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OTROS NOMBRES

Informa sobre la ausencia o presencia

(Dias habiles)

Cromatografia de Acido

Acido Metilmal6nico de Acido Metilmalonico Acidemia Metilmalénica Cualitativa Orina Frasco tapa roja Congelada NR 10 dias NA Cromatografia en Capa Fina Metilmalonico, AMM
Aciduria Metilmalénica,
- ’ P ; : - Defectos de Cobalamina, Déficit Cromatografia
Acido Metilmal6nico o N _— . - .
Cuantitativo Determun’aelglsn:];}/éerlﬁecsode Acido de Vitamina B12, Aciduria Cuantitativa Sangre Sangre tubo verde Plasma congelado 3 -6 horas 15 dias NA liquida/Espectrometriade | AMM, Metilmalonato
Mal6nica y Metilmal6nica masas
combinada.
Cromatografia de
- - Det 6n del | de Acid - i . : ; Gases/Espectrometria d 6 .
Acido Orético eterminacion de’ nivel de Acido Defectos del Ciclo de la Urea Cuantitativa Orina Frasco tapa roja Congelada NR 15 dias NA ases/Espectiomelriade | Cuantificacion de Ac
Orotico. Masas con dilucién orotico
isotopica
M, y - Cromatografia de
Acidos Orgénicos Determmac%r:giilig:srfll de Acidos Acidurias Organicas Cualitativa Orina Frasco tapa roja Congelada NR 15 dias 7 dias Gases/Espectrometria de NA
Masas
Determinacion de actividad enzimética Tubo verde (Heparina | Sangre entera a T° a-galactosidasa, Alfa-
Alfa-Galactosidasa de Alfa-Galactosidasa Enfermedad de Fabry Cuantitativa Sangre*, GSS** |de Sodio), Papel filtro ambiente, GSS T° NR 15 dias NA Fluorométrico gal, Enfermedad de
whatman ambiente Fabry
. Det 6n de la actividad . L _— Tubo verde (Heparina | Sangre entera a T° B .
Alfa-lduronidasa eterminacion de fa activida Mucopolisacaridois tipo | Cuantitativa Sangre N (Hep 9 . NR 15 dias NA Fluorométrico NA
enzimatica de Alfa-Iduronidasa de Sodio) ambiente
Aminoacidemia Entrega un perfil de 8 aminoacidos Aminoacidopatias Cualitativa Sangre Tubo rojo 0 amarillo Suero a 4°C 3-6 horas 10 dias NA Cromatografia en Capa Fina Am'"“zcr:d::n;‘r‘:"'a“‘"’
Aminoé&cidos de cadena Determinacion de los niveles de Enfermedad orina olor a Jarabe o y o . . L
ramificada Leucina, Isoleucina y aloisoleucina de Arce Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5dias NA Colorimétrico MSUD
Aminoaciduria Entrega un perfil de 7 aminoacidos Aminoacidopatias Cualitativa Orina Frasco tapa roja 4°C NR 10 dias NA Cromatografia en Capa Fina Am'noag:‘zsmc‘:al'ta"vo
. . y . N . o T rde (Heparin ngre entera a T° . -
Arilsulfatasa A Actividad Enzimatica de Arilsulfatasa A | Leucodistrofia Metacromatica Cuantitativa Sangre d;bsoo\é?o;j e (Heparina | Sa ga?nke;ietst: a NR 15 dias NA Fluorométrico Ari A
Tubo verde (Heparina | Sangre enteraa T° Colorimetrico*
Arilsulfatasa B Actividad Enzimatica de Avrilsulfatasa B Mucopolisacaridosis VI Cuantitativa Sangre*, GSS** |de Sodio), Papel filtro ambiente, GSS T° NR 15 dias NA Fluorometrico*; AriB
whatman ambiente
o Tubo verde (Heparina | Sangre entera a T°
. Actividad Enzimati B- Gangliosidosis GM1, _— ) ) f B - )
Beta-Galactosidasa ctividad nZ'matlca de g o Cuantitativa Sangre*, GSS** |de Sodio), Papel filtro ambiente, GSS T° NR 15 dias NA Fluorométrico B-galactosidasa
Galactosidasa Mucopolisacaridosis tipo IVB "
whatman ambiente
Beta-Glucuronidasa Am'v'dgﬁlf;i':?j;'g; de 8- Mucopolisacaridosis VII Cuantitativa Sangre Tubo rojo o amarillo Suero congelado NR 15 dias NA Fluorométrico NA
Tubo verde (Heparina | Sangre entera a T° Gl prosid
Beta-Glucosidasa Actividad Enzimatica de B-Glucosidasa Enfermedad de Gaucher Cuantitativa Sangre*, GSS** |de Sodio), Papel filtro ambiente, GSS T° NR 15 dias NA Fluorométrico ucogearicgzsr' asa,
whatman ambiente
Biotinidasa Actividad enzimatica de Biotinidasa Deficiencia de Biotinidasa Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5 dias NA En actualizacion A Blacitin Hidrolisin,
midasa, Lipoamidasa
- 3 horas (Nifios)
. . . ) Enfermedad de Wilson _— ) ' ! B o
Ceruloplasmina Actividad Enzimatica de Ceruloplasmina y Cuantitativa Sangre Tubo rojo o amarillo Suero congelado 3 -6 horas 15 dias NA Colorimétrico NA

