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Anforderungsbogen Stoffwechsellabor Kostentrager Rechnungsadresse
Patientendaten
Kasse a
Privat a
Nachname:
Vorname:
Geburtstag:
Geschlecht: Ow Om 0Od Bei Privatpatienten bitte Adresse angeben!

Bei Patienten aus dem Ausland bitte Kopie der Kosteniibernahme

Datum der Probengewinnung: beiftigen!

Probenbeschriftung: Nachname, Vorname, Geburtstag

Klinische Information/Verdachtsdiagnose/Fragestellung (fiir eine umfassende Beurteilung unbedingt erforderlich)

Medikamente/Infusionen O nein 0 ja (welche?)

Besondere Erndhrung O nein 0 ja (welche?)

Klinik: Laborbefunde:

Ataxie O Azidose [pH, BE] 0
Autismus 0 Anionenlicke [mmol/I] 0
Dystonie 0 CK [U/1] O
Entwicklungsretardierung O Hyperammonamie [umol/I] O
Enzephalitis 0 Hypoglykamie [mg/dl] 0
Epilepsie 0 Ketonurie 0
Erbrechen 0 Laktatazidamie [mmol/l] O
Gedeihstoérung 0 Transaminasen [U/I] 0
Hepato-/Splenomegalie 0 Sonstige: 0
Kardiomyopathie 0

Koma 0

(Muskulare) Hypotonie 0

Makro-/Mikrozephalie O

Name des anfordernden Arztes (bitte in Druckschrift)
Einsender (Stempel)
Telefon fiir Ruckfragen

E-Mail fiir Befunde

Datum/Unterschrift
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Stoffwechseldiagnostik:

O Basisuntersuchung: Acylcarnitinprofil (TB), Aminosauren (S), Organische Sauren (U)*, Vortests (U)*

Einzelanforderungen:

Oooooooooooogooo

I

Oooooogoo

O

*NEU: Bitte beachten Sie fiir zusatzliche genetische Diagnostik die Vorgaben unserer Sektion fur Padiatrische Genetik:
https://www.uniklinik-freiburg.de/kinderklinik/behandlungsspektrum/paediatrische-genetik/diagnostik/leistungsverzeichnis.html

Acylcarnitinprofil (TB)

Acylcarnitinprofil (S)!

Acylcarnitinprofil (U)*

Adenosindesaminase 2 (ADA 2)-Aktivitat (VB)35° (Erfordert Einwilligung auf Seite 3)
S-Adenosylmethionin/S-Adenosylhomocystein (SAM/SAH) (P)%7
Alpha-Aminoadipinsemialdehyd (U)*8

Aminosauren quantitativ (L)*7

Aminosauren quantitativ (S)’

Aminosauren quantitativ (U)*

CDG-Diagnostik (S)’

7-Dehydrocholesterol (S)'

Enantiomeren-Trennung ( [1 Glycerinsaure, []2-Hydroxyglutarsaure, [ Laktat) (U)*
Fettsdurenoxidationsstérung Enzymatik (VB)35° (Erfordert Einwilligung auf Seite 3)*

0 MCAD 0 VLCAD

Glutathion (P/S/U)?7, (VB)3®, (F)
Homocystein (S/P)?
Kreatinbiosynthese (Kreatin, Kreatinin, Guanidinoacetat) (U)*
Lysosomale Diagnostik:
[1 Morbus Fabry (TB®, ausschlieRlich nach Riicksprache!)
[1 Morbus Gaucher (TBS, ausschlieRlich nach Riicksprache!)
[1 Mucopolysaccharidosen:
[1 Quantitativ: Glykosaminoglykane (U)*
[] Qualitativ: Elektrophorese (U)*
[0 Enzymatik (Typ I, II, 1B, IVA, VI, VII), (TB®, ausschlieBlich nach Riicksprache!)
1 Niemann-Pick (TB®, ausschlieRlich nach Riicksprache!)
[1 Morbus Pompe (TB®, ausschlieRlich nach Riicksprache!)
[1 Morbus Wolman (TBS, ausschlieBlich nach Riicksprache!)
Methylmalonsaure (S)?, (U)*
Mono-/Disaccharide (U)*
Organische Sauren (U)*
Orotsaure (U)*
Peroxisomale Diagnostik (VLCFA, Phytansaure) (S)?2
Phenylalanin-/Tyrosinkonzentration (TB)
Purin-/Pyrimidindiagnostik (U)*
Remethylierungsdefekte:
[ Enzymaktivitatsmessung (CbIC, CBS, MTHFR), ausschlieRlich nach Ricksprache!
[1 Remethylierungsprofil (Homocystein, Cystein, Methionin, Cystathionin) (P)'/(U)*
Sulfocystein (U)*7

(bitte gesonderte Probe, Anforderungsformular und eine Einverstandniserklarung einsenden)

Informationen zu den Einzelanforderungen:

(F) Fibroblasten 1. 0,5 mi
(L) Liquor 2. 1ml
(P) EDTA-Plasma 3.2ml
(S) Serum 4.5-10 ml
(

