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V 01/08/2018
1 Regles de base
1.1 Différencesfondamentale entre CEMARA et BaMaRa

Contrairement & CEMARA, qui permettait de rentrer un diagnostic catégoriel ( entre [crochets] ), BaMaRa a limité le
thésaurus des maladies rares a la catégonitagnostio] RQhwt | ! b9¢d [ S& yABSI dzE & dz
ORPHANET sont toutefoiscassibles dans le chamysigne clinique».

[ S O2RIFI3AS LIKSyYy20GeLAljdzS SiG fQSiA2LI GK2IaASYAS 63ISyAl dzS

1 Phénotype: BaMaRgermet de codeun phénotypeprécis (par son code ORPHA) ou imprécis (par ses signes
cliniques)
f  Génotype (monogénique ou génomiqué)JS dzi s GNB | 22dziS f 2NRBIjdzQAf Said O:

Gontrairement a CEMARA ne faut pas obligatoirement remplacer le diagnostic catégoriel par le diagnostic exact
lorsque la cause est identifiée.

Exemple un patient sans diagnostic avec 8 NLJKA S Si 5L ¢ [ Q SdardzBnSecyn? fer§dpdz & f |
a une mutation dan&RID1B

T {2A0 @2dza SaiAYSI toljodeSpastresonhdiésahyfe? (i @ LIS y QS &

1. Af adzZFFALG Ff2NBE RS de o @&a8sdgoufeNde Eo8e GRBHAS Rl ya I O
9 Soit vous concluez que vous avez manqué ce diag qui, a postériori, est reconnaissable

1. vous ajoutez le gene dans la case ad hoc

2. vousajoutezle code ORPHA

3.Af yQSad LI a ySOSadds asiylexlRiquesY .2 RAFASNI £ S O2RI3S

1.2 Les informations génétiqadigurent dans un volet déroulant

Volet fermé Volet déroulé

L —

sl chemmenceme

Rutoes eneripbisns ghabtinuin

..................
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1.3 Champ«maladie rare»

Limité au code ORPHls maladies. Ni les codes de catégories plus larges, ni les codes par gene (pour 1 phénotype
donné) ne sont disponibselans ce champ

1.4 Champxdescription clinique

Ce champest ouvert aux thésauri descriptifs ORPHA, HPO, CIMIMDBFr.[ QSYy i 2y y2ANE t RNZER A
limiter les thésauri utilisés pour larecherctledz FIF A0 RS&a tAYAGFGA2ya RQhwt | ! b¢
du développement, ce champ a doBtisages

1. Malformation unique,isolée ou bilatérale Y LISNX'Si RS O2RSNJ LJ NJ Y2(G&a Of ¢
isolée

2. Diagnostic connuavec code ORPHApermet si on le souhaite, de mentionner un élément clinique
remarquable ou rare (facultatif)

3. Anomalie/syndrome sans code ORPHpermet de coder par mots clésnalformatiors et/ ou groupe
phénotypique(ex: « ssdg»). Peut étre utilisé avec un code HGNC, une anomalie chromosomique, ou quand
Af yQeée | bkdiifide. RS OF dzaS AR

1.5 Champx signes atypique»

A priori: inutile. Attention : accés a seulement 2 thésau®RPHA et HPO

16 aSa4aF3S RQSNNSdzNJ

t 2dzNJ £ S Y2YSy iz QI 0ASYOSE RE&y RX § &g avicu@adomalid dzNJ
génétique/chromosomique. Nowsspérons une amélioratioh

Erreurs :
* Diagnostic #1 :
o Maladie rare (Orphanet) : donnée requise

2 /| 2 Rl 3 S ntié@epiSeosnue
2.1 Il existeun codex Maladie Rare® ORPHA

2.1.1 Principe

1. Champ« Maladie rare» : code« Maladie Rare» ORPHAdonc un diagnostic clinique$i entrée CIM et
ORPHAIdentique, choisir ORPHA (cfi-dessous) RAPPELsi malformation isolé oubilatérale(pour un
organe pair): pasde code ORPHA

2. Champ« Description clinique» : : § nécessaire, entreR Q | dzii NB &
marquer, par exemple une complication rdemarquable (facultatif)

