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Stoffwechseldiagnostik: Tagliche Analytik organischer Sduren im Urin mittels LC-MS/MS und ggf. weiterfiinrende Gen-Diagnostik

Medizinischer Hintergrund

Die organischen Sduren stellen eine sehr heterogene Gruppe organischer
Verbindungen dar, die gemaB Definition mindestens eine Carboxylgruppe
tragen und darliber hinaus eine weitere chemische Gruppe wie Keto-,
Amino- oder Hydroxylgruppen. Die Lange der Kohlenstoffkette ist variabel.
Zudem bestehen organische Sduren aus stickstoffhaltigen Konjugaten
(Acylglycine). Allgemein handelt es sich um Metabolite aus nahezu allen
Stoffwechselabldufen. Hierzu zdhlen Aminosduren-Metabolite nach
Desaminierung, Metabolite der Fettsduren sowie Citratzyklus-Metabolite
und Stoffwechselprodukte des Kohlenhydratkatabolismus.

Indikationen

Zu den klinischen Indikationen fiir eine Analyse der organischen Sduren
zdhlen klassische bzw. cerebrale Organoazidurien, Stoffwechselentgleis-
ungen, metabolische Azidosen, Laktatazidurie/ Laktatazidose, Hyperam-
monémie, Ketonurie/Ketondmie, Hypoglykdmie, Stérungen des Energie-
stoffwechsels, Hepatopathie unklarer Ursache, Verdacht auf (hereditére)
Abbaustdrungen von Fettsduren (B-Oxidationsstérung), Stérungen des
Abbaus verzweigtkettiger Aminosauren und weitere.

Einen besonderen Stellenwert nehmen die Organoazidurien ein. Bei den
klassischen Formen handelt es sich um Abbaustdrungen der verzweigtket-
tigen Aminosduren Valin, Isoleucin und Leucin. Je nach Funktionsverlust
der beteiligten abbauenden Enzyme sind vor allem die Methylmalonazi-
durie, Propionazidurie, 3-Methylglutaconazidurie sowie 3-Methylcroto-
nylglycinurie relevant. Phdnotypisch présentieren sich klassische Organo-
azidurien hdufig mit rezidivierend auftretender metabolischer Dekompen-
sation mehrerer Organe. Biochemisch treten hierbei metabolische
Azidosen, Laktatdmie/-urie, Ketondmie/-urie, Hyperammonamie und/oder
Hypoglykdmie ein.

Die cerebralen Organoazidurien treten phdnotypisch zumeist mit neurolo-
gischen Symptomen in Erscheinung. Entgleisungen auf metabolischer
Ebene treten i.d.R. hierbei nicht auf. Der Krankheitsverlauf vollzieht sich
zumeist chronisch-progredient. Im klinischen Verlauf treten je nach Defekt
epileptische Anflle, Fieberkrdmpfe, psychomotorische Dysfunktionen (z.B.
Ataxien), Kardiomyopathien und Neurodegeneration auf. Beispielhaft seien
die Glutarazidurie Typ I, 2-Hydroxyglutarazidurie, Morbus Canavan, 2-
Methyl-3-Hydroxybutyrazidurie und Ethylmalonazidurie genannt. Dem
tberwiegenden Teil der cerebralen Organoazidurien liegt ein gestorter
Abbau des Lysins, Hydroxylysins und des Tryptophans zugrunde.

Analytik mittels LC-MS/MS optimiert die Diagnostik

Das Panel Organische Sduren im Urin umfasst Uber 60 Analyte, verteilt auf
zwei Laufe mit chromatografischer Trennung und massenspektro-
metrischer Detektion (LC-MS/MS). Die Quantifizierung erfolgt in der Einheit
umol/l sowie bezogen auf das mitgemessene Kreatinin als mmol/mol
Kreatinin.

Als Untersuchungsmaterial ist nativer Urin (Spontanurin) einzusenden. Da
zusatzlich die Bestimmung des Kreatinins als rechnerische BezugsgréBe
erforderlich ist, ergibt sich ein Mindestvolumen von 200 pl.
Ausschlusskriterien fir die Analytik sind z.Z. nicht bekannt.

