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Veuillez remplir les sections suivantes relativement au cas susmentionné. 
Les données seront traitées confidentiellement. 

 

DÉFINITION DE CAS DU SYNDROME DE L'X FRAGILE 
Déclarer tous les nouveaux patients de moins de 18 ans ayant un diagnostic de syndrome de l’X fragile (SXF) qui 
respectent les critères suivants : 
1) Critères génétiques : Garçon ou fille dont les examens de laboratoire confirment un allèle de répétition de la 

séquence CGG dans la plage de mutation complète (plus de 200 répétitions), y compris le mosaïcisme. 
ET 

2)  Critères cliniques, soit l’une des observations suivantes : 
• Retard de développement global, se manifestant sous forme d’impression clinique de retard dans au moins deux 

domaines du développement, ou 
• Déficience intellectuelle légère, modérée ou grave, diagnostiquée au moyen de tests psychologiques standardisés, 

ou 
• Nourrisson asymptomatique, testé en raison d’antécédents familiaux, y compris des cas diagnostiqués pendant la 

période prénatale. 

Critères d’exclusion 
Preuves cliniques de retard de développement global ou de déficience intellectuelle, accompagnées d’une confirmation en 
laboratoire d’allèles de répétition de la séquence CGG dans la plage normale ou de prémutation. 

Mois de la première consultation _______________________ 

SECTION 1 – RENSEIGNEMENTS DÉMOGRAPHIQUES 

1.1 Date de naissance :  ____ /____ /_______ 1.2 Sexe :   Masculin ___    Féminin ___ 
  JJ       MM      AAAA 

1.3 Province ou territoire de résidence : ___________________________ 

1.4 Trois premiers caractères seulement du code postal à domicile :  __  __  __ 

1.5 Ethnie 

Première nation ___     Innue ___     Inuite ___     Métisse ___     Chinoise ___     Japonaise ___ 

Autre ethnie orientale ___     Indonésienne ___     Noire ___     Blanche ___     Latino-américaine ___ 

Moyen-orientale ___      Autre (précisez) ________________________________      Inconnue ___ 

SECTION 2 – PRÉSENTATION CLINIQUE 

2.1 Âge du patient lorsque le parent s’est inquiété pour la première fois :  _____ années  _____ mois 

2.2 Date du résultat du test de syndrome de l’X fragile :  ____ /____ /_______  
    JJ        MM      AAAA 

2.3 Avez-vous demandé le test diagnostique :  Oui ___    Non ___ 

 Dans la négative, qui l’a fait? Médecin de famille ___    Autre pédiatre ___    Neurologue ___    Généticien ___ 

  Psychiatre ___      Autre____________________________ 

 

RENSEIGNEMENTS SUR LA DÉCLARATION 
(Partie remplie par la coordonnatrice du PCSP) 
Numéro du rapport  
Mois de déclaration  
Province  
Date du jour  




