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Kassen-Nr. Versicherten-Nr. Status  

   Urinvolmen 
ml 

Körpergröße 
cm 

Körpergewicht 
kg Vertragsarzt-Nr. VK gültig bis Datum 

   

 Privat stationär       Kostenträger       Ambulante Patienten              Gutachten/         BG-Patient (BG-An- 

 Privat ambulant     Krankenhaus     (Überweisungsschein genügt)          Aktenzeichen:           schrift angeben) 

  Einsenderadresse bzw. –stempel: 

 

Porphyriediagnostik 
 

Porphyrinvorläufer (5-Aminolävulinsäure und Porphobilinogen), Porphyrine, Fluores-
zenz-Scan im Plasma oder Serum, Enzyme der Porphyrinbiosynthese  
und molekulargenetische Analysen 10b 

 
 Untersuchungsmaterial: 

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

(in diesem Fall Urin dunkel und kühl sammeln, ohne chemische Zusätze). 
 

Stuhl:    ca. 4 – 5 g (ml). 
 

Heparinblut: 5 ml, Abnahme in heparinisiertem Röhrchen oder 0.1 ml Liquemin für 10 ml Venenblut vorlegen. Probe nach Ent-
nahme gut mischen. Blut darf nicht gerinnen. Nicht zentrifugieren; heparinisiertes Vollblut einsenden. 

 
           Spontanurin   Untersuchung auf:   356  5-Aminolävulinsäure (5-ALS) 
           24h-Sammelurin          355  Porphobilinogen (PBG) 
                 354  Gesamtporphyrine (Porphyrindifferenzierung bei erhöhten Werten) 
               3011  Koproporphyrinisomere (I/III) 
 
 3044  Stuhl     Untersuchung auf: 3044  Gesamtporphyrine (Porphyrindifferenzierung bei erhöhten Werten) 
               3018  Koproporphyrinisomere (I/III) 
 
 Untersuchungen im Heparin- oder EDTA-Blut: 
 3041  Freies Protoporphyrin 
 3042  Zink-Protoporphyrin 
 
 Untersuchungen im Serum, EDTA- oder Heparin-Plasma (bitte, wenn möglich, abgesertes Material einsenden): 
   473  Fluoreszenz-Scan (Porphyrie-Screening) 
 3019  Porphyrindifferenzierung (nur zur Differenzialdiagnose PCT vs. Pseudoporphyrie bei terminaler Niereninsuffizienz) 
 
 Enzymuntersuchungen im Heparinblut: 
 3028  5-Aminolävulinsäuredehydratase (zur Abklärung bei Bleivergiftung oder Doss-Porphyrie) 
 3029  Porphobilinogendesaminase (zur Abklärung bei akuter intermittierender Porphyrie) 
 3039  Uroporphyrinogendecarboxylase (zur Abklärung bei familiärer Porphyria cutanea tarda) 
 
 Gen-Analysen aus EDTA-Blut (3 ml): 
 6723  5-Aminolävulinsäuredehydratase-Gen 
     (11 Exone) zur Abklärung bei Doss-Porphyrie 
 6724  Porphobilinogendesaminase-Gen 
     (11 Exone) zur Abklärung bei akuter intermittierender Porphyrie 
 6729  Uroporphyrinogen-III-synthase-Gen 
     (8 Exone) zur Abklärung bei kongenitaler erythropoetischer Porphyrie/Morbus Günther 
 6725  Uroporphyrinogendecarboxylase-Gen 
     (8 Exone) zur Abklärung bei familiärer Porphyria cutanea tarda 
 6727  Koproporphyrinogenoxidase-Gen 
     (8 Exone) zur Abklärung bei hereditärer Koproporphyrie 
 6728  Protoporphyrinogenoxidase-Gen 
     (9 Exone) zur Abklärung bei Porphyria variegata 
 6726  Ferrochelatase-Gen 
     (10 Exone) zur Abklärung bei erythropoetischer Protoporphyrie 
 

 Achtung! Gen-Analysen bitte nur nach komplett erstelltem Metabolitenprofil inkl. Enzymanalysen (soweit möglich) anfordern. 
    Die Bestimmung der Porphyrinvorläufer (5-ALS, PBG) im Plasma erfolgt ausschließlich nach telefonischer Rücksprache. 

 

Bitte Einsendervermerk (s. o.) nicht vergessen!  



 

 Klinische Diagnose und Fragestellung: 
 

 _______________________________________________________________________________________________________ 
 
 _______________________________________________________________________________________________________ 
 
 _______________________________________________________________________________________________________ 
 

 Klinische Information (bitte Werte unbedingt mit Maßeinheit angeben): 
 

 Abdominale Symptome: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Neurologische/psychiatrische Symptome: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

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

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Lichtabhängige Hautsymptome (Blasen/Erytheme/Schwellungen?): 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Sonstige Schmerzsymptome (Kopf/Rücken/Oberschenkel?) 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Medikamente/Alkohol/Drogen/Hormone: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Lebererkrankungen/Hyperbilirubinämien: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Hämoglobin-Konz. (Anämie?): 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

  

 Serum-Eisen/Transferrinsättigung/Ferritin: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Serum-Natrium/-Magnesium: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Urinverfärbung: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 Infektionskrankheiten: 

 _______________________________________________________________________________________________________ 

 

 An welche Porphyrie/Porphyrinstoffwechselstörung wird gedacht? 
 

 Hepatische Porphyrien (akute und chronische)   Erythropoetische Porphyrien 

  Akute intermittierende Porphyrie (AIP)       Congenitale erythropoetische Porphyrie (Morbus Günther, CEP) 

  Porphyria variegata (VP)           Erythropoetische Protoporphyrie (EPP) 

  Hereditäre Koproporphyrie (HCP)        Geschlechtsgebunden-dominante Protoporphyrie (XLDPP) 

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

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