FICHE DE RENSEIGNEMENTS CLINIQUES
ALBINISME OCULAIRE et OCULOCUTANE

Nom : Prénom : Date de naissance ; [/ / Sexe:FO /MO

ELEMENTS A FOURNIR : joindre un arbre généalogique et des photographies

Antécédents familiaux (arbre généalogique obligatoe) :

¢ Albinisme Oculaire : oud / nonOd /NSPO
¢ Albinisme Oculocutané : ouid / nonOd / NSPO
¢+ Consanguinité : ol / nonOd / NSPO
¢ Couleur de peau / ChEVEUX PEIE : ....uiiiiiceeeeecc it e sttt e sree s e e e srneee s snnsaeee s
¢ Couleur de peau / ChEVEUX MBI & ......iiiiceeeeceiiiiee ettt e e saeeeessnaaaee s

Origine géographigue :
¢ Africain, Africain du nord, Asiatique, Caucasiéigrtoricain, Autre :

Naissance :

Poids i .....ooeevviin Taille : .oovvveeennnnn. PC..,

¢ Couleur de la peau : Blanché Créme[d Rosédl Brun Clair(d

¢ Couleur des cheveux : Blanc Platine Jaundd Roux[d Brun Claird Gris

¢ Autre anomalie PENNALAIE ©.........uuviiiiiieeeeeeiiie e e e e e

Enfance :

¢ Age au moment du diagNOSLIC : ...oooieiiiiee e
¢+ Développement psychomoteur : NORMAL [ ANORMAL O

Signes cutanéo-phanériens
¢ Couleur de lapeau: Blanché/ Crémed/ Roséld/ Brun Claird
¢ Couleur des cheveux : Blanc Platingé Jaundd/ Roux[d/ Brun Claird GrisO

¢ Couleur des poils et des SOUICIIS : ......ooiiiiiiiieiiiieee e
¢ Dépigmentation : Homogé&ne/ Non HomogéenE]
Détailler Si NON NOMOGENE. .......iiiiiiie e ieeeeee ettt sttt e e st e e e e s st e e e senneee s sntbeeeeesstaeeaeeaas

¢ Présence de naevi : ol/ nond NSPLI nombre : Achromiquds/Pigmentéd]

Si pigmentés INAIQUET 18UF COUIBUI : ...uivt cerreeeieieee et

¢ Présence d'éphélides : ol/ non]
¢ Evolution de la pigmentation avec I'age :
Aucune Pigmentatiohl /Tendance a Pigmentét

¢ Lésions de Kératose actinique : @ui/ nond / NSPO
¢ Antécédents de Cancer cutané : @Qui nond / NSPO
Sioui age de survenue du premier CanCer: ..............cevmccammennne.

Carcinome basocellulaire : olill/ nond
Carcinome spinocellulaire : o/ non[]
Autre non mélanome : oudd/ nond
Mélanome : ouild/ non

Examens dermatologigues :
¢ Test d'incubation du bulbe de cheveu (activité simase) : positifl/ négatitl/ ND I
¢ Biopsie cutanée : Bui / nofl

Signes ophtalmologiques

¢ Couleur de l'iris : GrisO/ Bleu/ VertOd/ Marrord
+ Reflet rouge pupillaire : o] / nonOd
¢ Nystagmus: oud] / nond
Si oui : présent dés la naissalde apparition au cours de la \i&/ NSP]
¢ Torticolis oculaire : oud / non
¢+ Photophobie : oul / nond
¢ Strabisme : oud] / nond
¢ Myopie : ouid / nonO
4 Astigmatisme : oud / nonO
¢ Hypermétropie : oudd / nond
¢ Vision binoculaire : oud / nonO
¢ Baisse d'acuité visuelle : ol / nonO
Evaluation (indiquer AV ChifffEe) © ..iiiiii i e e
Examen du segment antérieur a la [ampe a fente.:.........cccceeeiiiiiie e
Signe de transillumination de [l'iris : ddi/ nond
Fond d'ceil : - Hypopigmentation rétinienne oui ™/ nonOd
- Hypoplasie fovéale &di/ nond
Signes auditifs
¢ Baisse d’audition : out / nonOd
¢ Acouphénes: oud / nonOd



Albinisme oculocutané syndromique : Syndrome d’'Hermnsky- Pudlak

oui O/ nond

¢ Thrombopathie :

Syndrome hémorragique cutanéo-muqueux :  [oudinon

(épistaxis, ménorragies, ecchymoses faciles, hé@gies post-chirurgicales)
Microscopie Electronique a Transmission des plagaet

Granules denses plaquettaires :  Absérdce Diminutiond  Normal O
Exploration de I'agrégation plaquettaire : @i/ nonO

+ Dépbdts de céroides
Accumulation dans les lysosomes d’un complexe diprdtéique (lipofuscine céroide)

S o 18 [ I A g (o] o |
+ Atteinte Pulmonaire :

Dyspnée oud / nond

Fibrose pulmonaire ol / non[

¢+ Atteinte Digestive:

Colite Granulomateuse ot / nond
Diarrhées sanglantehroniques « Crohn-like » ol / non
Fibrose intestinale ol / nond
Abces et fistule péri-anaux ol / nond
Albinisme oculaire pur : Syndrome lié a I'’X oui d / nonO

¢ Signes ophtalmologiques chez la mére ou autre apfEar préciser.............oc.evune ...

Signe de transillumination de [l'iris : ddi/ nond
Fond d'ceil : - Hypopigmentation rétinienne oui O/ nonOd
- Hypoplasie fovéale &di/ nond
- Aspect peigné de la rétine: ouild / nonO

(petits points finement pigrtés en périphérie rétinienne)

Retourner les documents au Pr ARVEILER B./ Dr LASSEAUX E.
Laboratoire de Génétique Moléculaire
Plateau technique Biologie Moléculaire
1°' étage TRIPODE
Hopital Pellegrin
Place Amélie Raba Léon
33076 BORDEAUX Cedex
Tel : 0557 82 01 93
Malil : eulalie.lasseaux@chu-bordeaux.fr
fanny.morice-picard@chu-bordeaux.fr

ELEMENTS A FOURNIR : joindre un arbre généalogique et des
photographies
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