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€1 Cornimiento Neanatal consiste en tomar unas gotas de sangre
el taldn gel pi
que de o ser diagnosticadas y tratadas a tiempo, pueden paner al
recién nacido en riesgo de sufrir dafios permanentes y en algunas
casos hasta la muerte. Estas pruebas son recomendadas por el
Colegio Genética Médica, vl Conseio
de Enfermadades Heraditarias de Puarto Rico y roqueridas por ¢
Reglamanto dal Socratario da Salud Nm, 151, 1a Lay Mim. 84 do
1987 y la Loy Nom. 129 do 2015.

éPor qué es importante el Cernimiento Neonatal?
Los bebiés con alguna de estas enfermedades hereditarias pueden
parecer saludables. Sin embargo, en el momento quo presentan
los sintomas, ya ha ocurrido el dafio, muchas voces irreversial. Si
Ia condicién se diagnostica  tiempo y se trata correctaments, &
pueden evitar sus efectos en ks salud.

Como se hace el Cernimiento Neonatal?
Despuds de las 24 horas de nacida del bebé y haber tomado leche
[antes de darse de altal, se obtienen varias gotitas de sangre del
talén. Recuerde praguntarle 8 su médico o a |a enfermera de altas
© partera, si e tomaron I muestra a su bebé.

Es muy importante que la muestra de sangre se tome durante las

Conozca sobre las enfermedades hereditarias
incluidas en el Cernimiento Neonatal

Anemia Falciforme

Esta enfermedad también es conocida como “sickle cell
onemio” (en ingkis] o falcemia (en otras Islas def Caribel, se
debe 3 un defecto en la hemoglobina, Hay diferentes
hemoglobinas anormales, entre éstas, la hemoglobina S, que
causa que las gidbulos rojos de ls sangre tomen una forma
anormal y se pongan rigidos causando obstruccion de los
capilares, venas y arterias del cuerpo.

= Ocurre en 1de cada 5,000 nacimlentos en PR.

= AMects mayormente 8 personas norteamericanas y
los de

afro-caribefia.

= Presenta sintomas Lales como: anemia severa que causa
niveles insuficientes de oxigeno on la sangre, crisis do
dolor frocuantes, piel amarillenta, infocciones serias y
otras complicaclones.

= Su tratamlento consiste en antibidticos, dcido félico,

hidratacién, transfusiones  de  sangre

medicamentos, sogdn sea necesario,

Tara de hemoglobina §

Tener la tara 0 el rasgo de hemoglobina S significa que la
persona es portadora de un solo gen de la hemoglobina.
falciforme o hemoglobina 5. Las personas con I3 tara de
hemoglobina 5, NO tienen fa enfermedad y casi sempre

primeras 24-48 despuds
leche.

5ino s tomé ks muestra de sangre a su bebé mientras estuvo en of
hospital, notifiqueio & la enfermers el “nursery” del bospital
donde nacié para que se le tome I3 muestra no més tarde de 1
semana de nacido. i lo deses, también puede venir directamente
al Programa de Cernimiento Neonatal ubicado en el Hospital
Peditreio Unwversitarlo.

¢Dénde buscar los resultados?
Los resultados estaran disponibies en el hospital donde nacld su
bebé. Es Importante que los recoja y los lleve a su pediatra.

Por lo general, ambos padres de los niflos con anemia
falciforme tenen la tara de hemoglobina faldforme, conocida
en Inglés como “sickle cell trait*. En estas parejas para cada
embarazo existe la probabllidad de 25% (1 en 4) de que el
bebé tenga Ia enfermedad de anemia falciforme.

Hipotiroidismo Primario
Ocurre cuando no se produce una cantidad adecuada de
tiroxina (Ta), una hormona que produce Ja glindula tiroidea.
Esta hormona es necesaria para que el cuerpo y @l cerebro de
su bebé crezca y se desarrolie bien.

= Ocurra en 1 de cada 4,000 nacimientos en PR.
= El tratamienta consiste en suplir la troxina que ol babé

necesita.

=> Sila falta do tirona ne se descubre ¢ trata @ tompo, habrd

¥ nifio.

