RE/ Indications analyse géene CFTR 17 Janvier 2013
Chers Collegues,

Nous vous informons que depuis ce 01 janvier 2013, selon une décision prise au niveau national par les 8 Centres de génétique
humaine (cf. lettre jointe), 'analyse du gene de la mucoviscidose (CFTR) sera réalisée uniqguement dans les conditions suivantes :

dans le cadre du dépistage
- antécédents familiaux de mucoviscidose
- couple consanguin (préciser I'origine ethnique)
- partenaire porteur/atteint de mucoviscidose
- donneur de gametes
- homme dans le cadre d’une fécondation in vitro

dans le cadre du diagnostic

- mucoviscidose classique

- mucoviscidose atypique et/ou test a la sueur douteux

- houveau-né avec un iléus méconial ou trypsine élevée

- feetus avec intestins hyperéchogénes

- parent d'un feetus avec intestins hyperéchogenes

- infertilité dans un contexte d’agénésie des canaux déférents

- individu avec d’autres troubles possiblement associés au géne CFTR
(ex. bronchiectasies disséminées, pancréatite chronique, rhino-sinusite
chronique, aspergillose broncho-pulmonaire allergique)

Le dépistage systématique pré-conceptionnel n’en fait donc pas partie. Les analyses déja en cours seront finalisées, méme si les

criteres ne sont pas remplis.

Pour que les analyses puissent étre réalisées dans les plus brefs délais, l'indication doit étre clairement indiguée sur la prescription
(bon 27). Un nouveau bon 27 reprenant ces critéres sera disponible bientét. En I'absence de l'indication requise, hous enverrons une




demande d'information complémentaire (formulaire de non conformité) au prescripteur. La réponse a cette demande sera
déterminante pour la poursuite de I'analyse génétique et le rendu du protocole.

Nous restons bien entendu a disposition pour toute information complémentaire.
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