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DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN NEUROGENETIQUE

(Si APHP coller étiquette UH) Joindre impérativement

Nom Prénom : ... un consentement éclairé

i P disponible sur notre site
HOPILAI £ vvvvvseecrssescessassseersensmamsnersensessesens FONCHON & +uuosecvsveessusssinesses R e sy
OIVIC ettt e Identifiant APHP: / RPPS - agsisassiasssss i i i s e i dsa s s ou signer lattestation de

i . conseil génétique et
AATEESE © oo QL= L5 T To =PRSS recueil de consentement
EMBIL 2 veviiiaeerinssisiseesiiessessassesssssssiseessrsseseessesss sessesassessssssssnssssnessesssssnesssese (ci-dessous).
VIlle & i Signature :

REMPLIR OBLIGATOIREMENT :
-------- Un apparenté a-t-il déja été préleveé dans le but de réaliser une étude

PFENOIM & oooeeeteeit ettt s st bees et sves s bbb saness s nts st se s ses et snt et moléculaire liée au diagnostic évoqué chez le patient ?

NOM de NAISSANCE & ..ot aenes . Onon 0O oui, indiquer :

PDate e NAISSANCE © 21 i emroaees il s Bt b v k- 205585 el o 4R AR D - les nom et prénom et date de naissance de l'apparent® @ ..........

Lieu et pays de naissance @ i i i il aiinmes

OrIgine GEOGraphIGUE : iiaiiisirreyivgitdise s reei i435ic=b 4L bt it ok ot M Eb - le laboratoire ot le prélévement a &t€ envoye @ ..ocoveceviviiiinnne

Sexe Q D M D F ...............................................................................................
PRELEVEUR NATURE DU PRELEVEMENT (3 acheminer & température ambiante)

NOM PIENOMY & oo 0 Sang (2 tubes de 7ml sang total sur EDTA bouchon violet)

O ADN S'agit-il du :

ST oo e O OO OO oo —— ) e

Q Villosités choriales Q 1* prélévement
Date de prélevement : ......ccccoeniiiinnnncieininnnnnn, QO Liquide amniotique Q 2™ prélévement
Heure de prélevement @ ....ccccvviveeieorccrnnmmeescnninenes 0O Autre (Préciser) : ..ovecvemreeeneeeaeneenens

DESSINER L'’ARBRE GENEALOGIQUE dans ce cadre : indiquer le sujet prélevé par une fleche
Important : 1/ dessiner I'arbre méme s'il n'y a pas d'antécédent familiaux ; 2/ indiquer le nom, prénom, date de naissance des apparentés ; 3/ préciser s'il existe une
consanguinité dans [a famille

CADRE RESERVE AU LABORATOIRE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE  DATE D'ARRIVEE :
CONFORMITE DU PRELEVEMENT : O Oui Q Non : Date de demande de reprélévement :

CODE INTERNE : n® IFR 70 :

=
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RESULTAT DE L'EXAMEN CLINIQUE DU SUJET PRELEVE

Q Sujet atteint O Sujet a risque (apparenté non symptomatique) 0 Sujet non a risque (conjoint)
Q examiné 0O examiné
Q non examiné Q non examiné

Diagnostic évoqué (chez le sujet prélevé ou dans la famille) :
(imperativement : remplir la fiche de renselgnements dlinigues ou joindre un compte-rendu chinigue deétailie)

INDICATION DU DIAGNOSTIC MOLECULAIRE

QO Diagnostic de confirmation
Q Conseil génétique : 0 Projet de grossesse
0 détermination du statut de conductrice
O détermination du statut d’hétérozygote
0O Diagnostic présymptomatique : la personne doit étre prise en charge dans | 1 Itati luridisciplinaire décl
0 Diagnostic prénatal : /3 gate du prélevement doit étre fixée entre [obstetricien et un praticien du laboratoire de neurogéneétigue. Les prélévements
des deux parents doivent 8tre envoyes dés fa décision du diagnostic prénatal.

