Novorozenecky screening

Prehled vysetfovanych nemoci

VySetiované od 1. 6. 2016  lzovalerova acidurie
* Vrozenafunkce &titné Zlazy  Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin
* Vrozenanedostatecnost tvorby hormont se stredné dlouhym retézcem
v nadledvinach  Deficit 3-hydroxyacyl-CoA dehydrogenazy mastnych
« Vrozenaporucha tvorby hlenu (cysticka fibroza) kyselin s dlouhym fetézcem
* Vrozenaporucha latkové vymény aminokyseliny  Deficit acyl-CoA dehydrogenazy mastnych kyselin
fenylalaninu s velmi dlouhym retézcem
« Argininémie  Deficit karnitinpalmitoyltransferazy |
 Citrulinémie l. typu  Deficit karnitinpalmitoyltransferazy |l
» Vrozenaporucha latkové vymeény vétvenych  Deficit karnitinacylkarnitintranslokazy
aminokyselin (nemoc ,javorového sirupu®)  Deficit biotinidazy
« Homocystinurie z deficitu cystathionin beta-syntazy
(CBS), pyridoxin non-responzivni forma Nové vysSetFované od ledna 2022
« Homocystinurie z deficitu  Spinalni svalova atrofie (SMA)
methylentetrahydrofolatreduktazy « Tézké kombinované imunodeficience (SCID)

« Glutarovaacidurie typ|
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