Institut de Génétique Médicale SIL-FE-LGM-103
UF9853 : Cytogénomique des Déficiences intellectuelles et V2 Juin 2025
Anomalies du développement — SITE CBP sous: CYTOP

Joindre OBLIGATOIREMENT: Les consentements éclairés pour étude génétique (patient ET parents, le cas échéant)
Secrétariat: Tel : 03.20.44.40.18 — Fax : 03.20.44.68.04 - Catalogue des analyses : https:/biologiepathologie.chu-lille.fr/

NOM de NAISSANCE :© ... e

PRENOM & ..
SEXE: FO MO DATE de NAISSANCE : ........ [ .. [, . .
NOM USUEL (S dff6reNt) & ... ovvoveeeoeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee. Etiquette patient
Centredemandeur: ............ccooiiiiiin. . Service / Code UF : ...............
Médecin prescripteur : ........................... Date de demande : ........................ Téléphone : .................
ANALYSE(S) DEMANDEE(S) PRELEVEMENT :

1 tube EDTA 5 ml +4°C
L1 CGH-array (CIRUS : CGPAN) L0 gPCR (CIRUS : QPCRVP) . _
O Exome* (CIRUS : NGSDJ) [0 Séq. Sanger (CIRUS : NGSDIC) Date Prélevement : .....[...... [......
[J Stockage ADN [J Seéquengage Long Read* Préleveur : .....................
accord laboratoire ou prescription par généticien . Sang
(1 CAS INDEX [ APPARENTE : symptomatique I oui/ 1 non 0 ADN
Nom, DDN du cas index et lien familial** | Variation(s) recherchée(s)*** O TiSSU voviiieiieieiie e

] Prélévement stocké

Datedu privt: ....../......[.....
**identification indispensable de cas index pour études d’apparentés Préleveur: ... ...
***CR du cas index indispensable pour études d’apparentés

MERE Prélevée Joui / O non PERE Prélevée O oui / O non
symptomatique [ oui / [ non symptomatique [J oui / [ non
NOM de NAISSANCE : ..., NOM de NAISSANCE © ... ..o,
PRENOM : .. PRENOM : ...,
DATE de Naissance : ........ T . DATE de Naissance : ......../ ........ [,
NOM USUEL (si different) :.......................oo NOM USUEL (si différent) :.............cccoevvreeennne.
PRELEVEMENT : 1 tube EDTA 5 ml +4°C PRELEVEMENT : 1 tube EDTA 5 ml +4°C
Date de prélevement : .../........ l..... Date de prélévement : .../....... [o.....
Préleveur @ ..o PrelEVEUN & oo,
0 Sang L ADN LTissu ..covvvvnnne 0 Sang OO0 ADN O TiSSU covvnennannee.
L1 Prelévement stockeé L] Prélévement stocké
Date de pivt: ...... T Date de pivt: ...... [ooooid......
ANALYSE(S) DEMANDEE(S) ANALYSE(S) DEMANDEE(S)
[J gPCR (ciRus : @pcrvp) [ Exome (CIRUS : NGSDIP) [0 gPCR (cIRus : @PcrRVP) [ Exome (CIRUS : NGSDIP)
[J Sanger (cIrus: NgsDIP) - [ Seq. Long Read [0 Sanger (cIRus : NGspiP) [ Seq. Long Read
1 Stockage ADN 1 Stockage ADN
JOINDRE IMPERATIVEMENT LA FEUILLE DE Tragabilité des contréles - Analyses Ext
RENSEIGNEMENTS CLINICO-BIOLOGIQUE QUI SUIT. Débal C Admi
EN L’ABSENCE DE CES INFORMATIONS OU DES
CONSENTEMENTS ECLAIRES, L’ANALYSE SERA MISE _
EN ATTENTE Etique € Ana
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"'__‘; - INSTITUT DE GENETIQUE MEDICALE

4 Tél. 03.20.44.40.18 - Fax. 03.20.44.68.04
c HU Responsable d’Institut : Pr C. Roche-Lestienne
LILLE Cytogénomique des déficiences intellectuelles et des anomalies du développement (UF 9853)
Nom
EN L’ABSENCE DE CES INFORMATIONS OU DES Prénom ...,
CONSENTEMENTS ECLAIRES, LANALYSE SERA DDN
MISE EN ATTENTE Datedemande....................oooiiiiinnn..
(A remplir ou coller étiquette patient)

Diagnostic Génotypique des déficiences intellectuelles et syndromes malformatifs par
CGH-array et/ou Exome
Renseignements Clinico-Biologiques

