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Unité Fonctionnelle de Cardiogénétique et MyogénétiqueUnité Fonctionnelle de Cardiogénétique et MyogénétiqueUnité Fonctionnelle de Cardiogénétique et MyogénétiqueUnité Fonctionnelle de Cardiogénétique et Myogénétique        
http://www.cgmchttp://www.cgmchttp://www.cgmchttp://www.cgmc----psl.frpsl.frpsl.frpsl.fr    
Secrétariat : Christelle HERRERO    _     Tel  (33) 1 42 17 76 47                    Fax (33) 1 42 17 76 18 

AdresseAdresseAdresseAdresse    :::: Bâtiment 6 rue la Peyronie 

47/83, boulevard de l’Hôpital 

75651 PARIS cedex 13  

Chef de Service : Chef de Service : Chef de Service : Chef de Service :                     Pr. Dominique ROUSSELOTPr. Dominique ROUSSELOTPr. Dominique ROUSSELOTPr. Dominique ROUSSELOT (Biochimie Métabolique) 

Praticien responsable : Dr. Pascale Richard 
Biologistes : Dr. C. Jardel, Dr V. Fressart, Dr D. Sternberg, Dr A. de Becdelievre  

emails : nom.prenom@psl.aphp.fr 

    

    

     

Nature des prélèvementsNature des prélèvementsNature des prélèvementsNature des prélèvements    : 2 tubes de sang sur ETDA (bouchon violet) à conserver à température ambiante: 2 tubes de sang sur ETDA (bouchon violet) à conserver à température ambiante: 2 tubes de sang sur ETDA (bouchon violet) à conserver à température ambiante: 2 tubes de sang sur ETDA (bouchon violet) à conserver à température ambiante    

Réception des prélèvementsRéception des prélèvementsRéception des prélèvementsRéception des prélèvements    : du lundi au jeudi, de 9h à 17h: du lundi au jeudi, de 9h à 17h: du lundi au jeudi, de 9h à 17h: du lundi au jeudi, de 9h à 17h    ; le; le; le; le vendredi, de 9h à 12h vendredi, de 9h à 12h vendredi, de 9h à 12h vendredi, de 9h à 12h    
    

DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE EN MYOMYOMYOMYOLOGIELOGIELOGIELOGIE    
    

PRESCRIPTEURPRESCRIPTEURPRESCRIPTEURPRESCRIPTEUR (SENIOR) (SENIOR) (SENIOR) (SENIOR)    

Nom et prénom : .................................................................  

Service : ...............................................................................  

Institution : ...........................................................................  

Adresse : .............................................................................  

.............................................................................................  

Téléphone                                              Fax :                                            

courriel :...............................................................................   

PRELEVEURPRELEVEURPRELEVEURPRELEVEUR    

Nom et prénom : ................................................................  

Service : .............................................................................  

Date : .................................................................................  

Heure : ...............................................................................  

    

 

PATIENTPATIENTPATIENTPATIENT    

NomNomNomNom    :::: ………………………………. Prénom Prénom Prénom Prénom    :::: .........................  

Nom de jeune filleNom de jeune filleNom de jeune filleNom de jeune fille    :::: ..............................................................  

Date de naissance : Date de naissance : Date de naissance : Date de naissance : .............................................................  

OrigineOrigineOrigineOrigine géographique  géographique  géographique  géographique :::: .........................................................  

Sexe : MSexe : MSexe : MSexe : M �  FFFF � 

Un apparenté aUn apparenté aUn apparenté aUn apparenté a----tttt----il déjà été prélevé il déjà été prélevé il déjà été prélevé il déjà été prélevé pourpourpourpour une étude  une étude  une étude  une étude 

momomomoléculaire liée au diagnostic évoqué chez le patient ?léculaire liée au diagnostic évoqué chez le patient ?léculaire liée au diagnostic évoqué chez le patient ?léculaire liée au diagnostic évoqué chez le patient ?    

                nonnonnonnon �     oui oui oui oui � 

Si oui, indiquer ci-dessous: 

Les nom et prénom de l'apparenté : 

 

Le laboratoire où le prélèvement a été envoyé : 

Nature du prélèvementNature du prélèvementNature du prélèvementNature du prélèvement    : : : : �Sang Sang Sang Sang          �ADNADNADNADN               �Autre (prAutre (prAutre (prAutre (préciser)éciser)éciser)éciser)    ::::    

S'agitS'agitS'agitS'agit----il du :il du :il du :il du : 1111erererer prélèvement  prélèvement  prélèvement  prélèvement �   2222èmeèmeèmeème prélèvement  prélèvement  prélèvement  prélèvement �    

    

ANALYSE(S) MOLECULAIRE(S) DEMANDEE(S)ANALYSE(S) MOLECULAIRE(S) DEMANDEE(S)ANALYSE(S) MOLECULAIRE(S) DEMANDEE(S)ANALYSE(S) MOLECULAIRE(S) DEMANDEE(S)    
(Les analyses concernant d'autres gènes que ceux mentionnés ci-dessous ne peuvent être réalisées dans un cadre diagnostic) 

