E

Klinika détského a dorostového lékarstvi VFN a 1. LF UK

Ke Karlovu 455/2, 128 08 Praha 2

Tel.: laborator 224 967 710, ambulance 224 967 670, fax: 224 967 081, e-mail: udmp@vfn.cz, WWW: udmp.If1.cuni.cz

Diagnostické laboratore DMP - Enzymologicka laborator

Pacient Cislo pojisténce: 2adate| ICP:
‘ ‘ | | ‘ Jméno lékare: ‘
Pfijmeni: ‘ ‘ Pohlavii M | Z ‘ ‘
Jméno: ‘ Datum narozeni: Adresa:
Zakladni diagnoza: ‘ L ‘ ‘
Ostatni diagnézy: ‘ ‘Kéd pojistovny:
| | |
Adresa: ‘ ‘ Tel. / Fax:
Odbér Zasilany material: Variabilni symbol: Odbornost: ‘
Datum zaslani: ‘ ‘ ‘ ‘ ‘ l:|
Datum odbéru:‘ | ‘ ‘ ‘ Razitko a podpis:
Cas odbéru:|:|:|
Odbér provedl:

POZADOVANA VYSETRENI - LYZOSOMALNiI STRADAVA ONEMOCNENI (LSD) a JINE

1. Selektivni screening vybranych LSD

Material
|| Gaucherova choroba (chitotriosidaza) | |plazma | |sérum
|| Fabryho choroba (a-galaktosidaza) | |plazma [ |sérum | |sucha krevnikapka - jenom u muzi

|| Pompeho choroba (a-glukosidaza)

|| sucha krevni kapka

D Mukolipidéza ll/llI

| |sérum

D GM2 gangliosidéza (Tay-Sachsova a Sandhoffova

ch.)

| |plazma | |sérum

|| Lyzosomalni stiadavé onemocnéni(chitotriosidaza)

| |plazma [ |sérum

(normalni aktivita chitotriosidazy nevylu€uje lyzosomalni stfadavé onemocnéni)

Odeslany primarni vzorek / Material k vySetieni

D nesrazliva krev (odbér do EDTA pro izolaci leukocytt, objem 7 ml)

D srazliva krev (pro separaci séra, objem 2-3 ml)

2. Specialni enzymatické vySetreni LSD a jinych. Seznam dostupnych enzymovych analyz je na druhé strané zadanky.
Vzdy je nezbytna predchozi telefonicka domluva, tel.: 224 967 032, 224 967 034

D nesrazliva krev (odbér do EDTA pro separaci plazmy a erytrocytd, objem 2-3 ml)

| |mo¢
| |fibroblasty

Souhlasim s tim, aby laboratof v odlivodnéném pfipadé doplnila dal$i nezbytna vysetreni

Pro potreby laboratore (vyplnuje laborator):

Pfijal:

Material:
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2. Specialni enzymatické vysetreni

Vzdy je nezbytna predchozi telefonicka domluva, tel.: 224 967 032, 224 967 034

Sfingolipidézy (enzym, metabolit)
| |GM1 gangliosidéza (beta-galaktosidaza)
|| GM2 gangliosidéza, m. Tay-Sachs
(beta-hexosaminidaza A)
|| GM2 gangliosidéza, m. Sandhoff
(beta-hexosaminidaza)
|| m. Fabry (alfa-galaktosidaza)
|| m. Krabbe (galaktocerebrosidaza)
|| Metachromaticka leukodystrofie (arylsulfataza A)
|| Metachromaticka leukodystrofie
(sulfatidy v moci - metodou MS/MS)
| |m. Gaucher (kysela beta-glukosidaza,
glukocerebrosidaza)
D m. Niemann-Pick A, B (kysela sfingomyelinaza)
| |m. Niemann-Pick A, B
(SPC a SPC509 v plazmé - metodou MS/MS)
| |m. Niemann-Pick C
(SPC a SPC509 v plazmé - metodou MS/MS)
| |m. Wolman, CESD (kysela lipaza)

Glykogenézy (enzym)
W lyzosomalni
| |m. Pompe, glykogendza typu Il
(kysela alfa-1,4-glukosidaza)
B nelyzosomalni

|| glykogenoza typu IV (amylo-1,4-1,6-transglukosidaza)

|| glykogenoza typu VI (jaterni fosforylaza)
|| glykogenoza typu IX (fosforylaza-b-kindza)

Mukopolysacharidézy (enzym)
' |MPS I, m. Hurler/Scheie (alfa-L-iduronidaza)
| |MPS I, m. Hunter (iduronosulfatsulfataza)
. |MPS IIIA, m. Sanfilippo A (heparinsulfamidaza)
| |MPS 1lIB, m. Sanfilippo B (alfa-N-acetyl-D-glukosaminidaza)
. |MPS lIIC, m. Sanfilippo C (acetyl-CoA:alfa-glukosaminid
N-acetyltransferaza)
| |MPS IlID, m. Sanfilippo D (N-acetylglukosamin-6-sulfat sulfataza
| IMPS IV A, m. Morquio A (N-acetylgalaktosamin-6-sulfatsulfataza
| |MPS IV B, m. Morquio B (beta-galaktosidaza)
| |MPS VI, m. Maroteaux-Lamy (arylsulfataza B)
. |MPS VII, m. Sly (beta-glukuronidaza)

Mukolipidézy, glykoproteinézy, NCL a jiné (enzym)
|| Sialidoza, mukolipidoza | (alfa-neuraminidaza, fibroblasty)
| | Mukolipiddza II/Ill - nepfimo (snizeni aktivity hydrolaz

ve fibroblastech)

D Alfa-mannosidéza (alfa-mannosidaza)

|| Beta-mannosid6za (beta-mannosidaza)

| |Fukosidéza (alfa-L-fukosidaza)

|| m. Schindler (alfa-N-Acetyl-D-galaktosaminidaza)

| INCL 1 (palmitoyl-protein thioesteraza)

| INCL 2 (tripeptidylpeptidaza I)

|| X-vazana ichtydza (steroidsulfataza, arylsulfataza C)

Klinické informace (mozno pfrilozit klinickou zpravu), poznamky:
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