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FORMULAIRE DE PRESCRIPTION D’ANALYSES MOLECULAIRES
MEDECIN PRESCRIPTEUR (Senior Obligatoire) PRELEVEUR
NOm €t PreNOM & ..eevviieiieiieiieenieeieente e TEIEPhONE : ..covveeiiieiiiiieiececeeeeeec e NOM L ettt
SEIVICE : cvuvviiieieierieieie ettt HOPIAl : oo Service/Labo & .o

Courriel (écrire lisibIemMENt) : .......cccoeeeviiiieiiiieeiee e

Date du prélevement : .........oceeveereennnne.

IDENTITE PATIENT ou ETIQUETTE GILDA :
Nom :

PrONOIM ¢ ..o e

Nom de jeune fille : ..............cccooiiiiiiiiee e

Q S’agit-il d’un 2™ prélevement de confirmation d’une
mutation déja identifiée chez le patient ?

U Une analyse moléculaire liée au diagnostic évoqué chez le
patient a-t-elle déja été réalisée chez un apparenté atteint ?

oui 1 non
Date de NAISSANCE & .........cooovvveiiiiiiiiiieeeeee e

Sexe : M 1 FOQ

Si oui, indiquer ci-dessous les nom et prénom de 1'apparenté

PRELEVEMENT : Réception des prélévements du lundi au vendredi, de 9h a 17h
4 SANG
Adultes : O 2 tubes de 7ml, bouchon violet (EDTA)
Enfants : O 2 tubes de 5ml, bouchon violet (EDTA) oottt ettt et e e et eeeteeeteeteeaeeaeeeteeeteeereebeeaseeaseereens
U Prélevement buccal U Urines
L AULIE (PIECISET) I ...oeeiiieiet ittt ettt ettt ettt bt ettt a ettt e bttt es e b et e st s et es e eb et e st e b et e st eh e b ent e st b en e st b es e bt b en e bt ben e ettt eneeaesenes

A _JOINDRE IMPERATIVEMENT AU PRELEVEMENT : La prescription, le consentement signé par le patient ou les deux
parents (pour un patient mineur) et le médecin prescripteur, la fiche de renseignements cliniques et le bon de commande (pour les

hopitaux hors AP-HP)
ANALYSE(S) MOLECULAIRE(S) DEMANDEE(S)

U ADN (préciser la concentration et la méthode d’extraction) : ..........

e GENETIQUE DES MALADIES METABOLIQUES

U Diabete mitochondrial : Mutation 3243A>G ......ccecevveieinieneineeeereeene joindre FICHE DIABETE MITOCHONDRIAL

U Diabetes monogéniques : type GCK, HNF1A, HNF4A, INS* ABCCS*......joindre FICHE DIABETES MONOGENIQUES (MODY)

U Diabete et anomalies rénales : HNFIB ......ccccccevueeieenieieenieieenieeeeseenens joindre FICHE DIABETE ET ANOMALIES RENALES
(RCAD, MODY5)

Q Hyperinsulinisme : ABCC8, KCNJ11, HNF4A, GCK, GLUDI, HADH.......joindre FICHE HYPERINSULINISME CONGENITAL

U Déficit en 21-hydroxylase : CYP2IA2 ......cccvvevinneennieineieineieeneeieeneas joindre FICHE DEFICIT EN 21-HYDROXYLASE

* Analyses réalisées dans un cadre de recherche (nous contacter auparavant)

e GENETIQUE DES NEUTROPENIES CONGENITALES

U Neutropénie congénitale sévére : ELANE (ELA2), HAX1, G6PC3
U Neutropénie cyclique/intermittente : ELANE (ELA2)

U Syndrome de Shwachman-Diamond : SBDS

U Syndrome de WHIM : CXCR4

joindre FICHE NEUTROPENIES CONGENITALES

CONFORMITE DU PRELEVEMENT :
4 Oui U Non

DATE DE RECEPTION :
CODE CGMC :
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RENSEIGNEMENTS CLINIQUES DIABETE MITOCHONDRIAL
m.3243A>G ARNt Leucine

IDENTITE PATIENT ou ETIQUETTE

Nom et Prénom : ........oevviniiiiniiiieieneneneneneene

MEDECIN PRESCRIPTEUR (Senior Obligatoire)

Téléphone @ .....cooiiviiiiiiiiiien

Prénom: ...

