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CST 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013
Nombre de
laboratoires 50 52 56 54 65 64 65
52 48 51 49
LA 48 54 53 57
Sang 53 53 61 63
NB +25 labo en hémato
qui ne font pas de CST

2013: PVC: 98 dossiers, LA: 109 dossiers, Sang 125 dossiers

NB 4 dossiers exclus



Principes

Guide des bonnes pratiques en Cytogéenétique:
ISCN en vigueur (date des dossiers)
Résolution:







. Retrospectlf Dysgonosomle



ol Mme T. a., DN : 15 01 1972, Premiére grossesse, Grossesse monofoetale, Date de début de grossesse : 4 07
2013. Echographie a 13 SA, LCC 73,95 mm, CN : 1,23 mm, MSM risque combiné : 1/10, Et prélévement de
PVC a 13SA le 30 septembre 2013 prescrit par le Dr Mr EEQ pour la réalisation d'un caryotype.

Prélevement de bonne qualité et de quantité satisfaisante. Traitement direct et culture ont été réalisés.
= Le consentement et 1’attestation de consultation sont disponibles dans le dossier de la patiente.

(¢ 40 t¢ at H

AR IRIR IR I RIR]

13 14 15 16 17 18

Iy o as '

20 22 X Y




¥,

PVC: anomalie de nombre
clinique

résolution

G8:400: OK

R8: 400: OK

R10 : 400 ou 550: OK
R11: 400: OK
nombre total de métaphases analysées : point a partir de 15 mitoses (20 d'apres le GBPC mais ici le chiffre 20 n'est pas
proopsé, ils'arréte a 17 pour la programmation)

nombre de caryotypes classés: +1 automatique a partir de 3

résolution globale: 400

résolution compatible avec l'indication clinique : oui

demandez-vous une FISH : accordez le point recherche de mosaique sur un grand nombre de cellules sinon pas de point car
pas justifié pour le 2

FISH choisie adaptée : en fonction de la réponse si OK pas de point retiré

formule ISCN : en fonction de la réponse : 47, XY,+2, il ne faut pas mettre le nombre de mitose cf ISCN

évaluation de la formule: pénaliser si erreur de sexe

La formule de la FISH est-elle rédigée: si faite et non rédigée pénaliser: faut il mettre -1?

CR chargg sinon: dossier rejeté

remaniement correctement identifié? : identification de la trisomie 2

remaniement correctement décrit expliqué et interpreté dans le texte (intelligible pour le clinicien): présence d'un
chromosome 2 supplémentaire dans 'ensemble de X mitoses analysées, formule avec XY compatible avec un foetus de sexe
masculin.: texte "caryotype masculin" n'est il pas préférable (cf, p22 du GBEA)

caryotype des parents demandé ici pas nécessaire

commentaire complet : conseil génétique demandé, référence au motif de la prescription, description du syndrome
potentiellement associé ou ici aux conséquences sur le foetus, toute technique complémentaire expliquée si associée (FISH ou
analyse directe par exemple dans le commentaire), demande LA de controle devant cette trisomie 2 placentaire pour évaluer
le risque d'une véritable mosaique foetale, qui peut avoir des répercussions sur le foetus, FISH avec le centromere du 2 sur
noyaux non cultivés. notion de discordance foetoplacentaire possible dans le commentaire et possibilité de controler sur un
autre tissu (PLA) : si commentaire partiel, comment attribuer les points?

CR conforme guide des bonnes pratiques
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Jossier PVEZ01 3 prospectif : exemple de reponse

Apres traitemen
obtenues dont 4 classées
sentant une trisomie 2 libre et homogene

aANu e Rl D1t 19 mitoses ont éte analysées, ayant permis 1'établissement de 4 classements (2
3), avec confirmation de cette trisomie 2 libre et homogene sur ce caryotype

lation in situ avec une sonde centromérique du chromosome 2
actere homogene de cette trisomie 2 sur 100 mitoses et 100

omies 2 diagnostiquées sur villosité ales sont rares (1,2 %o d'apres Sifakis et al, 2010), et
ées au placenta dans 95% des cas. U niocentese est souhaitable dans ce contexte ainsi
rveillance échographique orientée notamment vers un retard de croissance intra-utérin.

lltation de génétique est a proposer au couple.

de mosaique placentaire n’a pas toujours été précisée.
sur la nécessité de la FISH, pas de consensus mais elle ne modifie pas la prise en

