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1 Règles de base 

1.1 Différences fondamentales entre CEMARA et BaMaRa 

Contrairement à CEMARA, qui permettait de rentrer un diagnostic catégoriel ( entre [crochets] ), BaMaRa a limité le 

thésaurus des maladies rares à la catégorie « diagnostic η ŘΩhwtI!b9¢Φ [Ŝǎ ƴƛǾŜŀǳȄ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ŎƭŀǎǎƛŦƛŎŀǘƛƻƴ 

ORPHANET sont toutefois accessibles dans le champ « signe clinique ».  

[Ŝ ŎƻŘŀƎŜ ǇƘŞƴƻǘȅǇƛǉǳŜ Ŝǘ ƭΩŞǘƛƻǇŀǘƘƻƎŞƴƛŜ όƎŞƴƛǉǳŜ ƻǳ ƎŞƴƻƳƛǉǳŜύ ǎƻƴǘ ǎŞǇŀǊŞǎΦ  

¶ Phénotype : BaMaRa permet de coder un phénotype précis (par son code ORPHA) ou imprécis (par ses signes 

cliniques).  

¶ Génotype (monogénique ou génomique) ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŀƧƻǳǘŞ ƭƻǊǎǉǳΩƛƭ Ŝǎǘ Ŏƻƴƴǳ.  

Contrairement à CEMARA, Il ne faut pas obligatoirement remplacer le diagnostic catégoriel par le diagnostic exact 

lorsque la cause est identifiée.  

Exemple : uƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ǎŀƴǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŀǾŜŎ ŘȅǎƳƻǊǇƘƛŜ Ŝǘ 5LΦ [ΩŞǘǳŘŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ ƳƻƴǘǊŜ dans un second temps ǉǳΩƛƭ 

a une mutation dans ARID1B. 

¶ {ƻƛǘ Ǿƻǳǎ ŜǎǘƛƳŜȊ ǉǳŜ ƭŜ ǇƘŞƴƻǘȅǇŜ ƴΩŜǎǘ toujours pas reconnaissable :  

1. il suŦŦƛǘ ŀƭƻǊǎ ŘŜ ŘΩŀƧƻǳǘŜǊ ƭŜ ƎŝƴŜ Řŀƴǎ ƭŀ ŎŀǎŜ ad hoc, sans ajouter de code ORPHA 

¶ Soit vous concluez que vous avez manqué ce diag qui, a postériori, est reconnaissable :  

1. vous ajoutez le gène dans la case ad hoc 

2. vous ajoutez le code ORPHA 

3. il ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘŜ ƳƻŘƛŦƛŜǊ ƭŜ ŎƻŘŀƎŜ des « signes cliniques ». 

 

1.2 Les informations génétiques figurent dans un volet déroulant  

Volet fermé      Volet déroulé 
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1.3  Champ « maladie rare » 

Limité au code ORPHA des maladies. Ni les codes de catégories plus larges, ni les codes par gène (pour 1 phénotype 

donné) ne sont disponibles dans ce champ. 

1.4 Champ « description clinique » 

Ce champ est ouvert aux 4 thésauri descriptifs : ORPHA, HPO, CIM10,  LDDB-Fr. [ΩŜƴǘƻƴƴƻƛr, à droite, permet de 

limiter les thésauri utilisés pour la recherche. 5ǳ Ŧŀƛǘ ŘŜǎ ƭƛƳƛǘŀǘƛƻƴǎ ŘΩhwtI!b9¢ ǇƻǳǊ ƭŀ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ 

du développement, ce champ a donc 3 usages : 

1. Malformation unique, isolée ou bilatérale : : permet de coder par mots ŎƭŞǎ ƭŜ ƴƻƳ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŦƻǊƳŀǘƛƻƴ 

isolée 

2. Diagnostic connu avec code ORPHA : permet si on le souhaite, de mentionner un élément clinique 

remarquable ou rare (facultatif) 

