Observatoire National Frangais des Patients Atteints de DMFSH

Notice d’information

(a remettre au patient)
"Observatoire National Francais des Patients atteints de
Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale"

Madame, Mademoiselle, Monsieur,

Votre médecin, le Professeur/Docteur , VOUS a proposé
de participer a 'Observatoire National Frangais des patients atteints de Dystrophie Musculaire Facio-
Scapulo-Humérale (DMFSH).

Nous vous proposons de lire attentivement cette notice d’information qui a pour but de répondre aux
guestions que vous seriez susceptible de vous poser.

Vous pourrez a tout moment vous adresser au Professeur/Docteur
pour lui poser toutes les questions complémentaires.

Votre maladie

Vous avez un diagnostic de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale.

La DMFSH est une maladie orpheline qui engendre une faiblesse des muscles du visage et de la
ceinture scapulaire (« difficulté a lever les bras »). Elle peut aussi étre responsable d’'une faiblesse
musculaire au niveau des membres inférieurs (« troubles de la marche »). Il n’existe actuellement pas
de thérapie pour soigner cette maladie.

Qu’est-ce gqu’un Observatoire ?

C’est une étude qui a pour but de rassembler des informations sur un maximum de patients ayant
la méme maladie. Elle consiste simplement a collecter ces informations sur ces patients, sans
changer leur prise en charge habituelle, et sans leur imposer d’examens supplémentaires.

Ces données sont génétiques (la description précise des anomalies du géne responsable de la
maladie) et cliniques (la description de votre maladie et de ses conséquences sur les muscles, le
ceeur, les poumons ...).

Ces données étant trés nombreuses, un logiciel informatique a été développé pour les utiliser de
fagon simple.

Des personnes, médecins et scientifiques (les « Curateurs »), rassemblent les données vous
concernant et les saisissent dans ce logiciel informatique.

Vos données proviennent des centres hospitaliers participant a I'Observatoire National Frangais
des Patients atteints de DMFSH.

Le médecin que vous avez consulté a accepté de participer a I'Observatoire National Francgais
des Patients atteints de DMFSH.

Les données médicales, génétiques et cliniques vous concernant ne permettent pas de vous
identifier. Votre nom n’apparait pas dans I'Observatoire et nous ne pouvons vous contacter que via le
médecin qui vous suit pour votre dystrophie musculaire.

Les médecins et scientifiques peuvent accéder a des outils informatiques qui permettent
d’analyser les données. Les industries pharmaceutiques n'ont pas accés aux données, mais peuvent
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obtenir certaines informations utiles pour le développement de nouveaux médicaments, en faisant
une demande aux curateurs. En tous cas, votre identité sera préservée.

L’utilisation du fichier de I'Observatoire n’est pas limitée dans le temps car les données de
chaque personne peuvent aider les médecins et les scientifigues dans leurs travaux de recherche.
Ces travaux peuvent étre publiés dans des revues scientifiques accessibles dans le monde entier, y
compris par Internet, afin que les connaissances apportées par ces recherches puissent aider tous les
chercheurs dans le monde.

Quels sont les objectifs de ’Observatoire National Francais de la DMFSH?

Malgré les progrés de la recherche sur le sujet, des réponses doivent encore étre apportées sur
cette maladie. Il faut continuer les recherches, et pour cela, les chercheurs et médecins ont besoin
d’étudier un trés grand nombre de patients.

C’est pour cela que nous vous proposons de participer a 'Observatoire National Frangais des
patients atteints de DMFSH.

Cela permettra de fournir aux chercheurs des données scientifiques et médicales dans le but
d’améliorer les connaissances sur votre maladie et de permettre d’accélérer la mise au point de
médicaments.

Quels sont les bénéfices attendus ?

Ces données permettront aux scientifiques et aux médecins :

1) de collecter et centraliser des données épidémiologiques, cliniques et paracliniques sur
la DMFSH.

2) de favoriser les projets de recherche clinique et génétique sur cette maladie.

3) développer des recommandations, harmoniser et surtout améliorer la prise en charge de
patients atteints de DMFSH. Cela permettrait d’adopter les mémes pratiques de diagnostic et
de prise en charge des patients sur 'ensemble du territoire national.

4) accélérer et faciliter le recrutement de ces patients dans les études cliniques et les essais
thérapeutiques.

5) d’informer le patient sur le role de I'Observatoire, sur le processus d’enregistrement et sur les
droits du patient, notamment s’agissant de la confidentialité de ses données et de ses droits
d’acceés, de rectification de retrait, ou d’'opposition.

6) de créer un lien éducationnel avec d’autres ressources pertinentes.

Comment étre inclus dans I’Observatoire ?

Vous pouvez vous rendre sur le site www.fshd.fr pour obtenir toutes les informations et documents
utiles. Parlez-en ensuite a votre médecin qui vous suit pour votre DMFSH.

Si vous étes d’accord pour rentrer dans cet Observatoire, vous signerez avec lui un consentement.

