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Kisaltmalar

EDTA: Etilen diamintetra asetik asit

Li hep: Lityum heparin

BOS: Beyin-omurilik sivisi

P: Plazma

S: Serum

DBS: Kuru kan 6rnegi

TMS: Tandem mass spektrometre

GC-MS: Gazkromatografi-kiitle spektrometresi
HPLC: Yiiksek performansli sivi kromatografisi

Genel Bilgiler

Giliniimiizde tan1 yontemlerinin artmasi ile yaklasik 400’iin iizerinde kalitsal metabolik hastalik
tanimlanmis ve halende bunlara yenileri eklenmektedir. Kalitsal metabolik hastaliklar, spesifik
veya nonspesifik bulgularla ortaya cikabilen karmagsik patogenezli bir hastalik grubudur.
Genellikle yenidogan doneminde veya ¢ocukluk yas grubunda goriilen bu hastaliklar agir klinik
tablolarla ortaya ¢ikmakta, kalici mental retardasyon, fiziksel kusurlar ve Oliime yol
acabilmektedir. Erken tani, tedavide basar1 saglanmasi ve kalici sekellerin 6nlenmesi agisindan
son derece 6nemlidir. Biitiin diinyada kalitsal metabolik hastaliklarin genisletilmis yenidogan
tarama programlari siirdiiriilmektedir. Ulkemizde akraba evliliklerinin ¢ok olmasi nedeniyle
kalitsal metabolik hastaliklarin goriilme siklig1 oldukca yiiksektir.
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Kalitsal metabolik hastaliklarin tanisinda;

1. Metabolik yollarin bozulmasi sonucu olusan anormal konsantrasyondaki metabolitlerin
saptanmasi

2. Enzim aktiviteleri 6lgtimii

3. Molekiiler genetik analizler kullanilmaktadir.

Sonug olarak erken tani tedavinin basarili olmasi i¢in en 6nemli basamaktir. Kagirilmis tani
hayat boyu kalic1 sekellere yol acabilecegi gibi 6liime de yol acabilir. Hastaliklarin dogru
tanimlanmas1 6zellikle akraba evliliklerinin ¢ok goriildiigii iilkemizde aileye genetik bilgi
verme ve prenatal tani agisindan da 6nemlidir.

Laboratuvarimiz 1989 yilinda Prof. Dr. Alev HASANOGLU tarafindan kurulmustur.

Gazi Universitesi Saglik Arastirma ve Uygulama Merkezi Gazi Hastanesi D blok 4. Katta yer
alan laboratuvarimiz kalitsal metabolik hastaliklarin tanisinda hizmet veren dnemli bir referans
laboratuvardir.

Ogretim Uyeleri:

Prof. Dr. Leyla Tiimer (Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Beslenme ve Metabolizma
Bilim Dal1 Bagkant)

Prof. Dr. Fatih Siiheyl Ezgii

Prof. Dr. Giirsel Biberoglu

Dog. Dr. ilyas Okur

Dr.Ogr. Uyesi Ridvan Murat Oktem

Dr.Ogr. Uyesi Asli Inci

Adres: Gazi Universitesi Saglik Arastirma ve Uygulama Merkezi Gazi Hastanesi.
D Blok 4. Kat. 06500 Besevler/ Ankara Telefon: 0312 2025492 — 0312 202 4362
Fax: 0312 2150143 e-mail: metablab@gazi.edu.tr

Uye Oldugumuz Kalite Kontrol Programlari:
- CDC ( Centers for Disease Control and Prevention, Atlanta, Georgia)

- ERNDIM _(European Research Network for evaluation and improvement of
screening, Diagnosis and treatment of Inherited disorders of Metabolism)
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- CF Network (Cystic Fibrosis External Quality Assessment process)

- EMON (European Molecular Genetics Quality Network)

Numune Red Kriterleri

77 Hemolizli 6rnek

77 Lipemik 6rnek

7+ Ikterik 6rnek

77 Plazmanin pihtili olmasi

77 Karik tiip

77 Uygun olmayan tiipte gelen drnek

77 Kontamine olmus érnek

77 Barkod ve hastaya ait bilgilerin belirli olmadig1 rnekler

77 Guthrie kagidina alinan kan &rnekleri uygun kosullarda alinmamissa
77 Numuneler laboratuvara gonderilmesi gereken siirede gelmemisse
77 Numuneler uygun sekilde transport edilmemisse

77 Numuneler analiz i¢in yeterli miktarda degilse

Testleri Etkileyen Faktorler
77 Kalitsal metabolik hastaliklarda bazi metabolitlerin sadece atak aninda goriilmesi nedeniyle,

numune toplama zamani son derece dnemlidir

77 Numunenin saklanmasi

77 Numunenin uygun kosullarda laboratuvara gonderilmesi.

77 A¢hk durumu

77 Hangi ornegin alinmasi gerektigi: Ornegin organik asit analizi i¢in metabolitlerin
birikiminden dolay1 en uygun 6rnek idrar 6rnegidir.

77 Kontaminasyonlar: Bakteriyel kontaminasyon birgok testi olumsuz etkileyen bir faktordiir.

77 Diliie idrar 6rnegi: Diisiik kreatinin diizeyleri bazi metabolitlerin saptanmasinda dezavantaj
olusturabilir

77 Diyet: Diyetsel metabolitler organik asit, amino asit ve karbonhidrat metabolizmasi ile ilgili
testlere interferans yapabilir.

