NIPDGENETICS

Oreana

neonatal screening

AFECTIUNI GENETICE

Boala
Gena

Hiperplazie adrenala congenitala
CYPTIBI

CYPI7AI, HSD3B2, POR, STAR
Hipotiroidism congenital

PAX8, THRA

SLC5A5, TG, TPO, TSHB

TSHR

Sindrom Pendred
SLC26A4

Boala
Gena

Beta Talasemie
HBB

HbS beta talasemie (Beta talasemia cu celule falciforme)
HBB

Boala hemoglobinei SC (Siclemie, HbSC)
HBB

Boala hemoglobinei SS (Siclemie, HbSS, Anemia falciforma)
HBB

AR

AD

Boala
Gena

Surditate non-sindromica

CDH23, MYOI5A, OTOF, TMIE, TMPRSS3, TPRN, TRIOBP

GJB2, GJB6, TECTA

Surditate sindromica

Sindrom Jervell si Lange-Nielsen
KCNET, KCNQ1

Sindrom Pendred
SLC26A4

Sindrom Shah-Waardenburg
SOX10

Sindrom Usher tip 1C
USHIC

Sindrom Usher 1G
USHIG

Sindrom Usher tip 2A
USH2A

Sindrom Usher IID
DFNB31

Sindrom Waardenburg
PAX3

Boala
Gena

Acidurie 2-metil-3-hidroxi butiric
HSDI17B10

Deficit de 2,4 dienoil-CoA reductaza (NADKD)
NADK2

Acidurie 3-metilglutaconic, tip 1
AUH

Deficit de B -cetotiolaza
ACATI

Argininemie
ARGT

Hiperfenilalanienmie benigna
Deficit de Biotinidaza
BTD

Deficit de carnitin-palmitoil transferaza tip |
CPTIA

Deficit de absorbtie a carnitinei/deficit de transport al carnitinei
SLC22A5

Xantomatoza cerebrotendinoasa
CYP27AI, LHX3

Citrulinemie tip Il
SLC25A13

Fenilcetonurie clasica
PAH

Deficit congenital de glicozilare 1b
MPI

Sindrom Crigler-Najjar
UGTIAT

Boala Fabry
GLA

Deficit de galactokinaza
GALKI

Acidemie glutarica (Aciduria glutarica) tip Il
GCDH

AR

AD

Boala
Gena

2-metilbutilglicinurie
ACADSB

Deficit de 3-metilcrotonil-CoA carboxilaza
MCCCI, MCCC2

Deficit de 3-fosforglicerat dehidrogenaza
PHGDH

Abetalipoproteinemie
MTTP

Acidurie argininosuccinica
ASL

Defecte in biosinteza cofactorului biopterinei
GCHI

Deficit de carnitin-acilcarnitin translocaza
SLC25A20

Deficit carnitine-palmitoiltransferaza tip Il
CPT2

Deficit de creatina cerebrala
GAMT, GATM

Citrulinemie tip |
ASST

Galactozemie clasica
GALT

Deficit combinat de hormoni hipofizari
PROPT

Deficit de corticosteron metiloxidaza
CYPIIB2

Cistinoza
CTNS

Deficit de galactoepimeraza
GALE

Deficit de glucozo-6-fosfat dehidrogenaza
G6PD

Acidemie glutarica tip Il
ETFA, ETFB, ETFDH



Boala de depozitare a glicogenului de tip O
GYS2

Boala de depozitare a glicogenului tip Ib
SLC37A4

Boala de depozitare a glicogenului tip llla
AGL

Intoleranta ereditara la fructoza
ALDOB

Deficit de holocarboxilaz-sintetaza
HLCS

Hipofosfatazie
LDLR

Hipofosfatazia
ALPL

Acidemie isovalerica
IVD

Deficit de lipoprotein lipaza
LPL

Intoleranta proteica lizinurica
SLC7A7

Acidemie malonica
MLYCD

Boala urinii cu miros de sirop de artar tip IlI
DLD

Deficit de lanturi medii/scurte de L-3-hidroxiacil-CoA

dehidrogenaza

HADH

Acidemie metilmalonica cu homocistinurie
ABCD4, LMBRD1, MMACHC, MMADHC
HCFC1

Acidemie metilmalonica (metilmalonil-CoA mutaza)
MUT

Deficit de metilmalonil-CoA epimeraza
MCEE

Deficit de metilmalonil-CoA epimeraza
IDS

Diabet insipid nefrogenic tip Il
AQP2

Boala Niemann-Pick tip C1
NPCT

Deficit de orinitin translocaza, Sindrom triplu H
SLC25A15

Hiperoxalurie primara, tip Il
GRHPR

Acidemie propionica
PCCA, PCCB

Insuficientd hepatica tranzitorie infantila
TRMU

Deficit de tirozin hidroxilaza
TH

Tirozinemie, tip Il
TAT

Deficit de acil-CoA dehidrogenaza cu lant foarte lung

ACADVL

Adrenoleucodistrofie X-linkata
ABCDI1

Boala de depozitare a glicogenului tip la
G6PC

Boala de depozitare a glicogenului tip 1| (Pompe)
GAA

Boala de depozitare a glicogenului tip VI
PYGL

Deficit de HMG-CoA-liaza
HMGCL

Homocisteinurie
CBS

Hipermetioninemie
AHCY, GNMT
MATIA

Izobutirilglicinuria
ACADS8

Boala Krabbe
GALC

Deficit de L-3 hidroxiacil-CoA dehidrogenaza cu
lant scurt
HADHA

Deficit de lipaza al acidului lizozomal
LIPA

Boala urinii cu miros de sirop de artar
BCKDHA, BCKDHB, DBT

Deficit acil-CoA dehidrogenaza cu lanturi medii
ACADM

Leucodistrofie metacromatica
ARSA

Acidemia metilmalonica (afectiuni de cobalamina)
(tulburari ale cobalaminei)
MMAA, MMAB

Acidurie metilmalonica si homocisteinurie
MTR, MTRR

Mucopolizaharidoza tip 1
IDUA

Deficit de N-acetilglutamat sintaza
NAGS

Boala Niemann-Pick tip A/B
SMPDI1

Deficit de ornitin transcarbamilaza
oTc

Hiperoxalurie primara tip |
AGXT

Hiperoxalurie primara tip Ill
HOGAT

Deficit de Acil-CoA dehidrogeneza cu lant scurt
ACADS

Deficit de proteine trifunctionale
HADHA, HADHB

Tirozinemie, tip |
FAH

Tirozinemie, tip Il
HPD

Boala Wilson
ATP7B

Boala
Gena

Fibroza chistica
CFTR

Atrofie spinala musculara
(deletie homozigota exon 7 & 8 gena SMNT1)
SMNI1, SMN2
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Boala

Gena

Imunodeficiente severe combinate
ADA, IL7R, JAK3

IL2RG

Deficiente legate de limfocite T
PIK3CD

® AD: AUTOZOMAL DOMINANT

ACCREDITEDY T

/IR

GENETICS

%
Laborat
Jmpr
vw ”

ent
dments

AR AD XL

©® XL: X-LINKAT

1509001

MTK-NTL-ORN-GPNL-RO-V02



