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Identité du sujet prélevé Nom du médecin prescripteur : Hopital @ ...ocooieiiiiieee Préleveur :

(étiquette) écrire lisiblement | s
NOI  ooveeeeeeveeereeeeeeeieees | e Service : v Téléphone :
Nom de naissance : .............. | L s
PrENOM. * oo TEléphone : ......cceveeenrvveeenennn AdIESSC & v Date : ........ [eoerene Lo
Date de naissance : ...../.. :
Sexe: O M arF Signature : Ville & HEUTE © oo

Date d’envoi : ....... I
Etude moléculaire du géne TCF4
Géne du syndrome de Pitt Hopkins
Feuille de prescription a compléter et a joindre a tout prélévement sanguin.
Sujet prélevé : O atteint Q non atteint

Famille de référence : (nom de famille du cas index)

Indication de 1'étude :

Arbre généalogique :

- Si antécédents familiaux, merci de détailler I'arbre au maximum et de préciser quels signes sont présents chez les
différents membres atteints. Joindre une feuille complémentaire si nécessaire sur une fiche annexe.

- En l'absence d'antécédents, merci d'indiquer malgré tout la famille minimale (parents, fréres/sceurs, tantes/oncles)

Consanguinité : O oui (2 préciser ou a indiquer sur l'arbre)
QO non
Origines géographiques :

INFORMATIONS POUR LE PRESCRIPTEUR

MODALITES DE PRELEVEMENT ET D'EXPEDITION

Q Prélévement : sur E.D.T.A. 7 ml de sang pour un adulte, 5 ml
pour un enfant.

Q Etiqueter chacun des tubes, les conserver a température ambiante
ou a +4°C jusqu'a I'envoi. NE PAS LES CONGELER

U Envoi par courrier rapide des tubes protégés dans une boite

Cadre réservé au laboratoire rigide et hermétique a température ambiante.
. DOCUMENTS A JOINDRE A TOUT PRELEVEMENT :
o . o .
N° de famille : N° ADN: Q La feuille de demande soigneusement remplie
) ) o ) . 0 Des photos du patient
Date de réception : ID technicien Réception : 0 Un compte-rendu clinique détaillé

Q L attestation de consultation de conseil génétique et de recueil de
Nature du prélévement / nb de tubes : consentement (ou la copie du consentement écrit)
O Un bon de commande
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Syndrome de PITT-HOPKINS
Fiche de renseignements cliniques

Le remplissage de cette fiche est essentiel a la qualité de l'étude moléculaire - Joindre des photos si possible

Identité du malade : NOM : Prénom : Date de naissance : Sexe : M ; AF
Diagnostic : U Diagnostic de syndrome de Pitt Hopkins suspecté, préciser a quel 4ge : ..................
O Autre diagnostic évoqué, préciser: ............ooeviiiiieniiininan...
Caryotype : non effectué  demandé  déja réalisé
Caryotype standard u d U Résultat: .....ooviiiiiiiii e
Caryotype haute résolution u d U Résultat: .....ooviiiiiiii e
CGH array a a O Résultat : ...

Autre(s) étude(s) génétique(s) demandée(s) ou déja réalisée(s) (dans ce cas préciser le résultat ou joindre le compte-rendu) :

ex : Syndrome d’Angelman O,  télomeéres U, MLPA Q AULTES ©. ettt e e e e
Naissance : Normale U oui L0 NOM, PIECISET vttt e e e
S0 04T
Poids a lanaissance : ...l (5159 I (percentile ou DS)
Taille a la naissance : ...l (encm)........cooeennne (percentile ou DS)
Périmétre cranien a la naissance : ..................... (encm).........ceuvnnne (percentile ou DS)
Croissance : Normale 4 oui O non, préciser I’age de cassure des courbes..............oooiiiiiiiiiiiiiiii
Poidsallagede:............. .l (enkg)..oeeiiniinn. (percentile ou DS)

Tailleallagede :............. ., (encm)........cceeeennnn. (percentile ou DS)
Périmétre cranien ’age de :.............oooiiiilL (encm)......... cueues (percentile ou DS)
Dysmorphologie (joindre photos): faciale...............c.cooeiiiiiiiiiii palais... ...
couleurs des yeux..................... hétérochromie........................ strabisme .....................
tAches de dépigmentation. ..........o.iu ittt e e
EXEIEMILES « ..ottt doigts 1ongs......ovviiiiiii
s PP
Anomalies cardiaques : U absentes
U PIESEILES, PIECISET & o.uiutt et et ettt et et etea et et et et e et e et e e e et e e et e e et et e e e s eseteeeeaasanas
U non recherchées
Anomalies génito-urinaires : U absentes
U PIESEILES, PIECISET & o.uiutt et etetett et et eteae et et et et ettt et et et e e et et e et e e e e s eseneeneeaasanas
U non recherchées
Anomalies intestinales : U absentes
U maladie de Hirschsprung : - méthode du diagnostic...........ocvviuiririiniiiiieiiieeeeeeeaaes
- longueur de 1'aganglionose (court, long, total)...........................

Anomalies neurologiques :

Divers :

Autres, préciser @ .................

- joindre CR d'anapath
U pseudo-obstruction intestinale chronique (POIC) : constipation sévére mais histologie normale
U constipation non explorée : Q sévere 0 modérée Q occasionnelle
AUtres precisions : .....ooviiiiiiiiiiiie s

U absentes

U hypotonie

U retard mental, Préciser deré @ ......uiinii it
age d’acquisition de : la tenue téte............. la tenue assise............... la marche................

U LN GAZE, PIECISET & vttt et ettt ittt e ettt et et et ettt e e et e et e et et e e e et e r et aaaaaas

U convulsions, préciser début ................ SSEVETILE t. o

[ 7 D T ) (<ot T U

U hyperpnée, préciser age de debUL. ... ....o.iviuiriiiii e

U troubles du COmMPOItEMENt, PrECISET. ... ...\ttt

U stéréotypie de la téte et/ou des mains

U anxiété / agitation

U personnalite JOYEUSE, PIECISET. ... v vttt ettt et e e e e e e

signes cliniques, EVOIULION ......o.uiei ittt e

U IRM (0U JOINATE CR) & AZE (S).rtutntntnteteneniie ettt ettt et et et et et ae e e eaaneraens
normale U oui ; U non, préciser (corps calleux, autres).........co.ovevieinririniernnenennn..

L SUIItE, PrECISET & o.vt ettt e e
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