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Le congrès de l’ACLF (Association des Cytogénéticiens de Langue Française) a lieu tous

les 2 ans en septembre et rassemble près de 400 personnes (praticiens médecins ou

pharmaciens, scientifiques, ingénieurs, techniciens, conseillers en génétique). Il per-

met aux cytogénéticiens des différents domaines constitutionnel (pré et postnatal),

onco-hématologique ou des tumeurs solides de se retrouver. 

Les thèmes abordés concernent des sujets fondamentaux ou pratiques autour des

chromosomes et de leur pathologie. Dans le domaine constitutionnel les sujets d’ac-

tualité et les techniques novatrices sont abordées au même titre que les études colla-

boratives. Nous abordons ainsi par exemple les nouveaux syndromes malformatifs et

ou avec déficience intellectuelle identifiés grâce à l’ACPA (CGH-array) et les analyses

moléculaires qui permettent une meilleure résolution de l’étude des réarrangements

chromosomiques.

Pr. Martine Doco-Fenzy, Présidente de l'ACLF

LE MOT DE LA PRÉSIDENTE DE L’ACLF

Présidente de l'ACLF MMe Doco-Fenzy

Président du comité local d'organisation M. cyril SarrauSte De Menthiere

Coordinateur de l'ATC MMe DoMinique le teSSier



08h30 - 09h00     Ouverture du COllOque - ACCueil des pArtiCipAnts
009h00                   Mot De la préSiDente

09h05 - 09h25     « utilisation de la cGh en cytogénétique hématologie, à propos d’un cas »
                                      Isabelle Gazagne Technicienne de laboratoire  (Laboratoire de Cytogénétique hémato-oncologie) CHU Montpellier St Eloi

09h25 - 09h45     « De la microdélétion 19p13 chez une patiente marocaine à l'espoir thérapeutique de la bêta-thalassémie . » 
                                      Abdelhafid Natiq (Département de Génétique médicale Institut National d’Hygiène) Rabat Maroc

09h45 - 10h00     « Syndrome de Jacobsen : a propos de 2 cas. »
                                      Damien Bordas Technicien de laboratoire
                                      (Service d'Histologie-Embryologie et Cytogénétique) Hôpital universitaire Necker–Enfants malades  - Paris

10h00 - 10h15     « translocation réciproque entre le bras court d'un chromosome X et le bras long d'un chromosome y à l'état
                                   déséquilibré ».(46,X,der(X;y)(p22.33;q11.21))
                                      Dr John Boudjarane PH
                                      (Laboratoire de Cytogénétique Prénatal) CHU Marseille Timone Enfant

10h00 - 10h15     « Duplication familiale de la région 15q11-q13, données cliniques et cytogénétiques. »
                                      Dr Chantal Missirian PH 
                                      Jérémie Mortreux Interne DES génétique
                                      (Laboratoire de Génétique Chromosomique) CHU Marseille Timone Enfant

10h30 - 11h15     Pause café et visite des stands

11h15 - 11h45      « Mise en place du Dpni en centre hospitalier, les premiers pas Montpelliérains »
                                      Kit clarigo par Multiplicom 
                                      Vincent Gatinois  PHU
                                      Elodie Guagliardo Technicienne de laboratoire
                                      (Unité de génétique Chromosomique) CHU Montpellier

11h45 - 12h00     aSSeMblée Générale De l’atc

12h00 - 14h00     Pause déjeuner (libre)

14h00 - 14h15     « non ! le caryotype n’est pas mort. »
                                      Dr Anouck Schneider PH.
                                      (Unité de génétique Chromosomique) CHU Montpellier

14h15 - 14h30     « Stérilité masculine et anomalies chromosomiques »
                                      Solange Amétis Technicienne de laboratoire
                                      Laboratoire Biomnis (Paris)

LUNDI 19 SEPTEMBRE 2016  Salle ANTIGONE 1

PROGRAMME



14h30 - 15h00     « nGS. biologie moléculaire»
                                   Chrystel Leroy Technicienne de Laboratoire
                                      (Laboratoire de Biochimie Génétique) CHU Cochin , Paris

15h00 - 16h00     Pause café et visite des stands

16h00 - 17h00     « l'ecole de médecine de Montpellier, huit siècles d'histoire.»
                                   Pr. Thierry Lavabre-Bertrand
                                      Montpellier

18h00                      visite du musée d'anatomie et dégustation de vins locaux à la Faculté de Médecine.

 Soirée De Gala De l’ atc 

PROGRAMME

07h30-08h15        Ouverture du COllOque - ACCueil des pArtiCipAnts
08h15-09h00        allocutionS De bienvenue  Auditorium PASTEUR
                                   Mme M. Doco-Fenzy & M. C. Sarrauste de Menthière (ACLF),  Mme M-T. Mercier (Région Occitanie / Pyrénées-Méditerranée),
                                      M. J. Mercier (Université de Montpellier) 
                                      historique de la Faculté de Médecine de Montpellier, la plus vieille d’europe. (T. Lavabre Bertrand, Nîmes)

09h00-10h00        SeSSion plénière 1- en COmmun AveC l’AtC - MoDiFicationS GénotypiqueS DeS celluleS Auditorium PASTEUR
modérateurs : F. nguyen Khac, paris - p. sarda, montpellier

                                   - instabilité chromosomique et cellules souches pluripotentes (JM. Lemaitre, Montpellier)
                                   - hiérarchisation des événements génétiques dans les hémopathies malignes (Fr. Delhommeau, Paris)

10h00-11h00        Pause, Visite Stands et Session POSTERS

MARDI 20 SEPTEMBRE PROGRAMME COMMUN

PROGRAMME 



11h00-12h00        communications orales séléctionnées mOdiFiCAtiOns génOtypiques des Cellules Auditorium PASTEUR

CO01 - identification de deux nouveaux partenaires le long des ultrafine dnA Bridges en anaphase. Jérôme toutain

CO02 - stratégie d’identification de gènes candidats de transmission autosomique récessif par l’étude des régions d’homozygotie :
échecs, succès et perspectives. Jonathan lévy

CO03 - le syndrome Cat-eye: analyse clinique et cytogénétique d'une cohorte de 44 patients. guillaume Jedraszak

CO04 - generation of induced pluripotent stem Cells from a man carrying a complex chromosomal rearrangement as a genetic model
for studying infertility. mouka, A.

