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SPECIFICACIONES e o
ESPECIFICACIONES DE LA TIEMPO DE TIPO DE
EXAMEN *EIM ASOCIADO o DE
MUESTRA REPORTE | REPORTE MUESTRA
(Urgencia)
PERFIL METABOLICO Recoger la primera orina de la mafiana (min. 9 ml),

. . e Aminoacidopatias, Acidemias previo lavado genital, en recipiente estéril y
ParCla! de, orina, pruebaS.C()lO”met”CaS orgénicas, Desérdenes en el | congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar | oo o0 12 horas Orina lasma
de aminoacidos y carbohidratos y metabolismo de los la muestra Tomar muestra de sangre en cualquier yp
cromatografia de aminoacidos en sangre carbohidratos anticoagulante (se recomienda heparina), separar el

. plasma y congelarlo. Paciente en ayunas
y orina
Recoger la primera orina de la mafiana (min. 9 ml),
AMINOACIDOS EN SANGRE Y ORINA previo lavado genital, en recipiente estéril y

. . - Aminoacidopatias, Acidemias | congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar . . .

Parcial de O,r'na’ pru.eba,s 9°|or'metr'cas y organicas la muestra. Tomar muestra de sangre en cualquier 5 Dias habiles 12 horas Orina y plasma
cromatografia de aminoacidos en sangre anticoagulante (se recomienda heparina), separar el

y orina plasma y congelarlo. Paciente en ayunas

AMINOACIDOS EN ORINA Recolectar la primera orina de la mafana (min. 9 ml),

. . . Aminoacidopatias, Acidemias previo lavado genital, en recipiente estéril y . - .
Parcial de O,rlna, PrU.eba,S .CO|0”metr.|Cas y organicas congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar 5 Dias habiles 12 horas Orina
cromatografia de aminodcidos en orina la muestra.

. . PLASMA: Paciente en ayunas. Tomar muestra de
AMINOACIDOS EN PLASMA O **LCR Aminoacidopatias. Acidemias | S2Ndre en cualquier anticoagulante (se recomienda
Cromatografia en capa fina orpénicés heparina), separar el plasma y congelarlo. 5 Dias hébiles 12 horas Plasma o **LCR
9 **| CR: Tubo estéril congelado con la muestra de LCR
tomada por el médico.
, , Recolectar la primera orina de la mafana (min. 1 ml),
CROMATOGRAFIA DE AMINOACIDOS | Aminoacidopatias, Acidemias previo lavado genital, en recipiente estéril y 5 Dias habiles 12 horas Orina
EN ORINA organicas congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar
la muestra.
PRUEBAS COLORIMETRICAS DE AMINOACIDOS
. . L. Recolectar la primera orina de la mafana (min. 1 ml),
Acidemias organicas . B . L
) < . y previo lavado genital, en recipiente estéril y . - .
CLORURO FERRICO Desor_den_es de mgtabopsmo congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar 5 Dias habiles 1 hora Orina
de tirosina y fenilalanina la muestra
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Recolectar la primera orina de la mafana (min. 1 ml),
_ _ Desordenes de metabolismo previo lavado genital, en recipiente estéril y . - .
NITROSO-NAFTOL de tirosina congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar 5 Dias habiles 1 hora Orina
la muestra.
Descrdenes de metabolismo | °*0 T E B A e e oo ety | .
- DINITROFENILHIDRAZINA de amln(::ggicc):zg: cadena congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar 5 Dias habiles 1 hora Orina
la muestra.
Recolectar la primera orina de la mafana (min. 1 ml),
_ Desordenes de metabolismo previo lavado genital, en recipiente estéril y . - .
NITROPRUSIATO DE SODIO de cistina y homocistina congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar 5 Dias habiles 1 hora Orina
la muestra.
Recolectar la primera orina de la mafana (min. 4 ml),
_ Desordenes de metabolismo previo lavado genital, en recipiente estéril y . P .
NITROPRUSIATO DE PLATA de homocistina congelarla. No aplicar talcos ni cremas antes de tomar 5 Dias habiles 1 hora Orina
la muestra.
PLASMA: Tomar 5ml de sangre total heparinizada,
separar el plasma y congelarlo. Paciente en ayunas.
CUANTIFICACION DE AMINOACIDOS ORINA: Tomar la primera orina de la mafnana (min. Plasma
POR HPLC Aminoacidopatias 5ml), previo lavado genital, y congelarla. No aplicar 5 Dias habiles 24 horas Orina o
talcos ni cremas antes de tomar la muestra *| CR
**L CR: muestra tomada por el médico en recipiente
estéril y congelarlo.
B Seguimiento de desérdenes | Tomar muestra de sangre en cualquier anticoagulante
CUANTIFICACION DE FENILALANINA | del metabolismo de tirosina y (se recomienda heparina), separar el plasma y 5 Dias habiles 24 horas Plasma
fenilalanina congelarlo. Paciente en ayunas.
CARBOHIDRATOS EN ORINA Recolectar la primera orina de la mafiana (min. 2ml)
Desoérdenes en el en recipiente estéril, previo lavado genital y
metabolismo de los congelarla. No usar cremas ni talcos antes de tomar 5 Dias habiles 12 horas Orina

