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DEMANDE DE DIAGNOSTIC MOLECULAIRE
NEUTROPENIES CONSTITUTIONNELLES

SERVICE DEMANDEUR PRESCRIPTEUR (sénior obligatoire)
(Si APHP coller étiquette UH) (ou cachet du Prescripteur)
HOPItAl © o 1107 . SRR Prénom : ....ccceevveveneeeeeseeenenens
SEIVICE | vttt Identifiant RPPS ou APH @ ..o TEIEPONE & ..cvcvvvcveiriririririeeeas
Adresse : EMNBIL 5 coveereeeeeeeeeeeeeeseeeeseeesessessseseeseeesessaeseeseesaeeeseesesseseseeeeessesesnseseesseesesseseesneaneeeeens
PATIENT (remplir lisiblement ou coller étiquette)
NOM & ottt ae e et e e be s renesbe e beenenesrens PrENOIM & vttt s be bt e e besnenesbeseebennas
NOM de NAISSANCE : ....occviiieciieiecee ettt e Date de naissance : ......cccceveeevreeneecnecee e Sexe:MO3 FO3
A JOINDRE IMPERATIVEMENT AU PRELEVEMENT PRELEVEUR
O Consentement signé du patient et du médecin prescripteur NOM & o
O Fiche de renseignements cliniques (au verso) ou courriers de consultation avec | Fonction : .......cciiiiiiiiiiiicieceennnnn,
- Les résultats de la NFS, du myélogramme et de la recherche des anticorps anti-granuleux D | (I
- Avis préalable de la RCP - neutropénies pour les cas adultes [ [T RS
O Bon de commande (pour les hopitaux hors APHP)

PRELEVEMENT (Acheminement & température ambiante)

0 Sang : O Adulte/enfant : 2 tubes de 3 ml bouchon violet (EDTA)
O Nouveau-né : 2 tubes pédiatriques bouchon violet (EDTA)
0 ADN (préciser la concentration et la MEthode d’eXtraction) & .....cueeeiiiiiieeiiiieie et e s e e e s e e s e nar e e s e nare e e s e ares

O Cheveux avec follicules pileux (une dizaine, dans un pot ECBU) pour une confirmation du caractére constitutionnel d'un variant
7 YT €0 T 1T SRS
O Tubes PAXgene pour ARN sur demande du laboratoire uniquement

ANALYSE MOLECULAIRE DEMANDEE

O Analyse d’un cas index
O Analyse en panel de génes selon le contexte clinique (liste des génes sur : Attp.//www.cgmc-psl.fr/)
« Aucune analyse ne sera faite en I'absence de renseignements cliniques

« Pour les cas pédiatriques, envoi des préléevements sanguins des parents (avec leur consentement) en méme temps que
ceux du cas index pour une analyse en trio des variants identifiés

O Analyse ciblée
0O Syndrome de Shwachman-Diamond (55DS)
0O Syndrome de WHIM (CXCR4)
O Déficit en GATA2
0 Diagnostic de confirmation (variant identifié lors d’une 1% analyse)
O Confirmation du caractére constitutionnel d’un variant par analyse d’un tissu non hématopoiétique

0O Dépistage familial : 3 Apparenté symptomatique 3 Apparenté asymptomatique
O Diagnostic de confirmation d'un apparenté
Indiquer nom, prénom, date de naissance du cas index et lien de PArENTE : .......cccveieieciiereeesee e sa b sae s srenis

Si le variant a été identifié dans un autre laboratoire, il est OBLIGATOIRE de joindre une copie du résultat du cas index

Téléchargeable comme tous nos formulaires (modalités de prélévement, cotations,...) sur http://www.cgmc-psl.fr PXH-EN-123_v3
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RENSEIGNEMENTS CLINIQUES
NEUTROPENIES CONSTITUTIONNELLES

PATIENT (remplir lisiblement ou coller étiquette) Pré-requis en accord avec le Centre de Référence des neutropénies
NOM & oo W Absence d"anticorps anti-granuleux circulant*

