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cHu sainteustine  Analyses de laboratoire DIAGNOSTIC MOLECULAIRE - Génétique moléculaire

Le centre hospitalier
universitaire mere-enfant
Unversitecth 3175, Cote Sainte-Catherine, Montréal, QC,H3T 1C5, 514 345-4931
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Prélevement demandé: Date: Heure ou Heure de tournée: 7h D
Unité de Soins/Clinique : Identification du patient
MD requérant : # Licence:

Nom, Prénom:
Prélevement fait: Date: Heure

Prélevé par:
Cocher obligatoirement la nature de I'échantillon
et les analyses requises

Client de PPextérieur:

Adresse de retour du rapport et facture:

Sexe:F D M D
# Dossier ou #Ass. maladie :

Date de naissance:
ou
Plaquer carte :

En demandant cette analyse, le médecin confirme avoir expliqué au (a la) patient(e) la nature du test demandé sur cette requéte et ses
bénéfices, limites et risques potentiels pour le (la) patient(e) et pour sa famille. Il (elle) confirme aussi avoir obtenu un consentement

autorisant le test, de la part du (de la) patient(te) ou de son (sa) gardien(ne) Iégal(e).

NATURE DE L'ECHANTILLON

BUT DU TEST DEMANDE

[] Sang:5mlEDTA (tube Lavande EDTA)

(nbre) tube(s)

(] Amniocytes L] Biopsie choriale
(1 ADN
] Buvard imbibé de sang EDTA (ARSACS, COX-SLSJ et HHH)

(] Autre:

[ Diagnostic : patient [ symptomatique ou [] a risque

L] Recherche de I'état de porteur asymptomatique

L] Recherche de Contamination foeto-maternelle

L] Grossesse en cours
Préciser le diagnostic :

(] DDMenstruation

[] Extraction ADN Justification (obligatoire) :

Nbre semaines grossesse

ANALYSES (tube Lavande EDTA)

] Amyotrophie spinale (SMN1)
[] Ataxie de Friedreich (FXN)
[J Craniosynostoses
[] Synd. de Muenke p.P250R (FGFR3)
[] Synd. Apert p.P253R et p.5252W (FGFR2)
] Dystrophie musculaire de Duchenne/Becker (DMD, BMD)
[l Recherche de délétion ou de duplication
[J Analyse de liaison familiale

[ Hypercholestérolémie familiale (LDLR)

Etat clinique : [ ] Homozygote [] Hétérozygote
Les tests 1,2,3, sont effectués dans I'ordre indiqué
L'analyse est arrétée aprés la documentation soit de deux
mutations (Homozygote) ou d’'une mutation ( Hétérozygote)

[1 1. Délétions de 15 kb et de 5 kb

] 2. p.W66G

[] 3. Mutations rares : p.C152W, 681ins7, p.R329X, p.E207K,
p.Y354C, p.C347R, p.C646Y et p.Y468X

[] 4. Une seule mutation parmi les précédentes.

Spécifiez:

(] Analyse hors Québec, spécifiez:

MUTATIONS PREVALENTES AU QUEBEC (tube Lavande EDTA)

L] Ataxie spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSACS) :

mutations 6594 delT et 5254 C>T (SACS)
] Cirrhose infantile amérindienne (NAIC) : mutation p.R565W (CIRH1A)

[] Défaut congénital de la glycosylation (CGD-1b) : mutation p.R295H (MPI)
[] Déficit en cytochrome oxydase forme Saguenay-Lac St-Jean (COX-SLSJ)

L Mutations p.A354V

[ Mutation p.C1277Xdel8 (LRPPRC)
L] Leucoencéphalopathie Cree (CLE): mutation p.R195H (elF2B5)
L] Encéphalite Cree (CL) : mutation p.R164X (TREX1)
[] Syndrome HHH : mutation p.F188del (SLC25A15)

[ Déficience lipoprotéine lipase (LPL) : mutations p.P207L et p.G188E
INFORMATION FAMILIALE

Relation avec le cas index

Nom du cas index

Autre échantillon envoyé pour cette famille

Numéro de famille

ARBRE GENEALOGIQUE

Réception des échantillons

Laboratoire Central
CHU Sainte-Justine
Etage 2, bloc 9
3175, Cote Sainte-Catherine
Montréal (Québec) H3T 1C5
Téléphone : 514 345-4931 poste 6229
Télécopieur: 514 345-2339

Nom du conjoint :
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