7 Tlag kullanim

77 Kan transferi/“exchangetransfusion”

77 Kan alirken uygulanan staz

77 Hastanin egzersiz durumu

Ani Oliim Durumunda Ahnmasi Gerekli Ornekler
Kalitsal metabolik hastalik siiphesi olan hastalardan postmortem 6rnek alinmasi gerektiginde

metabolik degisiklikler hizla gelistiginden dolayr en kisa zamanda 6rnek alinmali ve uygun
kosullarda saklanarak laboratuvara génderilmelidir.

77 Plazma Ornegi: Heparinli tiipe 5-10 ml kan alindiktan sonra plazma ayirt edilmeli -80°C°de
saklanmal
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77 EDTA’l1 Tiipe 5-10ml kan alinmali ve daha sonra DNA ekstraksiyonu yapilmak iizere oda
sicakliginda saklanmali

77 Guthrie kartina kan 6rnekleri alinmali: Hem TMS incelemesi hem de DNA 6rnegi igin
77 1drar 6rnegi: 5-10ml idrar 6rnegi alinip -80°C’de dondurulmali

77 BOS ornegi: 1-3 ml -80°C’de dondurulmali

77 Fibroblast Kkiiltiirii i¢in cilt biyopsisi alinmali

77 Safra ve vitreus sivisi 6rnekleri de tanida yardimei olabilir.

77 Doku biyopsi ornekleri ( karaciger, kas, kalp ) alinarak hemen -80°C’de saklanmali
Klinik Bilgi Formlari:

0

-

Kalitsal metabolik hastaliklarin tanimlanmasinda aile dykiisii ve hastanin klinik bilgileri son
derece onemlidir. Anne baba arasinda akrabalik, kardes 6liim Oykiisii, ayn1 hastaliktan ailede
olup olmadigi, beslenme durumu, enfeksiyon olup olmadigi, uygulanan tedavi gibi bilgiler
sonuglarin yorumlanmasinda 6nemlidir. Bu nedenle asagidaki bilgilerin istenilen testle birlikte
eksiksiz olarak gonderilmesi gereklidir.

Hastanin;

Ad1 Soyadi: Gonderen Birim:

Yast:

Gonderen Doktor Adi/Tel: Cinsiyeti: Istek Tarihi:

Poliklinik Hasta: ( ) Protokol No:

Klinik Hasta: ( ) Olasi Tan ve/veya Klinik Bilgi:
OZGECMISI:

Prenatal, natal ve postnatal kisa hikayesi:
Gegirdigi hastaliklar:

Beslenme:

Motor, Mental Gelisme:

SOYGECMISI:

Anne-Baba Akrabalig::

Kardes sayisi1 ve Kaginci Cocuk Oldugu:
Ayni Hastaliktan Ailede Olan Sikayeti ve Kisa Fizik Muayene Bulgulari:
Laboratuvar Bulgular::

Uygulanan Tedavi:

Bulgular ve Yorumlanmast:

Numune Tiipleri ve Diger Ornekler:

EDTA I Tiip: Mor kapakl: tiip, tiip lizerindeki isaretli yere kadar kan alinir ve yavasca alt {ist
edilerek karistirilir. Calkalama hemolize neden olacagindan tlip yavasca karistirilmalidir.

Heparinli Tiip: Lityum heparin iceren yesil kapakl tiip. Tiip iizerindeki isaretli yere kadar kan
aliir ve yavasca alt iist edilerek karistirilir. Calkalama hemolize neden olacagindan tiip yavasca
karistirilmalidir.
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Oksalath Tiip: Oksalat ve floriir igeren gri kapakli tiip. Tiip iizerindeki igaretli yere kadar kan
alinir ve yavasea alt iist edilerek karistirilir. Calkalama hemolize neden olacagindan tiip yavasca
karistirilmalidir

Diiz Tiip: Icinde antikoagiilan icermeyen kirmiz1 kapakli tiip. Kan &rnegi alindiktan sonra oda
1s1sinda 15 dakika bekletilerek pihtilasmasi saglanir. 3000 rpm de 10 dakika santrifiijlenerek
serum kismui ayirt edilir.

Kapillertiip: Lityum heparin iceren kapiller tiipler.
Idrar kabi: Temiz, kapakl kutu
Gaita kabi: Temiz, kapakl kutu

Kuru kan 6rnegi ( DBS ):Guthrie kartlarina isaretli halkanin i¢ini dolduracak sekilde alinan
kan ornekleri. Kan alindiktan sonra oda 1sisinda yaklasik 3 saat kadar bekletilerek kurutulur.
Kurutma islemi direk 1siktan ve nemden korumali bir ortamda yapilmalidir. Kurutulmus kan
ornekleri temiz bir zarf icinde nem almayacak bir sekilde paketlenerek laboratuvara génderilir.
Kart iizerindeki bilgilerin eksiksiz doldurulmasi gereklidir.
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TESTLER

Laboratuvarimizda amino asit metabolizmasi bozukluklari, Yag asidi oksidasyon
defektleri, Organik asidemiler, Mitokondrial hastaliklar, Ure siklusu enzim defektleri,
Lizozomal depo hastaliklari, Konjenital glikozilasyon defektleri, KistikFibrozis,
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Malabsorbsiyon sendromlari, Vitaminler, Karbonhidrat metabolizmas1 bozukluklar: ile ilgili

birgok test yapilmaktadir. Testlerle ilgili ayrintili bilgiler asagida verilmistir.