- Si le médecin qui vous suit n’est pas spécialisé en maladies neuromusculaires, il vous aidera a
remplir un autoquestionnaire sur votre maladie.

- S’il est spécialisé en maladies neuromusculaires, il vous posera des questions sur votre maladie et
remplira lui-méme une fiche d’évaluation clinigue. Vous pouvez aussi remplir avec son aide un
autoquestionnaire.
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Les informations récoltées dans ces questionnaires seront saisies dans un fichier informatique.
Ensuite, vous recevrez un code PIN de la part de votre médecin. Grace a ce code, vous pourrez
vous connecter au fichier de I'Observatoire et voir les informations vous concernant.

A aucun moment il ne vous sera demandé de modifier ou transmettre en ligne des données
vous concernant. Si vous, ou votre médecin, voulez changer des données vous concernant, vous
devez contacter le médecin qui vous suit pour votre pathologie musculaire qui demandera cette
modification au Coordinateur de cette étude, en indiquant le code PIN. Une notification de la
modification sera ensuite envoyée par courrier ou par mail a votre médecin.

Quels sont vos droits en tant que participant(e) a I’Observatoire National Francais de la
DMESH ?

La participation a I'Observatoire doit étre volontaire. Que vous acceptiez ou refusiez d'y prendre
part, vous continuerez a avoir accés aux mémes soins. Si vous décidez de participer et que vous
changez d'idée par la suite, vous pouvez retirer votre consentement et mettre un terme a la recherche
n'importe quand sans avoir a vous justifier. Pour cela, vous devrez envoyer une lettre recommandée
au Pr SACCONI — Hopital Pasteur 2, Zone C - 6°™ étage — Systéme Nerveux Périphérique et Muscle,
30 Voie Romaine — CS 51059 - 06001 NICE Cedex 1, en spécifiant votre code PIN. Vos données
seront effacées dans un délai de 2 mois.

Vous pouvez poser autant de questions que vous le souhaitez & votre médecin. Votre médecin
s’engage a vous informer des découvertes faites durant I'étude qui pourraient changer votre volonté
de participation.

Pendant le temps de la recherche, vous avez le droit de participer a une autre étude. Il n'y a pas de
période d’exclusion.

Autorité compétente

Le développement de I'Observatoire est en conformité avec le Code de la Santé Publique (Titre Il
du Livre Premier relatif aux recherches biomédicales). Ces informations sont consultables sur le site
Internet de Légifrance (www.legifrance.gouv.fr).

La constitution de I'Observatoire permettant I'analyse statistique des données recueillies a été
déclarée

- a la Commission Nationale de I'Informatique et des Libertés (CNIL) (demande d’autorisation
N°912291),

- au Comité Consultatif sur le Traitement de I'Information en matiére de Recherche dans le domaine
de la Santé (CCTIRS) (avis N°12.004bis) conformément & la Loi n°2004-801 du 6/08/2004 et au
décret d’application numéro 2005-1309 paru le 20/10/2005.

Confidentialité des données

Dans le cadre de la recherche biomédicale a laquelle votre médecin vous propose de participer,
un traitement de vos données et de vos données personnelles va étre mis en ceuvre pour permettre
d’analyser les résultats de la recherche. A cette fin, les données médicales vous concernant et les
données relatives a vos habitudes et a votre qualité de vie, seront transmises au promoteur de la
recherche (le CHU de Nice). Ces données seront identifiées par un numéro de code et/ou la premiére
lettre de votre nom ainsi que la premiere lettre de votre prénom, de fagon a préserver votre identité.
Ces données pourront également, dans des conditions assurant leur confidentialité, étre transmises
aux autorités de santé francaises.
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Conformément aux dispositions de la loi relatives a l'informatique aux fichiers et aux libertés vous
disposez d’un droit d’acceés et de rectification. Vous disposez également d’'un droit d’opposition &
la transmission des données couvertes par le secret professionnel susceptibles d’étre utilisées dans
le cadre de cette recherche et d’étre traitées.

Vous pouvez également accéder directement ou par 'intermédiaire d’'un médecin de votre choix a
'ensemble de vos données médicales en application des dispositions de I'article L.1111-7 du code de
la santé publique. Ces droits s’exercent auprés du médecin qui vous suit dans le cadre de cette
recherche et qui connait votre identité.

Toute information nouvelle survenant en cours d’essai vous sera transmise. A lissue de la
recherche, conformément a l'article L.1112-1 al.9 du code de la santé publique, relatif aux personnes
accueillies dans les établissements de santé, vous serez informé(e) par courrier des résultats globaux
de cette étude si vous le souhaitez.

Ces droits s’exercent auprés du médecin qui vous suit et qui connait votre identité: le
Professeur/Docteur contactera alors le responsable
scientifique (Pr SACCONI — Hopital Pasteur 2, Zone C - 6°™ étage — Systéme Nerveux
Périphérique et Muscle, 30 Voie Romaine — CS 51059 - 06001 NICE Cedex 1 — 04.92.03.57.53).

