Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi
Klinik Patoloji Laboratuvari
Metabolizma Testleri istem Formu

istem formunda, tiim gerekli bilgiler tamamlanmalidir.
(Dogru yorumlama klinik bilgi olmadan miimkiin degildir)

Hastanin

Adi ve soyadt:

Dogum Tarihi:

Cinsiyeti:

Adres ve tel:

Ornegin alindigi giin ve saat:

Doktor adi ve tel:

Hastane adi:

Olasi tani ve klinik Bilgi:

Ozgecmis:

Prenatal, natal ve postnatal hikaye:
Gegirdigi hastaliklar:

Beslenme:

Motor, Mental Gelisme:
Soygecmis:

Anne-Baba Akrabalig::

Kardes sayisi ve Kaginci Cocuk Oldugu:
Ayni Hastaliktan Ailede Olan:

Kisa Fizik Muayene Bulgulari:
Laboratuvar Bulgulari:

Uygulanan Tedavi:




Lizozomal Spesifik Enzim Aktiviteleri
(Sfingolipidozlar ve Mukopolisakkaridozlar):
(Lokosit)

[ ]Lizozomal Tarama:
(Kuru kan, DBS)

[ 1 Total Heksozaminidaz (Sandhoff) *

[ 1 Heksozaminidaz A (Tay-Sachs)*

[ 1 beta-Galaktozidaz (GM1 Gangliyozidoz)*

[ 1 alfa-Galaktozidaz (Fabry)*

[ 1 Arilsiilfataz A (Metakromatik Lokodistrofi)*

alfa-Galaktozidaz (Pompe),
Galaktoserebrozidaz (Krabbe),

Asit sfingomiyelinaz (Niemann-Pick Type A/B),
beta-Glukoserebrozidaz (Gaucher),
alfa-Galaktozidaz (Fabry),

alfa-iduronidaz (MPS I - Hurler-Scheie)

2-5°C (Tandem-MS/MS ile galisilmaktadir)

[ 1 Glukozilseramidaz (Gaucher)*

[ 1 alfa-iduronidaz (MPS I - Hurler/Scheie)#

[ ] iduronat-2-siilfat siilfataz (MPS Il - Hunter)#

[ 1N-asetil-alfa-D-glukozaminidaz, alfa-heksozaminidaz (MPS Il B - Sanflippo)#

[ 1 Mukopolisakkaridozlar GAG Tarama:
(idrar)

[ ]1Galaktoz-6-siilfat siilfataz (MPS IV - Morquio)#

[ ]Total glikozaminoglikan (GAG)

[ 1Arilstlfataz B (MPS VI - Maroteaux-Lamy)#

[ 1beta-Glukuronidaz (MPS VII - Sly)#

[ ]Chitotriozidaz aktivitesi (plazma)#

* EDTA'li tiplerde kan - en az 10 mL (oda sicakhginda 24 saat icinde)
# Heparinli tiiplerde kan - en az 10 mL (oda sicakliginda 24 saat iginde)
(Nazikge alt Gst edilmelidir)

72 saat icinde 2-5°C'de gonderilebilir (dondurulmamaldir)

[ 1Glikozaminoglikan (GAG) elektroforezi:
Keratan siilfat,
Kondroidin siilfat,
Dermatan sulfat,
Heparan siilfat

En az 10 mL- >1 saat dondurulmus 6rnek

Tim testler istenirken referans enzim olarak beta-Galaktozidaz istenmelidir.

[ 1Solunum Zinciri Hastaliklar
(Kas biyopsisi)

[ 1Kongenital Glikozilasyon Bozukluklari Tarama:
(Serum)

Kompleks |

Kompleks 11/11l

Kompleks IV

Sitrat sentaz

asialotransferrin,
disialotransferrin,
trisialotransferrin,
tetrasialotransferrin

(CDT elektroforezi)

Onceden laboratuvar ile baglanti kurunuz.




Glikojen Depo Hastaliklari
(Kas-karaciger biyopsisi)

idrar Analizleri:

[ ]1Glikojen (kas-karaciger)

[ 1Glukoz 6-fosfataz (Karaciger)

[ 1Asit maltaz (Kas)

Onceden laboratuvar ile baglanti kurunuz

Beyin Omurilik Sivisi Analizleri:
(BOS)

[ 1 Basit metabolik tarama:
FeCi3,
Keto asitler,
Nitroprussiyat,
indirgen sekerler,
|____Mukobolisakkaritler

1 Metil malonik asit

] Ketonlar

[
[
[ 1 Kantitatif amino asit analizi (20 amino asit) [ 1 NaOH
[ 1 Adenozin deaminidaz aktivitesi [ 1 Sulfit
[ 1 Biyojenik aminler (n6rotransmitterler): [ 1 Tiyosulfit
DOPA, [ ] SAICAR
a-\l;:?A [ 1 Seker kromatografisi
DOPAC, [ 1 Amino asit kromatografisi
30MD, [ 1 Kantitatif amino asit analizi (20 amino asit)
5-Metil [

[ 1 5-Metil tetrahidrofolat (5-MTHF)

[ 1 Pteridinler:
Neopterin,
Biyopterin

[ 1 Laktat (Gri kapakl tiip) (2-5°C'de, buzlu su iginde, <20 dk)*

] Porfirinler*:
Copro porfirin 1 ve 3,
Penta porfirin,
Hekza porfirin,
Hepta porfirin,
Uroporfirin

[ 1 Piruvat (EDTA'l tiip) (2-5°'de, <1 saat ulagtiriimahdir)*

*24 saatlik idrar

[ 1 Amonyak (Ozel tiip laboratuvardan alinir) (2-5°'de, buzlu su i¢inde, <1 saat

ulagtirilmahidir)*

Sabah alinmalidir. 5 adet eppendorf tiip icinde her biri en az 1 mL. -80°C veya kuru

buz icinde gonderilmelidir.




Kan Analizleri:
(serum-plazma)

Prenatal Tani Testleri:

[ 1 Kantitatif amino asit analizi (20 amino asit)

[ 1 Total Heksozaminidaz (Sandhoff)

[ 1 Fenilalanin

[ 1 Heksozaminidaz A (Tay-Sachs)

[ 1 Triptofan

[ ] beta-Galaktozidaz (GM1 Gangliyozidoz)

[ ] Tirozin

[ ] alfa-Galaktozidaz (Fabry)

[ 1 Amino asit kromatografisi

[ 1 Arilsiilfataz A (Metakromatik Lokodistrofi)

[ 1 Biyotinidaz aktivitesi

[ 1 Glukozilseramidaz (Gaucher)

[ 1 Adenozin deaminidaz aktivitesi

Onceden laboratuvar ile mutlaka baglanti kurunuz.

[ 1 Amonyak (Ozel tiip laboratuvardan alinir) (2-5°C'de, buzlu su i¢inde, <1 saat
ulagtiriimalidir)*

Coktiirtilmis amniyosit veya koryonik villis kiltir hiicreleri hiicre mediumu ile birlikte
24 saatte oda sicakhiginda

[ 1 Laktat (2-5°) (Gri kapakli tiip) (2-5°C'de, buzlu su iginde, <20 dk ulastiriimahdir)*

[ 1 Piruvat (EDTA'l tiip- plazma) (2-5°C'de, <1 saat ulastiriimalidir)*

[ ] Vitamin A (EDTA'li tiip- plazma)*

[ 1 Vitamin E (EDTA'li tiip- plazma)*




