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EXOME ET PANELS NGS
TEST GENETIQUE EN NEPHROLOGIE

PRELEVEMENT

Datedeprélevement: | | | | | [ | | Correspondant : | | /L]
DIAGNOSTIC POST-NATAL : [ sang total EDTA (de 0.5 ml a5 ml) [J ADN Extrait
‘ PATIENT(E) ‘ PRESCRIPTEUR
N O e e e Numéro RPPS (0bligatoire) @ ......ccvvuiiiiiiiiiiee e

PRENOM ...ttt

Date de naissance : |
Ness: L1 o @ ot & Je g1
SITUATION D’URGENCE : AArESSE B-MaAl & .o

[] Grossesse en cours [J Réanimation pédiatrique Signature :

TEST DEMANDE

EN CAS DE SITUATION D’'URGENCE UNE ANALYSE EN TRIO EST IMPERATIVE
Un formulaire par échantillon si demande de TRIO

® ANALYSE D’EXOME COMPLET (WES) (SNV/DELINS et CNV) (= 22.000 génes + = 12.000 variants non codants (introniques et régions promotrices)

[[] SOLO (cas index uniquement) (Code OPL : EXOME)
[[] SOLO (cas index uniquement) (Code OPL : EXOME) + étude de ségrégation du ou des variants d'intérét si résultat positif (test réflexe) (Code OPL : parents ADNGS+10003)

[ TRIO (cas index ET ses 2 parents) (Code OPL : cas index TRIO, parents TRIOP)

® ANALYSE D’UN PANEL NGS (SNV/DELINS et CNV) Liste des génes sur demande (polegenetmol @lab-cerba.com)

[] SOLO (cas index uniquement)
[[] SOLO (cas index uniquement) + étude de ségrégation du ou des variants d'intérét si résultat positif (test réflexe) (code OPL : parents ADNGS +10003)

[J TRIO (cas index ET ses 2 parents)

O Acidose tubulaire rénale (9 genes) code OPL : 15094 (RIHN : N350) O Syndrome d'Alport/Hématurie (6 genes) Code OPL : 15003 (RIHN : N350)

[ Tubulopathies (s genes) Code OPL : 15109 (RIHN : N352) [0 Syndrome de Bardet-Biedl (39 genes) code OPL : 15006 (RIHN : N351)

0 Néphrolithiase/Néphrocalcinose (6o genes) Code OPL : 15110 (RIHN : N351) [0 Syndrome de Bartter/Gitelman (32 genes) Code OPL : 15007 (RIHN : N351)
[0 Hyperoxalurie primitive (s genes) Code OPL : 1S059 (RIHN : N350) O Syndrome Branchio-Oto-Rénal (4 genes) code OPL : 15009 (RIHN : N350)
[ Hypertension Pseudoaldosteronisme (22 genes) Code OPL : 1S111 (RIHN : N351) O Syndrome de Joubert et Meckel (52 genes) Code OPL : 15063 (RIHN : N351)
[ Polykystose rénale familiale (ss genes) code opL : 15037 (RIHN : N351) [0 Maladie de Fabry (gene GLA) Code OPL : 1S115 (RIHN : N350)

[0 Syndrome hémolytique et urémique (23 genes) Code OPL : 1S053 (RIHN : N351) [ Porphyrie aigué intermittente (gene HVBS) Code OPL : 15116 (RIHN : N350)
[0 Amylose rénale (s genes) Code OPL : 15112 (RIHN : N350) [0 Cystinose (gene CTNS) Code OPL : 1S117 (RIHN : N350)

0 Néphronophtisis/Ciliopathie rénale (ss genes) code OPL : 15077 (RIHN : N351)

0 Syndrome néphrotique/protéinurie (112 genes) Code OPL : 1S078 (RIHN : N352)

0 Anomalie du développement du rein et des voies urinaires (CAKUT) (170 génes) Code OPL : 1S113 (RIHN : N352)
O Insuffisance rénale terminale du sujet jeune (2s3 genes) Code OPL : 15114 (RIHN : N352)

1 PANEL COMPLET MALADIES RENALES (867 génes) Code OPL : 15093 (RIHN : N352)

® NEPHROPATHIE ASSOCIEE A APOL1 (GENOTYPAGE APOL1) (Code OPL : APOLL (RIHN : N903)

® ANALYSE D’UN GENE SEUL (RIHN : N350) (Code OPL : MaDMo)/ PANEL A FAS;ON (adresser votre demande a : polegenetmol@lab-cerba.com)

Renseigner le nom du géne a étudier et son
symbole HGNC le cas échéant

® RECHERCHE D’UN VARIANT CIBLE (nagM 4082 : BS00) (Code OPL : MGMUT) (exclusivement dans le cadre d’une étude familiale ou pour confirmation de NGS)

Renseigner le nom du variant a rechercher ET
joindre le compte-rendu du cas index

