FICHE DE RENSEIGNEMENTSCLINIQUES
(2 pages)

PRESCRIPTEUR
Nom :

Service :

Tél :

PATIENT
Nom, Prénom :

Date de naissance :

Poids : Tallle : PC:

PRELEVEMENT
Effectué le :
Heuretthv@ment :

ANALYSES SANGUINES
+ Chromatographie des acides aminést....
«Carnitine.........cccoii i nLLO

ANALYSES SANGUINES et URINAIRES SIMUL TANEES (obligatoir €)

+ Chromatographie des acides aminész.. .
+ Chromatographie des acides organiques
+ Acide orotique.........cocvvvieieinnnn. o
«Carnitine...............co i@

ANALYSESURINAIRES

‘Dosage de la Créatine et Guanidinoacéaten

ANAL YSES SUR PAPIER BUVARD (Type Guthrie)

*Acyls Carnitine...........cooevviie i

ANTECEDENTS

‘Déces dans la fratrie................... o.
-Consanguinité parentale..............0

cAutre (Préciser).......covveviennn.n. m]

ALIMENTATION

‘Patient & jeun (dernierrepasa: o)
*Nutrition parentérale...................O0
Lait enrichien TCM.................. m]

DEBUT DESSYMPTOMES
‘En période néonatale...................0O..
*Plus tard (préciser)......................0O.

SIGNES CARDIOVASCULAIRES
‘Myocardiopathie hypertrophique/dilatée
‘Thrombose veineuse et/ou artérielle.o...
Autre signe (préciser)..................... o

SIGNES NEUROMUSCULAIRES (cocher la case ou entourer lesigne clinique)

*Hypotonie / hypertonie................ w]
‘Retard mental / moteur...............] |
*Troubles du langage...................0
‘Régression psychomotrice...........O
«CoNVUISIONS....ccvvvvie e m]
cAtaxie.......coveeiiiiiiiiii a0
*Troubles de la conscience/coma...o.
‘Microcéphalie/macrocéphalie.......o

*Troubles du comportement / autismen..

*Dystonie......coovv i, m]
‘Myopathie.............coooviiiiiiinnns m]
‘Rhabdomyolyse.............c..cooevni. u|
‘Neuropathie........................ceevnn..d
-Céphalée / Migraine.....................O0
Autre signe (préciser).................... ]




SIGNESDIGESTIES

‘Hépatomeégalie.................coeen. o
‘Splénomégalie.......................... I
CASCIB. .o O
‘Vomissements....................vv...
‘Diarrhée.......ccooviiiiiiiiiiiien, m]
-Difficultés alimentaires................ 0
SIGNES MORPHOL OGIQUES

‘Dysmorphie (préciser)................. u]
‘Retard de croissance.................. w|
*Aspect marfanoide..................... u]

Autre signe (préciser).................O0

SIGNESOPTHALMOLOGIQUES/ORL

cCataracte.........ooovviiii i O
+Euxation du cristallin................... m]
‘Rétinite pigmentaire.................... ]
*Atrophie optique........................ o
*Nystagmus........covvviiien i, o
*PLOSIS. ..ot m]
*SUrdité ... O
Autre signe (préciser).................. w]

SIGNESOSTEOARTICULAIRES

*OStEOPOrOSe.....ocveeveie e, m]
Autres signe (préciser) ...............O

THERAPEUTIQUE EN COURS

SIGNES CUTANES

-Angiokératomes /Tétangiectasies o
-Anomalie de la pigmentation (précisian)

*ECZEMa.......cooiiii mi
fICtere. .o O
Autre signe (préciser).................... o
SIGNESRENAUX
*Tubulopathie.....................ol. m]
‘Kystes rénaux............cccevevvvennnn...
Lithiase..........oovoiiiiiii, m]
<Autre signe (préciser).................... m]
SIGNESBIOLOGIQUES

‘Acidose métabolique..................... |
-Cétonurie (acétest)..........covvvvennnns 0o
‘Hypoglycémie...................ooonld |
‘Hyperglycémie..............coe e, o
‘Hyperammoniémie.......................O
‘Hyperlactacidémie........................ |
‘Hyperlactatorachie....................... 0.
-Insuffisance hépatocellulaire........... a.
CytolySe.....o o O
*Anémie / thrombopénie / leucopéniern..
‘Acide urique..........covoevi v, u]
Autre signe (préciser).................... |

Antibiotiques (préciser les substances prescrites)
Anti-comitiaux (préciser les substances prescrites)

Autres traitements (préciser) :

MALADIE METABOLIQUE SUSPECTEE /BUT DE LA DEMANDE




