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ALTERAZIONI METABOLICHE INDAGATE NELLO SCREENING NEONATALE STANDARD StepBase 
Aminoacidi  
- Aciduria Argininosuccinica  
 
- Citrullinemia  
 
- Omocistinuria  
 
- Ipermetioninemia  
 
- MSUD  
 
- Fenilchetonuria (PKU)  
 
- Iperfenilalninemie  
 
- Tirosinemia  
 

Ossidazione degli acidi grassi  
- Deficienza di Carnitina/Acilcarnitina Translocasi  
 
- LCHAD  
 
- MCAD  
 
- Acidemia Glutarica Tipo II  
 
- CPT-II  
 
- SCAD  
 
- Deficienza TFP  
 
- VLCAD  
 

Acidi Organici  
- HMG  
 
- Acidemia Glutarica Tipo I (GA I)  
 
- Acidemia Isovalerica (IVA)  
 
- Deficienza 3MCC  
2/2 - Deficienza 3-Metilglutaconil-CoA Idratase  
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- Deficienza 3-Metilglutaconil-CoA Idratase  
 
- MMA  
 
- Deficienza 3-Chetotiolase  
 
- Acidemia Propionica (PA)  
 
- Deficienza Multipla - CoA Carbossilase  
 


