Laboratoires frangais impliqués dans le diagnostic des pathologies de la filiere de santé MCGRE*

Mc@DE

Mars 2019
. Personne . Site Internet
. . . Pathologies/groupes de raas . . . Fiche Orphanet
Etablissement | Service/laboratoire . responsable Génétique moléculaire Autres techniques . du
pathologies du laboratoire .
/ contact laboratoire
Gene : HBB
Drépanocytose Pr Jacques
P ¥ Rochette Techniques : analyse de mutations ciblées
(Sanger)
Gene : HBB
Centre de biologi . . . https: .orph
. entre ae . 01081E N - PrJacques | Techniques : criblage de mutations et ps://www orp?
CHU Amiens- humaine Béta-thalassémie , , g a.net/consor/cgi-
. . . . Rochette analyse de séquence d'exons spécifiques .
Picardie - Site Laboratoire de (] ter L bin/OC_Exp.php?I
e , . (Sanger), analyse de délétion/duplication
Sud Génétique Moléculaire (MLPA) ng=FR&Expert=30
Médicale - 898
Genes : HBA1, HBA2
Alpha-thalassémie PrJacques | Techniques :lcrlblage d'e mutatloln§ gt
Rochette analyse de séquence d'exons spécifiques
(Sanger), analyse de délétion/duplication
(MLPA, PCR)
UF de Génétique An'alytes, .enzymes https://www.orp?h http://Ibbma.u
, . e . . (Diagnostic a.net/consor/cgi- .
, Moléculaire Déficit en glutathion Dr Gilles L . niv-
CHU d'Angers 3 , . biochimique de bin/OC_Exp.php?I
Département de synthétase Simard ey angers.fr/Ibbm
Biochimie et Génétique 'acidurie ng=FR&Expert=31 a.php?id=1
q pyroglutamique) 764 -phpAd=
Gé : BCL11A, HBB, HBG2
Biochimie/ Plateau enes ! ! https://www.orph
CHU de technlqut? de I?lologle Drepanocytos'e associée a une Dr Annie Techniques : séquencage des régions a'.net/consor/cgl-
Bordeaux-GH Moléculaire autre anomalie de , . . bin/OC_Exp.php?I
. N o . W 2 . Bérard codantes (Sanger), criblage de mutations et
Pellegrin Pé6le Biologie et I'némoglobine , \ L e ng=FR&Expert=77
. analyse de séquence d'exons spécifiques
Pathologie 02

(PCR)
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Geéne : HBB
Béta-thalassémie br ’Annle . , -
Bérard Techniques : séquencgage des régions
codantes (Sanger)
Geénes : HBA1, HBA2
Dr Anni Techni : cribl i
Alpha-thalassémie r’ nnie echniques ,Cl‘lb age d'e mutatlo,n:s .et
Bérard analyse de séquence d'exons spécifiques
(PCR), séquencage des régions codantes
(Sanger)
Analytes, enzymes https://www.orph
Malad|e§ herefjltalres du Déficit en glutathion Dr Annie (I.Dlagr.wostlc a..net/consor/cgl-
métabolisme svnthétase Bérard biochimique de bin/OC_Exp.php?I
Laboratoire de biochimie | > I'acidurie ng=FR&Expert=53
pyroglutamique) 773
Laboratoire de Géne: EPOR https://www.orph
CHU de Brest - anéti [éculaire et . I .net i-
N e pres genfe !que mo ecy ?I.r? ¢ Polyglobulie constitutionnelle Pr Claude . . . a. net/consor/cgi
Hopital de la d'histocompatibilité (gain de fonction EPO) Ferec Techniques : criblage de mutations et bin/OC_Exp.php?I
Cavale Blanche Pole de Biologie- & analyse de séquence d'exons spécifiques ng=FR&Expert=77
Pathologie (Sanger) 17
https://www.orph
. L | http: .ch
CHU de Caen - Service de biochimie . . , . . a.net/consor/cgi- p://www.c
. - . .| Déficit en glutathion Pr Stéphane Acides organiques . u-
Hopital de la Pé6le Biologie, Pharmacie i bin/OC_Exp.php?I .
N . synthétase Allouche (GC-MS) caen.fr/service-
Cote de Nacre et Hygiene ng=FR&Expert=79
70.html
35
Gene : HBB
https://www.orph
CHU Henri Département de , Dr Serge Techniques : analyse de mutations ciblées a'.net/consor/cgl-
Mondor Génétique Drépanocytose Pissard (Sanger, PCR), analyse de bin/OC_Exp.php?I
Créteil q délétion/duplication (MLPA, PCR), criblage ng=FR&Expert=76

