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摘要(译)

本发明提供了基于检测患者样品中鞘脂激活蛋白，LAMP和/或α-葡糖苷
酶水平来诊断或监测溶酶体贮积症的方法。鞘脂激活蛋白和/或LAMP水
平升高是一种疾病的指征。升高的α葡糖苷酶水平指示某些类型的溶酶体
贮积症，并且降低的α葡糖苷酶水平指示其他类型的溶酶体贮积症。在一
些方法中，不同鞘脂激活蛋白，LAMP和α葡糖苷酶的升高谱允许区分不
同类型的溶酶体贮积症。
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