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DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN NEUROGENETIQUE

(remplir 1 exemplaire de cette feuille de prescription standardisée pour chague prélévement envoyé)

SERVICE DEMANDEUR (coller étiquette UH ou remplir)

1T Y/ [/
[ (0] o] SR

AAIESSE & vuiiriiiiii ittt

PRESCRIPTEUR SENIOR

TAENTIEE & evveeeiiiiie ettt re e e s st e e e s snrae e e e e
FONCHION & oo
Identifiant RPPS OU APH & ....iiii s
TEL dIr€CE & weeeeiieiee e
=Y 107= 1|

Signature :

NOM d€ NAISSANCE : .uvvvvvrnirerrererrrirrrrsirerernrerrareanees
Date de NAISSANCE & ..cvuviiveiiiriiiiirerir e e
Sexe : O Masculin O Féminin

Origine géographique @ ......eeeeeeeeeriiirnnreeereeeeesesnnseeeeens

Il s'agit d'un O 1er prélévement

O 2éme prélévement indépendant

DiIagnOoStIC EVOQUE & ......cieieeeriiiiiiiiiicisrssis s e e e isssbsbsn s s s s erssssas e s ssssesssens

Si un apparenté a été adressé a I'UF Neurogénétique pour ce diagnostic,
préciser son NOM Prénom (lien de parenté) ci-dessous.

Y 0] 0721 1< 01 (<= [Pt

INFORMATIONS SUR PRELEVEMENT (indispensables)

Date du prél&VEMENL & ......evvrererrunrererererrrnnennnnnnnaaa....
Heure du prél@vement @ ........cccceveverernnennnnnnnnnnnnan...
REAISE Par @ ..ooevieeevieeeiee ettt

Dans |e ServiCe de & ...iviiiiiiiiiieiiiirrr e

O ADN déja extrait (microtube a vis avec vol. >50pL et conc. =50ng/uL)
U Sang EDTA (2 tubes 3-5mL a bouchon violet)

(2 tubes pédiatriques pour les nourrissons)
O Liquide amniotique (=15mL) ou villosités choriales (triées)

U Autre (PreS aCCOId) 1 vovvvveerrrreeieeseesssrrrreeeeesesssrsrreeeeesesssrerreeeaenees

> Joindre impérativement une copie ou l'original du consentement signé
> Indiquer I'analyse génétique souhaitée en cochant/remplissant la Page 2 de ce formulaire

ARBRE GENEALOGIQUE DU PATIENT

1/ dessiner la structure familiale méme en I'absence d'autres membres atteints, 2/ si farbre est trop grand, le joindre sur une feuille indépendante, 3/ indiquer le sujet prélevé par une fleche,
4/ hachurer le symbole des sujets atteints de la pathologie du cas index, 5/ indiquer le NOM Prénom des apparentés diredts, et 6/ prédser si connaissance d'une éventuelle consanguinité
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ANALYSE D’UN CAS INDEX SANS ANOMALIE GENETIQUE CARACTERISEE

0 Cas index (diagnostic de confirmation) U Parent (prélevé en paralléle pour I'analyse du cas index)

Pathologie (remplir la fiche clinique correspondante) Analyse génétique!?

O Adrénoleucodystrophie O gene ABCD!

O Ataxie cérébelleuse autosomique dominante U screening de 7 expansions (ATXN1, ATXN2, ATXN3, CACNA1A, ATXN7, TBP, ATNI)
U uniguement une ou deux des expansions ci-dessus :
O autre anomalie (aprés accord) :

O Ataxie épisodique O panel de génes

O Cavernomatose cérébrale O panel de génes

U Charcot-Marie-Tooth type 1 (Maladie de) U duplication en 17p11.2 englobant PMP22
U Charcot-Marie-Tooth type 2 (Maladie de) O panel de génes

U Dégénérescence fronto-temporale O expansion dans C90RF72

O panel de genes dont GRNV

O Dyskinésie paroxystique O panel de génes
O Dystonie O panel de genes
U Encéphalopathie épileptique O exome avec panel virtuel en premiére intention
U Epilepsie familiale (trio enfant+parents requis, dans la mesure du possible)
U Huntington (Maladie de) U expansion dans H77
U expansion dans JPH3
U Kennedy (Maladie de) U expansion dans AR
O Migraine hémiplégique O panel de genes

O Neuropathie avec hypersensibilité a la pression = [ délétion en 17p11.2 et séquence de PMP22

U Paraplégie spastique O panel de genes

U Parkinson (Maladie de) U panel de genes dont SNCA et PRKN
U uniguement variant p.G2019S de LRRK2

O Sclérose latérale amyotrophique U expansion dans CI9ORF72
O panel de génes
U minipanel de 4 genes (SOD1, TARDBP, FUS, TBKI)

! Des prérequis ou restrictions d’analyse peuvent exister (consultables sur le site internet psl-cfx.manuelprelevement.fr).
2 Dans I'hypothése ol vous cocheriez plusieurs analyses, nous serons amenés a les prioriser.

