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FORMULAIRE DE PRESCRIPTION D’ANALYSES GENETIQUES

Etiquette UH du service

pour les hépitaux de I'AP-FHP Etiquette APH prescripteur

IDENTITE PRELEVEUR
N()m .............................................. Emplacementréservé
Service/Labo : .........cccoeceveeeeeene ... au laboratoire

Date du préléevement :... ... ..........

IDENTITE PATIENT ou ETIQUETTE GILDA

Prénom : ..o
Nom de jeune fille @ ....coooieiiiiiieeee e
Date de NAISSANCE & .evvvveeeiiiiieiiieieee e e

Sexe: M Q4 FQ

MEDECIN PRESCRIPTEUR (Senior Obligatoire)

INOM € PIENOIMN & .vvieiiieeiiieeieeetie et eereeereeebeeeaeesebeesaeesebeesnseenenees

SETVICE I ettt ettt sttt
Téléphone : .....cccvvvviveviieiens Hopital @ .ooooeieiieieeeeeeee
AATESSE I oot
Code postal @ ..cocovvvvevieiienene, Ville © v

Courriel (écrire lisiblement) :

PRELEVEMENT

U Sang (de préférence prélever 2 tubes)

Adultes : O total de 10 ml de sang sur EDTA (bouchon violet)
Enfants : O total de 7 ml de sang sur EDTA (bouchon violet)
U ADN (préciser la concentration et la méthode d’extraction):

U Prélévement buccal (écouvillons sans gélose, humidifié avec
du sérum physiologique)

U Urines (1 pot ECBU)

O Autre (PIéCISET) 2 cvviviiuiiiiiiiecieeteeeeeeeet ettt

A JOINDRE IMPERATIVEMENT AU PRELEVEMENT

U le consentement signé par le patient et le médecin

prescripteur
U le formulaire de prescription
U le formulaire de renseignements cliniques

U le bon de commande (pour les hopitaux hors AP-HP)

ANALYSES MOLECULAIRES DEMANDEES :

POUR UN CAS INDEX

e GENETIQUE DES MALADIES METABOLIQUES
U Diabéte mitochondrial avec surdité : Mutation 3243A>G

U Diabétes MODY : panel de génes analysé en NGS :
GCK, HNF1A4, HNF4A, HNF1B, INS, ABCCS8 et KCNJ11

U Diabéte syndromique (MODYS5) : HNFIB

U Hyperinsulinisme : GLUDI, HADH et panel de genes
analysés en NGS : ABCCS, KCNJ11, HNF4A4, HNF1A4 et GCK

U HCS par bloc en 21-hydroxylase : CYP21A42

e GENETIQUE DES NEUTROPENIES CONGENITALES

U Neutropénies congénitales . panel de génes analysé en NGS
liste des génes disponible sur le site http://www.cgmc-psl.fr/

U Syndrome de Shwachman-Diamond : SBDS
U Syndrome de WHIM : CXCR4

POUR UNE RECHERCHE CIBLEE
Q S’agit-il d’un 2" prélévement de confirmation d’une
mutation déja identifiée chez le patient ?
U oui

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

O oui

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

U non

U non

Si la mutation familiale n'a pas été identifiée dans notre
laboratoire, merci de joindre a la demande une copie du résultat
d’analyse génétique du cas index.
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RENSEIGNEMENTS CLINIQUES DIABETES MODY
GENES GCK, HNFI1A, HNF4A4, HNFI1B, ABCC8, KCNJ11 et INS

Responsable UF : Dr Christine Bellanné-Chantelot

IDENTITE PATIENT ou ETIQUETTE MEDECIN PRESCRIPTEUR (Senior Obligatoire)

Nom: ..o Nom et prénom : ..........coveiiiiiiinniiiiciceeeeeee.. Téléphone @ oo
Prr SEIVICE & 1o HODHL: oo
Date de naissance : ...............coceeeninnnn. Courriel (€crire LISTDICMENT) & ... o.ii et et

PREREQUIS A TOUTE DEMANDE
O Absence d’anticorps : entourer les anticorps analysés : Anti-GAD Anti-IA2 Anti-ZnT8 Anti-ilots
année du prélévement : ......................... (joindre une copie des résultats)

O Histoire familiale de diabéte : [0 Au moins 2 générations atteintes
O Au moins 2 cas diabétiques avec un age au diagnostic <40 ans et un IMC < 30kg/m?>

e Le patient est-il ? [ Diabétique [ Non diabétique

e Origine géographique du patient (indiquer pays de naissance des PAreNLS) I .......ccceveririeieriinininine ettt

o Données au diagnostic :

Circonstances de Fortuite (ex syst., enquéte familiale) 0  Diabete gestationnel O  Glycosurie O
découverte du diabéte : Polyurie et/ou amaigrissement 0  Cétose OO  Acido-cétose 0  Complication O
Antécédents de : Macrosomie (>4kg) oui O non O Hypoglycémies néonatales oui O non O, si oui quel traitement :
Age a la découverte du diabéte : ...................... ou Date de découverte : .......................

PoidS : .ooooonn Taille : ...ooovvennn IMC (Kg/m®) : oo

Glycémie (g/l mmol/l[entourer I'unité]): ........... HbAlc (%) e

Traitement initial du diabéte : Aucun O Régime seul O Sulfamide/glinide seul ou associ¢é OO  Insuline O

Autres ADO sans Sulfamides [

e Données au dernier bilan :

Poids : ................ Taille : ........c..c..... IMC (Kg/m®) : .oovveve

HbAlc (%) : ....... Peptide-C : (ng/l mmol/l [entourer I'unité]): ..............

HDL-C (g/l mmol/l [entourer [ 'unité]): ............. Triglycérides (g/l mmol/l [entourer ['unité]): ..................
Retentissement du diabéte :  Aucun O Neuropathie O Rétinopathie O Macroangiopathie O

Microalbuminurie pathologique O Macroprotéinurie O Insuffisance rénale O

Autres atteintes, préciser : (anomalies morphologiques rénales, surdité, cytolyse hépatique, retard mental,...) : ....ccoooeerieiiinenenne.

Traitement actuel du diabéte : Aucun O Régime seul O Sulfamide/glinide seul ou associé O  Insuline O
Autres ADO sans Sulfamides O année de début : ..........
Traitement HTA: Ouid NonO Traitement dyslipidémie : Aucun O Statines 0  Fibrates O

ANTECEDENTS FAMILIAUX: Joindre un arbre généalogique en indiquant

e Le patient prélevé (), les apparentés diabétiques aux 1" et 2™ degrés et les apparentés non diabétiques.

o Pour les apparentés diabétiques : 4ge de survenue du diabéte, existence ou non d’un surpoids au diagnostic du diabéte, traitement
en cours (Régime, ADO, Ins); atteintes associées ; noter si possible les noms et prénoms en particulier si une analyse génétique a déja

été réalisée.
o Si des cas de diabéete néonatal et d’épisodes d’hypoglycémies néonatales sont connus dans la famille
Le phénotype détaillé du cas index et des apparentés diabétiques est essentiel pour orienter au mieux ’analyse génétique




