











CADA CUANTO MEDIR LEUCINA

« Durante los primeros 6 meses de vida, debera tomar una
muestra de sangre cada 7 dias. Segin resultado de
LEUCINA, el equipo de nutricionistas realizara las
modificaciones al tratamiento nutricional.

« Entre los 6y 12 meses de vida, debera tomar muestra de
sangre cada 15 dias.

« Después del afio, la determinacion de el nivel de
LEUCINA debera ser cada mes. Sin embargo, toda vez
que su hijo/a se enferme, debe tomar nivel de LEUCINA
cada 7 diasy medir cetoacidos con el reactivo 2-4 DNPH o
ketostick. Si el resultado es positivo, significa que los
niveles de LEUCINA estan MUY elevados.

REGISTR(QO En el cuaderno que debe tener su
hijo/a para anotar las indicaciones de

LEUCINA tratamiento, debe realizar un registro
de los niveles de LEUCINA, tal como se
indica en el siguiente ejemplo.

CONTROL METABOLICO

La meta de control metabdlico, en
los primeros 5 afios de vida, es
mantener niveles de LEUCINA
iguala 2 mg/dL (200 uM/L).

Después de los 5 afios hasta
4 mg/dL (300 uM/L).

COMO TOMAR
LA MUESTRA DE
LEUCINA

« Marque con una cruz en el vértice superior de la
tarjeta de papel filtro, donde dice: MSUD.

« Registre en la tarjeta de papel filtro: el nombre de su
hijo/a (en las casillas identificadas como “datos
recién nacido”) y la fecha de la toma de muestra.

« Limpie con un algoddn con alcohol, el dedo indice de
una manito de su hijo/a, deje que el alcohol se
evapore para que no diluya la muestra de sangre.

« Tome la lanceta o el lancetero y pinche el dedito,
entre el centro y el borde del dedo.

« Deje que fluya la sangre, hasta que se junte una gota
de sangre de aproximadamente 6 mm de didmetro.

« Deposite la gota de sangre en la tarjeta de papelfiltro.

« Debe obtener 2 gotas de sangre, colocarlas
separadamente y, ademas, las gotas de sangre
deben verse al reverso de la tarjeta de papelfiltro del
mismo diametro

« Cologue la muestra en posicion horizontal, hasta que
se sequey se torne color burdeos.

Guarde la muestra seca en un sobrey enviela a:

INTA - Laboratorio de Enfermedades Metabolicas.
Av. El Libano 5524, Macul, Santiago.




QUE PASA CON M|
HIJO/A SINO TIENE @
UN BUEN CONTROL
METABOLICO

« Si maneja nivel alto de LEUCINA, puede tener RIESGO
VITAL, ya que el efecto de la LEUCINA en el cerebro es
extremadamente dafiino. Se producira dafio del sistema
nervioso central, retraso en el desarrollo y disminucion
del coeficiente intelectual, lo que limitard su desempefio
escolar y sus posibilidades futuras con respecto a su
desarrollo y educacion.

« Este dafio es IRREVERSIBLE y el riesgo de que esto
ocurra es independiente en cada descompensacion.

MI HIJO/A CON EOJA
SE PUEDE VACUNAR @

« Debe vacunar a su hijo/a segln el esquema establecido
por el Ministerio de Salud.

«La vacunacién debe ser programada y SOLO podra
realizarse si su hijo/a presenta niveles plasmaticos de
LEUCINA alrededor de 2 mg/dL. Esto debido a que la

vacuna, porsi misma, puede producir aumento en el nivel
de LEUCINA.

« Siel nivel de LEUCINA esta sobre 2 mg/dL, deberéa llamar
al equipo de nutricionistas para recibir indicaciones y
posponer la vacuna hasta que el nivel de LEUCINA esté
bajo 2 mg/dL.

RIESGO DE UN HIJO/A CON
EOJA EN UN PROXIMO EMBARAZO

25%

En cada embarazo existe
un 25% de probabilidad de
que se repita la condicion
de EOJA, es decir, uno de
cada cuatro hijos/as podra
heredar este defecto
metabdlico.

25%

En cada embarazo existe
un 25% de probabilidad,
es decir uno de cada
cuatro hijos/as, no portara
la enfermedad y tampoco
la padecera.

Existe un 50% de probabilidad de

que el hijo/a tenga la misma
500/ condicién de sus padres (portador).
0 Es decir, que transmita, pero no

padezca la enfermedad.



¢DONDE LLAMO?
EN CASO DE EMERGENCIA

En caso de que su hijo/a sea hospitalizado, debe
reportarlo de inmediato a alguno de los miembros
del equipo tratante del INTA.

Equipo de Nutricion (Oficina)
+56 22978 1529

Celular de emergencias
+56 9 6238 1413

Secretaria Policlinico
(para solicitar horas)

+56 2 2978 1466 | +56 22978 1467

Secretaria LabGEM
(para licencias médicas)

+56 22978 1484

Informacién para retirar
la formula especial
+56 22978 1584

Debe informar al médico del hospital que atienda
a su hijo/a, que éste presenta EQOJA, entregando la
Carta de Emergencia y dandole los teléfonos del
equipo tratante, para coordinar el tratamiento y
evitar descompensaciones.






