
所有在北卡罗来纳州出生的婴儿出生时都要接受

筛查，以查看是否存在及早发现能够治愈的某些

健康问题。新生儿筛查结果显示，您的宝宝可能

患有胍基乙酸甲基转移酶 (GAMT) 缺乏症。您的

宝宝将被转诊到专科医生处，进行进一步检查以

确认是否患病。

出生时通常没有出生时通常没有 GAMT 缺乏症的迹象。缺乏症的迹象。

什么是什么是 GAMT 缺乏症？缺乏症？

GAMT 缺乏症是一种罕见的遗传病，患者体内无法

产生足够的 GAMT酶。制造肌酸需要 GAMT。肌酸

为体内所有细胞提供能量，肌肉和大脑发育也需要

肌酸。如果不进行治疗，GAMT 缺乏症会损害大脑

和肌肉。早期诊断和治疗可以帮助患有 GAMT 缺乏

症的儿童健康地生活。 

GAMT 缺乏症的症状是什么？缺乏症的症状是什么？ 

GAMT 缺乏症的症状或体征可在出生后 3 个月至 

3 岁期间出现。症状或体征可能包括：

•	坐立或行走延迟

•	言语迟缓

•	肌肉无力

•	不受控制的动作

•	癫痫发作或癫痫症
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https://slph.dph.ncdhhs.gov/newborn/default.asp

NCDHHS 是一个机会均等的雇主和提供者。

如何治疗如何治疗 GAMT 缺乏症？缺乏症？

GAMT 缺乏症是一种可以治疗的疾病。事实证明，早

期诊断和持续治疗可预防智力障碍和其他 GAMT 缺
乏症症状的发展。治疗方案通常包括口服肌酸和鸟氨

酸补充剂，并配合蛋白质限制饮食。确诊患儿应定期

随访其主治医生、GAMT 缺乏症专科医生及营养师。

从哪里可以获得更多信息？从哪里可以获得更多信息？

使用手机摄像头扫描下方二维码。

Baby’s First Test  

UNC 儿科遗传与代谢科  

Association for Creatine Deficiencies  

新生儿筛查信息中心  

接下来会发生什么？接下来会发生什么？

如果及早开始治疗，患有 GAMT 缺乏症的宝宝会

更健康，因此必须尽快进行后续检查，以确定宝宝

是否患有这种疾病。诊断性检测包括检测胍基乙酸 

(GUAC) 这种氨基酸的水平，以及新生儿筛查检测呈

阳性后检测血液中的低肌酸浓度。基因检测也会有

所帮助。

北卡罗来纳州新生儿筛查计划 

胍基乙酸甲基转移酶胍基乙酸甲基转移酶  (GAMT)(GAMT)  缺乏症家长情况说明书缺乏症家长情况说明书

https://www.ncdhhs.gov/
https://www.babysfirsttest.org/newborn-screening/conditions/mucopolysaccharidosis-type-i
https://www.babysfirsttest.org/newborn-screening/conditions/guanidinoacetate-methyltransferase-deficiency
https://www.babysfirsttest.org/newborn-screening/conditions/mucopolysaccharidosis-type-i
https://www.med.unc.edu/pediatrics/gene/
https://www.babysfirsttest.org/newborn-screening/conditions/mucopolysaccharidosis-type-i
https://creatineinfo.org/
https://newbornscreening.hrsa.gov/conditions/guanidinoacetate-methyltransferase-deficiency
https://www.uncchildrens.org/uncmc/unc-childrens/care-treatment/genetic-disorders/#Newborn-Screening

