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Screening Metabalico
del recien nacido e infantes

DETECCION Y TRATAMIENTO OPORTUNO
DE ENFERMEDADES CONGENITAS Y METABOLICAS GRAVES

A partir de gotas de sangre Baby Screen 100+ es el método de pesquisa neonatal
y orina del recién nacido mas amplio disponible actualmente.
recolectadas en cualquier momento ¥ Alta sensibilidad y especificidad.
después de las 48 horas del nacimiento (*) v entrega rapida de resultados. Reporte detallado.

AN AL| 7A MAS v Equipo asesor disponible para casos positivos.
DE 110 DESORDENES

v Util también en estudios de casos sospechosos
de Errores Innatos del Metabolismo.

v Confirmatorio para acidurias organicas, desérdenes

PRECISO = CON F IABLE p SEGU RO de amino acidos, acidos grasos, entre otros.

v Incluye pesquisa de hipotiroidismo congénito, hiperplasia

(¥) Hasta las 6 semanas en caso de patologias adrenal congénita, fibrosis quistica, hemoglobinopatias.
pesquisadas en las muestras de sangre



Incidencia de algunas enfermedades congénitas metabdlicas y endocrinoldgicas
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Preguntas frecuentes

{Por qué realizar las pruebas de pesquisa neonatal
ampliada?

La mayoria de los nifos que presentan alguna de las mas
de 100 enfermedades metabdlicas o genéticas que
incluye Baby Screen 100+ impresionan como sanos en la
etapa de recién nacidos. El objetivo de este examen es
detectar estas patologias antes de que se inicien sus
sintomas, de modo de tratarlas en forma oportuna,
mejorando asi el pronéstico y la calidad de vida de los
nifos afectados.

{ComoserealizaBaby Screen 100+?

El examen se realiza en muestra de orina y de sangre
colectada por puncién de talén, recogidas ambas en
tarjetas de papelfiltro, alas 48 horas de vida.

Si el recién nacido ya fue derivado a su hogar, la muestra
también puede ser tomada después de los dos primeros
dias de vida en formaambulatoria.

¢Cuantas y qué enfermedades pueden ser
examinadas?

Baby Screen 100+ puede identificar un panel de mas de
110 patologias, entre ellas fenilcetonuria, enfermedad de
la orina con olor a jarabe de arce, acidurias organicas,
tirosinemias, defectos del ciclo de la urea, defectos de
oxidacion de los acidos grasos, galactosemias,
hipotiroidismo congénito, fibrosis quistica, hiperplasia
suprarrenal congénita, favismo, etc (ver tabla de la
contraportada).

¢{Quétecnologia utiliza Baby Screen 100+?

Baby Screen 100+ analiza la muestra de orina por medio
de una Cromatografia de Gases acoplada a
Espectrometria de Masas (CG/EM).

La metodologia CG/EM aplicada por Baby Screen 100+
en lamuestra de orina se basa en la tecnologia“One-Step
Metabolomics”, que permite en forma simultédnea la
deteccién de mas de 100 metabolitos, con una alta
sensibilidad y especificidad. Esto es posible, pues el
organismo elimina los metabolitos téxicos producidos
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en los errores innatos del metabolismo en forma
concentrada através de laorina, haciendo que estos sean
mas faciles de detectar que en una muestra de sangre.

Por otro lado, para la realizacién de Baby Screen 100+ se
utilizan equipos de ultima generacién, que permiten la
identificacion de metabolitos a concentraciones tan
bajas como nanogramos y picogramos. El laboratorio
cuenta ademas con varios de estos instrumentos, los que
son controlados y calibrados periéodicamente,
asegurando siempre la entrega oportuna y segura de los
resultados.

{Quésucedeluegodeunresultadoanormal?

Un resultado anormal sera confirmado en una segunda
muestra de sangre u orina. De repetirse el resultado, Baby
Screen 100+ provee también de orientacion al médico
tratante para realizar un manejo oportuno de la
patologia detectada.

{Qué otras aplicacionestiene Baby Screen 100+?
Baby Screen 100+ puede ser utilizado como método de
diagnostico en todo nifio o adulto con sintomas o signos
sugerentes delas patologiasincluidas en este examen.
Ademas de permitir el diagnéstico de las enfermedades
mencionadas anteriormente, Baby Screen 100+ puede
identificar los defectos de las purinas, las enfermedades
peroxisomales, la enfermedad de Canavan, las
hiperlactacidemias primarias, las fructosemias y el
neuroblastoma.




TRASTORNOS DE AMINOACIDOS

001 Fenilcetonuria (PKU)

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

005 Deficiencia de dihidropteridina reductasa

006 Hiperfenilalaninemia benigna (H-PHE)

007 Tirosinemia tipo |

008 Tirosinemia tipo Il

009 Tirosinemia tipo Il

010 Tirosinemia pasajera en la infancia

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

016 Citrulinemia tipo Il (CIT I)

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 imidazélica

044 Aciduria formiminoglutamica

045 Deficiencia de carnosinasa en 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 metilmalénica (MMA) - Cbl C, D

053 Deficiencia de metilmalonil-CoA mutasa (MUT)

054 Aciduria metilmaldnica, formas cblA y 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 CoA carboxilasa

062 Aciduria 3-metilglutacénica

063 Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica (deficiencia HMG CoA liasa)
064 Aciduria glutérica tipo I

065 Aciduria glutarica 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 endégena

077 Intolerancia a la lactosa

TRASTORNOS DE LA OXIDACION DE ACIDOS GRASOS

078 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta

079 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa (MCAD) de cadena mediana

080 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena larga

081 Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa (VLCAD) de cadena muy larga

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 Defecto en el transporte de carnitina

086 Deficiencia multiple de deshidrogenacién de acil-CoA

087 Deficiencia de cetoacil-CoA tiolasa de cadena mediana

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 adenosina desaminasa

094 Sindrome de Lesch-Nyhan

095 Deficiencia parcial de hipoxantina- deficiencia de adenina fosforribosil
transferasa

096 Deficiencia de adenina fosforribosil transferasa

097 Xantinuria

098 Aciduria orética

099 Timina-uraciluria

100 Deficiencia de dihidropirimidinasa

101 Acidemia hipertrica

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

PRUEBAS EN MUESTRAS DE 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



