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Efectividad clinica del cribado neonatal de errores congénitos del metabolismo mediante espectrometria de masas en
tandem.

Los errores congénitos del metabolismo son patologias de gran complejidad etioldgica, diagndstica y prondstica, que
generalmente presentan un curso de caracter cronico y progresivo. Los programas de cribado neonatal pretenden la
identificacion presintomatica y el tratamiento precoz de aquellos trastornos congénitos que sean tratables, con el fin de
reducir la morbimortalidad y las posibles discapacidades asociadas a esas enfermedades. El objetivo de estos informes
elaborados por la Axencia de Avaliacion de Tecnoloxias Sanitarias de Galicia es evaluar la efectividad clinica del cribado
neonatal de errores congénitos del metabolismo llevados a cabo mediante la técnica de espectrometria de masas en
tandem.
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Cribado neonatal de deficit de biotinidasa.

Texto completo

Cribado neonatal de la hiperplasia suprarrenal congénita.

Texto completo

Efectividad clinica del cribado neonatal de errores congénitos del metabolismo
i;".‘i;ii::‘.l s mediante espectrometria de masas en tdandem. Parte III: deficiencia primaria de

: carnitina (CUD), deficiencia de Acil-CoA deshidrogenasa de cadena corta (SCADD),
deficiencia de Acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCADD).
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Efectividad clinica del cribado neonatal de errores congénitos del metabolismo
mediante espectrometria de masas en tandem. Parte IV: Aciduria 3-hidroxi-3-
metilglutarica (HMG) y Deficiencia de B-cetotiolasa (BKT).
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