Eine ausreichende Stabilitat Gber alle Parameter ist nur bei direkter Zustel-
lung am Tag der Urinabnahme gegeben. Ist dies logistisch nicht mdglich,
so muss der gewonnene Urin bis zur Analytik tiefgefroren gelagert und
versandt werden.

Nach Mdglichkeit sollte die Bestimmung der organischen Sauren mit der
Untersuchung der Acylcarnitine im Trockenblut sowie der Aminosauren im
Plasma ergdnzt werden, um eine differenzialdiagnostische Bestatigung zu
erhalten. In zahlreichen Féllen ergeben sich jeweils korrespondierende
Muster, welche die Aussagekraft des Befundes erhéhen und sichern.

Referenzbereiche und Beurteilung

Die Referenzbereiche sind abhédngig von der jeweiligen Sdure und vom
Alter der Patienten. Die detaillierte Ubersicht der Referenzbereiche findet
sich online unter Organische Sduren im Urin (quantitativ) auf unserer
Webseite www.medizin-zentrum-dortmund.de

Die Beurteilung der Analyseergebnisse erfolgt in einer individuellen
Befundung, die neben der Befundinterpretation der organischen Sduren
ggf. weitere erfolgte Diagnostik zu Aminoséduren, Acylcarnitine und
Vorbefunde berticksichtigt bzw. Empfehlungen gibt flr weitere sinnvolle
Stoffwechseldiagnostik. Siehe Beispielbefund im Anhang zu diesem
LabmedLetter.

In der Regel liegen Ergebnis und Beurteilung nach 1-2 Werktagen vor.

Material
Spontanurin, Versand tiefgefroren

Methode
LC-MS/MS, i. d. R. taglicher Ansatz

Abrechnung
EBM: 2x Ziffer 32314 (103,80 EUR), Kreatinin (Ziffer 32066 - 0,40 EUR)
GOA: 2x Ziffer 4210 (104,92 EUR), Kreatinin (Ziffer 3585H1 - 2,33 EUR)

Ansprechpartner Metabolische Spezialdiagnostik
Markus Mallek Tel.: 0231-9572-1253
Sina Kleinert Tel.: 0231-9572-1254
Dr. Falko Wiinsche Tel.: 0231-9572-6657

Weiterfiihrende genetische Stoffwechsel-Diagnostik
Informationen siehe Seite 2.

Bitte wenden!

FA fiir Laboratoriumsmedizin: Dr. med. Bettina Eberhard - Dr. med. Petra Kappelhoff - Dr. medic. (RO) Csilla Rompf - Dr. med. Karim Gorschliiter -Albert Pranada- Dr. med. Sebastian Lauer; FA fiir Mikrobiologie und
Infektions_e':pidemiologie: Felix Pranada - Dr. med. Arthur Pranada - Dr. med. Anja Ségers; FA fiir Humangenetik: Dr. med. Annemarie Schwan - Dr. med. Stefanie Schon - Dr. med. Stefan Wieczorek - Dr. med. Judith
Kdtting; FA fiir Innere Medizin, Endokrinologie und Diabetologie: Dr. med. Frank Demtréder - Dr. med. Matthias Bohme
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Literatur zu Stoffwechseldiagnostik mittels LC-MS/MS:
Hoffmann G. F. (2019) Metabolische Erkrankungen. P4diatrie: 41-73.

1.
2. Blau, N. et al. (2003). Physicians's Guide to the Laboratory Diagnosis of Metabolic Diseases, 2nd Edition, Springer, Berlin, Heidelberg, New York

3. Rinaldo, P et al. (2006). Inborn errors of amino acids, organic acid and fatty acid metabolism. In: Tietz textbook of clinical chemistry and molecular diagnostics, 4. Edition, Elsevier Saunders
4. Karall et al. (2018) Organoazidopathien. In: Duale Reihe Padiatrie. 5., vollstdndig Uberarbeitete Auflage. Stuttgart: Thieme

Weiterfiihrende genetische Stoffwechsel-Diagnostik

AuBer der Stoffwechseldiagnostik mittels LC-MS/MS im Urin bieten wir auch
Untersuchungen auf Gen- und Enzymebene an.