Vous pourrez avoir un acces aux données concernant votre maladie sur le site Internet de
I'Observatoire National Francais des Patients atteints de DMFSH (www.fshd.fr)

Les données qui vous identifient restent confidentielles. Si les résultats des recherches sont
publiés, les données concernant votre identité resteront aussi confidentielles.

Ce document vous appartient et nous vous invitons a en discuter avec votre médecin et/ou avec
VoS proches.
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Formulaire de recueil de Consentement

Exemplaire Patient

"Observatoire National Francais des Patients atteints de
Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale"

Le Professeur/Docteur m’a proposé de
participer a I’« Observatoire National Francais des patients atteins de DMFSH ».

Le développement de I'Observatoire National Frangais des Patients atteints de DMFSH est en
conformité avec le Code de la Santé Publique (Titre Il du Livre Premier relatif aux recherches
biomeédicales), a regu l'avis favorable du Comité Consultatif sur le Traitement de I'Information en
matiere de Recherche dans le domaine de la Santé (CCTIRS) (avis N°12.004bis) et a été déclaré a la
Commission Nationale de I'Informatique et des Libertés (CNIL) (demande d’autorisation N°912291).

J’ai pris connaissance de la notice d’information m’expliquant le fonctionnement de I'Observatoire
National Frangais des Patients atteints de DMFSH. J’ai pu poser toutes les questions que je voulais, jai
recu des réponses adaptées et j'ai pu disposer d’'un temps de réflexion suffisant entre I'information et
ma décision de participer a cette banque de données.

J’ai été informé(e) :
- de la nature des informations transmises (&ge, sexe, situation personnelle et professionnelle,

données médicales de l'autoquestionnaire et de la fiche d’évaluation clinique remplie par le
médecin),

- de la finalité du traitement des données qui permettra d’obtenir des informations plus précises sur
l'intérét de récolter des données sur la dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale a l'aide de
ces deux questionnaires,

- des personnes physiques ou morales destinataires de ces données (chercheurs médecins ou
scientifiques ou des sociétés participant a la recherche scientifique, aprés contrble et approbation
par le comité de pilotage de I'Observatoire),

- gu’aucun traitement informatisé ne sera réalisé sur des données nominatives mais sur des
données non identifiables.

- de_mon droit d’accés et de rectification a ces données garanti par les articles 39 et 40 de la loi
n°2004-801 du 6 aolt 2004 soit directement soit indirectement en m’adressant au médecin qui me
suit et qui connait mon identité, le Professeur/Docteur

contactera alors le responsable scientifique (Pr

SACCONI — Hépital Pasteur 2, Zone C - 6°™ étage — Systéme Nerveux Périphérique et

Muscle, 30 Voie Romaine — CS 51059 - 06001 NICE Cedex 1 — 04.92.03.57.53).

- jai été avisé(e) de ce que la présentation du résultat du traitement des données ne pourra
permettre mon identification directe ou indirecte.

J’ai compris que je pouvais refuser de participer a I'« Observatoire National Francais des Patients
atteints de DMFSH » sans conséquence pour moi, et que je pourrai retirer mon consentement a tout
moment sans avoir a donner de raison et sans conséquence.
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Compte tenu des informations qui m’ont été transmises, j’accepte librement et volontairement
de participer a ’Observatoire National Frangais des Patients atteints de DMFSH.

Mon consentement ne décharge pas le médecin et le responsable scientifique de leurs responsabilités
a mon égard, je conserve tous les droits garantis par la loi.

Le médecin : Le patient

Nom, prénom : Nom, prénom :

Faita: .o Faita: ..o,
L © i L
Signature : Signature (Précédée de la mention :

« Lu, compris et approuveé ») :

Cachet du médecin :

En IPabsence d’autonomie de lecture et d’écriture de M.... Mme... , la tierce personne ci-dessous identifiée, totalement
indépendante du médecin et du responsable scientifique, atteste avoir personnellement et fidelement Ilu au
participant la notice d’information et le présent formulaire de consentement et recueilli son accord pour signer ci-
dessous en son nom :

Ce document est a réaliser en trois exemplaires originaux, dont I’'un doit étre gardé par le médecin, un autre remis a
la personne donnant son consentement et le troisiéme transmis au responsable scientifique.
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Formulaire de recueil de Consentement

Exemplaire Médecin a conserver dans le dossier médical

"Observatoire National Francais des Patients atteints de
Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale"

Le Professeur/Docteur m’a proposé de
participer a I’« Observatoire National Francais des patients atteins de DMFSH ».

Le développement de I'Observatoire National Frangais des Patients atteints de DMFSH est en
conformité avec le Code de la Santé Publique (Titre Il du Livre Premier relatif aux recherches
biomeédicales), a regu l'avis favorable du Comité Consultatif sur le Traitement de I'Information en
matiére de Recherche dans le domaine de la Santé (CCTIRS) (avis N°12.004bis) et a été déclaré a la
Commission Nationale de I'Informatique et des Libertés (CNIL) (demande d’autorisation N°912291).