3. Champ «Génes (HGNG): Ajouter le nom du géndans la section optionnelleirformations génétiques.
Indispensablesidiagnostic moléculaire fait mais entrée clinique unique daRPHANEE4ries
génotypiques. Exempleg-anoni, BardetBiedl, Noonansurdité récessive nesyndromiqueX 0

4. Section «@nomalie chromosomique : elle peut étreremplie si le syndrome connu edil & une délétion
détectée par ACPA (par exemplepir sectiorD

8 5 ONX taédorepoudt Ay
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2.1.2 Exemple syndrome dans ORPHA et CIM10

Choisir le code ORPHA et non le CIM10.

+ Diagnostic #1
Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé
Type d'investigation(s) réalisée(s) * | * génétique
Précisez la(les) technique(s) utilisée(s) % Séquencage ciblé (1 ou plusieurs génes)
Maladie rare (Orphanet) Maladie rare (Orphanet) v
Description clinique marf Y-
Signes atypiques | ORPHA 284993: Syndrome de Marfan et apparentés T
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Geénes (HGNC) * FBN1
Résumé des anomalies chromosomiques Quantité de matériel génétique v
Nb chromosomes +| Chromosomes sexuels v [ Mosaique

2.1.3 Exemple hétérogénéité génétique
Noonan par muation SOS1Signes cliniques classiques mais intéressants ajgutgisicés dans description
clinique»

Type d'investigation(s) réalisée(s) * * génétique
Précisez la(les) technique(s) utilisée(s) * Séquencage ciblé (1 ou plusieurs génes)
Maladie rare (Orphanet) Syndrome de Noonan
Description clinique »* Hyperkératose palmoplantaire lx Cardiomyopathie hypertrophigue

Signes atypiques

hformations génétiques complémentaires (optionnel)

Génes (HGNC) * 5051
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2.2 Déficience intellectuellé TSAnon syndromiquécause identifié®u nor) sans code ORPHA

2.2.1 Principe

1. Champ «Maladie rare» : Pas de code Maladie Rare» ORPHA
2. Champ« Description clinique» : (cf.2.2.2

= =4 =4 =4

T

3. Sidiagnostic étiologique monogénique
1 Champ «Génes (HGNG): Ajouter le nom du géne dans la section optionneliefarmations
génétiques». Indispensablesi diagnostic moléculaire fait mais entrée cliniqgue unique dans
ORPHANET (séries génotypiques. Exemplasconi, BardeBiedl, Noonan, surdité récessive Ron
A8 YRNRBYAIdzSX0
4. Sidiagnostic étiologique chromosomique
1 hamps «Résumé des anomalies chromosomiquesutiliser les régles de codagie la sectior®
5. NB: si Dlsyndromique (cad avec dysmorphie et/ou malformationgoder selon la sectioh.3

2.2.2 Code «escription clinique

A utiliser pour une DI monogéniq OU chromosomique

DI: CodesCIM10(les codes ORPHA ne sont pas homogenes)
TSA (odes CIM10

Les 2 codes peuvent étre associés
Ne pas utiliser le code ORPHA 6833hemaliechromosomique> dans ce champil fait double
emploi avec la sectiondédige SiG Af y QI LI

& RS LISYRI YN LI dzNJ f

CEMARA

BaMaRa description clinique

Remarque

(inexistantDl)

CIM10 F79 retard mental (sans précisior

CIM10F70: retard mental Iéger

CIM10 F71 retard mental moyen

CIM10 F72 retard mental sévere

CIM10 F73retard mental profond

CIM10 F81trouble spécifique du
développement des acquisitions scolairg

S5ATTAOQAL GS ROl

CIM10 P91.6 Encéphalopathie anexo
ischémique

Autisme (supprinie BaMaRa

CIM10 F84.0autisme infantile

CIM10F84.1: autisme atypique

CIMIOF84Y ae&yRNRYS R

CIM10 F84 trouble envahissant du
développement

= Trouble du spectre autistique
(TSA)
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2.2.3 Exemple DI et épilepsiiamporaleavec mutation KAT6A