Fir mehrere Stérungen im Ketonkdrper-Stoffwechsel lassen sich Tests auf
Enzymaktivitdt in Blutzellen oder in kultivierten Fibroblasten durchfiihren (3-
Hydroxy-3-Methylglutaryl-CoA-Lyase-Mangel  (HMG-Mangel), 2-Methyl-
acetoacetyl-CoA-Thiolase-Mangel (MAT-/T2-, beta-Ketothiolase-/3-Oxothio-
lase-Mangel),  Succinyl-CoA:3-Oxoacyl-CoA-Transferase-Mangel  (SCOT)-
Mangel, Ansprechpartner Dr. Falko Wiinsche 0231-9572-6657). Um einem
Verdacht auf eine Stoffwechselstdrung bei entsprechenden Hinweisen auf
Metaboliten-Ebene nachzugehen, kann die Analyse von Einzelgenen i.d.R.
durch Sanger-Sequenzierung und MLPA erfolgen. Alternativ kdnnen weiter
gefasste Panels zur gleichzeitigen Untersuchung mehrerer Gene angefordert
werden. Die entsprechenden NGS-Panel sind dabei unterteilt in:
Core-Panel (Analyse der ,Hauptgene” einer Erkrankung/eines Phanotyps mit
einer Abdeckung der Zielregionen von 100%, da diagnostische Liicken im NGS
dieser Gene zusitzlich durch Sanger-Sequenzierung geschlossen werden) und
Erweitertes Panel (umfangreiches Screening auch solcher Gene, die seltener
urséchliche Varianten fur eine bestimmte Erkrankung/einen bestimmten
Phanotyp tragen; einzelne Bereiche untersuchter Gene kénnen methodisch
bedingt ggf. nicht vollstindig abgedeckt sein).

Beispiele verfiigbarer Einzelgen-Untersuchungen

Aminosadure- und Peptid-Stoffwechsel: ACADSB, GSS, HSD17B10, OPLAH
Ketogenesedefekte: HMGCL, HMGCS2

Ketonkorpertransportstérung: SLCT6A1

Ketolysedefekte: ACAT1, OXCT1

Kohlenhydrat-Stoffwechsel: ALDOB, FBP1, GALT

0000

Beispiele verfiigbarer NGS-Panel

O Glykogenosen
Core-Pane/ (10 Gene): AGL, G6PC, GAA, GBE1, PFKM, PGAM2, PHKB, PYGL, PYGM, SLC37A4
Erweitertes Panel (13 weitere Gene): ALDOA, ENO3, FBP1, GYG1, GYS1, GYS2, LAMP2, LDHA,
PHKA1, PHKA2, PHKG2, PRKAG2, SLC2A2

QO Harnstoffzyklusdefekte
Core-Pane/ (11 Gene): ARG1, ASL, ASS1, CPS1, GALT, MUT, NAGS, OTC, PCCA, SLC25A13,
SLC25A15 - Erweitertes Panel (9 weitere Gene): CASA, FAH, GLUD1, IVD, MMAA, MMAB, 0AT,
PCCB, SLC7A7

O  Ketonkdrper-Stoffwechselstérung
Panel (5 Core-Gene) ACAT1, HMGCL, HMGCS2, OXCT1, SLC16A1

O Ketonkorper-Stoffwechsel/Glykogenspeicherkrankheiten & weitere
Panel(51 Gene): ACAA2, ACADM, ACADSB, ACADVL, ACAT1, ACAT2, AGL, ALDOA, ALDOB, BDHT,
ENO3, FBP1, G6PC, G6PC2, G6PC3, GAA, GALT, GBE1, GSS, GYG1, GYS1, GYS2, HMGCL,
HMGCS1, HMGCS2, HSD17B10, IVD, LAMP2, LDHA, OPLAH, OXCT1, OXCT2, PC, PCCA, PCCB,
PCK1, PFKM, PGAM2, PHKA1, PHKA2, PHKB, PHKG2, PRKAG2, PYGL, PYGM, SLC16A1, SLC16A8,
SLC25A13, SLC2A1, SLC2A2, SLC37A4

Beurteilung

Die Mitteilung der Ergebnisse erfolgt in Form eines detaillierten
Befundberichtes. Die pathogenetische Relevanz von Sequenzvarianten
erfolgt nach den international anerkannten ACMG-Kriterien und
berlicksichtigt die aktuelle Literatur sowie die verfugbaren
Variantendatenbanken.  Berichtet werden  Varianten  unklarer
Signifikanz, wahrscheinlich pathogene und pathogene Varianten. Es
erfolgt eine individuelle Befundung, welche die klinische Symptomatik
und die Vorbefunde der biochemischen Stoffwechseldiagnostik
berticksichtigt. Die Dauer der Untersuchung (2-8 Wochen) ist abhéngig
vom Umfang der Analytik (z. B. Einzelgen-Analytik vs. NGS-
Paneldiagnostik) und dem Rechercheaufwand.

