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RECHERCHE COMPLEMENTAIRE DES MUTATIONS DU GENE CFTR 
Formulaire à compléter et à joindre à l’échantillon
	Identité du sujet prélevé (étiquette)

Nom :…………………………

Prénom :……………………

Date de naissance :.…/…./…

Sexe :   ( M        ( F
	Prescripteur

Nom du médecin :…………………

Hôpital :…………………………..

Service : ………………………….

Téléphone :………………
	Transmis par :………………………

Hôpital :………………………………

Service :………………………………

Téléphone :……………

Date : .…/…./……


	Recherche de mutations rares :

( chez le cas index :

( 1 seule mutation identifiée :………………

( 0 mutation identifiée.

( dépistage néonatal. TIR = …………..g/l

( chez un apparenté.

Nom de la mutation :………………..

( chez un individu de la population générale ayant des origines géographiques ou ethniques particulières. Origine :…………………………
	Arbre généalogique préciser les origines géographiques des 4 grands-parents
(la fréquence et la distribution des mutations varient selon les origines géographiques / ethniques)

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

	Nature du prélèvement :

( ADN :

· extrait le :………………………..

· technique :………………………

· concentration :…………………..

( sang sur EDTA
	Etude préalable du gène CFTR joindre le compte-rendu d’analyse
Mutations recherchées :…………………………………………………………………………

…………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………

Technique(s) :……………………………………………………………………………………
………………………………………………………………………………………………
Mutation détectée :………………..




	Présentation phénotypique joindre un compte-rendu clinique
Date du diagnostic :……………………….Age :……………..

Date

Valeur

Méthode

Normes

Test de la sueur

(en mmol de Cl/l)

( atteinte digestive :

· iléus méconial néonatal

· insuffisance pancréatique

· fonction pancréatique conservée

( atteinte respiratoire :

VEMS :……………………(L).

CVF :………………………(L).

· toux / bronchorrhée

· dilatation des bronches

· Infections :

( Pseudomonas aeruginosa.

( autres germes :………………………………….

· atteinte hépatique :
· stéatose

· cholestase

· cirrhose

· atteinte sinusienne

· rhinosinusite chronique

· polypose nasosinusienne
	Pour les hommes adultes (CF et ABCD) :

Examen génital

· palpation des canaux déférents :  ( présents  ( absents

· joindre le compte-rendu de l’échographie endo-rectale

· joindre le compte-rendu de l’échographie rénale

Etude du sperme       
Critères ABCD 
Déférents non palpables et 2 reins présents

Num. des spermatozoïdes

0
Volume 

< 2ml
pH 

< 7,2
Fructose 

< 15
-1,4 glucosidase 

< 20
Joindre au prélèvement et au formulaire soigneusement complété :

· un compte-rendu clinique détaillé et signé.

· la copie du consentement écrit ou de l’attestation de consultation.
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