PROGRAMA DE DETECCION PARA RECIEN NACIDOS DE CAROLINA DEL NORTE

Hoja informativa sobre la deficiencia de
guanidinoacetato metiltransferasa (GAMT) para padres

Se examina a todos los bebés nacidos en
Carolina del Norte al nacer para identificar
ciertos problemas de salud que pueden
tratarse si se detectan a tiempo. El resultado
de la pruebas de deteccidn en recién nacidos
mostré que su bebé podria tener deficiencia
de guanidinoacetato metiltransferasa (GAMT).
Se derivara a su bebé a un especialista

para realizarle mas pruebas y confirmar el
diagndstico.

Por lo general, no hay signos de deficiencia
de GAMT al nacer.

¢Qué es la deficiencia de GAMT?

La deficiencia de GAMT es una enfermedad
genética poco frecuente en la que el cuerpo no
produce suficiente enzima GAMT. La GAMT es
necesaria para producir creatina. La creatina
proporciona energia a todas las células del cuerpo y
es necesaria para el desarrollo muscular y cerebral.
Sin tratamiento, la deficiencia de GAMT puede
danar el cerebro y los musculos. El diagndstico y
tratamiento tempranos pueden ayudar a los nifos
con deficiencia de GAMT a llevar vidas saludables.

¢Cuales son los sintomas de la deficiencia de
GAMT?

Los sintomas, o signos, de deficiencia de GAMT
pueden aparecer en cualquier momento desde los
3 meses hasta los 3 afios de edad. Pueden incluir:

» Retraso para sentarse o caminar
» Habla tardia

» Debilidad muscular

« Movimientos involuntarios

= Convulsiones o epilepsia
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¢Qué ocurre después?

Los bebés con deficiencia de GAMT estan mas
sanos si el tratamiento comienza temprano,

por lo que es importante hacerse pruebas de
seguimiento rapidamente para saber si su bebé
tiene esta enfermedad. Las pruebas diagnédsticas
incluyen la deteccién de guanidinoacetato (GUAC),
un aminodcido, y de niveles bajo de creatina

en sangre después de un resultado positivo en

una prueba de deteccién en recién nacidos. Las
pruebas genéticas también pueden ser utiles.

¢Como se trata la deficiencia de GAMT?

La deficiencia de GAMT es una enfermedad tratable.
Se ha demostrado que el diagnéstico precoz y el
tratamiento constante previenen el desarrollo de
discapacidad intelectual y otros sintomas de la
deficiencia de GAMT. Normalmente se recetan
suplementos orales de creatina y ornitina, y una dieta
restringida en proteinas. Los nifos con deficiencia
de GAMT deberian acudir a su médico habitual, a un
médico especializado en deficiencia de GAMT y a un
dietista.

¢Donde puedo obtener mas informacion?

Use la camara de su teléfono para escanear los siguientes
cédigos QR:
Ops{0]

Asociacion para las Deficiencias de Creatina &

=

Centro de informacién sobre pruebas de
deteccidn para recién nacidos @

Primera prueba del bebé &

Genética y metabolismo pediatrico de UNC &
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