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DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN NEUROGENETIQUE

(remplir 1 exemplaire de ce formulaire de prescription standardisée pour chaque prélévement envoyé)

SERVICE DEMANDEUR (coller étiquette UH ou remplir)

SBIVICE & iitiiiiiiei i et e et r e e e e a e aae
[ (6] o] R

A [T S

PRESCRIPTEUR SENIOR
LAENTILE & oeiiieeeee ettt e ettt e b aaeas
0] T o
Identifiant RPPS OU APH @ .oooiiiiiiiii
TEL dIrECE I weeee e
=110 PP P PP PPPPPPPRPPPPRIN

Signature :

PATIENT OU SUJET A ANALYSER (étiquette acceptée)

NOM & e e
PrNOM & .oiiiiiiiee it ee et
NOM de NAISSANCE @ .ivvvvvviiiiiiiiiiiiei e
Date de NaISSANCE : .....uvviiiiiiiiiiiii e e
Sexe : U Masculin O Féminin

Origine géographiqUE & ......ueverererererereserssssressersssrmsmenee

Il s'agit d'un 4 1ler prélévement

O 2éme prélevement indépendant

(D] F=Te | Lo Ty 1ol <1 oo (U [< YRS

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

Y o] 07=] 1< 01 (< -

INFORMATIONS SUR PRELEVEMENT (indispensables)

Date du prél&Vement : ......cvvvcveereiiiereesrieee e
Heure du prélevement @ .......cccceveviieeeesiieee e
REAIISE Par & ovveeverrieieeieesirirr e e s rr e

Dans [€ SErVICE AE & .ivviiviiiiiiiiiiiiie e e

O ADN déja extrait (microtube a vis avec vol. 250pL et conc. >250ng/pL)
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 (QPreS @CCOTA) & .vvvrrrreessssirrrrerressssssissrrnreseesssssssrereeeessesssnrrsneees

> Indiquer I'analyse génétique souhaitée en cochant/remplissant la Page 2 de ce formulaire
> Joindre impérativement une copie du consentement signé ou, a défaut, remplir I'attestation de recueil en Page 2

ARBRE GENEALOGIQUE DU PATIENT

1/ dessiner la strudure familiale méme en l'absence d'autres membres atteints, 2/ si farbre est trop grand, le joindre sur une feville indépendante, 3/ indiquer le sujet prélevé par une fléche,
4/ hachurer le symbole des suijets atteints de la pathologie du cas index, 5/ indiquer le NOM Prénom des apparentés directs, et 6/ prédiser si connaissance dune éventuelle consanguinité
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ANALYSE D’UN CAS INDEX SANS ANOMALIE GENETIQUE CARACTERISEE

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

Pathologie (remplir la fiche clinique correspondante) Analyse génétique'”

U Adrénoleucodystrophie U géne ABCD!

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

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 génes dont GRV

O Dystonie O panel de génes

O Dyskinésie paroxystique kinésigénique U uniquement variant c¢.649dup de PRRT2

O Encéphalopathie épileptique O panel de génes

U Epilepsie familiale (trio enfant+parents requis, dans la mesure du possible)
U Huntington (Maladie de) U expansion dans H7T

U expansion dans JPH3

U Kennedy (Maladie de) U expansion dans AR

U Neuropathie avec hypersensibilité a la pression | 0 délétion en 17p11.2 et séquence de PMP22

O Paraplégie spastique O panel de génes

O Parkinson (Maladie de) O panel de génes
U uniquement variant p.G2019S de LRRK2

O Sclérose latérale amyotrophique O expansion dans C9ORF72
O panel de génes
O minipanel de 4 génes (S0D1, TARDBP, FUS, TBK1)

! 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)

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

0 Etude de ségrégation familiale

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

Date de début de grossesse :

ATTESTATION DE CONSEIL GENETIQUE ET DE RECUEIL DE CONSENTEMENT

JE SOUSSIGNE ;) ... , certifie que, conformément au Code Civil (Art. 16-10) et au Code de la
Santé Publique (Art. R1131-5 ou, pour le diagnostic prénatal, Art. R2131-2), j'ai informé le sujet des caractéristiques de la pathologie, 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) et que je suis en possession de son consentement signé dans le cadre de I'examen des
caractéristiques génétiques a des fins médicales.

