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EXPLORATION DES MALADIES METABOLIQUES
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PRELEVEMENT(S)
pate | | | | | 1 1 | | etheure | | 1 de recueil. Diurése :
Régime alimentaire particulier ?
ANALYSE(S) DEMANDEE(S)
(J Acides organiques [ Acides aminés [0 Carnitine [0 Acylcarnitine 00 Porphyrines
O Créatine 0O Plasmalogéne [ Acides biliaires [J SAICAR
[] Acides gras a trés longues chaines [ Autre
RENSEIGNEMENTS CLINIQUES

Traitements en cours ? [ Antiépileptiques [J Antibiotiques (] Aspirine

[0 Autres :
Circonstances cliniques de la prescription :
Hypothése diagnostique ?

BILANS ASSOCIES

O Glycémie 0 TGO 0 TGP 0 cPK [J Pyruvate/Lactate
[0 NH, 0 Acide urique [1 Corps cétoniques [0 Hémostase : TP

[1 Bactériologie : infection bactérienne ?

[0 Signes radiologigues ?
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Age de début des symptémes :
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RENSEIGNEMENTS INDISPENSABLES POUR LA REALISATION DES EXAMENS

[0 Dés naissance

Non déterminé
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Consanguinité

Décés dans la fratrie

Prématurité

Retard de croissance intra-utérine
Hypotrophie

Dysmorphie

Signes neurologigues :

Retard psychomoteur
Retard mental

Troubles du langage
Troubles du comportement
Hypotonie

Hypertonie

Syndrome extrapyramidal
Syndrome pyramidal
Syndrome cérébelleux
Mouvements anormaux
Epilepsie, convulsions

Coma

Signes cardiaques :

Cardiomyopathie dilatée
Cardiomyopathie hypertrophique
Insuffisance cardiaque

Troubles du rythme

Signes digestifs :

Vomissements
Diarrhées
Difficultés alimentaires

Douleurs abdominales

Atteinte pulmonaire

Acidose métabolique

Pdle de Biologie Pathologie Génétique du CHU de Lille
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[ Plus tard (présisez)
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Atteinte hépatique :

Hépatomégalie
Cytolyse
Insuffisance hépatocellulaire

Splénomégalie
Atteinte rénale :

Néphropathie

Tubulopathie

Signes dermatologiques :

Dermatose

Eczéma

Photosensibilité

Anomalie de pigmentation

Anomalie des cheveux

Troubles oculaires :
Cataracte

Rétinopathie

Luxation du cristallin

Surdité
Arthropathie
Atteinte osseuse

Atteinte vasculaire

Atteinte musculaire :

Myopathie
Rhabdomyolyse

Perturbation hématologigue :

Anémie
Neutropénie
Déficit immunitaire

Lymphocytes vacuolés



