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Sistema:Sacko Sanfino c/o Laboratorio Screening Neonatale Rev. 0 Pagi .
P ; _ S . o agina1di3
(ﬂ @ Fondazione RCCS $ Regione Dipartimento di Pediatria 08.04.26
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SCHEDA A - RICHIESTA ESAMI per: ACCERTAMENTO DIAGNOSTICO 0 MONITORAGGIO TERAPEUTICO PZ. NOTO o
(Mota: apparre i flag ove richiesto; gli esami richiesti nella scheda dewono comrispondere a guelli riportati nel Documento di richiesta amministrativa)

Dati Identificativi Paziente:

COGNOME:.. SO JOTUUOTRN s OO - 2] . I F

Dats Mascita: ... J........ LUSEo NESEIE . .oooieoeeeeeeeceeenen. COEHRES FISEAN . oo
Dati ldentificativi Strutlura inviante:

... Reparto: .. Cilth {CAP):
L - T = T
Dati biometrici paziente: ALTEZZAILUNGHEZZA (cm) .................... PESO (Kg) oo

1
PRESTAZIONE ';?LH_P‘“: : Wiame Winis Campiore HFORMAZION AGGILUNTVE
Noka per campicni plasmalici: in caso di prafilo asseciabo delie analisi sotinelencate il volume complessiva di plasma pud essere ridobio a 1 ml iodake
P-AMINOACID] PLASMATIC] Hotali 0.5 mi
P AMINOACIDI PLASMATICI singali... ... [mhl' :"m';m a5
{apecificare) N Centrilugare il campione entra 30°
P-ACILCARNITINE PLASMATICHE Litio Eparina) | 0.5ml dal prefievo & separare il plasms
P-BIOTINIDASI PLASMATICA P":fg‘i'“u:“"“ 0.5 ml Congelam -HPC
P-AC. METILMAL ONICO PLASMATICO standard | 5
NOka peer Campicn S8 fici- i cas0 di profil sssodiato delle Snakis solloelencate. il voleme complessive di §ieno pus s ere noolto 8 1 ml ot
S-TRANSFERRINE DESIALATE [%CDT) M:ﬁ?ﬁ 0.5 ml Centrifugars il campions emtro 30°
S-HEFA (Acidi Grassi Non Esterificali) digiuno P osmi dal prefieve & aeparare il siero;
S-1-Idreasi-BUTIRRATO standard | 1.0mi Caongelare -20°C
CHF-AMINGACI LIQUORALI Liguor (CSF) | 0.5ml Cangelars -20°C
U-AMINGACID URIMAR Lodal = 5 mi - campione eslmporaned
U AMINOACIDN URINARI SIRGOLL ... Urka e ——
|&pecificars) A Camnp. EfIBMpOranss;
U-ACIDI DRGANICI 5 mi - campiane sstamparanes tongrinm [ elput i ud
U-ACIDD METILEAL ONICO URIKARID 2 mi - campione eslemparanes B Raccolla 24 b
U-AC. MEVALONICO 5 mi - campione eslemparsnen Déuresi (8] oo
U-ACIDO OROTICO 2 mi - campions eslemparsnes AMezzsfem)
U-SUCCINILACETOME Ursina 5 mi - campions eslemparsnes
Peso
U-ACIDO Deta AMIROLEVULINICD 5 ml - campions eslemporanes el
U-GALATTOSIO [del. Cuantiatia) 2 il - Eampione SSlEMPOTanEs Congelare (-20°C | aliquets 5 el
U-FRUTTOSIO et Cusrsitative] 2 mi - campione eslemparanes,
U-CITRATI 5 mi - campione BslEMparEnEn
. . Prateggere i conlenitore daka |uce:
U-ACIDO OMOGENTISICO Usina 5 i - EMmpionE BLbMpORENED congelare 2°C =
L-ACIDO OMOYANILLICD A-B. Aeidificans ean HCI 25% =
L-ACIDO VANILMANDELIC , R — ~vedi istruzioni specifiche
L-ACIDO S-IDROSSHNOOLACETICO Urha = Raccola 24 h -segnalare diuresi E. Diuresi 24 h jerd] ..........
U-O53ALATI A\.-B. Congsdsre [207C] aligisola Smi
U-MUCTPOLISACCARID - GAG Usina 5.0 ml - campiane eslemparansa Cangelare -20°C
. B ; Cansegna immedista campions posi-
U-SULPHITEST Ursina .0 ml - campicne ssbemporanes TPy
SO-ACILCARNITINE-LISOFOSFATIDILCOLINE (C20.._C26 —
C0:00-LPC._C26:0.LPC)
ACIDD GUARIDIND ACETICO {GAA] DBS
CREATINA |momentansamente non richiedibile) 1111 CARTOMCING per SCREENING (DES) - minino 3 spot
Mola: irasporia rapido refngenaio &l LABORATORIO in conlenilone con essicanie