Enfermedad de Menkes

(Adultos)




Determina los niveles de Nitisinona en

Seguimiento farmacolégico

Cromatografia

NTBC, Cuantificacién

Concentracion de Nitisinona sangre Tirosi ia tipo | Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 15 dias NA liquida/Espectrometria de | de Nitisinona en sangre
g para Tirosinemia tipo masas seca, Nitisinona
’ inacio i Desordenes en metabolismo de - . . B . . .
Cromatografia de Azucares Determ|nauone(>i<tzr|§!sas§:s de azucares Carbohidratos Cualitativa Orina Frasco tapa roja Congelada NR 10 dias NA Cromatografia en Capa Fina [ Azucares en orina
Cromatografia de inacio i . P - ) . B . . -
Oligosacgridos Dg:ég::;%g:eef;gg%z:e Oligosacaridosis Cualitativa Orina Contenedor orina 24 hrs Congelada NR 15 dias NA Cromatografia en Capa Fina Oligosacaridos
Cromatografia Aminoacidos
. L L " L . . . o Sangre tubo verde, LCR| Plasma congelado, | 3 - 6 horas (en . - B o P
Cuantificacién de Aminoacidos Entrega un perfil de aminoacidos Aminoacidopatias Cuantitativa Sangre, LCR b 9 ! LCR gl d ( 15 dias NA liquida/Espectrometria de | Cuantitativos, Analisis
tubo rojo congelado sangre) masas de Aminoéacidos
. L . . . . . . Hiperfenilalninemias, o " . B . , i
Cuantificacion de Fenilalanina Determina los niveles de Fenilalanina perte . Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5dias NA Fluorométrico PKU, Fenilalanina en
Fenilquetonuria sangre
Galactosa 1-Fosfato Uridil inaci6 vi ; - - y . . -
Transferasa (GFU) Det:;ggg;f:dd: I(gla;ﬂ#jad Galactosemia Clasica Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5 dias NA Fluorométrico G1P-UT, GALT
Galactosa Total Determmacg);;;iolgz niveles de Galactosemia Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5 dias NA Fluorométrico GAO
P Actividad Enzimatica de - . . . £
Hexosaminidasa A Hexosaminidasa A Tay-Sachs Cuantitativa Sangre Tubo rojo o amarillo Suero congelado NR 15 dias NA Fluorométrico
Hexosaminidasa Total Aﬁgz?;dmliz:ié'an;é::zt:f Tay-Sachs y Sandhoff Cuantitativa Sangre Tubo rojo o amarillo Suero congelado NR 15 dias NA Fluorométrico
Homocistinuria, Defectos de c . i
N romatografia HCY, Homocisteina,
L . . — Cobalamina, Defecto de - . . . . . !
Homocisteina Determina los niveles de Homocisteina MTHER. Déficit de Vitami Cuantitativa Sangre Sangre tubo verde Plasma congelado 3-6 horas 15 dias NA liquida/Espectrometria de Homocisteina
,be ICI2 € Vitamina masas plasmatica total
B1.
8 " Determinacion del nivel de TSH B - - y o . B .
Hormona Tiroestimulante neonatal Hipotiroidismo Congénito Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5dias NA Fluorométrico TSH
