TRASTORNOS DETECTADOS EN ORINA

TRASTORNOS DE AMINOACIDOS

001 Fenilcetonuria (PKU)

002 Defectos de la biosintesis del cofactor de biopterina
003 Defectos de la regeneracidn del cofactor de biopterina (BIOPT REG)
004 Deficiencia de GTP ciclohidrolasa (GTPCH)

005 Deficiencia de dihidropteridina reductasa

006 Hiperfenilalaninemia benigna (H-PHE)

007 Tirosinemia tipol

008 Tirosinemia tipo

009 Tirosinemia tipo Il

010 Tirosinemia pasajera en lainfancia

011 Tirosinemia causada por disfuncién hepética
012 Enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce (MSUD)
013 Deficiencia de la carbamoilfosfato sintetasa-1
014 Deficiencia de la ornitinatranscarbamilasa (OTC)
015 Citrulinemia

016 Citrulinemia tipo Il (CITII)

017 Aciduria argininosuccinica

018 Argininemia

019 Hipermetioninemia

020 Homocistinuria

021 Alcaptonuria

022 Triptofanuria con enanismo

023 Aciduria xanturénica

024 Valinemia

025 Hiperleucina-isoleucinemia

026 Deficiencia de dihidrolipoil deshidrogenasa (E3)
027 Deficiencia de 3-hidroxiisobutiril-CoA-deacilasa
028 Histidinuria

029 Enfermedad de Hartnup

030 Intolerancia a la proteina lisinurica

031 Iminoglicinuria renal familiar

032 Iminoglicinuria

033 Aciduria 2-cetoadipica

034 Sacaropinuria

035 Hidroxilisinuria

036 Cistationinuria

037 Hiperprolinemia tipo |

038 Hiperprolinemia tipo Il

039 Hiperhidroxiprolinemia

040 5-oxoprolinuria

041 Hiperglicinuria

042 Hipersarcosinemia

043 Aminoaciduria imidazdlica

044 Aciduria formiminoglutamica

045 Deficiencia de carnosinasaen suero

046 Glutationuria

047 Hiperpipecolatemia

048 Aciduria 3-aminoisobutirica

049 Histidinemia

TRASTORNOS DE ACIDOS ORGANICOS
050 Acidemia propidnica (PPA)
051 Deficiencia de carboxilasa multiple
052 Acidemia metilmaldnica (MMA) — Cbl C, D
053 Deficiencia de metilmalonil-CoA mutasa (MUT)
054 Aciduria metilmaldnica, formas cblAy cbIB (MMA, Cbl A,B)
055 Acidemia maldnica (MAL)
056 Deficiencia de isobutiril-CoA deshidrogenasa (IBD)
057 Deficiencia de 2-metilbutiril-CoA deshidrogenasa (2MBG)
058 Deficiencia de metilmaldnica semialdehido deshidrogenasa
059 Deficiencia de beta-cetotiolasa (BKT)
060 Acidemia isovalérica
061 Deficiencia de 3-metilcrotonil CoAcarboxilasa
062 Aciduria 3-metilglutaconica
063 Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica
(deficiencia HMG CoA liasa)
064 Aciduria glutarica tipo
065 Aciduria glutérica tipo |
066 Acidemia mevaldnica
067 Aciduria 2-metil 3-hidroxi butirica (2M3HBA)

068 Aciduria 4-hidroxibutirica

TRASTORNOS DE CARBOHIDRATOS

069 Galactosemia

070 Deficiencia de galactoquinasa (GALK)

071 Deficiencia de galactosa epimerasa (GALE)
072 Galactosemia pasajera

073 Fructosuria

074 Aciduria D-glicérica

075 Deficiencia de fructosa-1,6-difosfatasa
076 Sucrosuria enddgena

077 Intolerancia a la lactosa

TRASTORNOS DE LA OXIDACION DE ACIDOS GRASOS
078 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasade cadena corta
079 Deficiencia de acil-CoAdeshidrogenasa (MCAD) de cadena mediana
080 Deficiencia de acil-CoAdeshidrogenasade cadena larga
081 Deficiencia de acil-CoAdeshidrogenasa (VLCAD)
de cadena muylarga
082 Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa (SCHAD)
de cadena mediana/corta
083 Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA deshidrogenasa (LCHAD)
de cadena larga
084 Deficiencia de la proteina trifuncional mitocondrial (MTPD)
085 Defectoen el transporte de carnitina
086 Deficiencia multiple de deshidrogenacién de acil-CoA
087 Deficiencia de cetoacil-CoAtiolasade cadenamediana

TRASTORNOS PEROXISOMALES

088 Sindrome de Zellweger

089 Adrenoleucodistrofia neonatal

090 Enfermedad infantil de Refsum (IRD)
091 Sindrome similar a Zellweger (ZLS)
092 Hiperoxaluria primaria

TRASTORNOS DEL METABOLISMO DE PURINAS Y PIRIMIDINAS

093 Deficiencia de adenosinadesaminasa

094 Sindrome de Lesch-Nyhan

095 Deficiencia parcialde hipoxantina-deficiencia
de adenina fosforribosil transferasa

096 Deficiencia de adenina fosforribosil transferasa

097 Xantinuria

098 Aciduria ordtica

099 Timina-uraciluria

100 Deficiencia de dihidropirimidinasa

101 Acidemia hiperurica

ACIDEMIA LACTICA, ACIDEMIA PIRUVICA

102 Deficiencia de piruvato deshidrogenasa (E1)

103 Deficiencia de piruvato deshidrogenasa fosfatasa
104 Deficiencia de piruvato carboxilasa

105 Deficiencia de piruvato descarboxilasa

106 Sindrome de Leigh

OTROS EIM

107 Deficiencia de biotinidasa

108 Enfermedad de Canavan

109 Deficiencia de fumarato hidratasa

110 Sindrome de hiperornitinemia-hiperamoninemi
-hiperhomocitrulinemia (HHH)

ENFERMEDADES GENETICAS MISCELANEAS
111 Neuroblastoma

TRASTORNOS DETECTADOS EN SANGRE

112 Hipotiroidismo congénito

113 Hiperplasia Suprarenal congénita

114 Fibrosis Quistica

115 Enfermedades de las células falciformes

116 Beta Talasemia

117 Hemoglobinopatias varias (C,D, H, Banda de Bart) incluyendo Hb E
(Var Hb)

118 Deficiencia de G6PD




