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Documento informativo sobre
metabolopatias en recien nacidos

¢ Qué es una metabolopatia?

Es una enfermedad que afecta a la forma en que el
organismo procesa algunos alimentos que ingiere. El proceso
normal se llama metabolismo y algunos nifios o nifias no pueden
metabolizar una parte de las proteinas, aminoacidos o &cidos
grasos y como resultado estos se acumulan en la sangre. Este
aumento anormal de metabolitos puede impedir que el desarrollo

del cerebro sea normal.

¢En qué consiste el Screening Ampliado de

metabolopatias?

Consiste en la identificacibn de mas de treinta
anomalias metabdlicas* en recién nacidos con objeto de
detectar defectos congénitos del metabolismo que pueden
conducir a la aparicion de enfermedades graves o incluso
mortales

En nuestro pais se realiza de forma gratuita y universal la
deteccién precoz de una de las metabolopatias mas frecuentes, la
fenilcetonuria, y aunque algunas comunidades ya incluyen la
deteccion del hipotiroidismo, actualmente en la mayoria de estas
comunidades no se dispone de los medios para detectar todas las
patologias recomendadas en el Documento Espafiol de Consenso
de Programas de Cribado Neonatal.

¢ Queé enfermedades se pueden detectar?

Enfermedades que provocan el retraso mental como la fenilcetonuria y el hipertiroidismo congénito*.

Enfermedades que ocasionan cataratas, deficiencias hepaticas e infecciones como la galactosemia.

Enfermedades que ocasionan deficiencias en el sistema inmunolégico.
Enfermedades que ocasionan defectos neuromusculares y cardiacos.
Trastornos en la diferenciacion sexual como la hiperplasia suprarrenal congénita.

Enfermedades pulmonares y digestivas como la fibrosis quistica.

*: Detectadas en la mayoria de los programas autondémicos de metabolopatias


http://www.mayomedicallaboratories.com/test-catalog/Overview/82594

¢, Por qué en Vidacord? Hasta el momento, la determinacion de estas

metabolopatias, recomendadas por los expertos

100 nacionales e internacionales, esta restringida en otros

centros por la disponibilidad de equipos diagnésticos y
personal especializado.
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¢ Puede ser perjudicial para mi-hijo?

La realizacién del Screening Ampliado de metabolopatias en ningun

[—

caso es perjudicial y no requiere intervencion alguna distinta a la que
requerira el programa estatal de deteccion.

¢, Quée otras pruebas son recomendables?

La realizacion de determinaciones genéticas debe cefiirse exclusivamente a aquellos casos en
los que los antecedentes familiares lo aconsejen y siempre bajo la recomendacion expresa de un
especialista. No obstante existen tres pruebas genéticas cuya realizacion estd expresamente
recomendada para todos los recién nacidos por el Grupo Experto en Screening del American College de
Medicina Genética.

Deteccion de Fibrosis Quistica
Deteccion de Hiperplasia Adrenal Congénita

Deteccion de Anemia Hemolitica



Preguntas mas frecuentes

¢Es el screening ampliado de metabolopatias un procedimiento nuevo?

No. Espafia actualmente mantiene un programa de cribado neonatal, pero la mayoria de las provincias
solo efectlan las pruebas para no mas de 2 a 4 metabolopatias.

¢ Qué es una Enfermedad Metabdlica?

Son defectos en la bioquimica del cuerpo. Por ejemplo una enfermedad metabdlica puede ocasionar que
un bebe tenga dificultad en procesar los alimentos, poniéndolo en riego de serias complicaciones de salud
como retardo mental, como e incluso la muerte.

¢Por qué debo de evaluar a mi bebé?

Los recién nacidos pueden no mostrar signos de tener una enfermedad heredada hasta que se presentan
complicaciones de salud. El diagndstico temprano puede permitir a td médico iniciar un tratamiento médico
especializado que puede mejorar la salud a largo plazo de tu bebé. Y, ain cuando recomendamos esta
técnica para todos los recién nacidos, la prueba puede ser realizada en nifios de cualquier edad.

¢,Cuantas Enfermedades evalta VidaCord?

Con la tecnologia disponible podemos identificar ademas de la Fenilcetonuria y el Hipotiroidismo, la
presencia de mas de 50 desérdenes heredados, incluyendo la Fibrosis Quistica, la Enfermedad de Orina
Jarabe de Arce y la Hyperplasia Adrenal Congénita ademas de muchas otras enfermedades menos
conocidas que su estado puede no incluir en su programa de cribado.

¢,Como se realiza la prueba?

Un profesional de la salud tomara una pequefia muestra de sangre del talén de tu bebé. Esta muestra se
aplica sobre un papel filtro especial que se encuentra en el kit de VidaCord y que absorbe estas gotas de
sangre. El papel filtro con la informacion que se requiere se envia a nuestro laboratorio para ser analizada.

¢,Cuando conoceré los resultados?

Los resultados estaran listos en promedio a los 7-10 dias de que se reciban las muestras en el laboratorio
de VidaCord. Los padres recibiran la notificacion del resultado por el medio que hayan escogido y en
Casio de cualquier resultado andmalo se acompafiarda un informe detallado para su médico asi como un
canal de asistencia permanente para cualquier consulta relacionada.

Los desérdenes metabdlicos. ¢Son curables?

Los desdrdenes metabdlicos son parte de la informacion genética que tiene cada persona, y por lo tanto
no pueden ser “curadas”. Sin embargo el identificar en forma temprana que se padece un desorden
metabdlico permite a tu médico iniciar tratamientos especializados que pueden mejorar la salud de tu bebé
en el corto y largo plazo.

¢Si uno de mis hijos tiene cualquiera de estas enfermedades, ¢mis otros hijos la pueden tener?
Esta pregunta puede ser mejor respondida por su médico o un consultor genético capacitado. Muchas
familias buscan una consulta genética para entender mejor el porque su bebé presenta un desorden en
particular y para saber si algun otro miembro de la familia puede estar en riesgo. Usted puede contactar
con VidaCord para obtener mayor informacién acerca de la consultoria genética.

¢,Como son de comunes los desérdenes metabdélicos?

Uno en cada 1,500 bebés se vera afectado por un desorden que Vidacord puede identificar.

El analisis, diagndstico e intervencion dentro de los primero dias de vida son esenciales. La mayoria de
estos desordenes pueden ser manejados si el tratamiento empieza temprano. Mas de 40 desordenes
pueden ser detectados por medio del programa de Screening de Metabolopatias de VidaCord.
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F: Fibrosis Quistica
G: Galactosemia

H: Anemia falciforme
I: TMS