CO05 - disomie uniparentale paternelle intéressant la totalité du génome en mosaïque chez 9 patients  présentant un syndrome
de Beckwith-Wiedemann. s. Heide

12h00-14h00        Déjeuner & Symposium des partenaires

12h00 - 13h00                                         SyMpoSiuM roche Salle RONDELET
                                                                       " HArmOny prenAtAl test in yOur lAB: AutOmAtiOn, FetAl FrACtiOn, reliABle supply"

12h30 - 13h30                                         SyMpoSiuM aGilent Salle ANTIGONE 1
                                                                       « syndrOme de mArFAn et syndrOmes AppArentés: déteCtiOn de grAnds réArrAngements 
                                                                       dAns le gène FBn1 en CgH-ArrAy et ngs »

13h00 - 14h00                                         SyMpoSiuM perKinelMer Salle BARTHEZ
                                                                       "vAnAdis smArt nipt, lA plAteFOrme d’AnAlyse de l’Adn liBre entièrement AutOmAtisée
                                                                       et éCOnOmique"

14h00-15h00        SeSSion parallèle 2a - DiaGnoStic pré iMplantatoire  Auditorium PASTEUR
modérateurs : F. vialard, paris -  t. Anahori, montpellier 

                                   - le screening embryonnaire (C. Staessen, Bruxelles)

                                   - le chromothripsis en reproduction humaine (F. Pellestor, Montpellier)

                                   SeSSion parallèle 2b – sessiOn prAtique onco-héMatoGénétique  salle Antigone 1
modérateurs : n. Auger, paris -  t. lavabre-Bertrand, nïmes

                                   - traque des cibles thérapeutiques dans les tumeurs solides (I. Bieche, Paris)

                                   - interprétation des cnv en onco- et hématogénétique (V. Cacheux, Montpellier)

                                   - organisation des domaines nucléaires (Diego Germini, Villejuif)

MARDI 20 SEPTEMBRE PROGRAMME COMMUN

PROGRAMME 



15h00-16h00        Pause, Visite Stands et Session POSTERS

16h00-17h00        communications orales séléctionnées sessiOn pArAllèle 2A prénAtAl Auditorium PASTEUR

CO06 - Apport de l’ACpA dans le diagnostic étiologique des fœtus avec hyperclarté nucale au premier trimestre de grossesse : étude
rétrospective multicentrique nationale incluant 720 fœtus. m. egloff

CO07 - pratique en cytogénétique prénatale ; résultats de l’enquête nationale. Benzacken B.

CO08 - intérêts de l'ACpA dans le diagnostic prénatal des cardiopathies. Justine Besseau-Ayasse

CO09 - syndrome d’Aneuploïdies multiples en mosaïque : présentation prénatale et postnatale. tania dery, Wallid deb

CO10 - Faut-il évaluer la contamination maternelle des prélèvements fœtaux en cytogénétique prénatale ? laetitia gouas

16h00-17h00        communications orales séléctionnées sessiOn pArAllèle 2B OnCO-HémAtOgénétique salle Antigone 1

CO11 - Contribution de la FisH pour le diagnostic des tumeurs rares du rein : étude de 90 cas. Fréderic dugay

CO12 - Analyse des Cnvs de tumeurs hypophysaires obtenus par ACpA : Attention à la centralisation automatique. eudeline Alix

CO13 - réarrangement de nup98 dans les lAm pédiatriques. struski s.

CO14 - etude comparative du caryotype et de la CgH-array dans 25 leucémies aiguës pédiatriques. John Boudjarane

CO15 - the scoring of chromosomal aberrations following telomere and centromere FisH painting using pnA probes: needs and
perspectives. radhia m’kacher

17h00                       table ronDe Dpni & rihn et aSSeMblée Générale De l'aclF salle Antigone 1

19h30                       Soirée De Gala De l'aclF "les BAins de mOntpellier"  



08h30-10h00        SeSSion plénière 3 Dpc - cnv D’interprétation DiFFicile Auditorium PASTEUR
modérateurs : m-A. Belaud-rotureau, rennes || d. genevieve, montpellier

                                   - les cnv du chromosome X (D. Sanlaville, Lyon)

                                   - interprétation des cnv dans les "déserts" géniques (M. Doco-Fenzy, Nantes)

                                   - cnv et infertilité (C. Coutton, Grenoble)

10h00-11h00        Pause, Visite Stands et Session POSTERS

11h00-12h00        communications orales séléctionnées Cnv d’interprétAtiOn diFFiCile Auditorium PASTEUR

CO16 - Oneseq : détection simultanée de Cnv et de snv… en attendant le séquençage génome entier. nicolas Chatron

CO17 - délétion du gène CpeB1 : une cause rare mais récurrente d'insuffisance ovarienne prématurée. C. Hyon

CO18 - l’haplo-insuffisance du gène pBX1 est responsable de malformations rénales congénitales chez l’homme. pauline le tanno

CO19 - Caractérisation clinique et moléculaire de 27 patients présentant une anomalie de structure du chromosome y. marion Beaumont

CO20 -Caractérisation moléculaire de trois cas atypiques de remaniements méiotiques d’inversions paracentriques. paul Kuentz

