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Kiireelliset perinndllisten aineenvaihduntasairauksien
erikoistutkimuksien naytteet

1 Kiirehtimisen aiheet

e Aineenvaihduntasairauksien erikoistutkimukset (P-Aminoh, U- Orgah-O) maaritetdan yleensa
kerran viikossa ja lausunnot tuloksista valmistuvat yleensa 2-4 viikon kuluttua naytteenotosta.
Tutkimukset U —Aminoh (1062), Li-Aminoh (1059), B-Asyykar (6422) ja P-asyykar (11764) tehdaan
toistaiseksi alihankintalaboratoriossa.

o Mikali vastauksen nopea saanti on vaikeasti sairaan potilaan hoidon kannalta merkittavaa,
aineenvaihdunnan hairididen vastuuldakari/vastuukemisti pyrkii kiirehtimaan analyyseja
mahdollisuuksien mukaan. Potilasta hoitava yksikko voi pyytaa tekemaan
aineenvaihduntasairauksien erikoistutkimuksien maaritykset kiirehdittyna, esimerkiksi kun

»  Vastasyntyneella epailladn nonketoottista hyperglysinemiaa (NKH).

=  Erittdin sairaalla (lapsi) potilaalla epaillaan perinnéllista aineenvaihduntasairautta.

=  SASKE on ohjeistanut B-Vasseu1-seulontatuloksen perusteella tekemaan
jatkotutkimukset erittain kiireellisesti, koska seulonnan perusteella epaillaan nopeasti
pahenevaa perinndllista aineenvaihduntasairautta.

2 Naytteiden analyysiaikataulusta sopiminen

Paatoksen aineenvaihduntasairauksien erikoistutkimuksien pyytamisesta kiirehdittyna tekee kokenut

lastentautien erikoislaakari tai paivystysaikana lastentautien takapaivystaja.

o Epidiltdessa non-ketoottista hyperglysinemiaa (NKH) kiireellinen maaritys tilataan ja siita
ilmoitetaan puhelimitse erikoiskemian laboratorioon (puh. 040 635 6374).

= Paivystysaikana maarityksesta voi ilmoittaa paivystyslaboratorioon hoitajalle (puh.
040 635 6351).

o Jos tutkimuksia kiirehditdan muista syista kuin NKH-epailyn takia, lastentautien |18akéari ottaa virka-
aikana yhteytta aineenvaihduntasairauksien erikoistutkimuksista vastaavaan laakariin tai
sairaalakemistiin ja sopii naytteiden maaritysaikataulun. Ko. laakarin ja/tai sairaalakemistin
yhteystiedot saa tarvittaessa erikoiskemian laboratoriosta (puh 040 635 6374).

= Epadily tyrosinemia 1:stéa tulee olla kirjattuna pyynnon yhteyteen, jotta naytteelle
osataan tehda tarvittava erikoiskasittely ilman viivetta.

¢ Yhteydenoton jalkeen laboratorio maarittaa naytteet mahdollisuuksien mukaan
kiireellisina/paivystyksena. Maarityksien aikataulu sovitaan yhteistydssa lastenlaakarin kanssa
huomioiden laboratorion henkilostoresurssit, laiteresurssit, mahdollinen alihankintaan
liittyva viive seka potilaan tilanne.

= P-Aminoh (1061) ja U-Orgah-O (2437) kiirenaytteiden esikasittelyyn ja analysointiin menee
noin 6-8 tuntia, jonka jalkeen aineenvaihduntasairauksien erikoistutkimuksista vastaava
laakari antaa tuloksista lausunnon.
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3 Kiirehdittyjen naytteiden toimittaminen erikoiskemian laboratorioon

e Arkipadivana klo 07-15 naytteet toimitetaan lahetin valityksella viipymatta suoraan
erikoiskemian laboratorioon (S6P, 1 krs, halli 2; puh. 040 635 6374). Kiireellisestd naytteesta
tulee ilmoittaa laboratorion henkildkunnalle, kun nayte jatetaan laboratorioon (erikoiskemian
laboratorioon (puh. 040 635 6374).)

o Paivystysaikana nayte toimitetaan viipymatta suoraan keskuslaboratorioon, liukuovi S5 R17
(asiakaspalveluun tyopisteeseen). Kiireellisesta naytteesta tulee ilmoittaa laboratorion
henkildkunnalle, kun nayte jatetdan laboratorioon (puh. 040 635 6351).

o Likvorinaytteenotto ja kuljetus laboratorioon (katso myo6s tutkimus Li-Aminoh ohjekirjasta):
selkaydinneste otetaan kylmaan putkeen; naytteessa ei saa olla verta; jos naytteenoton aikana
huomataan verta, suositellaan kerdadmaan nayte useampaan putkeen. Likvorin naytteen kanssa
suositellaan samana paivana otettua plasman P-Aminoh vertailundytetta. Selvasti hemolyyttinen
nayte ei ole analyysikelpoinen.