J'ai pris connaissance de la notice d’information m’expliquant le fonctionnement de I'Observatoire
National Frangais des Patients atteints de DMFSH. J’ai pu poser toutes les questions que je voulais, jai
recu des réponses adaptées et j'ai pu disposer d’'un temps de réflexion suffisant entre I'information et
ma décision de participer a cette banque de données.

J’ai été informé(e) :
- de la nature des informations transmises (&ge, sexe, situation personnelle et professionnelle,

données médicales de l'autoquestionnaire et de la fiche d’évaluation clinique remplie par le
médecin),

- de la finalité du traitement des données qui permettra d’obtenir des informations plus précises sur
l'intérét de récolter des données sur la dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale a l'aide de
ces deux questionnaires,

- des personnes physiques ou morales destinataires de ces données (chercheurs médecins ou
scientifiques ou des sociétés participant a la recherche scientifique, aprés contrble et approbation
par le comité de pilotage de I'Observatoire),

- gu’aucun traitement informatisé ne sera réalisé sur des données nominatives mais sur des
données non identifiables.

- de_mon droit d’accés et de rectification a ces données garanti par les articles 39 et 40 de la loi
n°2004-801 du 6 aolt 2004 soit directement soit indirectement en m’adressant au médecin qui me
suit et qui connait mon identité, le Professeur/Docteur

contactera alors le responsable scientifique (Pr

SACCONI — Hopital Pasteur 2, Zone C - 6°™ étage — Systéme Nerveux Périphérique et

Muscle, 30 Voie Romaine — CS 51059 - 06001 NICE Cedex 1 — 04.92.03.57.53).

- jai été avisé(e) de ce que la présentation du résultat du traitement des données ne pourra
permettre mon identification directe ou indirecte.

J’ai compris que je pouvais refuser de participer a I'« Observatoire National Francais des Patients
atteints de DMFSH » sans conséquence pour moi, et que je pourrai retirer mon consentement a tout
moment sans avoir a donner de raison et sans conséquence.
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Compte tenu des informations qui m’ont été transmises, j’accepte librement et volontairement
de participer a ’Observatoire National Francais des Patients atteints de DMFSH.

Mon consentement ne décharge pas le médecin et le responsable scientifique de leurs responsabilités
a mon égard, je conserve tous les droits garantis par la loi.

Le médecin : Le patient

Nom, prénom : Nom, prénom :

Faita: .o Faita: ..o,
L © i L
Signature : Signature (Précédée de la mention :

« Lu, compris et approuveé ») :

Cachet du médecin :

En I’absence d’autonomie de lecture et d’écriture de M.... Mme... , la tierce personne ci-dessous identifiée, totalement
indépendante du médecin et du responsable scientifique, atteste avoir personnellement et fidélement lu au
participant la notice d’information et le présent formulaire de consentement et recueilli son accord pour signer ci-
dessous en son nom :

Ce document est a réaliser en trois exemplaires originaux, dont I’'un doit étre gardé par le médecin, un autre remis a
la personne donnant son consentement et le troisiéme transmis au responsable scientifique.
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Formulaire de recueil de Consentement

Exemplaire Coordonnateur a envoyer

"Observatoire National Francais des Patients atteints de
Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale"

Le Professeur/Docteur m’a proposé de
participer a '« Observatoire National Francgais des patients atteins de DMFSH ».

Le développement de I'Observatoire National Frangais des Patients atteints de DMFSH est en
conformité avec le Code de la Santé Publique (Titre Il du Livre Premier relatif aux recherches
biomédicales), a regu l'avis favorable du Comité Consultatif sur le Traitement de I'Information en
matiére de Recherche dans le domaine de la Santé (CCTIRS) (avis N°12.004bis) et a été déclaré a la
Commission Nationale de I'Informatique et des Libertés (CNIL) (demande d’autorisation N°912291).

J'ai pris connaissance de la notice d’information m’expliquant le fonctionnement de I'Observatoire
National Francais des Patients atteints de DMFSH. J’ai pu poser toutes les questions que je voulais, jai
recu des réponses adaptées et j'ai pu disposer d’'un temps de réflexion suffisant entre I'information et
ma décision de participer a cette banque de données.

J'ai été informé(e) :
- de la nature des informations transmises (&ge, sexe, situation personnelle et professionnelle,

données médicales de l'autoquestionnaire et de la fiche d’évaluation clinique remplie par le
médecin),

- de la finalité du traitement des données qui permettra d’obtenir des informations plus précises sur
l'intérét de récolter des données sur la dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale a l'aide de
ces deux questionnaires,

- des personnes physiques ou morales destinataires de ces données (chercheurs médecins ou
scientifiques ou des sociétés participant a la recherche scientifique, aprés contréle et approbation
par le comité de pilotage de I'Observatoire),

- gu’aucun _traitement informatisé ne sera réalisé sur des données nominatives mais sur des
données non identifiables.