12h00-14h00        Déjeuner & Symposium des partenaires

12h00 - 13h00                                         SyMpoSiuM illuMina Salle RONDELET
                                                                       " AvAnCées teCHnOlOgiques pOur le dépistAge prénAtAl nOn invAsiF"

12h30 - 13h30                                         SyMpoSiuM aFFyMetriX Salle ANTIGONE 1
                                                                       "déCOuvrez Ce que les Autres ne peuvent pAs vOir" ("see WHAt OtHers Are missing")

13h00-14h00                                           SyMpoSiuM natera Salle BARTHEZ
                                                                       

13h30 - 13h45                                        atelier 10XGenoMicS salle RONDELET
                                                                       "CHrOmium AnAlyse du génOme et HAplOtypAge"

MERCREDI 21 SEPTEMBRE 2016

PROGRAMME



14h00-15h00        SeSSion plénière 4 - actualitéS Auditorium PASTEUR
modérateurs : p. Kleinfinger, paris || H. rahil, montpellier

                                   - Dpni : expérience du diagnostic aux pays-bas. (H.Schuring-Blom, Utrecht) 

                                   - les cellules ipS : de la recherche à l’application thérapeutique (J. De Vos, Montpellier)

15h00-16h00        Pause, Visite Stands et Session POSTERS

16h00-17h00        SeSSion plénière 5 : conFérenceS De De clôture  Auditorium PASTEUR
modérateurs : A. moncla, marseille || J. Chiesa, nimes

                                   - caractérisation génomique d'anomalies chromosomiques équilibrées chez plus de 200 sujets atteints d'anomalies
                                   congénitales multiples. (C. Redin, Boston)

                                   - Whole genome sequencing: application à l'étude des chromosomes (C. Schluth Bolard, Lyon)

17h00-18h00        remise des priX et Clôture du COllOque
                                    Mme Marion (Montpellier Méditerranée Métropole), Mme Doco-Fenzy & M. Pellestor (ACLF)

                                      prix poster conjoint SFG / aclF

                                   prix poster "onco-hémato" : Jérôme couturier

                                   prix poster "prénatal"

                                   prix poster "postnatal"

   





COMMUNICATIONS AFFICHÉES

OnCO-HémAtOlOgie - CA01 - Apport des techniques de FisH sur coupes et métaphasiques dans le diagnostic des néoplasies lym-
phoïdes atypiques : l’exemple d’un cas de myélome avec présentation inhabituelle. Florian renosi, liana veresezan, sylvie daliphard, Catherine
Boutet, Jean-michel picquenot, Ophélie Cassuto, Christian Bastard, dominique penther
OnCO-HémAtOlOgie - CA02 - lymphome double-hit CCnd2/myC : à propos d’un cas. mélanie martin, Agathe Waultier-rascalou, thierry la-
vabre-Bertrand, Jean-Baptiste gaillard
OnCO-HémAtOlOgie - CA03 - l’insertion chromosomique : un mécanisme cytogénétique alternatif responsable de la fusion de
gènes CBFB-myH11. Hend Chaker, Wiem Ayed, manel Bchir, imen Chemkhi, samia menif, Héla Ben Abid, Ahlem Amouri

OnCO-HémAtOlOgie - CA04 - suivi moléculaire d’une néoplasie myéloïde avec translocation t(8;9) impliquant les gènes pCm1et
JAK2 sous traitement par ruxolitinib. sophie godet, Baptiste gaillard, eric durot et pascale Cornillet-lefebvre

OnCO-HémAtOlOgie - CA05 - syndrome myélodysplasique avec un réarrangement chromosomique complexe: à propos d’une ob-
servation et revue de la littérature. H.merhni, y.doubaj, A. natiq, A.sbiti, t.lieher, A. sefiani,

OnCO-HémAtOlOgie - CA06 - profil cytogénétique d’une large cohorte d’adultes jeunes atteints de leucémie Aigue myéloblastique
de novo au maroc. nisrine Khoubila, mounia Bendari, nezha Hda, mouna lamchaheb, maryem qachouh, mohamed rachid, Asmaa quessar

OnCO-HémAtOlOgie -  CA07 - profil cytogénétique des leucémies aigues myéloblastiques de l’enfant et de l’adolescent : expérience
monocentrique de Casablanca. H. Hadri, n. Khoubila, H. Hda, s. Cherquaoui, m. lamchaheb, m. qachouh, A. madani, m. rachid, A.quessar.

OnCO-HémAtOlOgie - CA08 - profil cytogénétique des leucémies aigües myéloïdes des sujets âgés de plus de 60 ans : expérience
marocaine. m. Anib, n. Khoubila, m. Bendari, n. Hda, m. lamchahab, s. Cherkaoui, m. qachouh, m. rachid, A. madani, A. quessar.

OnCO-HémAtOlOgie -  CA09 - identification d’un transcrit de fusion rare mll-CAsC5 par rt-mlpA dans une lAm. ducourneau B, smol
t, duployez n, payet F, Boyer t, Berthon C, renneville A , ruminy p, preudhomme C, roche-lestienne C 
OnCO-HémAtOlOgie - CA10 - Aspects cytogénétiques de la leucémie myéloïde chronique : première série du service de génétique du
CHu mohammed vi de marrakech. H. Ait hammou, m.elqabli, H.Akallakh, z.lout, m.sennaoui, m.dbilij, Fz.nyoub, A.Jamali, A.ibourk, s. eddamer,n. Aboussair

OnCO-HémAtOlOgie - CA11 - translocation (1;3) (p36;q21) associée à une leucémie aigue myéloide: à propos d'un cas. r.Farhane,
m.lamchahab, n.Hda
OnCO-HémAtOlOgie - CA12 - impact pronostique de nouvelles anomalies additionnelles au chromosome philadelphie  dans la
lmC. Helmi guermani, Hend Chaker, Wiem Ayed, manel Bchir, imen Chemkhi, nabila Abidli, neila Ben romdhane, Balkiss meddeb, Amouri Ahlem