3. Anomalie/syndrome sans code ORPHA : permet de coder par mots clés : malformations et/ou groupe 

phénotypique (ex : « ssdg »). Peut être utilisé avec un code HGNC, une anomalie chromosomique, ou quand 

ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘŜ ŎŀǳǎŜ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞŜΦ 

1.5 Champ « signes atypiques » 

A priori : inutile. Attention : accès à seulement 2 thésauri : ORPHA et HPO 

1.6 Message ŘΩŜǊǊŜǳǊ 

tƻǳǊ ƭŜ ƳƻƳŜƴǘΣ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ hwtI! ƎŞƴŝǊŜ ǳƴ ƳŜǎǎŀƎŜ ŘΩŜǊǊŜǳǊ, même avec une anomalie 

génétique/chromosomique. Nous espérons une amélioration ! 

 

 

2 /ƻŘŀƎŜ ŘΩǳƴŜ Ŝntité de cause connue 

2.1 Il existe un code « Maladie Rare » ORPHA 

2.1.1 Principe 

1. Champ « Maladie rare » : code « Maladie Rare » ORPHA (donc un diagnostic clinique). Si entrée CIM et 

ORPHA identique, choisir ORPHA (cf. ci-dessous). RAPPEL : si malformation isolée ou bilatérale (pour un 

organe pair)  : pas de code ORPHA 

2. Champ « Description clinique » : : si nécessaire, entrer ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ catégorie pour 

marquer, par exemple une complication rare/remarquable (facultatif). 

3. Champ « Gènes (HGNC) » : Ajouter le nom du gène dans la section optionnelle « informations génétiques ». 

Indispensable si diagnostic moléculaire fait mais entrée clinique unique dans ORPHANET (séries 

génotypiques. Exemples : Fanconi, Bardet-Biedl, Noonan, surdité récessive non-syndromiqueΧύ 

4. Section « anomalie chromosomique » : elle peut être remplie si le syndrome connu est dû à une délétion 

détectée par ACPA (par exemple) : voir section 0 
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2.1.2 Exemple : syndrome dans ORPHA et CIM10 

Choisir le code ORPHA et non le CIM10. 

 

 

2.1.3 Exemple : hétérogénéité génétique 

Noonan par mutation SOS1. Signes cliniques classiques mais intéressants ajoutés Ą placés dans « description 

clinique » 
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2.2 Déficience intellectuelle / TSA non syndromique (cause identifiée ou non) sans code ORPHA 

spécifique 

2.2.1 Principe 

1. Champ « Maladie rare » : 4 codes « Maladie Rare » ORPHA sont possibles. . Utiliser le code 101683 pour 

ǳƴ Ŏŀǎ ǎǇƻǊŀŘƛǉǳŜ ǎŀƴǎ ƎŝƴŜ ŎƻƴƴǳΣ ƭΩǳƴ ŘŜǎ о ŀǳǘǊŜǎ ǎƛ ƭŜ ƎŝƴŜ Ŝǎǘ ƛŘŜƴǘƛŦié (et donc le mode de 

transmission). Attention Υ ŎŜǎ ŎƻŘŜǎ ƴΩŀǇǇŀǊŀƛǎǎŜƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ƭƛǎǘŜ ŘŞǊƻǳƭŀƴǘŜ ǉǳŜ ǎƛ Ǿƻǳǎ entrez au moins la 

première syllabe (« def int non synd » ) 

2.  

ORPHA 101683 Déficience intellectuelle non syndromique rare 

ORPHA 88616 Déficience intellectuelle non syndromique rare autosomique récessive 

ORPHA 178469 Déficience intellectuelle non syndromique rare autosomique dominante 

ORPHA 777 Déficience intellectuelle non syndromique rare ƭƛŞŜ Ł ƭΩ· 

 

 
 

3.  Champ « Description clinique » : (cf. 2.2.2) 

¶ DI : Codes CIM10 (les codes ORPHA ne sont pas homogènes) 