de mutations et analyse de séquence
d'exons spécifiques (Sanger, PCR)
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Geéne : HBB
Béta-thalassémi . . -
?ta tha ass?m!e N Techniques : analyse de mutations ciblées
Béta-thalassémie associée a Dr Serge . S
une autre anomalie de Pissard (PCR), analyse de délétion/duplication
W s . (MLPA, PCR), criblage de mutations et
I'hémoglobine . \ g
analyse de séquence d'exons spécifiques
(Sanger)
Geéne : PKLR
P . Dr Serge Techniques : analyse de
Déficit tek . (e - .
eticit en pyruvate Kinase Pissard délétion/duplication (MLPA), criblage de
mutations et analyse de séquence d'exons
spécifiques (Sanger)
Anémie hémolytique
constitutionnelle (panel,
incluant des pathologies hors
:\t?(;gsef't"uegﬁlgfiizzie Génes : ABCG5, ABCGS, ADA, ADAMTS13,
distale avec anémie AK1, ALDOA, ANK1, BPGM, C150RF41, C3,
Anémie hémolvtique due 3 un CASP10, CD46, CD59, CDAN1, CDAN3, CFB,
déficit en adénylaqte Kinase CFH, CFHR1, CFHR3, CFI, CPOX, CYB5R3,
Anémie hémolyti e due 3 un DGKE, ENO1, EPB41, EPB42, FAS, FASLG,
déficit en Iutaihi(j)n réductase FOXP3, GGPD, GALT, GATAL, GCLC, GPI,
Anémie hégmol tique due 3 un GPX1, GSR, GSS, HBA1, HBA2, HBB, HBG1,
déficit en hosy h?) lucose Pr Benoit HBG2, HK1, HMOX1, ITK, KCNN4, KLFL,
detict en phosphog LCAT, LRBA, NT5C3A, PFKM, PGAM1, PGD,
isomérase Funalot

Anémie hémolytique due a un
déficit en
phosphoglycéromutase
Anémie hémolytique due a un
déficit en pyrimidine 5'
nucléotidase

Anémie hémolytique due a un
déficit en pyruvate kinase du
globule rouge

Anémie hémolytique non
sphérocytique par déficit en

PGK1, PIEZO1, PKLR, RHAG, RHCE, SEC23B,
SLC2A1, SLC4A1, SPTA1, SPTB, STIM1,
STOM, THBD, TPI1, TXNRD1, TXNRD2,
UROS, XK

Techniques : criblage de mutations et
analyse de séquence d'exons spécifiques
(NGS)
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hexokinase
Cryohydrocytose héréditaire
avec réduction de stomatine
Cryohydrocytose héréditaire
avec stomatine normale
Déficit en glutamate-cystéine
ligase

Déficit en glutathion
synthétase avec 5-
oxoprolinurie

Déficit en glutathion
synthétase sans 5-
oxoprolinurie

Déficit en triose-phosphate
isomérase

Déficit familial complet en
LCAT

Déficit primaire en CD59
Elliptocytose familiale
Glycogénose par déficit en
aldolase A musculaire
Glycogénose par déficit en
phosphofructokinase
musculaire

Glycogénose par déficit en
phosphoglycérate kinase 1
Ovalocytose de I'Asie du Sud-
Est

Porphyrie érythropoiétique
congénitale

Sphérocytose héréditaire
Stomatocytose héréditaire
avec hématies déshydratées
Stomatocytose héréditaire
avec hématies hyperhydratées
Syndrome de MclLeod
Syndrome de déficit Rh
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Syndrome hémolytique et

urémique (SHU) atypique

associé a des anticorps anti-

facteur H

SHU atypique associé a une

anomalie C3

SHU atypique associé a une

anomalie de MCP/CD 46

SHU atypique associé a une

anomalie de la

thrombomoduline

SHU atypique associé a une

anomalie du facteur B

SHU atypique associé a une

anomalie du facteur H

SHU atypique associé a une

anomalie du facteur |

SHU atypique par déficit en

DGKE

Hémoglobinose C Geénes : HBA1, HBA2, HBB

He,moglob!nose D Dr. serge Techniques : analyse de mutations ciblées

Hémoglobinose E Pissard 1z .