- de mon droit d’acces et de rectification a ces données garanti par les articles 39 et 40 de la loi
n°2004-801 du 6 aodt 2004 soit directement soit indirectement en m’adressant au médecin qui me
suit et qui connait mon identité, le Professeur/Docteur

contactera alors le responsable scientifique (Pr

SACCONI — Hopital Pasteur 2, Zone C - 6°™® étage — Systéme Nerveux Périphérique et

Muscle, 30 Voie Romaine — CS 51059 - 06001 NICE Cedex 1 — 04.92.03.57.53).

- jai été avisé(e) de ce que la présentation du résultat du traitement des données ne pourra
permettre mon identification directe ou indirecte.

J'ai compris que je pouvais refuser de participer a I'« Observatoire National Francais des Patients
atteints de DMFSH » sans conséquence pour moi, et que je pourrai retirer mon consentement a tout
moment sans avoir a donner de raison et sans conséquence.
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Compte tenu des informations qui m’ont été transmises, j’accepte librement et volontairement
de participer a ’Observatoire National Frangais des Patients atteints de DMFSH.

Mon consentement ne décharge pas le médecin et le responsable scientifique de leurs responsabilités
a mon égard, je conserve tous les droits garantis par la loi.

Le médecin : Le patient

Nom, prénom : Nom, prénom :

Faita: .o Faita: ..o,
L © i L
Signature : Signature (Précédée de la mention :

« Lu, compris et approuvé ») :

Cachet du médecin :

En IPabsence d’autonomie de lecture et d’écriture de M.... Mme... , la tierce personne ci-dessous identifiée, totalement
indépendante du médecin et du responsable scientifique, atteste avoir personnellement et fidelement Ilu au
participant la notice d’information et le présent formulaire de consentement et recueilli son accord pour signer ci-
dessous en son nom :

Ce document est a réaliser en trois exemplaires originaux, dont I’'un doit étre gardé par le médecin, un autre remis a
la personne donnant son consentement et le troisiéme transmis au responsable scientifique.
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IMPORTANT

POUR ETRE INCLUS DANS L'OBSERVATOIRE DMFSH, VOUS DEVEZ :

SIGNER AVEC LE MEDECIN QUI VOUS SUIT POUR VOTRE PATHOLOGIE
MUSCULAIRE LES 3 EXEMPLAIRES ORIGINAUX DU CONSENTEMENT
ECLAIRE.

ENVOYER L’AUTOQUESTIONNAIRE + L'EXEMPLAIRE « Coordonnateur » DU
CONSENTEMENT SIGNE par courrier a I'adresse suivante :

ObservatoireNational Francais des patients atteints d@VIFSH Pr Sacconi
Hopital PASTEUR 2 - Systéme Nerveux Périphérique et Muscle, Zone C, 6°™ étage
30 Voie Romaine, CS 51059 - 06001 NICE cedex 1
Tel : +33 (0)4.92.03.57.53
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i VEUILLEZ LIRE LES INSTRUCTIONS qui accompagnent ce questionnaire. Elles vous apportent des précisions/explications pour chaque question,
en particulier pour les questions signalées par ce signe :

Ui Répondre a toutes les questions des « champs obligatoires » : sinon vous ne pourrez pas étre inclus dans I’'Observatoire.

i Répondre a un maximum de questions des « champs fortement conseillés ». Si vous faites une erreur, les corrections apportées doivent étre lisibles.

it Sivous avez des questions, vous pouvez vous adresser au médecin qui vous suit.

AC est |l a premi ér guedtiannase: LJoue LINonA Simbpd i {]codlePIN: [1J’' ai oubli é moh

Graceau code PIN, je peux accéder a mes données sur lensivev.fshd.fr

Ce code PIN vous sera communiqué par le médecin qui vous suit pour votre DMFSH (indiqué en question N°2) lors de votre prochaine
consultation.

Date de remplissage de 'autoquestionnaire: __ __ /  [20_

CHAMPS OBLIGATOIRES-Si vous ne r épondesueptiansnodasnépoerms e mhlse voe s e hsewmapire§ ir ¢ ¢ edaeptl 00
«optionnelles»).

1. VOTRE IDENTITE
Nom (premiére lettre) : ___ Prénom (premiére lettre) : ___ Nom de jeune fille (premiére lettre) : ___ Sexe: FC MC

Date de naissance : | | | /1 | | | | Ville de résidence : .......coocueveeeeeeeeeeeeeeeeeee e et/ou Code postal:
mois année

2. Quel est le nom et 'adresse du médecin qui vous suit régulierement pour votre pathologie, la DMFSH ?
(Question tres importante, le médecin indiqué sera notre unique interlocuteur)

Pr/Dr (NOM, Prénom) Téléphone (OPtIONNEL) & ....veveveeree e

X LT YT oTo 4o =] TR TSU

3. Ce médecin est-il :

L] votre neurologue (recommandé [ Votre médecin généraliste L] Autre (exemple: Médecin réEAUCTLEUN) : ......cuvueeeeeeeeeeeeceetetsee e ste e ceer s ae et


http://www.fshd.fr/

Observatoire National Francais des Patients Atteints de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale - AUTOQUESTIONNAIRE

Nom (premiére lettre): __ Prénom (premiere lettre): __

CHAMPS OBLIGATOIRES

4. Avez-vous une dystrophie musculaire Facio-Scapulo-Humérale de type 1 (DMFSH1)?

] oui (Passez 3a question §

[J *Non * Si vous &wvaz eo énped dsdanré®z logaestionnairet
contactez votre médecin référent afin de spécifier votre diagnostic.

