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CBPE - Maladies Héréditaires du Métabolisme - Pathologies
du Globule Rouge - Biologie Foeto-Maternelle

Zone obligatoirement remplie par le préleveur
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RENS CLINIQUESD [ |
Date : Heure : Centre Prélévement (WCP) [] |
[ |
MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 5éme étage - 04.72.12.96.32 (32.96.32)
Accueil 5e x S |
l = urgence intersite “ Prélévement a I'abri de la lumiére =§: Prélévement dans la glace ESTATP D Non a jeun D Ajeun > 8h D Ajeun>12h l
PLASMA - HEPARINE 1] (bouchonver) | URINES (tube 6 mL bouchon beige) |
E9AAP [ ] Acides Aminés (3 jeun) E9ORGA [] Acides Organiques E9LACTUL [ ]Llactate Diurése: ................ L
E9HCYTPLA ] Homocystéine totale E9AAU [ Acides Aminés Temps de recueil:
E9AMMGCP [ Acide Méthylmalonique E9AMMGCU [ Acide Méthylmalonique E9MPS ] Mucopolysaccharides
E9ACYLPLA L] Acylcarnitines (a jeun) E9MCITU [ Acide Méthylcitrique (= Glycosaminoglycanes)
E9CARNP [ carnitine libre + totale E9OROTU [ Acide Orotique E9OLIG [ ]Oligosaccharides
E9CARNU [ carnitine libre + totale E9PORPH [ |Porphobilinogéne

PLASMA - HEPARINE  [1]] (bouchon vert)

E9HOMOGENTU [_] Acide Homogentisique

ESAGTLC
ESPIPP
E9PHYT
E9PRIS
E9SDCP
E9CHNOL
E97DCP

[ Acides Gras Tres Longue Chaine
[ Acide Pipécolique

[ Acide Phytanique

D Acide Pristanique

D Créatine + Guanidinoacétate
[]cholestanol

] 7-dehydrocholesterol

o

E9MEVU [ Acide Mévalonique
E9OXGLYU [ Acides Oxalique + Glycolique
E9PIPU [ Acide Pipécolique

E9SIAU []Acide Sialique libre

E9SDCU D Créatine + Guanidinoacétate
E9DIBAU [ ]cystine + diaminés

+ acide & -aminolévulinique
E9SACETU DSuccinyIacétone
E9GLC4 ] Tétraglucose (GLC4)

URINES: MICTION COMPLETE [A |

E9SULF []sulfatides (miction compléte)

PLASMA - EDTA  [L] (bouchon mauve)

SERUM (bouchon jaune / bouchon rouge)

SANG SUR BUVARDIZI*Sans anticoagulant|

D Chitotriosidase

[ ]LysoGb3 (Fabry)

] LysoGluCer (Gaucher)

] LysoGalCer (Krabbe)

[ ] LysoSM+509/PPCS
(Niemann-Pick A/B et C)

D Oxysterols
(Niemann-Pick C)

EQZCHIT
ESLYSOGB3
ESLYSOGLU
ESLYSOGAL
ESLYSOSM

E9OXY

E9CDGS [ ] cDG syndrome E9GD [ Dépistage Galactosémie*

E9OXAS & [ ]/Acide oxalique E9G1P [l Galactose 1-phosphate*

EBIOCH [ ] NEFA (acides gras libres) E9PHE [Isuivi Phénylalanine

LCR [A] SANG TOTAL - ACD|3p |(bouchon jaune pale)
ESLPLCR []Lactate, Pyruvate * [RDV obligatoire poste 39.18.33 |

E9AALCR [ ] Acides aminés E9CYSLEU [ |Cystine leucocytaire

ENZYMOLOGIE (poste 32.97.25)

SANG TOTAL - EDTA 4mL m (bouchon mauve) Adulte 3 tubes / Enfant 2 tubes

E9ZBILL

Arylsulfatase A + B-galactosidase + hexosaminidases + Otmannosidase

ESZARYLA
E9ZBIL+GM1
E9ZBIL+MNA
E9ZCLNL
E9ZHEXOL
E9ZLIPL

[ ] o-Mannosidase (a.-mannosidose)

[]Lipase acide (Wolman / CESD)

[ Hydrolases acides leucocytaires (bilan)

] Arylsulfatase A (Leucodystrophie métachromatique)
] B-Galactosidase (Gangliosidose GM1)

[ ] céroides lipofuscinoses 1 et 2 (CLN1 CLN2)
[ ] Hexosaminidases (Sandhoff/Tay-Sachs, gangliosidose GM2)

E9ZIDUL
E9ZIDSL
E9ZSF
E9ZMQAL

E9ZGUSL

EBIOCH

[ ] Mucopolysaccharidose type | (Hurler) (o -L-iduronidase)

[ ] Mucopolysaccharidose type Il (Hunter) (iduronate sulfatase)
] Mucopolysaccharidose type Il (Sanfilippo) type A, B, C, D
] Mucopolysaccharidose type IV (Morquio A)

