DEFICIT IMMUNITAIRE COMBINE SEVERE (DICS)
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2305, boul. St. Laurent Numéro du rapport

Ottawa ON K1G 4)8 Mois de déclaration
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Téléc. : (613) 526-3332
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Site Web : www.cps.ca/francais/pcsp

Date du jour

Veuillez remplir les sections suivantes relativement au cas susmentionné.
Les données sur le patient et le déclarant seront traitées confidentiellement.

DEFINITION DE CAS DU DEFICIT IMMUNITAIRE COMBINE SEVERE

Déclarer tout enfant de moins de deux ans présentant :

* les caractéristiques cliniques du DICS (p. ex., diarrhée chronique, pneumonie récurrente, retard staturopondéral, candidose
persistante, infections opportunistes, etc.)

et au moins 'un des éléments suivants :

 numération lymphocytaire absolue inférieure & 3 000/mm? ou moins de 20 % de lymphocytes T CD3 +,
* antécédents familiaux de déficit immunitaire primaire.

Critéere d’exclusion
Nourrisson atteint d’infection au VIH ou de fibrose kystique.

SECTION 1 — RENSEIGNEMENTS DEMOGRAPHIQUES

1.1 Date de naissance : / / 1.2 Sexe: Masculin _ Féminin
I MM AAAA

1.3 Province ou territoire de résidence :

SECTION 2 - ETHNIE

2.1 Originaire du Canada? Oui _ Non __ Inconnu
Dans la négative, précisez le pays d’origine :

2.2 L’enfant est-il autochtone? Oui _ Non __ Inconnu
Dans I’affirmative, Premiéres nations (ou Indien d’Amérique du Nord) _ Inuit _ Métis___ Inconnu
Si I’enfant est des Premiéres nations, habite-t-il dans une réserve? Oui  Non _ Inconnu

SECTION 3 — ANTECEDENTS FAMILIAUX

3.1 Autre(s) enfant(s) de la famille présentant une immunodéficience? Oui _ Non __ Inconnu

3.2 Antécédents familiaux de déceés d’un nourrisson, d’origine infectieuse ou inexpliquée?
Oui_ Non__ Inconnu__

3.3 Antécédents familiaux indicateurs d’un trouble lié au X, tels que I’atteinte d’'un membre masculin de la famille
maternelle? Oui ~ Non _ Inconnu

3.4 Les parents sont-ils consanguins (descendants d’un ancétre commun)? Oui Non Inconnu



Formulaire de déclaration du DISC — Page 2

SECTION 4 — CARACTERISTIQUES CLINIQUES

4.1 Date du diagnostic : / /
) MM AAAA

4.2 Présentation clinique

4.2.1 Retard staturopondéral : Oui __ Non __ Inconnu
Dans I’affirmative, age (mois) a I’apparition :

4.2.2 Diarrhée chronique : Oui _ Non___ Inconnu
Dans l'affirmative, age (mois) a I'apparition:

4.2.3 Pneumonie interstitielle: Oui _ Non __ Inconnu
Dans I’affirmative, age (mois) a I’apparition :
Dans I’affirmative, précisez :

4.2.4 Maladie pseudo-bronchiolitique persistante : Oui__ Non___ Inconnu___

Dans I’affirmative, dge (mois) a I’apparition :
4.2.5 Candidose superficielle persistante ou récurrente :Oui _ Non ___ Inconnu

Dans I’affirmative, dge (mois) a I’apparition :
4.2.6 Ulcéres oraux ou génitaux: Oui ___ Non ___ Inconnu

Dans I’affirmative, dge (mois) a I’apparition :
4.2.7 FEruption: Oui_ Non __ Inconnu___ Dans l'affirmative, age (mois) a I'apparition :
4.2.8 Absence de ganglions lymphatiques et d’amygdales : Oui _ Non___ Inconnu
4.2.9 Lymphadénopathie avec ou sans hépatosplénomégalie: Oui  Non _ Inconnu

Dans I’affirmative, dge (mois) a I’apparition :

4.2.10 Infections opportunistes:  Oui __ Non __ Inconnu
Dans I’affirmative, dge (mois) a I’apparition :
Dans I’affirmative, précisez :

4.2.11 Autres infections importantes : Oui _ Non___ Inconnu

Dans I’affirmative, age (mois) a I’apparition :
Dans l’affirmative, décrivez :

4.2.12 Tout autre trouble relié au systtme immunitaire (p. ex., auto-immunité, cytopénie sanguine) :
Oui Non  Inconnu Dans I’affirmative, 4ge (mois) a I’apparition :

