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sQué es el

Newborn LY[Eifelele]ileIpI=1{=1eid ?

Es un test genético que utiliza lo
espectrometria de masas en tdndem,
lo que permite la expansion de los
programas de tamizaje neonatales.
Esta tecnologia permite el diagndstico
mdaltiple y rdpido de diversos errores
innatos del metabolismo.

¢ Quién debe realizarse el examen?

» Todo recién nacido dentro de las 72 horas hasta un
madaximo de 15 dias

« Todo recién nacido del que se sospeche una anormalidad
metabdlica

e Trastornos del metabolismo de los aminodcidos

Enfermedades
analizadas

s del metabolismo de los dcidos orgdnicos

del metabolismo de idos grasos
’ N P




iEl futuro ya esta aqui!

Actualmente

En el Ecuador, la prueba de tamizaje neonatal o también conocida como la prueba del taldn, analiza
alrededor de 12 enfermedades metabdlicas a recién nacidos dentro de las 24 a 72 horas.

Con el Newborn MetabolicDetect

Se analizan 48 enfermedades metabdlicas, de las cuales varias son fatales para el bebé ya que no
son detectadas y tratadas a tiempo y que no se incluyen en las pruebas convencionales.
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sCOMo se hace?

Puncion del talon @
partir de las 72hrs hasta

los 15 dias de nacido en 2] dias laborables

Entrega de resultados
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Envio de muestra 4 IR

a Dinamarca %"

Asesoramiento
genético gratuito




Enfermedades del examen
Newborn MetabolicDetect

Trastornos del metabolismo
de los aminodcidos (21)

» Enfermedad de la orina de jarabe de arce
* Fenilcetonuria

+ Deficiencia de tetrahidrobiopterina

« Tirosinemia Tipo |

* Tirosinemia Tipo |l

» Tirosinemia Tipo Il

« Citrulinemia Tipo |

« Citrulinemia Tipo |l

Trastornos del metabolismo
de los dcidos orgdnicos (12)

« Argininemia

« Deficiencia de ornitina transcarbamilasa

+ Acidemia metilmalbnica
- Atrofia girada de la coroides y la retina

+ Acidemia propidnica
» Deficiencia de carbamoil fosfato sintetasa |

- Deficiencia de 2-metilbutiril-CoA deshidrogenasa
- Deficiencia de N-acetilglutamato sintasa

o . :  Acidemia isovalérica
« Aciduria arginina succinico

. . « Deficiencia de 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa
* Homocisteinemia

: - , , ) o « Aciduria 3-metilglutacénica
« Sindrome de hiperornitinemia-hiperamonemia-homocitrulinuria

- Deficiencia de 2-metil-3hidroxibutiril-CoA deshidrogenasa
* Hiperamonemia

. . . - Deficiencia mdltiple de carboxilasa
* Hiperornitinemia

« Deficiencia de 3-hidroxi-3-metilglutaril-CoA liasa
« Hiperglicinemia no cetoésica

- Deficiencia de beta-cetotiolasa
+ Histidinemia

- Deficiencia de isobutiril-CoA deshidrogenasa
* Hipervalinemia

 Acidemia glutdmica Tipo |