NOM DU PRATICIEN CORRESPONDANT GENETIQUE CLINIQUE/NEURO-PEDIATRIE

DATE DE LA DERNIERE CONSULTATION GENETIQUE / NEURO-PEDIATRIE

Uniquement
pour Exome

EXPLORATIONS GENETIQUES ANTERIEURES

> CGH-array * 71 Normal 1VOUS 1 En cours 71 Non fait

Résultat

Yy X-Fragile 1 Normal [ Prémutation [ En cours [J Non fait
)y Panel génes — RésUltat/Cibles(S)  .o.oviiiiiiie i
SaANG I e —————
Y AURI S

* explorations pré ou postnatales

ANALYSES BIOCHIMIQUES ET METABOLIQUES

e CPK [0 Normal [J Non fait OAnormal ...l
¢ Bilan thyroidien [0 Normal 1 Non fait OAnormal ...l
o Autres bilans Meétabo. ... ...
HYPOTHESE(S)

DI - 3 =Y €
Y SYNAIOME(S) oo

DEVELOPPEMENT PSYCHOMOTEUR

y Déficience [ Légére [J Modérée [ Sévere [J Profonde
intellectuelle [0Non évaluée .

) Langage "1 Fluent 1 Absent "1 Mots [ Phrases

"1 Régression Age régression = ...

Y Marche Age=.................. [ Instable

Y Scolarisation 0 Ordinaire O CLIS O IME O Autre

Yy Autonome [0 Compléte [ Partielle [ Curatelle [ Tutelle

» Trouble de type autistique O > Hypotonie 0

Y Trouble de I'attention/concentration O Yy Syndrome pyramidal O

Y  Troubles du sommeil O Yy Syndrome extrapyramidal O

Yy  Troubles oculomoteurs O Yy Syndrome cérébelleux / ataxie O

» Troubles du comportement 0 > Troubles alimentaires 0
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EPILEPSIE

Indication exploration

y» Encéphalopathie épileptique O y Epilepsie néonatale/infantile O
Yy Epilepsie partielle familiale O ) Epilepsie myoclonique progressive O
S Y 1 11 ¢ -
Y FrEQUENCE CHISES  ..oiiiiiii i e s
Y Pharmacorésistance ...
Y AgededebUt s
Syndrome épileptique
Y Encéphalopathie épileptique néonatale O Yy Syndrome de West (]
) Avec crises migrantes [ > Syndrome de Doose [
Y  Crises fébriles plus / Dravet/GEFS + [ Yy Syndrome de Lennox-Gastaut [
Y Epilepsie absence/ absence myoclonique O
Yy Encéphalopathie épileptique POCS/ Landau Kleffner [
Y Epilepsie focale O
Y AUIIE e
Facteurs favorisants
y Aucun 0 >  Sommeil [
» Fiévre 0 y  Stimulation lumineuse intermittente [
Y Y 1 1 -
EEG
y  Normal O Yy Suppression-Burst O
Yy Hypsarythmie O Yy Anomalies multifocales O
Yy Pointes ondes généralisées O Yy Pointes ondes focales O
) Anomalie du rythme de fond O e
IMAGERIE
y IRM (1 Normal [1 En cours [1 Non réalisée
Résultat

CLINIQUE
y Poids kg o DS
Yy Taille (o101 I DS
y PC (o101 I DS
y» Elements 1 Pas d’objet

MOFP O O UES L e
Yy Cardiovasculaire [ Pas d’objet
y Digestif [1 Pas d’objet
Yy  Génito-urinaire [J Pas d’objet
Yy Squelettique (1 Pas d’objet
Yy Autres [J Pas d’objet
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GROSSESSE

[J Gémellaire

(1 Déroulement normal

[JRCIU

[J Intoxication / Infection maternelle
[1 Accouchement a terme

[ Prématurité

NAISSANCE
y Poids

y Taille

Yy PC

HISTOIRE FAMILIALE

1 Echographies normales
1 Echographies anormales
[ Bilan cytogénétique anténatal

........... SA

kg DS

e CM DS

W CM . DS
OOui el
OOui el
OOui  eeeeel.

Y Deéficience intellectuelle 1 Non
Yy Epilepsie [JNon
Yy Parents apparentés 0 Non
) Autres
Informations sur parents

Mére

» Niveau scolaire
Y Activité pro.

Yy Antécédents
)
)
)

ARBRES / INFORMATIONS ADDITIONNELLES POUR L’INTERPRETATION
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