Date de naissance : .................coeeennn.n.

SEIVICE I oot Hopital: ..o

Courriel (€crire liSIDIEMENT) & ... .ttt et e e sre e sre e e e e

PREREQUIS A TOUTE DEMANDE
O Absence d’autoanticorps

O Si histoire familiale : 00 Transmission maternelle
O Au moins 1 sujet dans la famille présente un diabéte et une surdité

Les analyses, dont la demande sera insuffisamment justifiée, se verront différées jusqu’a complétion du dossier

e S’agit-il d’un :

O Casindex [ Apparenté atteint [ Apparenté non symptomatique

Entourer le degré de parenté avec le cas index : Pere/Mere Frere/Sceur Fils/Fille
Autre :

¢ Origine ethnique du patient (IndiQUET 1€ PAYS) I .. ... iu ittt e e
e Au diagnostic :

Circonstances de découverte : Examen systématique [0 Diabete gestationnel [0 Surdité O

Polyurie 0  Perte de poids 0  Complication O Cétose 0  Acido-cétose O
8 (ST o) 1< 1 Pt

Age ala découverte du diabéte : ................. ouDatede découverte : ..............oouiiiiiiiiii e

Poids: ........ ... Taille: ............... IMC (Kg/mz) R

Glycémie a jeun (mmol/L) : ........................ HGPO, Glycémie a 2h (mmol/L) : ...... HbAlc (%) : ..............

Traitement : Aucun O Régime O Antidiabétiques oraux O Insuline O
e Examen actuel :

Poids: ............ Taille: .................... IMC (Kg/mz) H HbAlc (%) : ..............

Traitement : Aucun O Régime O Antidiabétiques oraux O Insuline O

(année de début : ..........) (année de début : ......... )

Complications :  Rétinopathie O Néphropathie 0  Insuffisance rénale O Créatininémie : ......... pumol/L

e Signes associés : Surdit¢ 0  Dystrophie maculaire réticulée [0  Atteinte rénale OO, préciser: ..........ccooviiiiiniininnn..
Cardiomyopathie [ AtEellnte musculaire ou neurologique O
PrECISET & et e
PN Uy R 1A 1 11 1) 0 11 PN

ANTECEDENTS FAMILIAUX : Etablir impérativement I’arbre généalogique en indiquant le patient () et les apparentés
atteints (noter si possible les noms et prénoms)
Indiquer pour les apparentés I’age au diagnostic du diabete, le traitement actuel et les

autres atteintes en relation avec la pathologie (surdité, ...)
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RI:]NSEIGNEMENTS CLINIQUES DIABETES MONOGENIQUES
DIABETE MODY 1(HNF4A), MODY 2 (GCK) et MODY 3 (HNFIA)

IDENTITE PATIENT ou ETIQUETTE MEDECIN PRESCRIPTEUR (Senior Obligatoire)

Nom: ..o Nom et prénom : ..........c.coeeviiivinininicicceeceeeeee. TElEPhONE T Lo
Brmar 7 SEIVICE : ..cvvveiieieeeecee e HOPItAL: ..o
Date de naiSSancCe : ....veeevervreeeieannn, Courriel (Ecrire LiSIDIEMENT) & ... i e e e e e e e

PREREQUIS A TOUTE DEMANDE
O Absence d’autoanticorps (joindre une copie des résultats) : entourer les anticorps analysés
Anti-GAD Anti-IA2 Anti-ilots

O Histoire familiale de diabéte : [0 Au moins 2 générations atteintes
O Au moins 2 sujets avec un age au diagnostic <40 ans