Dans I’affirmative, précisez :

4.3  Infection disséminée par le BCG

4.3.1 Immunisation par le BCG : Oui_ Non___ Inconnu
Dans l’affirmative, date du vaccin : / /
MM AAAA
4.3.2 Infection disséminée par le BCG: Oui  Non __  Inconnu
Dans I’affirmative, date du diagnostic : / /
MM AAAA
4.3.3 Traitement réussi? Oui Non  Inconnu

SECTION 5 — EXAMENS RELIES AU DIAGNOSTIC DE SCID
(Cochez tous les examens effectués et fournissez les premiers résultats pertinents obtenus, s’il y a lieu.)
5.1  Numération lymphocytaire totale :
5.2 Taux d'immunoglobuline (mg/dL) ainsi que les unités pertinentes et les plages normales dans votre laboratoire :
Résultats Unités Plage normale
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SECTION 5 — EXAMENS RELIES AU DIAGNOSTIC DE SCID (suite)

5.3  Numération absolues de sous-populations lymphocytaires (pourcentage des lymphocytes totaux)

Lymphocytes T CD3 : ( %) Lymphocytes T CD4 : ( %)
Lymphocytes T CD8 : ( %) Lymphocytes B CD19 : ( %)
Cellules NK CD16 : ( %) Cellules NK CD56 : ( %)

5.4 Radiographie thoracique :
Présence d’une ombre thymique: Oui _ Non __ Inconnu

SECTION 6 — ENVOI EN CONSULTATION ET EXAMENS SPECIALISES

6.1 Consultation auprés d’un pédiatre immunologiste ou d’un autre spécialiste? Oui _ Non ___ Inconnu
Dans I’affirmative, nom du spécialiste :

Nom de I’hépital du spécialiste :

Si vous détenez l'information, remplissez les sections 6.2. a 6.6; autrement, passez a la section 7.

6.2  Prolifération lymphocytaire suivant une stimulation mitogénique

Résultats : Prolifération bénigne ou inexistante Prolifération normale
6.3 Etudes de purine et de pyrimidine — Taux d’/ADA : normal _ anormal
6.4 Profil d’'inactivation du X dans les lymphocytes T de la mére :
Profil unilatéral? Oui_ Non __ Inconnu
6.5 Epreuves moléculaires précises? Oui _ Non __ Inconnu
Dans 'affirmative, spécimen envoyé au National Institutes of Health?  Oui _ Non __ Inconnu
Résultats :
6.6 Classification du DISC
6.6.1 Est-ce un DISC lié au X? Oui__ Non___ Inconnu____
6.6.2 Est-ce un déficitde 'ADA?  Oui _ Non __ Inconnu
6.6.3 Est-ce un déficit causé par une autre mutation génétique? Oui _ Non __ Inconnu____

Dans l’affirmative, laquelle :

SECTION 7 — TRAITEMENT

7.1 Données sur les greffes de moelle osseuse
7.1.1 Aiguillage pour une transplantation de cellules souches hématopoiétiques :
Oui __ Non ___ Inconnu
Dans l’affirmative, ou?

Dans la négative, pourquoi?

7.1.2 Réception d’une transplantation de cellules souches hématopoiétiques :
Oui Non _ Inconnu__

Dans I’affirmative : relié, compatible relié, haplo-identique compatible, non relié
cellule souche
Dans la négative, pourquoi?

7.2 Prophylaxie au septra : Oui _ Non _ Inconnu
7.3 Administration réguliére d’immunoglobulines intraveineux (IVIG) : Oui __ Non___ Inconnu
7.4  Administration réguliére d'un traitement de remplacement (PEG-ADA): Oui _ Non ___ Inconnu
7.5 Aiguillé pour une génothérapie : Oui Non Inconnu

Dans l’affirmative, ou?

Résultats :
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SECTION 8 — ISSUE

8.1 L’enfant est encore hospitalisé : Oui _~ Non __ Inconnu
8.2 L’enfant a obtenu son congé a domicile : Oui__ Non___ Inconnu
8.3 L’enfant est décédé : Date du déces : / /

) MM AAAA

Cause du déces :
8.4 Perdude vue:

SECTION 9 — MEDECIN DECLARANT

Prénom Nom

Adresse

Ville Province Code postal
Téléphone Télécopieur

Courriel Date de complétion

Merci d’avoir rempli ce formulaire.
(DISC 2004-04)
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