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JEDNODUCHÉ SKÚŠKY V MOČI (M)

Z á k l a d n éZ á k l a d n é

P - Amoniak 1

P - Profil aminokyselín 

U - pH

P - Laktát 2

U - Profil aminokyselín (M)

P - 3-OH butyrát (P,S) 2

L  - Profil aminokyselín v likvore

U - Ketolátky

P - Homocysteín 1

U - Dusitany

U - ELFO glykozaminoglykanov (M)

U - Profil organických kyselín (M)

U - Redukujúce cukry

U - Oligosacharidy (M)

S - Biotinidáza kvantitatívne

U - Disulfidy

U - Oligosacharidy na b-manozidózu (M)

U - Tiosírany kvantitatívne (M)

U - Fenylpyruvát

U - Sukcinylacetón (M)

U - Tiosírany

U - Kyselina oxalová (ZM) 4

U - Tyrozylúria

U - Sialyoligosacharidy (M)

S - Meď 5

U - Oxokyseliny

U - Glykozaminoglykány kvalitatívne

U - Meď (ZM) 6

S - Zinok 5

SKK - Galaktóza seminkvantitatívne

P - Laktát po jedle 2

SKK - Galaktóza-1-P semikvantitatívne

U - Laktát (M)

S - Karnitín voľný

SKK - Fruktóza semikvantitatívne

L - Laktát v likvore

U - Galaktóza kvantitatívne (M)

P - 3-OH-butyrát nalačno 2

SKK - Profil acylkarnitínov

U - Galaktitol kvantitatívne (M)

U - Mono-a disacharidy kvalitatívne (M)

U - Guanidinoacetát (M)

B - Glykogén v erytrocytoch kvantitatívne 3

U - Kyselina orotová (M)

S - Kyselina močová

S - Glukóza (S,P)

U - Kyselina močová (ZM)

L - Glukóza v likvore

C - FE kyseliny močovej (S, ZM)

C - Glukóza-L/Glukóza - S,P

U - SAICAr (M)

S - UV- spektrofotometria lipidov

S - Glykoprofil transferínu

Priezvisko a meno pacienta: Dátum a čas odberu vzorky:
Statim

Rodné číslo: Kód poisťovne:

 

Oddelenie/Ambulancia (kód PZS, pečiatka):        EU 
      (+ kód krajiny):

☐
 Priložiť fotokópiu  

      EU preukazu

☐ Samoplatca ID hospitalizačného prípadu (DRG):

Čas zberu moču ZM (od - do): Množstvo moču (ml):

Ordinujúci lekár (kód, pečiatka, podpis):

Výška (cm): Hmotnosť (kg):

Poznámky:
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Kontaktný telefón/e-mail: 

Diagnóza: Druh materiálu:

Záznamy OLM 
Laboratórne číslo:

S☐

U - Glukóza

VYŠETRENIE PYRIMIDÍNOV A PURÍNOV

VYŠETRENIE KOVOV

C - FE voľného karnitínu (S,M)

INÉ VYŠETRENIA

KONGENITÁNE PORUCHY GLYKOZYLÁCIE (CDG)

P

B

SKK

L

iný:

☐

☐

☐

☐

☐

☐Doordinácia

U - Glykozaminoglykany kvantitatatívne (M)

Š p e c i á l n eŠ p e c i á l n e

U - Porfobilinogén

U - Homogentisová kyselina kvalitatívne

U - Metylmalonová kyselina kvalitatívne

VYŠETRENIE SACHARIDOV

DYNAMICKÉ TESTY

P - Laktát nalačno 2

C - Kaufmanov index (ZM)

VYŠETRENIE METABOLIZMU MASTNÝCH KYSELÍN

VYŠETRENIE PORÚCH METABOLIZMU KREATÍNU

U - Glukóza (M, ZM)

☐

☐

M

ZM

SKK - UDP Galaktóza semikvantitatívne

Typy materiálov:  S-sérum, P-plazma/K2EDTA, B-plná krv/K2EDTA, SKK-suchá kvapka krvi, L-likvor, C-výpočet, U-moč: M jednorázový ranný moč 20-30 ml, ZM zbieraný 24 hod moč.

Vysvetlivky a usmernenia:
1 – transport na ľade a urýchlene dodať do laboratória, 
2 – odber do skúmavky s NaF/Na2EDTA, urýchlene dodať do laboratória,  
3 – na vyšetrenie dodať 2 skúmavky s K2EDTA,
4 – 24 h zber do odberovej nádoby s HCl, dodá laboratórium po dohode, 
5 – špeciálna skúmavka na vyšetrenie kovov, 
6 – 24 h zber do špeciálnej nádoby vypláchnutej deionizovanou vodou, dodá laboratórium po dohode.

