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Stoffwechseldiagnostik (Labor Reutlingen):
- Purine und Pyrimidine mittels Tandem-lvlassen-Spektrometrie unauffällig.
- Analyse der überlangkettigen Fettsäuren im Serum: Werte im Normbereich.
- Acylcarnitine im Serum: unauffälhge Ratio.
- Quantifiz erung von Carnjtin und Acylcarnitin (Trockenblut) normwertig.
- Aminosäuren lm Serum und im Trockenblut: unauffälllg.
- Aminosäuren im Urin: unauffäl l ig.
- Totales Homocystein m Serurn und im Trockenblut unauffä | ger Befund
- Organische Sduren im Ufin: unauffäl l ig
Beurteiluno: lnsgesamt sind mit den ausgefühden Untersuchungen keine
stoffwechselrelevanten Veränderungen nachweisbar.

- CDG (Congenital Dysorder of Glycosylation) Diagnostik (Münster): unauffällig
- Niemann-Pick Typ C (Münster):
Beurteilung: Die Aktivität der Chitokiosidase und die Konzentration der Oxysterole m
EDTA-P asma wärcn normal. NPC eher unwahrscheinlich.

Wach-EEG (28.07.2014) :
Beurteilung: Unauffä | ges Wach-EEG mit vielen Artefakten (l\luskef und
Bewegungsartefakte) inklusive simu taner Videoaufzeichnung (Doppelbild-EEG)
L keine Allgemeinveränderung
2. kein Hedbefund
3. keine epilepsietypische Aktiv tät
4. ohne Auffälligkeiten in der simultanen Vldeoaufzeichnung

Schlaf-EEG {29.07.2014):
Beurteilung: Una!ffälliges Schlaf-EEG lnklusive simultaner Videoaufzeichnung
(Doppelbid-EEG)
1 Nachweis physiologischer Schlafstadien bls Schlafstadi!m NREM 3
2. kein Herdbefund
3. keine epllepsietypischeAktivität
4. keine Auffälligkeiten in der simultanen Videoaufzeichnung

Augenärztliches Konsil (28.05.2014):
Beidseits leichte Hyperop e, aktueil keine Brille erforderlich. Kein Schielen, lediglich
leichte kompensierte Exophorie. Normaler Augenvorder- und Augenh nterabschnitt.

MRT des Schädels (31.07.2014):
Beurteilunq: Altersentspre6hend unauffälliger cerebraler Befund ohne Nachwejs einer
Anlagestörung, einer lschämie oder Leukencephalopathie.

EKG (31.07.2014): altersentsprechende Form-, Zeit- und Ampl tu de n verhältn isse

Sonographie des Abdomens:
Soweit bei leicht eingeschränkten Schallbedingungen beurteilbar unauffälliger
abdomineller Befund.

Therapie und Verlauf: Die stationäre Aufnahme erfolgte zur weiterführenden Diagnostik
bei ausgeprägter Ataxle. Sowohl das Wach- a s auch das Schlaf-EEG waren unauffäl ig.
Ebenso zeigte das MRT des Schädels einen unauffä ligen morphologischen Befund. Die
Ergebnisse der Stoffwechseldiagnostik bezüg ich der CDG- und Niemann-Pick-Diagnostik
waren unauffällig, das abgeleitete EKG und die Sonographie altersentsprechend. In
Zusammenschau der be uns erhobenen Befunde ist kelne ursächliche Zuordnung der
Ataxie möglich. Weltere Untersuchungen für setene Erkrankungen, die zu einer Ataxie
führen können, wurden bisher nicht berücksichtigt.
Wir danken der Famil ie für ihr Vertrauen und wünschen ihr für die Zukunft al les Gute. Bei
weiteren Fragen stehen wir selbstveßtändlich jederzeit zur Verfügung. Entlassung am
01.08.2014 in gutem Al gemeinzustand.

Für das Wichtige. lm teben.


