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Unité Fonctionnelle de Cardiogénétique et Myogénétique 
Centre de Génétique Moléculaire et Chromosomique 

Adresse postale :  
Centre de Génétique 
(Bâtiment de la Pharmacie, 
rue de l’Infirmerie Générale 
Secteur Salpêtrière) 
GH Pitié-Salpêtrière 
47/83, boulevard de l’Hôpital 
75651 PARIS cedex 13 

Secteur de diagnostic moléculaire des canalopathies musculaires et des pathologies génétiques de la jonction neuromusculaire  
Biologiste responsable :  Dr Damien Sternberg tél 33 1 42 17 76 54 email : damien.sternberg@aphp.fr 
Collaborations :  B. Eymard – A. Isapof  – S. Bauché - Centres de Référence Neuromusculaires – Filière maladies rares FILNEMUS 
 

Nature des prélèvements : 2 tubes de sang sur EDTA agités aussitôt après prélèvement (bouchon violet), 
à conserver à +4 °C (durée maximum de conservation : 72 heures) 

 

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

DIAGNOSTIC GENETIQUE DES SYNDROMES MYASTHENIQUES CO NGENITAUX 
ETUDE D’UN PANEL DE 30 GENES 

 

Etiquette GILDA Patient      
Nom : ................................  
Prénom : ............................  
Date de Naissance : ...........  
 ..........................................  
Sexe : M �  F � 

 Etiquette UF PRESCRIPTEUR 
 
Nom :  .......................................  
N° de poste :  ............................  
Signature :  

 

PRELEVEUR 
 
Nom :  ......................................  
Date :  ......................................  
Heure :  ....................................  

 
 

IDENTIFICATION DU SUJET PRELEVE : 

Nom :  ...........................................................................................  

Prénom : ………………………… Sexe : M �           F �…….. 

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

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

Lieu de naissance :  .....................................................................  

Origine(s) ethnique(s) :  ..............................................................  

 

RECHERCHE GENETIQUE DEJA EFFECTUEE CHEZ 
LE PATIENT OU DANS SA FAMILLE 
S’agit-il d’un prélèvement de contrôle : non �  oui � 

Un membre de la famille a-t-il déjà été prélevé dans le 
passé dans le but de réaliser une étude moléculaire liée au 
diagnostic évoqué chez le patient ? non �   oui � 

Nom, prénom, date de naissance du sujet prélevé : 

Lien de parenté avec patient :  

Laboratoire où le prélèvement a été envoyé : 

Statut clinique : � atteint    � père, mère, frère, soeur ou conjoint asymptomatique d’un sujet atteint   � sujet à risque (diagnostic présympto) 

Nature du prélèvement : �Sang       �ADN      �Autre (préciser) Mutation(s) identifiée(s) : 

 

ELEMENTS D’ORIENTATION (A COMPLETER OBLIGATOIREMENT ) 
HISTOIRE FAMILIALE 

Origine géographique ou ethnique des parents       Père :                        Mère : 
Consanguinité (joindre un arbre): � Consanguinité connue                    � Originaires du même village ou région   
Statut (sain/myasthénique) des parents et de la fratrie ( à déterminer +++)  

 anamnèse examen clinique EMG 
Père    
Mère    
Frère/soeur  
(sexe,année de 
naissance) 

   
   
   

Hérédité (joindre arbre) � clairement dominante           � apparemment récessive et récurrente (autres frère(s) ou soeur(s) atteint(s)  
           � cas sporadique                            � douteux (préciser...................................)                                � pas de renseignements 

HISTOIRE ET CARACTERISTIQUES DE LA MALADIE MYASTHEN IQUE 
Tableau néonatal ?    ���� Oui   ���� Non          � Respiratoire (O2 ? Ventilation assitée ? Trachéotomie ?)  
                                            � Alimentaire (Sonde digestive ? Gastrostomie ?)       � Moteur (Hypotonie ? Amimie ?) 
Age d’acquisition de la marche :                                         Marche normale   � Oui   � Non (préciser : ..................................)              
Notion d’épisode(s) respiratoire(s) aigu(s) ?      � Oui   � Non             Age(s) de survenue : 
Existence d’un ptosis ? � Oui   � Non         D’une diplopie ? � Oui     � Non   Age d’apparition :........  Fluctuant ?   Permanent ? 
Existence d’une faiblesse musculaire ?   � Oui   � Non  Age d’apparition :....... � Proximale � Distale   � Axiale   � Faciale 
� Fluctuante       � Fixée 
Notion de troubles de déglutition ?    � Oui   � Non     Si oui, préciser :........................................... 
Notion de poussée(s) ou d’aggravation(s) ? � Oui   � Non     Age(s) de survenue :.................  
Type :    Motrice ?    Respiratoire ?       Autre (préciser :.......................)      Régression des poussée(s) : � Oui   � Non 
Scoliose ? � Oui   � Non    Autres éléments arthrogryposiques proximaux ou distaux ? � Oui (préciser.............................) � Non 
Eléments dysmorphiques faciaux ?  � Oui   � Non    Si oui, préciser :................................................................................ 



