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Allopurinoltest bei Verdacht auf hemizygoten
Ornithintranscarbamylase-Mangel (OTC-Mangel)

Vorschrift fiir die Probennahme, -aufbewahrung u. -versand

1. Indikationen fiir den Test:

- unklare passagere Hyperammondmie bei Mdadchen (hdufige
klinische Symptomatik: Epilepsie, Ataxie, neurodegenerativer
Krankheitsverlauf)

- Reye-like-Syndrom (unklare komat6se Zustande, etc.)

Anmerkung: nicht genannt sind bei diesen Indikationen weitere
spez. Untersuchungen!

2. Durchfiihrung:
1. Portion | (Basalwert) = ~ 10 ml Spontanurin vor Testbeginn

2. Blase entleeren. Gabe von 100, 200 oder 300 mg Allopurinol

Dosierung von Allopurinol:

Alter Dosis
0-6 Jahre 100 mg
6-10 Jahre | 200 mg
> 10 Jahre 300 mg
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Jeweils 6 Stunden Urinportionen sammeln
Portion Il (0-6 Stunden)

Portion Ill (6-12 Stunden)

Portion IV (12-18 Stunden)

Portion V (18-24 Stunden)

Jeweils sehr gut mischen und 5-10 min bei RT stehen lassen
Zentrifugieren (10000xg/RT/5 min)

Von jeder Sammelportion ~ 10 ml entnehmen und sofort tieffrieren oder mit drei Tropfen
Chloroform konservieren. R6hrchen gut beschriften (Name und Portion) und alle Proben mit
genauen Angaben (insbes. Sammelmengen und —zeit) ins Stoffwechsellabor schicken.
Bitte unbedingt auch alle in den letzten 48 Stunden verabreichten Medikamente angeben.

3. Versandadresse:
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