OnCO-HémAtOlOgie - CA13 -  « stratégie FisH» pour l’exploration des délétions 7q22 dans les hémopathies myéloïdes. romagne
O, mallard l, Baracou r, Correia F, eschenbrenner Jm, serres B, launay e, luquet i, struski s
OnCO-HémAtOlOgie - CA14 - Corrélation entre les caryotype standard et moléculaire dans une série de 7 cas de lAl pédiatriques
hyperdiploïdes. m Jamar, C Herens, C menten,  t sticca, JH Caberg

OnCO-HémAtOlOgie - CA15 - leucémie aigue myéloïde: première série du service de génétique du CHu mohammed vi de mar-
rakech. m.mansouri, H. Ait hammou, m.elqabli, H.Akallakh, z.lout, m.sennaoui, m.dbilij, Fz.nyoub, A.Jamali, A.ibourk, s. eddamer,n. Aboussair

OnCO-HémAtOlOgie - CA16 - l’antigène ng2 : un marqueur de prédiction des réarrangements Kmt2A utile en pratique quotidienne.
inès Ouahchi, Carmen Aanei, lydia Campos, sylvie tondeur
OnCO-HémAtOlOgie - CA17 - nouvelles anomalies chromosomiques additionnelles chez une patiente marocaine atteinte de  leu-
cémie myéloïde chronique. Jdioui Wafaa , sbiti Aziza, doubaj yassamine, lhoussni Amina , sefiani Abdelaziz 

OnCO-HémAtOlOgie - CA18 - profil cytogénétique des leucémies aigues myéloblastiques de l’adulte au maroc. H.Bencharef, m.lam-
chahab, n.Hda, B.Oukkache n.Khoubila, s.Cherkaoui, m.qachouh,  m.rachid, A. madani, A.quessar

COMMUNICATIONS AFFICHÉES ACLF



OnCO-HémAtOlOgie - CA19 - genetic polymorphism of the hla-g and breast cancer. Ouni n., Ben Chaaben A., Kablouti g., Ayari F. , Abaza
H.,Harzallah l., tamouza r.,guemira F.
OnCO-HémAtOlOgie - CA20 - la transition epithélio-mésenchymateuse (tem) d’une lignée d’adénocarcinome mammaire triple
négative dans le contexte de la trisomie 21. gaëlle salaun, stephan Kemeny, Carole goumy, eléonore eymard-pierre, Céline pebrel-richard, philippe
vago, laetitia gouas

pOstnAtAl - CA21 - le contrôle inter laboratoire en cytogénétique (banding classique, FisH et ACpA)  revue des 10 années d’ex-
périence de l’AClF  (2005-2016). doco-Fenzy martine, sanlaville damien, terre christine, luquet isabelle, Combrisson marie-Christine, sarrauste de menthière

Cyril,  Bilhou-nabera Chrystele,  missirian Chantal, A. Blanc Alexis, dupont jean-michel

pOstnAtAl - CA22 - le diagnostic de la trisomie 21 : expérience du laboratoire de Cytogénétique et de Biologie de la reproduction
du CHu Farhat Hached de sousse durant 6 ans (2010-2015). Fatma turki, sarra dimassi, Afef Jalloul, Hamza Hadj Abdallah, yosra Halleb, soumaya
mougou-zerelli, Ali saad
pOstnAtAl - CA23 - le Chromosome y en anneau avec une délétion du gène sHOX : à propos d’un cas. yosra Halleb, sarra dimassi, Afef
Jalloul, gafsi Wassila, Ali saad, soumaya mougou-zerelli
pOstnAtAl - CA24 - Cat eye syndrome : trois nouvelles observations. A.Benzarti, s.Chantot-Bastaraud, F. rajhonson,  n. Joyé, C. Hyon, mF. portnoi, Jp. siffroi 

pOstnAtAl - CA27 - la caractérisation des remaniements chromosomiques apparemment équilibrés par séquençage du génome entier
permet l’identification de gènes impliqués dans l’épilepsie. Julie masson, Flavie diguet, pierre-Antoine rollat-Farnier, sylvie mazoyer, gaétan lesca , valérie

Kremer, elizabeth Flori, marie-France portnoï, Jean-pierre siffroi, stéphanie valence, marianne till, patrick edery, damien sanlaville, Caroline schluth-Bolard 

pOstnAtAl - CA28 (AtC&AClF) - une insertion peut en cacher d’autres : à propos d’une insertion ins(15;12) caractérisée par sé-
quençage au débit. Flavie diguet, Bertrand isidor, Cédric le Caignec, pierre-Antoine rollat-Farnier, damien sanlaville, Caroline schluth-Bolard

pOstnAtAl - CA29 - Cytogenoma : un outil d’aide a l’interpretation au diagnostic des cnv pour la cgh-array. loïc drévillon, estelle

Hauteville, virginie Benoit , dominique pineau, irina giurgea, geoffroy esnault , romain diot, Corinne métay, sophie Brisset, gérard tachdjian , lucie tosca 

pOstnAtAl - CA30 - mécanismes de réparation de remaniements chromosomiques complexes : à propos de deux cas. n. Chatron, J.

lauer zillhardt, pA. rollat Farnier, A. labalme, F. prieur, F. diguet, mp Cordier, m. till, r. touraine , C. Bardel , p. roy , d. sanlaville, C. schluth-Bolard 

pOstnAtAl - CA34 -  expérience du laboratoire de cytogénétique du CpmC d’Alger dans le diagnostic des syndromes microdélé-
tionnels. Aït Abdelkader Belaid, meriem ghouali, Chikouche Ammar  

pOstnAtAl - CA35 - le syndrome de pallister Killian  à propos d’un cas. Aït Abdelkader Belaid, meriem ghouali , Chikouche Ammar

pOstnAtAl - CA36 - translocation (X;y) leading to chondro-dysplasia punctata with hearing loss : Family case report. Amasdl s,
smaili W, natiq A, Hassani l, mansouri m,  sbiti A , Chafai elalaoui s, sanlaville d, Agadr A, sefiani A
pOstnAtAl - CA37 - Chromosome 4 en anneau à propos de 3 observations revisitées en ACpA. Céline poirsier, Christophe Carreau, pierre

