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ETUDE DU GENE CFTR (GENE DE LA MUCOVISCIDOSE)

Formulaire à faire remplir par le médecin prescripteur et à joindre à tout prélèvement sanguin

Les études génétiques doivent faire l’objet d’un consentement écrit du patient (article L.145-15 de la loi n°94-654 du 29 juillet 1994).

Joindre une copie du consentement écrit

ou
 Joindre une copie de l’attestation de consultation

	Identité du sujet prélevé (étiquette)

Nom :…………………………

Prénom :……………………

Date de naissance :.…/…./…

Sexe :   ( M        ( F
	Nom du médecin :

…………………………

Signature :
	Hôpital :………………….

Service : …………………

Téléphone :………………

Date d’envoi :.…/…./……
	Préleveur :

…………………………

Téléphone :……………

Date : …/…./……

Heure : …………...


	Sujet prélevé :       ( atteint

                              ( non atteint

Famille / individu connu ?

( OUI, dans notre laboratoire

Nom de famille du cas index :

( OUI, dans un autre laboratoire

Indiquer lequel :

( NON
	Arbre généalogique – préciser les origines géographiques
(la fréquence et la distribution des mutations varient selon les origines géographiques / ethniques)

Consanguinité :        ( OUI (préciser sur l’arbre)        ( NON


	Indication de la recherche

( Etude d’un cas index pour confirmation de diagnostic ou d’implication du gène CFTR :

· mucoviscidose certaine

· mucoviscidose suspectée

· absence bilatérale des canaux déférents

(  Suspicion de mucoviscidose chez un fœtus *
(  Dépistage d’hétérozygote chez un apparenté de malade

Mutation à rechercher :…………………..

(  Dépistage d’hétérozygote chez un conjoint de malade ou d’hétérozygote

Nom du sujet atteint ou hétérozygote :………………………

Grossesse en cours :            DDR :

                                                Date de grossesse :

* Pour les suspicions chez le fœtus joindre le(s) compte(s)-rendu(s) échographique(s) et les résultats du bilan complémentaire (préciser si en cours) :
- caryotype (indiquer le laboratoire et le résultat) :

- sérologies infectieuses (toxo, CMV, parvovirus B19) :

- enzymes intestinales (interprétables si effectuées avant 20 SA) :


	Présentation phénotypique joindre un compte-rendu clinique
(pour les pathologies de l’adulte, préciser en particulier l’existence de signes associés)

· atteinte respiratoire 

· dilatation des bronches

· autre (préciser) :

· atteinte ORL

· polypose nasosinusienne/rhinosinusite chronique

· autre (préciser) :

· colonisation à Pseudomonas aeruginosa (B. Pyocyanique)

· atteinte digestive

· atteinte pancréatique

· atteinte hépatique (préciser) :

· iléus méconial

· infertilité

· test de la sueur 

Date

Valeur

Méthode

Normes

· différence de potentiel transépithélial (valeurs) :

· examens complémentaires :




MODALITES DE PRELEVEMENT ET D’EXPEDITION  
	Prélèvement : sur EDTA (tubes à bouchon violet)

· 10ml de sang pour un adulte, 5ml pour un enfant.

· étiqueter chacun des tubes

· bien agiter après le prélèvement

· conserver à température ambiante
	))

Envoi à température ambiante, en début de semaine :

· par courrier rapide
· dans une boîte rigide fermée hermétiquement

· tubes bien protégés (coton, papier à bulles)
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