Institut de Génétique Médicale
UF9853 : Cytogénomique des Déficiences intellectuelles et
Anomalies du développement — SITE CBP

SIL-FE-LGM-103
V1 Mars 2019

mouis: CYTOP

Joindre OBLIGATOIREMENT: Les consentements éclairés pour étude génétique (patient ET parents, le cas échéant)
Secrétariat: Tel : 03.20.44.40.18 — Fax : 03.20.44.68.04 - Catalogue des analyses : http://biologiepathologie.chru-lille.fr

NOM de NAISSANCE ..ot aeaenas

PRENOM & .

SEXE: FO MO DATE de NAISSANCE : ........ Y _ _

NOM USUEL (Si QffEr&NE) © v vvovoeeeoeoeoeeeoeeeeeeeeeeeee Etiquette patient
Centre demandeur : ..........cocoviieiiiiiinnnnnn. Service / Code UF : ...............

Médecin prescripteur : .........ccocvieieiininnn. Datededemande : ........................ Téléphone : .................

ANALYSES DEMANDEES :
O PROPOSITUS
1° privt
] CGH-array (CIRUS : CGPAN)
1 Panel NGS-DI (CIRUS : NGSDI)

1 Exome (CIRUS : NGSDI)
(accord préalable laboratoire + prescription par généticien)

O APPARENTE : Propositus + DDN .....................

] Segrégation Sanger (CIRUS : NGSDIR) Précisez I'anomalie

2™ privt (confirmation)
[0 gPCR (CIRUS : QPCRVP)
1 Séq. Sanger(CIRUS : NGSDIC)

PRELEVEMENT :
1 tube EDTA 5 ml +4°C

Date Prélevement : .....[...... [......

Préleveur : .....................

] Sang
0 ADN

] Prélevement stocké

1 gPCR (CIRUS : QPCRVP)
] Panel NGS (CIRUS : NGSDI)
1 CGH-array (CIRUS : CGPAN)

Dateduprivt: .../ ...... ...

MERE

NOM de NAISSANCE : ...,
PRENOM delaMERE : ........cccvvvvien...
DATE de Naissance : ........ T A

PRELEVEMENT : 1 tube EDTA 5 ml +4°C

Date de prélevement : .../........ [......

Préleveur : ...

1 Sang 1 ADN LITISSU vovviieeannn.
[J Prélevement stocké

Date de pivt : ...... [o..... [.....

Analyse DEMANDEE

[J gPCR (CIRUS : QPCRVP)

[0 Pool Panel NGS (si panel)(CIRUS : NGSDIP)
[0 Ségrégation Sanger (CIRUS : NGSDIP)

[0 Exome Trio (CIRUS : NGSDIP)

PRELEVEMENT : 1 tube EDTA 5 ml +4°C
Date de prélevement : .../....... [......

Préleveur : ...

[J Sang ] ADN LITiSSU wveeeinnne
[J Prélevement stocké

Date de plvt : ...... lo..... [o....

Analyse DEMANDEE

[J gPCR (CIRUS : QPCRVP)

[0 Pool Panel NGS (si panel)(CIRUS : NGSDIP)
[0 Ségrégation Sanger (CIRUS : NGSDIP)

[0 Exome Trio (CIRUS : NGSDIP)

JOINDRE IMPERATIVEMENT LA FEUILLE DE
RENSEIGNEMENTS CLINICO-BIOLOGIQUE QUI SUIT.
EN L’ABSENCE DE CES INFORMATIONS OU DES
CONSENTEMENTS ECLAIRES, L’ANALYSE SERA MISE

EN ATTENTE

Tragabilité des controles - Analyses Ext
Débal C Admi
Etique CAna
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Tél. 03.20.44.40.18 - Fax. 03.20.44.68.04
'C HU Responsable d’Institut : Pr C. Roche-Lestienne

LILLE Cytogénomique des déficiences intellectuelles et des anomalies du développement (UF 9853)
Dr E. Boudry-Labis* — Dr S. Bouquillon* — Dr M. Rama — Dr T. Smol*

Autorisation du laboratoire a pratiquer les examens des caractéristiques génétiques a des fins médicales renouvelée par arrété préfectoral du 17 février 2012
* Praticiens titulaires de I'agrément délivré par '’Agence de Biomédecine

NOM e,
EN L’ABSENCE DE CES INFORMATIONS OU DES Prénom o,
CONSENTEMENTS ECLAIRES, L'ANALYSE SERA DDN
MISE EN ATTENTE Datedemande.........coovviiiiiiiiiiiiiiines

