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Limbova 1, 833 40

Oddelenie laboratérnej mediciny — Pracovisko klinickej biochémie
Centrum dedi¢nych metabolickych poriuch

ZIADANKA NA VYSETRENIE
DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH

Priezvisko a meno pacienta:

Datum a cas odberu vzorky:

[] Statim

[] Doordinacia

Ordinujuci lekar (kéd, pediatka, podpis):

Rodné ¢islo: Kéd poistovne: Diagndza: Druh materidlu:
s M
Oddelenie/Ambulancia (kéd PZS, petiatka): n EU ae zm
(+ kod krajiny): )]
[ SKK
Prilozit fotokdpiu
U EU preukazu b
[iny:
ID hospitalizaéného pripadu (DRG): Zaznamy OLM

0 Samoplatca

Laboratérne Cislo:

Vyska (cm):

Cas zberu mocu ZM (od - do):

Hmotnost (kg):

Mnozstvo mocu (ml):

Kontaktny telefon/e-mail:

Poznamky:

Zékladné SKK - Galaktéza seminkvantitativne U - Kyselina orotovd (M)
U-pH U - Glukéza SKK - Galaktdza-1-P semikvantitativne S - Kyselina mocova
U - Ketolatky U - Dusitany SKK - UDP Galaktéza semikvantitativne U - Kyselina mocovd (ZM)
U - Redukujuce cukry U - Disulfidy SKK - Fruktdza semikvantitativne C - FE kyseliny mocovej (S, ZM)
U - Fenylpyruvat U - Tiosirany U - Galaktéza kvantitativne (M) C - Kaufmanov index (ZM)

U - Tyrozyluria U - Oxokyseliny

U - Galaktitol kvantitativne (M)

U - Glykozaminoglykany kvalitativne

U - Mono-a disacharidy kvalitativne (M)

Specidlne

U - Porfobilinogén

B - Glykogén v erytrocytoch kvantitativne 3

. S - Glykoprofil transferinu

U - SAICAr (M)

P - Amoniak *

U - Homogentisova kyselina kvalitativne P - Profil aminokyselin S-Med'®
U - Metylmalonova kyselina kvalitativne U - Profil aminokyselin (M) U - Med (ZM) ¢

P - Homocystein !

P - Laktat 2

U - Profil organickych kyselin (M)

S - Karnitin volny

P - 3-OH butyrat (P,S) 2

S - Biotinidaza kvantitativne

C - FE volného karnitinu (S,M)

L - Laktat v likvore

U - Tiosirany kvantitativne (M)

U - Laktat (M)

U - Sukcinylacetén (M)

S - Glukéza (S,P)

U - Kyselina oxalova (ZM) #

L - Glukdza v likvore

C - Glukdza-L/Glukdza - S,P

U - Glukoza (M, ZM)

P - Laktat nalac¢no 2

S - UV- spektrofotometria lipidov

S - Metylmalonova kyselina

. U - Guanidinoacetat (M)

SKK - Profil acylkarnitinov

S - Aktivny vitamin B12

U - Glykozaminoglykany kvantitatativne (M)

P - Laktat po jedle 2

U - ELFO glykozaminoglykanov (M)

P - 3-OH-butyrét nalacno 2

U - Oligosacharidy (M)

P - 3-OH-butyrat po jedle 2

U - Oligosacharidy na B-manozidézu (M)

U - Sialyoligosacharidy (M)

Vysetrenia indikujte krizikom XI v prislusnom poli¢ku.
Vysvetlivky a usmernenia:

1 - transport na l'ade a urychlene dodat do laboratéria,
3 — na vy3etrenie dodat 2 skiimavky s K,EDTA,

5 — $pecialna skimavka na vysetrenie kovov,

Typy materidlov: S-sérum, P-plazma/K,EDTA, B-plnd krv/K,EDTA, SKK-suchd kvapka krvi, L-likvor, C-vypocet, U-mo¢: M jednorazovy ranny mo¢ 20-30 ml, ZM zbierany 24 hod mo¢.

2 — odber do skiimavky s NaF/Na,EDTA, urychlene dodat do laboratéria,
4 — 24 h zber do odberovej nadoby s HCI, dodd laboratérium po dohode,

6 — 24 h zber do Specidlnej nddoby vyplichnutej deionizovanou vodou, dodd laboratérium po dohode.