François  souchon, Anne sophie  musial, Christelle mangeonjean, emilie  landais, martine doco-Fenzy

pOstnAtAl - CA38 - délétion du cluster de sCn explorée par les techniques de cytogénétique et séquençage moyen débit.e. landais,
m. Jennesson-lyver, J. motte, A. lannoy, r. dard, n. gruson, A.s. lebre,m. doco-Fenzy
pOstnAtAl - CA39 - syndrome de goldenhar et microduplication 14q23.1. gaelle salaün, Fanny laffargue, eléonore pierre, Carole goumy,

laetitia gouas, Corinne suarez-douarre, Christine Francannet, philippe vago, Céline pebrel-richard

pOstnAtAl - CA40 - Caractérisation moléculaire d’une translocation (X;13) de novo apparemment équilibrée chez une patiente
présentant un phénotype anormal. m. Bajal, J. levy, C. schluth-Bolard, A. Boughalem, C. dupont, l. Bouffard, y. Capri, C.Baumann, J. masliah, s. drunat,

s. serero, n. ledu, B. Benzacken et A.C tabet.

pOstnAtAl - CA41 - isochromosome yp (idicyp) et infertilité masculine: quelles  corrélations clinico-biologiques ?  A propos d’un
cas clinique et revue de la littérature. v.Koubi,  mF portnoï, t.martin-denavit, e.Alabré, d.lalet, C.lamon,  A.Beaugrand,  e.Amar, d.Cornet

pOstnAtAl - CA42 - ring 9 chromosome syndrom in black African infant. Alao mj, Azonbakin s, Adjagba m, darboux rb, laleye A

pOstnAtAl - CA43 - duplication intra-génique de nsd1 et syndrome de sotos : une deuxième observation. paisley s,  Benezit A, essid
n, quijano-roy s, v. sagnes,  A lebbar, dupont Jm
pOstnAtAl - CA44 - translocation non réciproque du chromosome 13 en mosaïque réalisant une trisomie 13 non libre et incluant
des séquences télomériques interstitielles. n. reynaud, A. putoux, m. till, A. labalme, e. Alix , C. Bonnefille, C. lavert, C. Angéi, m. Faoucher, l. ravella,

d. sanlaville, C. schluth-Bolard

pOstnAtAl - CA45 - Further delineation of clinical consequences of rBFOX1 intragenic deletion: 3 case reports. Ariane lunati, Cécile
laroche, valentine marquet, sylvie Bourthoumieu, Aziza lebbar, Jean-michel dupont, Catherine yardin
pOstnAtAl - CA46 - découverte fortuite d’une duplication du gène sOX9 chez un enfant de sexe masculin : conseil génétique difficile.



Audrey schalk, sophie scheidecker, elise schaefer, mélanie Hild, sylvie soskin, Françoise girard-lemaire,  yves morel,  eric guérin, Christel depienne, valérie Kremer

pOstnAtAl - CA47 - la duplication xp22.31, vous ou « variant pathogene » chez le sujet feminin ! Aline receveur,lucie tosca, loïc drévillon,

François petit, marie-emmanuelle naud, vincent gajdos, philippe labrune, marie de salins, sophie Brisset, gérard tachdjian.

pOstnAtAl - CA48 - trisomie 13 ou syndrome de patau : A propos d’une série de 8 cas du service de génétique médicale – CHu
mohammed vi – marrakech. i.samri, H. Ait Benhammou, H.Akallakh, A.Jamali, A.ibourk, m.mansouri, n. Aboussair

pOstnAtAl - CA49 - identification d’un marqueur chromosomique surnuméraire en mosaïque par CgH-array dans les spermato-
zoïdes. zohor Azher, nathalie rougier, Jean Chiesa, thierry lavabre-Bertrand, Franck pellestor

pOstnAtAl - CA50 - infertilité masculine d’origine chromosomique :  première série du service de génétique du CHu mohammed
vi de marrakech. m.elqabli, H. Ait Benhammou ,i.samri,  H.Akallakh, m.dbilij,m.sennaoui, m.mansouri, n. Aboussair

pOstnAtAl - CA51 - microduplication 22q13.3 secondaire à la présence d’un dérivé 13 d’une translocation 13pter-22q13.3 non
réciproque en mosaïque chez une fillette de 6 ans. valentine marquet, Clothilde thuillier, sylvie Bourthoumieu,  Catherine yardin

pOstnAtAl - CA52 - evaluation des taux de spermatozoïdes présentant des marqueurs apoptotiques avant et après tri cellulaire à l’aide
de microbilles magnétiques conjuguées à l’annexine v. perrin A , tous C , douet-guilbert n, Beauvillard d, Basinko A, le Bris mJ, de Braekeleer m, morel F

pOstnAtAl - CA53 - découverte d’une inversion péricentrique cryptique d’un chromosome 21 paternelle suite à l’identification
d’une délétion 21q terminale chez deux enfants. K.uguen, n. douet-guilbert, s.redon, m.J. le Bris, F. morel, p. parent, s. Audebert-Bellanger, C.Ferec,
m. de Braekeleer, A. Basinko
pOstnAtAl - CA54 - le syndrome du chromosome 15 en anneau : la première observation marocaine. i. samri, z.lout, H.Akallakh, m.man-
souri, H.Aithammou, n.Aboussair
pOstnAtAl - CA55 - vers la fin du caryotype ? Anouck schneider, Jacques puechberty, vincent gatinois, pauline Bouret, patricia sevaux, Jennifer torrent,
elodie guagliardo, magali tournaire, magali poupinel, stéphanie Faure, Franck pellestor
pOstnAtAl - CA56 - une  nouvelle microdélétion 1p31.3p32.3 chez un patient présentant un retard psychomoteur avec agénésie
du corps calleux. Hadj Abdallah Hamza , tej Amel , Ben khelifa Hela , Boughamoura lamia , saad Ali , mougou-zerelli soumaya

