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Semmelweis Egyetem I. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika Anyagcsere Szlir6- és Diagnosztikai
K6zpont Laboratériumaban végzett vizsgalatok helyes mintavétele és mintaigénye

Szaritott vércsepp — aminosav és acilkarnitin profil, teljes galaktdz szint, TSH szint, biotiniddz aktivitds
ujsziilottkori szlirés, utankovetés
A mintavétel az erre rendszeresitett sz(ir6kartyara torténjen a kartya hatoldalan feltlintetett
protokoll szerint. A minta szobah6meérsékleten torténd szaradds utdn szallithato.

Szaritott vércsepp -lizoszomalis tarolasi betegségekben érintett enzimek aktivitdsanak meghatarozasa
(Pompe-kor, Gaucher-kor, Krabbe betegség, Fabry kor, MPS |) nem szirés jellegu, szelektiv
vizsgalat klinikai kép alapjan
A mintavétel az erre rendszeresitett LSD kartyara torténjen, szobahémérsékleten torténd
szaradds utan szallitasig -20°C-n tarolandd. A kartydn a felmerilt betegséget fel kell tlintetni.

Kvantitativ aminosav szintek meghatarozasa
szérum: piros géles cs6be vér (vizsgdlatonként 2 ml) vétele, mintavétel utdn azonnali szeparalas
(centrifugdlas) és szallitasig fagyasztva (-20°C) térolds.
A szérum szintek értelmezhetdsége érdekében a mintat lehetdség szerint 3-4 6rds éhezés utan
(csecsemdbk esetében preprandialisan) kell levenni.
vizelet: nativ vizeletes cs6be spontdn vizelet (vizsgdlatonként 1 ml) gydjtése, szallitasig fagyasztva
(-20°C) tarolas
likvér: nativ cs6be (vizsgdlatonként 1 ml) likvor vételezése, szallitasig fagyasztva (-20°C) tarolas

Vizelet szerves sav vizsgalat
Vizelet: nativ vizeletes cs6be spontan vizelet (vizsgalatonként 1 ml) gy(ijtése, szallitasig
fagyasztva (-20°C) tarolas

Szérum laktat-piruvat szint meghatarozas
szérum: piros géles cs6be vér (vizsgalatonként 2 ml) vétele, mintavétel utan azonnali szeparalas
(centrifugdlas) és szallitasig fagyasztva (-20°C) tarol3as.
A megbizhatd piruvat szint meghatarozashoz elengedhetetlen a vérvételt kbvetd azonnali
savozas és fagyasztva tarolas.
likvor: nativ cs6be (vizsgalatonként 1 ml) likvér vételezése, szallitasig fagyasztva (-20°C) tarolas

Hosszu szénlancu zsirsavak (VLCFA) meghatarozasa — peroxiszomdlis betegségek
A vizsgalatot csak képalkotd alapjan felmerdlt gyanu esetében, a laborral torténé el6zetes
egyeztetés utan végezzik!
szérum: piros géles cs6be vér (vizsgalatonként 2 ml) vétele, mintavétel utan azonnali szeparalas
(centrifugdlas) és szallitasig fagyasztva (-20°C) tarol3as.

Homocisztein szint meghatarozas
szérum: piros géles cs6be vér (vizsgalatonként 2 ml) vétele, mintavétel utan azonnali szeparalas
(centrifugalas) és szallitasig fagyasztva (-20°C) tarol3as.

Kvantitativ biotinidaz enzimaktivitas meghatarozas
szérum: piros géles cs6be vér (vizsgalatonként 2 ml) vétele, mintavétel utdn azonnali szepardlas
(centrifugdlas) és szallitasig fagyasztva (-20°C) térolds.

7-dehidrokoleszterol/koleszterol szint meghatarozas — Smith-Lemli-Opitz szindroma
A vér mintavétele az Ujszilottkori szlirésre rendszeresitett szlir6kartydra torténjen (minimum 2
korong atitatdsa), szobahémérsékleten torténd szaradas utdn szallithatd. Kérjik a vizsgalatnév
feltlintetését a kartyan.