Parcial de orina, Pruebas colorimétricas
de carbohidratos y cromatografia en orina

carbohidratos

la muestra. Comunicarse con el laboratorio en caso
de modificacion de la dieta del paciente
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PRUEBAS COLORIMETRICAS DE CARBOHIDRATOS
- TEST DE BENEDICT Recolectar la primera orina de la mafiana (min. iml) | 5 Dias habiles 1 hora
Desordenes en el en recipiente estéril, previo lavado genital y
- TEST DE SELLIWANOFF metabolismo de los congelarla. No aplicar cremas ni talcos antes de tomar | 5 Dias habiles 1 hora Orina
carbohidratos la muestra. Comunicarse con el laboratorio en caso
- BENEDICT + SELLIWANOFF de modificacion de la dieta del paciente 5 Dias habiles 1 hora
CROMATOGRAFIA DE Recolectar la primera orina de la mafiana (min. 1ml)
Desordenes en el en recipiente estéril, previo lavado genital y
CARB.OHIDRATOS " metabolismo de los congelarla. No aplicar cremas ni talcos antes de tomar | 5 Dias habiles 12 horas Orina
a partir Eje. muestras positivas en pruebas carbohidratos la muestra. Comunicarse con el laboratorio en caso
colorimétricas de modificacion de la dieta del paciente
Desérden nel Recolectar por lo menos 30ml de orina en recipiente 30 Dias habil *
CROMATOGRAFIA DE meet:(t))oliin;as ge I?)s estéril, previo lavado genital y congelarla. No aplicar artiradse Iaa feiz: ______________ .
OLIGOSACARIDOS olicosacaridos cremas ni talcos antes de tomar la muestra. P de envio Orina
9 Comunicarse previamente con el laboratorio.
ESTRUCTURA Y CONCENTRACION DE . . Biopsia muscular o hepética. o Lo
GLUCOGENO Glicogenosis Comunicarse previamente con el laboratorio. 5 Dias habiles 48 horas Biopsia
Sangre total con jeringa y sin torniquete. Agregue
Glicogenosis, Miopatias inmediatamente 1ml de la muestra en el tubo Sangre
LACTATO metabdlicas, Desérdenes suministrado por el laboratorio. Seguir las 5 Dias habiles 1 hora d inizad
mitocondriales instrucciones impresas en el tubo. Paciente en ayuno, esproteinizada
en reposo y sin estrés
Sangre total con jeringa y sin torniquete. Agregue
Glicogenosis, Miopatias inmediatamente 1ml de la muestra en el tubo Sangre
PIRUVATO metabdlicas, Desordenes suministrado por el laboratorio. Seguir las 5 Dias habiles 1 hora T .
mitocondriales instrucciones impresas en el tubo. Paciente en ayuno, desproteinizada
en reposo y sin estrés
A Sangre total con jeringa y sin torniquete. Agregue
RELAC,ION, !‘ACTATO / PIBUVATO Glicogenosis, Miopatias inmediatamente 1ml de la muestra en el tubo Sangre
Determinacion de lactato, piruvato y metabolicas, Desérdenes suministrado por el laboratorio. Seguir las 5 Dias habiles 1 hora d inizad
relacién lactato/piruvato mitocondriales instrucciones impresas en el tubo. Paciente en ayuno, esproteinizada
en reposo y sin estrés
A A Glicogenosis, Miopatias
CURVA DE ACIDO LACTICO metabolicas, Desordenes Comuniquese previamente con el laboratorio 5 Dias habiles 3 horas Sangre

