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1. DETERMINACIONES BIOQUIMICAS URGENTES
PARA ECM QUE SE PUEDEN DETERMINAR EN
PLANTA/URGENCIAS DE PEDIATRIA.

Estas determinaciones deben ser registradas en ORION por el médico y/o
la enfermera que las solicita. Si no el dato se pierde muy facilmente.

1.1. Dextro en sangre capilar (ver Foto 1).

Foto 1. Aparato para dextro en sangre capilar.

1.3. Tira de orina.

Mide el pH y los cuerpos cetdnicos.
1.4. Gases.

Los aparatos estan en Lactantes y Neonatos. Mide el acido lactico y la
gasometria.



2. DETERMINACIONES BIOQUIMICAS URGENTES
PARA ECM QUE SE PUEDEN DETERMINAR EN EL
LABORATORIO DE URGENCIAS DEL H.G.U.A.

Se deben pedir con el volante de Urgencias. Si el paciente ingresa por
Urgencias o esta ingresado y precisa realizarse en el momento de la crisis
pruebas mas especificas, éstas SEGUIRAN UN PROTOCOLO ESPECIFICO
REDACTADO EN LOS APARTADOS 3 Y 4 SEGUN PROCEDA.

Las pruebas que se pueden hacer en el laboratorio de Urgencias de
acuerdo al tipo de muestra extraida son:

2.1. Jeringa heparinizada para gasometria (ver Foto 3).

Foto 3. Jeringa para gasometria.

En una jeringa para gasometria se pueden determinar:
- Gasometria completa.
- Lactato (Nota: EL LACTATO SOLO SE DETERMINA EN URGENCIAS).

2.2. Tubo de EDTA (tubo de tapén morado, ver foto 4).

Foto 4. Tubos de EDTA para neonatos
(izquierda) y para la demds poblacion
pedidtrica (derecha).
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Se necesitara:
- 1 tubo de EDTA para hacer el hemograma.

- 1 tubo de EDTA aparte para la determinacion de amonio. SE REQUIERE
ADEMAS UNA PETICION APARTE, CONSERVACION EN HIELO Y ENVIARLO
LO ANTES POSIBLE AL LABORATORIO DE URGENCIAS (Nota: EL AMONIO
SOLO SE DETERMINA EN EL LABORATORIO DE URGENCIAS). Siga las
instrucciones de la Figura 1.

Figura 1. Instrucciones para el amonio.

AMONIO

Tubo de EDTA

(tapon morado)
Poner en bafio de hielo

2.3. Tubo de plasma, conocido también como tubo de heparina de litio
(tubo de tapon verde, ver foto 5).

Foto 5. Tubos de plasma de heparina de
litio para neonatos (izquierda) y para la
demds poblacion pedidtrica (derecha).
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En un tubo de tapdn verde se pueden determinar:
- Glucosa.

- Creatinina.

- Acido drico.

- Creatina fosfoquinasa (CPK).

- Transaminasas GOT, GPT y GGT.

- Sodio, potasio y cloro.

2.4. Tubo de plasma con citrato (tubo de tapdn azul, ver foto 6).

Foto 6. Tubos de plasma con citrato (diferentes
modelos).

En un tubo de plasma con citrato se puede determinar la coagulacién
(Nota: LA COAGULACION SE REALIZA EN BANCO DE SANGRE).

2.5. Tubo de orina.

En tira de orina se pueden determinar el pH y los cuerpos cetdnicos.



3. DETERMINACIONES BIOQUIMICAS PARA ECM
QUE SE PUEDEN DETERMINAR EN EL
LABORATORIO GENERAL DEL H.G.U.A.

Las muestras se enviaran al laboratorio central en horario de mafiana. De
lunes a viernes en horario de tarde, los fines de semana vy los dias festivos
las muestras se enviaran al laboratorio de Urgencias, para su congelacion
y posterior envio al laboratorio central el primer dia habil. Las muestras
deben venir a la atencidn del Dr. Sempere (tlf: 913962, 913964).

Las determinaciones basicas que se pueden hacer junto con las
correspondientes muestras son:

3. 1. Tubo de EDTA (tubo de tapén morado).
Se necesitara:
- 1 tubo de EDTA para hacer el hemograma completo.

