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Guide de Saisie des bordereaux CEMARA

Ce guide est une aide au remplissage des bordereaux CEMARA. 1 CARTOUCHE
Il s'agit de 3 types de bordereaux :
e pour les patients malades,

. Site”
° pOUf‘ ICS f@'rus, q ’<ﬂ‘% Centre* [ Hors label CDllE[’iCi |'éti[1.UEﬁE': .
e pour les patients non malades. l&‘ *1 Nedarinen:herge” N, | huméro Jdeniiication Patert
Plusieurs rubriques sont a remplir selon le type de bordereau. “’*/‘# N de dossier dans s senice

Les items obligatoires sont repérés par une astérisque (*)
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2 BORDEREAU PATIENT MALADE

2.1 TIDENTIFICATION*

Identification d'un patient malade
Propositus *  Oui ) Maon
Mom patronymigue®

MNam marital

Prénom®*

Sexe” () Masculin () Feminin

Date de naissance® et T hirARAS
» Lieu de naissance

Code postal etfou Commune * Pays *
» Lieu actuel de résidence

Code postal etfou Commune Pays *

» Déces

Patient(e) déceédéie) O MNon O Oui Date de décés* en JUMMIALAN

- propositus *: indiquer si le patient est le propositus

- nom patronymique * : correspond au nom de famille et au

naissance.

- Commune de résidence actuelle * : code issu du
dictionnaire des communes seulement si le pays est la
France

actuel de résidence.

- pays de résidence actuel * : code issu du dictionnaire des

pays. Ces informations concernant le lieu actuel de
résidence sont a vérifier a chaque nouveau recueil
d'informations sur le patient.

2.2 LIENS FAMILIAUX*

Lien avec le propositus * Aremplirsile patient n'est pas le propositus
Propositus  Mom*
Prénom
b Lien avec le propositus
¢ frére J soeur ¢ fils fHille " oncle ftante ™ apparenté(e) &loignée)
¢ demi-frére / demi-soeur ¢ grand-pére f grand-mére ¢ cousinge) germain(e) ¢~ conjoint(e)
 pere S mére " petitfils | petite-fille " neved i nigce ~ autre

propositus
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2.3 ACTIVITE*

Activite*

Médecin Centre® 1 Hars 1abel

2 JUMBIAAAA

Date o' activité *

Ohjectifs | Caontexte
[] Diagnostic | () Consultation pluridisciplinaire
[] Prise en charge | () Hospitalisation traditionnelle
1 Suivi | () Awis en salle (dans un autre service)
[ conseil génétigue | () Awis sur dossier (appartenté, non vy ou décédé)
[] Diagnostic prénatal | (O Avis d'expertise sur dossier
[ Diagnostic d'apparenté |

) Consultation
() Hipital de jour
() Téléconsultation
Autre préciser en clair

ne charge du patient
- Date d'activité*: date en JI/MM/AAAA

s'effectue le recueil d'informations sur le patient, en
commengant par l'objectif, puis en indiquant le type de
contexte.
Pour les apparentés malades qui ne sont pas vus en
consultation, c'est le contexte « avis sur dossier » qui doit
étre choisi. Lors d'un « conseil génétique », le consultant est
propositus s'il n‘existe pas d'apparentés malades ou s'il n'y a
pas assez d'informations sur ce dernier.

Vous devez, pour chaque activité, indiquer le centre et le
médecin ayant effectué l'activité, ou pour lequel vous souhaitez
qu'elle soit comptabilisée.