NoterY YSaal 38 RQSNNSdzNJ

Erreurs :
* Diagnostic #1 :
© Maladie rare (Orphanet) : donnée requise

¥ Données administratives ¥ Prises en charge > Diagnostic ¥ Activité 2 Anté/néonatal 2 Recherche

-+ Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé
Type d'investigation(s) réalisée(s) * * génétigue
Précisez la(les) technique(s) utilisée(s) * Séquencage ciblé (1 ou plusieurs génes)

Maladie rare (Orphanet)

Description clinique l! Retard mental, sans précision || % Epilepsie focale (temporale, frontale,?) | Y~

Signes atypiques Y-

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC) ® KATEA

2.3 Patientssyndromiques sans diagnostiiRPHA
Ex: «ssdg»
Principe

1. Champ «Maladie rare» : pas de cod& Maladie Rares ORPHAlisponible
2. Champ« Description clinique» : utiliser les regles @lessous (remplacent les catégoriessdg» de
CEMARAWous pouvez ajouter des descripteurs HiQr indiquer designes cliniques remarquables.

2.3.1 Syndrome polymalformatif (MCA)

Par définition: malformations dans 2+ ou plusieurs territoires embryonnaires distincts, avec ou sans anomalie
craniocervicofaciale.

CEMARA BaMaRa description clinique Remarque

[ SsDg: MCA av/ss dysmorphi (inexistant) { St SOGA2YYSNI fQ
(RM ?) (non étiqueté) ] codes ORPHA

[ SsDg: MCA av/ss dysmorphi ORPHA 102289MCA sans déficience

RM (non étiqueté) ] intellectuele

[ SsDg: MCA av/ss dysmorphi ORPHA 102283VICA/MR

RM (non étiqueté) ]

AnoterY fl RAAGAYOUA2Y SYGNB a/! alya 5L Si a/! t dzy
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2.3.2 Anomalie du développemede¢ la téte et du coavec, au plugjnemalformation extracéphalique

A utiliser pour codelesanomalies craniocervicofaciaoléeset les dysmorphies facialgmais pas les formes
complexegdysostose frontonasale, acrocéphalosyndactylie, Golderfhiarre RobiK ) qui ont un code ORPHA

Nepas utiliser poutesanomaliedsoléesdu systéme nerveux central (microcéphalie, ACC, hydrocéphalie,
hypoplasie dwermis HPE, pachygywe0 utiliser codemaladie rareORPHAjuand il existe, sinon le code HPO

[QFY2YFEAS ONI YA 2 GENDALD 295/ SChiné hiaf riaiidivisitrssmhaiBuaimique (CIA,

KeLl2aLll RAFasz I (NaubikaBraldpsur lesdaydhaspaidkdmpt&ixctylie des mains, synostose
N} RA20dzo Al t S LIASRa o62Gaz O2ELlF @I NI X0

CEMARA BaMaRa description cliniqa Remarque
[ SsDg: Dysmorphie/malfo era (inexistant) { St SOGA2YYSNI fQ
faciale (RM ?) (non étiquetée codes HPO

[ SsDg: Dysmorphie/malfo erag HPO0001199: dysmorphie faciale
faciale sans RM (non étiquetg

[ SsDgbysmorphie/malfo cran| HPO0001199: dysmorphie faciale
faciale avec RM (non étiquetd + code HPO pour le retard

Anoter:ladistinctionentreR@ 8 Y2 NLIKA S &l ya 5L S0 ReaYvY2NLIKAS t dzy
possible.

2.3.3 Malformation isolée
Utiliserlecodeh wt | | £ 2 NESjndaCiescriptSuesHRGL S
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3 Codage des anomaligénomigues

3.1 Principe du codage

[ QAVGSNFIF OS LISNX¥SG RS 02 RSN &évélded pSraShatila plapsrtides: y 2 Y £ A S
remaniements structurelplus complexesainsi qud S a