IDRAR- KAN AMINO ASITLERiI VE TARAMA TESTLERI

Kan Aminoasitleri ( Kromatografik )

Laboratuvar | Ornek Tii Gonderme Yéntem fnterferanslar
Kodu Tiirii P Kosullar:
Kapiller
2 adet . tiiplerin ucu Ax .
MTO001 kapiller | KaPHller 1 patilarak Kagit | Hemoliz
) tiip Kromatografisi | Ila¢ kullanimi1
tiipte kan laboratuvara
gonderilir
Referans araliklar: Degerlendirme ve yorum
Klinik amaci: Amino asit metabolizmasi bozukluklari
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamant: Ertesi giin
Idrar Aminoasitleri ( Kromatografik )
Laboratuvar | Ornek . Gonderme N .
Kodu Tiirii Tip Kosullar1 Yontem Interferanslar
Enaz 3ml | Temiz g Kagit -
MT002 spot idrar | tiip Sogukia Kromatografisi llag kullanims
Referans araliklar: Degerlendirme ve yorum
Klinik amaci: Amino asit metabolizmas1 bozukluklar
Calisma Giinii: Her giin
Sonug verme zamant: Ertesi giin
Idrarda FeCI3
Laboratuvar | Ornek . Gonderme " .
Kodu Tiirii Tiip Kosullar1 Yontem Interferanslar
. Renkli
Enaz3ml | Temiz 9 -
383509 spotidrar | tiip Sogukta kompleks Ilag kullanimi
olusumu

Referans araliklar: Renk degerlendirme

Klinik amaci: Amino asit metabolizmasi bozukluklari
Calisma Giinii: Her giin

Sonu¢ verme zamani: Ayni giin

Idrarda Nitropurissiad Testi
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Laboratuvar

Ornek

Gonderme

Kodu Tiirii Tiip Kosullar1 Yontem Interferanslar
. Renkli
Enaz3ml | Temiz y -
383527 spot idrar | tiip Sogukta kompleks [la¢ kullanimi
olusumu
Referans araliklar: Renk degerlendirme
Klinik amaci: Amino asit metabolizmasi bozukluklar
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin
Idrarda Metilmalonik Asit Testi
Laboratuvar | Ornek . Gonderme " .
Kodu Tiirii Tiip Kosullar: Yontem Interferanslar
. Renkli
497124 En az 3 ml T.emlz Sogukta kompleks Ilag kullanim1
spot idrar | tiip
olusumu
Referans araliklar: Renk degerlendirme
Klinik amaci: Metilmalonik asidiiri
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin
Idrarda Ketoasit Testi
Laboratuvar | Ornek . Gonderme ) .
Kodu Tiirii Tip Kosullar1 Yontem Interferanslar
. Renkli
Enaz3ml | Temiz 9 -
382472 spotidrar | tiip Sogukta kompleks Ilag kullanimi
olusumu

Referans araliklar: Renk degerlendirme

Klinik amaci: Amino asit metabolizmasi bozukluklari, organikasidemiler
Calisma Gtinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin

idrarda Rediiktan Madde Testi

Laboratuvar Ornek Tii Gonderme Yéntem interferanslar
Kodu Tiirii P Kosullari
Enaz3ml | Temiz 5 Benedikt Mag kullanimi
380139 spot idrar | tiip Sogukta testi Mayi alimi

Referans araliklar: Olusan renkli kompleksin degerlendirilmesi
Klinik amaci: Karbonhidrat metabolizmasi bozukluklar
Calisma Giinii: Her giin
Sonug¢ verme zamani: Ayni giin
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idrarda Siilfit Testi

Laboratuvar | Ornek Til Gonderme Vintem | interferanslar
Kodu Tiirii p Kosullari
Enaz3ml | Temiz Taze idrar hemen '
MTO050 . . laboratuvara Strip ile Ila¢ kullanimi
spotidrar | tilip ) . ;
gonderilmeli

Referans araliklar: Renk degerlendirme
Klinik amaci: Siilfit metabolizmasi1 bozukluklari
Calisma Giinii: Hergiin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin

ORGANIK ASIT INCELEMELERI

Idrarda Organik Asit ve Acilglisin

Laboratuvar | Ornek Tii Gonderme Yéntem interferanslar
Kodu Tiirii p Kosullar
Enaz 10
ml spot Sogukta, eger Gaz
idrar Temiz uzaktan gelecek | kromatografisi- | Her bir
388184 i ise dondurularak | Kiitle metabolit i¢in
Stabilite: p buz i¢inde spektrometresi | degiskendir
-80 Cde gonderilmelidir | (GC-MYS)
2 yil

Referans arahiklar: Analiz sonucu elde edilen kromatogramlardaki her bir metabolit
degerlendirilip, hastanin klinik dykiisii ile birlikte yorumlanarak boliim tarafindan 6zel rapor

verilir.