50, TR nas *TEST RISERVATI A PAZIENT! IN ETA NEQNATALE (0-30 gg)
SO-GALATTOSIO-P-URIDIL TRANSFERASI oBs =
SO-GALATTOSIO TOTALE DBs
S0-ACILCARNITIME- AMINOACIDHSLIAC * oes

AMALITI AGGILNTIVI [SOLO SU RICHIESTA):
1 [Mp-aC PIPECOLICT - P-ORMOCITEULLINA -[ ] P-SULEOCETEIMA, Firma autorizzatrea e Timbro Medico Richiedente
i U-AC PIPECOWOD - | |U-OMOCITRULLING - | U-SULFOCISTEINS

Firma autarizzatiea & Timbro Direttore Sanitanio di Presidia o
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SCHEDA B : INFORMAZIONI CLINICHE per RICHIESTA di ACCERTAMENTO DIAGNOSTICO

[compilare in stampatello con grafia leggibile; la mancata compilazione non consente di emettere nel referto il commento di patologia clinica)

Datti identificativi Paziente:

Data Mascita: ........[..... ... Codice Fiscale:

Drspedale RPN IR et as ettt ettt S bt £ b £ e i
SOSPETTO/| DIAGNOSTICON: oo camnsmssssssisssnssasiasssissssssmsansanons mibae e e e e
ANAMMNES| PERSONALE & (solo se significativa) FAMILIARE:........... e A 4SS b R £ S
DATI AGGIUNTIVI (pz in eta neonatale-pediatrica): Peso nascita.. ... - Br EG. (settimane)..... ... P.gio Apgar:........ F
Sofferenza perinatale 051 ONO Consanguineita O HELPP SYNDROME materna O Altre Patologie Materme: oo comonm s o
SINTOMATOLOGIA (barrare le singole caselle)

Ipotonia SI | NO | Cardiomiopatia 5I | NO
Ipertonia SI | NO | Alterata funzionalitd respiratoria 5I | NO
0 Atassia o0 Disturbi del movimento S5I | NO | o Epatomegalia o Splenomegalia 5I | NO
Convulsioni 58I | NO | Ascite 5I | NO
Coma: grado..........ccoeeeeee. S5I | NO | o Ittero o Colestasi 5I | NO
Edema cerebrale 5I | NO | o Dismorfismi 0 Facies caratteristiche 5I | NO
o Meuropatia periferica o Miopatia 5I | NO | Cataratta o monolaterale o bilaterale 5I | NO
o Microcefalia o Macrocefalia 5I | NO | Ritardo dell’accrescimento 5I | NO
Mistagmo 5I | NO | Anemia 51 | NO
Ritardo psicomotorio &I | NO | o Piastrinopenia o Coagulopatia | 5I | NO
INDICI EMATOCHIMICI (DATA ESECUZIOME: { PAZIEMTE in CRISI 0 POST-CRIS| O f PAZIENTE IN BEMESSERE O