L] * Je ne sais pas

A 5. Avez-vous déja eu un test génétique pour la dystrophie musculaire Facio-Scapulo-Humeérale de type 1 (DMFSH1)?

L1 oui, et j’ai regu les résultats du test génétique (Allez & la question

L1 ** Oui, mais je suis en attente des résultats

(1 ** Non, je n’ai jamais eu de test génétique pour la DMFSH ** Si vous avez répondu kn attente des résultats, « Non» ou «Je ne sais pas, arrétez le
questionnaireet contactez votre médecin référent afin de spécifier votre diagnostic génétiqug

L1 ** Je ne sais pas

A 6. Sivous avez regu le résultat de votre test génétique, veuillez indiquer si votre test génétique :

L1 En faveur d’un diagnostic de Dystrophie Musculaire FSH (allez & laguestion 7 [ N’est pas en faveur d’un diagnostic de Dystrophie Musculaire FSH (Arrétez le questionnairg

& 7. Sivotre test génétique a confirmé le diagnostic de DMFSH1, veuillez spécifier : (lesinformations demandées se trouvent sur la feuille de résultat du test génétique, réfgcess aux instructions)
A Année du diagnostic génétique : -

A Nom du laboratoire: [ MARSEILLE I PARIS (I T YT Y1) 1= OO

A Résultat du test (optionnel) : Nombre de répétitions4q D4z4? __ ou Longueur du fragment EcoRI/Bnll? .......coeveveevvevnees kb L Mosaique

8. Comme montré dans la figure 1, étes-vous capable de (1 seul choix possib)e

1 [ Lever les bras au-dessus de la téte

2 Lever les bras a I'horizontale sans toutefois parvenir 3 dépasser le niveau des épaules

v

3] Vous n’étes pas capable de lever les bras

4l Je ne sais pas

9. Marchez-vous EN PERMANENCE sans aide (C’est-a-dire sans canne, déambulateur, fauteuil roulant...)?

L1 oui* LI Non [ Je ne sais pas (* Si Oui, passez a la question Nj11

Figure 1 : abduction de I'épaule



Observatoire National Frangais des Patients Atteints de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale - AUTOQUESTIONNAIRE

Nom (premiére lettre): __ Prénom (premiére lettre): _

CHAMPS OBLIGATOIRES

10. Sivous utilisez une aide au quotidien, veuillez spécifier le type d’aide utilisée (plusieurs choix possibles) :
[ canne 1 péambulateur [ Releveurs de pieds [ Fauteuil roulant manuel L] Fauteuil roulant électrique

L] Triscooter LI AULE, SPECIfIEN  woooeveeee e

11. Avez-vous déja participé a un essai clinique/thérapeutique sur la Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale?

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas

12. Voulez-vous étre informé des futurs essais cliniques sur la DMFSH?

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas

CHAMPS FORTEMENT CONSEILLES-vouspourrez étre enregistré dans | ' obpsaesr vaatlo iernes eDniFfoSsmhetieésn
conseillées>. Cependant, nous vous remercions de répondre a un maximum de guestions.

13. Veuillez spécifier votre taille et votre poids actuel :

Taille __ cm Poids kg

14. Veuillez spécifier si vous étes :

U Droitier [ Gaucher L] Ambidextre

15. Veuillez spécifier si vous étes :

U célibataire Len concubinage O Pacsé(e) O Divorcé(e) O Marié(e) O Veuf(ve)

16. Veuillez spécifier si vous étes :

LIEn activité¢  [JEtudiant [JAlaretraite [1En recherche d’emploi [ Vous n’avez jamais travaillé [ En arrét d’activité A Arrét lié a la maladie? : U oui 0O Non

17. Veuillez spécifier votre niveau scolaire (BEP, Baccalauréat, Bac+3...) :
O certificat d’étude Ol Bep / CAP [ seconde O 1ere Ol Terminale [ Baccalauréat [ Baccalauréat +.......
L ANULI@S: vttt ee e eeeeeeeeeeee 2o e e e et ee 2 ee e e sessee e e e e e ses e 22412 2o 2 e e o122 225222 e 2241222 e 22102 e 2221222211 121122 et 1o et e et e st ses et ee st ee s et ees et



Observatoire National Frangais des Patients Atteints de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale - AUTOQUESTIONNAIRE

Nom (premiére lettre): Prénom (premiére lettre):

CHAMPS FORTEMENT CONSEILLES

18. Avez-vous connaissance d’un membre de votre famille atteint de la DMFSH?

L oui L] Non* [ Je ne sais pas*  (*Passez a la questiorOp

19. Si oui, spécifier quel membre de votre famille est concerné? (Plusieurs choix possibles)

LI Mmere [ pere LI Frere(s) [ sceur(s) C Fils L Fille LT AUEI(S)  covveeeeeceeeee e ceesee oo sese s seeees e s eeeees s ses e ses e