- Date de début de grossesse : - Nombre de semaines d'aménorrhée :

ANALYSE(S) MOLECULAIRE(S) DEMANDEE(S)

L'anomalie génétique est-elle caractérisée dans la famille ?
Q non Q oui (joindre impérativement la photocopie du résultat de I'analyse)

NEB . Les analyses concernant d'autres genes que Celx mentionnes ci-dessous ne peuvent étre réalisées dans un cadre diagnostique

Adrénoleucodystrophie : Huntington (Maladie de)’ :

Q ABCD1 Q HTT(HD-IT15) Q JPH3 (HDL-2)

Ataxie cérébelleuse autosomique dominante et DRPLA' ; Kennedy (Syndrome de), atrophie musculaire spino-bulbaire? :
Q A7TXVI (SCAL1) QO ATXN2(SCA2) Q ATXN3 (SCA3) Q AR

0 CACNAIA(SCA6) Q ATXN7 (SCA7) Q 78P(SCA17)
0 A7NI (DRPLA : atrophie dentatorubropallidoluysienne)
O Autre géne :

Neuropathie héréditaire avec hypersensibilité a la pression? :
Q AMP22 (délétion en 17p11.2)  Q PMP22

Autres pathologies Cas index
Charcot-Marie-Tooth (Maladie de)>* O PMP22 (duplication en 17p11.2) Q PMP22 (duplication en 17p11.2)
Q panel de genes "Neuropathie Q géne :
périphérique" en NGS? mutation(s) :
Q MPZ(Cas isolé avec CMT axonal avec age
de début>45 ans)
Dégénérescence lobaire fronto- Q CoORF72 Q CIORF72
temporale* Q GRN (Progranuline) ® Q géne :
Q panel de génes "DFT" en NGS? mutation(s) :
Dystonie®* T panel de génes "dystonie” en NGS® Q géne :
mutation(s) :
O Encéphalopathie épileptique** Q panel de genes "encéphalopapthie Q gene :
3 épileptique” en NGS® mutation(s) :
O Epilepsie familiale** 0 panel de génes "épilepsies familiales" en
NGS®
Paraplégies spastiques®* O panel de génes "parapiégie spastigue Q géne :
héréditaire" en NGS? mutation(s) :
Parkinson (Maladie de)** 0 LRRKZ (mutation Gly2019Ser) O géne :
0O SNCA (grands réarrangements) mutation(s) :
0 panel de génes "Parkinson” en NGS?
Sclérose latérale amyotrophique?* O C90RF72 Q C90RF72
O panel de génes "SLA" en NGS? Q gene :
mutation(s) :

! Arbre décisionnel d'aide & la prescription, ? fiche de recueil de renseignements cliniques, > Liste des génes du panel, * Pré-requis disponibles sur http://www.cgmc-
psl.fr/spip.php?rubrique26, ° étude réalisée uniguement si concentration plasmatique de la progranuline diminuée. NGS : next generation sequencing.

ATTESTATION DE CONSEIL GENETIQUE ET DE RECUEIL DE CONSENTEMENT
(joindre une copie du consentement)
J@ SOUSSIGNE, DI....ceeieieieieciee s , certifie que, conformément au Code Civil (Art. 16-10) et au Code de la Santé Publique (Art.
R1131-5 ou, pour le diagnostic prénatal, R2131-2), j'ai informé le sujet des caractéristiques de la maladie, des moyens de la détecter, du degré de fiabilité
des analyses, des possibilités de prévention et de traitement, des modalités de transmission génétique et leurs possibles conséquences chez d'autres
membres de sa famille (Art. R1131-4 du CSP) et que je suis en possession du consentement éclairé signé par le sujet dans /e cadre de l'examen des
caractéristigues genétiques a des fins médicales.

Date : Signature du médecin :
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‘f-'“mi' . Hopitaux Universitaires La Pitié-Salpétriére — Charles Foixk ~ CONSENTEMENT POUR L'EXAMEN DES CARACTERISTIQUES
47/83 bd de I'Hopital

% 75651 Paris Ceox 13 GENETIQUES A DES FINS MEDICALES

Loi N°2004-800 du 6 ao(it 2004- Code de la santé publique
Consultation de Génétique

Tél: 014216 1346/ Fax: 0142161364

: A . (établi en 3 exemplaires : 1 pour 'intéressé,
Centre de Génétique Moléculaire et Chromosomique

1 pour le laboratoire, 1 pour le dossier médical)

Téi: 0142177647 /Fax:01421776 18

IDENTIFICATION DU PATIENT IDENTITE du|des) TITULAIRE(S) de L’AUTORITE PARENTALE pour un MINEUR ou

NOM : du TUTEUR LEGAL (pour un MINEUR ou pour un MAJEUR)*

Prénom :

NOM de jeune fille ; Peére (nom, preNOMY.issassmismmrrsrmminmrcmmmnemmi » N6 B smmmmmrnrssssmiin

Date de Naissance : Mere (NOM, PreNOMY......covummveemsrsacrsssasesssssnmaries .. 31T LY

Autre (NOM, PIENOM) civiccviuiicviiamessinsisissinsssimsmisiossssinsssssmsisnaens § N8 it i,
| O mineur QO majeur Lien de parenté :

