Material

Versand/Konservierung

Aminocazidopathie
Hyperammonamia
Energiestoffwechselstorungen

05-1mL
Niichtern-EDTA-Plasma
(4 Std nach letzter Mahizeit)

Therapiekontrolle Phenylketonurie

Therapiskontralle Ahomsirupkrank-
heit

0,5- imL EDTA-Plasma

0,5- imL EDTA-Plasma

1mL Niichte

Storung der
Betaoxidation

-EDTA-Plasma,

Intermedirstoffwechselstorungen,
primére + sekundéra Camitinman-
gelerkrankungen

1mL EDTA-Plasma, gekihit
{bei spezieller Fragestellung
zusatzlich Urin)

soforl ins Laborl
oder abzentrifugiertes Plasma
bei -20°C einsenden

Ausschluss Tetrahydropterin-Cofak-
tormangel bei PKU

EDTA-Plasma, Trockenblut,
Urin, Sammelurin

und

>
wwwbhd.org/BH4_Deficiency_screening_1.asp

sofort ins Labor!
oder abzentrifugiertes Plasma
und Urin bei -20°C einsenden.

hereditare Fruktoseintoleranz 0,5mL EDTA-Plasma sofort ins Labor!
oder abzentrifugiert bei -20°C ein-
senden,
i je 1mL Liquor und sofort ins Labor!
(epileptische Enzephalopathien) Niichtern-EDTA-Plasma oder Liquor u, abzentrifugiertes
cave Hamolyse! Plasma bei -20°C einsenden
Aminosiuren Renale Reabsorptionsdefekle 5 - 10mL Morgenurin
(Prafil) Hyperammonamie
Organische Siuren O i ien, k i 5-10mL
(Prafily Azidose, unklares Koma, neuro-
metab. Erkrankungen
Qrotsiure Stérungen im Hamstaffzyklus 5 - 10mL Margenurin
{OTC-Mangel) ggl. Belastung mit gekiihlt ins Labor
Allopurinel Bei Versand mit zwei Tropfen
Chioroform
SmL Morgenurin
ohne Nachweis von Bakierien
1 Aspar- | 5mL Morgenurin
qualitativ ylglucosaminurie, GM1-Gangliosi- | ohne Nachweis von Baklerien
dose, Galaktosialidose, Sialidose |
und Ii
Monosaccharide hereditére Fruktoseintoleranz SmL Morgenurin sofort gekiihlt ins Labor!
qualitativ | ohne Nachweis von Bakterien | oder Versand bei -20°C
Aminosiuren Therapiekontrolle bei PKU «in Troplen Trackenblut
Screening Aminoaziodopathie,
Hyperammaonamie
Acylcarnitine Screening Drgnnnmdupamenmar &in Troplen Trackenblut
(Profily Feliséureoxidationsdefekt
| Biotinidase Biotinidasemangel, «in Tropfen Trockenblut
qualitativ V.. Holocarboxylasemangel Trackenblutkarte im Labor anfordem
(Tel.: 0351 - 458 5230)
GALT klassisch &in Tropfen Trackenblut
qualitativ Blut ohne Zusétze auf Filtarpapier
— an der Lult irocknen und bei Raum-
Galaktose, alle Formen der 1 bls temparalur sinsenden
Galaktose-1-phosphat zwei Tropfen Trockenblut
Immunreaklives Trypsin Screening Mukoviszidose, 2wei Tropfen Trockenblut
(IRT) nach IRT-Erhhung eriolgt
automatisch die Bestimmung des
Pankreat, ass. Protein (PAP)
17- Syndrom sin Tropfen Trackenblut
(21-Hydroxylasemangel)
TSH primére Hypothyreoss sin Tropfen Trackenblut

-




