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    FAKULTNÍ NEMOCNICE BRNO
pracoviště Dětská nemocnice
ČERNOPOLNÍ 9, 613 00 BRNO

ODDĚLENÍ DĚTSKÉ HEMATOLOGIE A BIOCHEMIE - Biochemická laboratoř

Laboratoř dědičných poruch metabolismu
Telefon: 532234503

web: www.fnbrno.cz
   ŽÁDANKA O VYŠETŘENÍ DĚDIČNÝCH PORUCH METABOLISMU

	Odesílající pracoviště (NS):                      Datum:                      Razítko zařízení:

	Telefon:                                                                                         (IČP), podpis lékaře  

	Číslo pojištěnce:                                        Pojišťovna:              Jméno lékaře:

	Jméno:                                                                                          Odbornost lékaře:

	Datum narození:                                        muž   [image: image1.emf]     žena  [image: image2.emf]

	Dg :                       Další dg:                                                          Odebral:


	Anamnesa osobní
	ANO
	NE
	NEVÍ
	Anamnesa rodinná
	ANO
	NE
	NEVÍ

	Bezvědomí
	
	
	
	Opakovaný výskyt symptomů v rodě
	
	
	

	Křeče (vč. febrilních)
	
	
	
	PMR v rodě
	
	
	

	Neprospívání
	
	
	
	Spontánní potraty v rodě
	
	
	

	PMR
	
	
	
	Sterilitas sanata 
	
	
	

	Perinatální patologie
	
	
	
	Myopathie v rodě
	
	
	

	Myopathie
	
	
	
	DPM v rodě
	
	
	

	Endokrinopathie
	
	
	
	PMR v rodě
	
	
	


Poznámky k probandovi a rodině: 

	

	


	Provedená laboratorní vyšetření
	ANO
	NE
	NEVÍ (nevyšetřeno)

	Hypoglykemie
	
	
	

	Hepatopathie (neinfekční)
	
	
	

	Metabolická acidosa/alkalosa
	
	
	

	Hyperamonemie
	
	
	

	Hyperlaktacidemie
	
	
	

	Hyperaminoacidurie
	
	
	

	Hypertriglyceridémie
	
	
	

	Hypocholesterolémie
	
	
	


Poznámky k výsledkům předchozích laboratorních vyšetření

	

	


Závěry dalších odborných vyšetření (neurologie, zobrazovací metody, atd)

	

	

	


Důvod vyšetření poruch metabolismu, specifikujte, prosím, Vaše podezření

	

	

	


Vysvětlivky: příslušný údaj v kolonce prosím označte symbolem „X“
I n d i k a c e   j e d n o t l i v ý c h   v y š e t ř e n í   DN:

Panel A: 
vyšetření DN v první linii – indikujte u pacienta, kterému se vyšetření provádí poprvé, eventuálně opakovaně, je-li diagnostický závěr nejasný

Obsahuje: 

· profil mono a disacharidů v moči a séru semikvantitativně, oligosacharidy kvalitativně, (metoda HPTLC)

· glykosaminoglykany v moči kvantitativně (metoda Azure A+B)

· sukcinylpuriny v moči semikvantitativně (HPTLC)

· aminokyseliny v moči semikvantitativně (papírová chromatografie: při jakékoli patologii se vzorek automaticky analyzuje kvantitativně analyzátorem)

· aminokyseliny v séru kvantitativně (automatický analyzátor)

Materiál: 

Krev: 
minimálně 1 ml plné srážlivé krve, separace formovaných elementů musí proběhnout do 1 hodiny po odběru nebo 2 ml plné nesrážlivé krve odebrané do odběrové zkumavky Sarstead s K3EDTA (pro krevní obraz)

Moč: 
minimálně 10 ml čerstvé ranní moče odebrané tentýž den, kdy se odebírá krev, doručit do laboratoře do 1 hodiny, pokud nelze, nutno zmrazit: v první linii metabolických vyšetření ZÁSADNĚ NE sbíranou moč kvůli bakteriální kontaminaci

Vyšetření dalšího materiálu konzultujte s laboratoří (amniální tekutina, likvor, apod.)

	Požadavek zaškrtnout (X) zde:
	


Panel B: 
jednotlivá vyšetření: indikujte selektivně, dle klinické potřeby, vždy ale po provedení celkového vyšetření pacienta blokem A, jednotlivosti, prosím, označte zaškrtnutím X

        Monosacharidy a disacharidy v moči semikvantitativně (HPTLC) 

	
	Galaktosa
	
	Fruktosa
	
	Laktosa
	
	Xylosa

	
	Glukosa
	
	Maltosa
	
	Sacharosa
	
	


	
	Oligosacharidy v moči kvalitativně (HPTLC)


	
	Glykosaminoglykany v moči kvantitativně


         Aminokyseliny

	
	- v moči kvantitativně - profil

	
	- v moči kvantitativně - jednotlivě (uveďte, např. cystin)

	
	- v séru/plasmě kvantitativně - profil

	
	- v séru/plasmě kvantitativně - jednotlivě (uveďte, např. fenylalanin)


Vyšetření provedeme z biologického materiálu popsaného v panelu A, specifické požadavky nebo způsob odběru vyznačte nebo konzultujte s laboratoří (např. cystin v moči za 24 hod.) 

        Specifické metabolity -  v moči nebo séru/plasmě kvantitativně (K) nebo semikvantitativně (S)
	
	   Metabolit
	Materiál
	Metoda stanovení
	Kvantita/

Semikvant
	Pozn.

	
	* Sulfocystein                                      
	moč
	IE-LC po purifikaci
	S
	

	
	   Kyselina orotová                                 
	moč
	Kolorimetricky PDMAB
	K
	

	
	* Uracil                                                    
	moč
	HPLC
	K
	

	
	* Xanthin                                                 
	moč
	HPLC
	K
	

	
	* Hypoxanthin                                         
	moč
	HPLC
	K
	

	
	* 2,8,dihydroxyadenin                             
	moč
	HPLC
	K
	

	
	  7 – dehydrocholesterol                         
	sérum/ plasma
	HPTLC
	S
	

	
	  Sukcinylpuriny:      SAICAR                 
	moč
	HPLC
	K
	po vyš. panelem A

	
	  Sukcinyladenosin       
	moč
	HPLC
	K
	dtto


* prozatím experimentální metoda
1
2
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