2.4 INFORMATIONS MEDICALES

Informations Médicales

» Patient adressé par*

R Spécialiste hospitalier : Centre de prise en charge
O Généraliste [ D(CAMSP,CMPP‘SESSAD, 3

] Peédiatre hospitalier

Centre pluridisciplinaire
O 4 4

[ venu de lui-méme de diagnnstic prénatal

[ Association de patient [[] Généticien [] Pédiatre de ville
Spécialiste :

[ Inconnu

[ Gynéco-Ohstétricien  [] Centre PMI [] ] Autre
» Données anténatales

Procréation Médicalement assistée () oui (O non Bxamen effsctué - Anomalie détecte

Anomalie dizgnostiquée en anténatal () oui () non  Eehographie o o

3 quel terme an semaines Scanner O O
d'aménarrhée IRM O O
Proposition d'interruption médicale de grossesse Biopsie de trophohlaste O O

© ou < non Amniocantése O O

Présence de malformation Cardocentdse O O

) aucune () unigue O multiple Autre

O O

» Données néonatales
Maissance aterme (O oui (O non & quel terme » Consanguinité®*
Taille {crmy Patient issu d'une union entre apparentés O aui O non
Poids (ki Patient uni aver unie) apparenté(e) O oui © non

P {em)

diagnostiquée I'anomalie en anténatal en semaines
d'aménorrhée

malformations a été détectée et si elle était unique ou
multiple

I'anomalie a été détectée
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- Naissance a terme : indiquer si la grossesse a eu lieu a - dge aux premiers signes apparents_*: indiquer le moment ou

terme (entre 37 et 42 SA). Sinon, a quel terme en I'dge en hombre d'années et en mois
semaines d'aménorrhée. - diagnostic & I'entrée dans le centre™: qualifier ici le
- Taille : indiquer la taille a la naissance (en cm) diagnostic du patient & son entrée dans le centre
- Poids : indiquer le poids a la naissance (en kg) - dge au diagnostic : indiquer le moment ou I'dge en nombre
- Périmetre crdnien (PC) : indiquer le périmetre cranien a la d'années et en mois
naissance (en cm) - Catégorie *: indiquer le libellé de la catégorie issue du
- Patient issu d'une union entre apparentes * thésaurus spécifique quand vous he connaissez pas le
- Patient uni avec un(e) apparenté(e) * diagnostic

2.5 DIAGNOSTIC*

Diagnostic si le manque d'information vous empéche de poser un
Age aUx premiers signes® asymptomatique en anténatal 4 lanaissance 4 l'age de an(s) et maois diagnosﬁc L(] ca‘régor-ie eST alors facul'raﬂve le ||be”é du
Diagnostic & 'entrée dans le centre® absent non-approprie appropré dingOSTiC n:é_'_an_'_ pas r‘enseignable
Age au diagnostic en anténatal 4 la naissance 4 l'age de an(s) et mois - En cours . ChOiSir' ce STGTUT S| Ie leghOSTIC pOl"Té es_r en
Lihellé ou Catégorie du diagnostic® Mon déterming par mangue dinfos Relanc.e Souhaitee . foenfe d 'Une Confir‘ma,ﬁon d-examen ou d-avis

Encours oui dans mais

Fronable non complémentaire. Un rappel automatique sous forme d'alerte
cenmme sera adressé au bout de 6 mois si le statut n'a pas été modifié

Mon classable

Type de confirmation : Moléculaire Cytogénétique Dosage enzymatique Dosage harmonal Daosage biochimigue LA NNEEEE L.
Puce 3 ADN Imagerie Cytogénetigue moléculaire Clinique Histologigue Autre Suspec'ré et don‘f I(] Confir‘ma‘ﬂon dépendr‘a de Ilé\/olu‘ﬁon
» Mode de transmission C“nique le cas éChéanT.
Cas*: Sporadigue Familial . ’ .« . . . . . 7, 7 . z
Transmiggion®: AD AR ¥ Lig Mitachondriale Chromosamigue MultiFactarielle Mon Déterminge = Conf"‘me:ChO|5|r‘ CeTTe Op'flon ] Ie dlagnos.hc a e»Te Confll"me
» Mots-clés Anormalie Sous-type Chromosorne  Bras Autre par‘ Un/des examens
- Non Classable : choisir cette option si, en I'état actuel de la
science et en dépit des investigations réalisées, le diagnostic
Cote Genllas tation ne peut pas €tre porté. Le renseignement de la catégorie est
alors facultatif.
Diécés en lien avec la maladia rare o Man Inconnu - Relancesouha“’ée: demande de r‘appel au“'oma'ﬂque au terme
= C air N ’ . . .
e d'une durée en mois que vous fixez, accessible pour tous les
états
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type de cas puis indiquer son mode.