Actividad Enzimatica de Iduronato-2- Tubo verde (Heparina Sangre enteraa T*
Iduronato-2-sulfatasa sulfatasa Mucopolisacaridosis tipo Il Cuantitativa Sangre*, GSS** |de Sodio), Papel filtro ambiente, GSS T° NR 15 dias NA Fluorométrico Estudio de MPS tipo Il
whatman ambiente
. . Tubo verde (Heparina | Sangre entera a T°
N-acetilgalactosamina-6- Actividad Enzimati N- . I - N N f B -
9 C.“V'dad nz'matlca de Mucopolisacaridosis tipo IVA Cuantitativa Sangre*, GSS** |de Sodio), Papel filtro ambiente, GSS T° NR 15 dias NA Fluorométrico Estudio de MPS VA,
sulfatasa acetilgalactosamina-6-sulfatasa ! Estudio Morquio A.
whatman ambiente
Acidemias Organicas, Iy Libi
) . Determinacién de los nivel Desordenes del ciclo de la o ) ) . Espectrometria de Masas | C3/nitina Totaly Libre,
Nivel de Carnitinas eterminacion ,de 0s nveres de Cuantitativa Sangre Tubo rojo o amarillo Suero congelado 3-6 horas 10 dias NA P . Carnitina Total, Libre y
Carnitina Total, libre y esterificada. urea, Desordenes en Tandem Esterificada
mitocondirales
) S Entrega un perfil de aminoacidos y Aminoacidopatias, Acidurias 3 -6 horas. " Acilcarnitina,
Perfil de Aminoéacidos N o i - s - N . . o . . Espectrometria de Masas o
Acil iti y acilcarnitinas. Incluye determinacion de | Organicas, Defectos oxidacion Cuantitativa GSSs Papel filtro whatman T° ambiente Paciente critico: 5dias 3dias P en Tandem Espectrometria de
cilcarnitinas succinilacetona. acidos grasos, Tirosinemia NR Masas en Tandem, EMT
Pesquisa neonatal 2 patologias Determinacion de los niveles d Hiperfenilalninemias, oo F?rgﬁlzmna on
rminacion nivi . - - PST] . . . . P e
>quisa neonc p 9 eterminacion de fos niveles de Fenilquetonuria, Hipotiroidismo |  Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5dias NA Fluorométrico sangre, TSH, hormona
(sélo institucién en convenio) Fenilalanina y de TSH neonatal -~ tiroestimulante,
Congénito screening neonatal
Determinacion de los niveles de Hiperfenilalninemias, PKU, Fenilalanina en
Pesquisa neonatal 3 patologias | Fenilalanina, TSH Iy nivel Fenilquetonuria, Hipotiroidismo _— y . P i -
q p 9 enilalaning, TSH neonatal y niveles de d P Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5dias NA Fluorométrico, colométrico | S2ndre: TSH. hormona

(s6lo institucién en convenio)

Leucina, Isoleucina y aloisoleucina
(BCAA)

Congénito, Enfermedad orina
olor a Jarabe de Arce

tiroestimulante, MSUD,
BCAA




Incluye:- Perfil de Aminoacidos y

Acilcanitinas Succinilacetona Galactosa

Total, Galactosa-1-PUT, Tripsina

Aminoacidopatias, Acidurias
Organicas, Defectos oxidacion
acidos grasos, Galactosemia,