¶ TSA : Codes CIM10 

¶ Les 2 codes peuvent être associés 

¶ Ne pas utiliser le code ORPHA 68335 « Anomalie chromosomique » dans ce champ : il fait double 

emploi avec la section dédiéeΣ Ŝǘ ƛƭ ƴΩŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǇŜƴŘŀƴt pour les anomalies monogéniques 

 

4. Si diagnostic étiologique monogénique :  

¶ Champ « Gènes (HGNC) » : Ajouter le nom du gène dans la section optionnelle « informations 

génétiques ». Indispensable si diagnostic moléculaire fait mais entrée clinique unique dans 

ORPHANET (séries génotypiques. Exemples : Fanconi, Bardet-Biedl, Noonan, surdité récessive non-

ǎȅƴŘǊƻƳƛǉǳŜΧύ 

5. Si diagnostic étiologique chromosomique : 

¶ Champs « Résumé des anomalies chromosomiques » : utiliser les règles de codage de la section 0 

6.  NB : si DI syndromique (càd : avec dysmorphie et/ou malformations : coder selon la section 2.3 

 

2.2.2 Code « description clinique » 

A utiliser pour une DI sans étiologie, monogénique OU chromosomique. 

 

CEMARA BaMaRa : description clinique Remarque 
(inexistant : DI) CIM10 F79 : retard mental (sans précision)  

 CIM10 F70 : retard mental léger  
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 CIM10 F71 : retard mental moyen  
 CIM10 F72 : retard mental sévère  
 CIM10 F73 : retard mental profond  

 CIM10 F81 : trouble spécifique du 
développement des acquisitions scolaires 

= 5ƛŦŦƛŎǳƭǘŞ ŘΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ ǎŀƴǎ 5L 

( CIM10 P91.6 Encéphalopathie anoxo-
ischémique 

 

   
Autisme (supprimé ds BaMaRa) CIM10 F84.0 : autisme infantile  
 CIM10 F84.1 : autisme atypique  

 CIM10 F84.5 Υ ǎȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ!ǎǇŜǊƎŜǊ  

 CIM10 F84 : trouble envahissant du 
développement 

= Trouble du spectre autistique 
(TSA)  

Quelques codes spécifiques HP:0000750 : Delayed speech and 
language development 

 

 HP:0001270 : Motor delay  

 HP:0011098 : Speech apraxia  
 HP:0010522 : Dyslexia  

 HP:0002357 : Dysphasia  
   

 

NB : Si vous souhaitez être précis, HPO propose de nombreux descripteurs (facultatifs) 

- HP:0000733: Stereotypy 

- HP:0012171: Stereotypical hand wringing 

- HP:0012172: Stereotypical body rocking 

- HP:0030218: Punding 

- HP:0100023: Recurrent hand flapping 

- HP:0030220: Socially inappropriate behaviour 

- HP:0000735: Impaired social interactions 

- HP:0000736: Short attention span 

- HP:0000758: Impaired use of nonverbal behaviors 

- HP:0000817: Poor eye contact 

- HP:0008763: No social interaction 

- HP:0008762: Repetitive compulsive behavior 

- HP:0012168: Head-banging 

- HP:0012169: Self-biting 

- HP:0000742: Self-mutilation 
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2.2.3 Exemple : DI et épilepsie temporale avec mutation KAT6A 

 

  

 

2.3 Patients syndromiques sans diagnostic ORPHA 

Ex : « ssdg » 

Principe 

1. Champ « Maladie rare » : pas de code « Maladie Rare » ORPHA disponible 

2. Champ « Description clinique » : utiliser les règles ci-dessous (remplacent les catégories « ssdg » de 

CEMARA). Vous pouvez ajouter des descripteurs HPO pour indiquer des signes 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 dysmorphie 
(RM ?)  (non étiqueté) ] 

(inexistant) {ŜƭŜŎǘƛƻƴƴŜǊ ƭΩǳƴ ŘŜǎ н ŀǳǘǊŜǎ 
codes ORPHA 

[ SsDg: MCA av/ss dysmorphie + 
RM (non étiqueté) ] 