Post-ejercicio Isquémico

mitocondriales

desproteinizada
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ALFA-GLUCOSIDASA

LEUCOCITOS: Tomar 5ml de sangre en tubo
heparinizado (o tubo tapa roja al que se le agregan

Sangre total

(Maltasa acida, Alfa D-glucosido glucohidrolasa) Enfermedad de Pompe 10 gotas de heparina) y refrigerarlo. No es 20 Dias habiles | 5 dias heparinizada
indispensable ayuno
GLUCOSA 6 FOSFATASA (Biopsia)

G6PC, G6PT, G-6-Pasa, G6Pasa, Glucosa 6 Glicogenosis tipo 1A. Biopsia hepética. A . .
;Osfato fosfatasa, D-Glucosa-6 fosfato Enfermedad de Von Gierke Comuniquese previamente con el laboratorio 5 Dias habiles 72 horas Biopsia
fosfohidrolasa)

, Orina fraccionada entre 9am y 5pm. Recoger cada
TAMIZAJE DE MUCOPOLISACARIDOS Desérdenes del metabolismo | Muestra en frasco individual y marcarlos con fecha y Orina
(Tamizaje de Glicosaminoglicanos) de los glicosaminoglicanos hora de la recoleccion. Congelar las muestras. 20 Dias Habiles | ------------- f . d
Pruebas cualitativas y Electroforesis 9 9 Informar si la dieta del paciente fue modificada antes raccionada
de tomar la muestra.
PRUEBAS CUALITATIVAS
- ALBUMINA ACIDA 5 Dias hébiles 1 Hora
Orina fraccionada entre 9am y 5pm. Recoger cada
CLORURO DE CETIL PIRIDINIO . . muestra en frasco individual y marcarlos con fecha y . L. :
" (CPC) D:;?ggeqiizg:rgﬁitﬁﬁgﬁgo hora de la recoleccién. Congelar las muestras. 5 Dias habiles 1 Hora f OI_‘Ina d
9 9 Informar si la dieta del paciente fue modificada antes raccionada
; < de tomar la muestra.
- ALBUMINA ACIDA + CPC 5 Dias habiles 1 Hora

ELECTROFORESIS DE
MUCOPOLISACARIDOS

Desordenes del metabolismo
de los glicosaminoglicanos

Orina fraccionada entre 9am y 5pm. Recoger cada
muestra en frasco individual y marcarlos con fecha y
hora de la recoleccion. Congelar las muestras.
Informar si la dieta del paciente fue modificada antes
de tomar la muestra.

20 Dias Habiles

Orina
fraccionada

ALFA-L-IDURONIDASA

(L-Iduronidasa, a-L-Iduronohidrolasa)

Mucopolisacaridosis |
(Sindrome de Hurler,
Sindrome de Hurler-Scheie,
Sindrome de Scheie)

Colocar una gota de sangre en cada uno de los
circulos impresos en el papel filtro y dejar secar a
temperatura ambiente por lo menos 4 horas.
Mantener a temperatura ambiente. No es
indispensable ayuno. Comunicarse previamente con
el laboratorio.

