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Fabry-sjukdémur og maelingar a alfa - galaktdsidasa A i blddi.

Fabry-sjukddmur er lysdsémalgeymslusjukddmur, sem verdur vegna minnkadrar
ensimvirkni alfa-galaktdsidasa A i lysosdbmum og veldur uppséfnun glycoshingolipida
(globotriaosylceramide, Gb3/GL-3) i frumur likamans og hakkun i plasma og pvagi.
Sjukdémurinn erfist med kynbundunum X-litnings vikjandi heetti, en getur valdid
einkennum baedi hja kérlum og konum. Hja korlum er minnkud virkni ensimsins alfa-
galaktdsidasa A sjukdomsgreinandi, en hja konum geta nidurstoédur verid dareidanlegar
og ekki i samraemi vid klinisk einkenni. Meelt er einnig med erfédarannsokn, greiningu a
stokkbreytingum i GLA-geni til stadfestingar a sjukdémsgreiningu.

Til pess ad kanna hvort sjuklingur hafi Fabry-sjukdom, er fyrsta skrefid ad meaela virkni
alfa-galaktosidasa A i hvitum blédkornum og koma tveir mdguleikar til greina.

I fyrsta lagi ad Utbua blddperripappirssyni & sama hatt og nyburaskimunarsynin eru
utbuin, p.e. tekid er EDTA bldédsyni og 60 pL af blédi eru pipetteradir i hvern hring.
Perripappirinn er purrkadur, an pess ad sélarljos skini @ pappirinn i 3 - 4 tima og hann
settur i umslag og sendur i almennum pdsti til rannséknastofunnar i nyburaskimun,
Erfda - og sameindalaeknisfreedideild Landspitalans (ESD), sem hefur milligébngu vid
sendingu synanna a rannsoknastofu i Hamborg.

Ef rannsdknabeidandi dskar pess getur ESD Utbuid blédperripappirssynid, en pa verdur
EDTA blddsynid (6frosid) ad berast rannsdknastofunni i nyburaskimun (K-bygging 1.
haed) sem fyrst (< 24 kist). Jafnframt er maelt med ad senda EDTA-aukaglas, ef
naudsynlegt reynist ad framkvama erfdaprof i framhaldinu.

Nota ma Erfdarannsdknabeidni ESD, sem finna ma & heimasidu LSH og eru beidendur
bednir um ad skra kliniskar upplysingar eins og kostur er.

Hinn moguleikinn er ad senda EDTA heilbl6d (6frosid) beint til erlendra rannsdknastofa
(td i Danmorku eda Svipjéd) og parf ad senda pad med adstod hradsendingarfyrirtaekja,
bvi synid verdur ad berast rannséknastofunum innan 36 klukkustunda vegna
ostodugleika alfa-galaktésidasa A. Rannsdéknastofa i kliniskri lifefnafraedi sér um
sendingu synanna. Vinsamlegast hafi® samband vid skrifstofu  kliniskrar
lifefnafraedideildar & Hringbraut i sima 543 5061 vardandi sendingarfyrirkomulagid og
einnig ef dskad er eftir maelingum a globotriaosylceramide i plasma og/eda pvagi.

Vakni grunur um Fabry-sjukdom er radlagt ad leita samrads vid Fabry-teymi
Landspitalans.

Ef frekari upplysingar er porf, ma hafa samband vié undirritada starfsmenn ESD
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