Salactesemia
L galactosemia &5 un defecto en of cual Ia anzima que se necesita
para comvartir |a galactosa (azucar qua se encuentra en la leche) en
Bhuosa [azicar simple gue of cuerpo puade utillzar fidimente) no
funciana cerroctamante. La galactaca s acumula an of cuerpo dal
behid y causa dafio sevoro & Grganos vitales acasionandn pérdida de
visitn, discapecidad intelectual severs, infecciones y hasta I
muerte.
= Ocume en 1 de cada 40,000 nacimientos en PR,
=» 8i no se detecta y trata en los primeros dias de vida, causa
dafio en el carebro, higado y otras tejidos, lo cual resulta en
retraso en desarrollo fissco y mental, plel amardenta,
tendencias hemorrdgicas v un alto resga de Infecciones
graves.
= El tratamiento consicte principaimente en una diota bre do
productas lictens de por vida.

Hiperplasia Adronal Congénita
s hiparplasia adrenal congénits [HAC) a5 un dosorden que afesta la
produccidn da cortissd, y an algunas s, 64 | akdosterona, £
cortizol 5 esencial en o metabolisma de azicares, y la aldosterana
reguda la relencidn de sal en el fifon.

Eenilcgtonuria
La fenllcetonuria (conocida come PKUL &5 un defecto en ol
metabolismo de |a fenllaianing, un amino &ido presente en muchas
protelnas.

= Ocurre en 1 de cada 18,000 nacimientos en PR,

= De no ser tratada & Bempo, | fendalening se acumila y causa
‘dafio 3l corebro, Sin tratamiantn, los n fos presentan retraso an
ol desanollo y discapacided intelectual,

= Los sintomas inclupen erupciones e la piel, convulsiones,
intranquilidad, inestabilidad y un olor peculiar en fa orina,

= tratamiento conskie de wna dieta bala en fenllakaning v
vigilancia cuidadasa de por vida.

Otras Aminoacidopatias
Las aminaacidogstias son causadas por defectos en el metabollsmo de
los aminedcides lo cual predispane a kb swrnulacién de sustandas

Desrdenas de Acidos Grasas
Los desdrdenes da dcidos gradas son causados por defectos en el
procesamients o transporte de dcidos grasas limitanda I producrida

e energia. Fstos induyen: defictos en transporte de carmitina, MCAD

fpor sus siglas en inghés), VLCAD, SCAD, entre otras.
=5 Ocurren en 1 de cada 10,000 nacimientos en PA.
=5 Los sintomas Incluyen marecs, conwulslones y debilidad general.

En algunos casos pueden causar la acumulacdn de grass en

anganos coma el coraztin e higado, afectand su funcianamienta,

= H tratamientu consiste de dietss altamente especializadas v

medicamentos.

Fibrosis Quistica

La fibeosis quistica e causada por un gen defectusso que lleva 3l

cuerpa 3 produdr un liguide anormalmante espeso y pagajoso lamada

moco, Este moco se scumula en las vias respiratorias de los pulmones y
en el pineress. Esta acumulacién de moco ocasiona infeccianes

tlodicas y a la misma ver deficlencias en oo s,

Estas incluyen, pero no se Bmitan a: homocistinuria, leucdnoss (MSUD,

por sus siglas en inglés), tirosinemia (tipo 0y tpo W), y desdrdenss del

ok de la urea.

=»  Oecurrenan 1 de cada 27,000 nacimbentos en PR

= En general, causan dafio cerebral de diferentes gradas, problemas
con al crecimiento v algunas predispon=n & coma o ciertos tipos
de cincar.

= El watamiento consisle de distas almente especialiadas y

medicamentas,
Acidemias Orgdnl
Las ackdemi; nic d defect:

=5 La HAC acurra an alrededor da 1 de cad 16,000
&n PR.