Hémoglobinose M (Sanger), analyse de délétion/duplication
(MPLA)

Geénes : HBA1, HBA2
Techniques : analyse de
.. Dr Serge . -

Alpha-thalassémie Pissard délétion/duplication (MLPA, PCR), analyse
de mutations ciblées (PCR), criblage de
mutations et analyse de séquence d'exons
spécifiques (Sanger)

Anémie dysérythropoiétique Geénes : GATA1, KLF1, SEC23B

congénitale (type I, II, I, IV,

lige al'X) Dr Serge Techniques : analyse de mutations ciblées

Thrombocytopénie avec Pissard (Sanger), criblage de mutations et analyse

anémie dysérythropoiétique
congénitale

de séquence d'exons spécifiques (Sanger),
séquencage des régions codantes (Sanger)
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Geéne : BPGM
Anémie hémolytique due a un
e Dr Serge . . "y
déficit en . Techniques : analyse de mutations ciblées
, Pissard . -
phosphoglycéromutase (Sanger), criblage de mutations et analyse
de séquence d'exons spécifiques (Sanger)
Gene : PKG1
| & &fici PrP | . . .
Glycogenose ’par de. lcit en r rascale Techniques : analyse de mutations ciblées
phosphoglycérate kinase 1 Fanen . .
(Sanger), criblage de mutations et analyse
de séquence d'exons spécifiques (Sanger)
Gene : NT5C3A
Anémie par déficit en Dr Stéphane | Techniques : analyse de mutations ciblées
pyrimidine 5' nucléotidase Moutereau | (Sanger), criblage de mutations et analyse
de séquence d'exons spécifiques (Sanger),
séquencage des régions codantes (Sanger)
Gene : EPOR
Erythrocytose familiale de type | Dr Stéphane Techniques :lcrlblage d'e mutatloln§ .et
analyse de séquence d'exons spécifiques
1 Moutereau . s
(Sanger), analyse de mutations ciblées
(Sanger), séquencgage des régions codantes
(Sanger)
Geéne : CYB5R3
e . Techni 1 sé des régi
Déficit en cytochrome B5 Dr Stéphane echniques sequeng.age e reglons.
, codantes (Sanger), criblage de mutations et
réductase Moutereau , . A
analyse de séquence d'exons spécifiques
(Sanger), analyse de mutations ciblées
(Sanger)
CHU de . L?b'f’rat?lr? 'de Analytes, enzymes https://www.orph http://biologie.
Biochimie Génétique et . . . chu-
Grenoble et des , ; e . . (Diagnostic a.net/consor/cgi- .
. Moléculaire Déficit en glutathion Dr Christelle L . grenoble.fr/bio
Alpes - Institut , . biochimique de bin/OC_Exp.php?I o
. . Département de synthétase Corne ey chimie-
de biologie et s . . I'acidurie ng=FR&Expert=76 .
de pathologie biochimie, toxicologie et roglutamique) 36 genetique-et-
P & pharmacologie Pyrog q moleculaire
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Geéne : HBB
Drépanocytose Dr Claude Analytes, enzymes
Institut de Biochimie et P ¥ Mereau Techniques : séquencage des régions Yies, enzy
i i Sculai codantes (Sanger ://bi i
B|olpg|e m.oleculfalre : (Sanger) https://www.orph http.//blglog|e
Service Toxicologie et Gene : HBB . pathologie.chr
, . a.net/consor/cgi-
Génopathies - UF N - Dr Claude . u-
o 2 . Béta-thalassémie . 3 - bin/OC_Exp.php?! | .. T
) Génopathies, Mereau Techniques : séquencage des régions lille.fr/institutbi
CHU de Lille - . ng=FR&Expert=77 L
Pharmaco-génétique, codantes (Sanger) ochimie/11342
Centre de Glvcobiologi . - . 08 27.ph
Biologie ) _VCO 10 o'g!e et Hémoglobinose C Géne : HBB php
Pathologie Dépistage Périnatal" | Hémoglobinose D Pr Bernard
Génétique Hémoglobinose E Sablonniere | Techniques : séquencage des régions
Hémoglobinose instable codantes (Sanger)
Institut de Biochimie et Analytes, enzymes https://www.orph hztti:é{s'?éocgﬁ
Biologie moléculaire e . . (Diagnostic a.net/consor/cgi- P gie.
. . Déficit en glutathion Pr Nicole LT . u-
Service Hormonologie ) biochimique de bin/OC_Exp.php?l | . - .
, . - synthétase Porchet . lille.fr/institutbi
Métabolisme Nutrition I'acidurie ng=FR&Expert=34 L
Oncologie roglutamique) 438 ochimie/11342
g pyrog q 13.php
. Gene : HBB
Drépanocytose
Drépanocytose associée a une Dr Philippe . . i
. Techniques : analyse de mutations ciblées
autre anomalie de Joly ) -
W . (PCR), séquengage des régions codantes
I'hémoglobine
_ (Sanger)
Centre de biologie et de N
. Geéne : HBB
pathologie Est R - . https://www.orph
- . Béta-thalassémie dominante .
CHU de Lyon Unité de Pathologie du . . . . . . a.net/consor/cgi-
Béta-thalassémie Dr Philippe | Techniques : analyse de mutations ciblées .
HCL- GH Globule Rouge . P . . . bin/OC_Exp.php?I
. . intermédiaire Joly (PCR), séquencgage des régions codantes
Edouard Herriot Laboratoire de o L . ]t . ng=FR&Expert=20
C . . Béta-thalassémie majeure (Sanger), analyse de délétion/duplication
Biochimie et Biologie 9381
3 : (MLPA)
Moléculaire -
Gene : PKLR
e . Dr Phili .
Déficit en pyruvate kinase r Joll;ppe Techniques : analyse de