CL{I X0 2dz AyO2YLX Sia

NB & dzf G|

V 01/08/2018

& RQSEIYSys | yOASy

La topographie des anomalies est limitée au systéme classiquef 2 O f A&l GA2y I LX dza
donc lasousbande,mais une définition moins précise geut étre utilisée(niveaubande, région, ou brasglon la

technique

3.2 Codes ORPHA des anomalies chromosomiques
hNLIKFYSG NBLSNI2NRAS dzy OSNIFAY y2YoNB R&lingogpdtefetind a

semble pas répondre & une logiquestéymnatique. Nous proposons domeQdzi A f A aSNJ f Sa

suivants

3.2.1 Anomalies de nombre

Utiliser le code ORPHA quand il est disponible. Si nécessaire, compléter par le codage BaMd&afpouules
plus complexegpar exemple les variants de Turner)

La plupart ont un code ORPHA

Syndrome de Turner
Syndrome du male XX
Trisomie 1 en mosaique
Trisomie 13

Trisomiel4 en mosaique
Trisomie 16 en mosaique
Trisomie 18

Trisomie 21

Trisomie X

Syndrome 47, XYY
Syndrome 48, XYYY
Syndrome 49, XYYYY
Syndrome de Klinefelter
Syndrome 48,XXYY

Syndrome 49, XXYYY
Syndrome 48, XXXY
Syndrome 49, XXXYY
Triploidie

Tétraploidie

3.2.2 Microremaniements récurrents remaniements non récurrertlassiques (avec éponyme

acronyme

Utiliser le code ORPHA#ste non exhaustivg)our les formes époymées

Angelman

Cateye

Cri du chat

DiGeorge

Kleefstra (2 codesdel ou
mutation ponctuelle)

Koolende Vries
LangerGiedion(TRP2)
Miller-Dieker
PallisterKillian
PhelanMcDermid
PotockiShaffer
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PraderWilli
SmithhMagenis
WAGR

Williams
Wolff-Hirschhorn
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3.3 En pratique

3.3.1

1.

3.3.2

Champs disponibles

Champ «Maladie rare» : code ORPHA si anomalie de hombre ou syndrome éponymique. Pas de code dans
les autressituations
Champ« Description clinique»Y &A ySOSaal ANBI SyidNBT RQIFdziNB& R
marquer, par exemple une complication rare ou un signe clinique remarquableodeORPHA 68335 :
Anomalie chromosomiqug Q S a dile LJ- &  dzii
Secteur: Résumé des anomalies chromosomiques

o Champ« quantité de matériel génétique» : équilibré ou déséquilibréobligatoire!

0 Champ «nombre chromosome» : uniguement si pertinent

o Champ «hromosomes sexuels : inutile, sauf anomalie gonosomigeemplexe

0 Champ«¢ & LIS R Qb ypRdse ke tyie de réarrangement
Secteur: Anomalie par chromosomepermet de coder les remaniements équilibrés ou déséquilibrés
«simples»

o Champ «@nomalie par chromosome : anomalie segmentaire () x4) isoléesdans le cadre

RQdzyS (NI} yat20lidA2yT RQdzyS AyaSNIA2yXI RQdzyS |
o PositonY f20FfAaldA2y Rdz 2dz RSa LRAydGa RSDande) aa dzn

Régles de base

Les déséquilibres sont décrits en texsnde duplication ou de délétion. Chaque segment peut étre défini par
ses bornes proximale (coté pter) et distale (c6té gter).
Ne remplir que les champs apportant une information non implicite (il est inutile de coder p.ex. le nombre
de gonosomes sicette Y F 2 N I (i A 2 Y Aydars lapizphididEs casReS yarticulier les CNVs
identifiés en ACPA), il suffit donc de remplir 3 champs

1 «Quantité de matériel génétique

1 «¢t@Llls RQbYy2YIfAS

1 «Anomalie» par chromosome
Pour les anomalies en mosaiquseugs les lignées anormales sont codées
{A €S NBYIFIYASYSy(d AyOfdzi m 38yS R2Yy(G f QKILX 2AYyac
dans le champ &énes»
NB: Ne pas utiliser le code ORPHA 6833Aromalie chromosomique dans la section «lescription
clinique» : il fait double emploi avec la section dédiée
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3.4 Anomalie de nombre de chromosomes

3.4.1 Trisomie 21ibre

Il existe un code ORPHAle nombre de chromosomege cas échéant, la casen@saique» pourrait étre cochée.
Voir plus bagsection3.6.3 pour les formes par translocation.