« Je(nous) soussigné(e)(s) certifie(certifions) avoir reGU dU DI .......ccovviiviiiieiencenieeniinis e sn e une information compréhensible concernant
I'examen des caractéristiques génétiques a des fins médicales qui sera réalisé par des actes de cytogénétique et/ou génétique moléculaire (ci-aprés
désignés par "analyse") & partir du(des) prélévement(s) effectué(s) chez moi / chez mon enfant mineur/ chez...........ccocvivvrrrcsrssisercmniessisssecnenns ™, dANS
le cadre de :

A remplir par le médecin prescripteur (Senior obligatoire)
Contexte pathologique :

Cette analyse est effectuée dans le but de (une seule case a cocher) :
U rechercher une origine génétique 2 la maladie (diagnostic étiologique)
Q proposer un diagnostic prédictif (GENE/MULALION & ...ttt st s e ses e ens ]
8 rechercher une hétérozygotie pour une maladie récessive ou liée & I'X (géne/mutation : ...

« Je(nous) donne(donnons) mon{notre) consentement pour ce prélévement et cette analyse ; j'ai compris que cette analyse a pour but de déterminer si un
(ou plusieurs) de mes génes ou de mes chromoscmes présente(nt) une (ou plusieurs) anomalie(s) en rapport avec la pathologie citée ci-dessus.
Conformément aux articles R1131-4 et R1131-5 du Code de la santé publique, je reconnais avoir regu 'ensemble des informations permettant la

compréhension de cette analyse et sa finalité. J'ai eu la possibilité de poser toutes les questions que je souhaitais et je pourrai obtenir toute information
complémentaire aupres du médecin désigné ci-dessus.

= Je peux a tout moment décider de ne pas poursuivre cette démarche. Les données génétiques et le matériel biologique me concernant pourront étre

détruits & ma demande. Dans ce cas, jen informerai par écrit le médecin désigneé ci-dessus. Cette décision ne modifiera en rien ma prise en charge
médicale.

o Les résultats de cette analyse, commentés et signés par un praticien responsable agréé conformément a I'article R1131-19 du code de la santé
publique, me seront transmis par le médecin prescripteur au cours d'une consultation. lls resteront confidentiels et ne pourront &tre communiqués
qu'au(x) médecin(s) que je désignerai.

o Au cas ou cefte analyse pourrait révéler d'autres affections que celle recherchée, je n'en serai informé(e) que si cela comporte un bénéfice direct pour
moi, en I'état actuel des connaissances a ce jour.

 J'ai compris que les résultats de I'analyse pourront amener & préconiser un bilan au sein de ma famille, et que les modalités d'information de la famille
devront étre précisées & l'issue de la consultation de rendu de résultat (Article L1131-1 du code de la santé publique).

» J'accepte que mes résultats soient utilisés pour faciliter 1a réalisation de tests génétiques chez les membres de ma famille qui en feraient la demande.
Si vous refusez, cochez ici : U NON

« J'accepte que mes échantillons biologiques soient conservés et utilisés a des fins de recherche médicale, dans le cadre de ma pathologie, de méme que
la saisie de données médicales anonymisées, dans les conditions fixées par la loi.
Si vous refusez, cochez ici : G NON

Signature du patient/ des titulaires de I'autorité parentale/ du tuteur * Signature du médecin (Senior obligatoire}
* Rayer la(les) mention(s) inutile(s)

ATTESTATION DU MEDECIN PRESCRIPTEUR (Senior obligatoire)

J& SOUSSIGNE (B) ..viivviiiiiiieiieiiee it Docteur en Médecine, certifie avoir informé le(les) personne(s) sus-nommée(s) des
caractéristiques de la maladie recherchée, des moyens de la détecter, du degré de fiabilité des analyses, des possibilités de prévention et de traitement,
des modalités de transmission génétique et leurs possibles conséquences chez d'autres membres de sa famille et avoir recueilli son(leur) consentement
dans les conditions du code de la santé publigue (articles n®’R1131-4 et 5) et de I'article 16-10 du Code Civil.

Signature : Cachet :

PEHERN-0A YT

Nous vous rappelons que les données vous concernant peuvent faire 'objet d'un traitement informatique et sont protégées par les dispositions de la loi «informatique et libertés » (Loi n°78-17
du Janvier 1978, modifiée). Vous disposez 3 tout moment d'un droit d'accés et de rectification. Le médecin prescripteur doit conserver le consentement écrit, les doubles de la prescription et
de 'attestation, et les comptes rendus d'analyses de biologie médicale commentés et signés {Art. R1131-5).






