Equipe de recherche clinico-biologique du CHRU de Lille

Anomalies géniques responsables de malformations congénitales des membres

Demande d’analyse du Gène SALL4 (syndromes de OKIHIRO et accro-réno-oculaire)

Patient : Nom :…………….. Prénom : ………………Date de naissance : …./…/……

Anomalies des membres supérieurs et du thorax (cocher si +)
Droit

Gauche

Hypoplasie éminence thénar





   (

   (
Pouce absent / hypoplasique





   (

   (


Radius absent







   (

   (
Radius hypoplasique






   (

   (


Hypoplasie du grand pectoral




   (

   (
Aplasie du grand pectoral





   (

   (
Autres anomalies des membres supérieurs (préciser)

   (

   (
……………………………………………………….……………………………………………………………………………………………………………………………………………

Anomalies des membres inférieurs (préciser)


……………………………………………………….…………………………………………

………………………………………………………………………………………………..

………………………………………………………………………………………………..
Anomalies oculaires 
 





Droit

Gauche
Anomalie de Duane :






   (

   (
Strabisme







   (

   (

Anomalie de l’abduction





   (

   (

Anomalie de l’adduction





   (

   (
Déviation du globe lors adduction




   (

   (
Défaut de convergence





   (

   (
Colobome irien   






   (

   (
Autres
anomalies oculaires (merci de préciser) ………………………………………………………………………………………………..

………………………………………………………………………………………………..
Anomalies auditives






Droit

Gauche
Pavillons dysplasiques





   (

   (
Surdité neuro-sensorielle





   (

   (
Autres malformations : 

Cardiopathie




( préciser le Type : ……………………………

Malformation rénale



( préciser le Type : ……………………………

Anomalie des voies urinaires


( préciser le Type : …………………………....

Hirschprung




(


Sténose/ anomalie anale (préciser)

(
Atrésie des choanes 



(
Autres : ……………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………………

N’oubliez pas de joindre un arbre généalogique, le consentement éclairé, et de remplir une fiche par patient atteint s’il existe plusieurs patients dans la famille.
Merci d’envoyer, si possible par mail à Sylvie Manouvrier (voir ci-dessous) des photos et radiographies du patient.
Coordination : Pr. Sylvie Manouvrier, Service de Génétique Clinique, Hôpital Jeanne de Flandre, CHRU, 59037 Lille cedex, Tel : 03 20 44 49 11, Fax : 03 20 44 49 01, sylvie.manouvrier@chru-lille.fr


