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PUBLIQUE

DEMANDE DE PRELEVEMENTS POUR L’ETUDE
DE LA PROTEINE 14-3-3 ET DU GENE PNRP

Médecins Prescripteurs
Laboratoires d’analyses
Centre de Tri

Mesdames, Messieurs,

La surveillance épidémiologique des ESST (Encéphalopathies subaigues
spongiformes transmissibles) est assurée depuis 2000 par le Reseau
National de Surveillance de la MCJ et des maladies apparentees.

Les données épidémiologiques, clinigues, génétiques et
neuropathologiques sur chaque cas suspect sont recueillis selon des
protocoles standardisés. Toutes ces données sont centralisees.

Chaque cas signalé au Réseau est suivi jusqu'a l'obtention d'un
diagnostic final (MCJ ou autre diagnostic) et d'une classification
étiologique (cas sporadique, génétique, iatrogéne ou vMCJ)

C'est pourquoi nous vous demandons de compléter précisément et
entierement les documents ci-dessous qui doivent étre joints a chaque
demande:

- Le formulaire de demande de Test 14-3-3 du réseau national de
Surveillance des Maladies MCJ et Maladies apparentees

- Lademande d’analyses pour examen des caractéres génétiques

- Pour I'étude génétique du géne PNRP : attestation d'obtention de
consentement aux prélévements biologiques (complété par le
malade, la famille ou le tueur)

- Une lettre mentionnant les renseignements cliniques et lisiblement
les coordonnées du service et du médecin auquel les résultats
devront étre adressés

et de fournir pour la facturation :

- Un bon de commande (protéine 14-3-3 = BHN 350 ; étude du
géne PRNP = BHN 490) ¥/ Aucun renseignement clinique ne doit
figurer sur ce document

Nous vous remercions de votre compréhension, de votre aide et de votre
confiance.

S !
Professequean-Loui; ‘.APLANCHE

b

Laboratoire associé aux Centres Nationaux de Référence
sur les Maladies a Prions, la Maladie de Wilson et les Craniosténoses
Membre des réseaux DHOS Neuromusculaire et Maladies Rares
Membre du Réseau Thématique de Recherche et de Soins (RTRS) en Santé Mentale
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DEMANDE D’ANALYSES POUR

EXAMEN DES CARACTERISTIQUES GENETIQUES
(HORS DIAGNOSTIC PRENATAL)

IDENTIFICATION DU PATIENT MEDECIN PRESCRIPTEUR
MOV spessmvssomm ey s TR NOM oo
PIENON  sisvssemmas i it mis siedin I VICE oottt e e
Date de naissance ...........ooeoveviiininiinnns 2 (515111 O —
Sexe  F L M U UH du Service (APHP) :
0 Cas index [ Apparentéa................... oo . ool
ANALYSES ooraonnees postales precises pour [ envol du u i

Maladie de Wilson : ATP7B
Acéruloplasminémie : CP

Syndrome de Muenke : FGFR3

Syndrome de Saethre-Chotzen”; TWISTI, TCF12
Syndrome d’Apert: FGFR2

Syndrome de Pfeiffer : FGFRI, FGFR2
Syndrome de Crouzon: FGFR2, ILIIRA

Téléphone/e-mail

(zones obligatoirement renseigneées)

ATTESTATION D’ INFORMATION
Décret n°2008-321 du 4 avril 2008

Craniosténose syndromique : ERF
Dysplasie cléido-cranienne : RUNX2
Syndrome de Carpenter : RAB23/MEGF8

«Je certifie avoir informé le (la) patient(e) sus nommé(e) des
caractéristiques de la maladie recherchée, des moyens de la détecter, des
possibilités de prévention et de traitement et avoir recueilli le

consentement du (de la) patient(e) dans les conditions de I'article

Dysplasie cranio-frontale-nasale : EFNBI R1131-5»

Craniosténose non syndromique signature : Tampon
Syndrome de Treacher Collins-Franceschetti Klein :

TCOF1, POLRIC, POLRID

Dysostose mandibulofaciale avec microcéphalie : EFTUD2

Hypochondroplasie : FGFR3

Achondroplasie — Dysplasie thanatophore: FGFR3

Ostéoporose pseudogliome : LRPS

Ostéopétrose de type 1 et syndrome de Worth : LRPS Prél .

Maladie de Van Buchem : SOST %‘“‘g' _

Ostéopétrose d' Albers-Schénberg : CLCN7 < Pr(:él:ll()-[r.l.: ............................................
Ostéopétrose maligne infantile : TCIRG1 > Dateetheure « . /1. /.. & ... b

Ostéolyse expansive familiale : TNFRSF11A (RANK)
Ostéopétrose récessive type 7 : TNFRSF114 (RANK)
Maladie de Paget Juvénile : TNFRSF11B (OPG)
Maladie de Camurati-Engelmann : TGFpB1

Nature du prélévement :

Pycnodysostose : CTSK E iégi extrait
Maladie de Paget : SOSTM1 (] Autre:.........

