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FICHE DE RENSEIGNEMENTS CLINIQUES

Cette fiche doit accompagner tout prélevement aéress laboratoire des renseignements cliniqupgicis sont
indispensables powrienter le diagnosticetfaciliter l'interprétation des analyses biologiques demandées.

PRESCRIPTEUR: CACHET DE L'ETABLISSEMENT :

Nom :

Fonction :

Service / Adresse:

Tél : Bip :
PATIENT : PRELEVEMENT :
Nom, Prénom : ectff le :
Date de naissance : Heure du prélevement :
Poids: Taille : PC:
ANALYSES SANGUINES : ANALYSES URINAIRES :

e Chromatographie des acides aminés............] e Chromatographie des acides aminés .........u...[]
® COrpS CELONIQUES. .. .uvvireeeiierirerees s e e e e e il ] e Chromatographie des acides organiques........[1..
o Acides Gras Libres.....c.cooeveieiiiiiiiiiiiieeens . o Acide OrotiqUe ........cceeeiiiiiiiiiiiiiiiiieeeeee e, O
® Carnitine......oveveiiiiiiii e | ® Carniting .......cccoevviiiiiiiee e |
® HOMOCYStEINE. ....veiiieieiee e ..

ANALYSES SUR LCR :

e Chromatographie des acides aminés............. J

O PYIUVALE ...ttt e e aaas a

ANALYSES SANGUINES et URINAIRES SIMULTANEES (Obliga toire) :
e Dosage de la Créatine et Guanidinoacétate .............[1

ANALYSES SUR PAPIER BUVARD (Type Guthrie) ou sur SANG (plasma) :

e Acyls Carnitine......cocvveiiiiiiiii e ..

ANALYSES SUR DEFECATS ( Plasma au demi dans I'acie perchlorique a 6 %):

o Acide PYruvique.........ccoevviiiiniiiiiiiiieieeenns c.

L I T =1 = O

ANTECEDENTS : DEBUT DES SYMPTOMES :

e Déces dans la fratrie
e Consanguinité parentale .................

® AULIE (PréCiSEr)..cciiiieeieiiiiiiiiceee v mmmmmre e e e e eeaes

e En période néonatale..........cccceeevvvvvmereennnend O
e Plus tard (PréCiSer) .....ccoovveeiiiiiiiieeeeiiieeeeeeens O
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ALIMENTATION : SIGNES CARDIOVASCULAIRES :

e Patient a jeun (dernier repas a : ... e Myocardiopathie hypertrophique/dilatée..q...

e Nutrition parentérale ....................... cownn. 0 e Thrombose veineuse et/ou artérielle....... ...

e LaitenrichienTCM .......ccccvviiiiiiiiiiieees. m e Autre signe (PrécCisSer) .....cccvuveeeeeeeeeiieeenanns m

SIGNES NEUROMUSCULAIRES : (cocher la case ou entourer le signe clinigue)

e Hypotonie / hypertonie...........cccvvvvvvvs o O e Troubles du comportement / autisme.......0....
e Retard mental / moteur..................... ccowuD ® DYStONI€ ..ooovvviieiiieeeeeeee e u
e Troublesdulangage.........ccccooiiiiiiiiaeeeeee O o Myopathie.......ccccciiiiii e O
e Régression psychomotrice...................... . e Rhabdomyolyse.......cccccccvvviiiiiiiiiiniienennnn. O
® CONVUISIONS......ccoeevieeeeiieeiiieeeeeee s e O e Neuropathie........cccovvvvvveviiiiiiiiiiiceeeee e, O
O ALAXIE .oviiieeeieiiieieeee e O e Céphalée / Migraine .........ccccoeeeeiiiineeenne O
e Troubles de la conscience / coma........... O e Autre signe (PréCisSer) .....ccovuveeereeeesiieeennnns m
e Microcéphalie / macrocéphalie ............... ...
SIGNES DIGESTIFS : SIGNES CUTANES :
o Hépatomégalie.........cccceeeeiiieiiiee i, O e Angiokératomes / tétangiectasies........... O....
o Splénomégalie........cccuvemiiiiiiiieieiiccmceene, O e Anomalie de la pigmentation (précision) .o...
® ASCILE...ciiii it O ® ECZEMA..iiiiiiiiiiiiiie e ul
® VOMISSEMENIS ...uvvvviiiieeeeiiiiiiieee e e m O [CeIE. i O
e Diarrhée..........ccooeo s o e Autre signe (Préciser) ......ccocvvvvvvnenrnnennnnn. O
e Difficultés alimentaires...........ccccceeeeeeeenn. m
SIGNES MORPHOLOGIQUES : SIGNES RENAUX :
e Dysmorphie (Préciser).......ccccvvvvvvvvvrrnnnnn. O o Tubulopathie..............covvvviiiiiiiiinns e O
e Retard de Croissance...........cccccvvvvvvieeeeeend ® KYSteS rMENAUX ....ccvvvviiiireeeeeeeeeiiiiieeeeaenns O
e Aspect marfanoide ..................ooo i O o LithiaSe......ccccvvvvviiiiiiiiieeeeeeeeeeee e, O
e Autre signe (Préciser).......ccccvvvvveeevveenennns O e Autre signe (Préciser) ......ccccvvvvvvnnnrnnnnnnn. O
SIGNES OPHTALMOLOGIQUES / ORL :  SIGNES BIOLOGIQUES :
o Cataracte...........c.cccceiiii e, o e Acidose métabolique.........cccvvvvvvviiiiiennns O
e Luxation du cristallin...............cccevvvv .0 o Cétonurie (ACEteSt).......uvvveeeeerieeerr o
e Rétinite pigmentaire..........cccccvveeeeesmmmmens m e Hypoglycémie .......ccccvvvvvveeieiiiiiiieeeee m
e Atrophie optique.........cccceeeeiiiiiiiie e, O o Hyperglycémie ...............cceviiiiiiies s O
® NYSIAgMUS.....ovvvviiiiiiiiiiiiiiiiiniieeeeeenneaannd O o Hyperammoniémie.........ccoeeevvieiiiieeiesinnnn, O
® PLOSIS ..o O e Hyperlactacidémie...........cccccceoviiiivinnnens m
o SUrdit€.....ccoooiiiiiii O e Hyperlactatorachie...........ccccoeeeeiiieiieeennnnn. O
e Autre signe (préciser).......ccccvvvveeevevevennns O e Insuffisance hépatocellulaire................... w
® CYIOIYSE...eeiiieiii e O
SIGNES OSTEOARTICULAIRES : e Anémie / thrombopénie / leucopénie....... O....
® ACIHE UNQUE .....evvvvvveevviiiiiiiiiiieieeeen e O
L IO 1Y (=To] oTo] (o F]= TP m e Autre signe (PréCisSer) .....cccvuveeereeeeeiieeaaanns m
e Autre signe (Préciser) ......cccccvvveeeeeiiieeeannns m

THERAPEUTIQUE EN COURS :

e Antibiotiques (préciser les substances prescrites)
e Anti-comitiaux (préciser les substances presgrites
e Autres traitements (préciser) :

MALADIE METABOLIQUE SUSPECTEE / BUT DE LA DEMANDE :
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