UNIVERZITNA NEMOCNICA BRATISLAVA
Pazitkova 4, 821 01 Bratislava

Pracpvisko: Nemocnica Staré Mesto, Mickiewiczova 13, 813 69 Bratislava
Ustav lekdrskej bioldgie, genetiky a klinickej genetiky LFUK a UNB
Oddelenie molekulovej a biochemickej genetiky

Meno a priezvisko PACIENTA:.........cuii i Datum narodenia:........ccccevvvveneeennennn
Rodné Cislo:....cceeiiieeieeee e Rodné Cislo matky (ak dieta Nnema r.C.) . cooooiiiiiiiieee e

LYo =T - o= Lo =T o = OO PP PP PPPTUPRRORPRN
Zdravotna poistovia (kod):.........ccccvveeenn.. Pri opakovanom vySetreni zadajte Cislo predch. vySetrenia.......................
Adresa odosielajuceho pracoviska, tel. &.: Peciatka, kod a podpis lekara:

Datum + €as odberu:.......ccoccveveeeiiieiiieeeee e Datum zaslania VZorKy.........ccceeeeiiecccieeieee e
Material: o Mo€: o spontéanny o Krv: o pInd krv
o zbierany 12 hod. o sérum
o zbierany 24 hod. o plazma
O NG o sucha kvapka krvi
o Plodova voda i |37 TSR
Odber: o postprandialne o po hladovani
o v akatnom ataku T SRR

Pozadujete konkrétne vysetrenie? Uvedte aké:

Neznama metabolicka poruchu - mo¢ (minim. 5 ml), plna krv ev. sérum (minim. 2-3 ml). Molularno-genetické vysetrenie - plna krv,
odber ako na krvny obraz (do EDTA minim. 1 ml). Vyzaduje telefonicky dohovor a transport do 12:00: izolacia leukocytov
(enzymatoldgia) — pIna krv, odber ako na krvny obraz (do EDTA minim. 5-10 ml), plodova voda — nesto¢ena minim. 5-10 ml.



Klinicky obraz, epikriza (diff. dg. problém):

Biochemické vySetrenia (glukéza, bilirubin, urea, ionogram, parametre hepatalneho suboru, parametre lipidového
spektra, CK, LD):

laktat: 3-OH butyrat: amoniak: ABR:

Pre spresnenie diagnostiky vyznacéte symptomy pritomné u pacienta, resp. popiste iné symptomy:

Gravidita, novorodenecké obdobie:
o hypotrofia plodu a novorodenca
o poruchy dychania, RDS

o mikrocefalia

o makrocefalia

o hypotermia

o problémy s kimenim

o ikterus

o HELLP syndrém

o AFLP syndrém
Neurologickeé:

o kice, typ:

o bezvedomie

o kéma

o letargia

o hypotonus

o hypertonus

o psychomotoricka retardacia
o oneskoreny vyvoj reci

o encefalopatia

o spasticka paraparéza

o mentalna retardacia

o extrapyramidové priznaky
o demencia

o leukodystrofia

o demyelinizacia

o cerebellarne symptémy

o NCMP

o hyper, hypo, areflexia

o periférna neuropatia

o regresia psychomot. vyvoja
o kalcifikaty v mozgu

o iné zmeny mozgu (zobr. vys.):
Psychiatrické:

o poruchy spravania

o autistické znaky

o hyperaktivita

o sebapos$kodzovanie

o psychotické symptomy
Oftalmologickeé:

o opacity SoSovky az katarakta
o zakaly rohovky

o porucha zraku az slepota

o oftalmoplégia

o ptéza viecka

o ektopia $oSovky

o korneélne zékaly a depozity
o glaukém

o myopia

o strabizmus

o atrofia optiku

o retinitis pigmentosa
Gastrointestinalne:

o gotické podnebie

o makroglosia

o ataky vracania

o intolerancia zlozky potravy:
o chronicka hnacky

o ascites

o bolesti brucha

o ikterus, cholestaza, cholelitidza
o steat6za heparu

o cirhdza heparu

o hepatomegalia

o hepatélne zlyhanie

o pankreatitida

Renalne:

o urolitidza, nefrokalcindza

o rendlna insuficiencia

o rendlne cysty

Svalové:

o myopatia

o svalové kice

o svalova slabost, bolesti

o Unavnost

o atrofie, hypertrofie svalov
Kardialne:

o hypertrofickd kardiomyopatia
o dilataéna kardiomyopatia

o endokardialna fibroelastéza
o arytmia, poruchy vedenia

o vrodené chyby srdca, postihnutie chlopni
Respiracné:

o intersticiana pneumopatia
o respiraénd insuficiencia

o ataky hyperventilacie
Dermatologické:

o xantéma

o alopécia

o invertované mamilly

o angiokeratémy

o zvy$ené, znizené ochlpenie
o hyperkeratéza

o zmeny na vlasoch
Ortopedické, reumatologické:
o chondrodysplazia

o dysostosis multiplex

o skoliéza, kyféza, lordéza

o maly, vysoky vzrast

o arachnodaktylia

o oneskorenie rastu

o bolesti kosti

o kontraktury

o rachitida, osteoporéza

o disproporcionalna kostra

o kalcifikaty

o syndaktylia, polydaktylia

o atritida

Hematologickeé:

o anémia typ..........

o tromboembolické prihody

o trombocytéza

o krvacavé prejavy

o trombocytopénia, leukopénia
o vakuoly v lymfocytoch

o koagulopatia

o splenomegalia

Iné:

o Reynaudov fenomén

o Leighov syndrém

Celkovy stav:

O neprospievanie

o psychomotoricka retardacia
o hypotrofia

o opakované infekcie

o horucka

o ataky dehydratacie, vracania
o SCID

o Unavovy syndrém

o Reye a Reye-like syndrom

o oneskorena, predéasna puberta
o postihnutie sluchu, hluchota, hyperacusis
o abnormalny zdpach mocu a potu