- 1 tubo de EDTA para hacer el beta-hidroxibutirato. LA MUESTRA DEBE
SER UN TUBO DE EDTA TRAIDO LO ANTES POSIBLE EN FRIO AL
LABORATORIO. Siga las instrucciones de la Figura 2.

Figura 2. |Instrucciones para el beta-

BETA-HIDROXIBUTIRATO hidroxibutirato.

Tubo de EDTA
(tapan marado)
Poner en bafo de hielo




3.2. Tubo con acido perclérico (ver foto 7).

“ - ]
L - ‘ Foto 7. Tubo con dcido perclérico para poblacion pedidtrica.

Los tubos con acido perclérico se pueden recoger en la seccion de
Bioquimica General del laboratorio general del H.G.U.A. Los hay con 2mL
de &cido perclérico (para poblacion pediatrica) y con 1 mL (para
neonatos). Se puede determinar:

- Acido pirtvico.

Siga las instrucciones de la Figura 3 (Nota: LOS TUBOS DE PERCLORICO YA
RELLENADOS CON LA SANGRE DEBEN CONSERVARSE EN HIELO Y ENVIAR
AL LABORATORIO CENTRAL). Los tubos de acido perclérico también sirven

para la determinacién de acetoacetato y beta-hidroxibutirato (Nota:
CONSULTAR EL APARTADO 4.4).

- - Figura 3. Instrucciones para lactico,
LACTICO, PIRUVICO Y CUERPOS CETONICOS U .
pirdvico y cuerpos cetoénicos.

Tubos gue contienen 1 mLde dcido
perclorico (para neonatos) o 2 mL
(para resto poblacion pediatrica)

Afadir exactamente 1 mLde
sangre total (para neonatos) o
2mL (para resto poblacidn
pediatrica) (medido con la
jeringa)

Tapar con parafilm
Invertir varias veces
Poner en baiio de hielo




3. 3. Tubo de suero (tubo de tapéon amarillo con separador de gelosa).
Con 1 tubo de suero se pueden hacer las siguientes pruebas:

- Sodio, potasio y cloro.

- Acido urico.

- Glucosa.

- Calcio, fésforo y magnesio.

- Transaminasas GOT, GPT y GGT.

- Urea y creatinina.

- Bilirrubina.

- Cobre y ceruloplasmina.



4. DETERMINACIONES BIOQUIMICAS NO
URGENTES PARA ECM QUE SE PUEDEN
DETERMINAR CON OTROS LABORATORIOS.

Las pruebas se realizan en el laboratorio de metabolopatias del hospital de
La Fe de Valencia (Contactos: Dra. Lola Rausell, Dra. Sandra Ruiz, Dra.
Maria Simo, Tlfs: 50487, 50367, 50299, 50487). Consultar los Anexos 1y 2
para mas informacién.

Las muestras se enviaran al laboratorio central en horario de mafiana. De
lunes a viernes en horario de tarde, los fines de semana y los dias festivos
las muestras se enviardn al laboratorio de Urgencias, para su congelacién
y posterior envio al laboratorio central el primer dia habil. Las muestras
deben venir a la atencidn del Dr. Sempere (tlf: 913962, 913964).

Para el envio de muestras al hospital de La Fe se tiene que tener en cuenta
las siguientes consideraciones (Nota: IMPORTANTE SU CUMPLIMIENTO):

1) Estas pruebas deben ir en mano a la Seccién de Bioquimica General del
laboratorio central antes de las 10 AM, a la atencidon del Dr. Jose Antonio
Sempere (913962, 913964) o la Dra. Celia Trigo (913963). NO USAR LA
CENTRO.

2) Los tubos de suero deben estar lo suficiente llenos si le piden analitica
basica y otras determinaciones mas especificas, ya que se requieren varias
alicuotas sobre todo si le piden AGCML (acidos grasos de cadena muy
larga).

3) Las muestras de orina fresca, de 24 o de 12 horas se deben mandar al
laboratorio, TODA LA ORINA.

4) Las peticiones deben siempre estar acompafiadas del informe clinico.
Dicho modelo esta disponible en Orion.