20. Quel age aviez-vous lorsque les premiers symptomes de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale sont apparus?

ans

21. Quel a été votre TOUT PREMIER symptdme de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale? (1 SEUL CHOIX POSSIBLE

[1Je n’ai jamais manifesté de symptéme

[ Atteinte faciale (exemples : difficultés a fermer les yeux, siffler ou boire avec une paille ; yeux souvent irrités ou rouges)

[ Atteinte proximale des membres supérieurs (exemples ; difficultés a lever les bras, décollement des omoplates)

L] Atteinte distale des membres supérieurs (exemples : difficultés a utiliser les mains)

[ Atteinte proximale des membres inférieurs (exemples : difficultés a monter les escaliers, a courir, a se relever d’une chaise)
[ Atteinte distale des membres inférieurs (exemples : difficultés a marcher sur les talons)

[ AULres, dECrivez BrieVeMENt VOLIE PreMUEE SYMPTIOIMIE : .......cocecveerieeeeteeeteisiesiettsteteste s es st st asesesssasessessas ssesssssases essssassss st ssssessasasssssssasssses s asestess entes s aessseaes sasesenssus st seases et sasasnssnsssnssnnanen
22. Avez-vous souvent les yeux irrités ou secs?
Ll oui LI Non [ Je ne sais pas

23. Dormez-vous les yeux ouverts?

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas

24. Avez-vous des difficultés a fermer les yeux?

Ll oui LI Non L1 Je ne sais pas

25. Etes-vous capable de siffler et/ou de mimer un baiser avec la bouche?

L oui LI Non L] Je ne sais pas



Observatoire National Frangais des Patients Atteints de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale - AUTOQUESTIONNAIRE

Nom (premiére lettre): __ Prénom (premiere lettre): __

CHAMPS FORTEMENT CONSEILLES

26. Veuillez entourer UNE des propositions suivantes qui correspond le plus a votre atteinte dans la vie quotidienne (1. SEUL CHOIX POSSIHikous hésitez entr2 choix,

vousdevez choisir la cotation la plus élevée (la plus proche de 6).
1. Je peux, les bras tendus, lever les mains au dessus de la téte SANS AUCUNE AIDE (voir figure 1)
. Je peux lever les mains au dessus de la téte uniquement en pliant les bras (en réduisant la circonférence du mouvement)

. Je ne peux pas lever les mains au dessus de la téte mais je peux porter un verre plein a la bouche (en utilisant une ou deux mains)

v

. Je ne peux pas porter les mains a la bouche, mais je peux soulever un crayon d’une table

2
3
4. Je peux élever les mains a la bouche mais je ne peux pas porter un verre plein a la bouche
5
6

. Je ne peux pas utiliser mes mains

27. Avez-vous au moins une omoplate décollée (voir figure 2)?

Figure 1 : Abduction de I'épaule

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas
28. Avez-vous déja eu une chirurgie pour fixer au moins une omoplate?
|:| Oui |:| Non |:| Je ne sais pas Figure 2 : Décollement des omoplates

29. Veuillez entourer UNE des propositions suivantes qui correspond le plus a votre atteinte dans la vie quotidienne (1 SEUL CHOIX POSSIBikous hésitez entre 2hoix,
vous devez choisir la cotation la plus élevée (la plus proche de 10).

1.
2.

LA S

w ® N o

Je marche et monte les escaliers sans aide

Je marche et monte les escaliers en me tenant a une rampe

Je marche et monte lentement les marches avec I'aide d’une rampe (plus de 12 secondes pour 4 marches)
Je marche sans aide et me léve d’une chaise mais je ne peux pas monter des escaliers

Je marche sans aide mais je ne peux pas me lever d’un siége sans aide ou monter des escaliers

Je ne marche qu’avec des releveurs de pieds

Je ne marche qu’avec I'aide d’une canne ou d’un déambulateur

Je ne peux pas marcher mais je peux tenir debout avec aide

Je suis confiné au fauteuil roulant

10. Je suis confiné au lit




Observatoire National Frangais des Patients Atteints de Dystrophie Musculaire Facio-Scapulo-Humérale - AUTOQUESTIONNAIRE

Nom (premiére lettre): __ Prénom (premiere lettre): __

CHAMPS FORTEMENT CONSEILLES

30. Avez-vous des difficultés pour marcher sur vos talons? (voir figure 3

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas L1 Non applicable (en fauteuil roulant ou confiné au lit)

31. Avez-vous des difficultés a vous lever du lit sans I'aide de vos bras?

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas

32. L'un de vos bras ou jambes est-il plus affecté que I'autre?

Figure 3 : Marcher sur les talons

L oui LI Non [ e ne sais pas

33. Une maladie cardiaque vous a-t-elle été diagnostiquée?

L1 oui LI Non [ Je ne sais pas
F ST TN LI Lo o 10 =1 L=

A 34. Une maladie respiratoire vous a-t-elle été diagnostiquée?