 

� DM d’EmeryDM d’EmeryDM d’EmeryDM d’Emery----Dreifuss et autreDreifuss et autreDreifuss et autreDreifuss et autres Laminopathiess Laminopathiess Laminopathiess Laminopathies    

            Analyse du gène LMNA (gène entier : BHN2500 – diagnostic direct BHN370) 
 

� Myopathies Myopathies Myopathies Myopathies Scapulopéronière / Myopathie à corps réducteurs / Myopathie EDMD «Scapulopéronière / Myopathie à corps réducteurs / Myopathie EDMD «Scapulopéronière / Myopathie à corps réducteurs / Myopathie EDMD «Scapulopéronière / Myopathie à corps réducteurs / Myopathie EDMD «    likelikelikelike    »»»»    

    Analyse du gène FHL1 (gène entier BHN2500 – Diagnostic direct BHN370) 
 

� DMDMDMDM avec « avec « avec « avec «    rigid spine syndromerigid spine syndromerigid spine syndromerigid spine syndrome    »»»»    ::::    

             Analyse du gène SEPN1 (gène entier : BHN3000 – diagnostic direct BHN500) 
    

� Myopathie myofibrillaire avec surcharge en DesmineMyopathie myofibrillaire avec surcharge en DesmineMyopathie myofibrillaire avec surcharge en DesmineMyopathie myofibrillaire avec surcharge en Desmine    

             Analyse du gène DES (BHN 1500) 
    

� Myopathie d’Ulrich ou de Bethlem Myopathie d’Ulrich ou de Bethlem Myopathie d’Ulrich ou de Bethlem Myopathie d’Ulrich ou de Bethlem (Col6 Related Myopathies)(Col6 Related Myopathies)(Col6 Related Myopathies)(Col6 Related Myopathies)    ________Attention analyse faite sur Attention analyse faite sur Attention analyse faite sur Attention analyse faite sur fibroblastesfibroblastesfibroblastesfibroblastes    

     Analyse des ARN messagers des gènes COL6A1 (BHN2500), COL6A2 (BHN2500), COL6A3 (BHN6500) 
 

�     DM oculopharyngéeDM oculopharyngéeDM oculopharyngéeDM oculopharyngée    

            Analyse du gène PABP2 (BHN 240) 
 

� Myopathie à inclusions avec Myopathie à inclusions avec Myopathie à inclusions avec Myopathie à inclusions avec Paget et DPaget et DPaget et DPaget et Démenceémenceémenceémence frontotemporale frontotemporale frontotemporale frontotemporale    (IBMPDF)(IBMPDF)(IBMPDF)(IBMPDF)    

            Analyse du gène VCP (gène entier : BHN4500) 

CADRE RESERVE AU LABORATOIRE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRECADRE RESERVE AU LABORATOIRE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRECADRE RESERVE AU LABORATOIRE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRECADRE RESERVE AU LABORATOIRE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE    

DATE D’ARRIVEE AU LABORATOIREDATE D’ARRIVEE AU LABORATOIREDATE D’ARRIVEE AU LABORATOIREDATE D’ARRIVEE AU LABORATOIRE    ::::    

CONFORMITE DU PRELEVEMENTCONFORMITE DU PRELEVEMENTCONFORMITE DU PRELEVEMENTCONFORMITE DU PRELEVEMENT    : : : : � Oui  �Non :    Date de demande de reprélèvement : 

CODE INTERNECODE INTERNECODE INTERNECODE INTERNE    : : : :     n° père :    n° de famille UF :    

 n° mère : n° de famille banque Généthon  
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DOCUMENTS A JOINDRE IMPERATIVEMENT AVEC LA DEMANDEDOCUMENTS A JOINDRE IMPERATIVEMENT AVEC LA DEMANDEDOCUMENTS A JOINDRE IMPERATIVEMENT AVEC LA DEMANDEDOCUMENTS A JOINDRE IMPERATIVEMENT AVEC LA DEMANDE    

• Bon de commande de l’établissement prescripteur 

• Arbre généalogique (à joindre sur une feuille indépendante) 
• Consentement écrit (à joindre où remplir sur la feuille) 
• Renseignements Cliniques (remplir les rubriques ci-dessous et si possible nous adresser 

votre dernière synthèse) 

 

 

INDICATION DU DIAGNOSTIC MOLECULAIREINDICATION DU DIAGNOSTIC MOLECULAIREINDICATION DU DIAGNOSTIC MOLECULAIREINDICATION DU DIAGNOSTIC MOLECULAIRE    

INDICATIONINDICATIONINDICATIONINDICATION:::: � Sujet à risque symptomatique     � Sujet à risque non symptomatique � Sujet non à risque (conjoint) 

 

CONTEXTECONTEXTECONTEXTECONTEXTE:    � Diagnostic de confirmation du phénotype                               � Conseil génétique        

                    � Diagnostic présymptomatique  (l’analyse moléculaire est effectuée seulement si la personne est prise en 
charge dans le cadre d’une consultation pluridisciplinaire déclarée).          

