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Questionnaire d’Immunologie en CDG (ImmunoCDGQ) pour  

SOIGNANTS & PATIENTS 

Consentement Eclaire – Version ETENDUE 

 

 

 

 

 

 

 

 

Cette étude est une partie d’un projet d’investigation intitulé “Déchiffrer les aspects immunologiques dans 

les Anomalies Congénitales da Glycosylation (CDG) usant un abordage multidisciplinaire”. C’est une thèse 

de doctorat de l’investigatrice Rita Francisco (sachez plus sur elle ICI). 

Avant de décider ou non de participer, c’est important que vous compreniez pourquoi  cette étude est en 

train de se faire, qui est en train de le développer, quels sont leurs objectifs, comment vous pouvez 

bénéficier de cette étude et quels sont les potentiels risques associés à votre participation 

En acceptant de participer, vous concordez avec les thermes et les conditions expliquées dans ce  document.  

 

Instructions et Consentement Eclaire pour les Participants 

1) A propos du questionnaire 

Les « glycanes » (“arbres à sucre”) jouent des rôles divers dans le système immunitaire. Les Anomalies 

Congénitales de la Glycosylation (CDG) sont une famille de maladies métaboliques rares, causées par des 

altérations dans la machinerie de la glycosylation. Les CDG sont, par norme, multi-systémiques, étant 

l’affectation du système immunitaire rapportée et décrite dans un sous-ensemble de types de CDG.  

 

Cependant, les descriptions existantes dans la littérature sont peu détaillées et rares. 

Par ailleurs, les mécanismes moléculaires subjacents et l’extension des manifestations cliniques, qui lui sont 

associés, sont fortement inconnus.  

Pour recueillir l’information et construire la connaissance/savoir, identifier les priorités des familles et des 

patients CDG, ainsi que diriger futurs projets de investigation, nous développons un questionnaire online 

pour être administré/dressé à des patients et soignants CDG. 

 C’est un outil d’investigation centrée sur le patient, développée pour promouvoir la 

compréhension, guider l’investigation, améliorer les soins médicaux et la gestion de 

l’affectation immunologique entre patients avec Anomalies Congénitales de la Glycosylation 

(Syndrome CDG) 

http://www.researchcdg.com/glycoimmunology.html
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Ce questionnaire se focalise dans  les aspects physiques, fonctionnels ainsi que dans l’impact dans la qualité 

de vie du dysfonctionnement du système immunitaire entre les patients CDG par l’analyse des signes, 

symptômes et stratégies de gestion médicale des altérations immunologiques.  

Ce questionnaire vise à réunir l’information et créer la connaissance sur les suivants topiques:  

1) Problèmes généraux liés au système immunitaire pour avoir une vision globale du type 

d’affectation immunologique en CDG; 

2) Infections présentes dans les patients CDG pour comprendre la fréquence, type et gravité des 

infections qui surviennent dans ces malades; 

3) Maladies auto-immunes qui affectent les patients CDG, de façon à  élucider les types, la fréquence 

et l’importance clinique des celles-ci;  

4) Allergies dans les patients CDG, de façon à comprendre la prédominance, les types et l’importance 

des allergies de cette population de patients;   

5) L’impact des problèmes immunitaire dans la Qualité de Vie des patients; 

6) L’Histoire de vaccination des patients CDG pour mieux comprendre son efficacité, effets secondaires 

et vaccins pris par ces patients;  

7) Liste de vérification des symptômes CDG pour comprendre le phénotype général des patients CDG 

et comparer les différences entre patient avec et sans affectation du système immunitaire; 

8) Sensibilisation et informations sur l’affectation immunologique en CDG pour évaluer de façon 

générale la connaissance, les nécessités, les stratégies de gestion liés aux problèmes du système 

immunitaire.  

Puisque les CDG englobent une famille de maladies très rares avec des patients géographiquement 

dispersés, pour maximiser leur participation et recueillir des données robustes, ce questionnaire sera 

administré à partir de la plateforme online Survey Monkey (https://www.surveymonkey.com/ ). 