Eléments attendus dans le compte rendus : conseil génétique demandé, référence au motif de
la prescription, description du syndrome potentiellement associé ou ici aux conséquences sur
le foetus, toute technique complémentaire expliquée si associée (FISH ou analyse directe par
exemple dans le commentaire), demande LA de contrdle devant cette trisomie 2 placentaire
pour évaluer le risque d'une véritable mosaique foetale, qui peut avoir des répercussions sur le
foetus, FISH avec le centromere du 2 sur noyaux non cultivés. Notion de discordance
foetoplacentaire possible dans le commentaire et possibilité de controler sur un autre tissu
(PLA)

@ Ref:Sifakis S. Et al, 2010, Prenatal Diagnosis, Ap 30(4) 329-3
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Amniocentese de Mme Ma. , Prénom br. , Née le 26/10/1990 Examen demandé et prélevé le 30 septembre
2013 par le Dr EEO.Consentement et attestation de consultation recus par le laboratoire. Motif de la demande :
signes d'appel échograhiques : hyperclarté nucale et cardiopathie avec tétralogie de Fallot, hydramnios et
suspicion de malformation rénale.

Antecedents familiaux: la patiente a eu des difficultés scolaires, une fente palatine avec une voix nasonnée,
caryotype 46,XX. Son premier enfant a 3 ans. 2ieme grossesse. Début de grossesse 27 mai 2013. Terme 20 SA.
Grossesse unique. Mitoses obtenues sur deux flacons de culture




om br. , Née le 26/10/1990 Examen demandé et prélevé le 30 septembre
ement et attestation de consultation regus par le laboratoire.

d'appel échograhiques : hyperclarté nucale et cardiopathie avec tétralogie de
1 de malformation rénale.

a eu des difficultés scolaires, une fente palatine avec une voix nasonnée,

deux flacons de culture




LA : anomalie de structure

clinique

résolution

R8:300: OK

R9 :400: OK 0,5
G8 : 400 ou 300: OK 0,5
G10 :400: OK 0,5
nombre total de métaphases analysées : D’aprés GBPC, il faut 12 métaphases issues de 12 clones ou 15 issues de 2 flacons 1
nombre de caryotypes classés: +1 automatique a partir de 3 1
résolution globale: 400: OK 1
résolution compatible avec l'indication clinique : oui 1

demandez-vous une FISH : accordez le point si demande justifiée: demande del 22q11.2. Question quid des labo qui vont demander une MLPA,
ACPA etc..? Ne pas pénaliser.

FISH choisie adaptée : en fonction de la réponse si OK point accordé 1
formule ISCN : en fonction de la réponse : formule globale demandée si pas faire un commentaire et pénaliser toutes les erreurs y compris

I'ISCN de la FISH car ici indispensable : 46,XY.ish del(22)(q11.2q11.2)(TUPLE1-)

évaluation de la formule: pénaliser si erreur de sexe 2
La formule de la FISH est-elle rédigée: si faite et non rédigée pénaliser 1
CR chargé sinon: dossier rejeté

remaniement correctement identifié? : identification de la microdélétion 22q11 3
remaniement correctement décrit expliqué et interpreté dans le texte (intelligible pour le clinicien): / Présence de 46 chromosome, avec une

formule XY compatible avec un foetus de sexe masculin, présence d'une microdélétion d'un chromosome 22 sur le bras long en 22q11 dans
I'ensemble dex X mitoses analysées par FISH: texte "caryotype masculin" n'est il pas préférable (cf, p22 du GBEA); est il nécessaire de préciser le
nombre de chromosomes? 1
caryotype des parents demandé ici nécessaire 1
commentaire complet : conseil génétique demandé, référence au motif de la prescription, description du syndrome potentiellement associé ou
ici aux conséquences sur le foetus, toute technique complémentaire expliquée si associée (FISH ou analyse directe par exemple dans le
commentaire), DPN lors d'une future grossesse (optionnel), le risque de récurrence: manque l'information sur l'enquéte familiale: étude des
caryotypes parentaux avec analyse ciblée par FISH de la région 22q11,2; le terme conseil génétique ne peut il pas englober les notions de DPN
et de récurence?; Comment noter si commentaire partiel?

