Pazitkova 4, 821 01 Bratislava
Pracovisko: Nemocnica Staré Mesto, Mickiewiczova 13, 813 69 Bratislava
Ustav lekarskej biologie, genetiky a klinickej genetiky LFUK a UNB
Oddelenie molekulovej a biochemickej genetiky — expertizne pracovisko pre zriedkavé choroby
cgd@sm.unb.sk, tel. 02/57290 192

Sprievodny list k metabolickym vySetreniam

@ UNIVERZITNA NEMOCNICA BRATISLAVA

Meno a priezvisko Adresa odosielajiiceho pracoviska, tel. ¢.

Datum narodenia Pohlavie © muz o Zzena

Rodné cislo Peciatka, kod a podpis lekara

Zdravotna poistovia (kod) Diagnéza (MKCH)

Klinicky obraz, epikriza, rodokmen a.i. (udat’ aj dysmorfiu, organové, systémové postihnutie)

Hmotnost’ Vyska Prematurita

Vysledky laboratérnych vySetreni (glukéza, bilirubin, ionogram, urea, amoniak, parametre hepatalneho Stiboru, parametre
lipidového spektra, CK, LD, laktat, 3-OH-butyrat, ABR)

Terapia, transfuzie (datum poslednej podanej), vyzivové doplnky, Specialna strava, typ dojéenského mlieka (nutné vyplnit
ev. uviest’ sine)

Détum + cas odberu Datum zaslania vzorky
Material: Mo¢: O spontanny o zbierany 12 hod o zbierany 24 hod
Krv: o plna krv O sérum O plazma o sucha kvapka krvi
o plodova voda O iné (vypisat)

Odber: o postprandidlne o po hladovani 0 v akiitnom ataku 0 iné (vypisat’)

Pozadujete konkrétne vySetrenie? Uved’te aké (podl'a zoznamu aktualne ponikanych vysetreni — web UNB, Nemocnica
Staré¢ mesto*):

Kontakt: cgd@sm.unb.sk, tel. 02/57290 192




Klinicky obraz (doplnenie) a vysledky inych laboratornych a zobrazovacich vySetreni:

Pre spresnenie diagnostiky vyznacte symptomy pritomné u pacienta, resp. popiste in¢ symptomy:

Gravidita, novorodenecké obdobie:

o hypotrofia plodu a novorodenca
o poruchy dychania, RDS

0 mikrocefalia

o0 makrocefalia

o hypotermia

O problémy s kfmenim

o ikterus

o HELLP syndrom

o AFLP syndrom
Neurologické:

o krce, typ:

o bezvedomie

o koma

O letargia

o hypotonus

o hypertonus

o psychomotoricka retardacia
o oneskoreny vyvoj reci

o encefalopatia

O spasticka paraparéza

0 mentalna retardacia

O extrapyramidové priznaky
o demencia

o leukodystrofia

o demyelinizacia

o cerebellarne symptomy

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

0 sebaposkodzovanie

0 psychotické symptomy
Oftalmologické:

O opacity SoSovky az katarakta
o zakaly rohovky

o porucha zraku az slepota

o oftalmoplégia

O ptoza viecka

0 ektopia SoSovky

o kornealne zakaly a depozity
o glaukém

O myopia

O strabizmus

O atrofia optiku

O retinitis pigmentosa
Gastrointestinalne:

o gotické podnebie

0 makroglosia

O ataky vracania

O intolerancia zlozky potravy:
o chronicka hnacky

O ascites

O bolesti brucha

o ikterus, cholestaza, cholelitiaza
O steatoza heparu

0 cirhdza heparu

O hepatomegalia

0 hepatalne zlyhanie

O pankreatitida

Rendlne:

o urolitiaza, nefrokalcinoza

O renalna insuficiencia

O renalne cysty

Svalové:

0O myopatia

o svalové krce

o svalova slabost’, bolesti

0O unavnost’

O atrofie, hypertrofie svalov
Kardialne:

0 hypertroficka kardiomyopatia
0 dilatacna kardiomyopatia

o endokardialna fibroelastoza
O arytmia, poruchy vedenia

o vrodené chyby srdca, postihnutie
chlopni

Respiracné:

O intersticiana pneumopatia
O respiracnd insuficiencia

o ataky hyperventilacie
Dermatologické:

O xantéma

0 alopécia

O invertované mamilly

o angiokeratomy

O zvySené, znizené ochlpenie
o hyperkeratoza

O zmeny na vlasoch
Ortopedické, reumatologické:
o chondrodysplazia

o dysostosis multiplex

o skoli6za, kyfoza, lordoza

0 maly, vysoky vzrast

o arachnodaktylia

o oneskorenie rastu

O bolesti kosti

O kontraktary

o rachitida, osteoporoza

o disproporcionalna kostra

o kalcifikaty

o syndaktylia, polydaktylia

O atritida

Hematologické:

O anémia typ..........

O tromboembolické prihody

O trombocytoza

o krvacavé prejavy

O trombocytopénia, leukopénia
o vakuoly v lymfocytoch

o koagulopatia

o splenomegalia

Iné:

o Reynaudov fenomén

o Leighov syndrom

Celkovy stav:

O neprospievanie

o psychomotoricka retardacia
o hypotrofia

o opakované infekcie

o horucka

o ataky dehydratacie, vracania
o SCID

0 tnavovy syndrom

o Reye a Reye-like syndrom

o oneskorena, pred¢asna puberta
o postihnutie sluchu, hluchota,
hyperacusis

0 abnormalny zapach moc¢u a potu

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




