FICHE DE RENSEIGNEMENTS CLINIQUES
ALBINISME OCULAIRE et OCULOCUTANE

Nom : Prénom : Date de naissance ; [/ / Sexe:FO /MO

ELEMENTS A FOURNIR : joindre un arbre généalogique et des photographies

Antécédents familiaux (arbre généalogique obligatoe) :

¢ Présence de naevi ou éphélides : bili nonO Achromique&l/ Pigmenté&]
+ Albinisme Oculaire ouil / nonCl / NSPLI Si pigmentés iNdiQUET I8UI COUIBUT & ...t cieeeeiie et
+ Albinisme Oculocutané : ouild / nond / NSPO ) . ) ) o
+ Consanguinité : ol / non] / NSPLI . Evollut|on avec l'age : . Aucune rlﬁ@tatlod:l / Tendance a PigmentEt
¢ Couleur de Peau / ChEVEUX PEIE © ..........cceeeeeeeeeeeeeeeeseeeeseeeeee s eren s ¢+ Lesions de Kératose actinique : @i/ nonll / NSPLI
¢ Couleur de peau / ChEVEUX METE & ..........cceeeeereeeeeeeeeseeeeeen e eeenenes e ¢  Antécédents de Cancer cutané : O nonll / NSPUI
Si OUi, tYPE BL NOMBIE & oo e e e e s r e e e e e e e

Origine géographique :

Examens dermatologiques :

¢  Africain, Africain du nord, Asiatique, Caucasiétgrtoricain, Autre :

PeIE i Y =T (N ¢ Test d'incubation du bulbe de cheveu (activité sjmase) : positifl/ négatitl/ ND [J

¢ Biopsie cutanée : Bui / nofl
NAISSANCE ©
Poids : .....oevvveeeeees Taille : ..o PCirriieeees Signes ophtalmologiques

Couleur de l'iris : GrisO/ Bleud/ Vertd/ Marrorid

¢ Couleur de la peau : Blanché Jaundl] Rougeatré] Brun Clair(]

¢ Couleur des cheveux : Blanc Platiie Jaundd RouxO Brun ClairQd Reflet rouge pupillaire : O.Lm / nonC]
S ) Nystagmus : ouid/nonO
¢ Autre anomalie PENNALAIE :..........coeeii i e L .
Torticolis oculaire : oud / nond
Photophobie : oudl / non
Enfance : Strabisme : oui O/ nonO
Myopie : ouid/nonO
4 Age au moment de 18 deSCIIPLON. .........cvieeieeeieeete ettt ete e are e Astigmatisme : outd / nonJ
+ Développement psychomoteur : NORMAL O ANORMAL O Hypermétropie : oull / non
.......................................................................................................................................... Vision binoculaire : ould / nontd
Signes cutanéo-phanériens Baisse Q’acgité_ visuelle : o ol / nonO
Evaluation (indiquer AV Chiffr@) & ...
¢+ Couleur de la peau : BlanEhé Jaundl/ Rougeatrdl/ Brun ClairC] Examen du segment antérieur a la lampe a fente..........ccccooiiiiiiii e
¢ Couleur des chgveux : _ !3Ianc Plafile Jaundd/ Roux[/ Brun Clair(d Signe de transillumination de Iris : ddi/ nonCd
¢ Cc?u!eur des _poHs et des sourcils : Rt T P PRI Fond d'ceil : - Hypopigmentation rétinienne oui [/ nonCd
¢+ Deépigmentation : Homogéne/ Non HomogenEl - Hypoplasie fovéale &ui/ nonO
Détailler Si NON NOMOGENE.........coi it eeeeerr e e e e e e e e s s e r e e e e e eeeeean
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Albinisme oculaire pur : Syndrome lié a I'’X

¢ Signes ophtalmologiques chez la mére ou autre apf#ar préciser.........................

Signe de transillumination de l'iris : ddi/ nond
Fond d'ceil : - Hypopigmentation rétinienne oui ™/ nonO
- Hypoplasie fovéale @di/ nond
- Aspect peigné de la rétine: ouild / nonOd

(petits points finement pigrtés en périphérie rétinienne)

Albinisme oculocutané syndromique : Syndrome d’'Hermnsky- Pudlak
(Notion de troubles hémorragiques, pulmonairéstestinaux)

¢ Thrombopathie :

Syndrome hémorragique cutanéo-muqueux :  [odinon
(épistaxis, ménorragies, ecchymoses faciles, hégies post-chirurgicales)

Microscopie Electronique a Transmission des plagaet
Granules denses plaquettaires :  Absérdce Diminutiond  Normal O

Exploration de I'agrégation plaquettaire : @i/ nonO

¢ Dépdts de céroides :
Accumulation dans les lysosomes d'un complexe dipidtéique (lipofuscine céroide)

vieriee0uid / nond
¢ Atteinte Pulmonaire :
Dyspnée oud / nond
Fibrose pulmonaire ol / non[

ELEMENTS A FOURNIR : joindre un arbre généalogique et des
photographies

Retourner les documents au Pr ARVEILER B./ Dr LASSEAUX E.
Laboratoire de Génétique Moléculaire
Plateau technique Biologie Moléculaire
1°' étage TRIPODE
Hopital Pellegrin
Place Amélie Raba Léon
33076 BORDEAUX Cedex
Tel : 0557 82 01 93
Mail : eulalie.lasseaux@chu-bordeaux.fr
fanny.morice-picard@chu-bordeaux.fr

¢ Atteinte Digestive :

Colite Granulomateuse ol / nond
Diarrhées sanglantehroniques « Crohn-like » ol / non
Fibrose intestinale ol / nond
Abces et fistule péri-anaux ol / nond
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