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Diagnostic des Maladies Héréditaires du Métabolisme

Etiquette du malade ou

NOM A’USAGE & ..o eee e
Nom de famille (de naissance) : ........................
Prénom @ ...
S BXE & it
Date de naissance : ......... [ oo /il

N°® identification @ ........ccooeer i

Ville : oo CP:

Service demandeur: ........ooiiiiiiiiii

PRELEVEMENT

Date :
Heure :

U Urines
U Sang
U LCR

En cas de répétition de | 'examen : Résultat précédent :

U Ajeln
U Heure dernier repas

RENSEIGNEMENTS CLINIQUES

| - Signes généraux
Hypotrophie

Retard staturo-pondéral
Macrocéphalie
Microcéphalie
Dysmorphie faciale

Odeur particuliere
Hyperventilation
Anomalies cheveux-ongles
Anomalies peau

poooooopoCg

Il - Signes ophtalmo.
U Tache rouge cerise au F.O
U Rétinite pigmentaire
O Luxation cristallin
O Cataracte
U Opacités cornéennes

o000 ocOo0ooodoood

U

Il - Signes neuro.
O Retard mental
O Retard moteur
Q Régression psychomotrice

o000

Q Troubles du comportement

Troubles du langage
Hypotonie
Hypertonie

Ataxie

Anomalies EEG
Anomalies TDM/IRM
Nystagmus
Chorée-athétose,
mouvements anormaux
Convulsions
Léthargie/coma
Surdité

IV - Signes digestifs

Vomissements
Diarrhée

Refus alimentaire
Constipation
Splénomégalie
Hépatomeégalie
Ictére

V- Signes rénaux
U Tubulopathie
Q Lithiase
U Kystes rénaux
U4 Couleur ou odeur
anormale de | 'urine
O Insuffisance Rénale

VI - Signes musculaires
U Atrophie musculaire
U Faiblesse musculaire
U Douleur musculaire

VIl - Signes cardiovasculaires
U Myocardiopathie
U Troubles du rythme
U Thrombose artér./vein.

VIl - Signes ostéoarticulaires
0 Anomalies squelette
O Ostéoporose
U Rachitisme



IX - Anomalies biologiques Xl = Nutrition

U Anémie Q Orale
U Neutropénie Q Parentérale
U Thrombopénie U NEDC
a T.P. Q supplément TCM
U Calcémie U Hydrolysat protéines
a TGO/TGP
U Lactate
O Hyperammoniémie Xll- Antécédents-Anamnése
u Cé.tonurie (gcétegt) O Consanguinité
U Acidose métabolique . s .
. O Déces dans la fratrie
U Hypoglycémie
U Hyperglycémie
a CPK
= Xlll- Traitement
U Antibiotiques
U Dépakine
U Fluidifiants bronchiques
_X - Anomalies immunologiques Q Aspirine
U Infections récurrentes 0 Dopamine Catécholamines
I [

Résumé histoire clinique