délétion/duplication (MLPA), séquencage
des régions codantes (Sanger)
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Variants rares de
I'hémoglobine :
Hémoglobine Lepore - béta- Geénes : HBA1, HBA2, HBB, HBD
thalassémie Dr Philippe
Hémoglobinose C Joly Techniques : séquencage des régions
Hémoglobinose D codantes (Sanger)
Hémoglobinose E
Hémoglobinose M
Geénes : HBA1, HBA2
Alpha-thalassémi - . . o
'? a-tha a_ssemle Dr Philippe | Techniques : analyse de mutations ciblées
(hémoglobinose H, hydrops , ..
fetalis de Bart) Joly (PCR), séquencage des régions codantes
(Sanger), analyse de délétion/duplication
(MLPA, PCR)
Analytes, enzymes
Déficit en glutathion Dr Christine (I.Dlagr.w?tlc
X . biochimique de
synthétase Vianey-Saban R
I'acidurie
pyroglutamique)
Service Maladies (A;:;il;lr)le pyroglutamique
, hergdltalres, d-u Déficit en 5-oxoprolinase Genes : GSS, OPLAH https://www.orph
métabolisme, dépistage P . a.net/consor/cgi-
CHU de Lyon 3 . . Déficit en glutathion . .
néonatal et biologie ) Dr Christine . . . bin/OC_Exp.php?I
HCL - GH Est synthétase avec 5- . Techniques : criblage de mutations et
foeto-maternelle S Vianey-Saban , , g ng=FR&Expert=76
. . oxoprolinurie analyse de séquence d'exons spécifiques
Centre de Biologie et e . 66
. Déficit en glutathion (NGS)
Pathologie Est ,
synthétase sans 5-
oxoprolinurie
. Geéne : CYB5R3
. Dr Cécile
Déficit en cytochrome B5 .
) Acquaviva- . , ..
réductase . Techniques : séquencgage des régions
Bourdain
codantes (Sanger)
https://www.orph
Centre Laboratoire Dr Fabienne a.net/consor/cgi-
Hospitalier Le d'hématologie- Sphérocytose héréditaire Pineau- Cytométrie en flux bin/OC_Exp.php?I
Mans hémostase Vincent ng=FR&Expert=83
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. Geéne : HBB
Drépanocytose
Drépanocytose associée a une | Pr Catherine . . -
. Techniques : séquencgage des régions
autre anomalie de Badens
I'hémoglobine codantes (Sanger), analyse de
g délétion/duplication (MLPA)
Geéne : HBB
R - P heri . , -
Béta-thalassémie r Catherine Techniques : séquencage des régions http://fr.ap-
) Badens https://www.orph .
Laboratoire de codantes (Sanger), analyse de ~ | hm.fr/service/d
. B} . 1 g o a.net/consor/cgi-
Génétique moléculaire délétion/duplication (MLPA) bin/OC_Exp.php?! epartement-
Département de Génes : HBA1, HBA2 ne=FR&EX p;t_F;7 de-genetique-
Hopital de la génétique médicale ) g p medicale-
. - Pr Catherine . , . 24 L
Timone Alpha-thalassémie Techniques : séquencage des régions hopital-timone
. Badens
Marseille codantes (Sanger), analyse de
délétion/duplication (MLPA, PCR)
Gene : ATRX
Alpha-thélassemle P Pr Catherine . ) .
syndromique avec déficience Techniques : séquencage des régions
. s Badens
intellectuelle liée a I'X codantes (Sanger), analyse de
délétion/duplication (PCR)
Beta-thalassen'jle.- o . Géne : GATAL https://www.orph http://fr.{:\p-
. I . thrombocytopénie liée a I'X Pr Marie- a.net/consor/cgi- | hm.fr/service/I
Service d'Hématologie L. . . .
. . Thrombocytopénie avec Christine . 3 . bin/OC_Exp.php?I aboratoire-
biologique . . s . Techniques : séquencage des régions .
anémie dysérythropoiétique Alessi ng=FR&Expert=84 | hematologie-
L. codantes (Sanger) . .
congénitale 02 hopital-timone
Université de , Déficit en . https://www.orp?h
. . . Centre de Résonance , Dr Catherine , a.net/consor/cgi-
médecine Aix- fhs . . phosphoglycéromutase ) Résonnance . http://crmbm.
. Magnétique Biologique ) g Foutrier- (o bin/OC_Exp.php?I .
Marseille 4 Glycogénose par déficit en magnétique univ-amu.fr/
. .l et Médicale , . Morello ng=FR&Expert=55
Université phosphoglycérate kinase 1 741
CHRU de Geéne : HBB https://www.orph http://l:/\fww.ch
. Laboratoire , . Pr Patricia . . . a.net/consor/cgi- )
Montpellier - W 4 . Drépanocytose et maladies . Techniques : analyse de mutations ciblées . montpellier.fr/f
o . d'hématologie ., Aguilar . - bin/OC_Exp.php?I .
Hopital Saint- . . associées . (PCR), séquencage des régions codantes r/genetique-
. biologique Martinez Lo N ng=FR&Expert=79 )
Eloi (Sanger), analyse de délétion/duplication moleculaire/ge

