Vidas reales, historias reales

Casi todas las familias cuycs hijos mueren o quedan
incapacitados a causa de wna enfermedad que hubiera
podido ser deectada por € andiss ampiado pararecién
nacidos y después se etaan de que esa muerte o
incapacidad se podria haber prevenido dicen: “Ojda lo
hubiéamos sabido”.

Estas familias |es goremian a que hagan los andisisa sus
hijos paratodas | as enfermedades curables

La Historia de Brett

A lostres meses Brett sufrié un infato y pasd dos meses
con respiracion asigida mentras los médicos intentaban
diagnogicar lo que le habia ocurrido. Fndmente
averiguaron que padecia un trastornro  cominmente
llamado VLCAD. El VLCAD es un tragorno genético
que impde que d cuerpo descomponga adecuadamente
| as grasas acumuladas Al sido dagnosticado, d
exceso de grasas en ..éﬁ%de Brett inflam6 sus
organos y casi le lamuerte Afortunadanente, €
nifio se recuperdy, d le mucha rehabilitaci 6n, hoy
estamuy bien S 1disis complementario
podria haber det medad y pesmitico a los
médicos comenzar € trataniento que probalemerte
hebria evitado lagris squel e envié acuidados i ntensivos.
Un informe dela emia Americana dePediaras|legd
a la conclugon de que#pod blanente se podria haber
evitado & coste de400.000 ddares en fecturas méd cas si
se huhiera conocido € trastorno deBrett precozmerte con
d andisisampiadb (NBS). Enlaactudidad menosde 10
estados norteamericancs solicitan @ filtrado para VLCAD
en | as pruebas ruti nari as a reci én nacidos

La Historia de Joey

Cuando Joey tenia ocho meses sus padres e llevaron d
médico porque padecia Ljr'h{esfriado. Al verle € médico
se do cuenta que dgo grave le ocurria B nifio fue
admitido inmediatamerte en & haospitd y empezo atener
convulsones Lo que empezd como un resfriado comin
cambi6 su vida para siempre. A Joey se le diagnaesticod
Aciduria Gluéaica Tipo | (GA-l) ala semana de etar
hospitdizado, pero para entonces era demasi ado tarde. El
nifio, que habia sido como cudquier otro bebé de ocho
meses sdo unos dias ates, padecia ahora dafios
carebrdes masivos Hoy, JDey tiene aiaro aos Sele
dimeta a través de una sonda, es incgpaz de andar,
hablar o cortrolar ninguno de sus movimientos. Los
dafios como los sufridos por Joey, normamente se
pueden prevenir cuando setrata d GA —| precozmente
Sus padres se edremecen ante d hecho de que d nifio
podria haber llevado una vidanormd y sanas sele
hubiera hecho una prueba anditica compemertaiia d
nacer.

Las pruebas analiticas rutinarias se quedan
cortas

En la actudidad menos de 10 estados norteamericanos
proporcionan analiss ampliadosde recién nacides para
lasméasde 50 enfermedades aurables actud mente

El dagnogico precoz permite alos bebés con lamayoria
de estas enfermedades |levar unavidasanay normd.

Sin embargo, sin un diagndsti® y tratamiento precoz, los
bebés corren d riesgo de retraso mertd, i ncapacidad fisica
e induso la muerte. B tratamiento normdmente consiste
en restri cciones di et cas, formul as egpecid es, med caci6n
y/o complementos dietéicos tdes como vitaminas. Se
estimaque 1 de cada 1.500 bebés padecerd unaenfermedad
detectable a través de los andisis anpliados para recién
nacidos

AndlissySIDS

Seesimaqued 3% detodcs los casosdeSindromede
Muerte Sibita Infantil (SIDS) son, en realidad, casde
enfeemedades meabdlicas no diagnosticadas
detectables con los andids ampliados para recién
nacidos Lamayoriade |as pruebas and iticas rutinarias no
filtran las enfermedades que sevincuan d SIDS. Yaque
estos nifios parecen normaes y saos, o se ospecha que
padezcan un trastorno subyacente que pudiera causar una
muete repentina e inexlicable Induso después de
fdlecimiento, en mucha ocasiones no se diagnastica a
estos nifios, considerdndol os casos de SIDS. H adecuado
filtrado ampliado permitiriad diagnostico y tratamiento de
estos tragornes evitando, de estamanera, |a muerte precoz
de lamayoriade dlosy dandoles |a oportunidad de una
vidanorma.

Retrasos después de tomar |a muestra
Las vidas de algunos bebés se arriesgan
innecesariamente d mangar descuidadamente la
prueba anditica Alguncs hositaesy mnsutas médices
“achivan” las pruebas de filtrado. H “ archivar™ significa
gue no envian las muedras para los andiss ampliados
(NBS) d laboraorio hasta que acumuan una cierta
cantidad, 0 quelas envian olamente un dia especifico dela
semana Muchos asimigno, utilizan € correo ordinario
para enviar edas crucides pruebas d ldboraorio de NBS.
Esto provoca retrasos en lallegaday pone en riesgo lavida
de los bebés La muestra paa € andiss necesita
gproxi madamente ertre 4 y 6 hores para secarse y, depués
se debeian enviar immedidamente por mensgeo o
sarvicio de correo noctumo d laboratorio deNBS.
Solicite que la prueba de su bebé sea eawviada
inmedaamerte d laoraorio.. d misno da que sea
tomada
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Respuestas a las
Preguntas Mas

Frecuentes

¢Qué esla pruebade

redén naddos (NBS
A este andisis a men
prueba PKU”. Andi
normamente se lleva
24 y 48 horas.