Material

2 ml EDTA-Blut, Versand bei Umgebungstemperatur

Es ist das Gendiagnostikgesetz (GenDG) zu beachten. Fiir genetische
Analysen muss eine Einwilligungserkldrung des Patienten vorliegen.
Hinweise zur Anforderung von genetischen Analysen sind auf unserer
Webseite www.medizin-zentrum-dortmund.de unter Humangenetik zu
finden.

Methode
Sanger-Sequenzierung, MLPA, Next-Generation-Sequencing (NGS)

Details zu Einzelgen- und NGS-Panel-Analysen siehe online unter
www.medizin-zentrum-dortmund.de in unserem Untersuchungspro-
gramm unter Molekulargenetik (Analysen A-Z (Einzelgen-Analysen)
sowie unter Next Generation Sequencing / NGS-Panel-Diagnostik). Bei
Bedarf kann die Zusammenstellung der Gene in einem NGS-Panel auf
die individuelle Fragestellung angepasst werden (Exom-basierte
Panelanalytik).

Abrechnung

EBM: Ziffern 11301, 11302, 11512, 11513 (Anzahl abhangig von der
GroBe des Gens bzw. Panels)

GOA: Ziffern 80, 3920, 3922, 3924, 3926 (Anzahl abhangig von der
GroBe des Gens bzw. Panels)

Ansprechpartner genetische Diagnostik
Dr. Raina Yamamoto Tel.: 0231-9572-6666 (Molekulargenetik)

Die Befundung erfolgt in Kooperation mit Prof. Dr. Jérn Oliver Sass,
Hochschule Bonn-Rhein-Sieg, Tel.: 01575-2046553.

FA fiir Laboratoriumsmedizin: Dr. med. Bettina Eberhard - Dr. med. Petra Kappelhoff - Dr. medic. (RO) Csilla Rompf - Dr. med. Karim Gorschliiter -Albert Pranada- Dr. med. Sebastian Lauer; FA fiir Mikrobiologie und
Infektionsepidemiologie: Felix Pranada - Dr. med. Arthur Pranada - Dr. med. Anja Ségers; FA fiir Humangenetik: Dr. med. Annemarie Schwan - Dr. med. Stefanie Schon - Dr. med. Stefan Wieczorek - Dr. med. Judith
Kdtting; FA fiir Innere Medizin, Endokrinologie und Diabetologie: Dr. med. Frank Demtréder - Dr. med. Matthias Bohme
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Tagesnummer Geburtsdatum Eingangsdatum
4970807636 17.05.2023 W 02.06.23 um: 08:52
lhr Zeichen Ausgangsdatum
20231524019 ]
Kasse Blatt
1/5
Laborirztlicher Befundbericht
Material:1 x Urin
Entnahme am: 26.05.23 um: 12:00
Klinische Angabe:
keine Angaben
Ergebnis Dimension Referenzbereich
Klinisch-chemische Untersuchungen
Substrate
Kreatinin im Urin 0,14 g/l
Stoffwechselanalytik
Organische Sauren im Urin (LC-MS/MS)
2,3-Dihydroxy-2-methylbuttersaure im Urin <10,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
2,4-Dihydroxybuttersaure im Urin 48,5 pumol/l
39,2 mmol/mol Krea <26,0
3,4-Dihydroxybuttersaure im Urin 73,3 pumol/l
59,2 mmol/mol Krea <142
2-Ethyl-3-hydroxypropionsaure im Urin 10,1 pumol/l
8,16 mmol/mol Krea <12,0
2-Hydroxybuttersaure im Urin 24,4 pumol/l
19,7 mmol/mol Krea <2,0
2-Hydroxyglutarsaure im Urin 138 pmol/l
112 mmol/mol Krea <15,0
2-Hydroxyisovaleriansaure im Urin 8,40 pmol/l
6,79 mmol/mol Krea <3,0
2-Ketoglutarsgure im Urin 2,51 pmol/l
2,03 mmol/mol Krea <567
2-Methyl-3-hydroxybuttersdure im Urin 21,4 pmol/l
17,3 mmol/mol Krea <7,5
2-Methylbernsteinsaure im Urin 10,3 pmol/l
8,32 mmol/mol Krea <1,0
2-Methyilcitrat im Urin 2,39 pumol/l
1,93 mmol/mol Krea <1,0
2-Oxoadipinsaure im Urin <5,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0

