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Socialstyrelsens foreskrifter

om andring i foreskrifterna (HSLF-FS 2019:13) om
vilka sjukdomar som far sparas och diagnostiseras
genom vavnadsprover i PKU-biobanken;

beslutade den xx 2020.

Socialstyrelsen foreskriver med stod av 4 8 forsta stycket 4 forord-
ningen (2002:746) om biobanker i halso- och sjukvarden m.m. att 1 §
Socialstyrelsens foreskrifter (HSLF-FS 2019:13) om vilka sjukdomar
som far sparas och diagnostiseras genom véavnadsprover i PKU-

biobanken ska ha foljande lydelse.

18 Vavnadsprover i PKU-biobanken far anvandas for analyser och
andra undersokningar for att spara och diagnostisera foljande med-

fodda sjukdomar:

fenylketonuri (PKU)
galaktosemi (GALT-brist)
kongenital hypotyreos (KH)
kongenital binjurebarkshyperplasi (CAH)
biotinidasbrist (BIOT-brist)
arginasbrist (ARG-brist)
argininosuccinatlyasbrist (ASL-brist)
betaketotiolasbrist (BKT-brist)
citrullinemi typ 1 (CIT 1)

. glutarsyrauri typ 1 (GA 1)

. homocystinuri (HCY)

. isovaleriansyrauri (IVA)
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. LCHAD-brist

. maple syrup urine disease (MSUD)
. MCAD-brist

. metylmalonsyrauri (MMA)
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. karnitin-acylkarnitintranslokasbrist (CACT-brist)
. karnitin-palmitoyltransferas 1-brist (CPT 1-brist)
. karnitin-palmitoyltransferas 2-brist (CPT 2-brist)
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multipel acyl-CoA dehydrogenasbrist (MAD-brist, GA 2)
primar karnitinbrist (CUD)

propionsyrauri (PA)

tyrosinemi typ 1 (TYR 1)

VLCAD-brist

svar kombinerad immunbrist (SCID)

. X-bunden adrenoleukodystrofi (X-ALD).

forfattning trader i kraft den xx 2020.
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