CR conforme guide des bonnes pratiques
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Hopital ....
Unité de Cytogénétique
Service du Pr X

Analyse de Cytogénétique

NOM : MA. Dr EEQ
NJF : ! Unité de ...
Prénom : Br. Hopital ...
Née le : 26/10/1990

Caryotype constitutionnel prénatal

N°de dossier : 13-LA-EEQ Dossier(s) rattaché(s) :

Date et Heure de prélévement : 30/09/2013
Date de réception des images : 22/10/2013
Indication : Hyperclarté nucale, tétralogie de Fallot, hydramnios, anomalie rénale, antécédents familiaux

Age gestationnel : 20SA

Nature du prélevement: LIQUIDE AMNIOTIQUE

Volume de prélévement : Non renseigné Nombre de mitoses analysées : 20

Aspect du liquide amniotique : Non renseigné ~ Nombre de mitoses classées : 20

Modalité de culture : Flacons Marquage en bandes : Bandes R, Bandes G
Nombre de chambres de culture : 2 Degré de résolution en bandes : 400 £y &, e

Nombre de clones sur culture in situ : /

Hybridation in situ fluorescente (FISH) sur cellules amniotiques cultivées :

Sonde(s) utilisé(e)s : Microdélétion 22q11
Fournisseur : BEQZ0 1SRN
Locus : 22q11.2 - TUPLE 4
Nombre de mitoses analysées:  /

Nombre de noyaux analysés : /

Formule (selon ISCN 2013) :
46,XY.ish del(22)(q11.2q11.2)(TUPLE1-)

Interprétation :

Caryotype foetal masculin comportant par hybridation in situ fluorescente une délétion de la
région chromosomique 22q11.2 sur les cellules analysées et avec la sonde d'ADN utilisée (locus
du géne TUPLET). Cette microdélétion 22q11 correle avec les éléments cliniques (cardiopathie
conotroncale, clarté nucale augmentée, anomalie rénale et hydramnios) et est compatible avec
le syndrome de DiGeorge.

L’analyse des caryotypes parentaux avec étude par hybridation in situ de la région
chromosamiaue 22a11.2 est a prévoir afin de statuer sur le caractére hérité ou de novo de cette
anomalie.

o= o .
Une consultation de conseil génétique est a prévoir.
Ce résultat ne permet pas d'éliminer un autre microremaniement chromosomique.

Date de compte-rendu :  28/10/2013
Validation biologique effectuée par:




attendu
demandé,
la prescription,

> potentiellement associé ou
ux conséquences sur le foetus,

e technique complémentaire expliquée si
iée (FISH ou analyse directe par exemple dans
mmentaire),

ors d'une future grossesse (optionnel),

= le risque de récurrence, information sur l'enquéte
familiale: étude des caryotypes parentaux avec
analyse ciblée par FISH de la région 22q11,2;




= Nom B., Prénom c. Née le 12 09 1980. Examen demandé et prélevé ce jour. Femme
celibataire, fille unique, avec un discret déficit cognitif, une petite taille, un
impubeérisme et une ameénorrhée primaire, une hypoacousie bilatérale.
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= Nom B., Prénom c. Née le 12 09 1980. Examen demandé et prélevé ce jour. Femme
celibataire, fille unique, avec un discret déficit cognitif, une petite taile, un
impubeérisme et une ameénorrhée primaire, une hypoacousie bilatérale.




Dossier sang 2013 prospectil
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Sang: anomalie de structure

Meédecin prescripteur Dr EEQ, Patient : Nom B., Prénom c. Née le 12 09 1980. Examen demandé et prélevé ce jour. Femme célibataire, fille unique, avec un discret
déficit cognitif, une petite taile, un impubérisme et une aménorrhée primaire, une hypoacousie bilatérale.

résolution

G3:550: OK

G10 :400: OK

R2: 400: OK

R6 :550 ou 400

nombre total de métaphases analysées : point a partir de 15

nombre de caryotypes classés: +1 automatique a partir de 3

résolution globale: 550: OK

résolution compatible avec l'indication clinique : oui ou non : accepter les 2 car résolution faible en I'absence du traitement par un analyseur d'image ntamment
pour les bandes R

demandez-vous une FISH : accordez le point si demande justifiée mais ici obligatoire pour la translocation cf guide de bonnes pratique ACLF

FISH choisie adaptée : en fonction de la réponse si OK point accordé: si sondes subtélomériques uniquement choisies, pénaliser? Dans le GBEA: en cas de
remaniement de strcuture: wcp+/-sondes lous spécifiques

formule ISCN : en fonction de la réponse : formule globale demandée si pas faire un commentaire et pénaliser toutes les erreurs y compris I'ISCN de la FISH car ici
indispensable :

évaluation de la formule: correcte, erreur mineure, erreur majeure: pénaliser si erreur et si discordance avec le commentaire par exemple pour la mosaique, ne pas
pénaliser si mosaique non citée dans I'ISCN ni dans le commentaire, dans cette question la pénalité sera mise pour l'identification du remaniement.