Klinik amaci: Organik asidemiler, Amino asit metabolizmas1 bozukluklari, Yag asidi

oksidasyon bozukluklari, Ure siklusu enzim bozukluklari, Peoksizomal hastaliklar.
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Acil numuneler ayn1 giin-15 giin

TANDEM KUTLE SPEKTROMETRE iNCELEMELERI

Tandem Kiitle Spektrometresi fle Aminoasit ve Karnitin-Acilkarnitin Profili

Lab&zztgvar Ornek Tiirii Gonderme Kosullari Yontem interferanslar
Guthrie
kagidinda 3 Kan uygun sekilde
damla kan 6rnegi | alindiktan sonra N .
kurutulur ve nem Tandem kut}e Her bir ..
388175 Stabilite: Nem | cekmeyecek bir spektrometri | parametre igin
(TMS) degiskendir
cekmeyen ortamda laboratuvara
ortamda, serin bir | gonderilir.
yerde en az 2 yil
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Referans araliklar: Analiz sonucu elde edilen profil degerlendirilir ve hastanin klinik 6ykiisii
ile birlikte yorumlanarak boliim tarafindan 6zel rapor verilir
Klinik amact: Organik asidemiler, Amino asit metabolizmas1 bozukluklari, Yag asidi
oksidasyon bozukluklari, Ure siklusu enzim bozukluklari.

Calisma Giinii: Her giin

Sonu¢ verme zamani: Ayni giin

Tandem Kiitle Spektrometresi Ile Yenidogan Taramasi

Laboratuvar

Gonderme

Ornek Tiirii Yontem | interferanslar

Kodu Kosullar:

Guthriekagidinda 3 | Kan uygun sekilde

damla kan 6rnegi | alindiktan sonra

kurutulur ve nem Tandem kiitle | Her bir
MTO065 Stabilite:Nem cekmeyecek bir spektrometri | parametre i¢in

¢cekmeyen ortamda (TMS) degiskendir

ortamda,serin bir laboratuvara

yerde en az 2 yil gonderilir.

edilmesi

Klinik amaci: Yenidogan da kalitsal metabolik hastalik taramasi
Calisma Giinii: Hergiin
Sonug¢ verme zamani: Ayni giin

Referans araliklar: Analiz sonucu elde edilen profilin degerlendirilmesi ve ayrintili rapor

IDRAR ANALIZLERI
Idrarda Seker Kromatografisi
Laboratuvar | Ornek . Gonderme " .
Kodu Tiirii Tiip Kosullar1 Yontem Interferanslar
. : flag kullanimi
Enaz3ml | Temiz - Ince tabaka .
382196 spotidrar tiip Sogukta kromatografisi Mayi alim
Referans araliklar: Renk degerlendirme
Klinik amaci: Karbonhidrat metabolizmasi bozukluklari
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamant: Ertesi giin
Idrarda Porfobilinojen
Laboratuvar | Ornek . Gonderme , .
Kodu Tiirii Tip Kosullar1 Yontem Interferanslar
. Renkli :
Enaz5ml | Temiz - Ila¢ kullanim1
388688 taze idrar | tiip Sogukta kompleks
olusumu

Referans araliklar: Renk degerlendirme
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Klinik amaci: Porfobilinojen metabolizmasi bozukluklar1
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin

Idrarda Sodyum Hidroksit Testi

Laboratuvar | Ornek Tit Gonderme Véntem | interferansiar
Kodu Tiirii P Kosullar:
. Renkli :
Enaz3ml | Temiz 9 [la¢ kullaninmi
383516 spotidrar | tiip Sogukta kompleks
olusumu
Referans araliklar: Renk degerlendirme
Klinik amaci: Amino asit metabolizmasi bozukluklar
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin
Idrarda Mukopolisakkarit
Laboratuvar Ornek .. Gonderme N .
Kodu Tiirii Tiip Kosullar1 Yontem Interferanslar
Enaz5ml | Temiz 9 s : o
382183 spotidrar tiip Sogukta Tiirbitimetrik | Proteintiri
Referans araliklar: 0-3 mg/dl
Klinik amaci: Mukopolisakkaridozlar
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin
Idrarda Kantitatif Amino Asit Analizi
Laboratuvar | Ornek . Gonderme " .
Kodu Tiirii Tiip Kosullar1 Yontem Interferanslar
Sogukta, uzaktan
. gelecek ise . . .
497329 En az 3ml ‘I_'.emlz dondurularak Am|.n9 au3|t Ilag kullanimi
spot idrar | tiip . analizori
kuru buz i¢inde
gonderilmeli

Referans araliklar: Idrar amino asitleri mmol/molkreatinin olarak degerlendirilir ve yasa
gore olusturulan referans araliklari ile genis kapsamli bir rapor halide bildirilir.