Les analyses, dont la demande sera insuffisamment justifiée, se verront différées jusqu’a complétion du dossier.

e S’agit-il d’un :
O Casindex [0 Apparenté atteint [0 Apparenté non symptomatique

Entourer le degré de parenté avec le cas index : Pere/Mere Frere/Sceur Fils/Fille

Autre :
¢ Origine ethnique du patient (IndiqUer 1€ PAYS) & ... ouuiniitiitiit i e
e Antécédentde: Macrosomie (>4kg) O Hypoglycémies néonatales [

e Au diagnostic :
Circonstances de découverte : Examen systématique 0  Diabéte gestationnel 0  Glycosurie O

Polyurie 0  Perte de poids O  Complication O  Cétose O Acido-cétose O
F N L3 (S 03 (< o3 1) S P

Age a la découverte du diabéte : ................ Ou Date de découverte : ....................ceevnnnnnn,
Poids : ....... ) Taille: ............... IMC (Kg/m?) : ..o
Glycémie a jeun (mmol/L) : .................. HGPO, Glycémie a 2h (mmol/L) : ... HbAlc(%): ...............
Traitement : Aucun O Régime O Antidiabétiques oraux O Insuline O
e Examen actuel :
Poids : ......... Taille: ............... IMC (Kg/m®) : ... HbAlc (%) :..ccceven..
Traitement : Aucun O Régime O Antidiabétiques oraux O Insuline O
(année de début : ..........) (année de début : ...)
Complications : Neuropathie 0  Rétinopathie OJ Microalbuminurie OJ Néphropathie O HTA O

Anomalies rénales : Protéinurie 0  Insuffisance rénale 0 Kystes O
AULTES AtERINTES, PIECISET & ... ont ittt e e e et et et e

ANTECEDENTS FAMILIAUX: Indiquer ’dge au diagnostic, le traitement actuel (Régime, ADO, Ins), Surpoids ou non
pour les apparentés atteints (noter si possible les noms et prénoms). Joindre un arbre
généalogique (cas index : ) ou compléter les informations ci-dessous :

Grand-parents diabétiques ? Gd-pere paternel @ ..., Gd-pere maternel @ ............cooiiiiiiiiii
Gd-mere paternelle : ................c..l Gd-meére maternelle : ...................ol
Parents diabétiques ? Pere : ..o IMIETE & vttt e

Freres/seurs diabetiques 2 oo e
Enfants diab@tiques 2 et
Autres apparentés diabétiques (COUSINS, ONCIES, TANTES) & ... .uunentininit ittt ettt ettt e e e e
Cas de diabéete néonatal dans la famille Oui O Non O
Episodes d’hypoglycémies néonatales connus dans la famille ? Oui O Non O
Le phénotype détaillé du cas index et des apparentés diabétiques est essentiel pour orienter au mieux l’analyse génétique
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MODALITES DE PRELEVEMENTS

Réception des Prélevements : du lundi au jeudi, de 9h a 17h, le vendredi de 9h a 12h

1. PRELEVEMENTS

=  Pour toute demande d’analyses moléculaires

> Sang : Prélevement sur EDTA (bouchon violet, ne pas centrifuger)
Adultes : 2 tubes de 7 ml
Enfants : 2 tubes de 5 ml
Conservation a température ambiante

= Pour le diabéete mitochondrial

> Cellules buccales : 2 écouvillons ou 2 brossettes
S’assurer que 1’on est a plus d’une demie heure d’une prise alimentaire.
Frotter fermement I’intérieur des joues avec 1’écouvillon stérile en coton (ne pas envoyer d’écouvillon sur
gélose) ou la brossette. Mettre dans 1I’étui du sérum physiologique (de facon a ce que le coton ou la
brossette soit immergé; environ 2 ml) et y remettre 1’écouvillon ou la brossette. Etiqueter I’étui.

» Urines :
Recueillir une miction dans un flacon a urine
Conserver a + 4°C en attendant I’envoi.