ORPHA 102285 : MCA sans déficience 
intellectuelle 

 

[ SsDg: MCA av/ss dysmorphie + 
RM (non étiqueté) ] 

ORPHA 102283 : MCA/MR  

A noter Υ ƭŀ ŘƛǎǘƛƴŎǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ a/! ǎŀƴǎ 5L Ŝǘ a/! Ł ǳƴ ŃƎŜ ƻǳ ƭŀ 5L ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŞǾŀƭǳŀōƭŜ ƴΩŜǎǘ Ǉƭǳǎ ǇƻǎǎƛōƭŜΦ 

 

2.3.2 Anomalie du développement de la tête et du cou avec, au plus, une malformation extracéphalique 

A utiliser pour coder les anomalies craniocervicofaciale isolées et les dysmorphies faciales, mais pas les formes 

complexes (dysostose frontonasale, acrocéphalosyndactylie, Goldenhar, Pierre RobinΧ ) qui ont un code ORPHA. 

Ne pas utiliser pour les anomalies isolées du système nerveux central (microcéphalie, ACC, hydrocéphalie, 

hypoplasie du vermis, HPE, pachygyrieΧύ : utiliser code maladie rare ORPHA quand il existe, sinon le code HPO 
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[ΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ŎǊŀƴƛƻŎŜǊǾƛŎƻŦŀŎƛŀƭŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞŜ ŀǳ Ǉƭǳǎ ŘΩune malformation extracéphalique, unique (CIA, 

ƘȅǇƻǎǇŀŘƛŀǎΣ ŀǘǊŞǎƛŜ ŘŜ ƭΩƻŜǎƻǇƘŀƎŜΧύ ou bilatérale (pour les organes pairs : camptodactylie des mains, synostose 

ǊŀŘƛƻŎǳōƛǘŀƭŜΣ ǇƛŜŘǎ ōƻǘǎΣ ŎƻȄŀ ǾŀǊŀΧύ 

CEMARA BaMaRa : description clinique Remarque 
[ SsDg: Dysmorphie/malfo cranio-
faciale (RM ?)  (non étiquetée) ] 

(inexistant) {ŜƭŜŎǘƛƻƴƴŜǊ ƭΩǳƴ ŘŜǎ н ŀǳǘǊŜǎ 
codes HPO 

[ SsDg: Dysmorphie/malfo cranio-
faciale sans RM  (non étiquetée) ] 

HPO  0001199 : dysmorphie faciale  

[ SsDg: Dysmorphie/malfo cranio-
faciale avec RM  (non étiquetée) ] 

HPO  0001199 : dysmorphie faciale 
+ code HPO pour le retard 

 

A noter : la distinction entre ŘȅǎƳƻǊǇƘƛŜ ǎŀƴǎ 5L Ŝǘ ŘȅǎƳƻǊǇƘƛŜ Ł ǳƴ ŃƎŜ ƻǳ ƭŀ 5L ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŞǾŀƭǳŀōƭŜ ƴΩŜǎǘ Ǉƭǳǎ 

possible. 

 

2.3.3 Malformation isolée 

Utiliser le code hwtI! ƭƻǊǎǉǳΩƛƭ ŜȄƛǎǘŜ. Sinon : descripteurs HPO. 
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3 Codage des anomalies génomiques 
 

3.1 Principe du codage 

[ΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ŎƻŘŜǊ ǎƛƳǇƭŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŘŜ ǇŜǘƛǘŜ ǘŀƛƭƭŜ révélées par ACPA et la plupart des 

remaniements structurels plus complexes, ainsi que ƭŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŘΩŜȄŀƳŜƴǎ ŀƴŎƛŜƴǎ όŎȅǘƻƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŎƭŀǎǎƛǉǳŜΣ 

CL{IΧύ ƻǳ ƛƴŎƻƳǇƭŜǘǎ. 

