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Innlagt ‘.. Poliklinisk
Kliniske opplysninger : Prove :
Sammenfatning av sykehistorie/spesielle gnsker: 1 Urin . ‘
.o f
‘ M Heparinplasma Dato:
éi QAt C Serum Ki.slet:
1 EDTA-plasma
Fastende:
EDTA-blod
N Blodsmitte:
{.: Spinalvaaske L
Dersom rask analyse onskes, ma behandlende lege kontakte en X A [ d vaetaker:'
av avdelingens leger pé tif, 23 07 10 48 X amet BLoxc Pl
Medikamenter/spesiell ernaering:
Kliniske data/laboratoriefunn:
Generelle funn: O Skjelettanomalier Gastrointestinale funn: Laboratoriefunn:
0O Vekstretardasjon 0 Rakitt O Brekninger 0O Acidose pH......
O Mikrocephali Nevrologiske funn: O Diaré O Ketose
O Macrocephali O Mental retardasjon O Spisevegring Laktatverdi. ... ..
O Dysmorfe trekk O Motorisk retardasjon Nefrologiske funn: O Hyperglykemi Glukose . .
O Leversykdom O Hyperloni 0O Nyrestein 0O Hypoglykemi Glukose . . .
Ernaering: i
0 Splenomegali O Hypotoni 9 O Hyperammonemi NH; . . .
; 0 Oral O Anemi Hb
O Hudanomalier OMuskelsvakhet/pareser O Parenteral PAD e
arenteral .
; O Neutropeni
0O Gyeanomalier O Nystagmus Genetikk: P

0O Pafallende lukt
O Devhet
O Gjentatte infeksj.

O Epileptogene anfall
0 Letargi’koma
O Hyperventilasjon

Urin®: Minimum 10 mL urin, helst morgenurin. Ingen tilsetninger.

0O Ufrivillige bevegelser -

O Avvikende oppfarsel
Provetaking : Til genersll metabolsk screening trenger vi urin og serum til CDT. Spesifikke proble

0 Foreldre beslektet
0O Metabolsk sykd. i familien

Etnisitet......cc.cceeverveviennns

Serum tll CDT og ultralange fettsyrer/fytansyre: 1 ml prevemateriale.
Plasma fra heparinblcd og spinalveeske il aminosyreundersakelse : 0,5 - 1 mL pravemateriale. Heparinblod og spinalveaske sentrifugeres
og avpipetteres innen 30 min. Pasienten bar vaare fastende ndr blodprove 1as. Nar det tas spinalvaaske, ma det samtidig tas heparinplasma.

Plasma fra EDTA-blod Il acylcarnltlnundersokelse" : 0,5 mL pravemateriale. Plasma avpipetteres inngn 30 min.

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

Enzymanalyser: Kun etter avtale med laboratoriet.

) M4 fryses umiddelbart, og sendes pa torrls (il laboratorlet.
or analyserene :

Intranett: Mitt Skr

Internett: www.rikshospitalet.no » Avd. for med. Biokjemi
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% Se litteratur

0O Trombocytopeni
O Koagulasjonsforstyrrelse
O Vakuoliserte lymfocytter

T\stillinger kan kreve andre analyser/materialer”
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