= LAHETYS OYS:ssa: Nayte toimitetaan viipymatta (alle 30 min kuluessa) jaill4 tai
kylmageelilla viilennettyna laboratorioon. Laboratoriossa ndyte sentrifugoidaan valittdmasti
(750-2000 x g 10 min) ja kirkas selkaydinneste erotellaan uuteen putkeen ja sailytetdan
pakastettuna.

= LAHETYS toisesta laboratoriosta NordLab Oulun laboratorioon: Esiké&sitelty ndyte (katso
lahetys OYS:ssa) lahetetaan pakastettuna kuivajaa- tai termoslahetyksena.

4 Kiirehdittyjen naytteiden analysointi erikoiskemian laboratoriossa, plasman
aminohapot (1061 P-Aminoh) ja virtsan orgaaniset hapot (2437 U- Orgah-O)

o Paivystysaikana otettujen naytteiden analysointi pyritdan ajoittamaan virka-aikaan. Erikoiskemian
laboratoriossa on henkildkuntaa paikalla arkisin klo 7-15. Jos naytteet joudutaan analysoimaan
osittain tai kokonaan paivystysajalla, laboratorion henkildkunnalle maksetaan halytysraha ja muut
korvaukset. Tutkimuksen hintaan lisataan talléin paivystyslisa.

o Pitkina juhlapyhina paivystyslaboratorion vastaava hoitaja pyrkii hdlyttamaan orgaanisia
happoja/aminohappoja taitavan erikoiskemian hoitajan (erillisen listan mukaisesti) paikalle.
Erikoiskemian hoitaja sopii puolestaan laboratorion aineenvaihduntasairauksien laakarin kanssa
tulosten lausumisesta.

o Jos potilaalla epaillaan tyrosinemiaa (tyyppi 1) tai sen poissulku on erotusdiagnostisesti tarkeaa,
kiireellinen nayte voidaan tarvittaessa maarittaa seka normaalisti esikasiteltyna etta oksimoituna
samassa ajosarjassa. — Epaily tyrosinemiasta tulee olla kirjattuna pyynnon yhteyteen, jotta
ndytteen esikasittely voidaan tehda oikein viiveetta.

4.1 Poikkeustilanne

e Jos P-Aminoh tai U-Orgah-O ei voida maarittaa riittavan kiireellisesti NordLab Oulun
erikoiskemian laboratoriossa, sairaalakemisti tai aineenvaihduntasairauksien erikoistutkimuksista
vastaava laakari voi paattaa naytteen lahettdmisesta alihankintalaboratorioon, johon on sovittu
alustavasti poikkeustilanteista (Huslabissa ja Alankomaissa Amsterdamissa AMC-laboratoriossa
voidaan analysoida seka virtsan orgaaniset hapot ettd aminohapot).
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5 Naytteen lahettaminen alihankintalaboratorioon: 1062 U —Aminoh, 1059 Li-Aminoh,
6422 B-Asyykar ja 11764 P-asyykar

51 HUSLAB (NKH-epdily: P-Aminoh (1061) ja Li-Aminoh (1059) pariniytteet)

o Pyytava kliininen yksikko kattaa kuljetuksen kustannukset.

o Aminohappotutkimuksien erittain kiireelliset plasman ja likvorin parinaytteet lahetetaan toistaiseksi
Helsinkiin esim. lentokuljetuksella tai autolla.

o Naytteiden kanssa lahetetdan myds potilaan kliiniset esitiedot paperildhetteelld (molemmat NORD-
LAB tai HUSLAB paperilahetteet ovat hyvaksyttavia). HUSLABIn laboratoriolaakari tarvitsee hoitavan
laakarin puhelinnumeron.