5) Cada paciente debe llevar un solo cddigo para todas las muestras si las
presenta el mismo dia, y estar bien identificadas (muy importante poner el
SIP real del nino, no el de la madre).
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6) Si se recogiera la muestra de orina al dia siguiente se le daria otro
codigo y tendria que venir con volante aparte.

7) El papel metabdlico para acilcarnitinas y carnitina libre estd en
Pediatria.

4. 1. Peticiones mas frecuentes en tubo EDTA (tubo de tapén morado).
- Homocisteina/cisteina (centrifugar, separar el plasma EDTA y congelar).

4. 2. Peticiones mas frecuentes en tubo de suero (tubo de tapon amarillo
con separador de gelosa).

- Aminoacidos.

- AGCML (acidos grasos de cadena muy larga).
- TDC (Trasferrina Deficiente de Carboxilasas).
- Acidos grasos poliinsaturados (PUFAS).

- Acido Fitanico.

- 4cido alfa amino adipico semialdehido (si no tiene codificaciéon, se ha de
poner en el volante).

2a5mil
Centrifugar, alicuotar y congelar inmediatamente a -202C hasta su envio al laboratorio
de metabolopatias.

Suero

4.3. Peticiones mas frecuentes en muestra de orina.

A) Muestra de 12/24 horas.

- Acidos orgéanicos (se puede hacer en orina fresca, apartado 4.3.B).
- Aminodcidos (se puede hacer en orina fresca, apartado 4.3.B).

- Mucopolisacédridos (se deben recolectar como minimo 20 mL, 2 tubos
llenos).

- Homocisteina (para homocistinuria).

- Acidos orético (para ciclo de la urea).
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- Oligosacaridos (se deben recolectar como minimo 40 mL, 4 tubos llenos).
B) Muestra de primera hora de la manana u orina reciente.
- Sulfitos en orina (se traera lo antes posible en frio).

Los aminoacidos y los acidos organicos se pueden determinar en orina de
una miccion. En la practica se puede recoger la orina de urgencias (una
miccidn ) y a partir de ese momento recoger la de 24 horas (o tiempo
controlado) y enviar TODA LA ORINA al Laboratorio.

Recoger orina die 24 horas o de varias micciones. Mantener en nevera durante el
periodo de recogida. Congelar a -202C hasta su enwvio al laboratorio de

metabolopatias.
Crina

Rermitir todo el volumen de orina. (Aungue se hava recogido poca cantidad)

IMPORTANTE: Primera orina de la mafiana para test de sulfitos.

4.4. Peticiones mas frecuentes en tubo con acido percldrico.
- Piruvato (ver apartado 3.2).

- Acetoacetato.

- Beta-hidroxibutirato.

El tubo de recogida de muestra es el mismo que el utilizado para la
determinacion de piruvato (apartado 3.2). Las condiciones de
conservacion son las mismas, por tanto se deben traer los tubos lo antes
posible al laboratorio central (seccién de Bioquimica general) conservados
en frio.

- Para la determinacidon de acetoacetato, recoger en el laboratorio tubos

con 2mL de acido percldrico y al realizar la extraccidon verter en él 2mL de
sangre total.

- Para la determinacidon de beta-hidroxibutirato, recoger en el laboratorio

tubos con 2mL de acido perclérico y al realizar la extraccién verter en él 2
mL de sangre total.
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Si_a un paciente se le piden las tres determinaciones (piruvato,

acetoacetato y beta-hidroxibutirato), con 2 tubos de perclérico es
suficiente. Si Unicamente se le pide beta-hidroxibutirato, se puede realizar

en el laboratorio con tiras reactivas, para ello la muestra debe ser un tubo
de EDTA traido lo antes posible en frio al laboratorio (ver apartado 3.1).

4.5. Peticiones mas frecuentes en LCR.
- Aminoacidos.

Otras pruebas se encuentran en la Tabla 1.

1 Citoquimica 5-10 gotas
2 Aminas Bidgenas 10 gotas Bario de hielo
. Porteger de la luz Bario

3 Pterinas y 5-MTHF 10 gotas de hislo

4 Aminoacidos 10 gotas | Bario de hielo
Tubo perclorico

5 Lactato y Piruvato 1 ml Bario de hielo
(Consultar protocolo)

Tabla 1. Pruebas que se pueden hacer en LCR.