(A remplir ou coller étiquette patient)

Diagnostic Génotypique des déficiences intellectuelles et syndromes malformatifs par
CGH-array et/ou séquencage haut débit
Renseignements Clinico-Biologiques

NOM DU PRATICIEN CORRESPONDANT GENETIQUE CLINIQUE/NEURO-PEDIATRIE

Uniquement
pour NGS

ANALYSES GENETIQUES

e CGHa* [J Normal 1 VOUS [1 En cours [J Non fait
RESOIULION
Description (VOUS) ..o

o X-fragile * [0 Normal [J En cours [J Non fait
o MLPA, FISH
LT To [U Y=t o= To T e 1= =L

ANALYSES BIOCHIMIQUES ET METABOLIQUES

e CPK* (] Normal [J Non fait

e Bilan thyroidien * [J Normal [J Non fait

e Lactate/Pyruvate "1 Normal 1 Non fait

o CAA sang/urines [J Normal [1 Non fait

e CAO urines (1 Normal [ Non fait

e AICAR/SAICAR (1 Normal [ Non fait

e Recherche CDG [1 Normal [1 Non fait

o AULIES DIlANS
IMAGERIE 0 IRM 0 TDM OETF "1 Absence d’'imagerie O EEG
0 RASUIALS

GROSSESSE ACCOUCHEMENT
[l Gémellaire (11 AMP) OAterme ... SA
[] Déroulement normal [l Prématuré ....... SA
[1RCIU Apgar ............
"1 Intoxication / Infection maternelle Poids ............ kg ... DS
Taille ............ cm o ... DS
PC ... cm o ... DS
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ECHOGRAPHIES
(1 Normales [l Anormales
DS PN e

EXAMEN GENERAL

e Données actuelles (Date .............. )
Poids ............ kg/....... DS Talille ............ cmi/...... DS PC.......... cm/....... DS

e Dysmorphie [J Oui [J Non (Photos & joindre avec la demande)
DS CIIPIION

¢ Contexte syndromique U Oui [J Non
(1 SYStEME NEIVEUX CENMIAL & ...ttt et e e e

DEVELOPPEMENT PSYCHOMOTEUR
o Déficience intellectuelle [J Absente [J Légére [0 Moyenne  [] Séveére

Tl Profonde [ Pas d’objet
(Bilan neuropsychologique a joindre si possible)

e Age d’acquisition de la position assise  .................. [ Pas d’objet

e Age d’acquisitionde lamarche ... 1 Pas d’objet

e Age d’acquisition des premiers mots ... 1 Pas d’objet

e Langage "1 Normal [1Absence [1<50mots []Régression (a partirde........ )

[ ]
(7] 101 00 =T 01 F= 1] (=T ()

e Lecture 1 Oui [ Difficultés 1 Non 1 Pas d’objet

e Ecriture 71 Oui 1 Difficultés 1 Non 1 Pas d’objet

e Scolarisation "I Normal 0 CLIS 0 IME [0 Autre 1 Pas d’objet
COMMENTAINE(S) ettt et e e

e Autonomie (si adulte) [1Compléte [ Partielle [1Trés réduite [ Curatelle [ Tutelle

o Activité professionnelle [l Pas d’'objet
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EXAMEN NEUROLOGIQUE

o Epilepsie [ Oui [J Non

Sioui, agededébut ...

TYPE AT EPIIEPSIE . nevie it

Si oui, pharmaco-résistance ? [ Oui [J Non
e Tbs detype autistique [1Oui [1Non e Hypotonie [10ui [1Non
e Tbs de I'attention 1 Oui [1Non e Sd pyramidal 1Oui [ Non
e Ths de concentration [1Oui [ Non e Sd extrapyramidal 1 Oui JNon
e Tbs du sommeil 710ui [1Non e Sd cérébelleux/Ataxie [1Oui [1Non
e Tbs oculomoteurs 710ui [1Non

COMMENTAINE(S) ettt e e e

HISTOIRE FAMILIALE (si possible, joindre un arbre généalogique)
e Retard mental +/- malformation dans la famille ?

e Consanguinité 71 Oui 71 Non 71 Non déterminée

INFORMATIONS SUR LA MERE

NOM s
NOM de JF
PreNOmM
DN
NIVEAU SCOIAITE . e
Activité professionnelle

INFORMATIONS SUR LE PERE

0 NOM
o PreNOM e
o DN e
e NIVEAU SCOIAITE .t e,
e Activité professionnelle
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