Date : Signature :
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Département de Génétique ‘71;2%3‘1, ggglévarg de 1l’gk”)pital
Centre de Génétique Moléculaire et Chromosomique (http://www.cgmc-psl.fr) ceaex

Péle de Biologie Médicale et Pathologie
Contact : Pr Eric LEGUERN mail: eric.lequern@aphp.fr tel: +33 14217 76 52
Dr Lionel ARNAUD mail: lionel.arnaud@aphp.fr tel: +33 14217 79 64

‘L?(“ HOPITAUX UNIVERSITAIRES LA PITIE SALPETRIERE-CHARLES FOIX Batiment de la Pharmacie
Unité Fonctionnelle de Neurogénétique Moléculaire et Cellulaire Secteur Salpétriere

FICHE DE RENSEIGNEMENTS CLINIQUES pour le PANEL EPILEPSIE

IDENTITE DU PATIENT IDENTITE DU PRESCRIPTEUR

Age du patient au moment de cette fiche :

INDICATION DE L’EXAMEN

O Enceéphalopathie épileptique O Epilepsie myoclonique progressive
O Epilepsie focale familiale O Convulsions néonatales-infantiles bénignes familiales
O Autre :

ANTECEDENTS FAMILIAUX
Epilepsie dans la famille : [ Non O Parent(s) O Autre :

Consanguinité des parents : [ Non O Oui O Incertaine (par ex., insularité)

DEVELOPPEMENT NEUROLOGIQUE AVANT L’EPILEPSIE

O Normal O Anormal O Inapproprié (par ex., début néonatal)

AGE DE DEBUT DE L’EPILEPSIE

Age de la premiére crise : jours / semaines / mois / ans (entourer la mention utile)

DESCRIPTION DE L’EPILEPSIE
Fréquence maximale des crises : n = par jour / semaine / mois / an (entourer la mention utile)
Pharmacorésistance : [ Oui [0 Non (préciser le traitement rémitif)

Facteurs favorisants : [ Aucun O Sommeil O Stimulation lumineuse intermittente
O Fiévre O Autre :

Phénoménologie critique :
(préciser les crises les plus fréquentes)

Syndrome épileptique correspondant a votre patient :

O Encéphalopathie épileptique néonatale O Epilepsie avec crises migrantes
O Syndrome de Dravet ou O Crises fébriles plus ou O Epilepsie sensible a la figvre

O Syndrome de West O Syndrome de Doose [0 Syndrome de Lennox-Gastaut
O Epilepsie myoclonique progressive O Absences myocloniques

O Encéphalopathie épileptique avec POCS O Syndrome de Landau-Kleffner

O Epilepsie focale avec O crises hypermotrices nocturnes ou O hallucinations auditives
O Autre syndrome épileptique :

Crise enregistrée : O Non 0 Oui
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CARACTERISTIQUES DE L’ELECTROENCEPHALOGRAMME

EEG initial / caractéristique (entourer la mention utile)

O Normal O « Suppression-Burst »
O Hypsarythmie O Anomalies multifocales
O Pointes-ondes généralisées O Pointes-ondes focales

O Anomalies du rythme de fond (préciser)

AUTRES DONNEES NEUROLOGIQUES

Développement intellectuel et cognitif :
[0 Pas de déficience intellectuelle ou 0 impossible a préciser du fait de I'age
Déficience intellectuelle [ légére [ modérée [ sévere [ profonde
O Trouble du spectre autistique
O Trouble spécifique des apprentissages (préciser)

