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Structure de Biochimie - Biologie Moléculaire - Nutrition ; Secteur de biochimie métabolique 
Centre de Référence des Maladies Héréditaires du Métabolisme

Bâtiment BBB – CHRU Nancy-Brabois – Rue du Morvan – 54511 Vandoeuvre-lès-Nancy Cedex

Responsable de Structure : Pr Jean-Louis Guéant
Biologistes du Secteur : Pr Rosa-Maria Guéant-Rodriguez (rm.rodriguez@chru-nancy.fr)
   Dr Marc Merten (m.merten@chru-nancy.fr)
   Dr Elise Jeannesson-Thivisol (e.jeannesson@chru-nancy.fr)
   Dr Irina Rotaru (i.rotaru@chru-nancy.fr)
Téléphone du Biologiste de validation du secteur : 03 83 65 61 71 ; Fax de Biochimie : 03 83 65 61 07
https://chu-nancy.manuelprelevement.fr
RENSEIGNEMENTS CLINIQUES ET BIOLOGIQUES
à joindre aux prélèvements adressés au laboratoire  
	PRESCRIPTEUR

Nom :

Tel :
	PRELEVEMENT

Date :

Heure :

	PATIENT

Nom Prénom :
Date de naissance :

	Poids :
Taille :
PC :

	MOTIF DE LA DEMANDE
· Suivi de maladie héréditaire du métabolisme connue : 

· ATCD familial de maladie héréditaire du métabolisme : 

· Diagnostic suspecté : 

· Contrôle de profil métabolique anormal

	ANTECEDENTS

· Décès dans la fratrie

· Consanguinité familiale

· Signes d’appel échographiques anténataux  ……………………………………….………....
	MEDICAMENTS (préciser les spécialités) :

…………………………………………………………

…………………………………………………………

…………………………………………………………

	Début des symptômes 

· Dès la naissance

· Période néonatale

· Plus tard (préciser) : ....................................

Circonstances du prélèvement

· Epreuve dynamique (préciser) : …………….. 

· Au moment d’un épisode aigu : …………….
	Alimentation

· Lait enrichi en TCM (préciser) :  ......................
· Lait infantile (préciser) : ...................................
· Nutrition parentérale

· Patient à jeun : dernier repas à ….…………

	Signes morphologiques 

· Hypotrophie

· Dysmorphie : …………………………………
· Aspect marfanoïde

· Autre : …………………………………………
	Signes hépatogastroentérologiques

· Hépatomégalie     □ Splénomégalie
· Prurit                     □ Selles décolorées 
· Vomissements

· Difficultés alimentaires

· Autre : ………………………………………………

	Signes neuromusculaires 

· Hypotonie

· Hypertonie

· Ataxie

· Retard psychomoteur

· Régression psychomotrice

· Troubles du comportement

· Neuropathie

· Convulsions

· Troubles de la conscience

· Coma

· Macrocéphalie

· Microcéphalie

· Dystonie

· Myopathie

· Rhabdomyolyse

· Autre : …………………………………………
	Signes dermatologiques

· Angiokératomes, télangiectasies

· Eczéma

· Anomalies des phanères

· Autre : ……………………………………………
Signes cardiovasculaires

· Cardiomyopathie

· Troubles du rythme

· Insuffisance cardiaque

· Thrombose veineuse / artérielle

· Autre : ………………….

Signes rénaux

· Tubulopathie

· Insuffisance rénale

· Kystes rénaux

· Lithiase
· Autre : ………………….

	Signes ORL 

· Otites à répétition

· Surdité

· Autre : …………………………………………
	Signes pulmonaires

· Pneumopathie

· Hypertension artérielle pulmonaire

· Autre :  ……………………………………………..

	Signes ostéoarticulaires

· Ostéoporose

· Dysostose multiple

· Cyphoscoliose 

· Autre : …………………………………………
	Signes ophtalmologiques

· Cataracte

· Luxation du cristallin

· Rétinite pigmentaire

· Tâche rouge cerise

· Autre : ………………………………………………

	Signes biologiques 

· Acidose métabolique  

· Cétonurie

· Hypoglycémie =  ………… mmol/L

· Hyperglycémie = ………… mmol/L

· Hyperammoniémie =  ………. µmol/L

· Hyperlactacidémie =  ………. µmol/L
	· Hyperprotéinorachie

· Insuffisance hépatocellulaire 
· Cytolyse : ASAT =  …… ; ALAT =  …….. U/L

· Cholestase 

· Enzymes musculaires : CK=  …………… U/L

· Anomalies hématologiques : Hb = …… g/L

· Autres

	Signes paracliniques (EEG, scanner, IRM, ….)

…………………………………………………………………………………………………………………………

	Autres signes ayant motivés la demande 

…………………………………………………………………………………………………………………………
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