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Zur Abklarung vermuteter Stoffwechseldefizite sind in Abhangigkeit von der Symptomatik und vom Krankheitsbild des betroffenen Patienten die folgenden
Untersuchungen erwiinscht:
(bitte Zutreffendes ankreuzen und diese Anforderung oben unter "Auftrag" in den Uberweisungsschein eintragen)

Anforderung  Klinische Symptomatik Laboranalyse PM
Probematerial
Apnoe, CK-Erhohung, Encephalopathie, Hypotonie, Hypoglykamie, Hyperammaonamie, Hepatopahie, , " "
B
O Kardiomyopathie, Reye Syndrom, Myoglobinurie, SIDS oder ALTE, Geschwister von SIDS-Opfer Freies Camnitin, Acylcarnitine
] Muskelschmerzen, Muskelkrampfe, z.A. Carnitinpalmitoyltransferase Il Mangel Freies Cf"‘.r”'t'” und spezifische S/P
Acylcarnitine
Metab. Azidose, Konsanguinitat, Hypotonie, Hypoglykdmie, Hyperammondmie, Hepatopathie,
] Kardiomyopathie, Ketose, Laktatazidose, Makrozephalie, neurologische Symptomatik, Reye Syndrom, Organische Sauren U
SIDS oder ALTE, Geschwister von SIDS-Opfer, Subd. Hygrome, Trinkschwéache
0 Ataxie, Autismus, Muskelbeschwerden, (Sprach-) Entwicklungsverzégerung, Dysmorphie, Epilepsie / Multiscan: Aminosauren, Creatin, U
Krampfanfille, Hyperammon&mie, mentale / motorische Retardierung, nephrologische Symptomatik Guanidinoacetat
Andmie, Autismus, Schlafrigkeit, Nierensteine, Wachstumsstérungen, Autoagression, rezidiv. Infekte, . -
D Mikrozephalie, Minderwuchs, Wachstumsstérung, Muskelschwund, Trinkschwache Purine & Pyrimidine v
Dysmorphie, Osteoporose, Wachstumsprobleme, Skelettdysplasie, Extremitdtenanomalie (z.B. .
] v PGS ¢ i IBIHEL f VRIPIERILS, B ! fe (z Cholesterol + Prakursoren S
Syndaktylie), intersexuelles Genital, psychomotorische Retardierung
D Azidose, Com?, E.ncephalopathit.e, V. a. EnergigstgﬁwechseIstérur\g, Hypotonig, Hypogly.l.<éi.miet Aminosauren Quantitativ TB+S+U
Hyperammonamie, Hepatopathie, Krampfereignisse, Neutropenie, nephrologische Auffalligkeiten
Entwicklungsverzogerung, Ataxie, Paresen, Hepatomegalie, ophthalmologische Auffilligkeiten, e . .
] ST ) 4 = Pl g g Uberlangkettige Fettsduren S
sensorische Stérungen, progrediente neurologische Symptomatik
] Anamie, Epilepsie, Thromboseanfalligkeit, Myopie, progrediente psychomotorische Retardierung Homocystein T
Muskelbeschwerden, Bewegungsschwierigkeiten, Hypotonie, (Sprach-) Entwicklungsverzégerung,
] OrganvergroRerungen (Leber, Milz), Katarakt, kirschroter Fleck auf der Makula, grobe Gesichtsziige, Oligosaccharide (z.B. M. Pompe) U
Minderwuchs, Sklettdysplasie, Aszites
0 Dysostosis multiplex, Katarkt/Hornhauttriibbung, Retinopathie, Minderwuchs, grobe Gesichtsziige, Mucopolysaccharide / U
Makrozephalie, OrganvergréRerungen, Cardiomyopathie, Neurodegeneration, Hydrozephalus Glycosaminoglycane
Knochenkrankheiten, Minderwuchs, Hdmatome, progrediente Demenz, Ataxie, Katarakt,
] OrganvergréRerungen (Leber, Milz), Thrombozytopenie, Angiokeratome, Neurodegeneration, Sphingolipide (z.B. Fabry, Gaucher) S/P
Gedeihstorung
] Vit B6 abhangige Krampfanfille, Epilepsie 2-AASA /Pipecolinsaure U

Abnahme und Versand:
- 8/P = Serum/Plasma: Die Blutabnahme vor der Mahlzeit, innerhalb einer Stunde nach Abnahme abzentrifugieren und das den Serum- / Plasmatberstand einsenden. Versand bei Raumtemperatur.
- TB = Trockenblut- / Guthriekarte: Blutabnahme vor der Mahlzeit. Mit einer sterilen Einweglanzette die Fingerbeeren einstechen (nach Desinfektion). 2 Kreise voll ausfiillen, Riick- und Vorderseite
(gleichmaRig vollgesogen). Betropfte Karten bei Raumtemperatur 3-4 Stunden offen trocknen lassen und dann versenden. Karte nicht in Plastikfolie einpacken!

- U = Urin: Abnahme der Urinprobe vor der Mahlzeit. Wenn mdglich Konservierung durch 2 Tropfen Chloroform. Versand bei Raumtemperatur.
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