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Tamiz neonatal metabdlico

Acidos Grasos

Deficiencia de AcilCoA deshidrogenasa de cadena media, deficiencia de AcilCoA
deshidrogenasa de Cadena muy larga, deficiencia de AcilCoA deshidrogenasa de cadena
corta, deficiencia de AcilCoA deshidrogenasa multiple, deficiencia de
carnitinaPalmitoiltransferasa | y Il, deficiencia de hidroxiacilCoA deshidrogenasa de cadena
larga, deficiencia de IsobutiriiCoAdeshidrogenasa, deficiencia de proteina trifuncional,
deficiencia de transporte de carnitina, deficiencia de carnitina/acilcarnitinatraslocasa, defecto
en la captaciéon de carnitina.

Acidos Organicos

Acidemia Glutarica tipo | y I, acidemia propidnica, acidemia metilmalénica, acidemia
Isovalérica, deficiencia de 2 metilbutirii CoA deshidrogenasa, deficiencia de 3 Hidroxi-3
metilglutariil CoA liasa. deficiencia de 3-metilcrotonil CoA carboxilasa, deficiencia de
carboxilasas multiples, aciduria 3-metilglutaconica, deficiencia de betacetotiolasa.

Metabolismo de la
Urea

Hiperornitinemia,citrulinemia | y Il., aciduria argininosuccinica., argininemia.

Aminoacidos

Fenilcetonuria, hiperfenilalaninemia, enfermedad de orina de Jarabe de Arce, homocistinuria,
hipermetioninemia, tirosinemia, hiperglicinemia no cetosica.

Trastornos
endocrinos

Hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita.

Trastornos del
Metabolismo de
CHOS

Galactosemia
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