= Pour les enfants, pour des patients greffés

> Salive : Procédure

= 1% étape

—m
Rincer la bouche a I’eau puis patienter au moins 5 minutes.
D Recueillir environ 2 ml de salive dans une cupule Oragene (DNA Genotek).
. .
A"y
i




o 2°™ étape :

Visser le bouchon correctement. La fermeture du bouchon liberera une solution de
conservation de I’ADN qu’il faudra donc mélanger a la salive en secouant la
cupule doucement pendant au moins 10 secondes.

= Prélevements en vue d’établir un diagnostic prénatal

Avant tout envoi pour diagnostic prénatal, le médecin prescripteur doit contacter le praticien responsable
(secrétariat : 01 42 17 76 52)

> Biopsie de trophoblaste (avec tri des villosités) en milieu RPMI

> Culture d’amniocytes en milieu RPMI

> Liquide amniotique (2 ml)

= Autre prélevement : contacter le laboratoire

Quelque soit le prélevement :
. Les prélevements doivent étre faits de fagon stérile et emballés soigneusement.

. Chaque prélevement doit porter une étiquette indiquant le nom, le prénom et la date de
naissance du patient, ceci de facon indélébile.

. Les documents suivants doivent étre joints impérativement aux prélevements
- Le formulaire de demande d’analyse génétique
- Le formulaire de consentement
- La fiche de renseignements cliniques de la pathologie
- Le bon de commande de I’établissement prescripteur pour les hopitaux hors AP-HP

Si ’un des documents mentionnés ci-dessus n’est pas envoyé avec les prélevements ou est incomplet,
LES PRELEVEMENTS NE POURRONT PAS ETRE TRAITES, une fiche de non-conformité de la
demande d’analyse vous sera adressée.

2. ENVOI

. A température ambiante
. Dans les 24 — 48 heures accompagnés des documents listés ci-dessus

3. ADRESSE D’ENVOI

Docteur Christine Bellanné-Chantelot

Groupe Pitié-Salpétriere

Centre de Génétique Moléculaire et Chromosomique

UF Génétique des Maladies Métaboliques et des Neutropénies Congénitales
Batiment 6 rue de la Peyronnie

47/83 Boulevard de I’hopital

75651 PARIS CEDEX



s Groupe Hospitalier
A e EXAMEN DES CARACTERISTIQUES GENETIQUES

Lear
fax]

AN, 75651 Paris Codex 13 Consentement pour une personne Majeure

Consultation de Génétique

Tel: 0142163798 L . - , .
Fax : 01 42 16 37 59 (établi en 3 exemplaires : 1 pour l'intéressé, 1 pour le laboratoire
Centre de Génétique Moléculaire et et 1 a conserver dans le dossier médical)
Chromosomique

Tel: 01421776 47

Fax - 01 42 17 7A 1R

J'ai compris qu’une analyse génétique m’est proposée a partir d’'un prélévement sanguin (ou d’autre nature). Cette analyse a pour but
de déterminer si un de mes génes ou un de mes chromosomes présente une anomalie en rapport avec la maladie citée ci-dessus. Ce
prélévement sanguin ne pourra pas étre utilisé pour d’autres études sans mon consentement.

Les résultats de cette analyse me seront transmis au cours d’'une consultation par le médecin prescripteur. lls resteront confidentiels et
ne pourront étre communiqués qu’au(x) médecin(s) que je désignerai.

J'ai eu la possibilité de poser toutes les questions que je souhaitais. J'ai bien compris les implications possibles du test génétique et je
pourrai obtenir toute information complémentaire auprés du médecin cité ci-dessus.

Je peux & 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, j'en informerai par écrit le médecin désigné ci-dessus. Cette décision ne modifiera
en rien ma prise en charge médicale.

