DEFICIENCIA DE
BIOTINIDASA

&Qué es? €s la deficiencia de una
enzima

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 60,000 recién nacidos
¢Cudles son los sintomas?
Ataques, pérdida de la audicidényy,
en casos graves, la muerte

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento es simple, se
administran dosis diarias de la
vitamina biotina.

HIPEFSPLASIA ADRENAL
CONGENITA

&Qué es? €s una condicién causada
por la falta de ciertas hormonas
adrenales.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 15,000 recién nacidos
éCudles son los sintomas? Muerte
en recién nacidos y puede que se
identifique incorrectamente a las
nifias como nifios.

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento comprende la
administracién de esteroidesy
minerales especiales.

HIPOTIROIDISMO CONGENITO

¢Qué es? €s una condicidén causada
por una insuficiencia de hormonas
tiroideas.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 3,500 recién nacidos
¢Cudles son los sintomas?
Problemas de alimentacién,
problemas de crecimiento y retardo
mental

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento comprende la
ingesta diaria de la hormona
tiroidea faltante.

Referencia rapida sobre
trastornos incluidos en el control de recién
nacidos de Florida
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2006

&Qué es? €s una enfermedad
genética que hace que se desarrolle
una mucosidad espesa y pegajosa
en los pulmones, en el sistema
digestivo y en otros érganos del
cuerpo.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 4,000 recién nacidos; el
riesgo es mayor para los
caucdsicos.

¢Cudles son los sintomas?
Infecciones en los pulmonesy
dificultades para digerir alimentos
y nutrientes

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento comprende la
ingesta de suplementos
enzimdticos en cada comida.

GALACTOSEMIA

¢Qué es? Es laincapacidad de
metabolizar la galactosa del azdcar
de la leche.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 50,000 recién nacidos
éCudles son los sintomas?
Problemas para aumentar de peso,
sangrado anormal, alimentacién
deficiente, vomitos, cataratas,
cirrosis hepdtica, retardo mental y
muerte

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento consiste en eliminar
la galactosa de ladietay
reemplazarla, generalmente, por
soja.

PERDIDA DE LA AUDICION

&Qué es? €s una deficienciaen la
forma en que oyen los recién
nacidos.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 400 recién nacidos

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento puede comprender el
uso de audifonos u otros
dispositivos de audicién y servicios
de intervencién temprana.

HOMOCISTINURIA

¢Qué es? €s una condicién causada
por la falta de una enzima que hace
que no se puedan metabolizar
ciertos aminodcidos.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 350.000 recién nacidos
¢Cudles son los sintomas? Retardo
mental, osteoporosis, problemas en
la vista y en la circulacién

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento puede comprender
restricciones dietarias y
medicamentos.

ENFERMEDAD DE LA ORINA
DE JARABE D& ARCE

¢OQué es? €s un defecto en el modo
en que el cuerpo metaboliza ciertos
aminodcidos.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 200,000 recién nacidos; el
riesgo es mayor para los menonitas.
¢Cudles son los sintomas?
Vémitos, diarrea, olor o color
extrafio de la orina, desarrollo
lento, retardo mental y muerte

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento comprende
restricciones en la dieta.



DeFicienciA De LA CADENA
MeDIA DE LA ENZIMA
ACYL-CoA
DesHIDROGENASA (MCAD)

¢Qué es? €s una condicidén causada
por la falta de una enzima que

descompone las grasas en azidcares. :

¢Con qué frecuencia ocurre?
Aproximadamente en 1 de cada
15,000 recién nacidos

éCudles son los sintomas? Muerte
stbita

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento consiste en asegurar
una ingesta regular de alimentos.

FeniLceToNnURIA (PKU)

¢Qué es? €s un trastorno
enzimdtico que evita la
metabolizacién de la fenilalaning,
un aminodcido esencial para el
desarrollo cerebral.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1
de cada 19,000 recién nacidos, el
riesgo es mayor para las personas
de ascendencia europea.

¢Cudles son los sintomas?

Hiperactividad, ataques, olor fuerte
i ¢Qué son? Los bebés que sufren
i estos trastornos tienen dificultades
i para convertir las grasas en energia.
i ¢Con qué frecuencia ocurren? Se

en transpiracién y orinay retardo
mental

¢En qué consiste el tratamiento?
€l tratamiento consiste en una
dieta especial.

ENFERMEDADES DE CELULAS
FaLcIForMes (SCD)

i ¢Qué son? La anemia falciforme

(Enfermedad Hb SS) es el tipo mds
comin de SCD y genera
obstrucciones en los vasos
sanguineos que resultan muy
dolorosas, ademas de otros
problemas de salud graves. Otras
SCD comunes son la Enfermedad HB
SCy diversos tipos de talasemia.

¢Con qué frecuencia ocurre? €n 1

de cada 2,500 recién nacidos, el
riesgo es mayor para personas de
ascendencia africana o
mediterrdnea.

¢Cudles son los sintomas?

Dolores, anemia, debilidad, manos

y pies hinchados, falta de airey un

retraso en el crecimiento y el
desarrollo

¢E€n qué consiste el tratamiento?

€l tratamiento consiste en dosis
diarias de un antibiético.

OTROS TRASTORNOS DE LA
OXIDACION DE ACIDOS
GRASOS

desconoce la cantidad de casos, ya
que la deteccién temprana
mediante el control de recién
nacidos es muy reciente.

: ¢Cudles son los sintomas?

Somnolencia, vémitos, bajo nivel de
azlcar en sangre, trastornos
hepdticos, ataques, coma e incluso
la muerte

¢En qué consiste el tratamiento?

€l tratamiento puede incluir una
ingesta regular de alimentos, una
dieta especial baja en grasas y
medicamentos.

- TRASTORNOS DE LOS ACIDOS
: ORGANICOS

&Qué son? Los bebés que sufren

i este trastorno no pueden

i aprovechar ciertos aminodcidos y
Gcidos grasos.

i ¢Con qué frecuencia ocurren? Se

i desconoce la cantidad de casos, ya
que la deteccién temprana

i mediante el control de recién

! nacidos es muy reciente.

éCudles son los sintomas?

i Vémitos, alimentacién deficiente,

! bajo nivel de azdcar en sangre,
somnolencia, ataques y muerte

i ¢En qué consiste el tratamiento?
i €l tratamiento puede comprender
una dieta especial baja en

i proteinas y/o medicamentos.

. TRASTORNOS DEL CICLO DE

LA UREA

¢0Qué son? Son causados porla

: falta de una de las enzimas
responsables de eliminar el

i amoniaco del torrente sanguineo.

i ¢Con qué frecuencia ocurren? Se
desconoce la cantidad de casos, ya
i que la deteccién temprana

mediante el control de recién
nacidos es muy reciente.

éCudles son los sintomas?

i Ataques, tono muscular deficiente,
dificultades respiratorias y coma; si
i no se los detecta ni se los trata

i pueden provocar la muerte

¢En qué consiste el tratamiento?
i El tratamiento puede comprender

! una dieta baja en proteinasy
medicamentos.
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