30 Dias habiles a
partir de la fecha
de envio

s Sangre seca
en papel filtro
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LEUCOCITOS: tomar 5 ml de sangre en tubo tapa
verde (o en tubo tapa roja con 10 gotas de heparina) Leucocitos: Leucocitos: Sangre total
y refrigerar. No es indispensable ayuno 20 Dias hébiles 5 dias heparinizada
ARILSULFATASA B Mucopolisacaridosis VI SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada
(ASB, N-Acetil-D-galactosamina-4-sulfatasa, (Sindrome de Maroteaux- uno de los cir cu'l 0s impresos en el papel filtro y dejar o
Condroitinasa, Condrosulfohidrolasa, Acetil Lamy) secar a temperatura ambiente por lo menos 4yh or és Sangre seca:
galactosamina 4 sulfatasa) Mantener a temperatura ambiente. No es 30 I?lads hlal:;lleia ________ e Sangre seca
indispensable ayuno. Comunicarse previamente con parl(; € 1a lecha en papel filtro
el laboratorio. € envio
LEUCOCITOS: tomar 5 ml de sangre en tubo_tapa Leucocitos: Leucocitos: Sangre total
verde (0 tubo tapa roja con 10 gotas de heparina) y 20 Dias habiles 5 dias heparinizada
refrigerar. No es indispensable ayuno
BETA-GALACTOSIDASA Gangliosidosis GM1.
(Beta-D-Galactosido Galactohidrolasa, Beta- Mucopolisacaridosis 1V B SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada o
Galactosida 4cida, Beta-D-Galactanasa) (Sindrome de Morquio B) uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar Sangre seca:
secar a temperatura ambiente por lo menos 4 horas. | 30 Dias habiles a % Sangre seca
Mantener a temperatura ambiente. No es partir de lafecha | | filt
indispensable ayuno. Comunicarse con el laboratorio. de envio én papel tiltro
BETA-GLUCORONIDASA Mucopolisacaridosis VI LEUCOCITOS: Tomar 5ml de sangre en tubo tapa ) o )
(GL-Beta Glucoronidasa, GL-Beta D-Glucoronidasa (Sindrome de Sly) verde (o tpbo tapa roja con jO gotas de heparina) y 20 Dias habiles 5 dias Plasma
1, Gliciricin hidrolasa) refrigerarlo. No es indispensable ayuno
LEUCOCITOS: tomar 5 ml de sangre en tubo tapa | eucocitos: | eucocitos: Sangre total
verde (o tubo tapa roja con 10 gotas de heparina) y A Ao heparinizada
refrigerar. No es indispensable ayuno 20 Dias habiles 5 dias P
IDURONATO SULFATASA . ek
M I Il
(IDS, Iduronato 2-sulfatasa, L-Iduronato-2-sulfato 2- ng?;’gr';;‘;ag'gmt";;’ SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada o
sulfohidrolasa) uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar Sangre seca:
e means e g |20 Dias hablesa | % Sangre seca
indispensable ayuno. Comunicarse con el laboratorio partggirﬁgxha en papel filtro
GALACTOSA 6-SULFATASA : e LEUCOCITOS: Tomar 5ml de sangre en tubo tapa
(GALNS, N-acetil galactosamina 6 sulfatasa, N-acetil Mucopolisacaridosis IV A verde (o tubo tapa roja con 10 gotas de heparina) y 20 Dias habiles 5 dias Sangre total

D-Galactosamina 6-sulfato 6-sulfohidrolasa)

(Sindrome de Morquio A)

refrigerarlo. No es indispensable ayuno

heparinizada
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N-ACETIL GLUCOSAMINIDASA Mucopolisacaridosis Ill B Tomar 5ml de sangre en tubo tapa verde (0 tubo tapa | 40 ey
(N-acetil Glucosamina, 1 fosfodiester alfa-N-acetil | (Sindrome de Sanfilippo Tipo | /& ¢on 10 gotas de heparina) separar el plasmay | - i o 4 fecha | —cooeeee Plasma
glucosaminidasa, alfa-N-acetilglucosaminil B) congelarlo. No es indispensable ayuno Comunicarse de envio
fosfodiesterasa) con el laboratorio.
ACIDOS ORGANICOS DE CADENA Recolectar la primera orina de la mafana (min. 2 ml),
. . - previo lavado genital, en recipiente estéril. No aplicar . P .
CORTA Y MEDIA Acidemias Organicas talcos ni cremas antes de tomar la muestra. 5 Dias habiles 6 Horas Orina
Congelarla
Muestra remitida al exterior.