pOstnAtAl - CA57 - quand une anomalie chromosomique peut en cacher une autre. Hannachi Hanène, Hatem elghezal, samir Haddad, Ali
saad , mougou soumaya
pOstnAtAl - CA58 - Caractérisation cytogénétique d’un anneau du chromosome 7 en mosaïque associé à une duplication 7q ter-
minale : à propos d’un cas. sarra dimassi, Hamza Hadj Abdallah, yosra Halleb, najoua Kahloul, lamia Boughammoura, Ali saad, soumaya mougou-zerelli

pOstnAtAl - CA59 - petite délétion 17q11.2 emportant rnF135 et le premier exon de nF1 responsable d’un phénotype de neuro-
fibromatose de type 1 sévère avec macrosomie. mathias schwartz, Ahlem Benzarti, diana rodriguez, pauline marzin, Flavie Ader, sandra Whalen,

sandra Chantot-Bastaraud, Jean-pierre siffroi

pOstnAtAl - CA60 - grande délétion 10q récurrente héritée chez un nouveau-né suspect de myasthénie congénitale. mathias schwartz,

Ahlem Benzarti, sandra Whalen, marie-France portnoï, sandra Chantot- Bastaraud, Jean-pierre siffroi

pOstnAtAl - CA61 – Aspects cliniques et cytogenetiques de la trisomie 21 à propos de 157cas: première série du service de géné-
tique du CHu mohammed vi de marrakech. H.Akallakh,H.AitHammou, m.sennaoui, z.lout(1),, A.Jamali , s.eddamer, m.dbilij, A.ibourk,  Fz.nyoub,m
elqabli, n.Aboussair,
pOstnAtAl - CA62 - microdélétion en 1p34.2 détectée par CgH array chez un patient ayant un trouble du specte autistique et
retard mental modéré. Jelloul .A, mrag.m, Hannechi .H, dimassi.s, zaatir .A,  saad.A, mougou zrelli.s 

pOstnAtAl - CA63 - Complémentarité des techniques de cytogénétique en stratégie diagnostique. m. serey, e. Boucher, m valduga , v

rozé , p. Kuentz, Christelle Cabrol, m.-A. Collonge-rame,  J.-l. Bresson, l. van maldergem, J. piard

pOstnAtAl - CA64 - Fréquence et nature des anomalies chromosomiques retrouvées chez les patients pris en charge dans le service
de médecine de la reproduction des Hospices Civils de lyon entre 2007 et 2015. n. reynaud, n. Chatron, m. till, H. lejeune, B. salle, A. rafat, C.
schluth-Bolard , d. sanlaville
pOstnAtAl - CA65 - un rec(X)inv(X)t(X;y) responsable d’une insuffisance ovarienne prématurée de transmission maternelle…!
C Hyon, F Ader, p marzin, s Chantot-Bastaraud, mF portnoi, A Bachelot, i marey, Jp siffroi 
pOstnAtAl - CA66 - translocation réciproque équilibrée héritée d’un parent sain avec déséquilibre de novo au point de cassure :
problématique de la démarche diagnostique. Jérémie mortreux, Khaoula Khachnaoui, isabelle seksik, gilles maurel, tiffany Busa, Chantal missirian

pOstnAtAl - CA67 - microdélétion 2q24 et cluster sCn : quel est le phénotype ? r. dard, B. Herve, d. Fauvert, t. quibel, e. landais, m. doco-

Fenzy, A. Afenjar, d. doummar, J. puechberty, g. vieville, d. molina-gomes, J. roume, F. vialard

pOstnAtAl - CA68 - microduplication 11p15.5 impliquant l’enhancer du gène igF2 : vers un nouveau mécanisme de survenue du



syndrome de Beckwith-Wiedmann. lévy Jonathan, Haye damien, dupont Céline, verloes Alain, Chantot-Bastaraud sandra, Fauret Anne-laure, thaly

Adeline, pipiras eva, Benzacken Brigitte, Brioude Frédéric , tabet Anne-Claude

pOstnAtAl - CA69 - Adaptation d’un panel de FisH pour le diagnostic étiologique des patients présentant une anomalie de la
croissance staturale. A. Boughalem, C. le long, d. zenaty, J. leger, J. levy, C. dupont, C. leroy, K. guirand,   d.  Foutrel , JC. Carel, AC. tabet 

pOstnAtAl - CA70 - retard statural syndromique et microdélétion 15q26.3 impliquant le gène igF1r : étude de la corrélation gé-
notype-phénotype d’un cas et revue de la littérature. marion imbert-Bouteille, marjolaine Willems, Jacques puechberty, stéphanie Faure, magalie

poupinel, Anouck schneider, Franck pellestor, vincent gatinois

pOstnAtAl - CA71 - Caractérisation cytogénétique d’un anneau du chromosome 7 en mosaïque associé à une duplication 7q ter-
minale : à propos d’un cas . sarra dimassi, Hamza Hadj Abdallah, yosra Halleb, najoua Kahloul, lamia Boughammoura, Ali saad, soumaya mougou-zerelli

prénAtAl - CA31 (AtC&AClF) - dépistage prénatal non invasif de la trisomie 21 : bilan d’un an d’activité aux Hospices Civils de
lyon. m. luino, C. Bonnefille, A. labalme, m. till, n. Chatron, C. schluth-Bolard, d. sanlaville

prénAtAl - CA32 - l’Adn fœtal circulant est d’origine placentaire : avantages et inconvénients pour le dpni des aneuploïdies après
1 an d’expérience. n. Chatron, m. luino, C. Abel, e Ollagnon, mn Bonnet dupeyron, C. Bardel, mp Cordier, r. touraine, A. Fichez, e. Alix, A. labalme, m. till, d.