L1 oui LI Non [ Je ne sais pas
A ST OUILIAGUEIIE? ...t ettt e st st et e st s s
A Utilisez-vous une assistance respiratoire? U oui Ll Non

35. Un trouble auditif a-t-il été diagnostiqué?
U Oui LI Non [ Je ne sais pas A Si oui,utilisez-vous une aide auditive? Ol oui O Non

A 36. Des troubles de la déglutition ont-ils été diagnostiqués?
Lloui LI Non [l Je ne sais pas

A 37. Une maladie oculaire a-t-elle été diagnostiquée?
L1 oui LI Non [ Je ne sais pas A Si ouUi,spécifier Ie diagnOStiC ELADII: .......c.covvvoeeveereririererieesisssisistsssssisssssissssess esisssssessssss s sssssssinans

38. Avez-vous déja eu une chirurgie de I'ceil?
L1 oui LI Non [ Je ne sais pas A Si oui,spécifier la cause médicale de Cette CRIrUIGIe: ........ouvmvveeerveseeersreessrereirissssssissssssiesssssssssens
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Nom (premiere lettre): __ Prénom (premiére lettre): __
CHAMPS FORTEMENT CONSEILLES
39. Un médecin vous a-t-il diagnostiqué I'une des maladies endocriniennes suivantes ?
[ Aucune maladie endocrinienne diagnostiquée [ Diabete LI Maladie de la thyroide LI AULI€ e L] Je ne sais pas
A 40. Un médecin vous a-t-il diagnostiqué une augmentation des lipides dans le sang (cholestérol ou triglycérides) ?

L oui LI Non [ Je ne sais pas
A Siouj spécifier si vous prenez un (des) traitement(s) pour diminuer le cholestérol et/ou les triglycérides (nom du(des) médicament(s) et dose par jour) :

& 41. Cocher les cases correspondant aux symptémes que vous avez déja manifestés : plusieurs choix possibles

L1 palpitations L1 Dysphagie (difficultés a avaler, sensation de géne ou blocage des aliments

, . , endant le repas
O Syncope, évanouissement (perte de connaissance) P pas)

[ Fausse route (passage de liquide ou aliments dans les voies aériennes supérieures,

[ Etourdissement (malaise sans perte de connaissance) . , .
causant toux, étouffement, régurgitations nasales)

[l Douleur rétro sternale (douleur a la poitrine) O perte de poids

L1 Dyspnée a I'effort (difficulté a respirer durant I'effort)

L Flash lumineux
L1 Dyspnée au repos (difficulté a respirer au repos)
LI Troubles de la vision (zone sombre dans le champ visuel sous forme d’un point
L1 orthopnée (difficulté d respirer allongé sur le dos) ., ( . ’p f P

noir, d’un nuage, ou image apparaissant ondulée)
[1somnolence diurne - N R .
[ vision apparaft trouble ou trés estompée

[ céphalées matinales [ Yeux rouges

L1 Douleur dans les yeux

Autres, spécifiez : [ sensation de génes dans I'ceil (yeux larmoyants)

L1 Aucun symptéme
[ Baisse de I'audition
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Nom (premiére lettre): __ Prénom (premiére lettre): _

CHAMPS FORTEMENT CONSEILLES

42. Avez-vous des douleurs musculaires ou articulaires ?

Ll oui LI Non [1Je ne sais pas

43. Selon l'intensité moyenne de votre douleur au quotidien, veuillez placer un trait vertical sur la ligne horizontale ci-dessous :

(X Aucune douleur Extrémement douloureux
b

N

44. Dans quelle zone localiseriez-vous votre douleur? (plusieurs choix possibles)
O aucune douleur O cervicales / thorax O région lombaire / hanche O épaules / membres supérieurs

[ genoux / cuisses [ coudes L chevilles / membres inférieurs LI QUETES oo ses s ses s sesees s

45. Seriez-vous d’accord pour qu’un neurologue spécialisé en maladies neuromusculaires remplisse une fiche d’évaluation clinique* afin d’évaluer votre état ?

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas

46. Le neurologue a-t-il déja rempli cette fiche d’évaluation clinique*?

Ll oui LI Non [ Je ne sais pas [ Je n’ai pas de neurologue référent

* La fiche d’évaluation clinique, doit étre renseignée par un médecin spécialisé en maladies neuromusculaires. Cette fiche a pour but de réaliser une évaluation détaillée

de votre état de santé et de recueillir des informations importantes sur I’histoire de votre maladie. Les résultats de cette évaluation seront envoyés au médecin qui vous
suit et feront partie de votre profil au sein de I'Observatoire DMFSH (pour plus d’informations, vous pouvez vous référer a la notice d’informations ou consulter le site

Internet : Erreur ! Référence de lien hypertexte non valide..)

Merci de nous avoir accordé votre temps et n’oubliez pas de mettre a jour votre questionnaire TOUS LES DEUX ANS.