- Liste de mots-clef : libellés issus du thésaurus des mots-
clés (maximum 6 mots-clés). Ces mots-clés doivent
caractériser les symptomes qui différentient la pathologie du

patient du diagnostic porté.

au gene incriminé.

- Mutation : Indiquer ici la mutation pour le gene incriminé.
Ce code ne doit &tre renseigné qu'en cas de confirmation du
diagnostic (hors confirmation clinique et par dosage

enzymatique).

3 BORDEREAU FCETUS

3.1 IDENTIFICATION

Identification d'un foetus
Propositus * O Oui () Maon
Mom patronymigue de la mére *

Mom du pare

Prénarm*

Sexe® () Masculin () Féminin () Maon Déterminé

Diate des derniéres régles si grossesse en cours sinon date dinterruption er JUhhiAAAY

» Lieu de prise en charge
Code postal etfou Commune *

Pays*

» Lieu de résidence de la mére
Code postal etfou Commune *
Pays*

3.2

existe un, sinon il faudra porter la mention « foetus » suivi
du rang de ce dernier.

exprimée en JJ/MM/AAAA. Si le foetus n'est pas encore
né, ce sera la date des derniéres régles sinon ce sera la
date d'interruption.

pays.
- Commune de résidence de la mére * : code issu du

des pays. Uniquement si ce lieu n'est pas en France

LIENS FAMILIAUX*

Lian avec le propositus = Aremplir sile patient n'est pas e propositus
Fropositus  Mom®*

Frénorm

B Lien avec le propositus

™ frére S soeur ™ ancle ftante ™ petit-fils ! petite-fille
= demi-frére f demi-soeur & neveu i nigce  apparentéie) eloignéle)
¢ fils ifille (™ cousinie) germain(el & autre
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propositus

3.3 ACTIVITE*

Activite*

Médecin Centre* [ Hors label
Date d' activité * N JUMMIAAAR

Ohjectifs | Caontexte
[] Diagnostic | () Consultation pluridisciplinaire
[] Prise en charge | ) Hospitalisation traditionnelle
1 Suivi | () Awis en salle (dans un autre service)
[ conseil génétigue | (O Awis sur dossier (appartenté, non vy ou décédé) Autre préciser en clair
[] Diagnostic prénatal | (O Avis d'expertise sur dossier &
[] Diagnastic d'apparenté |

() Consultation
() Hepital de jour
() Téléconsultation

ne charge du patient
- Date d'activité*: date en JI/MM/AAAA

le recueil d'informations sur le foetus. Si le contexte « autre »
est choisi, il faut obligatoirement préciser ce dernier.

Vous devez, pour chaque activité, indiquer le centre et le
médecin ayant effectué |'activité, ou pour lequel vous
souhaitez qu'elle soit comptabilisée.

3.4 INFORMATIONS MEDICALES

Informations Médicales

» Patient adressé par*

i Lo Spécialiste hospitalier : Centre de prise en charge Centre pluridisciplinaire
venu de lukméme Generaliste (CAMSP CMPP,SESSAD,.) ' de diagnostic prénatal
Association de patient Généticien Pédiatre de ville Pédiatre hospitalier Inconnu
Gyhéco-Ohstétricien Centre Pl Specialiste Autre

» Données anténatales
Procréation Médicalement assistée oui non
Présence de malfarmation aucune unigue multinle

