Arbeitsbereich
U K Neugeborenenscreening und Stoffwechseldiagnostik

HAMBURG Anlage 02 zur SOP 2.2.17 | Version 06 | Stand 18.12.2024

Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf | MartinistraRe 52 | 20246 Hamburg
Arbeitsbereich Neugeborenenscreening und Stoffwechseldiagnostik

Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf
Neugeborenenscreening und Stoffwechseldiagnostik
Gebdude N22, EG

Martinistr. 52

20246 Hamburg

Neugeborenenscreening - Riickmeldebogen SMA
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Datum der Erhebung: . .20
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Basisdokumentation nach positivem Neugeborenenscreening auf SMA

Demographische Angaben

Name, Vorname

Geburtsdatum . .20

(tt.mm.jjjj)

Gestationsalter + SS

Bestatigungsdiagnostik im neuromuskuldres Z

Anzahl Kopien SMN2:

homozygote Deletion Exon 7 + 8 bestatigt |:| ja |:| nein

Erstvorstellung Zentrum . _ .20 _ _ (tt.mm.jjjj)
Erhalt genetische Bestatigungsdiagnostik . _ .20 _ _ (tt. mm.jjjj)
Klinische Untersuchung [ ] unauffallig [] auffallig Befund:
Genetik (Bestatigung) SMN1:

Therapie |:| Gen-Therapie

|:| Nusinersen

|:| Risdiplam

Therapiebeginn . .20

(tt.mm.jjjj)

[] keine Therapie

Aufklarung Uber Register erfolgt []ja [ ]nein
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Basisdokumentation nach positivem Neugeborenenscreening auf SMA

Demographische Angaben

Bemerkung




