Teste do Pezinho Ampliado DLE

Genética Humana
e Doencas Raras

EXAMES

Dosagem de Fenilalanina (MS/MS)

Perfil de Aminoacidos (MS/MS)

TSH
T4
Avaliagao das Hemoglobinopatias
17 OH Progesterona

IRT Tripsina Imunorreativa

MS/MS = Espectrometria de Massas em Tandem

CcODIGO TUSS

40301818

40301672

40316521
40316548
40304353
40316017

40302563

DOENGAS (20)

+ Fenilcetonduria

Aminoacidopatias:

+ Doenga da Urina de Xarope de Bordo (Leucinose - MSUD) * Fenilcetondria (PKU) - Deficiéncia de Pterina * Hiperfeni-
lalaninemias « Hidroxiprolindria + Homocistindria « Hipermetioninemias * Hiperglicinemias « Hipervalinemia * Tirosinemia
Transitéria do Recém-Nascido e Tirosinemias tipos |, Il e llI

Disturbios do Ciclo da Ureia:

+ Aciddria Argininosuccinica * Argininemia * Citrulinemia tipo | e Il « Hiperornitinemias * Deficiéncia de Carbamoilfosfato
Sintase (CPS) - Deficiéncia de N-Acetilglutamato Sintetase (NAGS) * Deficiéncia de Ornitina Transcarbamilase (OTC)

+ Hipotireoidismo congénito (primério e secundario)

« Deficiéncia de TBG (Globulina T4 Ligadora da Tiroxina)

+ Anemia Falciforme e outras Hemoglobinopatias

« Hiperplasia congénita da Suprarrenal

- Fibrose Cistica

Entre em contato conosco!
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