Examen effectué  Anomalie détectée
Echographie
Scanner
IR

Biopsie de trophohlaste ’ ’
Amniocentase

Cordocentese

Autre

Type dinterruption de grossesse
Interruption médicale Interruption spontanée Maissance Terme d'aménarrhée semaines

» Foetopathologie
Foetopathologie effectude oui naon
Laborataire

» Consanguinité
Patientissu d'une union entre apparentés *

oui nan inconnu
Médecin responsable

- Procréation Médicalement Assistée : indiquer si le patient

malformations a été détectée et si elle était unique ou
multiple

- Laboratoire et médecin responsable : indiquer ici le nom

du laboratoire et du médecin qui ont effectué la
feetopathologie
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si le feetus était issu d'une union entre apparentés

- Patient issu d'une _union entre apparentés * : indiquer ici 4

BORDEREAU PATIENT NON MALADE

Identification d'un patient non malade

3.5 DIAGNOSTIC

Diagnostic

Age aux premiers siones® asymptomatique

Diagnostic 4 l'entrée dans le centre™ ahsent

A4ge au diagnostic en anténatal

Libellé ou Catégorie du diagnostic™

Type de confirmation Moléculaire Cytogénétique

Puce 3 ADN Imagerie

» Mode de transmission

Cytogénetigue maléculaire

en anténatal 3 lanaissance 4 l'dge de anis) et mois
non-approprié approprié
4 la haissance 4 'Age de an(s) et mais

Mon déterming par mangue dinfos Relance Souhaitée

En cours oui dans mois
Probable nan
Confirme

Mon classahle

Dosage enzymatique Dosage harrmonal Dosage biochimigue

Clinigue Histologigue Autre

Fropositus * Qui
Porteur sain démontré * Oui
MNom patronymigue®

Hom marital

Prénorm*

Sexe* Masculin Féminin

» Lieu de naissance

Code postal etiou Comrnune
Pays

> Décés
Fatient(e) décadéie) Qui
Date de déces ™

Lien avec le propositus
» Propositus MNom*
Prénorm=®

» Lien avec le propositus
frére / soeur
demi-frére f demi-soeur
pére f mere

Activité

Médecin
Date o activité

» Lieu actuel de résidence

Code postal etiou Cormmune

Pays

en LUMAAAS

fils /fille ancle [ tante
grand-pére j grand-mére
petit-fils I petite-fille

cousin{e) germainie)
neveu J niece

Centre
en JImisaAs

apparenté(e) éloigné(e)
conjoint(e)
autre

Hors label

44

Cas*: Sporadique Familial
Transmission™ : AD AR HlLie Mitochondriale Chromosomigue MultiF actorielle Mon Déterminee » Objectifs | » Contexte
Disgnostic | Consultation pluridisciplingire Consultation
> Mots-cles Anomalie Sous-type Chromosome  Bras Autre Frize en charge | Hosnpitalisation traditionnelle Hapital de jour
Suivi | Avis en salle (dans un autre service) Teéléconsultation
Conseil génétique | Avic surdossier tappartentd, non vy ou décédé) Autre préciser en clair:
Diagnostic prénatal | Ayis d'expertise surdossier
Diagnostic d'apparenté |
Code Genatlas Mutation Infarmations Medicales
» Patient adressé par
Ver de lubmama iniraiate [ TERAEtE NOSIAIET cons e prise en cnarge Centre pluridisciplinaire
L. (CAMSP CMPP SESSAD,..) de diagnostic prénatal
Deces en lien avec [a maladie rare oui Man Inconnu
c . Association de patient Généticien Pédiatre de ville Pédiatre hospitalier Ineonnu
= Commentaires 5
Synéco-Obstétricien Centre P Specialiste Autre
» Consanguinité
Patient issu d'une union entre apparentés oui non inconnu
Fatient uni avec unie) apparentéde) oui nan