Génotype APO E

Maladie de Creutzfeldt-Jakob : PRNP
Syndrome de Gerstmann-Striiussler-Scheinker: PRNP
Insomnie Fatale Familiale : PRNP

L] 1 prélévement
[] 2°™ prélévement

OO0 00 000000000000 d. 00000004000 0o

PRELEVEMENTS
» 2 tubes EDTA (2 x 5 mL), volume minimum requis 1 mL (enfant)
» Conservation avant envoi 4 + 4°C pendant 4 jours maximum, transport a température ambiante

DOCUMENTS OBLIGATOIRES A JOINDRE
¥ Ordonnance ou prescription médicale
» Copie du consentement
» Renseignements cliniques ou informations spécifiques
» Arbre généalogique éventuel

Contacts : Secrétariat Mme GLANNAZ : ‘& 01 499564 34 2 01 49 95 84 77
Praticiens agréés : Pr. J.-M. LAUNAY, Pr J.-L. LAPLANCHE, Dr C. COLLET, Dr. G. MORINEAU




RESE VU NATION 1L DESURVENLLANCE DES M AL ADIES DE CRECTAFELD IS TROB L1 AL ADIES 1PPAR]
A REMPLIR PAR LE PRATICIEN

DATEdelademande: |__|_ | [_I_I [2101 | |

J M A
Médecin prescripteur:Nom: ..................................Prénom: ...
NOM dU Chef de SerVICe & ... i e e e
Hoépital : ... SeIVICE & .
AT S & oo i it e
Code Postal : .............. Ville : ...

Tél L1 1 JL1 | | Fax el J el d B0 ER 0 L B |

Renseignements concernant le patient

Nom @ . PRENOM T ..o e smmemses s o i DTS
Sexe : M || F | Datede naissance: |__ | 1 | | L1 | | |
J M A
Date des premierssignes : || | | [ | |
M A

1 - Syndrome démentiel ou troubles cognitifs récents Non [ Oui [

2 - Myoclonies Non [] Oui [

3 - Syndrome cérébelleux et/ou ataxie Nonl[]  Ouill

4 - Troubles visuels Non [ ] Oui [

5 - Syndrome pyramidal Non [ Oui [

6 - Syndrome extra-pyramidal Non [ Oui [

7 - Mutisme akinétique Non[]  Ouill

8 - Troubles d'allure psychiatrique évoluant depuis au moins 3 mois Non [ | Oui [

9 - Douleurs diffuses Nonl]  Ouil]

EEG: Normalll Ralentil] Pseudo-périodique O Périodique [ Non fait []
IRM : hypersignaux Non [ ] Oui [ non fait []
Si oui, localisation(s) A ) Noyau caudé (] putamen [ B) Cortex ] C) Thalamus ]

Diagnostic(s) EVOQUE(S)  .ouvuiuiuiiiriieieieieiiiiiriiiiitiiritresateasre s tisasi ettt atstasiss et st ana s

A REMPLIR PAR LE LABORATOIRE DEMANDEUR

DATE du prélévement: | | | |_I_| 12101 | | Envoi: ImmédiatL_| Differe ||

Jour Mois Année

—» Si envoi différé, conservation avant I'envoia +4°c L_|  -20°c|_] -go°c ||

Prélevement centrifugé : NONL_J oull_]  Protéinorachie: L_| LI 1 g/ cellules:L_| | |

A REMPLIR PAR LE LABORATOIRE EFFECTUANT LA RECHERCHE

Nom du laboratoire : .............................. Numéro d’identification: | | | | |

Résultat du test 14.3.3 Positif L_|  Négatif L] Douteux LI

v.19.4.10
3/5
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Agrément Génétique Moléculaire n®ARS 2013 75 72 bis Réception :01 49 95 64 20 ou 6300

CONSENTEMENT EN VUE D’'UN EXAMEN DES CARACTERISTIQUES GENETIQUES
(décret n°2008-321 du 4 avril 2008 - arrété du 27 mai 2013)
Original a conserver dans le dossier médical
1 copie a joindre au prélévement
Conformément aux articles 1131-4 et 1131-5 du code de la Santé Publique

Jesoussigné(e) M. NBI(BY |B....comssssissimmamamans
reconnais avoir €té informé(e) par le Dr......ooiiii de

la nature des examens des caractéristiques génétiques qui seront réalisés :

J chez moi-méme
] chez mon enfant mineur (NOM) & ....ooii v e, née)le:........[...
] Chez la personne majeure sous tutuelle (Nom) @ ...

née)le: ....... ...

Ces analyses génétiques entreprises auront pour objectif :

] d'aider au diagnostic éventuel de la maladie/du syndrome :
] d’aider au conseil génétique
] de réaliser une étude familiale

Le résultat me sera rendu et expliqué par le médecin qui me I'a prescrit.

Je donne mon consentement pour ce prélévement et sa conservation et je reconnais avoir regu
l'ensemble des informations concernant la maladie recherchée et les examens demandés. J'ai
compris la finalité de cet acte biologique pour moi-méme et pour les membres de ma famille
potentiellement concernés.