Ce questionnaire dépasse les obstacles substantiels existants dans l’investigation clinique traditionnel en: 

 

-se focalisant dans les maladies rares; 

- accordant la priorité à la vision des patients et familles; 

- identifiant l’impact du dysfonctionnement immunologique; 

- améliorant les normes de soins médicaux pour les patients CDG; 

- guidant les projets d’investigation basés dans les nécessités des familles et patients. 

Par ailleurs, le questionnaire sera disponible dans les LANGUES suivantes: 

 

Anglais Portugais Espagnol Français Italien 
 

 

 

 

    

 

https://www.surveymonkey.com/
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2) En quoi a été basé le questionnaire ? 

La construction du questionnaire a été basée dans la révision de la littérature menée par  notre équipe et 

publiée en 2016 – Voir ICI 

En plus, certaines questions ont été inspirées par des questionnaires d’immunologie existants, nommément 

des questionnaires usés pendant l’admission hospitalière ou une consultation médicale. Par ailleurs, les 

outils existants et validés pour évaluer les manifestations immunologiques, tels comme le Questionnaire sur 

les allergies dans l’ enfance [“Comprehensive Early Childhood Allergy Questionnaire”(CECAQ)], 

Questionnaire de infections respiratoires aigues [“Acute Respiratory Tract Infection Questionnaire” 

(ARTIQ)],Questionnaire de qualité de vie en rhinite-conjonctivite [“Rhinoconjunctivitis Quality of Life 

Questionnaire” (RQLQ)],  et le Questionnaire pour l’évaluation du système immunitaire [“immune system 

assessment questionnaire” (ISAQ)], ont été consultés et servis comme modèle, tant en termes de structure 

et/ou contenu de certaines questions présentes dans ce questionnaire.   

 

3) Quels sont les objectifs de ce questionnaire? 

Objectifs généraux: 

• Augmenter la connaissance et la comprehension du (dys-) fonctionnement du système immunitaire 

des patients avec Anomalies Congénitales de la Glycosylation (CDG); 

• Développer un questionnaire online, international et centré sur le patient que peut être usé comme 

un outil de diagnostic et évaluation du dysfonctionnement immune en patients CDG; 

• Impliquer les patients d’une vaste zone géographique. Les maladies rares de principal intérêt sont 

les CDG, mais autres maladies rares et communs peuvent être incluses;   

• Être le pilier pour le développement et l'utilisation d'une application de surveillance des patients 

(App), alignée au plus grand objectif des Réseaux Européens de Référence (ERNS ). Il convient de 

noter que cette application permettrait à la collection/recueil des données nécessaires pour 

déterminer l'historique de la nature des différents types de CDG;  

• Améliorer les soins et les stratégies de la gestion de l'affection immunologique chez les patients 

CDG, faciliter le diagnostic précoce et le traitement prêt; 

• Accroître la visibilité et la diffusion de l'information entre les familles et les professionnels de la 

santé, leaders d’opinion (KOLs); 

• Fournir un instrument Lobbying pour un meilleur accès aux traitements symptomatiques/de base 

existants ou futurs.  

3.2. Objectifs spécifiques: 

Objectifs cliniques /scientifiques 

• Déterminer la fréquence et l'impact des problèmes immunologiques (infections, allergies, atopie 

et/ou maladies auto-immunes) entre les patients et les familles CDG, par le biais d'un questionnaire 

et, en comparant ces résultats avec des données cliniques et Informations publiées ; 

• Élaborer un questionnaire avec un niveau élevé d'implication des soignants et des patients, 

améliorant ainsi la compréhension des aspects immunologiques du CDG; 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27393411
https://webgate.ec.europa.eu/ern/
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• Proposer cette étude comme un modèle à utiliser à l'échelle internationale, ainsi que 

d'autres études portant sur le CDG et/ou d'autres maladies;   

• Créer/améliorer les lignes directrices pour le diagnostic, la prévention, la gestion et le traitement des 

problèmes immunologiques dans la population CDG. 

