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Wat hebben we als laboratorium nodig?
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Genetica
/Gen expressie —> Metabolisme —> Phenotype

Epigenetica

Analyse en interpretatie van metabole
profielen in lichaamsvloeistoffen

1. Gericht: specifieke metabolieten
2. Zo veel mogelijk
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- Hogerisico screening (symptomatische patiénten)

* Therapiecontrole

* Follow up Newborn screening (pre-symptomatische patiénten)

Urine
Plasma/serum
Bloedspot

CSF

Erythrocyten,

Fibroblasten (gekweekte huidcellen)
Gal
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Waar zijn we naar op zoek?

2 \/erschillen

Afwijkingen in de “hoogte” (concentratie)




Controle therapie vetzuur oxidatie
stoornis: carnitine spectrum in bloed

Eindbrief / uitslagbrief

<€

Bewerking l
(extraheren, verhitten, droogdampen)
Meting op een massa spectrometer

* (kwaliteits) controle

HHHHT
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Principe van een massa spectrometer

Monster

lonisatie Massa Analysator Detector

Molecuul worden gedetecteerd ahv het gewicht
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1. Massa carnitine 2. Collision energy 3. Fragment