A Tomar minimo 2ml de sangre en un tubo tapa lila
ACIDOS GRASOS DE CADENA MUY Desérdenes peroxisomales (EDTA), separar el plasma y congelar. Paciente en 30 Dias habiles | -------------- Plasma

LARGA

ayunas. Comunicarse con el laboratorio para
diligenciar un formato especial.

ARILSULFATASA A

LEUCOCITOS: tomar 5 ml de sangre en tubo tapa
verde (o tubo tapa roja con 10 gotas de heparina) y
refrigerar. No es indispensable ayuno

Sangre total

(ARSA, ASA, Cerebrdsido sulfato sulfatasa) Leucodistrofia Metacromatica | g )=26: tomar minimo 2 ml de sangre en tubo sin 20 Dias habiles 5 dias heparinizada o
anticoagulante y refrigerar. No es indispensable Suero
ayuno

ALFA-FUCOSIDASA LEUCOCITOS: Tomar 5 ml de sangre en tubo tapa Sangre total

(Alfa L-fucosido fucohidrolasa) Fucosidosis verde (o tubo tapa roja al que se le agregan 10 gotas | 20 Dias habiles 5 dias h inizad
de heparina) y refrigerarlo. No es indispensable ayuno eparinizada

LEUCOCITOS: tomar 5 ml de sangre en tubo tapa Leucocitos: Leucocitos:
BETA-GALACTOSIDASA verde (o tubo con 10 gotas de heparina) y refrigerar. | 20 Dias habiles 5 dias Sangre total

(Beta-D-Galactosido Galactohidrolasa, Beta-
Galactosida acida, Beta-D-Galactanasa)

Gangliosidosis GM1.
Mucopolisacaridosis IV B 6
Sindrome de Morquio B

No es indispensable ayuno
SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada
uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar
secar a temperatura ambiente por lo menos 4 horas.
Mantener a temperatura ambiente. No es
indispensable ayuno. Comunicarse con el laboratorio.

Sangre seca:
30 Dias habiles a
partir de la fecha

de envio

heparinizada
o

¢ Sangre seca
en papel filtro
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ESFINGOMIELINASA

(Fosfolipasa C, Fosfatidilcolina colinafosfohidrolasa,

Enfermedad de

Niemann- Pick

SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada
uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar
secar a temperatura ambiente por lo menos 4 horas.

30 Dias habiles a
partir de la fecha

¥ Sangre seca
en papel filtro

Lecitinasa C) Mantener a temperatura ambiente. No es de envio
indispensable ayuno. Comunicarse con el laboratorio
LEUCOCITOS: tomar 5 ml de sangre en tubo tapa Sangre total
verde (o tubo tapa roja con 10 gotas de heparina) y Leucocitos y Leucocitos y i
HEXOSAMINIDASA TOTAL refrigerar. No es indispensable ayuno Suero: suero: heparinizada
SUERQO: tomar minimo 2 ml de sangre en tubo sin 20 Dias habiles 5 dias
Gangliosidosis Tipo GM2. anticoagulante y refrigerar. No se requiere ayuno Suero
_ Enfermedad de Tay-Sachs y
HEXOSAMINIDASA A Enfermedad de Sandhoff SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada Sangre seca: o
uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar | 30 Dias habilesa | ...
secar a temperatura ambiente por lo menos 4 horas. | partir de la fecha iﬁf Sangre seca
- HEXOSAMINIDASA B Mantener a temperatura ambiente. No es de envio en papel filtro
indispensable ayuno. Comunicarse con el laboratorio
Tomar 5 ml de sangre en tubo tapa verde (o tubo tapa 30 Dias habiles a *
N-ACETIL GALACTOSAMINIDASA . roja al que se le agregan 10 gotas de heparina) .
(N-acetil-alfa-D-galactosaminidasa ) Enfermedad de Schindler separar el plasma y refrigerarlo. No es indispensable partl(;geeriz\a,ifscha """"""""" Plasma
ayuno. Comunicarse con el laboratorio
NEURAMINIDASA LEUCOCITOS: Tomar 5ml de sangre en tubo tapa Sangre total
Sialidosis verde (o tubo tapa roja con 10 gotas de heparina) y 20 Dias habiles 5 dias