4.6. Pruebas mas frecuentes en sangre en papel.
- Carnitina libre.

- Acilcarnitinas.

El contenedor de muestra es la tarjeta azul utilizada para las repeticiones
del cribado neonatal (Papel Whatman 903). Se pueden encontrar en el
servicio de Pediatria.

Se deben seguir las siguientes instrucciones para la recogida de muestra:
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1. Depositar una gota de sangre sobre el papel o utilizar la sangre sobrante
en la jeringa (Nota: NO UTILIZAR SANGRE CON ANTICOAGULANTES).
Comprobar que quedan correctamente impregnadas las dos caras.
Rellenar dos circulos siempre que sea posible (ver Figura 4).

2. ldentificar la muestra con nombre y apellidos del paciente y n? de
registro del laboratorio. Poner en la parte superior de la tarjeta las
pruebas solicitadas.

3. Dejar secar hasta que la sangre se oscurezca.

4. Almacenar a temperatura ambiente hasta su envio al laboratorio
central, seccidon de Bioquimica General, dentro de un sobre junto con la
solicitud o lista de trabajo.

Figura 4. Correcto impregnado de la tarjeta metabdlica.
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ANEXO 1

Listado de pruebas mas frecuentes para estudios metabdlicos que se
gestionan a través del Laboratorio de Metabolopatias del Hospital La Fe.

Enfermedad

Aminoacidos en S, O, LCR

Aminoacidopatias

Defectos Cicle Urea

Defectos transporte de aminoacidos
Acidurias organicas.

S, PL, OR, LCR

{Centrifugar, alicuotar y
congelar lo antes posible)

Fenilalanina
Fenilalanina /Tirosina

Hiperfenilalaninemias

S, SP (Tarjeta de cribado
neonatal)

Acilcarnitinas y carnitina libre

Defectos B-oxidacion mitocondrial de acidos
grasos.
Acidurias organicas.

SP (Tarjeta de cribado
neonatal)

Acido lactico, cido pirivico,
B-OH-butirato, acetoacetato

Acidosis lactica congénita
Enfermedades mitocondriales
Acidurias organicas

Sangre total

desproteinizada
{consultar protocoio)

Sulfitos, test cualitativo

Deficit cofactor Molibdeno

5 iy Acidurias organicas

Acidos organicos . . 'E . OR
Aminoacidopatias

Succinilacetona Tiresinemia tipo | OR

Acido ordtico y oretidina Defectos Ciclo Urea OR
Homocistinuria PL (EDTA)

. e Alteraciones vasculares {bafio de hielo, centrifu
Homocisteina/Cisteina " gar
/ Defectos en metabolismo de cobalaminas y congelar

Déficit cofactor Malibdeno inmediatamente

Biotinidasa Deficit de Biotinidasa 5

o . , Convulsiones dependientes B6

a-aminoadipico semialdehido P ) OR
Enfermedades peroxisomales
Alteraciones en el metabolismo de purinas y

Purinas y pirimidinas pirimidinas OR
Purinas: Deficit cofactor Molibdeno
Defecto metabolismo de purinas: déficit de

Test de SAICAR ©to MEtanot P OR
adenilsuccinato liasa
Déficit de sulfito oxidasa OR

{primera de la mananal!ll)

Sulfocisteina

Deficit de sulfito oxidasa
Deficit cofactor Molibdeno

5, PL, OR

5: SUERD, PL: PLASMA, 5P: sangre en papel, OR: ORIMNA, LCR: Liquido Cefalorraguideo.