EAB: pH BE: Acidosi O Alcalosi O Fosfatasi Alcalina UfL | Acido Urico mg/dl
p-Lattato mibd/L Omocisteina: prmialfL

p- Ammonio pg/dl Colesterolo mgfdl  Trigliceridi. ... mg/dl
Glicemia mg/dl Chetoni urinari: O assenti O presenti (riportare ) ..o
AST/ALT ufL Minglabinuria: O assente O prasente (riportare ...
CK ui Emocromo:-Hb  gfL.GR  /mm MOV Piastrine

Creatinina mig,/dl Coagulazione: INR

MUTRIZIOMNE: O HU O Latte ARTIFICIALE [tipo .o.cocacwone) O MISTA o TPN o ENTERALE o IDROLISATO PROTEICO O DIETA LIBERA
O Sospensione alimentazione contenente O proteine O carboidrati Dgrassi (Mote: . e |

O Infusione gluco-saling [spe Ciicare D B R e e em ettt es e

SUPPLEMENTAZIONE con: CIVITAMINE (00 B12 O 86 O Riboflavina 0O C) DJACFOUCO CICARNITINA CIMCT CIALTRO.ooooe

FARMALI & ev. TERAPLA TRASFUSIONALE:farmaci somministrati e data ter.trasfle

O Terapia in atio .. oomeomo oo i S R S Fmma Medico amgikrtore

[ Terapia pregressa [ultima settimana) i R 4 A i A

O Terapia trasfusionale eseguita in data ........ T
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SCHEDA C : INFORMAZIONI CLINICHE per RICHIESTA di MONITORAGGIO in PAZIENTE NOTO

[Compilare in stampatello con grafia leggibile; la mancata compilazione non consente di emettere nel referto il commento di patologia elinica)

Dati identificativi Paziente:

Data Mascita: ... ... ... CodiceFiscale: ...

0 T L e T T - T O O

MOME: .. 2RI WM D F O

ansasas

PAZIENTE NOTO (gia eseguite analisi di biochimica genetica ¢fo ns. Laboratorio) con DIAGNOSI di:

..............................................

MOTE o INFORMAZIONI| AGGIUNTIVE relative alle condizione del paziente al momento del prelievo o della raccolta urine

* PAZIENTE in CRISI 0 POST-CRISI O
* PAZIENTE IN BENESSERE O

Altro:

INDICI EMATOCHIMICI (DATA ESECUZIONE:

J PAZIENTE in CRISI o POST-CRISI O/ PAZIENTE IM BENESSERE O]

EAB: pH BE: Acidosi O Alcalosi O Fosfatasi akcaling U/L | Acido urico mg/dl
Lattato mbA/L Omaocisteina: prmalfL

Ammonio pg/dl Colesterolo mg/dl | Trigliceridi mg/dl
Glicemia mg/dl Chetoni urinari: O assenti O presenti [riportare i +):

AST/ALT UL Mioglobinuria: O assente O presente (riportare i +):

CK UL Emocromo:He  g/L.GR /mmiMCY  Piastrine

Creatinina mg/dl Coagulazione: INR

STATO NUTRIZIONALE AL MOMENTO DEL PRELIEVO/RACCOLTA URINARLA:

01 HU O Latte ARTIFICLALE [P0 oo sisisssnassmmscssn } o MISTA o TPM o ENTERALE © IDROLISATO PROTEICD

0 DIETA LIBERA

[ Sospensione alimentazione contenente O proteine O carboidrati Ograssi (Mote: ]

[ Infusione gluco-salina (specificare tipo e %): - ettt et e et ettt ettt 1t
SUPPLEMENTAZIONE IN ATTO AL MOMENTO DEL PHEUEUB.I"HAC-EGLTA. URIMARLA con:

CIVITAMINE (O B12 O B O Riboflavina O C) CJAC.FOUCO CICARMITINA CIMCT

T TR T — — — cessanimns
FARMALI e ev. TERAPLA TRASFUSIONALE :farmaci somministrati e data ter.trasfle
O Terapia in atho co.. oo . —

Firma Medico compilatore

[ Terapia pregressa [ultima settimana) — smesi s i

C Terapia trasfusionale eseguita in data




