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Titre de I'appel a collaboration

|Recrutement de cas présentant des variations pathogénes bialléliques dans le gene PIGW

Objectifs

Recueil et description de cas présentant des variations bialléliqgues dans le géne PIGW (OMIM 610275) afin de caractériser le spectre
phénotypique clinique. La maladie GPIBD11 (OMIM 616025) est ultrarares et récemment décrite chez des foetus présentant de
multiples anomalies congénitales ou chez des enfants atteints de troubles du développement neurologique et d'épilepsie. Nous avons
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Année 11/07/2024 Si autre, préciser :  [deadline: Julliet 2024

Protocole

Critéres d'inclusion

foetus ou nouveau-nés avec variations bialléliques dans le gene PIGW (610275)
histoire familiale et clinique ante-natale
lexamen foetopathologique

Documents a joindre Autres documents

@ Compte rendu d'examen foetopathologique

@ Photographies

@ Consentement parental

D Autres

Matériel a joindre Précisions sur le matériel a joindre

|:| Lames
|:| Blocs

|:| Tissus congelé

|:| ADN extrait

|:| Autres ou précisions

Investigateur : Nom FERESIN Prénom IAgnese
Adresse Téléphone bureau
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