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Neutropénies
chroniques

‘r" Paris le 5 juin 2018

Objet : Suivi hématologique maladie de SHWACHMAN (SDS)
Contact : trs-registre-neutropenies@aphp.fr

Chers confréres, chers amis
Nous vous écrivons concernant les patients porteurs de maladie de Shwachman que vous
suivez.

Il a été récemment mis en évidence que les complications hématologiques graves des SDS
(aplasie ou leucémie) impliquent un clone TP53 muté. Il est possible de détecter et suivre ce
clone a l'avance. Nous vous joignons les références du sujet.

Jusqu’a ce jour, le suivi hématologique des patients SDS reposait sur une surveillance
sanguine, avec parfois des myélogrammes et caryotypes.

Cependant les complications hématologiques graves du SDS étaient loin d’étre prévisibles
avec cette surveillance, sachant que les déces précoces du SDS y sont liés.

Nous faisons I'hypothese que [’existence d'un clone médullaire TP53 muté évolutif peut
permettre de détecter les patients a fort risque de complications hématologiques graves, et que
les traitements précoces peuvent améliorer la survie des patients SDS.

Nous pensons qu'a partir d'une analyse systématique de la cohorte francaise (environ 150
patients), nous pourrions assez rapidement progresser et répondre a I'intérét médical du suivi
moléculaire de ces patients. Pour ce faire, nous avons besoin de votre collaboration et de celle
des patients.

Les analyses que nous proposons reposent sur un €chantillon médullaire et sur un prélévement
sanguin.

Nous ferons les analyses suivantes:

1)  étude moléculaire somatique sur des prélevements sanguin et médullaire en méme
temps (Laboratoire de I'hdpital Saint-Antoine, Paris, F Delhommeau)

2) conservation systématique a la tumorothéque d’hématologie de Saint-Antoine de
cellules mononucléées médullaires vivantes cryopréservées pour permettre des travaux plus
fondamentaux

3) (optionnel) établissement de lignées EBV pour permettre des travaux plus
fondamentaux (faites au GENETHON)
4) revue centralisée des lames de myélogramme (O Fenneteau H Lapillonne F

Delhommeau) et confrontation avec les résultats cytogénétiques

Sur le plan réglementaire, il est nécessaire d’inclure les patients dans le registre (lettre
d'information et consentement) si ce n’est pas déja fait.



La conservation du matériel biologique (cryopréservation des cellules vivantes) nécessite un
consentement.,

On peut considérer le myélogramme dans une maladie pré-leucémique comme un soin
courant.

Sur le plan financier, nous prenons en charge, via des subventions associatives (tous contre la
leucémie, 111 les arts), les colts des techniques ET le coit de I'acheminement.

Matériellement, il faudrait prévoir les bilans en début de semaine (du lundi au mercredi) pour
que les échantillons soient regus avant le week-end avec un délai de transport de 24h
maximum. Cette programmation imposera de nous contacter en amont pour prendre rendez-
vous afin d’assurer les meilleures conditions de transport et d’analyse.

Les contacts avec le registre passe par mail :trs-registre-neutropenies@aphp.fr

Pour joindre I'équipe opérationnelle de Saint-Antoine les contacts téléphoniques sont :
Secretariat Francois Delhommeau 0149282272
Mobile Francois Delhommeau 0688391726
Mobile JA Martignoles 0650551453

Le rendu des résultats sera bien sur assuré individuellement mais la décision pratique pourra
étre discutée en RCP mensuelle dans le cadre du Centre de référence des Neutropénies
Chroniques (www.ncutropenie.fr).

Nous serions aussi heureux de reprendre des prélévements congelés s’ils sont disponibles, en
particulier si des cellules médullaires viables ont été cryopréservées (une copie du
consentement, ou un nouveau consentement devra alors étre joint).

Chaque équipe participante sera associée aux publications finales et nous espérons surtout que

ce travail permettra de mieux identifier et de mieux traiter les complications hématologiques
du SDS.

Consciente de l'implication de tous, l'association IRIS, association nationale des patients
atteints de déficits immunitaires primitifs, soutient notre démarche et s'y associe.

