Sospecha clinica: Enfermedades peroxisomicas
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Malformaciones craneales.

Alt. neuroldgicas: hipotonia, ataxia, convulsiones, alteraciones auditivas, leucodistrofia.
Alteraciones oculares: cataratas, retinopatia.

Alteraciones hepéticas: hepatomegalia, cirrosis.

Alteraciones esqueléticas (condrodisplasia punctata).
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Screening VLCFA: C26:0, C26/C24 (4cidos grasos de cadena larga), acido docosahexanoico.
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Estudios bioquimicos: acidos biliares, fitanico, pristanico, pipecolico. Plasmaldégenos.
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Estudios enziméticos y ultraestructurales
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