Klinik amaci: Amino asit metabolizmasi bozukluklari, organik asidemiler, renal
aminoasidiiriler, amino asit transport bozukluklari
Calisma Giinii: Her giin
Sonug¢ verme zamani: Ayni giin — 3 giin

idrarda Siiksinil Aseton

Laboratuvar | Ornek Tii Gonderme Véntem interferanslar
Kodu Tiirii P Kosullar:
Enaz 10 Temiz Sogukta, eger Gaz
388184 ml spot i uzaktan gelecek | kromatografisi-
idrar p ise dondurularak | Kiitle

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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buz iginde spektrometresi
Stabilite: gonderilmelidir | (GC-MS)
-80Cde
2 yil

Referans araliklar: Kromatogram degerlendirilip yorumlanarak ayrintili rapor verilir
Klinik amaci: Tirozinemi tip |
Calisma Giinii: Her giin

Sonu¢ verme zamant: Acil numuneler ayni giin

Idrarda Orotik Asit
Laboratuv Ornek Tiirii Tiip Gonderme Yéntem Interferansl
ar Kodu Kosullar ar
En az 10 m| Sogukta, eger Gaz
spot idrar .
Temiz yzaktan gelecek kromatografisi
388184 —_ , ise dondurularak | -Kiitle
Stabilite: tip . .
280 Cde? buz i¢inde - spektrometresi
vl gonderilmelidir (GC-MS)
Referans araliklar: Kromatogram degerlendirilip yorumlanarak ayrintili rapor verilir
Klinik amact: Ure siklusu enzim defektleri, orotik asidiiri
Calisma Giinii: Her giin
Sonug verme zamant: Acil numuneler ayni giin

KAN ANALIZLERI
Kanda Biotinidaz Aktivitesi
Laboratuva Ornek Tiip Gonderme Kosullar Yontem Interferansla
r Kodu Tiirii r
Kan alindiktan sonra
hemen laboratuvara
gonderilmelidir.
1ml Diiz tiip EJzaktan.geIecek Spektrofoto _
382607 serum (Kirmizt | 6rneklerin serumu metrik Hemoliz
(S) kapakli ) | ayrildiktan sonra
dondurularak kuru buz
i¢inde laboratuvara
gonderilmesi gereklidir
Referans araliklar: 4,4-12 nmol/dak
Klinik amaci: Biotinidaz eksikligi
Calisma Glinii: Persembe
Sonu¢ verme zamani: Ertesi giin
Kan Fenilalanin-Tirozin Diizeyi
Laboratuvar |  Ornek " Ginderme " .
Kodu Tiirii Tiip Kosullar1 Yontem | Interferanslar
. . | Sogukta, Uzakta .
383631 1 ml plazma I—Jeparmh gbnderilecek HPLC Hemoliz
(P) tiip = )
orneklerin plazmasi

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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(Yesil ayirt edilip,
kapakli) | dondurularak kuru
buz i¢inde
gonderilmesi
gereklidir
Referans araliklar: Phe: 0,3-2,1 mg/dl Tyr:0,34-2,1

Klinik amaci: Fenilketoniiri, Tirozinemi, Fenilketoniiri takibi
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin

Kanda Kantitatif Amino Asit Analizi (24 amino asit)

Laboratuvar | -~ .. Gonderme . :
Kodu Ornek Tiiri Tiip Kosullar: Yontem | Interferanslar
1 ml plazma
t(an . Sogukta, uzaktan
orneklerinin elecek ise Hemoliz
10-12 saat Heparinli g . o
aclik sonrasi, | tiip (yesil plazma k sl Ar_mno Lipemi
497328 . ’ ayirt edilip, asit Ikterik
yeni kapakli ) o
< dondurularak analizori
doganlarda 4 ..
kuru buz iginde
saat acglik . ! .
gonderilmeli
sonrast
alinmasi
onerilir.

Referans araliklar: Kan amino asitleri pmol/L olarak degerlendirilir ve yasa gore
olusturulan referans araliklar1 ile genis kapsamli bir rapor halinde bildirilir.
Klinik amaci: Amino asit metabolizmasi bozukluklari, organik asidemilerin tani ve
takibinde, tlire siklusu enzim defektleri, endokrin hastaliklar, karaciger bozukluklari,
neoplastik hastaliklar, norolojik hastaliklar, renal bozukluklar, beslenme bozukluklari
Calisma Gtinii: Her giin
Sonug verme zamani: Ayni giin — 3 giin

Kanda Kantitatif Amino Asit Analizi (7 amino asit )

Laboratuvar | -~ .. Gonderme . :
Kodu Ornek Tiiri Tiup Kosullar1 Yontem | Interferanslar
1 ml plazma
[(an .. Sogukta, uzaktan
Orneklerinin elecek ise Hemoliz
10-12 saat Heparinli g . N
achik sonrast, | tiip (yesil plazma kismi Ar_nlno Lipemi
497331 . ’ ayirt edilip, asit Ikterik
yenl kapakli ) e
< dondurularak analizori
doganlarda 4 .
kuru buz i¢inde
saat aclik . . .
gonderilmeli
sonrasi
alinmasi
onerilir.

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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Referans araliklar: Kan amino asitleri umol/L olarak degerlendirilir ve yasa gore

olusturulan referans araliklari ile genis kapsamli bir rapor halinde bildirilir.

