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ciété Francaise de Foetoy

Titre de I'appel a collaboration

|[Recherche de cas Neu Laxova ou "Neu Laxova like"

Objectifs

Séquencer deux genes candidats identifiés aprés une étude par exome chez 3 feetus atteints d'un syndrome de Neu-Laxova atypique
sur une cohorte de cas Neu-Laxova non résolus. En présence de mutations au sein de ce géne, vérifier la ségrégation de ces mutations
chez les apparentés des foetus atteints dans I'hypothése d'une transmission sur un mode autosomique récessif.

Contexte
@ Projet de recherche |:| Publication

D These |:| Projet personnel

Année 05/06/2015 Si autre, préciser :

IE' Nouveau géne |:| Mémoire DIU

Protocole

Critéres d'inclusion

PHGDH, PSPH et PSAT1.

Foetus présentant les caractéristiques d'un syndrome de Neu-Laxova typique ou atypique. Absence de mutations dans les génes

Documents a joindre
@ Compte rendu d'examen foetopathologique
@ Photographies

@ Consentement parental

D Autres
Matériel a joindre

|:| Lames
|:| Blocs

|:| Tissus congelé
E ADN extrait

|:| Autres ou précisions

Autres documents

Précisions sur le matériel a joindre

ADN extrait du feetus
ADN extraits du pére
ADN extrait de la mére

Investigateur : Nom  |Rooryck Thambo

Prénom [Caroline

Adresse Laboratoire de Génétique Moléculaire

Service de Génétique Médicale
ler étage Tripode

Téléphone bureau

[330 557 820 357

Courrier |caroline.rooryck-thambo@chu-bordeaux.fr

électronique

Référent SoFFoet Nom PELLUARD

Prénom [Fanny
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