(MLPA)

21
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Gene : HBB constitutionnel
Pr Patricia le/
Béta-thalassémie et maladies Aguilar Techniques : analyse de mutations ciblées
associées Martinez (PCR), séquencage des régions codantes
(Sanger), analyse de délétion/duplication
(MLPA)
Anémie hémolytique
constitutionnelle par anomalie
de la membrane (panel) :
Anémie hémolytique due a un
déficit en pyruvate kinase du Geénes : ABCG5, ANK1, CD59, EPB41,
globule rouge EPB42, G6PD, HK1, KCNN4, NT5C3A,
Anémie hémolytique non Pr Patricia | PIEZO1, PKLR, RHAG, RHCE, SLC2A1,
sphérocytique par déficit en Aguilar SLC4A1, SPTA1, SPTB, STOM
hexokinase Martinez
Elliptocytose familiale Techniques : séquencage des régions
Sphérocytose héréditaire codantes (NGS)
Stomatocytose héréditaire
avec hématies déshydratées
Stomatocytose héréditaire
avec hématies hyperhydratées
Geénes : HBA1, HBA2
I Pr Pat.r|C|a Techniques : analyse de mutations ciblées
Alpha-thalassémie Aguilar ) -
Martinez (PCR), séquencage deslr?glons cod'antfes
(Sanger), analyse de délétion/duplication
(MLPA)
Geénes : HBA1, HBA2, HBB
Pr Patricia
Hémoglobinose M Aguilar Techniques : analyse de mutations ciblées
Martinez (Sanger), séquencage des régions codantes

