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Secrétariat : téléphone 01 42 17 76 52 ou 01 42 17 79 80 fax 01 42 17 76 18 (secret-neuro.metab.psl@aphp.fr)

DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN NEUROGENETIQUE

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

SERVICE DEMANDEUR (coller étiquette UH ou remplir)
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Signature :

NOM d€ NAISSANCE : .uivvvvrrirerrererrrirrrrsirerernrerraranee
Date de NAISSANCE & ..ivuviieiiiriiiiireiir e e
Sexe : O Masculin O Féminin

Origine géographiqUe @ ......eeeeeeeeeeiiivnneeereeeeessnsnnneeeeens

Il s'agit d'un O 1er prélévement

O 2éme prélévement indépendant

DiIagnOoStIC EVOQUE & ......ceeeeeeriiiiiiiieiiiirssinie e e e s sssbsbss s s s s ersssbaa e s ssssenasens

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

Date du préleVEMENL & ......evvvererrrnrerernrernrnrernnnaa.—..
Heure du prél&vement @ ........cccceveverernnnnnrenenennnnn..
REAIISE Par @ .oveeeeeeirieeiee et

Dans [e ServiCe de & ..iiiiiiiiiiiiriiiirrr e

O ADN déja extrait (microtube a vis avec vol. 250pL 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 aCCOrd) I vovveveerrrrreieeeeessrrreeereesesssrrrreereesesssrerreeeaeseeas

> 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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