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NB! Soovitud uuringu numbrile palume ring iimber teha!

URIIN VERESEERUM

1. | Aminohapped 66139 1. | Aminohapped 66139

2. | Orgaanilised happed 66139 2. Orgaanilised happed 66139

3. | Oligosahhariidid 66139 3. | Vaga pika ahelaga rasvhapete paneel 66139

4. | Puriinid ja purimidiinid 66139 4. | Karnitiinide paneel 66139

5. | Monosahhariidide paneel 66139 5. Kaasasundinud gliikostlimishaigused — transferriin (IEF) | 66139

6. | Kreatiini ja guanidinoatsetaadi paneel 66139 6. Kreatiini ja guanidinoatsetaadi paneel 66139

7. | Mukopolusahhariidid/kreatiniin uriinis 66139 LIIKVOR

8. | Siaalhappe paneel 2x66139 | 1. | Aminohapped 66139
2. Neurotransmitterite paneel * 66139
3. | 5-metuiltetrahidrofolaat 66139
4. | Tetra- ja dihlidrobiopteriini paneel 66139
5. | Uldine neopteriin 66139

* Saatekirja vaata Geneetika ja personaalmeditsiini kliiniku kodulehelt.

1 Uldised siimptomid

. kasvupeetus

. mikro- / makrotsefaalia
. diismorfism

. kditumishaired

. naha / juuste kahjustus
. kardiomUiiopaatia

. maksakahjustus

. hepatosplenomegaalia
. ikterus

OCOoONOOUDEWNE

10. silmakahjustus / kurtus

11. rabdomioliits

Il Luustik
1. luude displaasia

Il Seedetrakt

1. oksendamine

2. diarr6éa / kdhukinnisus
3. toidust keeldumine

IV Erituselundid

1. uriini omapaérane I6hn
2. neerukahjustus

3. neerukivid

V Narvisiisteem

1. psiihhomotoorne

2. teadvushaired

3. krambid / epilepsia

4. entsefalopaatia

5. spastilisus / lihashiipotoonia
6. ataksia

VI Labor

1. laktaatatsidoos

2. hiipogliikeemia

3. hiperammoneemia

VIl Geneetika
1. sugulusabielu
2. a/v haigus perekonnas

VIl Ravi

NB! Ravimite loetelu on
hadavajalik

. NB! 1ml vereseerumit (eraldada kohe ja seejarel kiilmutada); 10 ml uriini; 1 ml liikvorit (kohe peale v6tmist panna -20° C kiilmkappi ja
transportida laborisse kiilmutatult)
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