Vyšetrenia indikujte krížikom  v príslušnom políčku.  

Všetky potrebné informácie s pokynmi pre odber a transport biologického materiálu sú k dispozícii na našej internetovej stránke v Laboratórnej príručke.

Kontakt:  02 / 59371 561, 452  olm@nudch.eu www.nudch.eu

Adresa: Národný ústav detských chorôb, Oddelenie laboratórnej medicíny – pracovisko klinickej biochémie, Limbova1, 833 40 Bratislava, 2 poschodie blok B
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☐

ZÁKLADNÉ VYŠETRENIA

VYŠETRENIA AMINOKYSELÍN A ORGANICKÝCH KYSELÍN

☐

VYŠETRENIE LIPIDOV

 VYŠETRENIE MUKOPOLYSACHARIDOV A GLYKOPROTEÍNOV

S - Aktívny vitamín B12

E-mailové kontakty na lekárov Centra dedičných metabolických porúch:
claudia.sebova@nudch.eu,  katarina.schenkova@nudch.eu, simona.tarnokova@nudch.eu, filip.micev@nudch.eu

S - Metylmalonová kyselina

https://nudch.eu/oddelenia/oddelenie-laboratornej-mediciny
https://nudch.eu/oddelenia/oddelenie-laboratornej-mediciny


PRÍLOHA K ŽIADANKE NA VYŠETRENIE DEDIČNÝCH METABOLICKÝCH PORÚCHPRÍLOHA K ŽIADANKE NA VYŠETRENIE DEDIČNÝCH METABOLICKÝCH PORÚCH

ÚČEL VYŠETRENIA:

Selektívny skríning DMP

Priezvisko a meno pacienta: Rodné číslo pacienta (rodné číslo matky):
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Monitorovanie pacienta s DMP

kriticky chorý novorodenec
chronicky prebiehajúce ochorenie progredujúce neurologické postihnutie

ochorenie s akútnym/intermitentným priebehom

Vyšetrenia pri pozitívnom náleze novorodeneckého skríningu suspektná diagnóza:

Dif. dg. problém (diagnóza, kľúčová klinická informácia):

Výživa, abnormality vo výžive (aké):
Špeciálna diéta:
Lieky a transfúzie:

nie
nie

áno
áno antibiotická

MCTolej/prídavky
vitamíny
infúzie
iné lieky
transfúzie (kedy)

ANAMNÉZA:

Konsangvinita rodičov
HELLP/AFPL u matky
SIDS/nejasné úmrtia v rodine
Podobný priebeh ochorenia v rodine
Gravidita bez komplikácií
Perinatálne obdobie bez komplikácií

nie áno
nie áno
nie áno
nie áno
nie áno
nie áno

KLINICKÉ NÁLEZY:

Dysmorfia nie áno
Psychomotorická retardácia nie áno
Neprospievanie nie áno
Opakované vracanie nie áno
Macrocefalia nie áno
Microcefalia nie áno
Abnormality skeletu/vzrastu nie áno
Zmeny na koži/vlasoch nie áno
Neobvyklý zápach nie áno
Iné nie áno

   
  Hepatopatia nie áno

Celkové Orgánové

Hepato-/splenomegália
Kardiomyopatia
Myopatia
Zmeny na očiach
Nefropatia
Litiáza
Iné

   
  nie áno

   
  nie áno

   
  nie áno

   
  nie áno

   
  nie áno

   
  nie áno

   
  nie áno

   
  nie áno

Kŕče, epilepsia nie áno
Poruchy svalového tonusu áno
Ataxia áno
Dystónia áno
Extrapyramídové príznaky nie áno
Regres vo vývoji nie áno
Neurorádiolog. abnormality nie áno
Leukodystrofia nie áno
Iné nie áno

Neurologické

nie
nie
nie

Hypoglykémia nie áno
Metabolická acidóza ánonie
Hyperamonémia nie áno
Hyperlaktatémia ánonie
Ketonúria nie áno
Hypo-/hyperurikémia ánonie
Hypo-/hypercholesterol nie áno
Hypo-/hyperhomocysteinémia

µkat/l
nie áno

Nález v likvore ánonie
Anémia nie áno
Pancytopénia ánonie

Laboratórne nálezy

ASTALT CK LD

mmol/l

mmol/l
anion gap

µmol/l
mmol/l

µmol/l

Iné ánonie

µmol/l
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