La formule de la FISH est-elle rédigée: si faite et non rédigée pénaliser

CR chargé sinon: dossier rejeté

remaniement correctement identifié? : oui, partiellement, non. On peut proposer : identification de la translocation (+1), de 1'iso Xq (+1), de la mosaique (+1) ou alors
"oui" (+3) si (i(Xq) et t(2.10) et mos, "partiellement" (+2) si il manque la mos et "non" (0) si il manque I'i(Xq) ou la translocation t(2;10): NB commentaire : la mosaique
porte sur 3 mitoses: une en G, une en R mais de mauvaise qualité et la 12 et derniere en R au dela des 15 requises si on lit 10 G et 10 R. de plus de nombreux
commentaire sur la qualité des mitoses (Pb du fond et du carré).: préférable d'attribuer +1 a chaque anomalie identifiée

remaniement correctement décrit expliqué et interpreté dans le texte (intelligible pour le clinicien): / nombre de chromosome (+/- en mosaique), avec un
isochromosome pour le bras q du chromosome X et une translocation équilibrée entre le bras p du chromosome 2 et le bras q du chromosome 10. pas de double
peine si mosaique non vue.: nombre de chromosomes doit il figurer dans le commentaire?

caryotype des parents demandé ici nécessaire a cause de la translocation, et pas de l'iso Xq: si controle des caryotypes parentaux prescrit sans préciser le motif: faut
il pénaliser? Et comment?

commentaire complet : conseil génétique demandé, référence au motif de la prescription, description du syndrome potentiellement associé, toute technique
complémentaire expliquée si associée (FISH ou analyse directe par exemple dans le commentaire), DPN lors d'une future grossesse (optionnel pas de point compte
tenu du contexte): ne faudrait il pas proposer de vérifier le caractére équilibré de la translocation par une ACPA? ou faut il attendre les résultats des caryotypes
parentaux

risque de récurrence : oui a cause de la translocation

CR conforme guide des bonnes pratiques

remarque pour ce dossier il y a eu des questions sur:
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Jossier Sang 2013 prospectif

la place de la FISH dans la formule en mosaique a été débattue (position du /)
La nomenclature est claire c'est la FISH apres toute la formule cytogénétique
conventionnelle (ISCN page 109)

la place du nuc ish (pour le centromere de 1'X) dans la formule a été débattue.
les nuc ish sont apres ish. mais ici il n'y avait pas de noyaux proposés sur les images.: pour la sonde
centromérique de 1'X, seules des métaphases ont été analysées (5 métaphases sur 50): pas possible de noter
une formule FISH en interphase

Les noms de sonde peuvent varier en fonction des labo puisque non donné dans le texte.

Pour l'isochromosome on peut décrire les sondes FISH dans 1’ordre ou rassembler les télomeres, il ne faut
pas pénaliser sur 1'ordre des sondes mais mettre un commentaire si il est totalement illogique.

Question sur l'ordre des clones anormaux.



=xemples discutes

Exemple 1

;q23.2)[17]/45,X,t(2;10)(p25.1;q23.2)[3].ish
)(wepl0+,wep2+;wepl0+,wep2+).nuc ish(DXZ1x2)[45]/(DXZ1x1)[5]:

info communiquée pour la sonde centromérique concerne des
9G+12R) disponibles (G5=G7)
22)[20].ish

;10)gp24;
t(2,10)(p24;q22) (wcpl0+,wcp2+;wepl0+,wep2+):
1 de leur taille du plus grand au plus petit

Exemple 2: sang:

524;q22)[2]/46,X,idic
N ,1x1 ]/)i[d}g(X)(ph)(

SCN: les clones sont classées en fon
1

Exemple 3:

1 2;10)%)25;%24) [20]/ 45,X,tﬁ2;10)(p25; 24)[2].ish
oXq+,DXZ1++,pcpXqg+,TelXq+),t(2,10)(wep2+,wepl0+;wcpl0+,wep2+)[15] (JMD):

s loci des sondes subtélomériques testées; noter pour chacun des dérivés de la

s les sondes les sondes du p vers le q

; position de formule:
mos 46,X,i(X)(q10),t(2,10)(p24;q23)[18]/ 45,X,t(2;10f(p24;q23) [3].ish i(X)(pcpXq++,DXZ1++,SYBL1++)
[45/50],£(2;,10)(wcpl0+,wep2+;wcpl0+,wep2+)[50
pep++: la peinture bras specifique est présente 2 fois, comme les sondes subtélomériques et
centromérique. Si la peinture du chromosome X avait été utilisée: noter uniquement wepX+
- pour la notion de mosaique: noter le nombre de cellules anormales/normales est suffisant (cf,p 126)




