-
solidan en este libro. Siguiendo el espiritu del libro de
recabar la historia detrds de los errores congénitos del
metabolismo, déjenme relatarles un par de historias.
Es bien sabido y asi lo cuenta el Dr. Barrera en su libro,
que cuatro entidades, la alcaptonuria, el albinismo, la
fructosuria y la cistinuria inspiraron a Garrod para de-
marcar lo que seria el campo de los errores congénitos
del metabolismo. A pesar de mi larga practica clinica,
no tengo experiencia en la mayoria de ellas, pero el
albinismo y su historia me han fascinado desde que vi
el primer indigena albino en Monochoa en las riberas
del rio Caqueta hace muchos afios. Retomando mi his-
toria, el 8 de noviembre de 1519, un sabado, hace 502
afios, lleg6 Hernan Cortés a entrevistarse con Monte-
zuma en su propia casa, el palacio de AXAYACATL
y, ante su magnificencia le escribid, en la segunda de
cinco “cartas de relacion” que dirigio al rey Carlos I
de Espafia y V de Alemania que Montezuma “...tenia
en esta casa un cuarto, en que tenia hombres, y mugeres, y ni-
fios, blancos de su nascimiento en el rostro y cuerpo y cabellos
y cejas y pestarias”, clarisima descripcidon del albinismo
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mostrando que ya se encontraba en América cuando
llegaron los espanoles. La segunda breve historia se la
debemos a Arnold Sorsby, un oftalmélogo inglés que
publico el 27 de diciembre de 1958 un articulo en el
British Medical Journal, en el que se analiza la descrip-
cion que se hace del nacimiento de Noe en el libro del
profeta Enoch. No es este el sitio para entrar en la dis-
cusion de la veracidad y origen del libro de Enoch, que
tendria que ver con los famosos rollos del mar muerto,
pero la descripcién de Noé, recién nacido es maravi-
llosa: “.trajo al bebe (la madre) cuya carne era blanca como
la nieve, rosa como una rosa, el pelo de su cabeza era blanco
como algodon y largo; y sus ojos eran hermosos...... brillantes
como los rayos del sol”. No en vano el profesor Sorsby
tituld su articulo “Noe-un albino”.

Mil gracias Luis Alejandro por este enorme esfuerzo,
por dejarle a la comunidad un texto tan provocativo,

tan bien elaborado y tan informativo. Espero, que si
ya fue capaz de hacernos pensar en nuestros ances-
tros, otros lectores disfrutaran la historia oculta de los
errores congénitos del metabolismo. No en vano le has
puesto tan sugestivo titulo: La criptologia de la enfer-
medad.
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