UNIVERSITATSmedizin.

MAINZ

An das

Biochemische Labor der Kinderklinik
Geb. 109, EG

Langenbeckstr. 1

55131 Mainz

WICHTIGE INFORMATION
zur Entnahme und zum Versand der Proben

Bitte das Untersuchungsmaterial ausschlieflich

* beschriftet (Name/Barcode)
* ungekuhlt, nicht zentrifugiert
 innerhalb von 24 h an uns versenden!

Empfohlene Mengen und Handhabung:

EDTA-Blut: Mengenangaben: bitte Rickseite beachten.

Zentrum fur Kinder- und Jugendmedizin
Direktorin: Univ.-Prof. Dr. C. Grasemann

Villa Metabolica
Leitung: Univ.-Prof. Dr. J. B. Hennermann

Biochemisches Labor

Geb. 109, EG —
Langenbeckstr. 1 /V ILLA =
55131 Mainz Metabolica

Telefon:+49 (0) 6131 17-4002
Telefax:+49 (0) 6131 17-6213
E-Mail: Mansure.Fanian@unimedizin-mainz.de

Absender/Stempel:

Pat.-Name:
Geburtsdatum:

Datum der Blutentnahme:

Monovette sofort nach der Entnahme 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.

Hautbiopsie: 0,5 - 1,0 cm?3 steril in Transportmedium, alternativ in physiologischer Kochsalzlésung.

Sammelurin: 30 ml aus 24 h Urin in Urinrbhrchen ohne Zusétze oder Bearbeitung zusenden.

Positive Familienanamnese

Entwicklungsverzoégerung/-rickschritte

Epileptische Anfélle

Ataxie

Muskulare Hypotonie

Spastik/Hypertonie

Akroparasthesien

Cornea verticillata

Kirschroter Makula-Fleck

Makrozephalus

Grobe Gesichtszlige

Dysostosis multiplex

Kleinwuchs

Ventilationsstérung

Kardiomyopathie/Rhythmusstérungen

Hepato-/Splenomegalie

Niereninsuffizienz/Proteinurie

Gastrointestinale Symptome

Hydrops fetalis
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O |a-L-lduronidase O O | Mukopolysaccharidose Typ |
O |lduronat-Sulfatase O | O | Mukopolysaccharidose Typ I
O |Heparan-N-Sulfamidase O O | Mukopolysaccharidose Typ 1A
O |N-Acetyl-a-Glucosaminidase O | O | Mukopolysaccharidose Typ 1lIB
O |N-Acetyltransferase O O | Mukopolysaccharidose Typ IlIC
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 VII
O |R-Galactosidase O O g:ﬂkﬁ%oglzzgg?;g?eose 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 O | O |a-Mannosidose
O |R-Mannosidase O | O |3-Mannosidose
O |Aspartylglukosaminidase O O | Aspartylglukosaminurie
O |Lysosomale Enzyme im Serum Ooa mztg::g:ggzg ::I(I—CeII—Krankheit),
O |R-Glucosidase (3-Glucocerebrosidase) O O | M. Gaucher
O |[Sphingomyelinase O O |M. Niemann-Pick A/B
O |Arylsulfatase A O O | Metachromatische Leukodystrophie
Saure a-1,4-Glucosidase
O |[(Erwachsene: 8 ml, O M. Pompe (Glykogenose Typ II)
Sauglinge/Kleinkinder: mind. 5 ml)
O |a-Galactosidase O O | M. Fabry
O |R-Galaktocerebrosidase O O |M. Krabbe
o |Ghioriosidase VI Nieman-Pick Typ AJBIC, CESD:
Biomarker M. Gaucher

“

Suchtest auf Mukopolysaccharide (Berry Test)

Screening auf Mukopolysaccharidosen

Bestimmung Gesamtglykosaminoglykane (quantitativ)

Screening auf Mukopolysaccharidosen

Elektrophorese Glykosaminoglykane (qualitativ)

Screening auf Mukopolysaccharidosen

Oligosaccharide (Dlnnschichtchromatographie)
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Screening auf Oligosaccharidosen
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Fibroblastenkultur

H: Heparinblut, P: EDTA-Blut, S: Serum; FB: Fibroblasten; U: Urin spontan; SU: Sammelurin




