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Pacienta kliniskais cel§ Pompes slimibas vélinas formas

genétisko analiZu veik$anai
(Adaptets no Kishnani PS, Steiner RD, et al)

Pulmonologs Kardiplogs (rfti) -
Biezas elpcelu slimibas Kardiomegalija — NG 10 0gs -
Elposanas testu vaji rezultati gulus pozicija Sirds ritma traucgjumi escu: legurna i]:l)s as mlzlsl uiu vajums
Aizdusa pie slodzes vai gulus pozicija Arteriopatija €)as un ZOXiu muskull vajums

Elektromiografija/neirografija — miopatija
Paaugstinata seruma kreatinkinaze
Slodzes nepanesamiba, aizdusa
Elposanas gratibas, Tpasi gulus
Muskulu biopsija — uzkrasanas slimiba

Gimenes arsts
Aizdusa pie slodzes
Rita galvassapes
Osteopenija, patologiski kaulu lazumi

u27 forma (nosiitijums), noradot:  “Pompes slimibas izmekléSanai”
arsta tel. nr. un e-pasts
indikacijas izmekléjumam

BKUS, PSKUS un RAKUS arsti,
kuri pasi nosita paraugu uz
genétiskajiem izmekI&jumiem Beérnu kliniska universitates slimnica
un sanémusi izmainitus rezultatus Vienibas gatve 45, Riga, 10. korpuss
Mediciniskas genétikas un prenatalas diagnostikas nodala (MGPDK)
Darba laiks: katru darba dienu no 8:00-16:00

I

Medicinas masa sagatavo un nosiita izmekléjamo materialu uz arvalstim,
uz nosiitljuma noradot gan arsta-nosititaja, gan MGPDK kontaktinformaciju (arsta vards, e-pasts)

Izmekl&jamaja parauga tiek veikta alfa glukozidazes enzima aktivitates noteikSana un GAA géna

Reto slimibu koordinators molekulara analize

Tel. nr.:25680056
Darba dienas no 8:00-16:00

Rezultatus sanem MGPDK Rezultatus sanem MGPDK Rezultatus sanem arsts-
IzmekIgjama parauga konstate izmainas, | |IzmekIgjama parauga izmainas neatrod - nosiititajs
kas apstiprina Pompes slimibu Pompes slimibu neapstiprina uz noradito e-pastu
MGPDK vai Reto slimibu x - - ;
koordinators sazinas ar pacientu, r?z?ll:;i]:r:ln;::t:ekﬁfé MC;PD,K S?Z(;"as a'i,v

= e J pacientu, 1zsniedz analizu

MGPDK arst_a ?_e“e“k“ nosiitijis pacientu uz rezultatus
konsultaciju izmeklgjumu

Interdisciplinars konsilijs
par iespgjamo arstéSanu un

Pacienta ieklausana Retow
novéro$anu dinamika

sl et

Pacienta dinamiska novéro$ana
un izvertésana notick Reto
slimibu centra un Kliniskajas universitates slimnicas
interdisciplinaro ekspertu uzraudziba





