Grilla de Enfermedades a Pesquisar propuestas porla ley: * a realizar si se puede sin retrasar el tratamiento

Enfermedad Sin tratamiento Incidenc | Metodo de | Metodo de confirmacion Tratamiento
ia pesquisa
Hipotiroidismo Retraso mental 1:2100 T5H TSHT4, T3 L-tiroxina
congenito severo e ireversible Tiroglobuilina
Centellograma tiroideo®
Ecografia®
Fenilcetonuria Retraso mental 1:10000 | Fenilalanina Fenilalanina Dieta libre de
severo e irreversible Tirosina fenilamina
Biopterinas Control periodico
Actividad de dihidro biopterin | Aminoacidos
reductasa hidrolizados.s/
fenilalanina
Fibrosis guistica, Falla pancreatica. 1:4000 Doble IRT ADNM Especifico de
Insuficiencia 2 Test del sudor acuerdo al
respiratoria COMPromisao
Hiperplasia Crisis de perdida 1:8000 17 170H progesterona serica Hidrotisona
suprarrenal salina Hidroxiprogestemna | con extraccion Sfluorhidrocortisona
congenita Asignacionincorrecta Delta 4 androstenedio na.
de sexo lonograma
(alactosemia Fallo hepatico =1:80000 | Galactosatotal Actividad de Galactosa uridil | Leche de soja.
Cataratas transferasa Dieta pobre en
Retraso mental Galactosa 1P galactosa
Falla ovarica Hepatograma
prematura Valoracion oftalmolagica
Deficit de hiofinidasa | Ceguera 1:120000 | Actividad de Actividad serica de Biotina
sordera bigtinidasa biotinidasa

Convulsiones
Retraso mental




