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Examen de Geénétique Mcleculawe boratoire Comm e Biologi senetique aires
Cholestase et Cholélithiase Intra-hépatiques Dr Olivier LASCOLS
; Généthues Ipital Saint-Antoine 184, ru fg Saint-Antoine 2 PARIS
onsable : Dr Véronique BARBU Réception : bert André 8° étage - 01 4928 2 0 00 poste 841 30
email : veronique barbu@aphp.f 6l.: 0140 01 13 45 Secrétariat : 01 49 28 28 09 Fax:01 49282206
Identité du Patient Localisation du Patient Prescripteur : Cadre réservé au laboratoire
Etiquette GILDA Etiquette SERVICE ( PDT) Nom - Signature
Nom : Etablissement : Code RPPS ou APH : Date / Heure de réception
Prénom : Téléphone :
Date de naissance : bervice : Préleveur : N° d'identification interne
Sexe : FO M O Date du prélévement :
Heure du prélévement :
L L [ Documents 2 MODALITES DE
EXAMEN DEMANDE dans le CADRE de :
REMPLIR OBLIGATOIREMENT PRELEVEMENT
.............. |1
O Casindex [0 Cas apparenté [0 Cas controle
Geénes (protéines) associés : O Bon de commande ADULTES
O Lithiase de cholestérol intra-hépatique / syndrome LPAC ABCB4 (MDR3), ABCB11 (BSEP) pour les hopitaux hors AP-HP O 2tubesde 7,5 ml sur EDTA
O cCholestase intrahépatique récurrente bénigne / syndrome BRIC ABCB11 (BSEP), ATP8B1 (FIC1)
O Cholestase intrahépatique familiale progressive / syndrome PFIC  |ABCB4 , ABCB11 , ATP8B1 O Le formulaire de ENFANTS
O cCholestase gravidique (aprés avis du Centre de Référence*) ABCB4 , ABCB11 , ATP8B1 consentement éclairé O 2 tubesde5mlsur EDTA
O syndrome de Dubin Johnson ABCC2 (MRP2) signe parlle patlel’.lt et par
[0 Phytostérolémie ABCGS (Stérolinel), ABCG8 (Stéroline2) le médecin prescripteur
DO AUTE : o Conservation a
Critéres clinico-biologiques température ambiante
* AlA AFA .
Téléphone du Centre de référence CRMIVB : 01 49 28 28 36 de diagnostic :
La recherche de variants génétiques sera réalisée simultanément sur 10 génes selon les nouvelles A RENSEIGNER AU Acheminement dans
techniques de séquencage (NGS) mais analysée prioritairement sur les génes associés indiqués. VERSO les 24 heures
Nomenclature :  BHN 5570 pour cas Index, BHN 805 pour cas apparenté et contrble. au laboratoire
Si sujet apparenté ou préléevement de contrdle |, veuillez indiquez la référence ou le laboratoire . e
AyaNnt EffECIUE I'ANalYSE . .ov it e e e e e e e e e e

Vérifier la conformité de votre demande d'exameeai(sjochant les cases nécessaires au recto etraa ge ce document.
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Criteres CLINICO-BIOLOGIQUES DE DIAGNOSTIC

O Origine géographiqUe & .......oeie i e et e e e e e ee e
DONNEES BIOLOGIQUES (avant AUDC)

GGT (UI/L ou xN) :

O Age de début de la symptomatologie biliaire ............ ans
O colique hépatigue O angiocholite O pancréatite ASAT (UI/LouXxN) : ..o,

O Imagerie échographie, IRM, TDM ou opacification directe des voies biliaires intra-hépatiques| ALAT (UI/Lou xN): ..........cvenees
(joindre une copie du compte-rendu)

O normale PAL (Ul /L ou xN) :

O présence de calculs

O présence de spots hyper-échogénes Bilirubine totale (umol/L) :

O images en "queue de comete”

[ T U 1 R Bilirubine conjuguée (umol/L) : ..................
O Cholécystectomie: 0O oui 0O non Albumine (g/L) : ....coevinint..

- si oui, y a-t-il eu récidive de la symptomatologie biliaire : O oui O non

TP (%) : oo,

O Traitement par AUDC: O oui 0O non

- si oui, réponse au traitement: 0O positive [0 négative Acides biliaires (umol/L) :
O Prurit: 0O oui 0O non Dosage des coproporphyrines urinaires de type l et lll :
O Episodes d'ictére cholestatique avec prurit O oui O non

-nombre: ...
Antécédents familiaux : O oui O non O inconnu

Si OULI, joindre un arbre généalogique en indiquant le cas index et les apparentés atteints, avec les dates de
naissance le phénotype clinique, ainsi que les liens de consanguinité éventuels..
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