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Generalidades de la valoracién del recién nacido para la deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de
cadena media (MCAD, por sus siglas en inglés) — para los padres

¢ Oué es la valoracién del recién nacido?

Antes de que los bebés se vayan a casa de la unidad
neonatal, se les toma una pequefia muestra de sangre del
taldn para realizar pruebas de un grupo de afecciones.

Una de estas afecciones es la deficiencia de acil-CoA
deshidrogenasa de cadena media (también Ilamada
deficiencia MCAD o MCADD, por sus siglas en inglés).
Los bebés que dan un resultado positivo para la MCADD
necesitan pruebas de seguimiento para confirmar que
tienen MCADD. No todos los bebés con una valoracion
positiva al nacer tendran MCADD.

.Oué es deficiencia MCAD, o MCADD?

La MCADD es una de un grupo de afecciones llamadas
trastornos de la oxidacion de acidos grasos (también
llamados trastornos FAO). Normalmente, cuando
comemos, nuestros cuerpos usan inmediatamente algunos
alimentos para producir energia de forma que podamos
seguir moviendonos y trabajando. Sin embargo, algin
alimento se almacena como grasa para utilizarlo mas tarde.
Cuando una persona no ha comido por un periodo de
tiempo, el cuerpo comienza a utilizar la grasa almacenada
para producir energia. Las personas con trastornos FAO
no pueden utilizar esta grasa almacenada para producir
energia.

Normalmente, las enzimas (proteinas que ayudan a
nuestros cuerpos a realizar las reacciones quimicas)
ayudan al cuerpo a utilizar la grasa almacenada. Una
persona con MCADD tiene niveles bajos de una enzima
llamada acil-CoA deshidrogenasa de cadena media
(también llamada MCAD). Sin MCAD, el cuerpo de
una persona no puede almacenar grasa para producir
energia. Esto lleva a que se acumulen sustancias
peligrosas en la sangre de una persona con MCADD.

¢Qué causa la MCADD?

La MCADD es una afeccién heredada (pasada de uno de
los padres al hijo). Todos heredamos dos copias del gen
MCAD (uno de nuestro padre y uno de nuestra madre).
Algunas veces estos genes tienen cambios (también
llamados mutaciones) que impiden que el gen funcione
correctamente.

Para que una persona tenga MCADD, debe tener dos
cambios del gen MCAD. Las personas con un cambio
de gen MCAD no tienen MCADD.

..Cudles son los sintomas de la MCADD?

Cada nifio con MCADD es diferente. La mayoria de los
bebés con MCADD parecen normales cuando nacen.
Con maés frecuencia los sintomas de la MCADD aparecen
a los tres meses de edad, pero también pueden aparecer
poco después del nacimiento o mas tarde en la infancia.
Sin tratamiento, las personas con MCADD pueden tener
una crisis metabdlica (periodo de enfermedad). Los
sintomas de una crisis metabdlica incluyen poco apetito,
somnolencia, azlcar bajo en la sangre y vomito. Si una
persona con MCADD no recibe tratamiento, puede tener
problemas respiratorios, convulsiones, problemas
hepaticos, o un posible coma o la muerte.

¢..Cual es el tratamiento para la MCADD?

No hay cura para la MCADD. Con frecuencia, los
sintomas de la MCADD aparecen cuando una persona no
ha ingerido ningun alimento por varias horas o cuando
tiene una enfermedad en la cual no esté alimentandose.
Las personas con MCADD deben comer frecuentemente y
evitar el ayuno (largos periodos sin alimento). Las
personas que tienen MCADD tendran que seguir una dieta
especial baja en grasas y se les puede suministrar un
medicamento especial llamado L-carnitina. La persona
con MCADD necesitara tratamiento toda la vida.

. Qué ocurre después?

Aunqgue no hay cura para la MCADD, una buena atencion
médica puede marcar la diferencia. Los nifios con MCADD
deben consultar a un genetista del metabolismo (un doctor
que se especializa en MCADD u otras afecciones
relacionadas) asi como al pediatra. EIl doctor de su hijo en
conjunto con el genetista del metabolismo coordinara
cualquier tratamiento, prueba, o cita que su hijo necesite.

Llame al doctor de su hijo o a la clinica de genética del metabolismo si su bebé se alimenta poco, tiene somnolencia
extrema, agitacion o convulsiones. Cerciorese de alimentar a su bebé cada cuatro horas (incluida la noche).

¢Doénde se encuentran las clinicas de genética del metabolismo de Indiana? — Las clinicas de genética del metabolismo

de Indiana se encuentran en el Hospital para Nifios Riley (Riley Hospital for Children at 1U Health) en Indianapolis, (317)
274-3966 y La Clinica Comunidad de Salud (The Community Health Clinic) en Topeka, IN, (260) 593-0108.

¢ Para mas informacion?

e STAR-G- http:// www.newbornscreening.info/Parents/fattyaciddisorders/MCAD.html

e Region 4 Genetics Collaborative - https://www.region4genetics.org/education/families/
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