La topographie des anomalies est limitée au système classique : lŀ ƭƻŎŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ƭŀ Ǉƭǳǎ ǇǊŞŎƛǎŜ ŘΩǳƴ ǊŜƳŀƴƛŜƳŜƴǘ Ŝǎǘ 

donc la sous-bande, mais une définition moins précise est peut être utilisée (niveau bande, région, ou bras) selon la 

technique.  

3.2 Codes ORPHA des anomalies chromosomiques 

hǊǇƘŀƴŜǘ ǊŞǇŜǊǘƻǊƛŜ ǳƴ ŎŜǊǘŀƛƴ ƴƻƳōǊŜ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳƛǉǳŜǎΦ [ŜǳǊ ƭƛǎǘŜ Ŝǎǘ ǘƻǳǘŜŦƻƛǎ ǘǊŝǎ ƛƴŎƻƳǇlète et ne 

semble pas répondre à une logique systématique. Nous proposons donc ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ŎƻŘŜǎ hwtI! Řŀƴǎ ƭŜǎ Ŏŀǎ  

suivants 

3.2.1 Anomalies de nombre 

Utiliser le code ORPHA quand il est disponible. Si nécessaire, compléter par le codage BaMaRa pour des formules 

plus complexes (par exemple les variants de Turner) 

La plupart ont un code ORPHA :  

Syndrome de Turner 

Syndrome du mâle XX 

Trisomie 1 en mosaïque 

Trisomie 13 

Trisomie14 en mosaïque 

Trisomie 16 en mosaïque 

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 

Triploïdie 

Tétraploïdie 

 

 

3.2.2 Microremaniements récurrents et remaniements non récurrents classiques (avec éponyme ou 

acronyme) 

Utiliser le code ORPHA (liste non exhaustive) pour les formes éponymées 

 

Angelman 

Cat-eye  

Cri du chat 

DiGeorge 

Kleefstra (2 codes : del ou 

mutation ponctuelle) 

Koolen-de Vries 

Langer-Giedion (TRP2) 

Miller-Dieker 

Pallister-Killian 

Phelan-McDermid 

Potocki-Shaffer 

Prader-Willi 

Smith-Magenis 

WAGR 

Williams  

Wolff-Hirschhorn 

 

 

3.3 En pratique 

3.3.1 Champs disponibles 

1. Champ « Maladie rare » : code ORPHA si anomalie de nombre ou syndrome éponymique. Pas de code da

 ns les autres situations 
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2. Champ « Description clinique » Υ ǎƛ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΣ ŜƴǘǊŜȊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛŦǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ŎŀǘŞƎƻǊƛŜ  ǇƻǳǊ 

marquer, par exemple une complication rare ou un signe clinique remarquable.  Le code ORPHA 68335 : 

Anomalie chromosomique ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǳǘƛƭŜ 

3. Secteur : Résumé des anomalies chromosomiques 

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

o Champ « nombre chromosome » : uniquement si pertinent  

o Champ « chromosomes sexuels » : inutile, sauf anomalie gonosomique complexe 

o Champ  « ¢ȅǇŜ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜ » : précise le type de réarrangement 

4. Secteur : Anomalie par chromosome : permet de coder les remaniements équilibrés ou déséquilibrés 

« simples »  

o Champ « anomalie par chromosome » : anomalie segmentaire (x0 Ą x4) isolées, dans le cadre 

ŘΩǳƴŜ ǘǊŀƴǎƭƻŎŀǘƛƻƴΣ ŘΩǳƴŜ ƛƴǎŜǊǘƛƻƴΣ ŘΩǳƴŜ ƛƴǾŜǊǎƛƻƴΣ ŘΩǳƴŜ ¦t5 ƻǳ ŘΩǳƴ ǎƛǘŜ ŦǊŀƎƛƭŜ 

o Position : localisŀǘƛƻƴ Řǳ ƻǳ ŘŜǎ Ǉƻƛƴǘǎ ŘŜ ŎŀǎǎǳǊŜ όǇǊŞŎƛǎƛƻƴ ǇƻǎǎƛōƭŜ ƧǳǎǉǳΩŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ǎƻǳǎ-bande) 

 

3.3.2 Règles de base 

1. Les déséquilibres sont décrits en termes de duplication ou de délétion. Chaque segment peut être défini par 

ses bornes proximale (côté pter) et distale (côté qter). 

