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Joindre impérativement : bon de commande (demandes extérieures) et 2 étiquettes

O i o

CONEACT (TEI) 1 oottt sttt st ettt s e bbbt s es e s b b st sk eae bbbt sea e b e

RENSEIGNEMENTS SUR LE PATIENT ET LA MALADIE : INDISPENSABLE POUR DECLENCHER LES ANALYSES

O Cas index Consanguinité : 0 oui 0O non O inconnue
O Apparenté : cas index : .....cereernensseesenns . Forme familiale : 0 oui 0O non

0 Mutation Connue ? : Nom du Géne + mutation : ........ccceveeeeeveenrcnencnesensnnenes . (ou joindre une copie du CR)

O Cas sporadique (Si oui, merci de joindre I'arbre généalogique)
Maladie (ou susceptibilité) étudiée : ............cccooveverieirie e (cf. Liste au verso)

Joindre une lettre motivant la demande / feuille de renseignement clinique spécifique (disponible sur demande)
ou Renseignements cliniques et précision de ’'anomalie moléculaire si déja connue dans la famille

DTO

/7
RENSEIGNEMENTS SUR LE PRELEVEMENT
Conservation ADN en vue d’une étude diagnostique ultérieure Diagnostic pré-natal
0 Sang Total (2 tubes de 5 ml sur EDTA) * o Villosités choriales
Diagnostic moléculaire d’'une maladie connue 0O Liquide amniotique
0 ADN extrait, Origine tissulaire : .......coccoceveeverecnvecsnscessessecceennns 0O ADN extrait

0 Sang Total (1 tube de 5 ml sur EDTA)
O Culture de cellules, Type:
o Extraction ADN ( * acheminement température ambiante sous 7 jours)

o Extraction ARN, acheminement immédiat a +4°C

o Tube PAXgene — Extraction ARN (acheminement température ambiante sous 48 heures)

Prélévements nécessitant un accord téléphonique préalable (cf. au verso)

ATTESTATION DE CONSENTEMENT ET DE RECUEIL DE CONSENTEMENT (joindre si possible la copie du consentement entier)
J& SOUSSIZNE(E), DI .ottt sttt st saesbeeanenee , certifie que, conformément au Décret n° 2008-321 du 4 Avril 2008 (Art. R1131-4)
du Code de la Santé Publique, j'ai informeé MP/IVIME ...........cccveuiiuieeriereeeieiieeeeeresress e esesaesenens que je suis en possession du consentement éclairé

signé, dans le cadre du diagnostic moléculaire.

Date : Signature du Médecin Senior :

o Erreur identité patient 0 Absence de consentement Date de mise en

o Absence identité patient o Absence prescription pour le tube ACTION . conformité

o Discordance identité tube-feuille o Absence code barre service o Appel Sgrvme

o Absence de prélévement o Absence identité préleveur o Correctlgn

o Prélévement non conforme 0 Absence identité prescripteur o Annulation PS5 GM-PRE BWHDE-002-03

Génétique Moléculaire / Septembre 2016 / Mauve
0O Préléevement accidenté o Absence date/heure



/o

UF DE GENETIQUE MOLECULAIRE ET PHARMACOGENETIQUE**

:\TSICI\“P R A A Chef de Service : Pr. Anne GUIOCHON-MANTEL anne.mantel@aphp.fr
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[P)I§l30m : / """" / """ Secteur Paul Broca - Niveau 2 Dr. Céline VERSTUYFT celine.verstuyft@aphp.fr
Dede 78, rue du Général Leclerc Dr. Bruno FRANCOU bruno.francou@aphp.fr
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Reproduction Endocrinologie Métabolisme et Croissance
Hypogonadisme Hypogonadotrope Adénome Hypophysaire

[ Panel de génes par séquencage haut débit* O Alp [0 CDKN1B (P27Kip1) 0 GPR101

Déficit gonadotrope isolé ou combiné, avec ou sans [ Panel de génes par séquencage haut débit*

anosmie . -

« Analyses ciblées Hyperthyroidie, Hypothyroidie

Syndrome de Kallmann [ KAL1 O FGFR1 LI TSHR

Formes sans anosmie O GNRHR [JKISS1IR Métabolisme Phospho-calcique

A e de [a Diffé tion S ' [ Panel de génes par séquencgage haut débit*

nomalie de la Différenciation Sexuelle « Analyses ciblées
[ Panel de gér?es par séquencage haut débit * Pseudohypoparathyroidie
’DAlaFi\/(ff cnblees P 0 Empreinte parentale locus GNAS
écepteur des Androgénes

[ NR5A1 (SF1) Silver-Russell / Beckwith-Wiedemann

0 CYP21A2 (21-hydroxylase) O Empreinte parentale 11p15.5

Insuffisance Ovarienne Prématurée Petite taille

1. FMRL1 (X-Fragile) O (Pré requis pour la suite) 0 SHOX O FGFR3

2. [ Panel de génes par séquencgage haut débit*

Résistance aux Stéroides

Infertilité Masculine * Analyses ciblées

Azoospermie/Cryptozoospermie /Oligospermie [J ESR1 (Estrogénes) [0 AR (Androgénes)

1. [ Microdélétions du ChromosomeY (Pré requis) O NR3C1 (Glucocorticoides) [ NR3C2 (Minéralocorticoides)
2. [ Panel de génes par séquengage haut débit* O Panel de genes par séquencage haut débit*

Neurologie

Neuropathies sensitives et motrices

Amylose a TTR (Neuronale, Cardiaque, Oculaire, Rénale)
1. O TTR (Pré requis) (2 prélevement de contréle recommandé) (Choisir le phénotype) Charcot-Marie-Tooth CMT / CMT1 / CMT2

--- Neuropathies Motrices distales dHMN --- Neuropathies
Dépots amyloides documentées Douloureuses, Petites fibres, HSAN --- Hypersensibilité a Ia
2. D Panel de génes par Séquencage haut débit* preSSiOn HNPP --- Amyotrophle néVraIgiqUe HNA --- Paraplégle

- - spastique SPG.
Amyotrophie Spinale O sSmN1

Maladie de Kennedy O AR (triplets) (Choisir I'hérédité compatible dans la famille) Dominant ---
Récessif --- Lié a I’X --- Histoire familiale --- Pas d'histoire familiale
Dystrophie Myotonique [1 DMPK (Steinert) connue.

Maladie de Huntington [ HTT (2" prélévement de contréle

1. Analyses ciblées [ Duplication 17p12 (Pré requis)
O GJB1(CX32) O MPz(PO) O MFN2 O SEPT9 [ SCN9A

recommandeé)

Retard mental lié 3 1I'X [ FMR1 (X-Fragile)

[0 MECP2 (RETT) 2. [0 Panel de génes par séquengage haut débit*

Surdité non syndromique [ Connexine 26

Hépatologie
Hémochromatose L] HFE (C282Y et H63D) Cholestases génétiques .
[ Panel de génes par séquengage haut débit*
Mucoviscidose [0 CFTR (36 mutations)
Maladie de Wilson 0 ATP7B Cholangite sclérosante O CLDN1
Syndrome d’Alagille OJAGL [ NOTCH2 Polymicrogyrie L ocN

* Feuilles de renseignements cliniques disponibles sur demande en vue des analyses NGS

** pHARMACOGENETIQUE : voir feuille spécifique (Responsable : Dr. Céline VERSTUYFT)