Pour le diagnostic se reporter a la section correspondante dans le

. . - Porteur sain démontré : ceci signifie que la
chapitre patient.

mutation/translocation a été démontrée par la biologie
moléculaire.
Les renseignements a reporter ici sont identiques a ceux des
rubriques du bordereau patient. Cependant seul l'identité, les

liens avec le propositus sont obligatoire.
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5 ANNEXES

| Code ANOMALIES

|ﬂ | Code sOUS-TYPE

i ———
equi Equilibrée :i%umbree
ﬁtt::_-j:t B: ﬁtgﬁqct:ge linvperi Inversion péricentrique... —W
dautosome ﬁln\;para _I|[1ver5||on ?arace;tt:tque 5 » - | :
1ro ranslocation robertsonnienne . 13,14,15,21.22 | 12.,14.15,21,22
nbrg De nombre de jautre Autre remaniement équilibre.................... _’I I I
g:ggj%n;e §De structure
cass
sfrag Site fragile idel dist Délétion distale (incl. subtélomeérique)........ A
upd Disomie uniparentale |del prox Délétion proximale ...
;dup+del Duplication+délétion d1 seul chromosome
idup dist Duplication distale (incl. télomérique) ........
‘dup prox Duplication proximale (méme chromosome) 1-Y
adup+|ns Duplication proximale (insérée ailleurs)......
“trlp Triplication/Téetrasomie partielle
:iso Isochromosome ..
Code ANOMAL ES FREQUENTES irng g T = | P e o
Ymar Petit marqueur dérivé d'un seul chrom. .....
Microdéiétions codées imarseg Grand marqueur < ségrégation 3 11 ..........
spécifiquement ymarcom Marqueur dérivé de plus 1 chromosome ...
VCF  Vélocardiofacial ymarind  Chromosome marqueur indéterminé.........
WS Williams ﬂaut AU . e e .J
SMS  Smith Magenis ! De nombre d’autosome
WAG WAGR o I mono MONOSOMIE ..o
LGS  Langer-Giedion tri THSOMIE ... e 1.22
PWS  Prader-Willi ! ploid Triploidie/Tétraploidie .........occocveeerveveenn.

AS Angelman

Chromosome(s) atteint(s)

1 (]
. .y g 1 i.| egh CGH array
Translocation réciproque —r| 1-Y || 1-Y |—b§| poug || poug |—:> most Mosaigie

Bras impliqué Information compiémentaire

I

.__m—i. cgh CGH array

mos Mosaique

cgh CGH array

mos Mosaique

mos Mosalque

poug

cgh CGH amray

mos Mosaique

cgh CGH array

b
VI! A

mos Mosalque

]
1 De nombre de gonosome

cgh CGH array

mos Mosaique

cgh CGH amray

mos Mosaique

r

Autres anomalies frégquentes ja XXX et polyX...

) p :b XYY et polyY ...
r01  Trisomie 21 e XXY et variants (XXYY XXXY
r02  Trisomie 18 'd X et variants (XXX, XOKUXXX,...) ..
r03  Trisomie 13 e XXIXY, XAXY et variants (XXD(YIX
r04  Del 5p (Cri-du-Chat) 1y 521 R ————
r05 Del 4p (Wolff '

Hirschhom) | Cassures

ro6  Del11q (Jacobsen) Igpg SPONANEE ..o
07 X find Induite..
ro8  XXY isce Sister Chromatid Exchange
rQ9 XXX '
10 XYY 1 Site fragile
r11 Del 1p36 (subtel) :sﬁ‘ag

ri2 Del 2213 (subtel)
CES Cateye ‘pat
PKS  Pallister-Killian ' mat

| Disomie uniparentale

P T e . T . e
Matemel ...

cgh CGH array

Rappel
Bras p sauf pour
: 13,14,15,21,22

1
1
1
1
1
1
1
]
1
1
1
1
1
1
1
1
1
L)
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
»
L]

i
p. q ou complet | y
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