 

Objectifs de lobby/ politiques/ construction communautaire ( ”community building”)  

• Impliquer les patients/familles tout au long du projet de recherche, y compris l'élaboration du 

questionnaire; 

• Publier l'étude et ses résultats au niveau international, contribuer à la mise en œuvre de lignes 

directrices pour les soins médicaux transnationaux et de meilleurs résultats cliniques pour les 

patients CDG;   

• Utiliser ce projet comme modèle international, et en plus de pouvoir l’appliquer à d'autres études 

concernant le CDG et/ou d'autres maladies, ainsi que les principales conclusions et 

recommandations s'appliquent à l'échelle internationale; 

• Autonomiser les familles et les patients du CDG, tout en promouvant et en renforçant le sens de la 

communauté et les relations entre les patients et les professionnels.  

 

4) Qui est la population cible ? 

 

Dans le cas où le patient CDG a ou n'a pas éprouvé des signes/symptômes liés à la dysfonction du système 

immunitaire, ce questionnaire vous donne la possibilité de rapporter votre expérience. Les questions sont 

automatiquement adaptées en fonction de vos réponses dans les questions clés. En règle générale, il n'est 

pas nécessaire d'avoir des connaissances exhaustives pour remplir ce questionnaire, et les questions sont sur 

votre expérience avec des symptômes immunologiques comme un patient ou un soignant CDG. Dans les 

domaines spécifiques et, quand il est indiqué, vous devriez consulter les résultats de sang et d'analyse 

génétique pour vous aider à répondre. 

5) Combien de temps faudra-t-il pour remplir le questionnaire? 

Le questionnaire devrait prendre environ 30-40min pour compléter (15-20min si le patient signalé n'a pas de 

problèmes immunologiques). 

NOTEZ que vous n'avez pas à remplir le questionnaire entier à la fois. Vous pouvez arrêter à tout moment, 

autant de fois que vous avez besoin et terminer quand il est le plus convenable, à condition dans le délai du 

projet. Pour vous assurer de revenir à la question où vous avez laissé le questionnaire, assurez-vous d'utiliser 

le même équipement (par exemple, ordinateur ou téléphone) et le navigateur INTERNET (ex. Google 

Chrome). 

 

 

TOUS les patients CDG – Avec ou sans affectation immunologique reconnue 
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6) Pourrai-je participer ?  

Vous pouvez participer si vous êtes familier/soignant de quelqu’un avec CDG ou si vous êtes un patient CDG 

(dans les deux cas, vous devrez avoir 18 ans ou plus). 

La participation est volontaire, personne ne peut vous forcer à participer contre votre volonté. Vous ne 

serez pas lésé ou affecté de toute façon (médicalement, socialement) si vous décidez de ne pas participer. 

Seulement si vous consentez votre participation, que vous intégrerez cette étude. 

7) Qu'est-ce que je dois faire?  

Si vous êtes un patient ou un membre de la famille de CDG qui a plus de 18 ans, tout ce que vous devez 

faire est de répondre honnêtement et selon votre expérience et diagnostics médicaux aux questions posées 

dans ce questionnaire.  

Procédures et protocole 

Ce questionnaire sera disponible en ligne à l’aide de la Plate-forme Sondage Monkey 

(https://www.surveymonkey.com/). Ce questionnaire sera également disponible en plusieurs langues 

(anglais, portugais, espagnol, français, et italien), afin que chaque participant puisse choisir de répondre 

dans sa langue maternelle ou dans la langue avec laquelle il se sent le plus à l'aise. 

