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Godz pobrania:

2tlanie powtdrne. Wynik badania nie wskazuje na obecnos¢ wymienionych wad metabolizmu.

kowe informacije:
Jyiik nznaczenia substancji powyzej przyjetej normy laberatoryjnej nie moze byé traktowany jako diagnoza
by
] By opracowano osobno dla noworodkéw w wieku do 1 miesiaca zycia oraz dla niemowlat | dzieci starszych w
8k 6l 1 miesiaca 2ycia (normy wstepne)
L Wegledna wartosé piku

{sunek plkow mas - pyroglutamic oraz pipecolic maja jednakowy profil masowy (mozliwa jest réwniez
felic)a 2 glutaming i lizyna)
Leyina oraz izoleucyna maja jednakowy profil masowy
- stusilnek plkodw mas
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- izowaleryl oraz 2-metylobutyryl majg jednakowy profil masowy

: ROBERT MIOTKE z dnia: 30.09.2013

Parametr Nan?:a Tm.2. % e 1m.z.% e Wtk Wynik™
Oznaczany aminokwas (od) - do (odj - do umol/L
alanina 974 109-1135 371
arginina 1-66 3-235 419
cytrulina 3-57 5,3-91,3 22,8
fenyloalanina 24-150 18-164 53,2
glicyna 204-1450 109-1015 458
kwas asparaginowy 321 20-420 98
kwas glutaminowy 1188 66-852 464
leucyna+izoleucyna @ 75-480 55-477 147
Imetionina 8-59 6-81 16,9
ornityna 36-945 30-698 286
prolina/fenyloalanina 15,9 14,1 58
e | w
tyrozyna 25,8-496 19-289 53,7
walina 70-428 67-577 150

Choroby wykrywane metoda Tandemowej Spektrometrii Mas:

Aminckwasy:

Fenyloketonuria
Tyrozynemia
Choroba syropu klonowego

Homoeystynuria lub hipermetioninemia
Cytrulinemia (brak aktywnosci syntetazy argininobursztynianowe;j)

Kwasica argininowobursztynianowa (brak aktywnosci argininobursztynazy)

S-oksoprolinuria (kwasica pyroglutaminowa lub hyperpipecolicacidemia)

Hiperalaninemia
Deficyt arginazy
Hiperornitynemia
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N Ni Norma Norma s
Rl orm(ad _— ormerd o Wynik Wynik | Parametr (do Tm.2. %) (od 1m.2.") Wynik Wyniko !
Oznaczana acylkarnityna (od) - do (od) - do umol/L | Oznaczana acylkarnityna (od) - do (od) - do umol/L | l‘
Calkowita kamityna 24-188 17-134 72.2 } C16:1/C16i 142 0,69 0,21 L
| |
C0 (wolna karnityna) 7,4-84 7,3-86 30,9 | IC16 (palmitoyl) 14,0 6,1 2,0 ‘I
(2 (acetylkamityna) 9,7-96 4,369 32,8 C16:1-OH/C16i 0.24 0,29 0,09 o
IC3:1/C3i 0,26 0,28 0,02 ; IC16-OH/C16i 0,22 0,33 0,06 : l‘
>3 (propionyl) 9,50 7.70 0,7 C18:2/C16i 115 136 0,35 |
>3DC/C8i (malonyl) 0,25 0,33 0,04 C18:1/C16i 58 5,0 1,9 ‘
34 (butyryl) 133 1,37 0,10 3 C18/C16i 38 26 0,90 |‘
(C4-OH/C4i 0,95 0,72 0,25 | C18:2-0OH/C16i 0,40 0,31 0,04 | |
£4DC/C8i (metylmalonyl, o o 088 | C18:1-OH/C16i 0,15 0,18 0,03 | ‘I
| : y :
eyt | C18-0H/C6i o1 0.20 0,03
(25:1/C8i 0,41 0,46 0,02 }
i 11
55 (izowaleryl) fia P 0.06 | Choroby wykrywane metoda Tandemowej Spektrometrii Mas:
. 5-OH/CS8i 0,86 1,33 0,11 |
[26DC/C8i (glutaryl) 0,18 0,30 0,03 - B |
6/C8i ) 0,26 0,42 0,07 SCAD - Deficyt dehydrogenazy acyl-CoA krotko-taricuchowyeh kwasow tluszczowych
% MCAD - Deficyt dehydrogenazy acyl-CoA érednio-anicuchowych kwasow tluszczowych |
EC‘EI?S;C& (metylglutaryl, 0,19 022 0,08 LCHAD - Deficyt dehydrogenazy 3-hydroksy acyl-CoA diugo-taficuchowych kwaséw tluszczowych i
— I VLCAD - Deficyt dehydrogenazy (diugo/bardzo diugo)-taricuchowych kwasow tluszczowych
4 1/C8i 0,47 1ids 0,14 CPT Il - Deficyt palmitoilotransferazy karmitynowej typ Il |
= Deficyt translokazy karnityna-acylkarnityna
-8 (octanoyl) 0:27 0,58 0,13 ‘ GA Il (MAD) - Kwasica glutarowa typ drugi (kwasica etylomalonowa-adypinowa)
EEDC.’C']M (suberyl) 0,14 0,17 0,07 GA | - Kwasica glutarowa typ pierwszy (brak dehydrogenazy glutaryl CoA)
& 3 PPA - Kwasica propionowa
£10:2/C8i 0,20 0,29 0,02 MMA - Kwasica metylomalonowa
= ; VA - Kwasica izowalerianowa fub deficyt dehydrogenazy 2-metylobutyrylowej CoA
@0 1/C8i i 028 0,08 MCC - Deficyt karboksylazy 3-metylokrotonylowej CoA
£ 10/C8i 0,45 1,20 0,12 MCD - Deficyt holocarboksylazy
— . | Deficyt biotynidazy ‘
L 12.1/C8i 0,55 0,64 0,12 | MGA - Kwasica metylglutakonowa
HMG - Kwasica 3-hydroksy-3-metyloglutarylowa (deficyt liazy HMG-CoA) |
EGiZICﬂl 052 P92 0,18 | BKT - Deficyt B-ketotiolazy ‘
L 12-0H/C14i 0,16 0,43 0,02 Deficyt reduktazy 2,4 Dienoyl-CoA
= CPT | - Deficyt palmitoilotransferazy karnitynowej typ |
14 (myristoyl) 0,70 0,61 0,19
Eﬂ”‘l’CV” Gk o 013 IKONSULTACJE KLINICZNE:
: ' ; ' P CZD Klinika Chorab Metabolicznych, tel. (22) 815 74 90 ‘
S 14:2/C14i 0,17 0,29 0,06 MID Klinika Pediatrii,tel. (22)32 77 236, centrala 3277 111
Ha-OH/C14] 0.13 0,14 0,03
5 E:'14ﬂ_=QHIC14i 0,16 019 0,04
|
|
\
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