2. Ne remplir que les champs apportant une information non implicite (il est inutile de coder p.ex. le nombre 

ŘŜ ƎƻƴƻǎƻƳŜǎ ǎƛ ŎŜǘǘŜ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƴΩŀǇǇƻǊǘŜ ǊƛŜƴύ Ą dans la plupart des cas (en particulier les CNVs 

identifiés en ACPA), il suffit donc de remplir 3 champs 

¶ « Quantité de matériel génétique » 

¶  « ¢ȅǇŜ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜ » 

¶ « Anomalie » par chromosome 

3. Pour les anomalies en mosaïque : seules les lignées anormales sont codées 

4. {ƛ ƭŜ ǊŜƳŀƴƛŜƳŜƴǘ ƛƴŎƭǳǘ м ƎŝƴŜ Řƻƴǘ ƭΩƘŀǇƭƻƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŜȄǇƭƛǉǳŜ ƭŜ ǇƘŞƴƻǘȅǇŜΣ ŎŜ gène peut être indiqué 

dans le champ « Gènes » 

5. NB : Ne pas utiliser le code ORPHA 68335 « Anomalie chromosomique » dans la section « description 

clinique » : il fait double emploi avec la section dédiée 
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3.4 Anomalie de nombre de chromosomes 

3.4.1 Trisomie 21 libre 

Il existe un code ORPHA et le nombre de chromosomes. Le cas échéant, la case « mosaïque » pourrait être cochée. 

Voir plus bas (section 3.6.3) pour les formes par translocation.  

 

 

3.4.2 Monosomie en mosaïque 

46,XX / 45,XX,22 

Seule la lignée anormale en mosaïque est codée. Pas de borne par bande puisque chromosome entier 

 

 

  



Page 13 sur 24 
 

3.5 Anomalies de structure : remaniement intéressant un seul chromosome  

NB : points de cassure définis « au mieux » par la sous-bande. Pour les remaniements en ACPA, se servir de la 

localisation par bande figurant dans la formule ACPA.  

3.5.1 Délétion télomérique 

46,XY,del(17)(p13.3) 

arr[GRCh38] 17p13.3 (294659_2170897)x1 

 

 

 

 

3.5.2 Délétion interstitielle (points de cassure dans 2 sous-bandes distinctes) 

arr[GRCh38] 2p15p16.1 (59139200_62488871)x1 

 

 

  



Page 14 sur 24 
 

3.5.3 Délétion interstitielle (2 points de cassure dans 1 seule sous-bande) 

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

NB : Lƭ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘŜ ǎŞǇŀǊŜǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǘȅǇŜǎ ŘŜ ŘŞƭŞǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ōŀƴŘŜ мсǇммΦн όǇǊƻȄƛƳŀƭŜΣ ŘƛǎǘŀƭŜΣ ƭŀǊƎŜΧύ 

 

 

 

 

 

3.5.4 Duplication interstitielle (ǎƛǘŜ ŘΩƛƴǎŜǊǘƛƻƴ de la duplication inconnu) 

arr[GRCh38] 8p23.1p21.1 (12489697_27467648)x3 
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3.5.5 Duplication interstitielle avec insertion à distance dans le même chromosome 

46,XX,der(2) ins(2)(p13q21q31)   

 

 

 

3.5.6 Anneau en mosaïque 

46,XX / 46,XY,r(2)(p21q31) 

Seule la lignée anormale doit être codée 
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3.5.7 Anneau surnuméraire en mosaïque 

46,XX /  47,XX,+ r(9) arr[GRCh38] 9p21.1q11.1(30392242_47002237)x3  

 

 

 

 

3.5.8 Insertion 

псΣ··Σ ƛƴǎόр˟нύόǇмп˟ǉннǉонύ 

NB Υ ƭΩƻǇǘƛƻƴ ζ insertion » manque pour le moment dans « ǘȅǇŜ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜ » 
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3.5.9 Inversion paracentrique  

