PRUEBAS CONFIRMATORIAS

F-GBQ-36-03
0 Determinacion de Acidos Organicos. 0 Cuantificacion de Aminoécidos. 0 Cuantificacion de Biotinidasa.
Técnica: Cromatografia de Gases Acoplada a Técnica: Cromatografia de Liquidos de Técnica: Espectrofotometria
Espectrometria de Masas (CG-MS) Alta Resolucion (HPLC)
0 Cuantificacién de Lactato, Piruvato, 3 Hidroxibutirato y Acetoacetato
Técnica: Espectrofotometria
*Informacion para ser llenada exclusivamente por el médico, es necesaria para la interpretacion del estudio.

Datos Generales del Paciente
No. Caso: Muestra: 17 0 Subsecuente:
Nombre: Fecha Nac: Sexo: Peso: Edad:
Procedencia: Fecha de Toma: Hora de Toma:

1. Diagnéstico Presuntivo.

2. Cuadro clinico del paciente.

Sintomatologia General Sintomatologia Neuroldgica

[0 Asintomatico 00 Alteracion en reflejos

[0 Dismorfias faciales 0 Trastornos del movimiento (Ataxia, Corea, Mioclonias...)
[J Fallaen el crecimiento / peso / talla [0 Alteraciones del tono muscular (Hipertonia / Hipotonia)

[0 Encefalopatia [0 Convulsiones

[0 Macrocefalia / Microcefalia [0 Trastorno del espectro autista

[J Cambios en piel / cabello (1 Deterioro subito de la conciencia

0 Vémitos recurrentes U Discapacidad Intelectual

[ Infecciones frecuentes

0 Olor peculiar

Otros:
3. Pruebas de Laboratorio.

Valor Valor Estudios Metabolicos Previos SI_ NO__
Hipog|ucemia CPK Cuales:
A - Fp— [0 Tamiz6 [J Tamiz Neonatal Ampliado
q Transaminemia

Acidemia Metabdlica : 7 A. Organicos Fecha:

Acidemia Lactica Cetonas en orina 0 HPLC Fecha:
Hiperamonemia Pancitopenia/Anemia [J Otros:

Anion Gap /Bicitopenia

Otro: Otro:

Notas Adicionales:

Esta informacion es indispensable para
informacioén_y/o los requisitos solicitados

la interpretacion del estudio se rechazaran las muestras gue lleguen sin esta

. Estado clinico actual del paciente Hospitalizado (Agudo) Ambulatorio
. Dieta que recibe el paciente: Especial: Si_ No_ Especificar

. Medicamentos administrados:

o

. Suplementos alimenticios:  Carnitina Biotina otros

. Transfusiones Sl NO ND Fecha (Gltima transfusion)

Observaciones

Médico solicitante (Nombre y firma): Teléfono:




Instrucciones para Recoleccion de la Muestra

Determinacion de Acidos
Organicos

Cuantificacion de
Aminoéacidos en Plasma

Cuantificacion de la
Actividad de Biotinidasa

Cuantificacion de Lactato,
Piruvato 3 OH butirato y
Acetoacetato

Condiciones para la toma:
La primera orina de la mafiana
o cuando el paciente presente
alguna crisis metabolica.

Recoleccion y transporte de
muestra:

Orina Liquida. -

« Recolectar muestra Unica de
orina (minimo 10 mL), de
preferencia en frasco estéril.

* En caso de bebés se deberan
emplear bolsas recolectoras de
orina, previo aseo del area
genital y perineal con agua y
gasas.

* Al retirar la bolsa que se
Ilend, verificar el volumen
(minimo 10 mL), de lo
contrario colocar una bolsa
nueva y repetir el paso anterior.

Congelar la muestra a -20°C y
enviar congelada al laboratorio
(ver condiciones de envio en la
informacion del Catélogo de
Servicio).