E9ZARYLBL [ | Mucopolysaccharidose type VI (Arylsulfatase B)

] Mucopolysaccharidose type VII (Beta glucuronidase)

D Autre :

SANG SUR BUVARD [A | ou EDTA 4mL

SERUM m (bouchon jaune / bouchon rouge)

SANG TOTAL-HEPARINE m(bouchon vert2 a 3 tubes

ESMALMSG
ESFABMSG
ESGAUMSG
E9KRAMSG
ESNPMSG
ESMPS1IMSG

[ Mmaltase acide (Pompe)

[ ] o-Galactosidase A (Fabry)

] B-Glucosidase (Gaucher)

[ ] Galactocérébrosidase (Krabbe)
[ ] sphingomyélinase (NP A/B)

[] a-L-iduronidase (MPS 1)

E9zBILS [ | Hydrolases acides sériques
(Hexosaminidases + B -glucuronidase
+ fucosidase + p -mannosidase)
(Mucolipidose type 11/ 111)

E9zIDUS [ ]a-L-iduronidase (Hurler) MPS |

E9BIOTP [ ]Biotinidase

E9PHKGR ] Phosphorylase-b-kinase
(Glycogénose IX)
E9AMYLOLEU DAmon—l,G—glucosidase
(Glycogénose Il1)

E9GLYCGR [ ]Glycogene (a jeun)




Renseignements cliniques : Autres :
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MALADIES HEREDITAIRES DU METABOLISME 5éme étage - 04.72.12.96.32 (32.96.32)

LACTATE, PYRUVATE, CORPS CETONIQUES SANGUINS | TUBES SPECIAUX fournis par la CARF

Le strict respect du protocole de prélévement est critique pour la qualité des résultats (cf BIOBOOK):

Sang veineux hépariné prélevé au repos sans garrot.

Mesurer précisément 0,6mL, ajouter immédiatement au tube spécial contenant 0,8 ml d'acide perchlorique (tube conservé au réfrigérateur).
Agiter vigoureusement, placer dans la glace et acheminer immédiatement au laboratoire.
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| E9 X Accueil 5e

| EBIOCH ‘\ﬂ" [J Lactates pyruvate, corps cétoniques sanguins * m
| [1 Prélevement isolé

] [0 Cycle - avant repas

| [0 cCycle - aprés repas

] [] Epreuve de jetine :temps . ... h

| [0 Epreuve deffort : temps . . ..

[ |
[ |
[ |
[ |
|
|
[ |
[ |

BIOLOGIE FOETO-MATERNELLE - Renseignements : 04.72.12.96.32 (32.96.32) ou 32.97.25

SANG - Tube sec avec gel (5 ml) - Bouchon jaune m De 11.03 19.6 SA
MARQUEURS SERIQUES MATERNELS [JEHT21 joindre la feuille d'accompagnement (Ref 605274),

(dépistage Trisomie 21) le CR échographique et le consentement.

1 DEPISTAGE DES DFTN: AFP (MoM) [1EAFPM AFP (MoM) Préciser SA: ......cccoevevuererennnes (<19.6)

B (défaut de fermeture du tube neural) INICAHON © ..o

[ |

1 SUIVI hCG BETA (MoM) [CJEHCGM hCG Beta (MoM) Préciser SA: ......coovvvvveeeennn. (<19.6)

[ | Indication : ................

[ | Insuffisance rénale :  []Oui [INon Jinconnu

[
1| Biochimie foetale/prénatale voir bon hospimag réf: 644069 |

PATHOLOGIES DU GLOBULE ROUGE - Renseignements : 04.72.12.96.32 (32.96.32)

Joindre un consentement pour analyse génétique (téléchargeable sur Biobook) afin de permettre le typage d'une éventuelle anomalie retrouvée.

| Exploration d'une hémoglobinopathie |

m 1 tube mauve (EDTA) + 1 seringue de GAZ DU SANG VEINEUX

EAFF [J Recherche d'une hémoglobine hyperaffine m 1 tube mauve (EDTA)
ECBIL D Bilan standard de I'hnémoglobine (2 ou 3 techniques si nouveau patient ; 1 technique pour suivi patient connu)
Déficit en G6PD / PK érythrocytaire | 1 tube bouchon jaune pale (ACD) (tube mauve EDTA accepté pour enfant < 3 ans) 3 mL min.
EG6PD [ Activité Glucose-6-Phosphate Désydrogénase (G6PD)
EPK [ Activité Pyruvate Kinase (PK)
| Autres tests | n 1 tube mauve (EDTA)  analyse sur RDV (philippe.joly@chu-lyon.fr)
EVISCO [J Mesure de la viscosité sanguine chez un patient polyglobulique

Réservé au Laboratoire

Nature du pélévement :
ANALYSES HORS LISTE
Analyse