TB) Trockenblut (3 Kreise), bitte 2h bei RT trocknen

(U) Urin, falls vorhanden Konservierung mit 4-6 Tr. Abs. 1

Dichlormethan, Versand bei RT
(VB) EDTA-Vollblut

5. Erfordert Einwilligung gemaR Gendiagnostikgesetz § 8,

6. Kostenfrei Uiber verschiedene Diagnostikinitiativen
7. Direkte Uberfiihrung und Versand auf Trockeneis

8. Moglichst bis zum Versand bei -20°C lagern, Versand
der gefrorenen Probe zusammen mit Kiihlakku o. a.

9. Versanddauer < 48h
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Einwilligungserklarung fiir enzymatische Untersuchungen = KLINIKU/MFREIBURG -
gemaR Gendiagnostikgesetz (GenDG) KJK KINDER- UND JUGENDKLINIK
Bezeichnung/Anschrift der Einrichtung/Stempel Patientendaten
Name: Geburtsdatum:
Vorname:
StralRe/Hausnummer:
PLZ/Wohnort:

Das Gendiagnostikgesetz (GenDG) fordert fiir alle molekulargenetischen Analysen eine ausflihrliche Aufklarung und
eine schriftliche Einwilligung. Vor vorgeburtlichen und pradiktiven (vorhersagenden) Analysen ist zusatzlich eine
genetische Beratung erforderlich. Je nach Fragestellung werden auch Hoch-Durchsatz-Methoden wie die Exom-
Sequenzierung eingesetzt. Einwilligungspflichtig gemafl Gendiagnostikgesetz sind auch Genproduktanalysen, wie z.B.
biochemisch-enzymatische Untersuchungen.

Gewilinschte Analyse/ Fragestellung (Diagnose oder biochemisch-enzymatische Untersuchung):

Bitte lesen Sie diese Einwilligung sorgfaltig und kreuzen Sie die fiir Sie zutreffenden Antworten an:
O Ich bin damit einverstanden, dass die Befunde der Analyse(n) weitergeleitet werden an Frau/Herr Dr.:

O Bei Bedarf diirfen meine Befunde/ darf mein Untersuchungsmaterial fiir die Beratung/ Untersuchung folgender
Angehdriger genutzt werden:

Ich erklare mich hiermit einverstanden, dass von mir bzw. meinem Kind entnommenes Blut und/oder Gewebe mittels
molekulargenetischer/biochemisch-enzymatischer Methoden auf genetische Veranderungen untersucht wird und willige
in die Verarbeitung der genetischen Probe sowie der genetischen Daten ein.

Ich wurde Uber Zweck, Art, Umfang und Aussagekraft der angeforderten molekulargenetischen/biochemisch-
enzymatischen Analyse aufgeklart und hatte ausreichend Gelegenheit offene Fragen zu besprechen.

Ebenso wurden die moglichen Konsequenzen, die sich aus den Ergebnissen der molekulargenetischen/biochemisch-
enzymatischen Analyse flir mich oder auch andere Familienmitglieder ergeben kénnen, ausfihrlich besprochen
(genetische Beratung).

Ich wurde darauf hingewiesen, dass ich meine Einwilligung jederzeit ohne Angabe von Griinden ganz oder teilweise
schriftlich oder mindlich mit Wirkung fiir die Zukunft widerrufen kann, ohne dass mir daraus Nachteile entstehen.

Ich wurde darauf hingewiesen, dass ich das Recht habe, die Untersuchungsergebnisse ganz oder teilweise nicht zur
Kenntnis zu nehmen, sondern vernichten zu lassen (Recht auf Nichtwissen).

Zutreffendes bitte ankreuzen:

O Bei genetischen Untersuchungen kann es zu Ergebnissen kommen, die sich nicht auf 0.g. Diagnose beschranken
(Zufallsbefunde). Ich bitte auch um die Mitteilung von medizinisch bedeutsamen Zufallsbefunden.

O Die Ergebnisse der Untersuchungen missen nicht entsprechend der gesetzlichen Vorgaben nach 10 Jahren
vernichtet werden, damit sie ggf. meiner Familie auch zu einem spateren Zeitpunkt zur Verfligung stehen.

O Mit der Aufbewahrung des Untersuchungsmaterials fir ggf. erganzende Untersuchungen zur Diagnosefindung oder
fur laboranalytische QualitatskontrollmafRnahmen bin ich einverstanden.

O Ich bin damit einverstanden, dass erhobene Daten (iber die in Frage stehende Erkrankung, in verschliisselter Form
(pseudonymisiert), fir wissenschaftliche Zwecke genutzt und anonymisiert in Fachzeitschriften veroffentlicht werden.

Ort, Datum Name (Druckschrift) Unterschrift Patient*in bzw. gesetzliche*r Vertreter*in

Ort, Datum Name (Druckschrift) Unterschrift aufklarende*r  Arztin/Arzt + Stempel
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