Cordialement

Jean Donadieu

Francois Delhommeau
Christine Bellanné Chantelot
Blandine Beaupain

Jean Alain Martignoles

P

Références
Envoi moelles (formulaire de demande + consentement adulte/enfant + bon de transport Area Time)
Envoi lignées EBV (formulaire de demande + consentement adulte/enfant + bon de transport Area Time)
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i par mail demande.transport@area-time.fr
CONTACT AREA TIME Logistics : 01.34.02.46.88

area FORMULAIRE "DEMANDE DE TRANSPORT"
ﬁ § me 555 o e o e iy

Cadre réservé au client ‘ -~ Cadre résgrvé a AREA TIME LOGISTICS
Vos références Nom de I'entreprise Hopital TROUSSEAU
N° de client : 1201089 Devis n® 29232-00
Nom et adresse de facturation : Date 01/01/2017
ASSOCIATION GROUPE ETUDE DES NEUTROPENIES Contact Monsieur Jean DONADIEU
Service d'Hémato-Oncologie Pédiatrique
Hépital Trousseau - M Jean DONADIEU Tel 0144735314
26 Avenue du Dr Netter Fax
75012 PARIS Mail jean.donadieu@trs.aphp.fr
. i\

RESUME DE VOTRE PRESTATION TRANSPORT DECRITE AU DEVIS N° 29232 - VALIDITE DU 01/01/2017 AU 31/12/2018

Température : Ambiante

Nature des échantillons : Echantillon sanguin

Nombre d'échantillons : - de 10 tubes / transport

Dangerosite : Matiéres biologiques de catégorie B, UN 3373

Emballage fourni par : Fournis par AREA TIME, conformes aux réglementations en vigueur

Assurance Ad Valorem : NON

e ® o o o o

MERCI DE CONFIRMER CI-DESSOUS LES INFORMATIONS POUR VOTRE TRANSPORT

Nom de la personne qui demande le transport @ .......oviiieiiiiiiiiieiieii N® de Commande Interne : .........ccoceevimiiiiviininiinininns
N*de télaphone fiXe £ .o portable :.consnanrieanaaern

Nombre de tubes ou de flacons & transporter ............cccoeeivineiaennn. Volume contenu dans chaque tube ou flacon .................. ml

Si les colis sont fournis par le client, merci d'en indiquer ici le nombre :

Température au cours du transport : ~ Ambiante [ ] Réfrigérée [ ] Congelée [ ]

Date d'enlevement Date de livraison

VOTRE TRANSPORT SERA EFFECTUE ENTRE 8h30 - 12h et 14h - 18h
(ces horaires pouvant varier en fonction de notre logistique)

Site Site

Adresse : Adresse :

Laboratoire d’Hématologie
Professeur Francois DELHOMMEAU
Batiment Robert André 7°™ étage
Hoépital Saint-Antoine

184 rue du Faubourg Saint-Antoine

75012 PARIS
Contact : Contact : Francois DELHOMMEAU
Téléephone : Téléphone : 01 49 28 22 72 ou 06 88 39 17 26
Précisions adresse (Bat / étage / service): Précisions adresse (Bat / étage / service):

Entrée véhicules : 34 rue Crozatier

Informations: Délai de livraison J +1
Le tarif s'entend pour un transport et un emballage isotherme conforme P650 Frigeo 6L + sachet kPa




ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS

Référence :
- : ) . SAT-HEMATO-ENR-XX
Information et consentement a la conservation et a

Dutilisation des échantillons prélevés lors du soin pour la
recherche scientifique avec examen des caractéristiques

génétiques constitutionnelles Page : 1/1

IDENTIFICATION DU PATIENT
NOM :

Prénom :

NOM de jeune fille :

Date de Naissance :

IDENTITE du(des) TITULAIRE(S) de L’AUTORITE PARENTALE pour un MINEUR ou du
TUTEUR LEGAL (mineur ou majeur)*

Pere (nom, prénom) .
Meére (nom, prénom)

., néle..

Autre (nom, prénom)

O majeur Taiéin d8 PArCHTE Sy

Madame, Monsieur,

Nous avons réalisé, (ou nous allons réaliser), des prélévements sanguins et/ou médullaires pour le diagnostic
et/ou le suivi de votre maladie / de la maladie de votre enfant mineur / de la maladie d’une « Neutropénie
congénitale » .*.

Si le prélévement n’a pas été utilisé en totalité pour les examens diagnostiques ou de suivi, il sera conservé pour
une éventuelle utilisation ultérieure dans le cadre du soin.

Une autre partie pourra, sauf opposition de votre part, étre utilisée pour la recherche médicale, dans le respect de
la confidentialité. Nous envisageons des recherches sur les hémopathies, qui vont nécessiter un examen de vos
caractéristiques génétiques. Pour ces recherches, votre accord est nécessaire. Vous pouvez I’exprimer en signant
le présent document.

Votre accord est révocable a tout moment.