Listado de pruebas mds frecuentes para estudios metabdlicos que se gestionan a

través del Laboratorio de Metabolopatias del Hospital La Fe.
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Magnitud Enfermedad Muestra
Mucopolisacaridos Totales Mucopolisacaridosis OR
Mucopolisacaridos o e
cromatografia Mucopolisacaridosis OR
Oligosacaridos Glucoproteinosis y Glucogenosis (I, 111y VI OR
Seides grasosde cadena iy Enfermedades peroxisomales 5, PL
larga
%CDT Defectos congenitos de glicosilacion =

(no plasma)
lsoformas sialotransferrina Defectos congénitos de glicosilacion g
[no plasma)
Galactosa cualitativa Galactosemia S, PL, OR
Galactosa cuantitativa Galactosemia S PL
Galactosemia, Intolerancia a la fructosa
Cuerpos reductores Diabetes melitus, Sindrome de Fanconi OR
Pentosuria
Galactosemia clasica, por déficit de galactosa 1-
P uridil transferasa
Galactosa 1_fosfato T ERITROCITOS
= Galactosemia por déficit de UDP-Galactosa 4-
epimerasa
Guanidino acético y creatina Defectos biosintesis y transporte de creatina OR

5: SUERD, PL: PLASMA, SP: sangre en papel, OR: ORINA, LCR: Liguido Cefalorraquideo.

Listado de pruebas mds frecuentes para estudios metabdlicos que se gestionan a

través del Laboratorio de Metabolopatias del Hospital La Fe (continuacion).
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ANEXO 2.

Pruebas del Laboratorio de Metabolopatias del hospital La Fe.

. |
% CDT 6 COG |
ACETIL-CoA: GLUCOSAMING N-ACETIL TRANSFERASA 10 mi
ACETOACETATO -
ACETOACETIL-CoA TIOLASA 510 mi
ACIDO GLUTARICO / OH GLUTARICO
ACIDO FITANICO
ACIDO HOMOGENTISICO I |
ACIDO LACTICO : 1mi |
ACIDO N ACETILASPARTICO l i |
ACIDO OROTICO | !
ACIDO PIPECOLICO =
ACIDO PIRUVICO 1 mi ‘_
ACIDO PRISTANICO |
ACIDO SIALICO LIBRE 50 mi
ACIDOS BILIARES ORINA ‘
ACIDOS BILIARES SUERO i l

ACIDOS GRASOS DE CADENA IMPAR (OLFCA) |
ACIDDS GRASOS DE CADENA MUY LARGA CEL MONOMUCLEARES
ACIDOS GRASOS DE CADENA MUY LARGA

ACIDOS ORGANICOS OR | 50-100 mi omma 24 oRsS il
ACILCARNITINAS N |

1

ACILGLICINAS | ORINA 24 HORAS i
AGCML (AC. GRASOS DE CADENA MUY LARGA | CEL. MONONUC. [ |
AGCML (ACIDOS GRASOS DE CADENA MUY LARGA ) SUERO |
ALANINA |
AMINOACIDOS ORINA !
AMINOACIDOS SUERC | 12mi

GLUTAMINA

CITRULINA

GLICINA

ARGININA

TAURINA |

ALANINA .

TIROSINA |

METIONINA [

Listado de pruebas para estudios metabdlicos que se gestionan a través del
Laboratorio de Metabolopatias del Hospital La Fe.
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VALINA |
FENILAALANINA J ],
ISOLEUCINA | |
LEUCINA i
LISINA i 1
AMINOLEVULINICO DESHIDRATASA | 510mi
ABORIOA | 24ml |
ARGININA |
ARGINOSUCCINATO LIASA ( ASA ) E 24 mi
ARILSULFATASA A 10 mi
ARILSULFATASA B ' 10mi
ARILSULFATASA C | 1o0m j
BIOPTERINA, PTERINAS. PTERIDINAS ———
BIOTINIDASA
CARNITINA TOTAL ¥ LIBRE I
CATEPSINA K
CISTINA EN ORINA i
CISTINA INTRALEUCOCITARIA | 1o0m ]
CITRATO SINTASA 510 mi i
CITRULINA
COENZIMA Q 10
CUERPOS REDUCTORES L
! DIHIDROPTERINA REDUCTASA | 5-10 mi |
ESTEROLES ‘ e |
FENILALANINA
GALACTOCEREBROSIDASA 10 mi
GALACTOQUINASA ami
GALACTOSA
GALACTOSA 1 PERMROCTOS | Aml o
GALACTOSA EN PLASMA 2mi
GALACTOSA1-P- URIDILTRANSFERASA e P
GALACTOSA-6-SULFATO SULFATASA 10 mi :
GLICEROL Y GLICEROL 3-P f
GLICINA |
GLUTAMINA ! s
GUANIDINOACETICO Y CREATINA
HEPARAN-N-SULFATASA 10mi
HEXOSAMINIDASA A 10mil ‘
HEXOSAMINIDASA A Y B (TOTAL) ) 10 mi |

