RHASICRNGS ME).II;AGBAOJ-II(T::(?: BEEOSACIRES TRASTORNO SISTEMA ENDOCRINO TRASTORNOS HEMOGLOBINA

ENFERMEDAD ENFERMEDAD ENFERMEDAD

Deficiencia de 3-Metilcrotonil-CoA carboxilasa (3MCC) Deficiencia 21-Hidroxilasa (CAH) (1) Enfermedad de células falciformes
Deficiencia Beta-Cetotiolasa (BKT) Hipotiroidismo Congénito (CH) (I)Metamoglobinemia tipo beta-globina
Acidemia Glutérica Tipo 1 (GAl) Hipotiroidismo Congénito (CH) (I Talasemia: Mayor e intermedia
Deficiencia de Holocarboxilasa Sintetasa (MCD) Hipotiroidismo Congénito (CH)

Deficiencia de 3-Hidroxi-3Metilglutaril liasa (HMG) Hipotiroidismo Congénito (CH)

Acidemia Isovalérica (IVA) Hipotiroidismo Congénito (CH)

Deficiencia de 3-Metilcrotonil-CoA carboxilasa (3MCC) Hipotiroidismo Congénito (CH) OTROS TRASTORNOS
Acidemias Metilmaldnicas Hipotiroidismo Congénito (CH)

Acidemia metilmalonica (cblA) ENFERMEDAD

Acidemia Metilmaldnica (cbIB)

S PR Inmunodeficiencia Combinada Severa (SCID)
(I)Acidemia Metilmaldnica (cblC) I IS
S 2 Deficiencia de biotinidasa (BIOT)
(INHomocistinuria (HCY) TRASTORNO METABOLICOS DE AMINOACIDOS o Ouieti
S RN Fibrosis Quistica (CF
(I)Acidemia Metilmaldnica(cblD) -
Galactosemia Tipo |

(INHomocistinuria (HCY)

Acidemia Metilmalnica (MUT) EN-ZER-MEDAD . E)eggrl(?e?aiggilr?dlgr:\ica, (2) Queratodermia palmoplantar
Acidemia Propidnica (PROP) Aciduria Arginosuccinica (ASA) (3) Hystrixlike ichthyosis, (4) Sindrome de Bart-Pumphrey
Propionic Acidemia (PROP) Citrulinemia tipo 1 (CIT) (5) Sindrome de Vohwinkel, (6) sindrome de queratitis ictiosis
Enfermedad Jarabe de Arce (MSUD) sordera (kD)
Enfermedad Jarabe de Arce (MSUD) Pérdida audicion

(1) Sordera no sindrémica, (2)Erythrokeratodermia variabilis et

> Homocistinuria (HCY) progressive (EKVP)
TRASTORNOS METABOLICOS DE ACIDOS Enfermedad Jarabe de Arce (MSUD) Pérdida audicion
GRASOS Enfermedad Jarabe de Arce (MSUD) (1) Sordera no sindrémica, (2) Sindrome de Clouston o Displasia
Ectodérmica Hidrética

Tirosinemia (Tipo I, II, 11l ienci i
ENFERMEDAD ngcr)s(l)r:j;?ilsu(ri;p(oHéY') ) Sindrome de Inmunodeficiencia Combinada Severa (SCID)
Deficiencia de la cadena media Acil-CoA deshidrogenasa  Homocistinuria (HCY)
(MCAD) Homocistinuria (HCY)
Deficiencia de la cadena larga de L-3-Hidroxi Acil-CoA Deficiencia de ornitina-transcarbamilasa (OTC)
deshidrogenasa (LCHAD) Fenilcetonuria (PKU)

Deficiencia de Proteina Trifuncional (TFP)
Deficiencia de Carnitina Primaria (CUD)

CONDICIONES SECUNDARIAS

TRASTORNOS HEMOGLOBINA TRASTORNO METABOLICOS DE AMINOACIDOS PANEL DE CONDICIONES ADICIONALES

ENFERMEDAD ENFERMEDAD ENFERMEDAD

Deficiencia de Glucosa-6-Fosfato Deshidrogenasa Hiperfenilalaninemia (MET) Adrenoleucodistrofia ligada al cromosoma X -

Talasemia alfa Deficiencia de Arginasa (ARG) Enfermedad Addison (XALD)
Defectos de Cofactor de Biopterina Deficiencia de 2,4 Dienoil-CoA Reductasa
Hiperfenilalaninemia (MET) Enfermedad de Pompe (Deficiencia GAA )
Tirosinemia (Tipo I, 11, 111) Enfermedad de Krabbe

TRASTORNOS METABOLICOS DE Hiperfenilalaninemia (MET) Enfermedad de Gaucher (Tipos |, II, & 1)
ACIDOS GRASOS Defecto de Cofactor de Biopterina Enfermedad de Fabry

Defecto de Cofactor de Biopterina Mucopolisacaridosis Tipo | (MPS 1)

ENFERMEDAD Defecto de Cofactor de Biopterina Niemann-Pick (Tipo A & B)

Deficiencia de la cadena corta de Acil-CoA Citrulinemia tipo 2 (CIT-Il) Niemann-Pick (Tipo C1)

deshidrogenasa (SCAD) Tirosinemia (Tipo I, I1, Ilf) Niemann-Pick (Tipo C2)

Deficiencia Carnitina Palmitoiltransferasa | (CPT IA)

Deficiencia de Carnitina Palmitoiltransferasa II(CPT Il)

Acidemia Glutdrica tipo Il (GA2) TRASTORNOS METABOLICOS DE
Acidemia Glutarica tipo Il (GA2) ACIDOS ORGANICOS
Acidemia Glutérica tipo Il (GA2)

Deficiencia de L-3 hidroxi-acil-CoA deshidrogenasa de ENFERMEDAD

cadenamedia/corta Deficiencia de isobutiril-CoA deshidrogenasa(IBD)

Deficiencia de carnitina acilcarnitina translocasa (CACT) Deficiencia de 2-metilbutiri-CoA deshidrogenasa
Deficiencia de 3-Metilglutaconil-CoA hidratasa (3MGA) Tipo |
Deficiencia de 3-Metilglutaconil-CoA hidratasa (3MGA) Tipo V
Deficiencia de 3-Hidroxi-2Metilbutiril-CoA deshidrogenasa (2M3HBA)
Deficiencia malonil-CoA descarboxilasa (MAL)

Deficiencia de 3-Metilglutaconil-CoA hidratasa (3MGA) Tipo | SOUTHGENETICS®

Deficiencia de 3-Metilglutaconil-CoA hidratasa (3MGA) Tipo | DIAGNOSTICO



