Diagnostic moléculaire des cytopathies mitochondriales

information sur le type de prélèvement : la recherche des mutations de l’ADN  mitochondrial sera effectuée préférentiellement dans les tissus atteints. Merci de se référer à la liste suivante pour choisir le tissu approprié et les conditions de prélèvement.

Les prélèvements sont à envoyer au laboratoire de biochimie, CHU de Caen. Ne pas oublier de nous joindre les renseignements cliniques ainsi que le formulaire de consentement éclairé signé par le patient et le médecin.

Sang total (EDTA/ bouchon violet / envoyé à température ambiante)

· 1 tube 5ml pour les enfants

· 1 à 2 tubes de 5 ml pour les adultes

Urines (pour rechercher mutations MELAS si prélèvement de muscle impossible)

· 30-50ml des premières urines du matin, envoyées à température ambiante

Prélèvement buccal (écouvillonnage de l’intérieur de la joue avec 2-4 passages 

· Envoyer à température ambiante

Autre(s) tissu(s) (préciser lequel) : 

· Envoyer rapidement au laboratoire dans un pot stérile avec du sérum physiologique

Date de prélèvement     ... / ... / …...         / / Heure : …h…

Prélevé par :

Date de réception du prélèvement : … / … / …… / / Heure : …h…

Reçu par : 

Informations cliniques

Nom du patient :

Sexe :

Date de naissance : 

Consanguinité : OUI – NON



Si oui, préciser le degré de consanguinité

Décrivez svp les symptômes du patient et l’histoire familiale en utilisant la liste suivante comme guide. Faire un arbre généalogique.

Merci de nous communiquer les résultats des examens complémentaires réalisés :

· Bilan rédox (Lactate/pyruvate, beta-hydroxybutyrate/acéto-acétate) :

· Imagerie cérébrale :

· échographie cardiaque : 

· Epreuve d’effort :

· Examen ophtalmologique :

· Autres :

le patient (P) ou quelqu’un dans la famille (F) est-il atteint des symptômes suivants :  mettre P ou F en face des signes cités 

1) Symptômes neuro-musculaires : 

· Crise ou maladie épileptique

· Neuropathie sensitive

· Contractures / crampes

· Ataxie

· Episodes de pseudo-AVC (MELAS)

· Fatigue chronique

· Migraines / céphalées récurrentes

· Vomissements récurrents

· Douleurs musculaires

· Faiblesse musculaire

· Amyotrophie

· Troubles psychiatriques

· Autres 

2) Histoire du développement : 

· Difficultés d’apprentissage
· Retard de développement
· Retard mental
· Autre
3) Troubles gastro-intestinaux : 

· Constipation chronique
· Diarrhées
· Dysphagie
· Autre
4) Troubles ophtalmologiques :

· Ophtalmoplégie 
· Ptosis
· Rétinite pigmentaire
· Baisse acuité visuelle
· Atrophie du nerf optique
· Autre
5) Troubles auditifs : 

· Trouble de l’audition
· Surdité
· Autre
6) Troubles cardiaques : 

· Trouble de conduction
· Trouble du rythme
· Cardiomyopathie
· Autre

7) Autres problèmes de santé : 

· Diabète (type 1 – type 2)
· Mort subite du nourrisson
· Mort prématurée d’un enfant
· Problèmes rénaux (tubulopathie)
· Petite taille 
· Paragangliome
· Pancytopénie
· Autre
