¢Qué son las
enfermedades
congeénitas?

SE TRATA DE ANOMALIAS ESTRUCTURALES O FUNCIONALES,
COMO LOS TRASTORNOS METABOLICOS, QUE OCURREN DU-
RANTE LA VIDA INTRAUTERINA Y SE DETECTAN DURANTE EL
EMBARAZO, EN EL PARTO O EN UN MOMENTO POSTERIOR DE
LA VIDA. Son enfermedades muy poco frecuentes
gue se pueden diagnosticar en el momento del
nacimiento y evitar las secuelas y complicaciones
que tienen, en algunos casos severas.

Los programas de deteccidon precoz, aunque no
proporcionan un diagnéstico definitivo, permiten
con una sencilla prueba de laboratorio detectar
practicamente todos los casos.

CONFIDENCIALIDAD DE DATOS

En cumplimiento de lo establecido en la Ley Organica 15/1999, de 13 de diciembre, de Proteccion de Datos de
Caracter Personal, le comunicamos que los datos personales que usted nos facilite quedaran incorporados y
seran tratados en el fichero ENFERMEDADES CONGENITAS DEL RECIEN NACIDO cuya titularidad es la Direccion
General de Salud Pablica pudiéndose ser utilizados con los fines sefialados en la Orden SAN/978/2006, de 26
de mayo (BOCYL n° 116, de 16 de junio de 2006).

Asimismo, le informamos de la posibilidad que tiene de ejercer los derechos de acceso, rectificacion, cancela-
cion y oposicion de sus datos de caracter personal dirigiéndose al Servicio de Promocion de la Salud y Salud
Laboral de la Consejeria de Sanidad (Paseo Zorrilla n 1, 47007. Valladolid).

Las muestras residuales seran almacenadas en el Centro de Hemoterapia y Hemodonacion de Castilla y Leon y
s6lo podran ser utilizadas en investigacion biomédica preservando la confidencialidad de los datos, de acuerdo
con las regulaciones éticas y legales vigentes. Los padres/madres, pueden expresar su negativa al almacena-
miento de estas muestras y solicitar su destruccion una vez efectuadas las pruebas.

MAS INFORMACION

www.saludcastillayleon.es/es
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éComo se detectan?

Mediante la realizacion de un anadlisis de sangre extraida del
talén de los recién nacidos, por lo que también se conoce
como “PRUEBA DEL TALON". La prueba se ofrece por la Con-
sejeria de Sanidad de la Junta de Castilla y Ledn a todos los
recién nacidos en Castilla y Ledn. Para la realizacién de la
prueba se solicita previamente el consentimiento por escrito
a las madres y padres.

Esta prueba permite detectar ocho enfermedades:

HIPOTIROIDISMO CONGENITO

Se produce por una secrecion insuficiente de hormonas tiroideas.
El déficit de estas hormonas puede originar retraso mental, ya que son
esenciales para un correcto desarrollo del crecimiento y la maduracién ce-
rebral. El tratamiento precoz ha demostrado ser muy eficaz para evitar discapa-
cidades graves.

FENILCETONURIA

Es una enfermedad genética en la que no se metaboliza adecuadamente la feni-
lalanina, un aminodcido presente en las proteinas. El exceso de fenilalanina en
sangre puede causar alteraciones neurolégicas. El tratamiento precoz, basado
en una dieta adecuada, permite un desarrollo neurolégico dentro de los limites
normales.

FIBROSIS QUISTICA

Es una enfermedad genética que provoca alteraciones digestivas y respiratorias.
Con tratamiento preventivo y seguimiento clinico mejora el estado nutricional
del/la nifio/a, se retrasan las infecciones respiratorias y mejora su prondstico y
su calidad de vida. En los casos necesarios, el diagndstico de la fibrosis quistica
se completara con un estudio genético.

HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

Es una enfermedad genética que afecta al funcionamiento
de las glandulas suprarrenales: ciertas hormonas se pro-
ducen de forma insuficiente y otras lo hacen en exceso.
Puede dar lugar a una deshidratacion grave y poner en
peligro la vida del recién nacido si no se detecta y trata
precozmente.

ANEMIA FALCIFORME

La anemia falciforme es una hemoglobinopatia de origen
genético que causa alteraciones en las formas de los glébu-
los rojos, provocando anemia. Un diagnéstico precoz puede
ayudar a prevenir las complicaciones que pueden presentarse
como resultado de la enfermedad.

ACIDEMIA GLUTARICA TIPO |

Es un trastorno del metabolismo de las proteinas, de origen genético, que oca-
siona gue no se puedan utilizar correctamente. Como consecuencia se produce la
acumulacién de sustancias téxicas (dcidos orgdnicos) en la sangre y en la orina,
pudiendo causar secuelas neuroldgicas graves. El tratamiento consiste en una
dieta limitada en proteinas y suplementos especificos.

DEFICIENCIA DE ACIL COENZIMA A DESHIDROGENASA DE CADENA MEDIA (MCAD)
Y DEFICIENCIA DE 3-HIDROXI ACIL COENZIMA A DESHIDROGENASA DE CADENA
LARGA (LCHAD)

Son trastornos del metabolismo de los dcidos grasos de cadena media o de ca-
dena larga, también de origen genético. EIl déficit de alguna de estas enzimas
origina gue no se puedan utilizar las grasas correctamente y transformarlas en
energia, por lo que se puede producir una disminucién severa del azucar en san-
gre con afectacion de otros 6rganos (higado, cerebro, misculos, corazén) en si-
tuaciones de grandes necesidades energéticas como el ayuno o en episodios de
fiebre e infecciones. El tratamiento consiste en evitar el ayuno prolongado; esta-
blecer una alimentacidn rica en hidratos de carbono y pobre en grasas; y aportar
los suplementos necesarios.

¢Cuando y donde se realiza la prueba?

La toma de la muestra de sangre al bebé debe hacerse ENTRE LAS 48 y 72
HORAS DESPUES DEL NACIMIENTO. Hacerlo mas tarde significa retrasar el
diagndstico y, en caso de que fuera positivo, el tratamiento.

Se lleva a cabo en el hospital/clinica de nacimiento y, en caso de repeticiones,
en el Centro de Salud. En ambos casos, es muy importante enviar la muestra lo
antes posible al laboratorio.

El Centro de Hemoterapia y Hemodonacién de Castilla y Leén, ubicado en Valla-
dolid, es el laboratorio designado para la realizacién del andlisis de la muestra.

¢En qué casos se solicita una sequnda muestra?

- Cuando la muestra disponible resulta insuficiente.
- En recién nacidos con peso inferior a 1.500 gramos.
- Cuando alguno de los resultados obtenidos es dudoso.

Comunicacion de resultados

El laboratorio es el encargado de comunicar los resultados de la prueba. Si los
resultados estan dentro de los limites normales recibirdn una carta en su do-
micilio, en los veinte dias siguientes al envio de la muestra. Es muy importante
gue los datos de la madre y la direccidon sean correctos para que llegue adecua-
damente la informacion.

Si los resultados indican alguna alteracién, no significa que su bebe tenga algu-
na enfermedad, sino que requiere nuevas pruebas para confirmar el diagnésti-
co. Por ello se les informara para solicitar una nueva muestra o para citarles en
las unidades clinicas de referencia del Programa.

Sila comunicacion de los resultados se retrasara, llame por teléfono al laborato-
rio que realiza las determinaciones: 983 418 823 (extensiéon 89675) en horario
de 11 a 14 horas.