cemple de resultat

minin présentant deux remaniements :
nomalie des gonosomes en mosaique :

ajoritaire (18 mitoses sur les 21 analysées en cytogénétique
romosomes comportant un chromosome X normal et un
e de deux bras longs de chromosome X avec perte du bras court

mitoses sur les 21 analysées en cytogénétique
ar perte de 1'isoXq comportant un seul chromosome

isoXq de I'isochromosome X té confirmée en hybridation in situ. Le taux de
n hybridation in situ est de 5 cellules monosomiques X sur 45 analysées, soit
parable a celui observé en cytogénétique conventionnelle

rtune translocation réciproque apparemment équilibrée entre le bras court
osome 2 et le bras long d"un chromosome 10 dans I’ensemble des cellules
/21). Le caractere réciproque et I’absence d'implication d’une autre paire
ue ont été vérifiés en hybridation in situ.

La présence de 1'isoXq et de la monosmie X en mosaique concorde partiellement avec le
tableau clinique que présente cette jeune femme c’est pourquoi une analyse
pangénomique complémentaire par CGH array pourrait étre proposé afin d’éliminer un
déséquilibre génomique non visible au caryotype.

@ Il est nécessaire de faire le caryotype des parents de cette jeune femme pour savoir si la
translocation est survenue de novo ou si elle est héritée. Ce résultat doit étre rendu au
cours d'une consultation de conseil génétique. »



PVC : Résultat des notes par groupe

2013]MD FV

PVC prospectif groupe 1 groupe2  Nombre tri 2
moyenne groupe 18,31 16,11
moyenne nationale 17,23 17,23
minimum 13,63 10,63

maximum 20 20

PVC rétrospectif groupe 1 groupe 2

moyenne groupe 16,16 15,88
moyenne nationale 16,02 16,02
minimum 11,64 12,62
20 20

maximum

Nombre de dossiers 49 49



A Resultat des notes par groupe

MCC PK

LA prospectif groupe 1 groupe 2 structure 22q11
‘moyenne groupe 17,02 15,16

moyenne nationale 16,07 16,07

minimum 13 13

wmaximum 20 20

LA rétrospectif groupe 1 groupe 2
moyenne groupe 16,88 15,4

moyenne nationale 16,13 16,13

minimum 11,95 8,16

maximum 19,07 20

Nombre de dossiers 54 57




5dNng : Resultat des notes par groupe

MT MDF

structure
translocation
Sang prospectif groupe 1 groupe 2 et-X

moyenne groupe 16,88 15,4
moyenne nationale 16,13 16,13
minimum 9,52 6,19

maximum 19,07 20

Sang rétrospectif groupe 1 groupe 2
moyenne groupe 16,62 16,35
moyenne nationale 16,49 16,49
minimum 14 7,75
maximum 18,08 19,33

Nombre de dossiers 62 63




Notation PVC

n des notes

Rétrospectif

Ces données sont confidentielles. Ce fichier a éte généré automatiquement par I'application web.

Prospectif

Ces données sont confidentielles. Ce fichier a été généré automatiquement par I'application web.




Notation LA

artition des notes

Rétrospectif

Ces données sont confidentielles. Ce fichier a été généré automatiquement par l'application web.
Page 4/4

Prospectif

Ces données sont confidentielles. Ce fichier a été généré automatiquement par l'application web.



Notation Sang

Répartition des tes

Rétrospectif

Ces données sont confidentielles. Ce fichier a été genéré autfomatiquement par l'application web.
Page 5/5

Prospectif

Ces donneées soni confidentielles. Ce fichier a été génére automatiquement par I'application web.
Page 4/5
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atisfaction mars 2014

Dite si vous avez répondu seul ou ¢
Participation EEQ ACLF

Participation autre EEQ

acces tutoriel facile : répondre oui ou non
répondre oui si les consignes vous ont servies
Répondre oui si vous trouve e web agréa
répondre oui Si vous pensez v )SSI
des dossiers que vous auriez

Réponde oui en cas de p
Répondre oui si vous avez d
répondre oui si la réponse €
commentaire libre :
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EQ retrospectif

ec anomalie de . Cette
au car}tf)otype et as seulement en
ut etant d'apprécier la qualité

N0 mosomes

ides amniotiques :

ier dossier avec anomalie de . Cette

lie doit étre vue au caryotype et as seulement en
autre technique), le }l/Jut etant d'apprécier la qualité

mosomes.

m Le premier dossier avec anomalie de



Appeld candidature pour les
perts
| pour les cas



