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Centre Hospitalier Universitaire Dijon



Fiche clinique des syndromes oro-faciaux-digitaux

(gène OFD1)

Une fiche doit être remplie pour chaque individu atteint

Centre : _________________________ 
Médecin référent (avec e-mail) : Dr/Pr _________________________ (_________________________@_____________.___)
IDENTITE PATIENT
Nom : _________________________


Prénom : _________________________
Date de naissance : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
Sexe :  
((1) Homme
((2) Femme

Consanguinité parentale:
((1) Oui  
((0) Non

Origine Ethnique (incluant les grands-parents) : 
((1)  Caucase 
((2)  Europe centrale 
((3)  Afrique du Nord 

((4)   Afrique Noire 
((5)   Hispanique 
((6)   Asiatique

Arbre généalogique (avec antécédents familiaux):

DIAGNOSTIC MOLECULAIRE
CGH-array : 
((1) Faite  
((0) Non faite  
((9) ND

Si faite : 
((0) Normale 
((1) Anormale (joindre résultats), préciser la résolution : ________
Autre technique, préciser : _______________________________________

EXAMEN CLINIQUE

Croissance

Mensurations de naissance:

Terme : |___│___│SA 
Taille : |___│___│cm
Poids : |___│___│___│___│g 
PC : |___│___│cm                     

Dernières mensurations :

Date de l’examen: |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│ 
Taille : |___│___│___│cm 
Poids : |___│___│___│kg 
PC : |___│___│cm             

Courbe de croissance jointe:
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Atteinte cérébrale
Retard des acquisitions psychomotrices :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Si oui :
((1) Léger  
((2) Modéré  
((3) Sévère 
((4) Profond


QI : ((1) Fait  
((0) Non fait  
((9) ND

Si fait, date de réalisation du QI : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
             
Résultat QI : |___│___│___│
Niveau scolaire ou niveau d’études : ____________________

Epilepsie :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Hypotonie :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Hypertonie distale :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Apraxie oculomotrice :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Hyperventilation :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Ataxie:
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Nystagmus:
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Mouvements anormaux:
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Autre, préciser : ___________________________________

IRM cérébrale :  
((1) Faite  
((0) Non faite  
((9) ND
 
Si faite, joindre duplicata et compte-rendu si possible et préciser :  



Agénésie / hypoplasie du corps calleux:
((1) Oui  
((0) Non  

((9) ND


Hypoplasie cérébelleuse:   

((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND


Malformation de Dandy-Walker: 
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND


Signe de la dent molaire:   
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Hamartome hypothalamique:   
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND


Interruption de la tige pitulaire:  
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND


Troubles de la giration:   
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Si oui, préciser :


((1)  Agyrie
((2)  Pachygyrie



((3) Atrophie corticale
((4)  Lissencéphalie




((5) Autre, préciser : ________________

 
Hydrocéphalie:   
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Dilatation ventriculaire:   

((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Hydranencéphalie:   

((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Porencéphalie:   

((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Atteinte orale
Freins de la langue anormaux :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Synéchies :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Anomalies de la langue :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
 
Si oui :
((1)  Agyrie
((2)  Pachygyrie
((3) Atrophie corticale
((4)  Autre

Hamartomes lingaux :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Palais ogival :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Fente palatine :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Anomalies dentaires et/ou de l’émail :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Atteinte faciale (joindre photos)
Tags préauriculaires :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Fente labiale :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Lèvres:
((1) Normales  
((2) Fines  ((3) Epaisses  
((4) Pseudofente médiane de la lèvre supérieure  
((9) ND
Menton :
((1) Micrognathie  
((2) Rétrognathie  
((3) Agnathie  
((9) ND
Autre, préciser : 
______________________________________

Atteinte digitale

· Mains

	
	
	Si oui, préciser :

	Asymétrie de l’atteinte :
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	

	Inégalité de longueur des doigts:
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	

	Brachydactylie:
	((1) Oui      ((0) Non  
((9) ND
	

	Clinodactylie:
	((1) Oui      ((0) Non  
((9) ND
	______________________________________

	Syndactylie:
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	______________________________________

	Polydactylie:
	((1) Oui  
  ((0) Non  
((9) ND
	· ((1) Préaxiale  
((2) Postaxiale  
((3) Mésoaxiale
· ((1) Unilatérale  ((2) Bilatérale  

	Anomalie des ongles:
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	______________________________________


· Pieds

	
	
	Si oui, préciser :

	Asymétrie de l’atteinte :
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	

	Inégalité de longueur des orteils:
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	

	Brachydactylie:
	((1) Oui      ((0) Non  
((9) ND
	

	Clinodactylie:
	((1) Oui      ((0) Non  
((9) ND
	______________________________________

	Syndactylie:
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	______________________________________

	Polydactylie:
	((1) Oui  
  ((0) Non  
((9) ND
	· ((1) Préaxiale  
((2) Postaxiale  
((3) Mésoaxiale

· ((1) Unilatérale   ((2) Bilatérale  

	Anomalie des ongles:
	((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
	______________________________________


Radiographies des extrémités : 
((1) Faites 
((0) Non faites 
((9) ND

Si faites, joindre compte-rendu et duplicata des radiographies 



date de réalisation : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
Si radiographies non faites ou non disponibles, réaliser radiographies des extrémités +++
Atteinte rénale

Echographie rénale :
((1) Faite 
((0) Non faite  
((9) ND

Si faite, joindre compte-rendu si possible

date de réalisation : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
· Polykystose :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Type :
((1) Bilatérale  
((2) Unilatérale

 
Date de diagnostic : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
· Hydronéphrose :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Type :
((1) Bilatérale  
((2) Unilatérale

 
Date de diagnostic : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
Insuffisance rénale :
((1) Oui 
((0) Non  
((9) ND

Si oui, date de diagnostic : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
Greffe rénale :
((1) Oui 
((0) Non  
((9) ND

Si oui, date de la greffe : |___│___│/|___│___│/│___│___│___│___│
Si échographie abdominale non faite ou non disponible, réaliser échographie et bilan sanguin rénaux +++
Atteinte des phanères

Peau sèche :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Hypotrichose :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Cheveux épais :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Miliaire :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND

Si oui, localisation:
______________________________________

Autres

Surdité :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND


Age au diagnostic : |___│___│ans


Type de surdité : 
((1) Transmission  
((2) Perception  
((3) Mixte  
((9) ND
Malformations cardiaques :
((1) Oui  
((0) Non  
((9) ND
Autres malformations:
______________________________________

Joindre à la fiche clinique des photographies, des duplicatas de clichés d’imagerie et des radiographies
N° Patient :  PED │___│___│___│___│.│___│





N° Patient :  PED │___│___│___│___│.│___│





N° Patient :  PED │___│___│___│___│.│___│








Fiche clinique et prélèvement sanguin sur tube EDTA des patients et de leurs parents, AVEC CONSENTEMENT SIGNE, à envoyer à : 
Dr Julien Thevenon, Pr Christel Thauvin-Robinet, 

Centre de Génétique, Hôpital d’Enfants, 10 bd Maréchal De Lattre de Tassigny, 21034 Dijon
tel : +33 (3)3 80 29 53 13, fax : +33 (3) 80 29 32 66, e-mail : julien.thevenon@chu-dijon.fr, laurence.faivre@chu-dijon.fr
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