(Sanger)

10
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An:"fﬁtdfsjiythrfﬁ:"ﬁlt'?\;'e Genes : CDAN1, GATAL, KIF23, KLF1,
congenttaie ttype L 1L 1L 1V, PrPatricia | PARP4, SEC23B
liée a 1I'X) .
- Aguilar
Thrombocytopénie avec . . , -
anémie dvsérvthropoictique Martinez Techniques : séquencgage des régions
L ysery P q codantes (NGS)
congénitale
Institut https://www.orph
Universitaire de Laboratoire de ) Pr Michel Gene : HBB a..net/consor/cgl—
Recherche énétique moléculaire Drépanocytose Koeni bin/OC_Exp.php?I
Clinique & q & Techniques : analyse de mutations ciblées ng=FR&Expert=76
Montpellier 86
Polycythémie (panel) :
Anémie hémolytique due a un
dﬁgg'theon edromutase Génes : BPGM, CALR, EGLN1, EGLN2,
f\ Ia;’e nfé‘gu"aire e EGLN3, EPAS1, EPO, EPOR, FH, HIF1AN, http://www.ch
hgréditaire HIF3A, HIKESHI, HSF1, HSPA1A, HSPA4, https://www.orph u-
CHU de Nantes - Laboratoire de Erythrocytose de Tchouvachie HSPA8, HSPB1, HSPHL, JAK2, MITF, MPL, a npet'/consor./c F;- nantes.fr/genet
. L i , . y, . v . Pr Stéphane | P4HTM, SH2B3, USP20, VHL, VHLL, XPO1 ; & ique-medicale-
Institut de génétique moléculaire | Myélofibrose primaire Beziau bin/OC_Exp.php?I unite-de-
Biologie Service de génétique | Polycythémie primaire . . i ng=FR&Expert=77 .
5 . Techniques : analyse de mutations ciblées genetique-
médicale familiale . . 67 .
- . (Sanger), criblage de mutations et analyse moleculaire-
Polycythémie secondaire - \ . .
. . de séquence d'exons spécifiques (Sanger), 7861.kjsp
autosomique dominante séquencage de régions codantes (NGS)
Polyglobulie de Vaquez quencag &
Thrombocytopénie
amégacaryocytaire congénitale
https://www.orph
Analyt
CHU de Nancy - Laboratoire de e . . AN enzymfas a.net/consor/cgi-
A . S ) .| Déficit en glutathion Pr Jean-Louis (chromatographie )
Hopital de Biochimie et de Biologie ) . . bin/OC_Exp.php?I
. , ) synthétase Guéant des acides
Brabois moléculaire organiques) ng=FR&Expert=13
ganiq 7752
Geénes : KCNN4, PIEZO1 https://www.orph
CHU Paris-Sud - Laboratoire Stomatocvtose familiale avec Dr Valérie a.net/consor/cgi-
Hopital de d'Hématologie i . ¥ ) . Techniques : criblage de mutations et bin/OC_Exp.php?I
. A . . hématies déshydratées Proulle . , g
Bicétre Biologique analyse de séquence d'exons spécifiques ng=FR&Expert=81

(Sanger)

