ITA-SUOMEN LABORATORIOKESKUKSEN KERTYMASAIRAUKSIEN

ISLAB 063-1

LIIKELAITOSKUNTAYHTYMA TUTKIMUKSET
METABOLINEN SEULONTA

Potilaan nimi Os/pkl
Henkilétunnus Lisatiedot
Pvm. Klo

Oireet ja l6ydokset:

Kehitysviivastyma/taantuminen

Poikkeavat kasvonpiirteet

Organomegalia

Silmaldydokset (cherry-red spot,
korneasamentumat, muut

Muut poikkeavat I16ydokset

Vakuolisoituneita lymfosyytteja

[ Ei [0 Kylld, maara

Esitiedot

Vuorokausivirtsamaara
ml

Kysymyksen asettelu

Pyydetty tutkimus

[ ] U -Kertymatautiseulonta, U -KertSeu (55016). Sis. U -Oligs, U -GAG, U -AspGIAm, U -Sial-V.
U -Oligosakkaridit, U -Oligs (3641)

dU-Glykosaminoglykaanit, fraktiot, dU-GAG-fr (4309)

dU-Glykolipidit, fraktiot, dU-GlyLiFr (4310)

U -Aspartyyliglykoosiamiini, U -AspGIAm (4287)

U -Siaalihappo, vapaa (U -Sial-V (4352)

U -Metabolinen seulonta, U -MetSeu (3872)

U -Sokerit, fraktiot, U -Soke-fr (2646)

U -Glykosaminoglykaanit, U -GAG (1497)

L]
L]
L]
L]
L]
L]
L]
L]
[] dU-Glykosaminoglykaanit, dU-GAG (1496)

Entsyymimaaritys [] fibroblasteista (Ts-Ents-K) [] leukosyyteista (L -Ents-K)

Entsyymin nimi

Tutkimuksesta annetaan kirjallinen lausunto.
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