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Porphyriediagnostik

Porphyrinvorlaufer (5-Aminolavulinsdure und Porphobilinogen), Porphyrine, Fluores-
zenz-Scan im Plasma oder Serum, Enzyme der Porphyrinbiosynthese
und molekulargenetische Analysen

Untersuchungsmaterial:

MVZ Labor PD Dr. Volkmann und Kollegen SE & Co. eGbR

Urin: ca. 10 ml, Spontanprobe (nativ, ohne chemische Zusatze) oder, wenn mdoglich, mit Angabe des 24-Std.-Volumens

(in diesem Fall Urin dunkel und kiihl sammeln, ohne chemische Zusétze).

Stuhl: ca.4—-5g (ml).

Heparinblut: 5 ml, Abnahme in heparinisiertem Réhrchen oder 0.1 ml Liquemin fir 10 ml Venenblut vorlegen. Probe nach Ent-

nahme gut mischen. Blut darf nicht gerinnen. Nicht zentrifugieren; heparinisiertes Vollblut einsenden.

O Spontanurin Untersuchung auf: 356 O 5-Aminolavulinsdure (5-ALS)
O 24h-Sammelurin 355 O Porphobilinogen (PBG)
354 O Gesamtporphyrine (Porphyrindifferenzierung bei erhthten Werten)
3011 O Koproporphyrinisomere (/1)

3044 0O Stuhl Untersuchung auf: 3044 O Gesamtporphyrine (Porphyrindifferenzierung bei erhéhten Werten)
3018 O Koproporphyrinisomere (I/11)

Untersuchungen im Heparin- oder EDTA-BIut:
3041 O Freies Protoporphyrin
3042 0O Zink-Protoporphyrin

Untersuchungen im Serum, EDTA- oder Heparin-Plasma (bitte, wenn mdglich, abgesertes Material einsenden):
473 O Fluoreszenz-Scan (Porphyrie-Screening)
3019 O Porphyrindifferenzierung (nur zur Differenzialdiagnose PCT vs. Pseudoporphyrie bei terminaler Niereninsuffizienz)

Enzymuntersuchungen im Heparinblut:

3028 O 5-Aminolavulinséduredehydratase (zur Abklarung bei Bleivergiftung oder Doss-Porphyrie)
3029 O Porphobilinogendesaminase (zur Abklarung bei akuter intermittierender Porphyrie)

3039 O Uroporphyrinogendecarboxylase (zur Abklarung bei familidrer Porphyria cutanea tarda)

Gen-Analysen aus EDTA-BIlut (3 ml):
6723 O 5-Aminolavulinséduredehydratase-Gen

(11 Exone) zur Abklarung bei Doss-Porphyrie
6724 O Porphobilinogendesaminase-Gen

(11 Exone) zur Abklarung bei akuter intermittierender Porphyrie
6729 O Uroporphyrinogen-lll-synthase-Gen

(8 Exone) zur Abklarung bei kongenitaler erythropoetischer Porphyrie/Morbus Gunther
6725 O Uroporphyrinogendecarboxylase-Gen

(8 Exone) zur Abklarung bei familiarer Porphyria cutanea tarda
6727 O Koproporphyrinogenoxidase-Gen

(8 Exone) zur Abklarung bei hereditérer Koproporphyrie
6728 O Protoporphyrinogenoxidase-Gen

(9 Exone) zur Abklarung bei Porphyria variegata
6726 O Ferrochelatase-Gen

(10 Exone) zur Abklarung bei erythropoetischer Protoporphyrie

Achtung! Gen-Analysen bitte nur nach komplett erstelltem Metabolitenprofil inkl. Enzymanalysen (soweit mdglich) anfordern.

Die Bestimmung der Porphyrinvorlaufer (5-ALS, PBG) im Plasma erfolgt ausschlie3lich nach telefonischer Riicksprache.

Bitte Einsendervermerk (s. 0.) nicht vergessen!



Klinische Diagnose und Fragestellung:

Klinische Information (bitte Werte unbedingt mit MaReinheit angeben):

Abdominale Symptome:

Neurologische/psychiatrische Symptome:

Herz/Kreislauf-Symptome (Tachykardie/Hypertonie?):

Lichtabhangige Hautsymptome (Blasen/Erytheme/Schwellungen?):

Sonstige Schmerzsymptome (Kopf/Riicken/Oberschenkel?)

Medikamente/Alkohol/Drogen/Hormone:

Lebererkrankungen/Hyperbilirubindmien:

Hamoglobin-Konz. (Anémie?):

Serum-Eisen/Transferrinsattigung/Ferritin:

Serum-Natrium/-Magnesium:

Urinverfarbung:

Infektionskrankheiten:

An welche Porphyrie/Porphyrinstoffwechselstérung wird gedacht?

Hepatische Porphyrien (akute und chronische) Erythropoetische Porphyrien

O Akute intermittierende Porphyrie (AIP) O Congenitale erythropoetische Porphyrie (Morbus Giinther, CEP)
O Porphyria variegata (VP) O Erythropoetische Protoporphyrie (EPP)

O Hereditéare Koproporphyrie (HCP) O Geschlechtsgebunden-dominante Protoporphyrie (XLDPP)

O Doss-Porphyrie (ALAD-Defekt-Porphyrie, DP)

O Chronische hepatische Porphyrie (Porphyria cutanea tarda, PCT) O Schwermetallintoxikation/Blei-Belastung
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