ANALYSE CIBLEE D'UNE ANOMALIE GENETIQUE DEJA CARACTERISEE DANS LA FAMILLE

Anomalie génétique a analyser (GENE et description) :

Indication de cette analyse ciblée :

U Diagnostic de confirmation U Apparenté symptomatique O Cas index (second prélévement)

O Diagnostic présymptomatique (NB : L'apparenté asymptomatique doit étre pris en charge dans le cadre d’une consultation pluridisciplinaire déclarée)
O Conseil génétique U Détermination du statut U Projet de grossesse

O Etude de ségrégation familiale

O Diagnostic prénatal (NB : Contacter notre laboratoire impérativement et préalablement pour avoir I'accord d’un biologiste et connaftre les modalités)

Date de début de grossesse :
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Unité Fonctionnelle de Neurogénétique Moléculaire et Cellulaire

Département de Génétique

HOPITAUX UNIVERSITAIRES LA PITIE SALPETRIERE-CHARLES

Batiment de la Pharmacie

Secteur Salpétriere

47/83, boulevard de I'Hopital
75651 PARIS cedex 13

Contact : Pr. Eric Leguern courriel : eric.leguern@aphp.fr tél 331421776 52
Dr. Fabienne Clot courriel : fabienne.clot@aphp.fr té133 142178413
ADRENOLEUCODYSTROPHIE LIEE A L’X
Fiche de renseignements cliniques
Patient(e)
Nom : Nom de JF : Prénom :
Date de naissance : Lieu de naissance :
Age a I’examen :
Sujet de sexe
masculin A s .
. , R, Recherche du statut ntrole d’un premier
Propositus Apparenté ALD Individu isolé © 4 © g - Co oe ¢ premie
Sujet de sexe e conductrice génotypage
féminin
Appartenance a une famille ALD dont la mutation est .
bparte ¢ ¢ ¢ ° one Oui Non ?

connue

Identification de la famille :

Degré de parenté avec le propositus :

(I) Renseignements cliniques : patient(e) dont le statut clinique est établi

Formes cérébrales démyélinisantes

. . Insuffisance
Sans Insuffisance Avec Insuffisance .
Enfant Adolescent Adulte PR L. surrénalienne non
surrénalienne surrénalienne )
testée
Formes médullaires axonales démyélinisantes ou « adrénomyéloneuropathies (AMN) »
. L. . . Insuffisance
. AMN avec atteinte cérébrale | Sans Insuffisance Avec Insuffisance .
AMN simple PR 1 . surrénalienne non
démyélinisante surrénalienne surrénalienne testde

Formes endocriniennes : Insuffis

ance surrénale périphérique et autres anomalies

Addison simple

Addison avec AMN

Insuffisance testiculaire

Formes asymptomatiques ou pauci symptomatiques

Asymptomatique :

Pauci symptomatique :
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Département de Génétique

Contact : Pr. Eric Leguern

Dr. Fabienne Clot

HOPITAUX UNIVERSITAIRES LA PITIE SALPETRIERE-CHARLES

Unité Fonctionnelle de Neurogénétique Moléculaire et Cellulaire

courriel : eric.leguern@aphp.fr
courriel : fabienne.clot@aphp.fr

Batiment de la Pharmacie
Secteur Salpétriere

47/83, boulevard de I'Hopital
75651 PARIS cedex 13

té133 14217 76 52
161331421784 13

(IT) Renseignements cliniques : patient(e) dont le statut clinique n’est pas établi

Suspicion de maladie familiale du syst¢me nerveux Oui Non ?
Suspicion de maladie familiale endocrinienne Oui Non ?
Anomalies de la substance blanche a I'IRM Oui Non ?
Paraparésie spastique Oui Non ?
Neuropathie périphérique (clinique et / ou électrique) Oui Non ?
Troubles sphinctériens Oui Non ?
Insuffisance surrénale Oui Non ?
Insuffisance gonadique Oui Non ?
Asymptomatique Oui Non ?

Autres signes justifiant la demande

(IIT) Renseignements cliniques : traitement et régime en cours

Traitement en cours :

Régime en cours :

(IV) Renseignements biologiques

AGTLC (acides gras a tres longue chaine)

Plasma Fibroblastes en culture Cellules trophoblastiques en
culture
Augmentés Augmentés
Normaux (intervalle des . & .. Non déterminés
{4 (intervalle des hémizygotes)
hétérozygotes)
. . C26 C26
Quantification (ug/ml) (umolll) C24/C22 C26/C22
AGTLC (1°* détermination)
AGTLC (2°™ détermination)
ALDP (protéine ALD)
Cellules sanguines Trophoblaste Cellules trophoblastiques en
mononuclées culture
Présente Absente Réduite / Diminuée Instable Non déterminée
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