O J'accepte que cette analyse génétique soit effectuée dans le but :

Q de rechercher une origine génétique a ma maladie (diagnostic étiologique)

Q d'un diagnostic prédictif (GENE/MUIALION & ... .. i s )

d’'une recherche d’hétérozygotie pour une maladie récessive ou liée a I'’X (géne/mutation: ..........cccoooviiiiiii e, )

J'accepte, que mes résultats soient utilisés pour faciliter la réalisation de tests génétiques chez les membres de ma famille qui en
feraient la demande. a oul O NON

J'accepte que mes échantillons biologiques soient conservés et utilisés a des fins de recherche médicale, dans le cadre de la maladie
désignée ci-dessus, sans limitation de temps. a oul 0 NON

Signature : Signature du Médecin :

Les dispositions réglementaires concernant ce consentement sont décrites dans l'article R1131-4 du Code de Santé Publique.
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 a tout moment d’un droit d’accés et de ractifiratinn

Date de création : Janv 2006



s Groupe Hospitalier
A e EXAMEN DES CARACTERISTIQUES GENETIQUES

[t
4]

taanit 75651 Paris Cedex 13

Consultation de Génétique

Tel : 0142163798 o . ,
Fax : 0142163759 (établi en 3 exemplaires : 1 pour les parents, 1 pour le laboratoire
Fédération de Génétique et Cytogénétique et 1 & conserver dans le dossier médical)

Tel: 0142177647

Fax:0142177618

Consentement pour une personne Mineure

Je, SOUSSIgNEE (MEre : NOM, PIENOM) ...........cciiiiiiiiiiee e et nenes néele........oooooee,
Je, SOUSSIGNE (PEre I NOM, PIENOM) .......ii.ieieieiee e e e ettt et e e e e e e e e et eaeeaeaeaeeennneneas NEIE oo,
Certifie avoir regu du Dr ..o une information compréhensible concernant (nom de la maladie)

Nous avons compris qu'une analyse génétique est proposée a notre enfant, a partir d'un prélévement sanguin (ou d'autre nature).
Cette analyse a pour but de déterminer si un de ses génes ou de ses chromosomes présente une anomalie en rapport avec la maladie
citée ci-dessus. Ce prélévement sanguin ne pourra pas étre utilisé pour d'autres études sans notre consentement.

Les résultats de cette analyse nous seront transmis, au cours d’une consultation par le médecin prescripteur. lls resteront confidentiels
et ne pourront étre communiqués qu’au(x) médecin(s) que nous désignerons.

Nous avons eu la possibilité de poser toutes les questions que nous souhaitions. Nous avons bien compris les implications possibles
du test génétique et nous pourrons obtenir toute information complémentaire auprés du médecin cité ci-dessus.

Nous pouvons & tout moment décider de ne pas poursuivre cette démarche. Les données génétiques et le matériel biologique
concernant notre enfant pourront étre détruits a notre demande. Dans ce cas, nous en informerons par écrit le médecin désigné ci-
dessus. Cette décision ne modifiera en rien la prise en charge médicale de notre enfant.

Nous acceptons que cette analyse génétique soit effectuée chez notre enfant :

NOM, PrENOM ... NEE)Ie .ooovvreiiiiiie dans le but :
Qde rechercher une origine génétique a sa maladie (diagnostic étiologique)

Qd'un diagnostic prédictif (gene/MULAtION & .. ......oiiii i )

Qd'une recherche d’hétérozygotie pour une maladie récessive ou liée a I'’X (géne/mutation : ............ocovviiieiii i, )

Nous acceptons, que ses résultats soient utilisés pour faciliter la réalisation de tests génétiques chez les membres de notre famille qui

en feraient la demande. aoul QNON
Nous acceptons que les échantillons biologiques soient conservés et utilisés a des fins de recherche médicale, dans le cadre de la
maladie désignée ci-dessus, sans limitation de temps. aoul QNON

Faita ..o, € e
Signature de la Mére : Signature de I'Enfant (facuitatif) :
Signature du Pére : Signature du Médecin :

Les dispositions réglementaires concernant ce consentement sont décrites dans l'article R1131-4 du Code de Santé Publique.
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 a tout moment d’un droit d’accés et de rectification

Date de création : Janv 2006
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