sanlaville, C. schluth-Bolard

prénAtAl - CA33 - le dpni sur sang maternel : les pièges du cffdnA. gatinois vincent, guagliardo elodie, vintejoux emmanuelle, Boulot pierre,
Haquet emmanuelle, puechberty Jacques, schneider Anouck, pellestor Franck
prénAtAl - CA72 - microdélétion 6q27 terminale : quand le fœtus révèle une pathologie familiale d’expressivité variable. Bérénice

Herve, delphine Fauvert, rodolphe dard, thibaud quibel, Khadija Fathallah, denise molina-gomes, Joëlle roume, François vialard

prénAtAl - CA73 - discordance fœto-placentaire portant sur une anomalie de structure :  à propos d’une délétion 4pter. Béatrice
nadaud , marianne till , Audrey labalme, eudeline Alix , laurence lion-François, Fabienne prieur,  pascal gaucherand, marie-pierre Cordier, Azim rafat , damien
sanlaville , Caroline schluth-Bolard

prénAtAl - CA74 - reins hyperéchogènes et hypoplasie pancréatique dans un contexte d’anomalie HnF1B. radu HArBuz , Alexia ApOs-

tOlOu, pauline le tAnnO, gaëlle vieville, Françoise devillArd , Florence AmBlArd , Hervé sArtelet , pierre-simon JOuK , veronique sAtre, Charles COuttOn

prénAtAl - CA75 - réarrangement complexe et facteurs de susceptibilité en prénatal ?  delphine Fauvert, Bérénice Herve, rodolphe dard,
Joëlle roume, sophie Couderc, denise molina gomes, François vialard
prénAtAl - CA76 - duplication terminale inversée du bras court du chromosome 2 incluant des séquences télomériques interstielles :
découverte prénatale d’une trisomie 2p partielle de novo. l. marlet , F. raskin-Champion, J. Attia , d. Boggio, e. alix , m. till , e. Alix, d. sanlaville, C.
schluth-Bolard 
prénAtAl - CA77 - pieds bots et délétions 5q23 : nouveaux cas et revue de la littérature. guillaume grzych, Frédérique payet, elise Boudry-

labis, Boris Keren et sonia Bouquillon 

prénAtAl - CA78 - ACpA et diagnostic prenatal :  experience des hopitaux universitaires paris-sud.  lucie tosca , loïc drévillon, marie-em-

manuelle naud, Corinne métay, Aline receveur, marie-victoire sénat, Alexandra Benachi , gérard tachdjian , sophie Brisset 

prénAtAl - CA79 - syndrome de pitt-Hopkins en situation de diagnostic prénatal. John Boudjarane, sabine sigaudy, Audrey mallet, marie

Christine manca-pellissier, Hélène Heckenroth, Julia torrents, nicole philip, Chantal missirian

prénAtAl - CA80 - syndrome de Currarino atypique avec hexadactylie pré-axiale : remaniement complexe en 7q36.3 en prénatal.
A. liquier, m. Becker, l.raymond, A. Bourgain, s. Amat, B. Broussin, g. André, F. escande, m. nouchy, g.egea.
prénAtAl - CA81 - mise en place d’un test génétique non invasif (tgni) de dépistage prénatal de la trisomie 21 par séquençage
d’amplicon. laetitia gouas, eleonore pierre, gaëlle salaun, stephan Kemeny, Céline pebrel-richard, Carole goumy, philippe vago

prénAtAl - CA82 - Bilan de 5 ans d’utilisation de la mlpA sur plus de 4400 prélèvements en cytogénétique prénatale au CHru de
lille. smol t, Boudry e, vaast p, valat As, Bouquillon s

prénAtAl - CA83 - syndrome de turner de découverte anténatale: à propos d’un cas de dérivé du chromosome X de type idic(Xp)
avec multiplication du locus Xist. tania dery, Henri Copin, marlène gallet, ségolène lanta, Jean gondry, guillaume Jedraszak

prénAtAl - CA84 - A propos de 2 cas rares de discordances fœto-placentaires : une triploïdie et des anomalies de structure.
Kévin uguen , Audrey Basinko, marie-Josée le Bris, sylvia redon,  pascale marcorelles , philippe parent, Anne-Hélène saliou, Charles Bellot , Anne Caroff , marc de
Braekeleer , nathalie douet-guilbert 

prénAtAl - CA85 - duplication familiale 1p31.1p22.2 de 15mb à propos d’une observation. Claire Beneteau, sylvie Bernard, Kamran mo-
radkhani, Oiivier teffaud, Olivier pichon, m. Joubert, m.doco-Fenzy



prénAtAl - CA86 - Confined placental mosaicism: re-evaluation of pregnancy characteristics and influence on fetal growth. Jérôme
toutain, laurence taine, damien goutte-gattat, Jacques Horovitz and robert saura
prénAtAl - CA87 - diagnostic prenatal par cytogenetique moleculaire : experience du centre de diagnostic pluridisciplinaire de
l’hopital robert debre (paris). Céline dupont, Jonathan rosenblatt, Jonathan levy, Aïcha Boughalem, Aurélie marc, laurence Bouffard, Béréthé diarra,