¢ Aineenvaihduntasairauksien erikoistutkimuksista vastaava laakari (tai sairaalakemisti) soittaa
Huslabin tutkimuksen vastuuhenkiléille ja sopii kaytanndn menettelysta.

= Huslabin erikoiskemian laboratorion yhteystiedot ovat esim. Huslabin ohjekirjassa
tutkimuksen fP-Aminoh_kohdalla
(https://huslab.fi/cgi-bin/ohjekirja/tt show.exe?assay=1061&terms=aminoh).

o NordLabin Tietojarjestelmien vastuuhoitaja tekee ko. tutkimuksen tekopaikkamuutoksen
(HUSLAB) tutkimusrekisteriin, jonka jélkeen laboratorio tulostaa néytteisiin uudet OY-alkuiset
tarrat. Taman jidlkeen naytteet vieddan Huslab-tydjonoon.

= Taman jalkeen Tietojarjestelmien vastuuhoitaja muuttaa tutkimuksen tekopaikan takaisin
(NERAN) tutkimusrekisteriin.

o Kuljetuksen jarjestaa NordLab Oulun lahettdamo. Erittdin kiireelliset naytteet lahetetaan lennolla
(esim. JepPack) ja muissa tapauksissa kaytetaan Postin potilasnaytelahetyspalvelua (kuljetuksen
kesto noin 1 vrk). Naytteet lahetetdan ensisijaisesti kuivajaapakkauksessa, johon kirjoitetaan selvasti
"HUSLAB ERIKOISKEMIA AINEENVAIHDUNTA". Mikali kuivajaata ei ole, pakataan mukaan
kylmaelementteja niin, ettd naytteet eivat sula kuljetuksen aikana. Téllaista pakettia ei tule 1ahettda
postin kautta.

¢ Huslabin aineenvaihduntasairauksista vastaava ladkari soittaa heti analyysin valmistuttua
alustavan vastauksen sovittuun puhelinnumeroon.

¢ HUOM! Sahkdinen lausunnon siirtyminen toimii vain Huslab - NordLab Oulu. Muiden
aluelaboratorioiden naytteiden tulokset tulee faxata.
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5.2 Alankomaat Amsterdam AMC -alihankinta

o Kuljetuskustannukset sisaltyvat tutkimuksen hintaan.

e U-Aminoh, Li-Aminoh, U- Orgah-O, P-Asyykar

e Muut kuin NKH-epailypyynnét voidaan lahettad Amsterdamiin AMC-laboratorioon, lukuun ottamatta
6422 B-Asyykar, jonka alihankintatekopaikka on ArchimedLife Wienna Itavalta (katso kohta 5.3)

o Pyytava kliininen yksikko tayttaa tutkimuslahetteen. Tarvittaessa aineenvaihduntasairauksien
erikoistutkimuksista vastaava laakari laatii puuttuvan lahetteen, mika lisatadan tutkimuksen hintaan.

= Katso tutkimuksien 1061 P-Aminoh; 1059 Li-Aminoh ja 1062 U-aminoh kuvaukset NordLabin
ohjekirjasta.

o Aineenvaihduntasairauksista vastaava laakari ottaa yhteyttd sahkdpostilla AMC-laboratorioon ja
iimoittaa kiireellisen naytteen lahetyksesta.

o Kuivajaakuljetus kestaa noin 2 vrk DHL Express palvelulla, joka jarjestetaan vain kerran viikossa
tiistaisin tai keskiviikkoisin muiden naytteiden kanssa.

5.3 ArchimedLife Wienna Itavalta -alihankinta

e katso myds ohje NordLab INTRA:SSA: Verindytteenotto néytekortille B -Asyykar -
tutkimukseen ja Pyyntd ja ldhetys B-Asyykar-tutkimuksiin Archimed laboratoriolle

o Kkiireelliset naytteet voidaan lahettdd DHL Express palvelulla. Asiantuntija:
tutkimuskoordinaattori, laboratoriohoitaja Mira Alaraappana puh 0406356745.

6 Muutokset tissa versiossa
e P-/Li-Gly (NKH-epailyn aminohappotutkimukset) poistettu kaytosta ja korvattu P-/Li-Aminoh

nimikkeilla. Lisaksi tarkennettu kohdan 5.1. prosessin kuvausta.
e Erityisanalytiikka laboratorio korvattu erikoiskemian laboratorionimikkeella.
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