En fonction de I'évolution des connaissances sur les causes de la maladie, j'accepte que
d’autres analyses génétiques puissent étre faites sur ce prelevement.

A tout moment, je pourrai demander la destruction des échantillons conservés au laboratoire.

Signature du patient adulte
ou du représentant légal de |'enfant mineur ou

du tuteur légal de I'adulte sous-tutuelle Signature et Tampon du prescripteur
Responsable : Praticien Agrées :
Pr J.-L. LAPLANCHE Dr C. COLLET, Dr. G. MORINEAU
Tél : 01.49.95.64.39 Tél: 01.49.95.64.35 Tél: 01.49.95.64.39

Jean-louis.laplanche@aphp.fr corinne.collet@aphp.fr gilles.morineau@aphp.fr
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de l'étranger, composez le :
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POLE BIOLOGIE
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Chef de Service
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Secrétariat Chef de Service
et Biologie Moléculaire
TéL : 01 49 95 64 34
Télécopie : 01 49 95 84 77

PrJ. CALLEBERT
Tél. : (b1 49 95 84 78
jacques.callebert@aphp fr

Dr C. COLLET
TéL : 01 49 9= (4 35
corinne.collet@aphp.fr

PrJ.-L. LAPLANCHE
Tél. : 01 49 95 64 39
Jjean-louis.laplanche@aphp fr

Pr P. MANIVET
Tél. ;: 01 49 Y5 64 32
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Dr E. MASSON
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ASSISTANCE @03 HOPITAUX
PUBLIQUE @’ DE PARIS

MALADIE DE CREUTZFELDT-JAKOB
PROTOCOLE DES PRELEVEMENTS BIOLOGIQUES
PROTEINE 14-3-3/ ETUDE DU GENE PNRP

PROTEINE 14-3-3 :

» 1 mldeLCR (20 gouttes) non hémorragique, protéinorachie < 1g/I.

o Il est recommandé de prélever le LCR dans des tubes en
polypropyléne afin de limiter "absorption des protéines sur le
support

ETUDE DU GENE PNRP :

» 2tubes de 10 ml de sang sur EDTA (bouchon violet) = non centrifugés

o Bien protéger les tubes dans un conditionnement étanche et les
accompagner d’'un pack réfrigérant. NE PAS CONGELER.

o Le transport des LCR de patients suspects ou atteints de MCJ peut
se faire dans un emballage adapté au transport de matiéres
infectieuses de catégorie B (ONU3373).

o NB: les prions ne figurent pas dans la liste des agents pathogénes
listés en catégorie A.

= Ces prélévements doivent étre effectuésle plus rapidement et le plus
stérilement possible.

= |Is devront étre adressés en début de semaine (lundi, mardi, mercredi).
¥ Attention aux veilles de jours fériés ). Si non suivre le protocole d’envoi
différé (ci-joint).

= |Is devront &tre adressés par I'intermédiaire de votre laboratoire au :

Professeur Jean-Louis LAPLANCHE
Service de Biochimie et Biologie Moléculaire
Hdpital Lariboisiére
2 Rue Ambroise — 75475 PARIS Cedex 10

Merci de contacter notre service : J 01 49 95 64 39 ou par £ 01 49 95 84 77
pour prévenir de 'arrivé des prélévements ou pour renseignements utiles

JOINDRE AUX PRELEVEMENTS

1- Le formulaire de demande de Test 14-3-3 du réseau national de
Surveillance des Maladies MCJ et Maladies apparentées

2- Lademande d’analyses pour examen des caractéres génétiques

3- Pour I'étude génétique du géne PNRP: attestation d'obtention de
consentement aux prélévements biologiques (complété par le malade,
la famille ou le tueur)

4- Une lettre mentionnant les renseignements cliniques et lisiblement les
coordonnées du service et du médecin auquel les résultats devront
étre adressés

5- Un bon de commande (protéine 14-3-3 = BHN 350 ; étude du geéne
PRNP = BHN 490) <7 Aucun renseignement clinique ne doit figurer sur
ce document.

Protocole validé le 13/10/2015
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HOPITAUX
DE PARIS

ASSISTANCE
PUBLIQUE

MALADIE DE CREUTZFELDT-JAKOB
PROTOCOLE ENVOI DIFFERE
DES PRELEVEMENTS BIOLOGIQUES
PROTEINE 14-3-3/ ETUDE DU GENE PNRP

CONSERVATION

<= INFERIEUR OU EGALE a 4 JOURS

Conserver les tubes a + 4° C (FRIGO)
Envoi avec un pack réfrigérant

<= SUPERIEURE a 4 JOURS

- Centrifugation du LCR

- Aliquoter le surganeant par 1 ml (prélévements identifiés)
- Conserver les tubes ) + 4 °C

- Envoi avec un pack réfrigérant

Manipulation stérile

DANS TOUS LES CAS :

- Tubes de sang EDTA au frigo non centrifugés
- Envoi avec leLCR avec un pack réfrigérant

Note : La Recherche de la protéine 14-3-3 ne peut étre réalisée si
la protéinorachie est >1 g/I.

Protocole validé le 13/10/2015