Le questionnaire est reparti en 10 sections principales: 

• Etape 1 – Instructions et consentement éclairé pour les participants  

• Etape 2 – Information sur le patient 

• Etape 3 – Liste de vérification d’immunologie en CDG 

• Etape 4 – Problèmes immunologiques en CDG  

• Etape 5 – Histoire de l'infection  

• Etape 6 - Histoire des maladies auto-immunes 

• Etape 7 – Histoire des allergies 

• Etape 8 – Qualité de vie  

• Etape 9 – Histoire de la vaccination  

• Etape 10 – Liste de vérification de symptômes CDG. 

 

 

A) Risques associés à votre participation  

Inexistantes, toutes les données que vous fournissez seront traitées de manière collective et confidentielle. 

Aucune mesure d'intervention ne sera effectuée.  

 

 

https://www.surveymonkey.com/
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B) Avantages associés à votre participation  

L'extension, la gravité, la fréquence et les types de manifestations cliniques liées au dysfonctionnement du 

système immunitaire chez les patients CDG sont, dans une large mesure, inconnus. En nous partageant vos 

informations, nous pouvons :  

1) Identifier les principaux problèmes immunologiques ; 

2) Déterminer l'impact des problèmes immunologiques sur la qualité de vie des patients; 

3) Définir les futures priorités de recherche et concevoir des projets de recherche selon eux; 

4) Élaborer des lignes directrices sur les soins de santé plus efficaces et plus précises; 

5) Recueillir des données robustes/solides de manière crédible et rapide; 

6) Consolider et valider les méthodologies de recherche axées sur le patient; 

7) Améliorer les soins du patient CDG. 

 

C) Mon information sera-t-elle publiée?  

Ce questionnaire est anonyme et les données seront traitées collectivement à fins de la publication 

scientifique. 

  

Votre participation est protégée par les lois existantes de protection des données. Dans le cadre de cette 

étude, les données seront collectées/recueillis de façon anonyme, puisque le nom du participant ne sera pas 

demandé. Plusieurs enregistrements effectués par la même personne sont évités en sélectionnant l'option 

SurveyMonkey "le questionnaire ne peut pas être répondu à plusieurs reprises à partir du même 

équipement." 

La collecte des données à caractère personnel est conforme à la Loi sur la protection des données 

personnelles (n ° 67/98 du 26 octobre).  

Si vos données sont publiées, elles seront traitées de la même manière, c'est-à-dire sans pouvoir les 

identifier.  

D) Qui développe le projet? 

EQUIPE 

 

 

 

 

 

Le questionnaire est anonyme. Aucune information personnelle ne sera publiée. 
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Scientifiques/chercheurs: Prof Paula Videira (PhD, Directrice de CDG & Allies -PPAIN, Plus d’information ICI)  

                        Dr Vanessa Ferreira (PhD, Fondatrice de APCDG et CDG & Allies -PPAIN, sœur d’un patient 

CDG, Plus d’information ICI) 

                        Rita Francisco (MSc, Chercheur de CDG & Allies -PPAIN et volontaire d’APCDG, Plus 

d’information ICI) 

                       Carlota Pascoal (MSc, Chercheur de CDG & Allies -PPAIN et volontaire d’APCDG, Plus d’ 

information ICI )  

                       

 Dr Dorinda da Silva (PhD, Chercheur de CDG & Allies -PPAIN et volontaire d’ APCDG, Plus d’information ICII) 

 

Médecins:  Prof Eva Morava (MD, Chercheur CDG & Allies -PPAIN, Plus d’information ICI) 

      Prof Jaak Jaeken (MD, Chercheur CDG & Allies -PPAIN, Plus d’information ICI) 

      Prof Fernando Pimentel Santos (MD, Chercheur CDG & Allies -PPAIN, Plus d’information ICI) 

      Prof David Cassiman (MD, Chercheur CDG & Allies -PPAIN, Plus d‘information ICI). 

 
Conseil consultatif des Familles: 
 

 

 

 

 

E) Rémunération de l'équipe de recherche 

 

L'équipe responsable de l'élaboration de ce questionnaire ne recevra aucun paiement pour ce travail 

d'investigation. Rita Francisco est une étudiante de doctorat qui a reçu une bourse pour développer son 

projet de recherche dans lequel ce questionnaire est sa première tâche.   