Le lieu de conservation : Tumorothéque du Service d'Hématologie et Thérapie cellulaire, Bitiment de
I'horloge, Sous-sol, Hopital Saint-Antoine, 184, rue du Faubourg Saint Antoine, 75571 Paris cedex 12

Si vous avez des questions, vous pouvez vous adresser a votre médecin référent.

CADRE RESERVE au PATIENT ou au(x) TITULAIRE(S) de L’AUTORITE PARENTALE ou au TUTEUR LEGAL
Nom du patient/ des titulaires de ’autorité parentale/ du tuteur * :
Je donne mon accord : oui [J non [J

Nom du médecin référent du patient:

Signature du patient/ des titulaires
de I"autorité parentale/ du tuteur *

*Rayer la(les) mention(s) inutile(s)

° L'émude générque des caractéristiques d'une personne ne peut étre entreprise qu'a des fins médicales ou de recherche scientifique (Art.
16-10, loi n® 94-653 du 29 Juiller 1994).

° Conformément a la loi (Art. 16-1 et 16-6 du code civil), ce prélévement ne pourra étre cédé a titre commercial, ni donner lieu a une
rémunération i votre bénéfice. Il pourra étre utilisé pour des recherches effectuées en partenariat avec un ou plusieurs organismes
publics ou privés.

° Les données médicales associées au prélévement seront réunies sur un fichier informatique permettant leur traitement automatisé
dans le cadre des recherches. Vous disposez a leur égard d’un droit d’accés, de rectfication et d’opposition conformément a la loi.
° Les informations portées sur ce document sont confidentelles et couvertes par le secret médical. A aucun moment, les données

ersonnelles qui v figurent n"apparaitront lors de la publication des résultats des travaux de recherches.
P 9 g E!

= Version en viguewr au moment de | 'impression le 11.00.2018 — Seule la version électronique disponible sur 'Intranet fait foi




Hapitawux Référence :
tdoaralane . . y \ SAT-HEMATO-ENR-009-V1
e R Information et consentements a la conservation et a

Dutilisation des échantillons prélevés lors du soin pour la
recherche scientifique avec examen des caractéristiques

ASSISTANCE @»B HOPITAUX génétiques constitutionnelles Page : 1/1
PUBLIQUE DE PARIS )

Madame, Monsieur,

Nous avons réalisé, (ou nous allons réaliser), des prélevements sanguins et éventuellement médullaires
pour le diagnostic et le suivi de votre maladie.

Si le prélévement n’a pas été utilisé en totalité pour établir le diagnostic, il sera conservé pour une
éventuelle utilisation ultérieure dans le cadre de votre traitement.

Une autre partie pourra, sauf opposition de votre part, étre utilisée pour la recherche médicale, dans le
respect de la confidentialité. Nous envisageons des recherches sur les hémopathies, qui vont nécessiter un
examen de vos caractéristiques génétiques. Pour ces recherches, votre accord est nécessaire. Vous pouvez
"exprimer en signant le présent document.

Votre accord est révocable a tout moment.

Le lieu de conservation : Tumorothéque du Service d'Hématologie et Thérapie cellulaire,
Bitiment de I'horloge, Sous-sol, Hopital Saint Antoine
184, rue du Faubourg Saint Antoine, 75571 Paris cedex 12

Si vous avez des questions, vous pouvez vous adresser a votre médecin référent.

Cadre réservé au patient

Nom du patient :

Je donne mon accord : oui [] non L1

Nom du médecin référent du patient:

Signature du patient : Date:

e L'étude génétique des caractéristiques d'une personne ne peut étre entreprise qu'a des fins médicales ou de
recherche scientifique (Art. 16-10, loi n® 94-653 du 29 Juillet 1994).

e Conformément a la loi (Art. 16-1 et 16-6 du code civil), ce prélevement ne pourra étre cédé a titre
commercial, ni donner lieu & une rémunération a votre bénéfice. Il pourra étre utilisé pour des recherches
effectuées en partenariat avec un ou plusieurs organismes publics ou privés.

e Les données médicales associées au prélevement seront réunies sur un fichier informatique permettant leur
traitement automatisé dans le cadre des recherches. Vous disposez a leur égard d’un droit d’acces, de
rectification et d’opposition conformément 2 la loi.

e Les informations portées sur ce document sont confidentielles et couvertes par le secret médical. A aucun
moment, les données personnelles qui y figurent n’apparaitront lors de la publication des résultats des
travaux de recherches.

= Version en vigueur au moment de |'impression le 02.03.2017 — Seule In version électronigue disponible sur I'Intranet fait foi