\Vsetky potrebné informdcie s pokynmi pre odber a transport biologického materialu su k dispozicii na nasej internetovej stranke v Laboratérnej prirucke.
E-mailové kontakty na lekdrov Centra dedi¢nych metabolickych portch:
claudia.sebova@nudch.eu, katarina.schenkova@nudch.eu, simona.tarnokova@nudch.eu, filip.micev@nudch.eu

Kontakt: @ www.nudch.eu &, 02 /59371561, 452

¥ olm@nudch.eu
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PRILOHA K ZIADANKE NA VYSETRENIE DEDICNYCH METABOLICKYCH PORUCH

Priezvisko a meno pacienta:

Rodné ¢islo pacienta (rodné ¢islo matky):

UCEL VYSETRENIA:

[ IMonitorovanie pacienta s DMP

[ |Selektivny skrining DMP [ | kriticky chory novorodenec
[ ] chronicky prebiehajtce ochorenie

[ |Vy3etrenia pri pozitivnom naleze novorodeneckého skriningu suspektna diagnéza:

[ ] ochorenie s akiitnym/intermitentnym priebehom
[ ] progredujuce neurologické postihnutie

Dif. dg. problém (diagndza, kl'icova klinicka informacia):

Vyiiva, abnormality vo vyZive (aké):
Specidlna diéta: | | nie [ | dno
Lieky a transfazie: | | nie| | ano

[ ] antibioticka
[ ] MCTolej/pridavky

Kontakt: @& www.nudch.eu

. 02/59371561, 452

¥ olm@nudch.eu

[ vitaminy
[ ] infazie
[ ] iné lieky
[ | transfuzie (kedy)
ANAMNEZA:
Konsangvinita rodi¢ov [ ] niel ]éno
HELLP/AFPL u matky [ ] niel |ano
SIDS/nejasné mrtia v rodine [ | niel | 4no
Podobny priebeh ochorenia v rodine [_| nie [ | 4no
Gravidita bez komplikdcii [ ] nie[ | 4no
Perinatalne obdobie bez komplikacii [ | nie[ | dno
KLINICKE NALEZY:
Celkové Organové
Dysmorfia [ 1 niel ]dno Hepatopatia [ ] nie[ ]4no
Psychomotoricka retardécia [ | nie| | ano Hepato-/splenomegalia [ | nie| | 4no
Neprospievanie [ I niel | 4no Kardiomyopatia [ ] niel |4ano
Opakované vracanie [ | niel ] d&no Myopatia [ ] nie[ ] 4no
Macrocefalia [ 1niel ]dno Zmeny na otiach [ ] nie[ | éno
Microcefalia [ ] niel | &no Nefropatia [ ] niel |ano
Abnormality skeletu/vzrastu | | nie| | ano Litidza [ ] nie[ | éno
Zmeny na koZi/vlasoch [ I niel ] &no Iné [ ] niel |4no
Neobvykly zdpach [ 1 niel ]dno
Iné [ | niel | ano
Neurologické Laboratdérne nélezy
Kfee, epilepsia [ ] niel ] d&no Hypoglykémia [Inie[Jdno  mmol/l
Poruchy svalového tonusu [ | nie[ | dno Metabolicka aciddza [ 1niel ldno anion gap
Ataxia [ ] niel ] ano Hyperamonémia [ ] niel | &no pumol/I
Dystdnia [ ] niel ] 4no Hyperlaktatémia [ Iniel ldno ___ mmol/I
Extrapyramidové priznaky [ | nie [ ] dno Ketondria [ | niel ] 4&no
Regres vo vyvoji [ ] nie[ ]4no Hypo-/hyperurikémia [ 1 nie[ ldno pumol/
Neuroradiolog. abnormality | | nie[ | dno Hypo-/hypercholesterol [ Inie[ ]ano ___ mmol/I
Leukodystrofia [ ] niel ] ano Hypo-/hyperhomocysteinémiad_| nie[ | dano pumol/I
Iné [ ] nie[ ] 4no ALT AST CK LD pkat/I
Nalez v likvore [ Inie[ Jdno
Anémia [ Inie[ Jdno
Pancytopénia [ 1nie[ ldno
Iné [ I niel ldno
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