85
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Personne

Site Internet

. . . Pathologies/groupes de " P . Fiche Orphanet
Etablissement | Service/laboratoire gies/g . P responsable Génétique moléculaire Autres techniques P . du
pathologies du laboratoire .
/ contact laboratoire
Geéne : HBB
Techniques : analyse de mutations ciblées
R _ Dr Nathalie | (PCR), criblage de mutations et analyse de
Béta-thalassémie , \ (g
Couque séquence d'exons spécifiques (Sanger,
NGS), séquencage des régions codantes http://robertde
(Sanger, NGS), analyse de bre.aphp.fr/eq
UF de génétique délétion/duplication (MLPA) https://www.orph uipes-
. . a.net/consor/cgi- | cliniques/pole-
moléculaire e . Dr Nathalie . . . .
, Déficit en pyruvate kinase Analytes, enzymes bin/OC_Exp.php?! | biologie/geneti
Département de Couque .
Génétiaue - ng=FR&Expert=77 | que/genetique-
a Genes : HBAL, HBA2 05 moleculaire/#1
461944418-1-
Techniques : séquencage des régions 40
_ Dr Nathalie |codantes (Sanger, NGS), analyse de
Alpha-thal e o
pha-thalassemie Couque délétion/duplication (MLPA), analyse de
mutations ciblées (Sanger, PCR), criblage
CHU Robert :fe mutatlolns.f(.et analzse de s;cgusence
Debré exons spécifiques (Sanger, )
Paris Analytes, enzymes https://www.orph
Service de Biochimie- | Déficit en glutathion Dr Jear?- (I.)lagr.w?tlc a..net/consor/cgl-
Hormonologie snthétase Francois biochimique de bin/OC_Exp.php?I
J ¥ Benoist I'acidurie ng=FR&Expert=78
pyroglutamique) 00
Drépanocytose Geéne : HBB
Drépanocytose associée a une Pr Lydie Da Analvtes. enzvmes
autre anomalie de Costa Techniques : analyse de mutations ciblées L Alad http://robertde
I'hnémoglobine (Sanger, PCR) bre.aphp.fr/eq
Anémie dysérythropoiétique https://www.orph uipes-
Service d'Hématologie conlge'nltale ,(panel) : N Geénes : C150RF41, CDAN1, GATA1L, KIF23, a'.net/consor/cgl_l’- cl'lnlqu'es/pole-'
biologique Anémie dysérythropoiétique KLF1, PARP4, SEC23B, THRA bin/OC_Exp.php?! | biologie/geneti
congénitale type | Pr Lvdie Da ng=FR&Expert=82 | que/genetique-
Anémie dysérythropoiétique C»(I)sta Techniques : analyse de mutations ciblées 35 moleculaire/#1

congénitale type Il
Anémie dysérythropoiétique
congénitale type Il
Anémie dysérythropoiétique

(Sanger), séquencage des régions codantes
(Sanger, NGS), analyse de
délétion/duplication (NGS)

461944418-1-
40
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Pathologies/groupes de

Personne

Fiche Orphanet

Site Internet

Etablissement | Service/laboratoire . responsable Génétique moléculaire Autres techniques . du
pathologies du laboratoire .
/ contact laboratoire
congénitale type IV
Anémie dysérythropoiétique
congénitale liée a I'X
Thrombocytopénie avec
anémie dysérythropoiétique
congénitale
Anémie hémolytique
constitutionnelle par anomalie
de la membrane du globule
rouge (panel) :
Acidose tubulaire rénale
distale avec anémie Geéne : ABCB6, ABCG5, ABCGS, ADD1,
Cryohydrocytose héréditaire ADD2, ADD3, ANK1, DMTN, EPB41, EPB42,
avec réduction de stomatine GYPA, GYPC, KCNN4, PIEZO1, RHAG,
Cryohydrocytose héréditaire SLC2A1, SLC4A1, SPTA1, SPTB, TMOD1,
avec stomatine normale Pr Lydie Da | TMOD3, VPS13A
Elliptocytose familiale Costa
Ovalocytose de I'Asie du Sud- Techniques : analyse de mutations ciblées
Est (Sanger, NGS), séquencage des régions
Pseudohyperkaliémie familiale codantes (Sanger, NGS), analyse de
Sphérocytose héréditaire délétion/duplication (Sanger, NGS)
Stomatocytose héréditaire
avec hématies déshydratées
Stomatocytose héréditaire
avec hématies hyperhydratées
Syndrome de déficit Rh
. Fluorescence,
Sphérocytose héréditaire Pr Lydie Da cytométrie en flux,
Costa .
ektacytométrie