+ Diagnostic #1

Statut actuel du diagnostic * En cours Probable Indéterminé
Type d'investigation(s) réalisée(s) * % génétique
Précisez la(les) technique(s) utilisée(s) » Chromosomique (caryotype standard, FISH) | x ACPA (CGH-Array_ )
Maladie rare (Orphanet) Trisomie 21 % |v
Description clinique Y-
Signes atypiques Y-
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques

a7 x | . l:‘ Mosaique

3.4.2 Monosomie en mosaique
46,XX /| 45,X%2

Seule la lignéanormaleen mosaique est codéPas de borne par bande puisque chromosome entier

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibré X |v

45 x | v . Mosaique

x Anomalies simples (dup, del, tri,...)

Anomalie par chromosome Délétion (ACPA: X1) x | v
22 % | - vl x
Ajouter
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3.5 Anomalies de structureremaniement intéressant un seul chromosome

NB: points de cassure définisasi mieux» par la soudande. Pour les remaniements en ACPA, se senl& de
localisation par bande figurant dans la formule ACPA

3.5.1 Délétion télomérique
46,XY,del(7)(p13.3

ar[GRCh38] 17p13.3 (294654.70897)x1

Informations génétiques complémentaires (optionnel)

Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibré X v
Nb chromosomes + | Chromosomes sexueis [] Mosatque
» Anomalies simples (dup, del, tri, )
Anomalie par chromosome Délétion (ACPA: X1) x
17 % v | pTer | p13.3 X v x
L
3.5.2 Délétion interstitiell¢points de cassure dans 2 stsamdes distinctgs
ar[GRCh382p15p16.1 (59139206248871)x1
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromc Désequilibre X v
NE somes mes sexue DMosa'l'que
* Anomalies simples (dup, del, tri,...)
Anomalie par chromosome Délétion (ACPA: X1) x
2 x v pl16.1 | p15 X v x
Aiouter
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3.5.3 Délétion interstitiell§2 points de cassure dans 1 seule $znld

an[GRCh38]16p11.2(29673954_30198600)x1

NB:Lf yQSaid 3Ja&SWIRNENOIESE RRAFTTSNByGa GéeLlSa RS RSt SGA:

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Désequilibre x v
Nb chromosomes v | Chromosomes sexuels v |:| Mosaique
® Anomalies simples (dup, del, tri,...)
Anomalie par chromosome Déletion (ACPA: X1) *
L 16 x v p11.2 % |v vl x
Ainuter
3.5.4 Duplication interstitiellei(A § S R GeNayd&pfichibihcBnyiu)
ar[GRCh38] 8p23.1p21.1 (12489697 27467648)x3
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Geénes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibré x |
Nb chromosomes » | Chromosomes sexuels . D Mosaique
% Anomalies simples (dup, del, tri, )
Anomalie par chromosome Duplication (ACPA: X3) X |
8 x v p233 % v | p21. % v x
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3.5.5 Duplication interstitiellavecinsertiona distancedans le méme chromosome

46,XX,der(2) ins(2)(p13921931)

V 01/08/2018

Genes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques

Anomalie par chromosome

Informations génétiques complémentaires (optionnel)

Déséquilibré

Nb chromosomes » | Chromosc

» Anomalies simples (dup, del, tri,...)

Duplication (ACPA: X3)

mes sexuels

X v

I:‘ Mosaique

2 x +| g21 q31 x x
Site d'insertion du segment dupliqué ou transloqué %
2 x v| p13 Bande 2 (dist.) X
Ajouter
3.5.6 Anneaten mosaique
46,XX | 46,XY,r(2)(p21931)
Seule la lignée anormale doit étre codée
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Genes (HGNC)
Résumeé des anc chromc Deésequilibré X \v
Nb chr ne: Iromosomes sexuels Mosaique
Nb chr ne: FOMOSOMes Sexuels
x Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, .}
Anomalie par chromosome Anneau x
2 p21 q23 x X
Ajouter
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3.5.7 Anneau surnuméraire en mosaique
46,XX 47 XX,+ r(9) afBRCh389p21.1q11.1(303922427002237)x3

