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FICHE DE RENSEIGNEMENTS CLINIQUES

Cette fiche doit accompagner tout prélévement adras laboratoiredes renseignements cliniguggcis sont
indispensables powrienter le diagnosticetfaciliter I'interprétation  des analyses biologiques demandées.

PRESCRIPTEUR : CACHET DE L'ETABLISSEMENT :
Nom :

Fonction :

Service / Adresse:

Tél : Bip :
PATIENT : PRELEVEMENT :
Nom, Prénom : ectiff le :
Date de naissance : Heure du préléevement :
Poids: Taille : PC:

ANALYSES SANGUINES : ANALYSES URINAIRES :
e Chromatographie des acides aminés.............] e Chromatographie des acides aminés ............J.
® COrps CELONIQUES. ... .uuvrrrriireeeeeeeeees e e e e eeaaaad] e Chromatographie des acides organiques.....] .
e Acides Gras LibreS.....cooeveveviiiiiiiiniiiiieens . e Acide OrotiqUe .......ccvvveveeeeeeeeieiie e ee e .
® Carnitine......ocoeiiiiiiieii e O ® Carniting ........cooveviiiiiiiee e J
® HOMOCYStEINE ...iviiiiiiiiiiice e ..

ANALYSES SUR LCR :

e Chromatographie des acides aminés............. |

O PYruvate ......coiiiiiiiiinr i a

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

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

o Acyls Carnitine.......c.cooeieieiiiiiiieeee Ol..

ANALYSES SUR DEFECATS ( Plasma au demi dans l'aciel perchlorique a 6 %):

® Acide PYruviqUe......cccveveiriiiiiiiiiinieneneneans ..

@ Lactate.....ooeviiiii e a

ANTECEDENTS : DEBUT DES SYMPTOMES :

e Décésdanslafratrie ......cccccceereeees s o e e eeenn e En période néonatale...........ccvvvvvvvrveeeeeeennnnnn
e Consanguinité parentale ..................coveeeeeee. O e Plus tard (Préciser) ...ccccccvveeeeeiiiiiiiicceeeeee O
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® AULTE (PréCiSEr)..cciiiieeeiiiiiiiiicee e e e e e e aaees |
ALIMENTATION : SIGNES CARDIOVASCULAIRES :
e Patient a jeun (dernier repas a : ... e Myocardiopathie hypertrophique/dilatée..o...
e Nutrition parentérale ...............ccvvvvr .0 e Thrombose veineuse et/ou artérielle....... ...
e LaitenrichienTCM ........ccccvvvvvviiiiiimnne. O e Autre signe (Préciser) ......ccocvvvvvvnnrrnncnennn. O

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

e Hypotonie / hypertonie.................ooo e 0 e Troubles du comportement / autisme......Qo....
e Retard mental / moteur..................... ccouD ® DYStONI€ ..ooovvviiiiiieeeeeeeeeee e u
e Troublesdulangage............cccooeiiiiiiimee O o Myopathi€.......ccccvviiiiiiciiiee v, O
e Régression psychomotrice...................... . e Rhabdomyolyse........c.ccccovviiiiiiiiiiiiiinnnenn. m
® COoNVUISIONS.....ccvviieiiiiiiieiiiieeeee e 0 e Neuropathie.......cccoevevviiiiiiiiiiiiieeeee. O
@ ALAXIE ..oeiiiiiieiiieeiiiieii O e Céphalée / Migraine .........ccccvvvvvvvvinnnennns O
e Troubles de la conscience / coma........... O e Autre signe (PréCiSer) ....ccocuveeereeeeeiieeananns m
e Microcéphalie / macrocéphalie................ o...
SIGNES DIGESTIES : SIGNES CUTANES :
e Hépatomégalie........ccccceeeeviiiiiiiiiiieeeene. m e Angiokératomes / tétangiectasies........... O.....
o Splénomégalie.........ccuuvmiiiiiiieeiisiccmeeeeen. O e Anomalie de la pigmentation (précision) .o...
® ASCITE...ciiii it O ® ECZEMA ..o ui
® VOMISSEMENES ....vvvvirieeeeeeiiiiiiieee e e e e m O [CIE.ciiiiii e m
® Diarrhée.......oovveiiiiiiiieee e e o e Autre signe (PréCiSer) .....ccovveeereeeeeiieeaannns m
e Difficultés alimentaires...........cccccceeveeeennn. m
SIGNES MORPHOLOGIQUES : SIGNES RENAUX:
e Dysmorphie (Préciser).......cccovvvvvvvvrernnnnn. O o Tubulopathie..............covveviiiviininens e O
e Retard de Croissance...........ccccvvvvvvvieeeeeend o KyStes rénauX .......ccceeeeeeeieiieee e, o
e Aspect marfanoide ...............ce m o LithiaSe....oovvviveiiiiiiiiiieeeeeee e O
e Autre signe (préciser)......cccccvvvvvveevevevennns O e Autre signe (Préciser) ......ccocvvvvrvnnnrnncnnnnn. O
SIGNES OPHTALMOLOGIQUES /ORL : SIGNES BIOLOGIQUES :
o Cataracte...........ccooeiiiiiii e ui e Acidose métabolique..........ccccvvvvveeeeiieennes o
e Luxation du cristallin...................... e e Cétonurie (acétest)...........cceeeeeeee e s
e Rétinite pigmentaire..........ccccceveeeeesmmmmans m e Hypoglycémie .......ccccvvvevveeieiiiiiiiveeeee m
e Atrophie optique.........ccccoeiiiiiiiiiiiie m o HyperglyCemie .........cocuvviieiieeee e O
® NYStAgMUS.....evvvviiiiiiiiiiiiiiiiiniieneeeeenneaannd O o Hyperammoniémie.........ccoeeevvieiiiieeiesinnnn, O
® PtOSIS....ccooiiiiiii O e Hyperlactacidémie............cccccvvvvvvivvnnnnnn.. O
® SUIdIte ..o O e Hyperlactatorachie..............cccccvvvvivveennnn... m
e Autre signe (Préciser) ......cccccveeeeeeiiieeeannns m e Insuffisance hépatocellulaire................... w
® CVYIOIYSE...uviiiiiiiiiicc v O
SIGNES OSTEOARTICULAIRES : e Anémie / thrombopénie / leucopénie....... O....
® ACIde UNQUEe ........cevveeeieiiiiiiiiiiiiiiimeeam e O
® OStEOPOrOSE.....cevveevvveevveevireereeesssmmemmnnseesd O e Autre signe (Préciser) ......ccocvvvvvvnnnrnncnnnnn. O
e Autre signe (préciser).......cccccvvvveeevevenennns O

THERAPEUTIQUE EN COURS :

e Antibiotiques (préciser les substances prescrites)
e Anti-comitiaux (préciser les substances presgrites
e Autres traitements (préciser) :
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MALADIE METABOLIQUE SUSPECTEE / BUT DE LA DEMANDE :
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