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Absender/Stempel:
An das
Biochemische Labor der Kinderklinik
Langenbeckstr. 1
55131 Mainz
Geburtsdatum:
Datum der Blutentnahme:
WICHTIGE INFORMATION Abkirzungen fiir das einzusendende Material:
Entnahme und Versand der Proben O/HB Li-Heparin-/NH4-Rohrchen
« beschriftet (Name/Barcode) g EDTA | EDTA-RGhrchen
* ungekuhlt, nicht zentrifugiert, innerhalb von 24 h 0 gU g:mmgﬁﬁn‘rchen
-- Befundauskunft: Mo - Fr 13.00 — 14.30 - Oy Urin
O|AFC | Amnionzellen
Empfohlene Mengen und Handhabung: O|FB Fibroblasten

EDTA-Blut: Mengenangaben bitte Riickseite beachten
Monovette sofort nach der Enthahme mehrmals schwenken.

Heparin-Blut: Erwachsene: 8 — 10 ml. Sauglinge/Kleinkinder: mindestens 5 ml.
Monovette sofort nach der Entnahme mehrmals schwenken, nicht abzentrifugieren.

Serum-Probe: Sauglinge/Kleinkinder: 1,0 - 2,5 ml, Erwachsene: 2 - 5 ml Serum.
Gewebeprobe: 0,5 - 1,0 cm? steril in Transportmedium, alternativ in physiologischer Kochsalzldsung.

Amnionzellen: Nativ: die verbleibende Menge nach Anlegen einer Zellkultur.
Kultiviert: eine gut bewachsene, mit Medium aufgefiillte Flasche (25 cm?).

Sammelurin: 30 ml aus 24 h Urin in Urinréhrchen ohne Zusatze oder Bearbeitung zusenden.

Klinische Besonderheiten (Bitte zutreffendes ankreuzen):
Positive Familienanamnese

Cerebrale Ischamie

Cornea verticillata

Kirschroter Makula-Fleck

Grobe Gesichtsziige

Dysostosis multiplex

Disproportionierter Kleinwuchs

Entwicklungsverzégerung / -Ruckschritte

Muskulare Hypotonie

Spastik / Hypertonie

Angiokeratome

Akroparasthesien

Ventilationsstérung

Kardiomyopathie/Rhythmusstérungen
Hepato-/Splenomegalie

Niereninsuffizienz/Proteinurie

Gastrointestinale Symptome

Hydrops fetalis
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Material
Untersuchung Erkrankung
EDTA|HB| S | FB
O | a-L-Iduronidase O O |Mukopolysaccharidose Typ |
O | Iduronat-Sulfatase O | O | Mukopolysaccharidose Typ Il
O | Heparan-N-Sulfamidase O O | Mukopolysaccharidose Typ IIIA
O | N-Acetyl-a-Glucosaminidase O | O | Mukopolysaccharidose Typ llIB
O | N-Acetyltransferase O O | Mukopolysaccharidose Typ llIC
O | N-Acetyl-Galactosamin-6-Sulfat-Sulfatase O O |Mukopolysaccharidose Typ IVA
O | Arylsulfatase B O O |Mukopolysaccharidose Typ VI
O | R-Glucuronidase O | O | Mukopolysaccharidose Typ VIl
O | B-Galactosidase O O gm?%o;ﬁjg(;?jgfeose Typ VB
O | Hexosaminidase A + B O | O | GM2-Gangliosidose Typ Sandhoff
O | Hexosaminidase A O | O | GM2-Gangliosidose Typ Tay-Sachs
O | a-Fucosidase O | O |Fucosidose
O | a-Mannosidase 0| O | a-Mannosidose
O | R-Mannosidase 0| O | R-Mannosidose
O | Aspartylglukosaminurie O O | Aspartylglukosaminidase
O | N-Acetyl-Neuraminidase O | Sialidose (= Mukolipidose I)
O | Lysosomale Enzyme im Serum O | O [Mukolipidose Il (I-Cell-Krankheit), Mukolipidose |II
O | B-Glucosidase (B-Glucocerebrosidase) O O | M. Gaucher
O | Sphingomyelinase O O M. Niemann-Pick A/B
O | Arylsulfatase A O O |Metachromatische Leukodystrophie
O S i st 2™ | 0 | | | 0] ponpe Gy i
O | a-Galactosidase O O M. Fabry
O | R-Galaktocerebrosidase O O | M. Krabbe
0 ontowsiss (2mawroshons) | T e
01| Saure Lipase O O ﬁﬂhc\;l\/e:;tg;c:ester-Speicherkrankheit (CESD),
Untersuchung L] Erkrankung
U | su
O | Suchtest auf Mukopolysaccharide (Berry Test) O |Screening auf Mukopolysaccharidosen
O | Bestimmung Gesamtglykosaminoglykane (quantitativ) O |Screening auf Mukopolysaccharidosen
O | Elektrophorese Glykosaminoglykane (qualitativ) O |Screening auf Mukopolysaccharidosen
O | Oligosaccharide (Dunnschichtchromatographie) Oo|a
O | Freie Neuraminsaure (Diinnschichtchromatographie) | O | O
O | Amnionzellkultur (AFC) / Fruchtwasser O | Nurnach Riicksprache
O | Fibroblastenkultur (FB) O | Nur nach Riicksprache