® CONSERVATION ADN (code opL : ADNLD) (conservation 5 ans HN200) [

Le Laboratoire Cerba est amené, en qualité de responsable du traitement, & traiter vos données personnelles renseignées dans le présent formulaire, pour réaliser les examens, les interpréter, transmettre les résultats et pour la gestion administrative du laboratoire.
Si vous étes patient, vos données peuvent ensuite étre réutilisées aux fins de leur anonymisation pour besoins de recherches scientifiques, contréles qualité, études statistiques ou enquéte de satisfaction. Pour en savoir plus sur le traitement de vos données
personnelles, vos droits et les projets de recherche menés a partir de vos données, rendez-vous sur le site www.lab-cerba.com, onglets « Données Personnelles » et « Projets de recherche ». Pour exercer vos droits d’opposition, contactez notre RPD & :
rpd.cerba@labcerba.com / CERBA-RPD — ZAC DES EPINEAUX 10-12 Avenue ROLAND MORENO CS 51312 95740 FREPILLON. / Si vous étes patient, conformément a la réglementation applicable, une fois vos examens réalisés, les résidus de vos prélévements
seront éliminés. lls pourront néanmoins étre conservés afin d'étre réutilisés a des fins de recherches scientifiques ou de contréles qualité, directement ou aprés transfert a des tiers, dans le strict respect du secret médical. Vous pouvez vous opposer a une telle
utilisation, sur simple demande formulée auprés de notre RPD (cf. coordonnées ci-dessus) FPM_NGS_NEPHRO _FR_13.11.2024
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Cerba ® EXOME ET PANELS NGS
TEST GENETIQUE EN NEPHROLOGIE

RENSEIGNEMENTS CLINIQUES

Email : srci@lab-cerba.com

Patient symptomatique [1 NON [] OUI: Age d’apparition des symptéomes : .............. ans
Hypothese diagnostique :

Renseigner impérativement les principaux signes cliniques (HPO):

INDICATION LA PLUS PERTINENTE SELON LE THESAURUS DE L’AGENCE DE LA BIOMEDECINE

[J Anomalies du développement des reins et des voies urinaires (CAKUT)

[ Ciliopathie avec atteinte rénale (a I'exception de la polykystose autosomique dominante)

[] Facteurs de susceptibilité du complément pour le SHU atypique

[J Lithiase ou néphrocalcinose

1 Néphropathie kystique autosomique dominantes y compris polykystose autosomique dominante
1 Néphropathie hématurique familiale

[J Néphropathie indéterminée avec insuffisance rénale

[J Néphropathie tubulo-interstitielle autosomique dominante (ADTKD)

1 Glomérulopathie dont protéinurie et syndrome néphrotique cortico-résistant

[J Tubulopathie

INFORMATIONS FAMILIALES

Consanguinité [Joui [ Non
Décés dans la fraterie [Joui [ Non
Jumeaux atteints [Joui [ Non

ARBRE FAMILIAL

O Homme

O Femme

<> Individu de sexe inconnu
Hcoe Sujet atteint

Oo Sujet sain

MERE DU (DE LA) PATIENT(E) 2 tubes de 5 ml sang total EDTA

PERE DU (DE LA) PATIENT(E) 2 tubes de 5 ml sang total EDTA

NOM e NOM e
PRENOM ...ttt PRENOM ...t

NOM € NAISSANCE.... ettt ettt

AIESSE ..o AAIESSE ..o
CP o Ville CP o VIllE o

Date de naissance : Date de naissance :

|
Date de prélevement : Date de prélévement : I
Méme présentation clinique que le patient cas index :

[ Oui

Méme présentation clinique que le patient cas index :

[Joui [ Non (joindre description clinique)

[J Non (joindre description clinique)

Le Laboratoire Cerba est amené, en qualité de responsable du traitement, & traiter vos données personnelles renseignées dans le présent formulaire, pour réaliser les examens, les interpréter, transmettre les résultats et pour la gestion administrative du laboratoire.
Si vous étes patient, vos données peuvent ensuite étre réutilisées aux fins de leur anonymisation pour besoins de recherches scientifiques, contréles qualité, études statistiques ou enquéte de satisfaction. Pour en savoir plus sur le traitement de vos données
personnelles, vos droits et les projets de recherche menés a partir de vos données, rendez-vous sur le site www.lab-cerba.com, onglets « Données Personnelles » et « Projets de recherche ». Pour exercer vos droits d’opposition, contactez notre RPD & :
rpd.cerba@labcerba.com / CERBA-RPD — ZAC DES EPINEAUX 10-12 Avenue ROLAND MORENO CS 51312 95740 FREPILLON. / Si vous étes patient, conformé alaré i une fois vos examens réalisés, les résidus de vos prélevements
seront éliminés. lls pourront néanmoins étre conservés afin d'étre réutilisés a des fins de recherches scientifiques ou de contréles qualité, directement ou aprés transfert a des tiers, dans le strict respect du secret médical. Vous pouvez vous opposer a une telle
utilisation, sur simple demande formulée auprés de notre RPD (cf. coordonnées ci-dessus) FPM_NGS_NEPHRO _FR_13.11.2024




