o Questionnaire pour
@ RS BUEST orientation du test génétique SYNDROME D'HYPOMAGNESEMIE, HYPERCALCIURIE ET NEPHROCALCINOSE
O Référence : GENE/FO/037

o Date d’'application : 05/12/2014 Service émetteur : GENETIQUE | Nombre de pages : 1
Y=o [oTo T g I =) (=] (=] | P
SBIVICE . i HOpItal ...
Nom de NaiSSancCe. ..........ccvveeivieennnennn. Nom d'usage............ccevevvennnnnn. Prénom.............coooeee.
Date de NaiSSANCE. ..ot e e Sexe...coviiiiiiiiinnn.

Pays de Naissance/Origine ethniqUe............c.oiii it e e

Autres membres de la famille avec la méme patholagijoindre un arbre généalogique)

Antécédents personnels:

Age de découverte de INYPOMagNESEIMIE. .. ... c..irit e e e e e e e e e e e
CircoNStANCES 08 HECOUVEITE .. ... e ittt et e et et e e e e e e e et e e e e e et e e e e e een e ea e e eaeneeens
Anomalies oculaires associées et age du diagNOSTIC. ... ..ottt e
Phénotype au moment du diagnostic :
SANG URINES
Unités Echantillon Unités 24 h Unités

Na* mmol/L mmol/L mmol

K* mmol/L mmol/L mmol

HCO3* mmol/L mmol/L

Cl mmol/L mmol/L

Protides o/L

Créatinine pmol/L mmol/L

Ac Urique* pmol/L mmol/L

Ca*

PO4

Mg* mmol/L mmol/L

PTH

250H VitD Polyurie : Qui  Non Diurese de 24 heures...............
1-250H2VitD

TRP

Néphrocalcinose : Oui Non ; Néphrolithiase : Oui Non

Sioui , age de découverte : Si Non, derniéckerche :

Hypocitraturie : Oui Non Valeur ................

Polyurie : Oui Non Diurése de 24 heUIeS.......covvviiiiie i i e,

Pouvoir de concentration des urines apres dDAVP ...................mOsmM/kg.
Etudes spécifiques pour I'acidose tubulaire

Faits marquants pendant I'6VOIULION............coouii i e e
Retard de Croissance : Oui Non ; Infections urinaires : Oui Non

Actuellement: Poids a................. DS. Talllea.................... DS

Créatinine plasmatique......................... umol/L

Derniere GFR ..o