Klinik amaci: Amino asit metabolizmas1 bozukluklari, organik asidemilerin tani ve
takibinde, tire siklusu enzim defektleri, endokrin hastaliklar, karaciger bozukluklari,
neoplastik hastaliklar, norolojik hastaliklar, renal bozukluklar, beslenme bozukluklar
Calisma Giinii: Her giin

Sonu¢ verme zamani: Ayni giin — 3 giin

Karbonhidrat bozuk transferrin

Laboratuvar | Ornek tiirii | Tiip Gonderme Y éntem Interferanslar
Kodu kosullari
2 mlplazma | EDTA 1 | Sogukta HPLC Hemoliz
388204 tiip
( Mor
kapakl1 )

Referans araliklar: Herbir transferin fraksiyonunun % sini gosteren ayrintili rapor dokiimii

verilir

Klinik amaci: Konjenital glikozilasyon defektleri
Calisma Gunii: Haftada bir
Sonu¢ verme zamani: Ertesi giin

Cok Uzun Zincirli Yag Asitleri

Laboratuvar | Ornek tiirii | Tiip Gonderme Yéntem Interferanslar
Kodu kosullar1
2 mlplazma | EDTA It | Sogukta GC-MS Hemoliz
382609 tiip
( Mor
kapakli )

verilir

Klinik amaci: Peroksizomal hastaliklar
Calisma Giinii: Haftada bir
Sonu¢ verme zamani: Ertesi giin

Referans araliklar: Herbir ¢ok uzun zincirli yag asitlerini gosteren ayrintili rapor dokiimii

Kolestanol
Laboratuvar | Ornek tiirii | Tiip Gonderme Yontem Interferanslar
Kodu kosullari
2 ml plazma | Heparinli | Sogukta GC-MS Hemoliz
388202 tiip
( Mor
kapakli )

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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Referans araliklar: Ayrintili rapor dokiimii verilir

Klinik amaci: Serebrotendinoz ksantomatozis (CTX), safra asidi metabolizmasi
bozukluklari

Calisma Giinii: Haftada bir

Sonug¢ verme zamani: Ertesi giin

7-Dehidro kolesterol

Laboratuvar | Ornek tiirii | Tiip Gonderme Y éntem Interferanslar
Kodu kosullari

2 ml plazma | Heparinli | Sogukta GC-MS Hemoliz
388202 tiip

Referans araliklar: Ayrintili rapor dokiimii verilir
Klinik amaci: Smith Lemli Opitz sendromu
Calisma Giinii: Haftada bir

Sonug verme zamani: Ertesi giin

Kanda Siiksinil Aseton

Laboratuvar | Ornek tiirii | Tiip Gonderme Yéntem Interferanslar
Kodu kosullar1

Kuru Kan Kuru Kan | Oda 1sis1 Lc-MS/MS
388176 Ornegi Ornegi

(DBS) (DBS)

Referans araliklar: > 2 pmol
Klinik amaci: Tirozinemi tip 1
Calisma Giinii: Haftada bir
Sonu¢ verme zamant: Ertesi giin

BEYIN-OMURILIK SIVISI ANALIZLERI

Beyin-Omurilik Sivisinda Kantitatif Amino Asit Analizi

Laboratuvar | Ornek Tii Gonderme Yontem | interferanslar
Kodu Tiirii P Kosullari
Sogukta hemen.

Uzaktan gelecek

Temiz ornekler s1v1 azot Amino asit | Hemoliz
497330 1 mIBOS | bostip | iginde dondurulup, ligbri
kuru buz ile anatizoru
laboratuvara
gonderilmelidir.

Referans araliklar: BOS amino asitleri pmol/L olarak degerlendirilir ve referans araliklar
ile genis kapsaml1 bir rapor halinde bildirilir.

Klinik amaci: Amino asit metabolizmas1 bozukluklari, Norolojik hastaliklar

Calisma Giinii: Her giin

.. 15/21
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\ Sonu¢ verme zamani: Ayni giin — 3 giin

GAITA ANALIZLERi

Gaitada pH ve Rediiktan Madde

Laboratuvar Orn ek Tip Gonderme Kosullar1 | Yoéntem | Interferanslar
Kodu Tiirii
Gaita ﬂ;?r(rilﬂs(:lzltlis?r?:li pH stribi {(%rr?trallﬁninas on
382788 Gaita |kabi |7 ¢ Benedikt | ; y
laboratuvara . Ila¢ kullanim
.. . . testl .
gonderilmeli Mayi alimi

Referans araliklar: Olgiilen pH degeri ve rediiktan madde igin, olusan kompleksin rengine
gore degerlendirilir
Klinik amaci: Malabsorbsiyon sendromlari, Laktoz intoleransi
Calisma Giinii: Her giin
Sonug¢ verme zamani: Ayni giin

Gaitada Yag Tayini
Laboratuvar | Ornek Ornek Gonderme Yintem Tnterferanslar
Kodu Tiirii Kabi Kosullar:
Alindiktan sonra
Gaita yarim saat Mikroskobik, Kontaminasvon
388798 Gaita kab1 icinde Sudan Il ile y
laboratuvara boyama
gonderilmeli
Referans araliklar: Mikroskobik degerlendirme
Klinik amaci: Malabsorbsiyon sendromlari, kistikfibrozis
Calisma Giinii: Her giin
Sonu¢ verme zamani: Ayni giin
Gaitada Seker Kromatografisi
Laboratuvar | Ornek | Ornek Gonderme Yéntem interferanslar
Kodu Tiirii Kabi Kosullar:
Alindiktan sonra Idrarla
Gaita yarim saat : kontaminasyon
382198 Gaita kabr icinde ngnt;‘t‘;aliz o
laboratuvara g fla¢ kullanimi
gonderilmeli

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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Mayi alimi