Orina en papel filtro (10 mL)
Condiciones para la toma: La
primera orina de la mafiana o
cuando el paciente presente
alguna crisis metabolica. (ver
informacion de preparacién de
la muestra en el Catalogo de
Servicio).

(ver informacion de
preparacion de la muestra en el
link http://genetica-uanl.mx/
Acidos Organicos Orina.html).

Condiciones para la toma:
Recolectar de 4-5 mL de sangre
con EDTA (Tubo tapon lila) o
con Heparina (Tubo tap6n
verde), de preferencia dos
horas después de ingerir
comida rica en proteinas.

Procedimiento:
Centrifugar la muestra 10
min/3500rpm.

Separar el plasma y guardarlo
en un tubo de plastico con
rosca o tapado y sellado con
parafilm.

Mantener el tubo congelado a
—20°C, hasta su proceso o
envio al laboratorio.

Nota: No se procesaran
muestras hemolizadas ya que
eso puede alterar los resultados.

(ver informacion de preparacion
de la muestra en el link http://
genetica-uanl.mx/Aminoacidos
Sangre.html).

Condiciones para la toma:
2 a 4 horas de ayuno es
suficiente para tomar la
muestra.

Recoleccion y transporte de
la muestra:

Se colectan 2-3 mL de sangre
venosa sin aditivo o
anticoagulante (tubo tapon
rojo).

Esperar de 15 a 20 minutos o
hasta coagulacion completa de
la sangre.

Separar de inmediato
centrifugando la muestra a
2500 rpm por 10 minutos.

Separar el suero, colocarlo en
un tubo plastico con sello de
rosca identificado
perfectamente y congelar de
inmediato a —20 °C, mantenerlo
asi hasta su proceso o envio al
laboratorio.

Nota: Se recomienda que el dia
del envio de la muestra, se
tome una muestra en las
mismas condiciones a un
paciente sano, de preferencia
de la misma edad, para ser
enviada junto con la muestra
del paciente y poder utilizarla
como control para evaluar la
aceptabilidad de la muestra del
paciente en caso de que lleguen
descongeladas.

(ver informacion de
preparacion de la muestra en el
link http://genetica-uanl.mx/
Biotinidasa Serica.html).

Condiciones para la toma:
Sangre periférica EDTA (3a 4
mL)

Las condiciones varian, se
determina de acuerdo a la
enfermedad sospechada (antes
o después de la comida, ayuno,
prueba de ayuno o prueba de
carga).

Recoleccidn y transporte de
la muestra: La toma debe
realizarse SIN torniquete,
venostasis 0 actividad muscular
de la mano. El uso del catéter
es recomendado, y una vez
instalado se deben desechar los
primeros 2 a 3 mL de sangre.

EVITAR LA SANGRE
CAPILAR.

Elegir sangre venosa o arterial
y especificar de donde fue
tomada.

IMPORTANTE. La muestra
debe ser transportada al
laboratorio inmediatamente en
bafio de hielo.

Ya en el laboratorio se debe
centrifugar dentro de los
primeros 15 minutos de haberse
tomado. La centrifugacion es a
1800 rpm por 10 minutos.

Separa el plasma y mantenerlo
en congelacion (-20°C).

(ver informacion de
preparacion de la muestra en el
link http://genetica-uanl.mx/
CuantificacionLactatoPiruvato.
html).

Notas adicionales:

Ante la sospecha de trastornos de la Oxidacion de Acidos Grasos, la muestra debe ser tomada en ayunas (4 hrs al

menos).

Diasy Lugar de Recepcién de la muestra:
Lunes a Viernes de 8:00 a 15:00 horas, excepto dias festivos.

Las muestras se reciben en el Edificio del Centro Universitario Contra el Cancer 4°. Piso

Direccion: Avenida Francisco | Madero s/n con Gonzalitos Col Mitras Centro C.P. 64460.
Teléfonos: (81) 83- 48-37-04, (81) 83-33-51-38, (81) 83-23-16-98.
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