= > HAC s » una
produceitn inadecuada de hormonas adrenses [cortsal
aldusteronal, fo cual causa deshidratacidn, shock, y mucrte,

= H tratamiento de HAC requiere ef 1o de hidrosortisana u
otras medicinas para raponer e cortisol deficlente. En casos
da HAC con pérdida de sal también hay que comegir b
deficiencia de aldostarona,

los amincdcidos v £rasas que resultan en la acumulacidn de dcidas en la

sangre. Estas Incduyen pera no se limitsn a: acidensia propionics,

acidemia metilmaldnica, academia isovalérica y acidemia glutdrica

= Ocurren en 1 de cada 24,000 nacmientas an PR,

= De no detectarse a tempo, los dcidos sfectan todos los drganos
del cuerpo causando problemas tales como defectos en el
desarralio mtelectual, convulsiones, riesge 3 infartes corobrales;
dafie al higado, ffion y médula Gsea, Los sintomas s manifestan
répidamente principalmente luego de consumir proteina.

= de didlisis,

ydieta.

mortales v serios problemas digestivas.

Tamblén puede afectar las pléindulas sudoniparas v el agarato

repraductor masculing.

= Ocurre en 1 de cada 27,000 nacimientos en PR.

=5 Loz sintomas pueden variar e incuyen: incapacidad para
aumentar de peso, piel con sabor salata, dalar abdominal a causs
del estrefiimienta grave, aumentn de gases, sbdomen que paress
hinchado, tos, fatiga, congestion nasal, episadios recurrentes de
neumaniz entre otras complicaciones,

=> l tatamiento induya antibidticos, vitaminas, broncodilatores,
entre otros medicamentos.

Deficlencia de Biotinidasa
Se dabe = |a deficiencia en ol reciclaje de biotina, itaming esencial para
la aetihidad de clertas emaimas que son importantes en el
precesam|ento de proteinas, v en la sintesls de prasas y azlcares.
—  Ocurreen 1 de coda 13,000 nacimientas en PR.
= Sintomas incluyen: canvulsiones, arupcionas en la piel, pirdids
de cabello, hipotonia, ataxls, pérdida de audicion, atrofia del
narvio Sptico, retraso en ¢l desarrollo y acidosis metabilica

=l iratamiento: cansiste de biotina ors| diariamente,

Inmunodeficiencia Severa Combinada
(SCID, por sus siglas en inglés)
La inmunacleficientia combirada sewera (SEI0] engloba un grupo
de inmunodeficiencias primaries poro frecuentes caracterizades
par ta falta de linfocitos T funcionales lo que provocs que o
sistema inmunoidgico na funcione correciamente,

= Ocurre en 1 de cada 53,000 nacimientos en PR,

=% La mayoria de Ios recien nackios nacen sin sintamas pero
durante los primeros meses de vida comienzan a presentar
Infeccones recurrentes en distintas partes del cuerpo. Sin
tratamiento, estas infecciones causan |a muerte en los
primesos afios da vids,

= B vatamieste inicial consiste en la sdministracion de
immunoglobulings (proteines que ayudan a combalir les
imfecciones). El tratamiento de eleccidn es el trasplante de
médula dses, pues sin recibir este trasplante, fallecen
durante sus primeras sfios.

Pruebas confirmatorias

Toda muestra con resultados fuera del rango normal requiera ser
repstida v sepuida por una prueba axterna confirmatoria antes de.
empazar tratamiento @n su bebé. Para contactarde @3 muy
importante que la direccidn y tekfona en a boleta sean correctos.
Si usted secibe notificacidn de que a su bebd hay que repetire ls
muestra de sangre, es de suma Importancis que se comunique con
& Programa de Cemimiento Neonatsl (PCN) o con el “nursery”
donde nack, a Iz brevedad posible.

de falsos-negativos o falsos positivos.
E1 PCN informa que, @ pesar de que las pruebas que se usan sso
muy conflabes y existe un buen control de calkdad, es posible
(aunque mprobable] que un bebé con enfarmedad o se
detectadn (fakso-negativa); o que alzin Infante sane presente un
resutaric anormal (false-pasitival, Por fanko, es esencial que si
Lsted nota algo fuera de lo usual en su behé consulte pranto can
su pediatra, para determinar si necesita eximenes adicionales.

Qbjegién a participar en el programa.
Fl Reglamentn Nim. 151 establecs que los cudadanos que, por sis
comvicciones. rellgiosas v oiras creencias, no deseen someter @ sus
hijos 3 les pruebas aqui desoritas, daberdn somater una
dedaracién jurada al Degartamento de Salud epresando las
razanes para dicha objecian.



