Anyagcsere-betegségek Sziirévizsgalati Laboratériuma
Szegedi Tudomanyegyetem Gyermekgyégyaszati Klinika
6701 Szeged, Pf. 715. — 6720 Szeged, Koranyi fasor 14-15.
Tel: (+36 62) 34-1253. Fax: (+36 62) 54-5329. Web: u-szeged.hu/szakk/anyagcsere

Abeteg neve:. .. ... Sziiletésidatum: ........................
ANYJa NEVE:........oeiiiiiiiie e Allampolgarsag: .............ccccoeveeeeveeeen.
= 14 3 1=

Minta: [ sz(ir6papirra itatott vér, [szérum, [plazma, [likvor, [vizelet, [legyéb: ............

Vizsgalat indoka
L1 Els6 vizsgalat
[1 Specifikus betegség gyanuja miatt. Dg..........ccooiviiiiiiii
[1 Alap kivizsgalas
I ENENSrzd Vizsgalat™ ...........coooiueiii e dg. miatt

Kért vizsgalat [1 aminosav profil (szlrékartya)
[ acilkarnitin profil (szlrékartya)
[1 organikus savak (3 ml vizelet)
[ glicin (liquor+szérum egyitt!) (telefonon tortént egyeztetés utan)
[1 guanidinoacetat-anyagcsere (szlrékartya+3 ml vizelet egyutt!)
[1 CAH szteroidok (kortizol, 170HP, 4AD, 21-deoxikort, 11-deoxikort) (szlirékartya)

Ha a vizelet vagy szérum aznap nem érkezik a laborba, fagyasztva kérjiik kiildeni.

*Ismert anyagcsere beteg ellendrzd vizsgalatandl (az aldiras kivételével) nem sziikséges az adatlap
tovabbi kitoltése.

ANAMNEZIS

Ilgen Nem

O [l Szlil6k kozott vérrokonsag Gyoégyszer Oigen 0O nem

D |:| Csalédban anyagcsere beteg Fe|50r0|éS ....................................
DGt

0 il Testvérek kozott hirtelen halal

O [l Szomatikus fejlédés zavara Specidlis diéta Oigen O nem

g U Mentalis fejl6dés zavara M .

0 0 Beszédzavar oT Tgr?ec;/lc?tzese..m. D .................

0 0 Dysmorphia/fejlédési araimu dieta - —igen — — hem

rendellenesség Parenteralis taplalas [1igen [1nem

Alacsony névés Transzfizié (igen [ nem

(I |
OO

Feltiind szag Id6pontja:.......coooiiiiiiii




KLINIKAI TUNETEK

Gastrointestinalis Csontrendszert érintd
Igen Nem Igen Nem
[l O Hepatopathia [l O Macrocephalia
O O Hepato-/spenomegalia O O Csontvaz deformitas
[l 0 Sargasag
a a Hanyas Respiratorikus
[l O Hasmenés Igen Nem
O] O Rossz taplalhatésag 0 0 Apnoe
0 0 Légzési elégtelenség

Neurolégiai O O Tachypnoe/hyperpnoe
Igen Nem
OO Ténuszavar Infektolégiai
[l O Irritabilitas Igen Nem
[l O Lethargia O O Szepszis
O O Gyenge szopas O ad Infekcié gyanu
[l O Gorcsok
[l O Ataxia ; . 3
[ 0 . . Eqyéb szervi érintettséq

Piramis jelek lgen Nem
[l O Extrapiramidalis érintettség 0 0 Nephropathia
[l O Fehérallomanyi elvaltozasok 0 0 Cardiomyopathia
O] O Neuroradiolégiai eltérések O B B&r/kordm eltérés
.......................................................... O O Szemészeti eltérés
LABOR LELETEK
Igen Nem Igen Nem
[l O Anémia O O Emelkedett 6ssz bilirubin:
O O Metabolikus acidozis e wmol/
H N Aniondeficit [l O Emelkedett majenzim értékek
O 0 Hipoglikémia:..........c.co....... mg/dl U O CK emelkedes
B M Laktat acidozis — vovnneonn ... mmol/l O O Liquorlelet..........................
O O Hiperammonémia:.............. HMOI

Alairas, orvosi pecsét