¢Por qué sehaceestap :
La pruebase redizapara averiguar ¢é padeceun
trastorno o enfermedad gque pueda lado conun

tratamiento precoz y evitelamuerte € retrasomentd o

|aincapaci dad fisicagh

¢Comosallevala cabgSiel prueba?
Esta, se rediza o d tdon dd beé y
colocando unas gotas de e sobre un papd defiltro

especid. Se dgjasecar @ papd y se envia d | aboratorio
de andlisis para recién nacidos dondeseefecttian varias
pruebas.

Pero no tenemoshistorial familiar de estas
enfermedades...

Incluso los padres que no tengan higorid familiar de
estos problemas y/o hayan tenido previanente hijos
sanos pueden tener aros con estas enfeemedades. De
hecho, la mayoria de los nifios con estos trastornos
provienen de familias sin historid previo de esta
enfermedad

Pero mi bebé parece sano...

La mayoria de los bebés con
enfermedades tienen un agpecto vy
comportamiento normad y parecen
pefectamente sancs. H andisis anpliado
para recién nacidos ayuda d médco a
descubrir un prablema antes de que €

bebé enfeeme. Lamayor pate de los que
A

son diagnosticadosy tratados precozmente
llevan vidas nomaes. Cuanto antes se &
detecte mésdtas onlasprobabilidadesde
que sean homa es

¢Quéesun reandlisis?

Normamente serepitela pruebao se reendizasi se oltiene
un resultado anomma. Una sdicitud de reexamen no
sigrifica necesariamente que a1 hijo padezca un tragorno,
pero es pasibe Es importarte quelleve asu bebéaquele
hagan d reendids g se lo solicitan, tan prorto como sea
poside

¢Como meentero de los resultados de |a

prueba?

Generd mente, se notifica alos padres dd resutado sélo si
existe dgln prodema Sn embago, es una buena idea
[lamar d médico y solicitarlo. Esto es importante para
asegurarse de que lss pruebas de su hijo no se han
extraviado o traspgpe ado.

Si laprueba desu hijo muetra un resultado anormd, le sera
notificado inmedidamentey recibiralasingdrucc ones sobre
los pasos a seguir. Siga las indrucciones de su mélico
cuidadosanente.  Normamente es necesaio  efectuar
pruebas adiciondes paa verificar si su hijo padece d
trastorno. Es importate que advierta a su médico § se
traslada o cambia su nimero de tdéono en caso de que
hubiera dgln prodema con d andisis.

Si los resultados son normdes étosle seran remitidos asu
médico por correo, goroxi madanente dos semanas después
de quelaprueba sehayallevado acabo.

¢Leharan ami bebélamisma pruebasn
importar donde viva?
No. Aunque todos los lugares exigen que se lleven a cabo
andisis defiltrado en los recién nacidos cada lugar hace d
filtrado para diferentes enfermedades. La prueba anditica
para recién nacidos puede filtrar més de 50 trastornos Sn
embargo, la mayoria de | s lugares filtran mencs de 8. Por
gemplo, 9 suhijo nace en d estado de Cdifornia en 2001,
d andisis seraredizado para 4 enfermedades. No obstante
si 2 hijo hubiera nacido en Massachussets, d andids
habria abarcado 28 trastornos

Averigie las enfeemedades que abarcad andiss

rutinaio para recién nacidos en su lugar de
1@ residencia en lapaginaweb www.savebahiesorg

* o llamando d tel &ono gratuito 1-888-454-3383.

¢Deberiahacer andlisis L,
complementariosami bebé?

Si. Para prevenir daios causados por

enfermedades no detectadas con d

andisis rutinaio, se debeian

redizar andisis compgementarios a

todos los recién nacidos gparte de

ya citado andisis rutinario.

¢Cdmo puedo conseguir que
se hagaun andliss paratodas
| as enfermedades?
Pdngase en cortacto con uno deloslaboratorios citados
abg 0 para oltener un paguee para padres Este paquete
contieneun kit de andids einformacién paaudedy su
médico. Este kit se deberiacomprar atesdd pato para
llevarlo d hospitd con ugted.

*solouministran filtrados parcides

Pediatrix Screening— 55 enfermedades por $89
1-866-993-2300

Baylor Medical Center* 35 enfermedades por $25
1-800-422-9567

Mayo Medical Laboratories* 35 enfermedades por $58
1-800-533-1710

Universty of Coorado* - 20+ enfermedades por $25
(303) 724-3826
Informacién de 1aboratorio
www.savebabies.org/NBS/sibshtm

Simplenente ertrégude d kit a su médco y higde
saber quele gustariaque setomara unamuedtra extrade
sangre d tiempo que seredizad andisis utinario para
recién nacidos En & momento en que asu bebé sele
tome la muestra ruiinaia de sangre dd tddn, se
tomadn unas otas extras paa redizar d andisis
complementario. Al igud que con lapruebaruinaia
d filtrado es avormd, se cortactada con d médco
inmed atamerte. En cambio, si dichofiltrado esnomd,
| os resul tados serén enviados por correo.

¢Qué ocurre § el médico de mi hijo no
conoce los andliss complementarios para
redén nad dos?

Ya que los andisis canpgementarios no han estado
disponides en todes pates hata hace muy poco
tiempo, puedequesu méd co no los conozea Es posible
gue tenga usted mi smo queinformarl e sobre dllos.




