Fyll garna i remissen innan den skrivs ut

Remiss 2 Klinisk Kemi

Metabola sjukdomar
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Remitterande instans Patient O KvinnaQ 0 Man d‘
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Anamnes, kliniska fynd, fragestallning:

Remitterande lakare (VGR-id om det finns):

Aktuell medicinering:

O Aminosyror: OPlasma OUrin OOCSV
O P- Pipekolsyra

O U- Organiska syror

O P- Acylkarnitiner, fraktionerade

O P- Karnitin

O U- Pregnantriol

O S-NTBC

O U- Succinylaceton

O B- Pyridoxal-5-fosfat (Vitamin B6)

O B-Tiaminpyrofosfat (Vitamin B1)

Klinisk kemi, Sahlgrenska Universitetssjukhuset, 413 45 Goteborg Telefon: 031-342 10 00 (vaxel),
Vid fragor om analyserna i det gra faltet 031-342 40 77 kl 14-16, 6vrig tid helpdesk 031- 342 13 25.

DNA-DPYD genotyp 031-342 78 91. Ovriga analyser i det vita filtet 031-342 24 25.

O P-Uracil (DPD-fenotypning) (EDTA-rér, centrifugeras)
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; 40@ [0 DNA-DPYD genotyp (EDTA-rdr, ocentrifugerat helblod)
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Provning
150 15189
150 22870

[ Erc- Porfobilinogen syntas
O U- Karnitin
OErc, S, Pleu, Asc- ADA (Adenosindeaminas)
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B- TPMT (Tiopurin-metyltransferas; enzymaktivitet
och genotyp. For TPMT-metaboliter se Remiss 5)

S- Glycerol

S- Biotinidas

B, CSV- Pyruvat

B, CSV- Laktat

P- Fria fettsyror

P- 3-Hydroxibutyrat

P- Acetoacetat

Fibroblastodling

Mitokondrie-DNA (LHON, Lebers sjukdom):

O m.3460G>A

O m.11778G>A
O m.14484T>C

Mitokondrieundersdkning

Annan undersokning: .........occeeeiiieeeniieee e

For provtagningsanvisningar: www.sahlgrenska.se) ("Analyslista och provtagningsanvisningar").

For AKUTANALYS vid misstankt metabol sjukdom anvand Remiss 2C. Foér Tyrosinemikontroll anvand Remiss 2A eller 2B.
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https://www.sahlgrenska.se/for-dig-som-ar/vardgivare/laboratoriemedicin/analyslistan/
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