Date :

Synthese et Descriptif

Inclusion

Investigateur : Identifiant patient : Consentement: 0OOui Date: --/--/--—--
Nom (1° lettre) : Prénom (1°" lettre): DDN: -- /-- /- Sexe: oOM OF

Diagnostic

Statut: oEncours oOProbable oConfirmé  alndéterminé

Appréciation du diagnostic a ’entrée du centre : DAbsent CApproprié  oONon approprié

Période du diagnostic: Danténatal Dala naissance opostnatal ©non déterminé

Période des premiers symptomes : Danténatal 0a la naissance Opostnatal Tnon déterminé

Diagnostic clinique retenu : tMarfan 558 ©DMarfan Néonat 284979 ©LDS 60030 oSAA SMAD3 284984 0An.S.Valsava 1054 O
Bicuspide DAn.Familial et dissection 91387 oEctopie du cristallin 1885 oDissection ©Sain CAutre ........

Méthode : cChromosomique OArray oSéquencage ciblé oSNG oWES OWGS AULre .......ceeeeeceeevcveneann.

Génétique

Prélevement génétique : oNon oOOui Date --/--/ -

Etude génétique: TNon oEn cours O Réalisée

Géne : OFBN1 0OTGFBR1 oOTGFBR2 woACTA2 oSMAD3 oOTGFB2 oONGS o Autre: ...
Transmission : OPaternelle oOMaternelle ©Néomutation olnconnu

Propositus : oOui oNon Lien de parenté avec le propositus : ............c.cocceveeeeenirencnennine

Ophtalmologie

Myopie : il Gauche : tNon OModérée 0 Importante CEil Droit: ONon OModérée 0 Importante

Ectopie : OG : oNon oDouteuse oOOui date découverte: -- /--/---- OD : oNon oODouteuse oOui date découverte : - /-- / -
Ablation cristallin : tNon  oOui OG Date : -- /-- / --—-- oOui OD Date : -- /-- / ----

Pose implant : tNon ©Oui OG Date:--/--/--—-- oOui OD Date : -- /-- / -

Cataracte: ©Non oOui OG  Date intervention : - /-- / - oOui OD Date intervention : -- /-- / -
Décollement rétinien : oNon ©Oui OG Date 1* décollement : -- /- / - oOui OD Date 1% décollement : -- /- / -

Iris Floculli: ©Non oOui OG oOui OD

Glaucome: @oNon oOui OG oOui OD

Cardiologie
(Valeurs en mm)

PAS : PAD : FC: Anneau : Sinus de Valsava : Jonction sino-tubulaire : Crosse :

Aorte ascendante : Aorte descendante : Aorte abdominale : DTD: DTS : FEVG :

Facteurs de risque : DAbsent OHTA traitée oDiabéte traité oOHypercholestérolémie oTabagisme (présent/passé) o Sport
Dissection de 'aorte: DAbsent oOTypeA Date:--/-/-—-- aoType B Date: - /- / ----

Chirurgie de 'aorte ascendante :  0Absent OTube suscoro  oORéimplantation descoro  Date : -- /-- / ----

Valve aortique : OTricuspide 0Bicuspide olnconnu Fuite Aortique : 00 0l+ 02+ 03+ 04+
Remplacement valvulaire aortique : DAbsent oPlastie oOMécanique oBioprothese Date:--/-- /-

Valve mitrale : tMyxoide oNormal o Ballonisation o Prolapsus ODAM Fuite Mitrale : 00 0l+ 02+ O3+ 04+
Remplacement valvulaire mitral : oOAbsent oOPlastie ©Mécanique oBioprothése Date:--/-- /-

Atteinte périphérique : DAbsent TPrésent OINCONNU DERAIN : .......coccveuriririiriniiiieire ettt sea e ettt s en s

AVC: 0Oui ©ONon olnconnu

Cardiopathie structurelle : OAbsent ©CIA  oCIlV  oSténose oPCA olnconnu

Transplantation : oNon oOui  Date: --/--/ - olnconnu

Traitements : 0Absent opbloquants oARA2 olEC olnhibiteur calcique oDiurétique oStatines mAnticoagulant DAspirine

Orthopédie
Rhumatologie
(Valeurs en Kg

Taille : Poids : Envergure : Score de Beighton: --/9

Antécédents : DAbsent OFracture DEntorses récidivantes odlLuxations récidivantes cDouleurs articulaires
Manifestations diverses : 0OAbsent DAllergie sévére  oDAllergie Alimentaire  OMaladie inflammatoire digestive
oCEsophagites a éosinophyles  OFatigue chronique 0 Inconnu

Pectus: oONéant oDiscret oCarinatum OExcavatum OAsymétrie Si opéré Date : Date : -- /-- / -

Arachnodactylie : oAbsent  OSigne du pouce oSigne du poignet olnconnu

Extension des coudes: DAbsent (>170°) oPrésent (<170°) olnconnu

Pieds plats : tNon 0Oui oOOui avec atteinte arriére pied olnconnu

Dysmorphie faciale : otNon oDolichocéphalie oFentes palpébrales obliques vers le bas oEnophtalmie oRetrognathie oHypoplasie

Et en cm) malaire oHypertélorisme oSclérotique bleue oMalocclusion dentaire oPalais ogival oCraniosynostose

Luette : oNormale oOBifide olarge oOlarge avec raphé  oCourte

Ostéoarthrose : oOui oNon olnconnu

Scoliose : DAbsent OPrésent Degré: Si chirurgie, date :--/--/---- olnconnu

Cyphose dorsale : OAbsent oPrésent olnconnu

Spondylolisthésis : DAbsent OPrésent olnconnu

Protrusion acétabulaire : oNon ©OStadel woStade2et+ O lnconnu

Vergetures : DAbsent oMicrovergetures OEpaules oSeins oVentre oHanches oFesses oCuisses oDorsolombaires
Peau et Hernies: 0DAbsent OPrésent Localisation : ..............................Date si chirurgie : -- /- / -

téguments Hyperlaxité cutanée : oOui oNon olnconnu
Livedo : oOui oNon olnconnu

Pneumologie

Pneumothorax : tNon oOui Droit oOui Gauche Date découverte: -- /-- / ---- Traitement: oDrainage osimple oChirurgie olnconnu
Emphyseme: ©0Oui ©Non aolnconnu

Asthme : 0Oui oNon olnconnu

Maladie pulmonaire obstructive chronique : oOui oNon alnconnu

Systéme
nerveux

Ectasie de la dure mére: oONon 0OOui oDouteux olnconnu  Moyen de diagnostic : TRadio oScanner olRM olnconnu
Neuropathies périphériques: ©Oui  oNon olnconnu

Migraine : OOui oNon  alnconnu

Céphalées aggravées par |'orthostatisme : 0Oui oNon olnconnu

Retard d’apprentissage: 0Oui oNon olnconnu

Antécédent d’épilepsie: ©0Oui ocNon alnconnu

FAVA-MULTI




