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Trastornos del Metabolismo de Carbohidratos

eGalactosemia (Deficiencia de Galactocinasa)

eGalactosemia (Deficiencia de Galactasoa-1 Fosfato Uriditransferasa)
*Galactosemia (Deficiencia de Galactosa-4 Epimerasa)

Hemoglobinopatias

eHemoglobina S (Enfermedad de Células Falcifrormes)
eHemoglobina S/C

eTalasemia S/Beta

eHemoglobina C

*Hemoglobina E

Acidemias y Acidurias Organicas

eDeficiencia de la Reductasa de 2,4-dienoil-CoA

eAciduria Glutérica |

eDeficiencia de la Liasa de 3-Hidroxi-3-Metilglutaria-CoA (HMG CoA)

eDeficiencia de la Deshidrogenasa de Isobutiril-CoA

eAcidemia Isovalérica Inicio neonatal agudo

eAcidemia Isovalérica Inicio neonatal tardio

eAciduria Malénica

eDeficiencia de la Carboxilasa de 3-Metilcrotonil-CoA (MCC)

eAcidemia Metilmaldnica (MMA) Deficiencia de la Mutasa de
Metilmalonil - CoA (0)

eAcidemia Metilmaldnica (MMA) Deficiencia de la Mutasa de
Metilmalonil - CoA (+)

eDefectos en la sintesis de Adenosil Cobalmina

eDeficiencia de la Tiolasa de Actoacetil- CoA Mitocondria
(Deficiencia de 3-Cetotiolasa)

eDeficiencia de la Deshidrogenasa de Acil-CoA Muiltiple
(Aciduria Glutarica Il)

eDeficiencia Multiple de Carboxilasas

eDeficiencia de Holocarboxilasa Sintetasa

eDeficiencia de Biotinidasa Deficiencia completa

eDeficiencia Biotinidasa Deficiencia parcial

¢5-Oxoprolinuria (Acieduria Piroglutdmica)

eAcidemia Propidnica Inicio neonatal agudo

*Acidemia Propidnica Inicio tardio

eDeficiencia de la Proteina Trifuncional (TFP)

Defectos de la Oxidacién de Acidos Grasos

eAcidemia metilmaldnica

eDeficiencia de la Deshidrogenasa de Acil-CoA
de Cadena Corta (SCAD)

eDeficiencia de la Deshidrogenasa de Hidroxiacil-CoA
de Cadena muy larga (SCHAD)

eDeficiencia de la Deshidrogenasa de Acil-CoA
Cadena Media (VLCAD)

eDeficiencia de la Deshidrogenasa de Acil-CoA
Cadena Media (MCAD)

eDeficiencia de la Deshidrogenasa 2-Metilbutiril-CoA

eDeficiencia de la Hidratasa de 3-Metilglutaconil- CoA
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Otros Errorees Innatos del Metabolismo
eFibrosis Quistica

Padecimientos Enddcrinos

eHiperplasia Suprarrenal Congénita Deficiencia de 21-Hidroxilasa,
(Variedad Perdedora de Sal)

eHiperplasia Suprarrenal Congénita Deficiencia de 21-Hidroxilasa,
(Variedad Virilizante simple)

eHipotiroidismo Congénito

eHipotiroidismo Secundario

Trastornos del Metabolismo de aminoécidos (proteinas)

eArginemia

eAciduria argininosuccinica (Deficiencia de la Liasa de AAS)
Inicio neonatal agudo

eAciduria argininosuccinica (Deficiencia de la Liasa de AAS)
Inicio tardio

eDeficiencia de CArbamil Fosfato Sintetasa (CPS)

eDeficiencia de la Palmitoitransferasa | de carnitina (CPT I)

eDeficiencia de la Palmitoitransferasa Il de carnitina (CPT II)

eDeficiencia de Translocasa de Carnitina/Acilcarnitinia (CACT)

eDeficiencia de Transportador Carnitina

oCitrulinemia (Deficiencia de la Sintetasa de AAS)

elnicio neonatal Agudo

oCitrulinemia (Deficiendia de la Sintetasa de AAS)
Inicio tardio

eHomocistinuria de la Liasa de AAS) Inicio tardio

eSindrome HHH (Hiperornitinemia, hiperamonemia y
homocitrulinemia)

eDeficiencia de Ornitina Transcabamilasa (OTC)

eEnfermedad de orina de Jarabe de Maple (Arce) (MSUD)
forma clésica

eEnfermedad de orina de Jarabe de Maple (Arce) (MSUD)
forma intermedia

eFenilcetronuria (FCU) Clasica

eHiperfenilalaninemia

eFenilcetonuria Deficiencias del Cofactor Biopterina |

eFenilcetonuria Deficiencias del Cofactor Biopterina |l

eFenilcetonuria Deficiencias del Cofactor Biopterina lll

eFenilcetonuria Deficiencias del Cofactor Biopterina IV

eTirosinemia Tipo |

eTirosinemia Tipo Il

eTirosinemia Tipo llI

eTirosinemia Neonatal Transitoria

Condiciones ambientales que dan resultados positivos
eHiperalimentacion

eEnfermedades hepéticas por factores ambientales
eAdministracion de Triglicéridos de Cadena Media
sAnticoagulantes EDTA en la muestra de sangre

ePacientes en tratamient con Benzoato o con Acido Valproico