Calisma Gtinii: Her giin

Referans araliklar: Renk degerlendirme
Klinik amact: Karbonhidrat metabolizmasi bozukluklari, Laktoz intoleransi

Sonu¢ verme zamant: Ertesi giin

LiZOZOMAL ENZIiM AKTIVITELERI

Lokosit Ici
Enzim Klinik Lab. Tii Ornek tiirii ve Yontem
Amaci Kodu P Gonderme Kosullar:
EDTA 11 10 ml tam kan
. . MPS | 388198 | EDT | Oda 1sisinda 24 saat .
a-Iduronidaz . Fluorometri
Al |iginde laboratuvara K
tip | gonderilmelidir.
EDTA 11 10 ml tam kan
Iduronate-2- MPS 11 MT115 | EDT | Oda 1sisinda 24 saat .
siilfataz) A1 | iginde laboratuvara Eluorometrl
tip | gonderilmelidir.
EDTA 11 10 ml tam kan
Heparan Sanflippo A | MT120 | EDT | Oda 1sisinda 24 saat Fluorometri
siilffamidaz A1 | i¢inde laboratuvara K
tip | gonderilmelidir.
EDTA 11 10 ml tam kan
- Sanfilippo | 388825 | EDT | Oda 1sisinda 24 saat .
heksozaminidaz, B A1 |i¢inde laboratuvara Eluorometrl
[1-N-asetil - tip | gonderilmelidir.
glukozaminidaz
EDTA 11 10 ml tam kan
AsetilKoA: O- Sanfilippo | 388826 | EDT | Oda 1sisinda 24 saat Eluorometri
glukozaminide C Al |icinde laboratuvara K
N- tip | gonderilmelidir.
asetiltransferaz
EDTA 11 10 ml tam kan
EDT | Oda 1sisinda 24 saat .
N- sanfilippo | MT123 | Al | icinde laboratuvara E'“Oromet”
asetilglukozamin D tip | gonderilmelidir.
-6-siilfat siilfataz
EDTA 11 10 ml tam kan
Arilsiilfataz - B MPS VI 388827 | EDT Qda 1sisinda 24 saat Spektrofoto
A1 | iginde laboratuvara metrik
tip | gonderilmelidir.
Gluk i EDT | EDTA 1 10 ml tam kan Fluorometri
B-Glukuronidaz | - \ipsv/j; | 389055 | Al k
tiip

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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Oda 1sisinda 24 saat
icinde laboratuvara
gonderilmelidir.

EDTA 11 10 ml tam kan

Glukoserebrozidal Gaucher | 388206 | EDT ina isisinda 24 saat | Fluorometri
Al1 | iginde laboratuvara | K
tip | gonderilmelidir.
EDTA 11 10 ml tam kan
B-Galaktozidaz GM | 388829 | EDT ina 1sisinda 24 saat Eluorometri
Al |iginde laboratuvara K
tip | gonderilmelidir.
EDTA 11 10 ml tam kan
Fabry 384362 Oda 1sisinda 24 saat | Fluorometri
EDT icinde laboratuvara | K
a-Galaktozidaz - A Al gonderilmelidir.
tip
EDT EDTA 11 10 ml tam kan
Sfingomiyelinaz | NiemannPic | 388830 Oda 1sisinda 24 saat | Fluorometri
: Alr | ..
kTip A-B i icinde laboratuvara | K
P | gonderilmelidir.
EDTA 11 10 ml tam kan
a-Fukozidaz - | 386049 | EDT | Oda isisinda 24 saa Fluorometri
Fucosidosis A1 | i¢inde laboratuvara K
tip | gonderilmelidir.
Wolman, EDT EDTA 11 10 ml tam kan
Asit Lipaz Kolesterol Al Oda 1sisinda 24 saat | Fluorometri
P ester depo | 388834 i icinde laboratuvara | k
hastalig1 P gonderilmelidir
EDTA 11 10 ml tam kan
o Metakromat EDT | Oda isisinda 24 saat
Arilsiilfataz-A ik 382194 | Al | iginde laboratuvara rsn%(iﬁtli()fom
Leukodystr tip | gonderilmelidir.
ophy
EDTA 11 10 ml tam kan
E'Zf;og;mini daz iDlT Oda 1s1sinda 24 saat Fluorometri
Sandhoff | 309043 . icinde laboratuvara k
A-B tip o . -1
gonderilmelidir.
EDT EDTA 11 10 ml tam kan
a-Mannozidaz o- Al Oda 1s1sinda 24 saat Fluorometri
Mannosidos | 388831 N icinde laboratuvara k
. tip i . -
IS gonderilmelidir.
B-Heksozaminidaz EDT | EDTA I1 10 ml tam kan Fluorometri
A Al K
Tay-sachs | 388824 | tiip

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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Oda 1s1sinda 24 saat
icinde laboratuvara
gonderilmelidir.

EDT EDTA 11 10 ml tam kan Fluorometri
Galaktoserbrozidz Al Oda 1s1sinda 24 saat k
z Krabbe 388832 N i¢cinde laboratuvara
tup .. . . 1
gonderilmelidir.

Referans arahklar: Her bir enzim aktivitesi nmol/h/mg protein olarak degerlendirilir. Her
calismada es zamanl1 kontrol ve referans enzim caligilarak sonuglar degerlendirilir. Hastanin
klinik Oykiisii ile birlikte sonuglar yorumlanir ve sonuglar ayrintili rapor dokiimii halinde
laboratuvardan verilir.

