Nom Prénom : 





Sexe masculin  
Date de naissance :





Date de l’examen :

Médecin traitant : 

SYNDROME OCULO-CEREBRO-RENAL DE LOWE










oui    non 
 description /valeur
SYMPTOMES OCULAIRES  



Date de l’examen : 

Médecin : 
 
- cataracte bilatérale néonatale


(
(
........................................

- glaucome





(
(
........................................


- buphtalmie





(
(
........................................


- opacités cornéennes




(
(
........................................


- enophtalmie





(
(
........................................


- nystagmus





(
(
........................................


- cécité






(
(
........................................

SYMPTOMES NEUROLOGIQUES

 
Date de l’examen : 

- hypotonie dès la période néonatale


(
(
........................................


- trouble de la déglutition / succion


(
(
........................................


- hyporeflexie / aréflexie



(
(
........................................


- retard mental modéré à sévère


(
(
........................................


- retard du développement psychomoteur

(
(
........................................


- convulsions / épilepsie



(
(
........................................


- troubles du comportement



(
(
........................................


- amyotrophie / agénésie musculaire

            (
(
........................................
SYMPTOMES RENAUX  




Date de l’examen : 

- syndrome de Fanconi (insuffisance tubulaire)
(
(
........................................


- rachitisme vitamino-résistant / ostéoporose
(
(
........................................

- insuffisance rénale




(
(
........................................


- retard de croissance / retard staturo-pondéral
(
(
........................................


- fractures / scoliose




(
(
........................................

- hyperaminoacidurie généralisée


(
(
........................................


- protéinurie tubulaire




(
(
........................................


- glucosurie





(
(
........................................


- hypophosphatémie / hyperphosphaturie

(
(
........................................


- hypokaliémie / hyperkaliurie



(
(
........................................


- hypouricémie / hyperuricosurie


(
(
........................................


- hyperammoniémie / ammoniogénèse rénale faible
(
(
........................................



- carnitinurie 





(
(
........................................


- hypobicarbonatémie / bicarbonaturie N ou élevée
(
(
........................................
AUTRES SYMPTOMES

- cryptorchidie





(
(
........................................


- hyperlaxité ligamentaire / luxation de hanche
(
(
........................................


- bosses frontales / front bombé


(
(
........................................

- caryotype normal




(
(
........................................