Marche :
Age de l'acquisition : mois
0 Non acquise ou O impossible a préciser du fait de I'age
Langage :
Age de l'acquisition : mois

O Normal O Phrases simples [ Mots
O Absent ou O impossible a préciser du fait de I'age

Périmétre cranien : O Normal 0O Microcéphalie (=-2,5DS) O Macrocéphalie (2+2,5DS)

Examen neuromoteur : [ Normal [O Anormal (préciser)

CARACTERISTIQUES DE L’IRM CEREBRALE

IRMc (indiquer la date de 'examen)
O Normale
0 Anormale (préciser)

DONNEES NON NEUROLOGIQUES

Examen ophtalmologique :
O Nonfait 0O Normal [ Anormal (préciser)

Examen dermatologique :
O Nonfait O Normal [ Anormal (préciser)

Autre(s) anomalie(s) notable(s) :

ANALYSES GENETIQUES

Analyse(s) génétique(s) déja réalisée(s) ou en cours — renseignement obligatoire :
O Aucune
O CGHa
O Séquencage ciblé d’'un géne ou d’un panel de genes (préciser)
O Exome

Geéne(s) suspecté(s) pour expliquer le phénotype — renseignement facultatif :

Page 2/2

PXH-EN-275 Version 01




<4\ Hépitaux Univgr;itaires La Pitié-Salpétriére — Charles Foix CONSENTEMENT POUR L'EXAMEN DES CARACTER|ST|QUES
H 75651 pore Conon 1 GENETIQUES A DES FINS MEDICALES

Loi N°2004-800 du 6 aodt 2004- Code de la santé publique

Consultation de Génétique

Tel: 0142161346 /Fax: 014216 13 64 . (établi en 3 exemplaires : 1 pour lintéressé,

antre de Génétique Moléculaire et Chromosomique 1 pour le laboratoire, 1 pour le dossier médical)

Tél:01421776 47 /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 : Pére (Nom, Prénom) .........ccoceirerinerinineeeieeieeese e eeeieeees JNEIE

Date de Naissance : Mere (NOM, PrENOM)......cuvuerreireircireieeeieeie e eeeenees JNEEIE ..

Autre (NOM, PrENOM) ..eueuerieirrieireieeeeseieee et JNEIE e

U mineur U majeur Lien de parenté :

o Je(nous) soussigné(e)(s) certifie(certifions) avoir regU du DI ..........c.eveeiiiiiiiiiiieie 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") a partir du(des) prélevement(s) effectué(s) chez moi/ chez mon enfant mineur/ chez.................cocvininininicncncn, *, 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 a la maladie (diagnostic étiologique)

O proposer un diagnostic prédictif (GENEMMULALION & ...t )
O rechercher une hétérozygotie pour une maladie récessive ou liée a I'’X (GENE/MULALION : ..o s )
I ST TTSPRP

¢ 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 chromosomes 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 recu I'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 auprés du médecin désigné ci-dessus.

o Je peux a tout moment décider de ne pas poursuivre cette démarche. Les données génétiques et le matériel biologique me concernant pourront étre
détruits a 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 Les résultats de cette analyse, commentés et signés par un praticien responsable agréé conformément a l'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 étre communiqués
qu'au(x) médecin(s) que je désignerai.

o Au cas ou cette 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.

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

o 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.
Si vous refusez, cochez ici : G NON

o Jaccepte 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)

JE SOUSSIGNE (€) -vvvvveeiiiiiiiieiiie ettt 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 publique (articles n°R1131-4 et 5) et de I'article 16-10 du Code Civil.

Signature : Cachet :

PXH-EN-034 V02

Nous vous rappelons que les données vous concernant peuvent faire I'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. Le médecin prescripteur doit conserver le consentement écrit, les doubles de la prescription et
de I'attestation, et les comptes rendus d'analyses de biologie médicale commentés et signés (Art. R1131-5).