V 01/08/2018

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibré x | v
47 % | v Musa'ique
x Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, )
Anomalie par chromosome Anneau x
9 x v p21.1 x v gq21.1 x x
Aijouter
3.5.8 Insertion
ncz:--%X Ayaop*HOOLIMNn*IljHHIOHD
NBY f Q inskrtlor®>yharfjue poute momentdans & @ LIS RQ#% y2Y I f A S
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Equilibré X |v

» Translocations

Anomalie par chromosome Segment transloqué sans déséquilibre (ACPA: X2)

Site d'insertion du segment dupliqué ou transloque

& 2 x | v| g2z x|+ g32
Site d'insertion du segment dupliqué ou transloque
5 ® v pl4 % |v

Ajouter

I:‘ Mosaique

Pagel5sur24



V 01/08/2018
3.5.9 Inversion paracentrique

46,XX,inv(2)(p13pa4

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Equilibré X v
Nb chromosomes v | chromosomes sexuels v [] Mosaique

* Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, ...)

Anomalie par chromosome Inversion péri/paracentrique X v
Chromosome v X
Site d'insertion du segment dupliqué ou transloqué X v
2 x v | p24 x v| p13 X v x

3.5.10 Inversion péricentrique
46,XX,inv(2)(p12g31)

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Equilibré X |v

. I:‘ Mosaique

»* Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, ...}

Anomalie par chromosome Inversion péri/paracentrique X v
hrom e v %
Site d'insertion du segment dupliqué ou transloqué X |v
2 ®x «| p12 x || 31 X |v X
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V 01/08/2018
3.5.11 Isochromosome athromosomésodicetrique

46,X,idic(Y)(q12) OU 46X, i(Y)q10
[ QSy 2y O0S RS f{ @dbseire Wdit &tk EformliléNsh L@dtred présent en 2 copies» (ACPA x2)

« Autre descriptiorgénétique»: facultatif

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibré X |
Nb chromosome ol sOmes sexle . I:‘Musa'l'que

x Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, ...)

Anomalie par chromosome Segment transloqué sans déséquilibre (ACPA: X2) x|
Y ® v ql2 % |+ qTer x |v x
Ajouter
Autres descriptions génétiques isochomosome Yq

3.6 Remaniements intéressant deux chromosomes ou plus

Principe généralcoder les anomalies individuelles séparément

Préciserdans BINBYASNBE LI NGAS aix tQ2y F FFFFANS Lt dzyS (NI y:

3.6.1 Duplication interstitielle avec insertion dans un autre chromosome
Y ncX--IRSNOpO AYyaop*HOOLMN*I|jHHIOHD

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Geénes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Desequilibré X v
Nt Somes .| cr I . I:‘Mosa'ique

x Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, ...)

Anomalie par chromosome Duplication (ACPA: X3) ® v
2 x v g22 x v q32 x |v| x
Site d'insertion du segment dupliqué ou transloqué x |v
5 % v pl4 x | v | Bande 2 (dist v x
Ainiar
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V 01/08/2018

3.6.2 Transloationrobertsonnienne équilibrée

npZ:- - INROOAON* HMOOIj mn™ |

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Equilibré X |v
45 x |» | Chromosomes sexuels v |:| Mosaique

% Translocations

Anomalie par chromosome Translocation robertsonienne (1 ligne par chromosome) X |v
14 % v 1 (prox.) v | Bande 2 (dist.) rox
Translocation robertsonienne (1 ligne par chromosome) x |
21 X v v | Bande 2 (dist.) v x
Aiouter
3.6.3 Transloc robertsonnienne déséquilibrée
ncx:- - INRPOOMAO*HMOOl MAX jMAUOUZIbHM
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques Deésequilibré x v
46 x | ¥ | Chromosomes sexuels v I:l Mosaique
® Translocations

Anomalie par chromosome Translocation robertsonienne (1 ligne par chromosome) X v
14 x || Bande 1 (prox.) v | Bande 2 (dist.) | x
Translocation robertsonienne (1 ligne par chromosome) X v
21 X v v | Bande 2 (dist. X
b

Duplication (ACPA: X3) x | v
21 x | v | Bande 1 (prox.) v | Bande 2 (dist.) v X
Aintor
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3.6.4 Transloationréciproque équilibrée

ncsx-

SOOH*pOOlHM oMU

V 01/08/2018

Geénes (HGNC)

