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Medicina Laboratorial

Disturbios do Ciclo da Ureia:

e Deficiéncia de Ornitina Transcarbamilase (OTC);

e Citrulinemia;

e Aciduria Argininossuccinica;

e Argininemia;

e Hiperornitinemia (incluindo Hiperornitinemia com Hiperamonemia e Homocitrulindria e Atrofia Girata da Coroide).

Disturbios da Beta Oxidag¢do dos Acidos Graxos:

e Deficiéncia de Transportador de Carnitina;

e Deficiéncia de Carnitina Palmitoil Transferase Tipo | (CPT-);

e Deficiéncia de Carnitina Palmitoil Transferase Tipo Il (CPT-II);

e Deficiéncia de Carnitina/Acilcarnitina Translocase;

e Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Média (MCAD);

e Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Curta (SCAD);

e Deficiéncia da Acil-CoA Desidrogenase de Cadeia Muito Longa (VLCAD);

e Deficiéncia de 3-Hidroxiacil-CoA Desidrogenase de Cadeia Longa (LCHAD);

e Deficiéncia de Proteina Trifuncional Mitocondrial;

e Deficiéncia Multipla na Desidrogenacédo de Acil-CoA (MADD), (= Aciduria Glutarica Tipo Il - GA-I).

Disturbios dos Acidos Organicos:

e Acidemia PropiGnica (PA);

e Aciddria Metilmalénica (MMA);

e Acidemia Isovalérica (IVA);

e Deficiéncia Multipla de Carboxilases (MCD);

e Deficiéncia de R-Cetotiolase (BKT);

e 3-Metilcrotonilglicindria (Deficiéncia de 3-Metilcrotonil-CoA Carboxilase)
e Aciduria 3-Hidroxi-3-Metilglutarica (Deficiéncia de 3-Hidroxi-3-Metilglutaril-CoA Liase - HMGCL);
e Aciduria 3-Metilglutaconica

e Aciddria Glutarica Tipo | (GA-1);

e Deficiéncia de 2-Metilbutiril-CoA Desidrogenase (2-MBCD);

e Deficiéncia de Isobutiril-CoA Desidrogenase (IBCD);

e Aciduria 2-Cetoglutarica (Deficiéncia de 2-Cetoglutarato Desidrogenase);
e Aciduria b/L-2-Hidroxiglutarica

e Aciddria Fumarica (Deficiéncia de Fumarase)

e Aciduria 2-Aminoadipica/ 2-Cetoadipica

Aminoacidopatias:

e Fenilcetondria e outras Hiperfenilalaninemias;
¢ Doenca da Urina do Xarope de Bordo (MSUD);
e Homocistinuria e outras Hipermetioninemias; “O #
e Tirosinemias ( incluindo a Tirosinemia Transitéria do Recém-nascido e as Tirosinemias Hereditarias Tipos I, Il e 1l1). .}o’g ‘?"
e Alcaptondria Y
@
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