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Conheca o Teste do Pezinho Ampliado no detalhe

Fenilcetondria e outras Fenilcetonria (PKU)
Fenilalanina (MS/MS) : : : ;
hlperfemlalanlnemlas Hiperfenilalaninemias

HbFS - Padrao de Anemia Falciforme

HbFC - Padrao de Hemoglobinopatia C

Doenca Falciforme

. . HbFSC - Padrao de Hemoglobinopatia SC
e outras Hemoglobinopatias

Avaliacao das Hemoglobinas

HbFSD - Padrao de Hemoglobinopatias SD

HbFSA - Hemoglobinopatia S-Beta

Talassemia
Hiperplasia Adrenal Congénita Hiperplasia Adrenal Congénita
Fibrose Cistica Fibrose Cistica
Deficiéncia da Biotinidase Deficiéncia da Biotinidase
IgM Anti-Toxoplasma gondii lgM Anti-Toxoplasma gondi
_ ) ) o . Hipotireoidismo Congénito (TSH e T4)

TSHe T4 Hipotireoidismo Congénito (TSH e T4)

Deficiéncia de TBG

Galactosemias Galactosemia tipo 1,2 e 3
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GrupoFleury TRIAGEM NEONATAL

e Gendémica

Genética Humana, | R E F E R E N C I A E M

GRUPO DE DOENGAS DOENCGAS

Doenca da Urina de Xarope de Bordo
(Leucinose - MSUD)

Fenilcetoniria (PKU)
Deficiéncia de Pterina
Hiperfenilalaninemias

HidroxiprolinUria
HomocistinUria

Hipermetioninemias

Hiperglicinemias
Analise Qualitativa Aminoacidopatias
pos Aminoacidos e Disturbios

(MS/MS] dO CiC|O da Ureia Tirosinemia Transitoria do Recém-Nascido

Hipervalinemia

Tirosinemias tipos |, [l e lll

Aciduria Argininosuccinica
Argininemia
Citrulinemia tipo |
Citrulinemia tipo I
Hiperornitinemias
Deficiéncia de Carbamoilfosfato Sintetase (CPS)

Deficiéncia de N-Acetilglutamato Sintetase (NAGS)

Deficiencia de Ornitina Transcarbamilase (OTC)

Atividade da G6PD Deficiencia da G6PD Deficiéncia da GBPD

Teste do Pezinho Ampliado Vi 20
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Analise Qualitativa

de Acilcarnitinas
(MS/MS)
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GRUPO DE DOENCAS

Disturbios da
Beta-0Oxidacao
dos Acidos Graxos
e das Acidemias Organicas
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DOENCAS

Defeito do Transportador de Carnitina (CUD)

Deficiéncia de Carnitina-Palmitoil
Transferase tipo 1 (CPT1)

Deficiéncia de Carnitina-Palmitoil
Transferase tipo 2 (CPT2)

Deficiencia de Carnitina/
Acilcarnitina Translocase (CACT)

Deficiéncia Multipla de Acil-CoA Desidrogenase
(MAD) (= Aciddria Glutarica tipo 2 (GA2)

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

Deficiéncia de Proteina Trifuncional (TFP)

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

Deficiéncia de Hidroxiacil-CoA Desidrogenase
de Cadeia Média/Curta(M/SCHAD)

Deficiéncia de Acil-CoA Desidrogenase
de Cadeia Curta(SCAD),

Deficiéncia de Isobutiril-CoA Desidrogenase (IBDH)

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

Encefalopatia Etilmalénica (EE)
Acidemia Metilmalonica (MMA)

Acidemia Propidnica (PA)

Acidemia Isovalérica (IVA)
Acidemia 2-Metilbutirilglicindria (2MBG)
Aciddria Malonica
Acidemia Glutarica tipo 1 (GA-1)

Acidemia 2-Metil-3-Hidroxibutirica (2M3HBA)
Aciduria 3-Metil-Glutaconica (3MGA)

Deficiéncia de 3-Metilcrotonil-CoA
Carboxilase (3MCC),

Deficiéncia de 3-Hidroxi-3-Metilglutaril-CoA
Liase(HMG-CoA Liase)

Deficiéncia de Beta-Cetotiolase(BKT)

Deficiéncia Multipla de Carboxilase (MCD),
incluindo a Deficiéncia de Biotinidase

e a Deficiéncia de Holocarboxilase Sintetase "2
V3_2023
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Vantagem do pacote

v Analise de aminoacidos por

- spectrometria de Massas

em Tandem (MS/MS), Unica
metodologia capaz de triar
com dosagem de acilcarnitinas.
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Triagens Complementares

Confira as opcoes de pacotes complementares
e doencas investigadas:

PACOTE COMPLEMENTAR DOENCAS INVESTIGADAS

HIVie?2

Rubéola
TRIAGEM NEONATAL Sifilis
PARA DOENCAS Cit ovi
INFECCIOSAS itomegalovirose
DLE=TN|NF/|HP=S|TN|NF Doenga de Chagas

Toxoplasmose

Doenca de Gaucher

PERFIL BIOQUIMICO ] >
LISOSSOMICAS 0 i
Doenca de Fabry
DLE = PDLNEO/ IHP = SIPDLNEO Mucopolissacaridose Tipo 1
SURDEZ CONGENITA
(MUTAGOES ESPECIFICAS) Mutacao 35 delG e 167T no Gene 6JB2

DLE = M35E167T / IHP = S|CON26

Conheca tambéem o Teste do Pezinho mais
completo do Brasil. Cligue abaixo:

Triagem Geneética e Bioquimica

C:
3 NOVAERA
https://www.pezinhonovaera.com.br/
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Nao perca nenhuma
atualizacao!

Saiba mais e acompanhe as novidades sobre

esses e outros temas relacionados ao
| aboratorio DLE.

Siga os nossos perfis nas redes sociais:

@laboratoriodle m @laboratoriodle
n @laboratoriodle

Canal do Cliente
4020-8080

canaldocliente@dle.com.br

Seg. a Sex. das 08h as 18h / Sab. das 08h as 12h

Responsavel Técnico: Dr. Armando A. Fonseca | CRM-RJ 34485-5 / CRM-SP 119.633. V3_2023


https://www.instagram.com/laboratoriodle
https://linkedin.com/company/laboratoriodle
https://www.facebook.com/laboratoriodle/

