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Fiche Individuelle de Renseignements
Recherche de mutation dans le gerfeLNA (filamine A) devant une Hétérotopie Nodulaire Pénentriculaire

Nom : Prénom : Date de naissance ; [/ / Sexe:F/M Date de la demande ;

Antécedents familiaux (arbre généalogique obligatos) ¢+ Manifestations respiratoires : ddi/ nonQ/ NSPQO
¢ Hétérotopies Nodulaires Périventriculaires @i nond / NSPQ ®  SiOUI, PIrECISBZ .. . oo
¢ Retard mental oud / nond /NSPQO ¢+ Manifestations hémorragiques adi/ nonQ /NSPQO
¢ Epilepsie oud / nonQd /NSPQ o SIOUI, PreCISEZ 1 . . .
¢ Fausses-couches spontanées bunonQd / NSPO ¢ Manifestations vasculaires (coronaires, AVC...)adui nond / NSPQ
e Sioui, précisez :
Antécédents personnels ¢ Malformations viscérales :
¢ Evénements durant la grossesse @uinond / NSPQO + Digestive ould /nonQ /NSPQ
« Sioui,lesquels . . . .. * Renale oud /nond /NSPU
¢ Evénements a l'accouchement * Cardiaque oudl / nond/NSPU
«  Voie bassél / césarienn& *  SiOUI, PreCISEZ &
» Souffrance foetale aigue ddi/ nond / NSPU ] ]
« Réanimation néonatale ddi/ nonQ / NSPO Epilepsie: ouid/nonl /NSPU
¢+ Développement psychomoteur Si oui, remplir les lignes dessous :
«  Hypotonie néonatale ol /nond/NSPQO * Agededebut; .. . .
« Station assise acquise &; . * TYPE(S) UE CriSES ;. ...\ oo
« Marche acquise & . e Fréquence sans traitement; .
* Retard langage o /nonO/NSPO + Fréquence sous traitement; .
e Retard scolaire o / nonQ / NSPO e Pharmaco-résistance : @i/ nond / NSPO
« Retard mental ol@ / nonQ / NSPQO Traitement(s) :
Si évaluation, QI': ... '

¢ Luxation / entorse ol / nonQ / NSPU
®  SIOUI, PIECISEZ . ..o
¢ Complications auditives
*  Surdité / hypoacousie oul / nond/NSPQ
» Vertiges oud /nonQ/NSPQO

e Acouphénes oudl / nond / NSPQO




Examen clinique
¢ T . P
¢ Examen neurologique
» Déficit focal
» Réflexes Ostéo-Tendineux :
e Signe de Babinski
» Signe de Hoffmann
e Syndrome cérébelleux statique
e Syndrome cérébelleux cinétique
¢+ Examen morphologique photog
» Bosses frontales
* Hypertélorisme
* Anomalies des extrémités :

* Autres:

¢ Examen ostéoarticulaire
» Hyperlaxité des grosses articulations
» Hyperlaxité des petites articulations
* Autre(s) anomalie(s)

ouid /nonQ / NSPQ
normady vifs O
old / nond /NSPQO
ol / nonQ /NSPQO
ari/ nonQ / NSPQ
&di/ nond / NSPQ

ol / nonQ / NSPQ
oud / nond / NSPQ
ddi/ nonQd / NSPQ

@ui nonQ / NSPQO
&/ nond / NSPQ
ol / nonQ / NSPQO

Eléments a fournir :

* Arbre généalogique

* Photographies des éléments dysmorphiques

» Copie des examens significatifs (clichés IRM céméd¥r++)

« Consentement

e 2tubes EDTA de 7 mL (ou 3 tubes de 5 ml)

* Ordonnance (Facturation B500)

Examens complémentairegfournir la copie des comptes-rendus)
IRM cérébrale (fournir les clichés) : ddi / nond / NSPQO
* HNP :nombre, localisation ; . ...
» Fosse postérieure : norméle/ anormaldl
* Dysplasie corticale :

ol / nond / NSPQ
+« Anomalies de la substance blanche : @uinon@ / NSPQO

EEG : ouid / nonQ /NSPQ

¢ SIOUI, PIrECISEZ 1o
Biologie :

e Numération plaquettaire ; ... ..

» Autres anomalies de la NFS ;

. TP

A envoyer a l'adresse suivante :

Dr Patricia Fergelot,

Laboratoire de Génétique Moléculaire,
Plateau technique, Tripodé€' gtage,
Hopital Pellegrin,

Place Amélie Raba-Léon

33076 Bordeaux Cedex