Listado de pruebas para estudios metabdlicos que se gestionan a través del
Laboratorio de Metabolopatias del Hospital La Fe (continuacion).
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HIDROLASAS LISOSOMALES

HISTIDINA

HOMOCISTEINA Y CISTEINA EN ORINA
HOMOCISTEINA Y CISTEINA EN PLASMA
IDURONOSULFATASA

ISOFORMAS DE APO Clil

ISOFORMAS DE TRANFERRINA
ISOFORMAS DE o-1 ANTITRIPSINA
ISOFORMAS SIALOTRANSFERRINA
ISOLEUCINA
LEUCINA
| LISINA
METILCROTONIL-CoA CARBOXILASA
METIONINA
MUCOPOLISACARIDOS TOTALES/GLUCOSAMINOGLICANOS
MUFAS (AC. GRASOS MONOINSATURADOS) EN CEL MONONUC
MUTACIONES
NACETIL ASPARTATO
N-ACETILGLUCOSAMINA-8-SULFATO SULFATASA
N-ACETIL-0-GALACTOSAMINIDASA
N-ACETIL-o-GLUCOSAMINIDASA
OLIGOSACARIDOS EN ORINA
ORNITINA -
OROTIDINA

PALMITOIL PROTEINA TIOESTERASA

PIRUVATO CARBOXILASA

PLASMALOGENOS EN CELULAS MONONUCLEARES
PROPIONIL CoA CARBOXILASA

PTERIDINAS

PUFFAS [ AC. GRASOS POLINSATURADOS) EN CEL MONONUC.
PURINAS PIRIMIDINAS

SUCCINIL ACETONA

SUCCINIL CoA TRANSFERASA

SULFATIDOS

SULFITEST

SULFCCISTEINA |
TAURINA
TEST DE BERRY SOMI (ORI 2 HORAS
TEST DE BRAND
TEST DE SAICAR | 'ORINA 24 HORAS

S N

e PR -

Listado de pruebas para estudios metabdlicos que se gestionan a través del
Laboratorio de Metabolopatias del Hospital La Fe (continuacion).
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TIROSINA

| i TUBD SECOD
UDP GALACTOSA -4-EPIMERASA 4 mi — . Controd paraieio
VALINA TUBO SECO
a-FUCOSIDASA 10 ml  |HEFARNA OE SO0
o-GALACTOSIDASA A 10 mi m_mm
o-GLUCOSIDASA ACIDA _ 5 mi _
_ u—iDUH_ONrDﬁSA- _ _ 10 ml | HEPARNA DE SODIO
a-MANOSIDASA 10 ml HEPARNA DE SO0
| B-GALACTOSIDASA | 10 rn.l HEPARINA DE SODIO s
| B-GLUCOCEREBROSIDASA - T(-} ol _.E"_"_.- ;_,m; T .
[ ﬁ:(iLJCIFONID.ﬁﬁA | 10ml HEPARINA DE SO0
| B-HIDROXIBUTIRATO 1 mi TUBO PERCLORICO Bafio de hwsio
: _ B-MANOSIDASA 10 mi | HEPARINA DE SODIC ] o

Listado de pruebas para estudios metabdlicos que se gestionan a través del
Laboratorio de Metabolopatias del Hospital La Fe (continuacion).

ANEXO 3

Laboratorios externos privados.

Se expone la lista de laboratorios externos junto con las pruebas que se
pueden solicitar atendiendo al desorden metabdlico sospechado.

- Alexion (pruebas para déficit de lipasa acida lisosomal).

- Sanofi Genzyme (pruebas en papel seco para depdsito lisosomal).

* Enfermedad de Pompe (Alfa-glucosidasa acida).

*Enfermedad de Gaucher (actividad de las enzimas beta-
glucosidasas) y enfermedad MPS | (alfa linuronidasa).

* Enfermedad de Fabry (alfa glucosidasa A).
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