Geéne : SLC4A1

Ovalocytose mélanésienne PrLydie Da
Costa Techniques : analyse de mutation ciblée
(Sanger)
Geéne : SPTA1 (polymorphisme alpha-LELY)
. e Pr Lydie Da

Pyropoikilocytose héréditaire Costa Techniques : analyse de mutation ciblée

(Sanger)
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Personne

Site Internet

. . . Pathologies/groupes de . e P . Fiche Orphanet
Etablissement | Service/laboratoire gies/g . P responsable Génétique moléculaire Autres techniques P . du
pathologies du laboratoire .
/ contact laboratoire
Biochimie Analytes, enzymes https://www.orph
ACI-IU Paris - metabo'lom.lque et Déficit en glutathion Dr Chris (I.Dlagr.mostlc a..net/consor/cgl—
Hopital Necker- protéomique svnthétase Ottolenghi biochimique de bin/OC_Exp.php?I
Enfants Malades Département de ¥ g I'acidurie ng=FR&Expert=68
Biologie pyroglutamique) 441
Geéne : HBB
Drépanocytose Dr Ketty Lee | Techniques : analyse de mutations ciblées | Analytes, enzymes

Laboratoire de

(Sanger, PCR), séquengage des régions
codantes (Sanger)

Béta-thalassémie
Béta-thalassémie associée a

Géne : HBB

https://www.orph
a.net/consor/cgi-

CHU Pointe-a- | Génétique moléculaire - . Dr Ketty Lee | Techniques : analyse de mutations ciblées .
. . P une autre anomalie de i . bin/OC_Exp.php?I
Pitre/Abymes | Pathologies héréditaires | , . (Sanger), séquengage des régions codantes
I'hémoglobine ng=FR&Expert=78
du globule rouge (Sanger) 07
Geénes : HBA1, HBA2
- Techni 1 sé des régi
Alpha-thalassémie Dr Ketty Lee echiniques - sequentage des reglons
codantes (Sanger), analyse de
délétion/duplication (PCR), analyse de
mutations ciblées (Sanger)
CHU de Reims - Laboratoire de Biologie Analytes, enzymes https://www.orph
. et de Recherche e . . a.net/consor/cgi-
American s Déficit en glutathion Dr Roselyne (chromatographie .
. Pédiatriques , . bin/OC_Exp.php?I
Memorial N . . synthétase Garnotel des accides
Hospital Pole de Biologie organiques) ng=FR&Expert=23
P Médicale ganiq 4658
Laboratoire de biochimie An'alytes, enzymes https://www.orp?h
médicale Déficit en glutathion Pr Soumeya (Diagnostic a.net/consor/cgi-
CHU de Rouen . . . ) . biochimique de bin/OC_Exp.php?I
Institut de Biologie synthétase Bekri ey
Clinique I'acidurie ng=FR&Expert=29

pyroglutamique)

211
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. Personne . Site Internet
. . . Pathologies/groupes de . e L. . Fiche Orphanet
Etablissement | Service/laboratoire . responsable Génétique moléculaire Autres techniques . du
pathologies du laboratoire .
/ contact laboratoire
https://www.orph https:ﬁﬁv—vww.c
. . a.net/consor/cgi-
IucT le - L DrF louse.fr/-
UCT Oncopole " s abora?tonre . | Sphérocytose héréditaire r rrancols Cytométrie en flux bin/OC_Exp.php?I toulouse r./
CHU Toulouse | d'hématologie oncologie Vergez hematologie-
ng=FR&Expert=49 laboratoire-
7604 .
iuct-

*Les laboratoires et les tests mentionnés sont basés en grande partie sur les données renseignées dans la base de données Orphanet, et ne sont pas exhaustifs. Une
mise a jour sera disponible prochainement.

Certaines pathologies, dont le diagnostic est inclus dans des panels, ne sont pas incluses dans le périmetre des pathologies de la filiere MCGRE, et sont prises en
charge par d’autres filieres de santé.
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