H Myélogramme* compatible avec une neutropénie constitutionnelle
2 =YaTo] o o RSP M Avis préalable de la RCP neutropénies pour les cas adultes

Dates des RCP mensuelles disponibles sur le site http.//www.neutropenie.fr
* Si examen en cours, transmettre les résultats par mail

Date de naissance : ......ccccveveenniinnn, Sexe: MO FO

HISTOIRE DE LA MALADIE / DIAGNOSTIC

Circonstances de découverte : (J NFS systématique O Infections DactEriENNES SEVEIES & .....ccvvvreeerirererireeessseeessreessssneessssnesssssnes
O Aphtes, gingivites O Infections MYCOLIQUES & .....uuuuuueiiii e
AULTES & 1ottt
Date du diagnostic : .............ccocceeeenee
NFS initiale au diagnostic (ou copie) :
PNN (G/L): werrrrrvvnnnnnnnnininniininaanns Monocytes (G/L) @ .vevvvvrrvennnnnnnns Hb (g/dl) @i, Plaquettes (G/L) ivivvviiiiiiiiiiiiie e
SITUATION ACTUELLE Date:................
NFS actuelle (ou copie) :
PNN (G/L): werrrrrvnnnrnrnnnnininiiiinnnnns Monocytes (G/L) @ ..evvvevernrnnnnnnnns Hb (g/dl) @i, Plaquettes (G/L) ivevvvveiiiiiiiieiiiieeeeeeeeeeeeeeeeee,
Myélogramme (préciser résultats 0U COPIE AU CR) I .....iiieiiiieiiiieireeseeeseeasteeaseesseesaseaaseeaaseesseeaseeaseesaseesaseaameeaaseeaseesaneesaneeaneesreesareesnneannnesn

Immunophénotypage : lymphopénie T : 0 oui Onon O nd  lymphopénie B : 0 oui Onon O nd lymphopénie NK : O oui 3 non O nd
EXAmeENS COMPIEMENTAIFES (DrECISEI) & ...vveviiieerriiereeiiireeeisisreesiteressaseeessaseessasressasesesassssesassssssassesssassesssassesssassesssasssssssssssessssssesssssessasserssanes
Traitement par G-CSF : 0 oui, dose: .........cccceeviiiinennnns 3 non
Evolution/Complications hématologiques (préciser ou joindre courrier de consultation) :

MANIFESTATIONS EXTRA-HIIEMATOLOGIQU ES

B Retard de croissance : Ooui Onon Ond H Atteinte osseuse : Ooui Onon Ond

Préciser (RCIU, Retard staturo-pondéral, ...) @ ..occeeiericenneeesee e Préciser (dysplasie 0SSEUSE, ...) I .eiiieerreeriierieesieesree e see e e e
H Atteinte pancréatique : Ooui Onon Ond H Atteinte cardiaque : Ooui Onon Ond

Préciser (IPE, liPOMALOSE, ...) & vivvveeerrrrreerrireeessieessssseessssseessssssessssssnesanns Préciser (cardiomyopathie, CIA, ...) & vivvieerrireeesieessseeesssnreessssneesnnes
H Atteinte neurologique : Ooui Onon Ond H Atteintes cutanées : Ooui Onon Ond

Préciser (déficience intellectuelle, ...) ' eioieieiieiiee e Préciser (VEITUES, ECZEMA, ...) 1 ticeerreeereesareesareessessssessaseesnsesssessssessanes
H Dysmorphie : W Surdité : Ooui Onon Ond

Préciser (faciale, ...) : Préciser: ...

ANTECEDENTS FAMILIAUX

M Consanguinité : J oui O non O nd
W Pays d’'origine / Ethnie du pere : ... iiiiin i e (o <3 I 11T (Y

M Joindre un arbre si antécédents familiaux, en précisant le phénotype clinique et I'dge au diagnostic des cas atteints

Téléchargeable comme tous nos formulaires (modalités de prélévement, cotations,...) sur http://www.cgmc-psl.fr PXH-EN-123_v3
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