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Szczegotowe zasady pobierania materiatu biologicznego do badan wykonywanych w
Pracowni Wad Metabolizmu

Nazwa badania

Minimalna ilo$¢
i rodzaj materiatu
badanego

Uwagi dotyczace pobierania i transportu materiatu do
badania

Acylokarnityny metodg tandemowej
spektrometrii mas

Krew wlosniczkowa
lub zylna w ilosci
pozwalajacej wypetnic
minimum 3
zaznaczone
przerywana, linig
okregi

Stosowac tylko bibuty Whatman 903
przeznaczone do polskiego skriningu
noworodkowego

Uwaga:

e krew nalezy pobrac z palca (lub piety -
dotyczy noworodkdéw i matych dzieci)
pacjenta bezposrednio na bibute

e akceptowana jest takze krew pobrana z zyty
(nie stosowac zadnych antykoagulantéw ani
$rodkow konserwujacych) nakropiona na
bibute za pomoca np. pipety plastikowej
jednorazowej

Swiezo pobrang krew na bibule nalezy

pozostawi¢ do wyschniecia w temperaturze

pokojowej przez minimum 12 godzin z daleka

od bezposrednich zrédet swiatta, ciepta i

wilgoci lub przekazaé niezwtocznie do

laboratorium ($wiezo pobranego materiatu nie
nalezy umieszczac¢ w chtodziarce ani
zamrazarce)

Fenotypowanie alfa-1-antytrypsyny w
surowicy

0,2 ml surowicy

Krew pobrana ,na skrzep”

Aminokwasy w osoczu
Aminokwasy w ptynie mézgowo-
rdzeniowym

Aminokwasy w moczu

0,5 ml osocza

0,5 ml PMR

1,0-5,0 ml
jednorazowej probki
moczu

Krew pobrana na heparyne litowag
Uwaga: pobrany materiat (krew i/lub PMR)
wiozy¢ do lodu

Aktywnos¢ biotynidazy w suchej
kropli krwi

Aktywnos¢ biotynidazy w surowicy

Kropla krwi zylnej

Kropla krwi naniesiona na pasek bibuty
Whatman No 3

0,5 ml surowicy

Krew pobrana ,na skrzep”

Bursztynyloaceton w suchej kropli
krwi na bibule

Krew wiloéniczkowa
lub zylna w ilosci
pozwalajacej wypetnic
minimum 3
zaznaczone
przerywana linig
okregi

Stosowac tylko bibuty Whatman 903
przeznaczone do polskiego skriningu
noworodkowego.

Uwaga:

e krew nalezy pobrac¢ z palca (lub piety -
dotyczy noworodkdéw i matych dzieci)
pacjenta bezposrednio na bibute

e akceptowana jest takze krew pobrana z zyty
(nie stosowac zadnych antykoagulantéw ani
$rodkdw konserwujacych) nakropiona na
bibute za pomoca np. pipety plastikowej
jednorazowej

Swiezo pobrang krew na bibule nalezy

pozostawi¢ do wyschniecia w temperaturze

pokojowej przez minimum 12 godzin z daleka
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od bezposrednich zrddet swiatta, ciepta i
wilgoci lub przekazaé niezwlocznie do
laboratorium ($wiezo pobranego materiatu nie
nalezy umieszcza¢ w chtodziarce ani
zamrazarce)

Izoformy transferyny (CDG)

0,5 ml surowicy

Krew pobrana ,na skrzep”

Karnityna w moczu

1,5 ml surowicy

Krew pobrana ,na skrzep”

1,0 - 5,0 ml
jednorazowej probki
moczu

Kwas orotowy w moczu

2,0 - 5,0 ml
jednorazowej probki
moczu

Mukopolisacharydy w moczu

1 ml jednorazowej
probki moczu

Profil kwasow organicznych w moczu
metodg GC/MS

10 ml jednorazowej
probki moczu (w
szczegdlnych
przypadkach
minimum 1 ml)

SAICAR-wykrywanie sukcynylopuryn
w moczu (jakosciowo)

1 ml jednorazowej
prébki moczu

S-adenozylometionina (SAM)
i S-adenozylohomocysteina (SAH) w
osoczu

0,5 ml osocza

(w szczegodlnych
przypadkach
minimum 0,25 ml)

Krew pobrana na EDTA

Uwaga:

e do czasu odwirowania trzymac w lodzie

e odwirowac natychmiast po pobraniu 3000
obr./min., w temp. 4°C (wirdwka z
chtodzeniem) przez 10 minut

osocze zakwasi¢ 1 M kwasem mrowkowym
lub octowym (aby uzyskac pH ok. 4,5-5) w
proporcji 1 czes¢ kwasu na 10 czesci osocza
(np. do 500 pl osocza dodac¢ 50 pl kwasu) i
wymieszac

do czasu transportu przechowywac w stanie
zamrozenia najlepiej w temp. -80°C (jesli
nie ma odpowiedniej zamrazarki to w temp.
-20°C)

e transportowac¢ w suchym lodzie

osocze musi by¢ zabezpieczone tzn.
odwirowane i zakwaszone natychmiast po
pobraniu krwi w czasie nie dtuzszym niz pét
godziny od momentu pobrania krwi

Aktywnos¢ urydylotransferazy
galaktozo-1-fosforanowej (UDPG)

0,5 ml krwi petnej

Krew zylna pobrana na heparyne litowa
Uwaga: nie mozna pobiera¢ krwi na EDTA
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