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NEUROGENETIQUE MOLECULAIRE - EXAMEN POST-NATAL 
TYPE DE PRELEVEMENT 

 Sang EDTA                                                ADN (Voir modalités d’envoi) - Numéro labo origine :         

 PaxGene (ARN)                                        Biopsie (préciser le tissu :…………………….)                                Autre ............................... 

S’agit-il de : 

 Cas index, 1er prélèvement 

 2e prélèvement pour qualité ou quantité insuffisante du 1er prélèvement 

 2e prélèvement pour diagnostic de confirmation 

 Apparenté : Lien de parenté :  
     Nom du cas index : 

Statut du patient :       Atteint         Sain             Non examiné 

EXAMEN DEMANDE et INDICATION D’ÉTUDE 

 Panel NGS ciblé Cervelet - Mouvements anormaux (257 gènes)  

Indication : 

 Pathologie congénitale/précoce du cervelet ou de la fosse postérieure (150 gènes) 

      Syndrome de Joubert (40 gènes) 

      Ataxie Congénitale/précoce non progressive 

      Ataxie précoce progressive 

      Hypoplasies Ponto-cérébelleuses (19 gènes)  

      Dysplasie du cervelet (gènes LAMA1, OPHN1) 

      Autre pathologie congénitale du cervelet 

 Mouvements anormaux de l’enfant (103 gènes) 

      Dystonie - si orientation préciser le gène suspecté : 

      Dystonie myoclonique (DYT11-gène SGCE, Sarcoglycan) 

      Chorée bénigne (gène NKX2-1) 

      Hyperekplexia 

      Autres mouvements anormaux à début pédiatrique 

 Dystrophie Neuro-Axonale (gène PLA2G6)  

  Syndrome HGPPS (gène ROBO3) 

 Exome (kit HyperExome) 

 Autre indication neurogénétique particulière : ………………………..……………  
(après contact lydie.burglen@aphp.fr) 

 
 
 

 Clinique du patient (mots-clés) :  
 

DOCUMENTS A JOINDRE IMPERATIVEMENT et ADRESSE D’EXPEDITION 

 Le consentement signé par le patient/parents ET le médecin (ou l’attestation du médecin prescripteur signée)  

 Les renseignements cliniques : CR consultation ou hospitalisation, IRM cérébrale, fiche clinique (disponible sur les sites 
https://huep.manuelprelevement.fr, http://anomaliescervelet.aphp.fr ou sur demande à secretariat.genetique.trs@aphp.fr) 

 Les coordonnées précises du prescripteur (Médecin, Adresse, Téléphone) 

Laboratoire de Neurogénétique moléculaire – Dr Lydie BURGLEN 
Bâtiment Ketty SCHWARTZ, Porte B 

HOPITAL ARMAND TROUSSEAU AP-HP  
26, rue du Dr Arnold NETTER – 75571 PARIS Cedex 12 

 : 01 71 73 81 78  

ETIQUETTE 
Service de soin UH 

 
Si hors APHP tampon du service 

et code postal 
 

Etiquette ORBIS Patient 
Nom :............................................... 
Nom de naissance………………… 
Prénom : .......................................... 
DDN :............................................... 
Sexe :   M     F  

PRESCRIPTEUR 

Nom :....................................... 
Tél : ......................................... 
N°RPPS ou APH : 
…………………..……..……. 

PRELEVEUR 

Nom :..................................... 
Qualité : ................................ 
 

Date :..................................... 
Heure : .................................. 
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MODALITES DE PRELEVEMENT ET D’EXPEDITION 

 Chaque prélèvement doit porter une étiquette indiquant le nom, le prénom et la date de naissance du patient, ceci 
de façon indélébile.  

 Le médecin prescripteur doit être identifié de façon univoque, nom, prénom, adresse précise et numéro RPPS, sur 
au moins un des documents (fiche de prescription ou courrier de demande) 

 

Adresse d’expédition 

Laboratoire de Neurogénétique Moléculaire – Dr Lydie BURGLEN  
Bâtiment Ketty Schwartz, Porte B 

HOPITAL ARMAND-TROUSSEAU AP-HP 
26, rue du Dr Arnold NETTER – 75571 PARIS Cedex 12 

 : 01 71 73 81 78 

Conditions générales 

 

o Réception du Lundi au Jeudi de 8h à 16h et le vendredi de 8h à 12h 
o Délai de réception < 72h (RNA PAXgene ou tissu congelé : < 24h) 
o A température ambiante (tissu congelé : envoi en carboglace) 

 

 

Analyse post-natale (gène ciblé, panel, exome) 
Prélèvement Documents nécessaires 

Envoi de sang 
 Prélèvement sur EDTA 
 5 à 10 mL selon l’âge 

 

 La fiche de prescription du laboratoire * 
 Le consentement à l’étude des caractéristiques génétiques signé 

par le patient ou ses parents [ou tuteurs] et le médecin, ou 
l’attestation de consultation signée par le médecin prescripteur. 

 Les informations cliniques sous forme de courrier ou compte-rendu 
détaillé de consultation ou hospitalisation. 

 La fiche clinique spécifique de la pathologie * 

 L’accès à l’IRM cérébrale (PACS ou CD) 

 Le bon de commande de l’établissement prescripteur (hors AP-HP) 

Envoi d’ADN 
 5 microgrammes minimum 
 concentration  50 ng/µL en fluorimétrie 
 volume  100 µL 
 indiquer : 

- la méthode ou kit d’extraction utilisé(e) 
- la concentration 
- la référence de votre laboratoire pour 

l’aliquot d’ADN envoyé 
- le tissu à partir duquel l’ADN a été extrait. 

Envoi de biopsie anatomique 
 Indiquer le tissu d’origine 
 Etiqueter le contenant  
 Délai de réception < 24h, dans la carboglace 

 

Prélèvement et envoi de tubes RNA Paxgene (pour étude de l’ARN si demandé par notre laboratoire) 
 Par patient : 5 mL de sang total soit 2 tubes PAXgene Blood RNA Tube étiquetés 

 
 
 
 

 Délai de réception < 24h, à température ambiante 
 Prévenir le laboratoire de la date d’envoi (secretariat.genetique.trs@aphp.fr, lydie.burglen@aphp.fr) 

 

Si l’un des documents mentionnés ci-dessus n’est pas envoyé avec les prélèvements ou est incomplet, LES PRÉLÈVEMENTS NE 
POURRONT PAS ÊTRE TRAITÉS, une fiche de non-conformité de la demande d’analyse génétique vous sera adressée.  
La phase pré-analytique correspondant à l’extraction d’ADN sera effectuée et l’analyse sera mise en attente jusqu’à réception des 
informations complémentaires demandées. 
 

* Ces documents sont accessibles sur demande à secretariat.genetique.trs@aphp.fr, ou sur les sites internet 
https://huep.manuelprelevement.fr et http://anomaliescervelet.aphp.fr (centre de référence). 

A : tube de purge 

B : PAXgene Blood RNA Tube 

    Ordre d’utilisation : Tube A puis autres tubes, PAXgene toujours en dernier     Agiter par retournement (X10) 