(Hexo-alfa-cialidasa, Acetil neuraminil hidrolasa,
Cialidasa acida)

refrigerarlo. No es indispensable ayuno

heparinizada

CARIOTIPO BANDA G

Anomalias cromosémicas

Tomar de 1a 5 ml de sangre total en tubo
heparinizado (o basta humedecer las paredes de la
jeringa y el embolo con heparina de sodio 5000U/ml).
Mezcle bien y refrigere. No requiere ayuno

30 Dias habiles

Sangre total
heparinizada

CARIOTIPO CON FRAGILIDAD
CROMOSOMICA

Anomalias cromosémicas

Tomar de 1a 5 ml de sangre total en tubo
heparinizado (o basta humedecer las paredes de la
jeringa y el embolo con heparina de sodio 5000U/ml).
Mezcle bien y refrigere. No requiere ayuno

30 Dias habiles

Sangre total
heparinizada
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ALFA-GALACTOSIDASA
(Alfa D-galactosido galactohidrolasa, Alfa

Enfermedad de Fabry

SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada
uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar
secar a temperatura ambiente por lo menos 4 horas.

Mantener a temperatura ambiente. No es

30 Dias habiles a
partir de la fecha

¢ Sangre seca

, i en papel filtro
agalsidasa) indispensable ayuno.Comunicarse previamente con el de envio pap
laboratorio.
LEUCOCITOS: tomar 5 ml de sangre en tubo tapa . Sangre total
verde (o tubo con 10 gotas de heparina) y refrigerar. ZOLSLI,;CSO ﬁg%silles Leucopitos: he a?riniza da
No es indispensable ayuno 5 dias Y
BETA -GLUCOSIDASA
(Glucosilceraminidasa, Beta glucocerebrosidasa Enfermedad de Gaucher SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada o]
acid, Alglucerasa) uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar Sangre seca:
secar a temperatura ambiente por lo menos 4 horas. | 30 Dias habilesa | -
Mantener a temperatura ambiente. No es partir de la fecha ® Sangre s_.eca
indispensable ayuno de envio en papel filtro
SUERQ: tomar minimo 2 ml de sangre en tubo sin Suero: Suero:
anticoagulante y refrigerar. No se requiere ayuno 20 Dias hébiles 5 dl'as' Suero
(o]

BIOTINIDASA

(Biotinidasa amidohidrolasa, Lipoamidasa, Biocitin
hidrolisin amidasa)

Deficiencia de Biotinidasa

SANGRE SECA: Colocar una gota de sangre en cada
uno de los circulos impresos en el papel filtro y dejar
secar a temperatura ambiente por lo menos 4 horas.

Mantener a temperatura ambiente. No es
indispensable ayuno.

Sangre seca:
30 Dias habiles a
partir de la fecha

de envio

W Sangre seca
en papel filtro

CERULOPLASMINA

Enfermedad de Wilson y
Menkes

Tomar 5ml de sangre en tubo tapa verde (o tubo tapa
roja al que se le agregan 10 gotas de heparina)
separar el plasma y congelarlo. No es indispensable
ayuno. Comunicarse previamente con el laboratorio

30 Dias habiles a
partir de la fecha
de envio

¢ Sangre total
Heparinizada

CROMATOGRAFIA DE
GLOBOTRIAOSILCERAMIDAS (GB3)

(Cromatografia de ceramidatrihexdsido)