Etkenler: Lokosit igi enzim aktivitesi ¢alismak i¢in kan transfiizyonu yapilan hastalardan 4
hafta sonra kan 6rnegi alinmalidir

Calisma Giinii: Her giin

Sonu¢ verme zamani: 4 hafta icinde

Kuru Kan Ornegi (DBS )
Lab } Ornek Tiirii ve
Enzim Klinik Amaci ' Ornek Gonderme Yontem
Kodu
Kosullar:
Guthrie | Guthrie kagidina
a-Glukozidaz Pompe 388201 | kagidi | alinmis 3 damla | Fluorometrik
kan 6rnegi

Referans araliklar: Enzim aktivitesi nmol/h/spot olarak belirtilir. Her ¢alismada es zamanlh
kontrol ve referans enzim caligilarak sonuglar degerlendirilir. Hastanin klinik dykiisii ile birlikte
sonuclar yorumlanir ve sonuglar ayrintili rapor dokiimii halinde laboratuvardan verilir.
Calisma Giinii: Her hafta

Sonu¢ verme zamani: Ertesi giin

Lab ) Ornek Tiirii ve
Enzim Klinik Amaci ' Ornek Gonderme Yontem
Kodu
Kosullar:
Wolman, 388834 | Guthrie | Guthrie kagidina | Fluorometrik

e Kolesterol ester kagidi | alinmis 3 damla
Asit lipaz y . o
depo hastalig kan 6rnegi

Pompe

Referans araliklar: Enzim aktivitesi nmol/h/spot olarak belirtilir. Her ¢alismada es zamanli
kontrol ve referans enzim calisilarak sonuglar degerlendirilir. Hastanin klinik oykiisii ile
birlikte sonuglar yorumlanir ve sonuglar ayrintili rapor dokiimii halinde laboratuvardan verilir
Calisma Giinii: Her hafta

Sonu¢ verme zamani: Ertesi giin

Plazma Ornegi

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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Enzim

Klinik Amaci

Lab.

Kodu Ornek

Ornek Tiirii ve
Gonderme
Kosullari

Yontem

Chitotrosidase

Lizozomal
hastaliklar

382175

EDTA
11 tiip
(mor
kapakli

)

EDTA 1 2 ml
kan

24 saat i¢inde
laboratuvara
gonderilmeli

Uzaktan gelecek
orneklerin
plazmasi ayirt
edilip
dondurularak
kuru buz i¢inde
laboratuvara
gonderilmelidir

Fluorometrik

a-Mannozidaz

Total B-

Heksozaminidaz

A-B

Arilsulfataz-A

Mukolipidoz 11/111

I-Cell

497275

EDTA
1 kan

EDTA 1 2 ml
kan

24 saat i¢inde
laboratuvara
gonderilmeli

Uzaktan gelecek
orneklerin
plazmasi ayirt
edilip
dondurularak
kuru buz i¢inde
laboratuvara
gonderilmelidir

Fluorometrik

Referans arahiklar: Her bir enzim aktivitesi nmol/h/ml olarak degerlendirilir. Her ¢aligmada
es zamanli kontrol c¢alisilarak sonuglar degerlendirilir. Hastanin klinik 6ykiisii ile birlikte
sonuglar yorumlanir ve sonuglar ayrintili rapor dokiimii halinde laboratuvardan verilir.

Cahisma Giinii:

Haftada 1 giin

Sonu¢ verme zamani: Ertesi giin

Sanger Dizileme ile Molekiiler Analiz

Laboratuvar | Ornek Tiip Gonderme Yontem | interferanslar
Kodu Tiirii Kosullar
2ml Temiz 20°C sicaklikta 3 | Polimeraz Hemoliz
periferik EDTA’l1 | giin igerisinde ZinCir_
463067 kan YA | tip (Mor | laboratuvara reaksiyonu
DA doku | kapakl) | gonderilmelidir. | Y& SN9er
dizileme ile
analiz

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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saptanmamasi.

Klinik amaci: Tum kalitsal metabolik hastaliklar
Calisma Giinii: Her giin
Sonug verme zamani: 2 ay igerisinde

Referans araliklar: Incelenen DNA bélgesinde hastaliga neden olabilecek degisikligin

Yeni Jenerasyon ile Molekiiler Analiz

jenerasyon
semikondiiktor
dizileme ile
analiz

Laboratuvar | Ornek Tiip Gonderme Yéntem interferanslar
Kodu Tiirii Kosullar
2ml Temiz 20°C sicaklikta 3 | Polimeraz Hemoliz
periferik | EDTA’I1 | giin igerisinde zincir
463067 kan YA | tiip (Mor | laboratuvara reaksiyonu ve
DA doku | kapakli) | gonderilmelidir. | Yeni

saptanmamasi.

Klinik amaci: Tiim kalitsal metabolik hastaliklar
Calisma Gtinii: Her giin
Sonug¢ verme zamani: 2 ay igerisinde

Referans araliklar: incelenen DNA bolgesinde hastaliga neden olabilecek degisikligin

Kalite Yénetim Sistemi dokiimanlarinda bulunan belge, giincel ve kontrollii olup, baski alindiginda KONTROLSUZ dokiimandir.
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