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Klinische Informationen / Diagnose / Fragestellung: (sitte beachten Sie, dass eine korrekte Befundung ohne diese Angaben nicht méglich ist!)

Medikamente: nein [J jad
Infusion: nein [J jad
Besondere Erndhrung: nein O jald

Anforderung: (E- EDTA-Vollblut, T- Trockenblut, F- Fibroblasten', S- Serum, P- EDTA Plasma, U- Urin, L- Liquor, SW — Schweif3) 2

1im Falle von Fibroblastenkulturen, bitte Riicksprache unter +49(0)40 7410-53737

2 Informationen iber Volumina, zu verwendende Gefdfse und einzureichende Formulare kénnen Sie online aus dem Leistungsverzeichnis entnehmen

O Basis—Stoffwechseldiagnostik (org. Sauren sowie Schnellteste aus Urin, Acylcarnitine aus Trockenblut, Aminosauren aus Plasma)

[0 spezifische Verdachtsdiagnose:

O Verlaufskontrolle bei:

Lysosomale Enzyme

M. Pompe / a-Glukosidase (E, T)

M. Gaucher / B-Glukosidase (E, T)

M. Niemann-Pick A/B / saure Sphingomyelinase (E, T)
M. Fabry / a-Galaktosidase (E, T)

Mukopolysaccharidosen
Multiplex (MPS I, 11IB, IVA, IVB, VI, VII) (E, T)
- MPS I/ Iduronat-2-sulfatase (E, T)
- MPS 11IB / N-Acetylglucosaminidase (E, T)
- MPS IVA / N-Acetylgalactosamin-6-sulfatase (E, T)
- MPSVI/ Arylsulfatase B (E, T)
- MPSVII/ B-Glukuronidase (E, T)
- Mukolipidose Il / Il (E, T, P)
MPS | / a-lduronidase (E, T)
MPS llIA / Heparan-N-sulfatase (E)
MPS IIIC / Acetyl CoA: a-Glucosaminid-N-acetyltransferase (E)

Neuronale Ceroidlipofuscinose
CLN1/PPT1(ET)
CLN2 /TPP1(E,T)

Oligosaccharidosen

a-Mannosidose / a-Mannosidase (E, T)
B-Mannosidose / B-Mannosidase (E, T)
a-Fucosidose / a-Fucosidase (E, T)

Gangliosidosen

GM1-Gangliosidose / B-Galaktosidase (E, T)
GM2-Gangliosidose / Gesamthexosaminidase (E, T)
Hexosaminidase A (E, T)

Leukodystrophie
Metachromatische Leukodystrophie / Arylsulfatase A (E)
M. Krabbe / B-Galaktocerebrosidase(E, T)

andere
M. Wolman (CESD) / Saure Lipase (E, T)
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weitere Enzyme

Biotinidase (E, P, T)

Galaktose-1-P-Uridyltransferase (E, T)
Fettsiuren-Oxidationsstérungen / Organische Sduren /
Schnellteste

Acylcarnitine (E, T, P)

Organische Sauren (U)

Multistix (U)

Aminosauren

Aminosauren (P)

Aminosauren (U)

Aminosauren (L)

Diagnostik Argininbernsteinsaurekrankheit: Argininbernstein-
saure (T)

Diagnostik / Therapiekontrolle Tyrosinamie Typ | (T):
Succinylaceton (T)

Therapiekontrolle PKU: Phenylalanin, Tyrosin (T)
Therapiekontrolle MSUD: Leucin, Isoleucin, Valin (E, P)

Fettsduren-Analytik

Essentielle Fettsauren (P)
Uberlangkettige Fettsduren (P)
Phytansaure (P)

Spezialdiagnostik Urin
Glykosaminoglykane (GAG)
Weitere Spezialdiagnostik

Schweiltest (nur im Kinder-UKE) (SW)
Gesamt-Gallensauren (S)

Weitere Diagnostik Blut

Gesamtgalaktose (E, T)
CDG-Diagnostik, T-IEF (S)



