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Wie vraagt er metabool onderzoek aan? 

(Kinder)arts 

Huisarts 

Hielprik  

screening 

Consultatie  

bureau Medisch specialist 



Informatie 

Wat hebben we als laboratorium nodig? 

Genetica 

Klinisch 
Medicatie/voeding 

Meetgegevens 

Afwijkingen uit eerder 

onderzoek 
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Genetica 
 
 
Epigenetica 

Gen expressie  Metabolisme   Phenotype  

1. Gericht: specifieke metabolieten 

2. Zo veel mogelijk 

Analyse en interpretatie van metabole 

profielen in lichaamsvloeistoffen 

https://www.google.nl/imgres?imgurl=http://d.fastcompany.net/multisite_files/fastcompany/poster/2014/03/3028124-poster-p-dna.jpg&imgrefurl=http://www.fastcoexist.com/3028124/fund-this/find-out-how-damaged-your-dna-is-with-a-home-test-kit&docid=l-_YbAtHNNlxHM&tbnid=NIgJpB6wUSVzuM:&w=1920&h=1080&ved=0ahUKEwjyybWit6bJAhXB7w4KHc_SAa0QxiAIAg&iact=c&ictx=1
http://www.google.nl/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwibnt2auKbJAhVFlA8KHa_uCnAQjRwIBw&url=http://www.rsc.org/chemistryworld/Issues/2010/July/DrugMetaboliteIDMadeEasy.asp&psig=AFQjCNHCSZFa3DO_9KHTHRFjjxx19KGN6g&ust=1448364264874506


• Hoge risico screening (symptomatische patiënten) 

• Therapie controle  

• Follow up Newborn screening (pre-symptomatische patiënten) 

Urine  

Plasma/serum  

Bloedspot  

 

CSF 
Erythrocyten,  

Fibroblasten (gekweekte huidcellen) 

Gal 

 

 



Waar zijn we naar op zoek? 

Afwijkingen in de “hoogte” (concentratie) 

Verschillen 



Controle therapie vetzuur oxidatie 

stoornis: carnitine spectrum in bloed 

Controle therapie 

Uniek code en invoer 

• Bewerking  

 (extraheren, verhitten, droogdampen)  
• Meting op een massa spectrometer 
• (kwaliteits) controle  

 

Eindbrief / uitslagbrief 
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Ionisatie 

Monster 

+ 

_ 

Massa Analysator Detector 

Principe van een massa spectrometer 

Molecuul worden gedetecteerd ahv het gewicht 



1  2  3 

1. Massa carnitine     2. Collision energy        3. Fragment 
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