Om een analyseresultaat op de juiste manier te kunnen interpreteren is het noodzakelijk dat de klinisch bioloog op de hoogte is van de klinische gegevens van de patiënt. 
Een duidelijke omschrijving van de klinische gegevens is een minimum vereiste bij het aanvragen van een analyse. 

Hierbij volgt een lijst van de voornaamste klinische informatie die aanleiding kan geven tot verder onderzoek (deze lijst is niet limitatief). 

	Fysieke kenmerken
	Neurologische afwijkingen    Spierafwijkingen 
	Gastro- enterologische afwijkingen

	
	
	

	
	ALTE
	 
	Ataxie / athetosis
	
	braken 

	
	Ascites
	 
	Autisme
	
	groeistoornis 

	
	Atherosclerose
	 
	Bewustzijnsstoornissen
	
	kolieken 

	
	Doofheid
	 
	Cardiologische pathologie
	
	voedselweigering 

	
	Dysmorfie
	 
	Convulsies
	
	

	
	Haarafwijking
	 
	Dystonie
	
	

	
	Hepatomegalie 
	 
	EEG/CT/MRI/SCAN
	
	

	
	Huidafwijking
	 
	Hypertonie
	
	

	
	Hydrops
	 
	Hypotonie
	
	

	
	Hypertensie
	 
	imp. agressie
	
	

	
	Hypotensie
	 
	Mentale retardatie
	
	

	
	Icterus
	 
	Motore retardatie
	
	

	
	Oedeem
	 
	Myopathie
	
	

	
	Pre/dysmatuur
	 
	Ongecoördineerde bewegingen 
	
	

	
	SIDS
	 
	Psychose
	
	

	
	Splenomegalie
	 
	Spasticiteit
	
	

	
	Spraakstoornis
	 
	Spierdystrofie
	
	

	
	Vaatafwijking
	 
	Spierzwakte
	
	

	
	Vreemde geur
	 
	Vreemd huilen
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	


	Nefrologische afwijkingen 
	Röntgenologische afwijkingen
	Genetica 

	
	
	

	 
	anurie 
	 
	botleeftijd 
	 
	consanguïniteit 

	 
	kleur / geur urine 
	 
	osteoporose 
	 
	familiale stofwisselingsziekte 

	 
	nierinsufficiëntie 
	 
	rachitis 
	 
	SIDS siblings 

	 
	nierstenen 
	 
	skeletafwijking 
	 
	 

	 
	polyurie 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 

	 
	 
	 
	 
	 
	 


	afwijkingen labo 
	Immunologische afwijkingen    Hematologische afwijkingen
	Oogafwijking 

	
	
	

	 
	acidosis 
	 
	anemie 
	 
	cataract 

	 
	electrolyten 
	 
	bloeding 
	 
	N II 

	 
	hormonen 
	 
	hemolyse 
	 
	nystagmus 

	 
	hyperbilirubinurie 
	 
	immunodeficiëntie
	 
	retina  

	 
	hyperlipidemie 
	 
	lympfopenie 
	 
	strabismus 

	 
	hyperuricemie 
	 
	morfologisch RBC 
	 
	 

	 
	hyperuricosurie 
	 
	Neutropenie 
	 
	 

	 
	hypo immuno globulinemie 
	 
	recividerende infecties 
	 
	 

	 
	hypoglycemie 
	 
	trombo-embolisch
	 
	 

	 
	Hypouricemie 
	 
	trombopenie 
	 
	 

	 
	hypouricosurie 
	 
	vaccinatie problemen
	 
	 

	 
	ketosis 
	 
	 
	 
	 

	 
	kreatinine 
	 
	 
	 
	 

	 
	leverenzymen
	 
	 
	 
	 

	 
	pos.reductie 
	 
	 
	 
	 

	 
	spierenzymen 
	 
	 
	 
	 

	 
	ureum 
	 
	 
	 
	 

	 
	vitamines
	 
	 
	 
	 

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	

	
	 
	 
	 
	
	


Uit te voeren analyses 
	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Acylcarnitines 
	MS-MS 
	Crisis; hypoglycemie, metabole acidose


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Aminozuren
	MS-MS 
	Hyperammoniemie, screening

	
	Aminozuren
	1 dim.kwalitatief
	idem

	
	Aminozuren
	2 dim.kwalitatief 
In urine
	Nierstenen; vermoeden van renale tubulaire stoornis 

	
	Aminozuren
	AZ-analysator 
	Alle bovenstaande


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Biotinidase 
	Kwantitatief 
	Ernstige epilepsie al dan niet met eczema, spaarse beharing, groeistoornissen, candidase


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Cystine 
	Kwalitatief 
	Vermoeden van cystinurie

	
	
	
	


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	7-Dehydro cholesterol
	Kwalitatief 
	Vermoeden van Smith Lemli Opitz


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Galactose 
	Kwantitatief 
	Bij elk vermoeden van galactosemie;
Soms ook in het kader van een portocavale shunt; onverklaard cataract

	
	Galactose-1-fosfaat
	Kwantitatief 
	idem

	
	GALT
	Kwalitatief 
	Klassieke galactosemie


	
	Glutathion
	Kwantitatief 
	Hemolytische anemie + metabole acidose


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Homocystine 
	Kwalitatief 
	Thrombosen, botafwijkingen, psychomotore retardatie, Marfanoïde habitus


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Imidazolen 
	Kwalitatief 
	Ernstige spraak-en taalretardatie

	
	
	
	


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Ketonlichamen
	Kwantitatief 
	Hypoglycemie; energiestofwisselingsziekte


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Mucopoly
sacchariden
	Kwantitatief
	Neurodegeneratief, botafwijkingen, grove gelaatstrekken, cornea opaciteiten, hepatosplenomegalie, contracturen-klauwhandjes, hernias

	
	
	Electroforese 
	Labo bepaald deze analyse


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Oligosacchariden
	Kwalitatief 
	Zie onder mucopolysacchariden; cherry red spot


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Organische zuren
	GCMS kwantitatief 
	Brede screening, vormt samen met AZ in urine het basisonderzoek


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Orootzuur/Oritidine
	HPLC kwantitatief 
	Ureumcyclusdefecten, mitochondriale ziekten


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Purines/Pyrimidines
	HPLC kwantitatief 
	Nierstenen, immunologische afwijkingen, neurologisch-neurodegeneratief, abnormale reactie op cytostatica


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Reducerende suikers
	Kwalitatief 
	Renale tubulaire dysfunctie (Fanconi), galactosemie, fructosemie


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Sulfieten
	Kwalitatief 
	Ernstige epilepsie, microcephalie, lensluxatie
In associatie met purines/pyrimidines


	
	
	
	Opmerkingen 

	
	Vrije vetzuren (NEFA) 
	Kwantitatief 
	Ter evaluatie van hypoglycemie; liefst in associatie met ketolichamen