FA fiir Lahnratnriumsmediz[p: Dr. med. Bettina Eberhard - Dr. med. Petra Kappelhoff - Dr. medic (RO) Csilla Rompf - Dr. med. Karim Gorschliiter - Albert Pranada
Dr. med. Sebastian Lauer; FA fiir Mikrobiologie und Infektionsepidemiologie: Dr. med. Arthur Pranada - Felix Pranada - Dr. med. Anja Ségers - Dr. med. Patrick Vollmar
Nadine Obitz; FA fiir Humangenetik: Dr. med. Annemarie Schwan - Dr. med. Stefanie Schdn + Dr. med. Stefan Wieczorek - Dr. med. Judith Kdtting
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Laborirztlicher Befundbericht
Ergebnis Dimension Referenzbereich
Stoffwechselanalytik
Organische Sauren im Urin (LC-MS/MS)
2-Oxoisocapronsaure im Urin <5,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <7,0
3-Hydroxy-3-methylglutarsdure im Urin 59,8 pmol/l
48,3 mmol/mol Krea <43,0
3-Hydroxybuttersaure im Urin 6,42 pmol/l
5,19 mmol/mol Krea <5,0
3-Hydroxyglutarsaure im Urin 3,00 pumol/l
2,42 mmol/mol Krea <3,0
3-Hydroxyisobuttersaure im Urin 38,9 pmol/l
31,4 mmol/mol Krea <38,0
3-Hydroxyisovaleriansaure im Urin 3731 pmol/l
3015 mmol/mol Krea <18,0
3-Hydroxypropionsaure im Urin 50,3 pmol/l
40,6 mmol/mol Krea <19,0
3-Methylglutaconsaure im Urin <2,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <9,0
3-Methylglutarsaure im Urin <5,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
3-Phenylmilchs&ure im Urin 5,31 pmol/l
4,29 mmol/mol Krea <1,0
4-Hydroxybuttersgure im Urin <5,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
4-Hydroxyphenylbrenztraubensaure im Urin <1,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <20,0
4-Hydroxyphenylessigsaure im Urin 63,2 pmol/l
51,1 mmol/mol Krea <240
4-Hydroxyphenylmilchsaure im Urin 27,3 pumol/l
22,1 mmol/mol Krea <50,0
Acetoacetat im Urin 6,10 pumol/l
4,93 mmol/mol Krea <1,5
Adipinsaure im Urin 8,04 pumol/l
6,50 mmol/mol Krea <37,0
Bernsteinsaure im Urin 636 pumol/l

FA fiir Laboratoriumsmedizin: Dr. med. Bettina Eberhard -
Dr. med. Sebastian Lauer; FA fiir Mikrobiologie und Infektionsepidemiologie: Dr. med. Arthur Pranada -
Nadine Obitz; FA fiir Humangenetik: Dr. med. Annemarie Schwan -