Enfermedad de Fabry

Hombres: Recolectar por lo menos 30 ml de orina,
previo lavado genital, en recipiente estéril y congelar.
Mujeres: Recolectar la orina de 24 horas en un
recipiente estéril y congelar. Comunicarse
previamente con el laboratorio

30 Dias habiles a
partir de la fecha
de envio

w

Orina
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GLUCOSA-6-FOSFATO
DESHIDROGENASA

(UDP-Glucosa 6-desidrogenasa, UDP-Glc DH)

Anemia Hemolitica por
deficiencia de G6PDH

Tomar minimo 5ml de sangre total en tubo tapa lila
(EDTA) y refrigerar. NO SEPARAR. Paciente en
ayunas para la toma de muestra

20 Dias habiles

5 dias

Sangre total en
EDTA

QUITOTRIOSIDASA

Desérdenes lisosomales

SANGRE SECA EN PAPEL FILTRO: Colocar una
gota de sangre en cada uno de los circulos impresos
en el papel filtro y dejar secar a temperatura ambiente

por lo menos 4 horas. Mantener a temperatura
ambiente. No es indispensable ayuno. Comunicarse
previamente con el laboratorio

30 Dias habiles a
partir de la fecha
de envio

¢ Sangre seca
en papel filtro

TEST DE TRANSFERRINA PARA
DEFICIENCIA DE GLICOSILACION DE
PROTEINAS

Sindrome de deficiencia de
glicosilacion de proteinas

Recolectar 5ml de sangre en un tupo sin
anticoagulante (tubo tapa roja), separar el suero y
congelar. Comunicarse previamente con el IEIM

30 Dias habiles a
partir de la fecha
de envio

Suero W

ACIDO OROTICO

Desérdenes de ciclo de la

Tomar 5ml de sangre en tubo tapa verde (o tubo tapa
roja con 10 gotas de heparina) y refrigerarlo. No es

30 Dias habiles a
partir de la fecha

% Sangre total

indispensable ayuno

de envio

Urea indispensable ayuno de envio Heparinizada
; A Tomar 5ml de sangre en tubo tapa verde (o tubo tapa | 30 Dias habiles a *
ACIDO SIALICO Mucolipidosis roja con 10 gotas de heparina) y refrigerarlo. No es | partir de la fecha | ------------ Sangre total

Heparinizada

CARNITINA LIBRE Y TOTAL EN
SANGRE

Acidemias organicas,
desoérdenes del ciclo de la
urea, miopatias, desérdenes
mitocondriales

Tomar 5ml de sangre en tubo tapa verde (o tubo tapa
roja al que se le agregan 10 gotas de heparina) y
refrigerarlo. No es indispensable ayuno. Comunicarse
previamente con el laboratorio

30 Dias habiles a
partir de la fecha
de envio

¢ Sangre total
Heparinizada

CARNITINA LIBRE Y TOTAL EN ORINA

Acidemias organicas,
desordenes del ciclo de la
urea, miopatias, desérdenes
mitocondriales

Recoger minimo 30 ml de orina, previo lavado genital,
en recipiente estéril y congelar. No aplicar cremas ni
talcos antes de tomar la muestra. Comunicarse
previamente con el laboratorio.

30 Dias habiles a
partir de la fecha
de envio

Orina %

*EIM: Error Innato del Metabolismo

** LCR: Liquido cefalorraquideo

4 SNC: Sistema nervioso central

LAS MUESTRAS PROCESADAS COMO URGENCIAS TENDRAN UN COSTO ADICIONAL DEL 50% SOBRE EL VALOR NORMAL DE LA PRUEBA.

% Nuevos examenes ofrecidos. Las muestras seran remitidas al exterior la Gltima semana de cada mes. Comuniquese con el laboratorio

Los Acidos Grasos de Cadena muy Larga son remitidos al exterior la ultima semana del mes en curso. Comuniquese con el IEIM para llenar la
solicitud de servicio y el formato especial para el envio.

Las muestras para anomalias cromosdmicas no son procesadas en las instalaciones del IEIM.
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