
California Newborn Screening for Adrenoleukodystrophy (ALD)   (Blue=GDSP / Yellow=Specialty)

Tier 3 Mutation NEGATIVE Pathway: 
No Mutation or VUS in ABCD1

MS/MS for C26:0  
(n = ~ 500,000/yr)

HPLC‐MS/MS for C26:0 LPC
(n = ~ 9000/yr)

Tier 3 Mutation POSITIVE Pathway: 
Disease‐Causing ABCD1 Mutation
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Tier 3
Sequencing of 
ABCD1 gene
(n = ~ 55/yr)

• ASC Headline Case creation
• Family and PCP notification
• CCS Metabolic Center referral ▬

+

Brochures to Family and PCP: 
“ALD in Babies”  & “ALD Fact Sheet”

Female

Further diagnostic testing and
counseling for family members

Initiate CCS Care‐Coordination Timeline 
with Endocrine and Neurology Centers 

Male

ALD

Repeat Tier 2 

(~ 20‐25/yr)

Genetic  
counseling

+

▬

Tier 3 Mutation Negative Cases
Possible Diagnostic Outcomes: 

ABCD1 mutation identified by further     
deletion/duplication analysis

Zellweger Spectrum Disorder (ZSD)

Acyl‐CoA Oxidase Deficiency

D‐Bifunctional Protein Deficiency

Peroxisomal Disorder of Unknown Etiology

No Evidence of Disease 

Further diagnostic testing (e.g., plasmalogen)

GDSP Long Term Follow‐Up

GDSP Short Term Follow‐Up