Dr. med. Petra Kappelhoff -

Dr. med. Stefanie Schdn -

Dr. medic (RO) Csilla Rompf - Dr. med. Karim Gorschliiter -

Felix Pranada -
Dr. med. Stefan Wieczorek - Dr. med. Judith Kotting

Albert Pranada

Dr. med. Anja Sagers - Dr. med. Patrick Vollmar
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Laborarztlicher Befundbericht
Ergebnis Dimension Referenzbereich
Stoffwechselanalytik
Organische Sauren im Urin (LC-MS/MS)
514 mmol/mol Krea <547
Pyruvat im Urin 14,0 pmol/l
11,3 mmol/mol Krea <123
Ethylmalonsaure im Urin 19,3 pumol/l
15,6 mmol/mol Krea <17,0
Fumarsaure im Urin 2,87 pmol/l
2,32 mmol/mol Krea <45,0
Glutarsaure im Urin 7,75 pmol/l
6,26 mmol/mol Krea <13,0
Glycerinsaure im Urin 21,9 pumol/l
17,7 mmol/mol Krea <39,0
Glykolsaure im Urin 126 pumol/l
102 mmol/mol Krea <62,0
Glyoxylsaure im Urin <10,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <13,0
Homogentisinsaure im Urin <2,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
Laktat im Urin 232 pmol/l
187 mmol/mol Krea <348
Malat im Urin 52,9 pmol/l
42,7 mmol/mol Krea <52,0
Malonséure im Urin <5,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
Methylmalonsaure im Urin 2,41 pumol/l
1,95 mmol/mol Krea <3,6
Mevalonsaure im Urin <1,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <0,4
N-Acetylasparaginsaure im Urin 35,6 pmol/l
28,8 mmol/mol Krea <13,0
N-Acetyltyrosin im Urin <5,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <6,4
Orotsaure im Urin 1,40 pmol/l
1,13 mmol/mol Krea <5,3

FA fiir Laboratoriumsmedizin: Dr. med. Bettina Eberhard -
Dr. med. Sebastian Lauer; FA fiir Mikrobiologie und Infektionsepidemiologie: Dr. med. Arthur Pranada -
Nadine Obitz; FA fiir Humangenetik: Dr. med. Annemarie Schwan -

Dr. med. Petra Kappelhoff -

Dr. med. Stefanie Schdn -

Dr. medic (RO) Csilla Rompf - Dr. med. Karim Gorschliiter - Albert Pranada

Felix Pranada -

Dr. med. Anja Sagers -
Dr. med. Stefan Wieczorek - Dr. med. Judith Kotting

Dr. med. Patrick Vollmar
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Laborarztlicher Befundbericht
Ergebnis Dimension Referenzbereich
Stoffwechselanalytik
Organische Sauren im Urin (LC-MS/MS)
Oxalsaure im Urin 103 pumol/l
83,2 mmol/mol Krea <931
Phenylbrenztraubensaure im Urin <5,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <15,5
Pyroglutaminsaure (5-Oxoprolin) im Urin 72,8 pumol/l
58,8 mmol/mol Krea <61,0
Sebacinsaure im Urin <1,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <16,0
Suberinsaure im Urin 2,90 pmol/l
2,34 mmol/mol Krea <20,0
Succinylaceton im Urin <1,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
Vanillinmilchsaure im Urin 3,32 pumol/l
2,68 mmol/mol Krea <20,0
2-Methylbutyrylglycin im Urin 1,65 pumol/l
1,33 mmol/mol Krea <5,0
3-Methylcrotonylglycin im Urin 1074 pumol/l
868 mmol/mol Krea <2,5
N-Butyrylglycin im Urin <3,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <2,0
N-Hexanoylglycin im Urin <1,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,2
N-Isovaleroylglycin im Urin 26,9 pmol/l
21,7 mmol/mol Krea <10,0
Phenylpropionylglycin im Urin <1,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <0.6
Propionylglycin im Urin <2,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
Suberylglycin im Urin <1,0 pmol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <54
Tiglylglycin im Urin <5,0 pumol/l
nicht nachweisbar mmol/mol Krea <1,0
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Laborirztlicher Befundbericht
Ergebnis Dimension Referenzbereich
Stoffwechselanalytik
Organische Sauren im Urin (LC-MS/MS)
Beurteilung:

Deutlich erhdhte Ausscheidung des 3-Methylcrotonylglycins und der 3-
Hydroxyisovaleriansdure. Isovaleryglycin leicht iberhoéht. Laborchemisch ware der Befund
mit dem Vorliegen einer Methylcrotonylglycinurie (3-Methylcrotonyl-CoA-Carboxylase-
Mangel) vereinbar. Kontrolle unter Erganzung der Acylcarnitine im Trockenblut empfohlen.
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