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lab services

TULBURARI ALE AMINOACIZILOR

-fenilcetonuria

-hiperfenilalaninemia clasica

-deficientele de cofactor ale biopterinei

-boala urinei cu miros de sirop de artar

-citrulinemia

-homocistinuria

-tirozinemia de tip |

-tirozinemia de tip Il

-tirozinemia de tip llI

-tirozinemia neonatala tranzitorie
-argininemia

-aciduria arginino-succinica
-5-oxoprolinuria |

-deficitul de tip | carbamil-fosfat-sintetazei
-hipermetioninemia

-sindromul de tip | cu hiperamoniemie, hiperor-
nitinemie, homocitrulinemie (HHH)
-hiperornitinemie cu atrofie de girus

TULBURARI ALE ACIZILOR GRASI
-Deficitul de MCAD

-Deficitul de LCHAD

-Deficitul de VLCAD

-Deficitul reductazei 2,4-dienoil-CoA tip |

- Deficitul multiplu de acil-CoA-dehidrogenaza
-Deficitul acil-CoA-DH cu lant scurt
-Deficitul hidroxiacil-CoA-DH cu lant scurt

-Deficitul proteinei multifunctionale

DEFECTELE CICLULUI CARNITINEI

-deficitul carnitin /acilcarnitin-translocazei
-deficitul carnitin-palmitoil-transferazei de tip |
-deficitul carnitin-palmitoil-transferazei de tip Il

TULBURARI ALE ACIZILOR ORGANICI
-aciduria glutarica tip |

-aciduria isovalerica

-aciduria metilmalonica

-aciduria propionica

-aciduria glutarica tip 1l (sau deficitul MAD sau
deficitul multiplu-CoA-carboxilazei)
-deficitul beta-ketotiolazei

-deficitul 3-hidroxi-3-metilglutaril-CoA liazei
(HMG-CoA-liaza)

-deficitul isobutiril-CoA-DH

-deficitul 2-metilbutiril-CoA-DH

-deficitul 3-metilcrotonil-CoA-carboxilazei
-deficitul 3-metilglutaconil-CoA-hidratazei
-deficitul metilmalonil-CoA-mutazei

Newborn screening
STANDARD (90 €)

Newborn screening
PLUS (115 €)

Newborn screening
EXTRA (125 €)

Newborn screening
EXTINS (150 €)

Stem Sure

VIITORUL AZI

A NEWBORN SCREENING - detalii pachete

-hipotiroidia

-sindromul adrenogenital

-galactozemia

-deficitul de biotinidaza

-defectele de metabolism al carnitinei

-prezenta anticoagulantilor EDTA in proba de sange

-hipotiroidia

-sindromul adrenogenital

-galactozemia

-deficitul de biotinidaza

-defectele de metabolism al carnitinei

ssicklemia

-talasemia minora

«alte boli cu hemoglobine anormale

-prezenta anticoagulantilor EDTA in proba de sange

-hipotiroidia

-sindromul adrenogenital

-galactozemia

-deficitul de biotinidaza

-defectele de metabolism al carnitinei

«fibroza chistica

-prezenta anticoagulantilor EDTA in proba de sdnge

-hipotiroidia

-sindromul adrenogenital

-galactozemia

-deficitul de biotinidaza

-defectele de metabolism al carnitinei

esicklemia

-talasemia minora

-alte boli cu hemoglobine anormale

«fibroza chistica

-prezenta anticoagulantilor EDTA in proba de sange

-hipotiroidia

-sindromul adrenogenital

-galactozemia

-deficitul de biotinidaza

-defectele de metabolism al carnitinei
«fibroza chistica

ssicklemia

-talasemia minora

«alte boli cu hemoglobine anormale
«deficit de Glucoza 6 fosfat dehidrogenaza
-prezenta anticoagulantilor EDTA in proba de sange
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