                    � Diagnostic prénatal (La date du prélèvement doit être convenue avec le Dr RICHARD. Un prélèvement 
des deux parents doit  être envoyé avec l’envoi du diagnostic prénatal) 

    

DESCRIPTION CLINIQUE SUCCINCTE DU SUJET PRELEVEDESCRIPTION CLINIQUE SUCCINCTE DU SUJET PRELEVEDESCRIPTION CLINIQUE SUCCINCTE DU SUJET PRELEVEDESCRIPTION CLINIQUE SUCCINCTE DU SUJET PRELEVE (indiquez ou cochez les propositions correctes, n’hésitez pas à  (indiquez ou cochez les propositions correctes, n’hésitez pas à  (indiquez ou cochez les propositions correctes, n’hésitez pas à  (indiquez ou cochez les propositions correctes, n’hésitez pas à 

faire des commentaires libres si nécessaires)faire des commentaires libres si nécessaires)faire des commentaires libres si nécessaires)faire des commentaires libres si nécessaires)    

    

EstEstEstEst----ce que le patient a des CPce que le patient a des CPce que le patient a des CPce que le patient a des CPK élevées? K élevées? K élevées? K élevées? Si oui, précisez les valeurs minimales et maximales observées :…………………… 
    

EstEstEstEst----ce que le patient a une myopathie avéréece que le patient a une myopathie avéréece que le patient a une myopathie avéréece que le patient a une myopathie avérée    ? si oui, quel en est le ? si oui, quel en est le ? si oui, quel en est le ? si oui, quel en est le typetypetypetype    ???? ………………………………………………………. 

� Myopathie avec rétractions tendineuses précoces? si oui siège des rétractions:   � Coudes ?  � Rachis (nuque raide, 
rachis raide) ?    � Autres 

articulations ?.............................................................................................................................................. 

� Myopathie des ceintures?  Si oui    � Début aux membres inférieurs ?     � Début aux membres supérieurs? 

� Dystrophie musculaire congénitale? 

� Autre forme ? autres symptômes musculaire pertinents ? Décrire succinctement 
……………...…………………… ..…………… 

     

Y aY aY aY a----tttt----il des ail des ail des ail des anomalies nomalies nomalies nomalies à là là là la biopsie mua biopsie mua biopsie mua biopsie musculaire (si faitesculaire (si faitesculaire (si faitesculaire (si faite, inclus immunomarquages et western blots, inclus immunomarquages et western blots, inclus immunomarquages et western blots, inclus immunomarquages et western blots)? Décrire )? Décrire )? Décrire )? Décrire 

succinctementsuccinctementsuccinctementsuccinctement    : 

………………………………………………………………………………………………………………………………………. 

    

EstEstEstEst----ce que le patient a une ace que le patient a une ace que le patient a une ace que le patient a une atteinte cardiaque associée? tteinte cardiaque associée? tteinte cardiaque associée? tteinte cardiaque associée? Si oui    :    :    :    :        

� Troubles conductifs (BAV, bloc fasciculaire…) ?  � Pacemaker ?  � Troubles du rythme supraventriculaires (ESA, 

ACFA…) ?           � Troubles du rythme ventriculaires (ESV, TV….) ?  � Défibrillateur implantable ?     � Dysfonction 

ventriculaire?       � Transplantation cardiaque?    
    

EstEstEstEst----ce que le patiece que le patiece que le patiece que le patient a une ant a une ant a une ant a une atteinte respiratoire associée? tteinte respiratoire associée? tteinte respiratoire associée? tteinte respiratoire associée? si oui    �   Syndrome restrictif modéré ?                � Nécessité d’une 

ventilation nasale intermittente ? � Nécessité d’une ventilation invasive?    

Atteinte métabolique associéeAtteinte métabolique associéeAtteinte métabolique associéeAtteinte métabolique associée    ? ? ? ? �  Diabète sucré   � Hypertriglycéridémie   � Hypercholestérolémie   �  Lipoatrophie 

partielle/généralisée    � Aspect sclérodermiforme   � Acanthosis Nigricans    � Autres : ………………………………..  

    

 

 

CONSENTEMENTCONSENTEMENTCONSENTEMENTCONSENTEMENT    

Je soussigné, Dr..................................................  , certifie que, conformément au Code Civil (Art. 16-10) et au Code de la 

 Santé Publique (Art. L1131-1 ou, pour le diagnostic prénatal, R2131-7), je suis en possession du consentement éclairé 
signé par le sujet dans le cadre du diagnostic moléculaire 
 

   Date :                Signature  

 

 

 