46,XX,inv(2)(p13p24) 

 

 

 

 

3.5.10 Inversion péricentrique 

46,XX,inv(2)(p12q31) 
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3.5.11 Isochromosome ou chromosome isodicentrique 

46,X,idic(Y)(q12)  OU  46,X, i(Y)q10  

[ΩŞƴƻƴŎŞ ŘŜ ƭΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ǇŀǊ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǊŜŦƻǊƳǳƭŞ Ŝƴ ζ segment présent en 2 copies» (ACPA x2) 

« Autre description génétique» : facultatif 

 

 

 

3.6 Remaniements intéressant deux chromosomes ou plus 

Principe général : coder les anomalies individuelles séparément 

tǊŞŎƛǎŜǊ Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ǇŀǊǘƛŜ ǎƛ ƭΩƻƴ ŀ ŀŦŦŀƛǊŜ Ł ǳƴŜ ǘǊŀƴǎƭƻŎŀǘƛƻƴ ƻǳ Ł ŘŜǎ ǊŜƳŀƴƛŜƳŜƴǘǎ ǎimples 

 

3.6.1 Duplication interstitielle avec insertion dans un autre chromosome 

 Υ псΣ··ΣŘŜǊόрύ ƛƴǎόр˟нύόǇмп˟ǉннǉонύ 
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3.6.2 Translocation robertsonnienne équilibrée 

прΣ··ΣǊƻōόмп˟нмύόǉмл˟ǉмлύ  

 

 

 

 

3.6.3 Transloc robertsonnienne déséquilibrée 

46,XXΣǊƻōόмп˟нмύόǉмл˟ǉмлύΣҌнм 
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3.6.4 Translocation réciproque équilibrée 

псΣ·¸Σǘόн˟рύόǉнм˟ǉомύ  

 

 

 

 

3.6.5 Translocation réciproque déséquilibrée 

псΣ··ΣŘŜǊόмύǘόм˟оύόǇнн˟ǉмоύ 
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3.6.6 Translocation déséquilibrée avec malségrégation 3 :1  

птΣ·¸ΣҌŘŜǊόмύǘόм˟оύόǇнн˟ǉмоύ 

 

 

 

 

 

 

 

 

3.6.7 Marqueur surnuméraire 

 

Ƴƻǎ птΣ··ΣҌƛǎƘ ƛƴǾ ŘǳǇόоύόǉǘŜǊ Ҧ ǉнсΥΥǉнс Ҧ ǉǘŜǊύ ŀǊǊ ώƘƎмфϐоǉнсǉнфόмстΣопфΣсфу-197,781,444)x4 
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3.6.8 Remaniement  complexe 

46,XX,  t(2;5;13) (p21;p15;q22) 

 

 

 

 

3.6.9 !ŘƧƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƳŀǘŞǊƛŜƭ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƛƴŘŞǘŜǊƳƛƴŞ όŀǾŀƴǘ !/t!Χύ 

46,XX,add(12)(q13)  

hƴ ǇŜǳǘ ƛƴŘƛǉǳŜǊ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜ ƳŀǘŞǊƛŜƭ ǎǳǇǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ ƳşƳŜ ǎƛ ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ Řǳ ƳŀǘŞǊƛŜƭ Ŝǎǘ ƛƴŘŞǘŜǊƳƛƴŞŜΦ 

¦ƴƛǉǳŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ŎƻŘŜǊ ŘŜ ǾƛŜǳȄ ŘƻǎǎƛŜǊǎΧ 
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3.7 Matériel non caractérisé 

3.7.1 Marqueur non identifié 

46,XX / 47,XX,+mar 

Pour le codage de vieux ŘƻǎǎƛŜǊǎΧ 

 

 

 

 

 

 

3.8 Divers 

3.8.1 Site fragile 

46,X,fra(X)(q27.3)  

 

 

 

 

 