 

F) Liberté d'abandonner l'étude 

Votre participation est entièrement volontaire. Vous pouvez arrêter de remplir le questionnaire à n'importe 

quelle étape de celui-ci. Vous n'avez pas besoin de justifier votre décision et cela n'affectera pas votre 

traitement d’aucune façon. 

 

G) Communication et diffusion des résultats de cette étude 

Les données recueillies dans cette étude seront traitées de manière collective et anonyme. Il est prévu 

d'être: 

 

Merell Liddle Rana Atwi Tatiana Rijoff 
 

 

Barbara Vulso Meral Omurtag 

http://www.researchcdg.com/wp1-executive-commitee.html
http://www.apcdg.com/
http://www.researchcdg.com/wp1-executive-commitee.html
http://www.apcdg.com/
http://www.researchcdg.com/glycoimmunology.html
http://www.apcdg.com/
http://www.researchcdg.com/glycoimmunology.html
http://www.apcdg.com/
http://www.researchcdg.com/liver.html
http://www.researchcdg.com/glycoimmunology.html
http://www.researchcdg.com/cardioendocrine.html
http://www.researchcdg.com/skeletal-disease.html
http://www.researchcdg.com/liver.html
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-présenté à des conférences/congrès spécifiques;  

-publié dans des revues révisées par des pairs/“peer-reviewed” ; 

-mis à disposition sur le site de CDG & Allies-PPAIN http://www.researchcdg.com. 

 

Renseignements sur le patient 
 

Avant de commencer le questionnaire, s'il vous plaît.... 

 

 

 

Todas Toutes les questions formulées dans ce questionnaire sont liées au patient CDG. 

 

Toutes les questions formulées dans ce questionnaire sont liées au patient CDG. 

- Si vous êtes un Soignant, le questionnaire suivant contient des questions sur le CDG du patient qui 

est votre membre de la famille ou par qui vous êtes responsable. Votre expérience en tant que 

soignant est unique et peut être utile aux autres familles et aux professionnels de la santé qui 

travaillent dans CDG.   

- Si vous êtes un Patient CDG, votre expérience comme patient est unique et peut être utile pour les 

autres patients, les familles et les professionnels de la santé qui travaillent en CDG. 

 

• S'il vous plaît, répondez à toutes les questions en fonction de ce que vous croyez être la réponse la 

plus appropriée et dans votre expérience en tant que soignant (observation directe du 

comportement et des réactions du patient) ou en tant que patient (votre expérience directe).  

• Sur certaines questions, il peut être fondé sur des informations transmises par le médecin. Vous 

voudrez peut-être demander à votre médecin quelques-uns des résultats ou des questions de ce 

questionnaire, ou encore demander de l’aide pour répondre à certaines questions.   

  

Contacts 

Si vous avez des questions, à qui je dois parler? 

Si des questions se posent lorsque vous répondez à ce questionnaire, vous pouvez contacter 

rab.francisco@campus.fct.unl.pt  ou le numéro de téléphone mobile (+ 351) 925718128 

 

 

 

Assurez-vous que vous avez les résultats des tests sanguins les plus récents/pertinents et 

d’analyse génétique  

Assurez-vous que vous avez les résultats des tests sanguins les plus récents/pertinents et 

analyse génétique Anc 

Assegure-se que tem os RESULTADOS DAS ÚLTIMAS/RELEVANTES ANÁLISES AO SANGUE e 

ANÁLISES GENÉTICAS consigo 

Faites le download des mini GLOSSAIRES de termes scientifiques expliqués en langage laïque 

ICI.  

Any word you might be unsure of the meaning is defined there! 

http://www.researchcdg.com/
mailto:rab.francisco@campus.fct.unl.pt
http://www.researchcdg.com/immunocdgq.html
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