Deficiencia de Biotinidasa,

Espectrometria de Masas en

Screening Neonatal
Ampliado, PNA,

Pesquisa Neonatal Ampliada Inmunoreactiva, 17-a-OH- Fibrosis Quistica, Hiperplasia Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5dias NA Tandem y otros métodos Pesquisa Ampliada,
- . Suprarrenal Congénita, Screening Metabolico
Progesterona, Hormona Tiroestimulante, R . Ampliado
Biotinidasa Hipotiroidismo Congénito e pliado.
incluye Fenilquetonuria y
Tirosinemia
Screening de
. Incluye Tests . . Glicosaminoglicanos
Screening de : . - L ) . . Colorimétrico 9 {
I'g id clr:ocl;j:fo rT:f?; Zi BGTi:Z;:;si;gelismig Mucopolisacaridosis Cualitativos y Orina Contenedor orina 24 hrs Congelada NR 15 dias NA Cromato raflia en' Caya Fina Screening de MPS,
Mucopolisacaridos g g Cuantitativos 9 p Cuantificacion de MPS
o Glicosaminoglicanos
Indl tividad enzimatica d Tay-Sachs, Sandhoff,
ncluye actividad enzimatica de: Gangliosidosis GM1 " o
Screening Heredodegenerativo |Hexosaminidasa Total, Hexosaminidasa Muco Slisacaridosis IV’B Cuantitativa Sangre ZUbSO \(/frde (Heparina | Sangre ET“‘*{“’ at NR 15 dias NA Fluorométrico Screening Lisosomal
A, B-Galactosidasa, Arilsulfatasa A p ) y e Sodio) ambiente
Leucodistrofia Metacromatica
incluye: Cloruro Ferrico, 2-4 Fenilquetonuria, Jarabe de SC’?E"i"Sg B1é5ic'0 en
Screening Metabolico Dinitrofenilhidrazina, Nitroso Naftol, | Arce, Tirosinemia y Desordenes Cualitativa Orina Frasco tapa roja 4°C NR 5 dias NA Colorimétrico el
Benedict en metabolismo carbohidratos (Benedict), 2,4DNPH
. . . Actividad Enzimatica de B- AT - . " . ftri
Screening Mucolipidosis Glucoronidasa y Hexosaminidasa Total Mucolipidosis Cuantitativa Sangre Tubo rojo o amarillo Suero congelado NR 15 dias NA Fluorométrico Mucolipidosis
Cromatografia
- Dett I les d N . - . . . Liquida/Espectrometria de
Succinilacetona etermina os niveles de Tirosinemia Cuantitativa Orina Frasco tapa roja Congelada NR 15 dias NA q P ) NA
Succinilacetona Masas con dilucién
isotépica
. Curva de Excrecién de Acido Orotico : - . . Cromatografia de Curva de Alopurinol,
Test de Alopurinol tras ingesta de Alopurinol Defectos del Ciclo de la Urea Cuantitativa Orina 5 frascos tapa roja Congelada NR 15 dias NA Gases/Espectrometria de Test de carga de
’ ’ Masas Alopurinol
Mucopolisacaridos
Informa la presencia o ausencia de . . . - . . B NP Cualitativos,
Test de Berry mucopolisacaridos en orina. Mucopolisacaridosis Cualitativa Orina Frasco tapa roja Congelada NR 5dias NA Colorimétrico Glicosaminoglicanos
cualitativos
PP . Determinacion del nivel de Tripsina . . e o " o . B - IRT, Tripsinogeno
Tripsina inmunoreactiva neonatal. Fibrosis Quistica Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5dias NA Inmunofluorométrico inmunorreactivo
inacio i -a-OH- Hiperplasia Suprarrenal - ) . . - g idroxi
17-a-OH-Progesterona Determinacion del nivel de 17-a-OH per " Cuantitativa GSS Papel filtro whatman T° ambiente NR 5 dias NA Inmunofluorométrico 17-OHP, 17 Hidroxi

Progesterona

Congénita

progesterona

NR: No Requiere
NA: No aplica

GSS: Gotas de Sangre Seca en papel filtro
(*) Los aranceles de exdamenes urgentes tendran un recargo del 50%
NOTA 1: Las indicaciones especificas para la obtencion, conservacion y envio de muestras se detallan en el MN-TM-001 Manual de Toma de Muestras del Laboratorio.
NOTA 2: Los pacientes en seguimiento para Cuantificacion de Fenilalanina, Nivel de Carnitinas, Pérfil de aminoacidos y acilcarniticas, Cuantificacion de aminoacidos; deben tener el siguiente ayuno:

Ayuno
Edad
Minimo Maximo
<oigual a 2 afios 2 horas 3 horas
>a 2 afios 3 horas 8 horas

NOTA 3: Si los centros derivadores requieren estudio de acidos grasos de cadena muy larga, 7-Dehidrocolesterol y/o estudios moleculares consultar al laboratorio sobre orientacién para derivar al extranjero.

Autorizado por:

BQ. Alf Valiente.
Director técnico




