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PROVTAGNING OCH PROVTRANSPORT

NEUROMETABOLA SJUKDOMAR OCH MONOAMINMETABOLITER.

Vid provtagning meddela laboratoriet
innan prov skickas, tel 031-343 00 25.
Prov maste vara laboratoriet tillhanda
inom 24 timmar och mottages mandag-
torsdag fore kl 16.00 samt fredag fore
kl 12.00.

Inom Sverige ar Postens Express-brev
lamplig forsandelse.

EDTA-blod (Ks-EDTA-ror)

For lysosomala sjukdomar tag 8 mL
EDTA-blod, frAn barn under 1 ar 4 mL.
Vand réret omedelbart for att undvika
koagulation. Vid flera olika analyser kan
stérre mangd blod behdvas. Kontakta
laboratoriet vid fragor, tel 031-343 00 25.
Prov transporteras vid rumstemperatur
(far ej utsattas for frost).

For peroxisomal screening behovs 4 mL.

Hudbiopsi for fibroblastodling
Provtagning skall ske under sterila

forhallanden.
Desinficera insidan pa underarmen med

70 % U-sprit ( €] klorhexidinsprit). Ge lokal-

anestesi med ca 2 mL Xylocain 10 mg/mL

utan adrenalin ( absolut ej Emla-kram eller

Xylocain med adrenalin).

Tag en hudbit med steril hudstans 3 mm
eller 4 mm och 1 mm djup. Overfor
hudbiten till sterilt ror med skruvpropp fyllt
upp till bredden med odlingsmedium
exempelvis MEM (kan rekvireras fran vart
laboratorium). Odlingsmedium hallbart i

2 manader vid forvaring i kylskap.

20 minuter innan hudbiopsin utfores sa
stélles roret i rumstemperatur.
Hudbiopsin forvaras i rumstemperatur
och transporteras i rumstemperatur till
laboratoriet inom 24 timmar. Anteckna
datum och klockslag for provtagningen.
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Urin

Morgonurin anvandes for dessa analyser.
For analys av l6sliga glykokonjugat racker
i allmanhet 10 mL. F6r bestamning av
glykosfingolipider (sulfatid, globotriaosyl-
ceramid) i urin behévs minst 50 mL. Se till
att hela sedimentet kommer med da
glykosfingolipiderna isoleras fran
sedimentet. Inga tillsatser. Prov skickas
fryst.

Korionvilli

Prov tages och tvattas i odlingsmedium

(t ex MEM). Icke typisk fetal
korionvillivavnad plockas bort och
resterande vavnad placeras i ett sterilt
provrér med skruvlock fyllt upp till bredden
med odlingsmedium (t ex kryorér med
volym 2 mL). Transport vid
rumstemperatur, (far ej frysas).

Spinalvéatska

For barn upp till 16 ar tas de forsta 3 mL
och for personer éver denna alder tas
istallet de forsta 12 mL. Prov tages i
plastror av polypropylen med skruvpropp.
Anvéand endast ett ror for uppsamling for
att undvika inverkan av koncentrations-
gradienter l&ngs spinalkanalen.
Centrifugera provet och overfér
ovanstaende vatska till nytt plastror.
Spinalvéatska for bestamning av
monoaminmetaboliter behover ej frysas
utan kan skickas vid rumstemperatur
direkt efter provtagningen.
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