Dr Patricia Fergelot, Dr Cyril Goizet, Laboratotte Génétique Moléculaire,
Tel : 05-57-82-01-93. Fax : 05-56-98-33-48. Emayril.goizet@u-bordeaux2.fr

Fiche Individuelle de Renseignements Cliniques
Recherche de mutation dans le gerfeLNA (filamine A) devant une anomalie du développemenype OPD, Melnick-Needles,...

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

Antécédents familiaux (arbre généalogique obligatce)

¢ Retard mental oud / nonQ / NSPQO ¢ Complications auditives
¢ Syndrome polymalformatif old / nonQd / NSPQO * Surdité / hypoacousie od /nonQ/NsSPQ
- Siouilequel: ... © Sioui, de QUEITYPE.........oostnrisiss
¢ Epilepsie ould / nonQ / NSPQO + \Vertiges oud /nonQd /NSPQO
¢ Fausses-couches spontanées hbuinonQ / NSPQO * Acouphenes oud / nonQd /NSPQ
¢+ Manifestations respiratoires : ddi/ nond / NSPUO
Antécédents personnels * SIOUI PreciSez | ... J
¢ Evénements durant la grossesse @uinonQ / NSPQ ¢+ Manifestations hémorragiques @i/ nonQ /NSPU
o Sioui, 18SQUEIS ;. e, *  SIoul, PreciSez ... I I
¢ Evénements a l'accouchement ¢ Manifestations vasculaires (coronaires, AVC...)au nond / NSPUO
* Voie bassél / césarienn&l  Si out, preC|.sez,_:, .............................................................................................
- Souffrance feetale aigue dui/ nonQ / NSPQ ¢+ Malformations viscérales
« Réanimation néonatale ddi/ nonQ / NSPQ * Digestive ould /nonQ /NSPQ
¢ Développement psychomoteur * Rénale oud /nond/NSPU
«  Hypotonie néonatale ol /nond/NSPQ * Cardiaque oud /nonl /NSPQ

 Marche acquise a; ... ¢
* Retard langage ol / nond / NSPO
* Retard scolaire ol / nonQ / NSPQ
* Retard mental ol / nond /NSPQO
Si évaluation, QI =
¢ Luxation / entorse ol / nond /NSPQO

* Sioui, précisez ;




Examen clinique

T P PC: ...

Examen morphologique joindrephoto$ :
e Visage/crane

Craniosténose oll / nonQ /NSPQ
Hyperostose supra-orbitaire ddi/ nonQ / NSPQO
Hypertélorisme oudl / nond /NSPQO
Palais ogival oudl / nond /NSPQO
Fente labio-palatine ol / nonQ /NSPQ
Microrétrognatie oud / nond / NSPQ
Anomalies dentaires ol /nonQ /NSPU
e Tronc:
Scoliose oud / nonQ /NSPQ
Campomélie oud / nonQ/NSPQO

Déformation thoracique ol / nond /NSPQO

* Membres et extrémités
Déformation des os longs ddi / nond / NSPQ
Doigts en baguette de tambours @Qui nond / NSPO
Syndactylies oud / nonQ/NSPQO
Espacement doigts ou orteils augmentélduinonQ / NSPQO
Hypoplasie phalangienne ddi / nond /NSPQO

AULTES 1 e
¢ Examen ostéoarticulaire
» Hyperlaxité des grosses articulations @i nond / NSPU
» Hyperlaxité des petites articulations adi/ nond / NSPQ
e Autre(s) anomalie(s) ol / nond /NSPQO

Sioui, PréCiSez & .. ...

Examen neurologique
» Déficit focal ouild / nond / NSPQ
» Réflexes Ostéo-Tendineux : normaudy vifs O

ol / nond /NSPO
ol / nond / NSPQ
ali/ nonQ / NSPQ
&di/ nond / NSPQ
ouid/nond /NSPQO

» Signe de Babinski

» Signe de Hoffmann

» Syndrome cérébelleux statique
e Syndrome cérébelleux cinétique
Autres anomalies notables :

e Sioui, précisez ;

Examens complémentairegfournir la copie des comptes-rendus)

IRM cérébrale (fournir les clichés) : ddi / nond /NSPQO

e Hétérotopie nodulaire périventriculaire :

norméle/ anormaldl
ol / nonQ /NSPQ

e Fosse postérieure :
« Dysplasie corticale :

*« Anomalies de la substance blanche : @uinonQ / NSPQ
S AU S e
EEG : ouid / nond / NSPQ

* Sioui, précisez ;

®  SIOUI, PrECISEZ .. ..\
Biologie :

* Numération plaquettaire ; . ... ...

e Autres anomaliesdelaNFS:

e TP:

A envoyer a l'adresse suivante :
Dr Patricia Fergelot,
Laboratoire de Génétique Moléculaire,
Plateau technique, Tripod&' &tage, Hopital Pellegrin,
Place Amélie Raba-Léon
33076 Bordeaux Cedex

Eléments a fournir :

* Arbre généalogique

* Photographies des éléments dysmorphiques
» Copie des examens significatifs

« Consentement

e 2tubes EDTAde 7 mL

e Facturation B500




