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Medikamenter/spesiell ernaering:

Kliniske data/laboratoriefunn:
Generelle funn:

O Vekstretardasjon
O Mikrocephali

O Rakitt

O Macrocephali

O Dysmorfe trekk
O Leversykdom

O Splenomegali

O Hudanomalier

O Qyeanomalier

O Pafallende lukt
O Dgvhet

O Gjentatte infeks;.

O Hyperventilasjon

Provetaking : Til generell metabolsk screening trenger vi urin og serum til CDT. Spesifikke problemstillinger kan kreve andre analyser/materialer®

O Hypertoni
O Hypotoni

O Skjelettanomalier

Nevrologiske funn:
O Mental retardasjon

O Motorisk retardasjon

OMuskelsvakhet/pareser
O Nystagmus

O Ufrivillige bevegelser
O Epileptogene anfall
O Letargi’koma

O Avvikende oppforsel

Urin": Minimum 10 mL urin, helst morgenurin. Ingen tilsetninger.
Serum til CDT og ultralange fettsyrer/fytansyre: 1 mL prgvemateriale.
Plasma fra heparinblod og spinalvaeske til aminosyreundersekelse” : 0,5 - 1 mL prevemateriale. Heparinblod og spinalveeske sentrifugeres
og avpipetteres innen 30 min. Pasienten bar veere fastende nar blodprgve tas. Nar det tas spinalveeske, ma det samtidig tas heparinplasma.
Plasma fra EDTA-blod til acylcarnitinundersgkelse” : 0,5 mL provemateriale. Plasma avpipetteres innen 30 min.

DNA-analyse: 0,5-1 mL EDTA-blod. Etter avtale med laboratoriet.

Enzymanalyser: Kun etter avtale med laboratoriet.

" Ma fryses umiddelbart, oq sendes pa terris til laboratoriet.

Gastrointestinale funn:
O Brekninger

O Diaré

O Spisevegring
Nefrologiske funn:

O Nyrestein
Ernaering:

O Oral

O Parenteral
Genetikk:

O Foreldre beslektet

O Metabolsk sykd. i familien

Etnisitet.........ccooiiiini.

2 se litteratur

For analyserepertoar se Laboratoriehdndboka

Laboratoriefunn:
O Acidose pH......

O Ketose
Laktatverdi. .. ...

O Hyperglykemi Glukose . .

O Hypoglykemi Glukose . . .

O Hyperammonemi NH; . . .

OAnemi Hb........

O Neutropeni

O Trombocytopeni

O Koagulasjonsforstyrrelse

O Vakuoliserte lymfocytter

Intranett: Mitt Skrivebord > Enheter > Klinkker > Velg klinikk her > Laboratorieklinikken > Medisinsk biokjemi
Internett: www.rikshospitalet.no > Avd. for med. Biokjemi




