
НБО 1

Перечень выявляемых заболеваний:
Болезнь «с запахом кленового сиропа мочи» (лейциноз); 
Цитруллинемия тип 1, неонатальная цитруллинемия;
Аргининосукциновая ацидурия (АСА)/ недостаточность 
аргининосукцинат лиазы лиазы; 
Недостаточность орнитин транскарбамилазы;
Недостаточность карбамилфосфат синтазы; 
Недостаточность N-ацетилглютамат синтазы; 
Некетотическая гиперглицинемия; 
Тирозинемия тип 1; Тирозинемая тип 2; 
Гомоцистинурия/ недостаточность цистатионин бета-синтетазы; 
Фенилкетонурия; Аргининемия/ недостаточность аргиназы; 
Пропионовая ацидемия (недостаточность пропионил 
КоА карбоксилазы); 
Метилмалоновая ацидемия Изовалериановая ацидемия 
(недостаточность изовалерил КоА дегидрогеназы);
Недостаточность 2-метилбутирил КоА дегидрогеназы; 
Недостаточность изобутирил КоА дегидрогеназы; 
Глутаровая ацидемия тип 1 (недостаточность глутарил 
КоА дегидрогеназы тип 1); 
Недостаточность 3-метилкротонил КоА карбоксилазы; 
Множественная карбоксилазная недостаточность; 
Недостаточность биотинидазы; 

Определяемые параметры:
5OX-HD1: 5-Oxo Pro (5-оксипролин); ALA-HD1: Ala (Аланин); ARG-HD1: Arg (Аргинин); ASP-HD1: Asp (Аспаргиновая кислота); 
CIT-HD1: Cit (Цитруллин); CYS-HD1: Cys (Цистин); GLU-HD1: Glu (Глутаминовая кислота); GLY-HD1: Gly (Глицин); HCY-HD1: 
Hcy (Гомоцистин); HIS-HD1: His (Гистидин); LEU-HD1: Leu (Лейцин); MET-HD1: Met (Метионин); ORN-HD1: Orn (Орнитин);  
PHE-HD1: Phe (Фенилаланин); PRO-HD1: Pro (Пролин); SER-HD1:  Ser (Серин); THR-HD1: Thr (Треонин); TRP-HD1: Trp (Триптофан); 
TYR-HD1: Tyr (Тирозин); VAL-HD1: Val (Валин); CO-HD1: CO (Свободный карнитин); С10-HD1: С10 (Деканоилкарнитин);  
С101-HD1: 10:1 (Декеноил-карнитин); С102-HD1: С10:2 (Декадиеноилкарнитин); С12-HD1: С12 (Додекеноилкарнитин); C121-HD1: 
С12:1 (Додекеноилкарнитин); C14-HD1: С14 (Тетрадеканоилкарнитин); C14OH-HD1: С14 ОН (3-гидрокси-тетрадеканоилкарнитин); 
C141-HD1: С14:1 (Тетра-деке-ноилкарнитин); C142-HD1: C14:2 (Тетрадекадиеноилкарнитин); C16OH-HD1: С16 OH (3-гидрокси-
гексадеканоилкарнитин); C161-HD1: С16:1 (Гексадекеноилкарнитин); C161OH-HD1: C16:1 OH (3-гидроксигекса-декеноилкарнитин); 
C161OH-HD1: C16:1 OH (3-гидро-кси-гексадекеноилкарнитин); C18-HD1: C18 (Стеароил-карнитин); C181OH-HD1: C18:1 OH 
(3-гидроксистеароилкарнитин); C182-HD1: C18:2 (Линолеилкарнитин); C2-HD1: C2 (Ацетилкарнитин); C3-HD1: C3 (Пропионилкар-
нитин); C3DC-HD1: C3DC (Малонилкарнитин); C4-HD1: C4 (Изо-/ бутирилкарнитин); C4DC-HD1: C4DC (Метил-малонилкарнитин); 
C5-HD1: C5 (Изовалерил-/ 2-метил-бутири-лкарнитин); C5OH-HD1: C5 OH (3-гидрокси-изовалерил-/ 2-метил-3-гидрокси-
бутирилкарнитин); C51-HD1: C5:1 (Изовалерилкарнитин); C5DC-HD1: C5DC (Глутарилкарнитин); C6-HD1: C6 (Гексаноил-карнитин);  
C6DC-HD1: C6DC (3-метилглутаконилкарнитин); C8-HD1: C8 (Октаноилкарнитин); C81-HD1: C8:1 Октеноилкарнитин)



НБО2 Газовая хроматография образцов мочи (органические ацидурии)

161 СКК
(моча!)

7061 ВЭЖХ-МС-МС органических кислот (сукцинилацетон)

7062 ВЭЖХ-МС-МС органических кислот (гомогентизиновая кислота)     

7063 ВЭЖХ-МС-МС органических кислот (N-ацетиласпартат)

7064 ВЭЖХ-МС-МС органических кислот (оротовая кислота)

7059 Скрининг на НБО (качественные тесты с мочой)

7060 Определение активности биотинидазы (Недостаточность биотинидазы) 162    

7040 Частая мутация в гене BD (недостаточность биотинидазы)

179 

7041GCDH Частая мутация в гене GCDH (глутаровая ацидурия, тип 1)

7042 Полный анализ гена GCDH (глутаровая ацидурия, тип 1)

7043 Частые мутации в гене CBS (гомоцистинурия)

7044 Частые мутации (лейциноз, болезнь «с запахом кленового сиропа мочи»,
гены BCKDHA, BCKDHB)

7046 Частичный анализ гена MUT (метилмалоновая ацидурия)

7048 Частая мутация в гене HADHA (недостаточность длинноцепочечной 3-гидроксиацил-
КоА-дегидрогеназы)

7052 Частая мутация в гене ACADM (недостаточность среднецепочечной дегидрогеназы 
жирных кислот MCAD)

7055 Полный анализ гена ОТС (недостаточность орнитинтранскарбамилазы)

7056 Частые мутации в гене FAH (тирозинемия тип I)

7057 Полный анализ гена FAH (тирозинемия тип I)

7058 Частичный анализ гена ASS (цитруллинемия)