Résumé des anomalies chromosomiques

Informations génétiques complémentaires (optionnel)

Equilibré
46

* Translocations

. |:| Mosaique

b

Anomalie par chromosome Translocation réciproque (1 ligne par chromosome) X v
2 x q21 Bande 2 (dist.) vox
Translocation réciprogue (1 ligne par chromosome) x|
5 x q31 Bande 2 (dist.) v x
Ajguter

3.6.5 Transloationréciproque déséquilibrée
ncX- -  SRENDIMOGOM*O00OLIHHIjMOD
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibré x |

Nb chr e Chro es sexuels v Mosaique
Nb chr e Chro mes sexuels v
% Translocations

Anomalie par chromosome Délétion (ACPA: X1) x |v

B

1 x pTer v p22 X vl x
Duplication (ACPA: X3) x v
3 x q13 v gTer X v x
Ainyitar
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V 01/08/2018

3.6.6 Transloationdéséquilibrée avec métgégation3:1

NTX , >bRSNOMOUGOM*00OOLIHH IjMOD

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibré X |v

47 % | v . I:‘ Mosaique

x Translocations

Anomalie par chromosome Duplication (ACPA: X3) x|v
3 x v g13 x v qTer ® vl x
Duplication (ACPA: X3) x |v
1 x v p22 x |+ | qTer x v X

3.6.7 Marqueur surnuméraire

Y24 nTX- IbAAK AYyD RdzLIO0o 061 SN M |j He7vsdjadxd M 1j G SND

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -

Génes (HGNC)

Résumeé des anomali

chromosomi Désequilibré x\v

47 % |v . Mosaique

x Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, ...)

Anomalie par chromosome Triplication (ACPA: X4) x|

3 % |v| q26 % v | qTer X v X
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V 01/08/2018

3.6.8 Remaniement complexe
46,XX,1(2;5;13) (p21;p15;922)

Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Equilibré X v
Nb chr somes v| CI somes sexuels . DMosai‘que

% Translocations

Anomalie par chromosome Translocation réciproque (1 ligne par chromosome) X \v
2 x v| p21 x | » | Bande 2 (dist. v x
Translocation réciproque (1 ligne par chromosome) X |v

L - .

5 x «| pi15 x |+ | Bande 2 (dist. X
Translocation réciproque (1 ligne par chromosome) x| v
15 % v| g22 % | ¥ | Bande 2 (dist v x
Ajputer

369 | R22yOtiA2y RS YFIGSNASE RQ2NAIAYS AYRSGSNXAYS
46,XX,add(12)(q13)

hy LJSdzi AYRAIdzZSNI € LINBASYOS RS YIFGSNASE &dzLJLX SYSyi
VAL dZSYSY i LI2dNI O2RSNJ RS OASdzE R233ASNAEX
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Déséquilibre * v
47 x |v| ci comes sexue . [] Mosaique
x Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, ..)
Anomalie par chromosome Duplication (AGPA: X3) X v
Chromosome v x
Site d'insertion du segment dupliqué ou transloqué X v
12 x v q13 % |v| Bande 2 (dist. v ox
L Ajouter
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V 01/08/2018
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3.7 Matériel non caractésg

3.7.1 Marqueur non identifié
46 XX [ 47 XX,+mar

t2dzNJ £ S O2RI 38

¢
(s}

¢

V 01/08/2018

2484aASNAX

Informations génétiques complémentaires (optionnel)

Génes (HGNC)

DA

& des anc chromc iq Déséquilibré

Anomalie par chromosome

* Anomalies complexes (ring, iso, inv, invdup, ...)

X v

l:‘ Mosaique

X
Ajouter
Autres descriptions génétiques Marqueur non caractérisé-‘
3.8 Divers
3.8.1 Site fragile
46,X,fra(X)(g27.3)
Informations génétiques complémentaires (optionnel) -
Génes (HGNC)
Résumé des anomalies chromosomiques Equilibré x|v
e I:l Mosaique
% Cassures spontanées
Anomalie par chromosome Site fragile (1 site) *
X x |v| q27.3 % |v X
Ainitar
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V 01/08/2018

3.8.2 UPD
UPD14
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