Adeline thaly, sandra Bhattacharjee, marielle Bajal, eva pipiras, Brigitte Benzacken, Jean-François Ouryet Anne-Claude tabet

prénAtAl - CA88 - mise en place du test génétique non invasif dpni ou Adnlct21 au laboratoire Alpigene à partir du transfert de
technologie  veriseq illuminA sur next seq 550. Frotté s , schneitter m, ragot g, rafat A, martin-denavit t

prénAtAl - CA89 - etude comparative des performances inter technique entre la plateformepremathia sur un ion proton system
et la plateforme illuminA sur nextseq 550 à partir de 30 échantillons réalisés en double aveugle.  martin-denavit t, Frotté s, schneitter
m, ragot g, rafat A, roucaute t , rahil H .
prénAtAl - CA90 - mise en place du dépistage prénatal non invasif (dpni) de la trisomie 21 au Centre Hospitalier universitaire de
rennes. vincent Jauffret , Bénédicte nouyou , gwenaëlle le Bouar , isabelle Bertorello , dominique d’Hervé , dominique Aussel, valérie malan, marc le lorch ,

maïté Ferrand, marion Beaumont, Josette lucas, michel vekemans, sylvie Odent , sylvie Jaillard, marc-Antoine Belaud-rotureau 

prénAtAl - CA91 - que faire des cellules tétraploïdes à l'examen direct d'une Cvs ? rapport d'observation et proposition de conduite
à tenir. guerin marie-Claude, ponset marie, Bouret pauline, Boulot pierre, Blanchet patricia, schneider Anouck, pellestor Franck, taviaux sylvie, gatinois vincent

prénAtAl - CA92 - Apport de l’analyse chromosomique sur puce à Adn en fœtopathologie : l’expérience des Hôpitaux universitaires
paris-sud. sophie Brisset, Jelena martinovic, loïc drévillon, Aline receveur, Corinne métay, marie-emmanuelle naud, dominique pineau, viginie Benoit, romain
diot, gérard tachdjian, lucie tosca.
prénAtAl - CA93 - dpi  cytogénétique et ses limites en France : quelques cas d’indications chromosomiques rares. Kamran Moradkhani,
Anne-laure Bauduin, Claire Bénéteau, Aurélien gauteul, Jenna lammers, Carole splingart, Julien Bancquart, Florence leperlier, thomas Fréour, paul Barriere, Cédric
le Caignec. 



CA-AtC01 - Adaptation d’un panel de FisH pour le diagnostic étiologique des patients présentant une anomalie de la croissance
et/ou du développement sexuel. C. le long, A. Boughalem, d. zenaty, J. leger, J. levy, C. dupont, C. leroy, K. guirand, d.  Foutrel, JC. Carel, AC. tabet

CA-AtC02 - intérêt de l'utilisation de l'analyse chromosomique sur puce à Adn en première intention dans le diagnostic génétique
étiologique des troubles de la pigmentation. poupinel magali, Faure stéphanie, guagliardo elodie, guerin marie-Claude, ponset marie, seveau patricia,
torrent Jennifer, Bouret pauline, mechin déborah, tournaire magali, guignard thomas, gatinois vincent, pellestor Franck, schneider Anouck, taviaux sylvie, Haquet
emmanuelle, Willems marjolaine, puechberty Jacques.

CA-AtC03 - un polymorphisme comme marqueur d’évènements chromosomiques en cascade : le cas d’une trisomie 21 en mosaïque.
Bouret pauline, taviaux sylvie, Coubes Christine, guagliardo elodie, seveau patricia, torrent Jennifer, Faure stéphanie, schneider Anouck, pellestor Franck, gatinois
vincent

CA-AtC04 - ring du 18 chez une patiente asymptomatique : un anneau difficile à porter… seveau patricia, guagliardo elodie, torrent Jennifer,

Bouret pauline, poupinel magali, Faure stéphanie, rahil Haissam, schneider Anouck, pellestor Franck, Haquet emmanuelle, puechberty Jacques, gatinois vincent

CA-AtC05 - gare aux polymorphismes ! mieux vaut être « accro » à la FisH… Faure stéphanie, Bouret pauline, schneider Anouck, Chaze Anne-

marie , Haquet emmanuelle, puechberty Jacques, pellestor Franck, gatinois vincent

COMMUNICATIONS AFFICHÉES ATC





PLAN D’EXPOSITION

1 2 3 4
5

12

17

14 13 11 10 9 8 7

ZONE POSTERS

1820

1623

SALLE
RONDELET

2
SALLE

PREVIEW

SALLE
RONDELET

1
80 PLACES

SALLE
BARTHEZ
80 PLACES

21
22

19

"Les exposants sont susceptibles de demander aux
participants de scanner leur badge afin d'obtenir
leurs coordonnées (dont l' email). Chaque participant
est libre d'accepter ou de refuser de partager ces
informations."

15



6

EN
TR
ÉE

N° DE STAND SOCIÉTÉ

8 10XGENOMICS

10 ABBOTT MOLECULAR

6 ADGENIX

5 ADS BIOTEC

3 AFFYTREMIX

4 AGILENT TECHNOLOGIES

7 AMPLITECH

16 ASSOCIATION GÉNÉRATION 22

23 ASSOCIATION VALENTIN APAC

20 ECOLE DOCTORALE CBS2

14 ENZO LIFE SCIENCES

22 EUROBIO

N° DE STAND SOCIÉTÉ

1 EXCILONE

2 ILLUMINA

13 INFOLOGIC-SANTÉ

18 LEICA BIOSYSTEMS

21 MEDIFIRST

12 METASYSTEMS

9 MULTIPLICOM 

15 NATERA

19 NEW ENGLAND BIOLABS

17 PERKINELMER

11 ROCHE DIAGNOSTICS







NOTES





LES PARTENAIRES PRÉSENTS AU COLLOQUE 2016

I G H

INSTITUT DE GENETIQUE HUMAINE

®

LES ASSOCIATIONS PRÉSENTES AU COLLOQUE 2016

ILS SOUTIENNENT ÉGALEMENT LE COLLOQUE 2016


