Hoja informativa sobre el examen médico del recién nacido

Deficiencia de carboxilasa multiple

(MCD, las siglas corresponden a nombres en inglés)

iQué es la MCD?

La MCD es una alteracion de los dcidos organicos. Las
personas con MCD no pueden transformar en energia
las proteinas y los carbohidratos de los alimentos que
ingieren.

iCual es la causa de la MCD?

Las enzimas ayudan a iniciar las reacciones quimicas

en el cuerpo. La enzima denominada holocarboxilasa
sintetasa (HCS) agrega la vitamina biotina a otras
enzimas llamadas “carboxilasas”, las cuales transforman
los alimentos que comemos en energia. Cuando la
enzima HCS no funciona, se acumula material en la
sangre y en la orina que es dafiino para la salud.

¢ Qué sintomas o problemas produce la MCD?
[Un sintoma es algo que los nifios manifiestan cuando
estdn enfermos y que es facil de notar por los padres. ]

La MCD causa periodos de enfermedad 1lamados crisis
metabdlicas. Algunos de los primeros sintomas son:
falta de apetito
vomitos
demasiado suefio o falta de energia
irritabilidad
tono muscular disminuido (musculos y
articulaciones flacidos)

Si las crisis metabélicas no se tratan, un nifio con MCD
puede padecer:

problemas respiratorios

convulsiones

inflamacién cerebral

coma, que a veces lleva a la muerte

Los problemas que siguen pueden incluir:

retraso mental

sarpullidos y pérdida del cabello
inestabilidad en los movimientos
rigidez en el movimiento
pérdida de la vista y la audicién

i Cual es el tratamiento para la MCD?

Usualmente, el tinico tratamiento para la MCD es la
biotina. Su médico le recetara la cantidad de biotina
adecuada. Esta sustancia evitard la aparicion de los
sintomas en su hijo y puede incluso curarlo de ciertos
problemas de salud aun en la presencia de sintomas. El
tratamiento temprano evita el retraso mental y otros
problemas médicos graves, por lo que debe iniciarse
apenas se descubre que el nifio tiene MCD. La biotina
deberd tomarse de por vida.

Cosas para recordar

Los bebés que se tratan antes de tener una crisis
metabdlica, generalmente crecen y se desarrollan

en forma normal. Algunos nifios, no obstante, tienen
problemas de aprendizaje a pesar del tratamiento. Los
nifios también pueden padecer de retraso mental. El
tratamiento podria no ayudar a solucionar los problemas
ya existentes.
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