Equipe de recherche clinico-biologique du CHRU de Lille

Anomalies géniques responsables de malformations congénitales des membres

	SYNDROME de TOWNES-BROCKS; GENE SALL1 


Patient: Nom ………………… Prénom ………………. Date naissance …/…/…. Sexe F / M
Ville de naissance : …………………………….Ville d’habitation : …………………………..
 FORMCHECKBOX 
     
Microcéphalie 
 FORMCHECKBOX 

Retard Mental 




 FORMCHECKBOX 

Anomalies des oreilles




Droit 

Gauche

Anomalie hélix  





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 




Grandes oreilles 





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 




Microtie






 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 



Tubercules prétragiens 




 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 



 
Fistules prétragiennes 




 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 




Autres Précisez: ………………………………………………………………………....

 FORMCHECKBOX 
 
Surdité Précisez le type : ……………………………………………………………… 

 FORMCHECKBOX 

Anomalies oculaires 





Droit 

Gauche

Colobome Choriorétinien 




 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 



Anomalie de Duane 





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 


Autres Précisez: ………………………………………………………………..

 FORMCHECKBOX 

Anomalie cardiaque Si oui Précisez : …………………………………………………….…. ……………………………………….
 FORMCHECKBOX 

Malformations des membres



Droit 

Gauche

Pouce large 






 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Pouce bifide 






 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 


Pouce triphalangé 





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Syndactylie II-III  





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 


Syndactylie III-IV





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Pseudo épiphyses du 2nd métacarpien 


 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Anomalie du carpe





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 


Précisez (les anomalies les + fréquentes sont la fusion entre os pyramidal et 
crochu et l’absence des os pyramidal et scaphoïde)
………………………………………………………………………………….
3ème orteil absent/hypoplasique



 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Clinodactylie 5ème orteil




 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Syndactylie III-IV orteils




 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Fusion métatarsiens 





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Précisez lesquels…………………………………………………………………

Métatarsiens courts





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 

Précisez lesquels…………………………………………………………………

 FORMCHECKBOX 

Anomalies Génitales : 




Mâle





Féminin

 FORMCHECKBOX 

Cryptorchidie 



 FORMCHECKBOX 

Utérus bicorne 


 FORMCHECKBOX 

Hypospadias 



 FORMCHECKBOX 

Aplasie vaginale 


 FORMCHECKBOX 

Scrotum bifide


 FORMCHECKBOX 

Fistule recto vaginale

 FORMCHECKBOX 

Autres Précisez: ………………………………………………………………..

 FORMCHECKBOX 

Anomalies réno-urinaires




Droit 

Gauche


Rein hypoplasique 





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 



Rein multi kystique





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 



Rein dysplasique





 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 



Reflux vésico-uretéral 




 FORMCHECKBOX 


      FORMCHECKBOX 


 FORMCHECKBOX 

Insuffisance rénale  


 FORMCHECKBOX 

Valves urétrales

 FORMCHECKBOX 

Autres Précisez: ………………………………………………………………..

 FORMCHECKBOX 

Anomalies gastro-intestinales 

 FORMCHECKBOX 

Atrésie duodénale



 FORMCHECKBOX 

Reflux gastro-oesophagien

 FORMCHECKBOX 

Imperforation anale



 FORMCHECKBOX 

Sténose Anale




 FORMCHECKBOX 

Antéposition anale



 FORMCHECKBOX 

Fistule recto vaginale/recto périnéale

 FORMCHECKBOX 

Autres Précisez: ………………………………………………………………..

 FORMCHECKBOX 

Autres 


 FORMCHECKBOX 

Hypothyroïdie 

 FORMCHECKBOX 

Autres Précisez: ………………………………………………………………..

Merci de remplir ce formulaire, d’y joindre l’arbre généalogique, des photographies et les photos de radios, et d’envoyer l’ensemble des documents à Sylvie Manouvrier par poste ou email (adresses en bas de cette page)

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


