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Διεύθυνση Ενζυμολογίας και Κυτταρικής Λειτουργίας
Διευθύντρια: Μωραϊτου Μαρίνα, Χημικός, Ph.D.

Ερωτηματολόγιο Διερεύνησης Συγγενών Διαταραχών Γλυκοζυλίωσης

Ονοματεπώνυμο:



           Φύλο :

Όνομα Πατέρα :




Όνομα Μητέρας :

Διεύθυνση :





Τηλέφωνο :

Τόπος Καταγωγής :



           Ημερ. Γέννησης :

Παραπέμπεται από :   

Υπεύθυνος για τον ασθενή Ιατρός :  

Δείγμα :   


Ημερ. Λήψης :

Ημερ. Παραλαβής:
                                             Κλινική εξέταση

□
Στασιμότητα αύξησης


□
Μελαγχρωστική

□
Πρόωρο/παρατασιακό νεογνό


αμφιβληστροειδοπάθεια

□
Δυσμορφία




□
Νυσταγμός

□
Ανωμαλίες μαλλιών-ονύχων

□
Στραβισμός

□
Ανωμαλίες δέρματος


□
Εκτοπία φακών

□
Ηπατομεγαλία




□
Σπληνομεγαλία                                        Καρδιολογικά ευρήματα



                                                                □
Καρδιομεγαλία
□
Οίδημα/ύδρωπας/ασκίτης

          □
Καρδιομυοπάθεια


□
Ίκτερος





                                                                           Γαστρεντερολογικά ευρήματα
□
Άπνοια/ταχύπνοια



□
Έμετοι

□
Κώφωση




□
Διάρροια

□
Σύνδρομο αιφνίδιου βρεφικού

□
΄Αρνηση λήψης τροφής


θανάτου




□
Εντεροπάθεια με απώλεια                 
                                                                                      πρωτεϊνών

Οφθαλμολογικά ευρήματα
                                Ευρήματα από τα νεφρά
□
Καταρράκτης                                            □     
Λιθίαση   

□
Θολερότητα κερατοειδούς



□       Οπτική ατροφία
□
Κύστεις





Εργαστηριακά ευρήματα
□
Πολυουρία





□
Ορμόνες

□
Νεφρική ανεπάρκεια/ανουρία


□
Ηπατικά ένζυμα

Νευρολογικά ευρήματα




□
Μυϊκά Ένζυμα

□
Νοητική υστέρηση




□
Υπογλυκαιμία


□
Κινητική υστέρηση




□
Υπεργλυκαιμία

□
Αταξία/Αθέτωση




□
↑ ουρικού 

□
Σπαστικότητα





αίματος/ούρων

□
Υποτονία





□
↓ ουρικού 

□
Υπερτονία






αίματος/ούρων


□
Δυστονία





□
Υπεραμμωνιναιμία

□
Μυϊκή δυστροφία/αδυναμία


□
Οξέωση/κέτωση

□
Σπασμοί





□
Αλκάλωση

□
Οφθαλμοπληγία




□
Μη φυσιολογική ουρία/

□
Κώμα/Λήθαργος





κρεατινίνη

□
Ψύχωση/Περίεργο κλάμα


           □
Θετικές αναγωγικές 

□
Μυοπάθεια





           ουσίες

□
Παθολογικό MRI/CT



    

           Παθολογικό EEG
                                              Κληρονομικό Ιστορικό



                                                                  □
Συγγένεια γονέων
                                                                                        □      Συγγενείς πάσχοντες                                                                                           Aπεικονιστικά ευρήματα



            □
Οικογενής αιφνίδιος
□
Σκελετικές ανωμαλίες




βρεφικός θάνατος       
□        Οστεοπόρωση
□
Ραχίτιδα



                         Λοιπά Κλινικά Ευρήματα:
Αιματολογικά/Ανοσολογικά ευρήματα
□
Συχνές λοιμώξεις




□
Ανοσοανεπάρκεια





□
Αναιμία





□
Λευκοπενία





□
Θρομβοπενία




□
Αιμόλυση





□
Διαταραχές πηκτικότητας
□
Μορφολογικές ανωμαλίες κυττάρων αίματος
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