Etat actuel ?           � Sans traitement                � Avec traitement (préciser lequel......................................................) 
- respiratoire :              � Normal        � Ventilation intermittente  � Ventilation permanente � Trachéotomie  
- moteur :    � Normal � Gêne aux efforts (préciser : ......................................    périmètre de marche : ...........)  
� Gêne dans la vie quotidienne (préciser : ..............................)    � Fauteuil roulant intermittent     � Fauteuil roulant permanent 
Fluctuation des symptômes ? � Oui     � Non     � Au cours de la journée (préciser)  � Au cours des efforts (préciser)   
� Avec les grossesses (préciser .............................)  � Autres (préciser l’historique des fluctuations, leur durée et les facteurs éventuels associés) 
Evolution des symptômes au cours de la vie :  
Autres éléments associés : 
 

BILAN BIOLOGIQUE – Préciser le laboratoire :........................................................ 
Dosage Ac anti-AChR  Valeur : ………………….      Interprétation : � Normal  � Elevé                � Non réalisé  
Dosage Ac anti-MUSK     Valeur : ………………….      Interprétation : � Normal  � Elevé                � Non réalisé   
Dosage CPK :        Valeur : ………………….      Interprétation : � Normal  � Elevé                � Non réalisé  
Autres : 

BILAN EMG (joindre les comptes-rendus d’EMG ++) – Préciser le nom de l’opérateur :.................................... 
� Non fait     � Fait      Couples nerfs-muscle étudiés (nombre, désignation)...................................................................................... 
� Bloc neuromusculaire (BNM) démontré (décrément à la SNR, bloc en fibre unique) 
- préciser couples nerf-muscle concernés, et valeur du décrément/bloc : ............................................................................................. 
� Double réponse démontrée (préciser couple(s) nerf-muscle concernés : ........................................................................................) 
� Incrément démontré (préciser couple(s) nerf-muscle concerné(s) et valeur : .................................................................................) 
� Douteux : BNM non démontré, double réponse non démontrée 
� Transmission neuromusculaire strictement normale dans l’ensemble des territoires explorés (préciser lesquels : ......................) 
� Autres éléments retrouvés à l’EMG :   

BIOPSIE MUSCULAIRE – Préciser le laboratoire :....................................................... 
� Non faite   � Faite   Muscle biopsié : …………………………… 
Type d’étude :  � Sans étude de plaques motrices  � Avec étude de plaques motrices  � Microscopie électronique 
Résultats : � Prédominance de fibres type I  � Atrophie des fibres type II 
  � Surcharge lipidique   � Agrégats tubulaires, préciser abondance : …………………………. 
  � Anomalies type Core   � Anomalies type Core-like 
  � Autres anomalies : …………………………………………………………………………………………………. 
  � Biopsie strictement normale                     
Résultat étude des plaques motrices (si faite) : � Koelle normal     � Diminution ou absence AChE       Autres observations : .............. 

TESTS PHARMACOLOGIQUES & TRAITEMENTS 
Test au Tensilon :� Non réalisé � Réponse positive (préciser :........................)  � Pas de réponse     � Aggravation  
Préciser les traitements mis en oeuvre et leur effet dans le tableau ci-dessous 
(exemple : Mestinon, 3,4-diaminopyridine, éphédrine, fluoxetine, immunosuppresseurs, corticoïdes, thymectomie, etc......…) 

Traitement (Dose) Dose(s) Age/ Années Durée Effets à court, moyen et long terme 
Anticholinestérasiques : ..................� Oui     � Non         
     
     
     
     

 

ETUDES GENETIQUES DEJA REALISEES (indiquer résultats) OU EN COURS (indiquer « ec ») – Indiquer le(s) laboratoire(s) 
 
 
Joindre impérativement :  

- arbre généalogique détaillant au moins trois générations (celle d’avant le sujet atteint, celle du sujet atteint, celle d’après) 

- copie des comptes-rendus clinique et d’EMG +++ 

- bon de commande (pour les établissements hors AP-HP) 

- copie du consentement spécifique au diagnostic génétique +/- à la recherche 
 

 
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 
Consentement     � dans le cadre du diagnostic moléculaire       � dans le cadre de la recherche 
   Date :                Signature  
 
 

CADRE RESERVE AU LABORATOIRE DE DIAGNOSTIC MOLECULA IRE 

DATE D’ARRIVEE AU LABORATOIRE :                      N° FAMILLE LABO :                        IDENTIFI ANT PRELVT LABO : 
CONFORMITE DU PRELEVEMENT :                            CONFORMITE DE LA DEMANDE :  

Gène CHRNE low 
expressor (1293 – 

1267 – 70) 

RAPSN DOK7 COLQ CHAT 
/SLC5A7 

Canal lent GFPT1  Autre 

Elément pour 
 

         

Elément contre 
 

         
 

 


