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Listes des laboratoires effectuant un diagnostic génétique  
 

Paris  

Laboratoire de Génétique Pitié Annexe 1 

Laboratoire de Génétique R Debré Annexe 2 

 

Province 

Laboratoire dôh®matologie CHU Toulouse Annexe 3 

Laboratoire dôh®matologie CHU Lille  Annexe 4 

 

 

 

 

 

 



Types de prélèvements indispensables pour un diagnostic 
 

 Les variants GATA2 pouvant être germinal ou somatique, le diagnostic ne peut pas 

être établi uniquement sur un prélèvement médullaire en cas de MDS ou sur un prélèvement 

sanguin en cas dôh®mopathie maligne. 

Le diagnostic moléculaire du syndrome GATA2 nécessite le recueil de 2 types de 

tissus pour lô®tude du cas index :  

¶ Prélèvements sanguins (sur ETDA) pour la 1
ère

 analyse génétique 

¶ Autres tissus (par priorité) pour affirmer le caractère germinal 

o Bulbes de cheveux (une dizaine) 

o Biopsie cutan®e en vue dô®tablir une culture de fibroblastes ¨ 

réaliser localement ; envoyer la culture de fibroblaste (1 million de 

cellules) 

o Ongles (une dizaine de copeaux) 

 

 

 



Interprétation et classification des variants identifiés sur le gène 

GATA2 
 

Tout variant identifié sur le gène GATA2 nôest pas n®cessairement pathog¯ne et nôest pas donc 

responsable nécessairement de la pathologie. 

Statuer sur le caract¯re pathog¯ne ou non dôun variant de s®quence et sur son implication dans 

la pathologie concern®e repose sur un faisceau dôarguments et n®cessite de collecter et ensuite 

combiner des informations très diverses telles que : 

- * des éléments cliniques et des données de ségrégation familiale 

- * des données structurales liées à la nature du variant : variants tronquants tels que les 

variants non-sens avec survenue dôun codon stop pr®matur®, variants introduisant un d®calage 

du cadre de lecture ou encore affectant des s®quences consensus des sites dô®pissage ou 

variants dont l'effet délétère sur la protéine est moins évident tels que les variants faux-sens 

(substitutions dôacide amin®) 

- * des données épidémiologiques : fréquence du variant dans les bases de données de 

populations contrôles étudiées dans les projets internationaux de séquençage (par exemple 

gnomAD qui inclut des données de plus de 120 000 exomes) et dans les bases spécifiques du 

gène 

- * des données bio-informatiques de prédiction de pathogénicité, notamment pour les 

variants faux-sens 

- * des données bibliographiques et en particulier les éventuelles études fonctionnelles. 

Au terme de cette analyse complexe combinant les différentes données, le variant est classé 

selon les recommandations internationales en 5 classes (1-bénin, 2-probablement bénin, 3-

de signification inconnue (VSI), 4-probablement pathogène et 5-pathogène). Seuls les 

variants de signification pathogène (classes 4 et 5) peuvent être pris en 

compte pour la prise en charge médicale du patient et pour un dépistage 

familial selon les recommandations de la Haute Autorité de Santé pour les 

analyses en génétique constitutionnelle. La conclusion sur le caractère pathogène 

nôest pas toujours ®vidente, en particulier pour les variants faux-sens affectant des gènes peu 

®tudi®s jusquô¨ pr®sent et pour lesquels les donn®es mol®culaires et fonctionnelles ne sont que 

très parcellaires. 

Dans ce cas,  il est important dôavoir une description la plus compl¯te du ph®notype 

immunologique et clinique du patient, voire de la famille. 



Indications pour lô®tude g®n®tique du g¯ne  GATA2 (hors étude 

familiale) 
 
On recommande de ne pas pratiquer une étude génétique constitutionnelle du gène GATA2 quôen 

présence de  

 

V 2 critères majeurs ou  

V 1 majeur clinique et 2 mineurs ou 

V Avis RCP 
 

 

Critères majeurs  *Apparenté au premier degré ayant une 

manifestation du spectre GATA2 / LAM / MDS 

* Clone médullaire T18 ou -7 

* Monocytopénie 

* Lymphîd¯me 

* Mycobactériose 

* Protéinose alvéolaire 

* Verrues multiples (> 10) 

*  Surdité congénitale de perception 

*  Infections bactériennes profondes 

Critères mineurs *Apparenté au 1er degré ayant des manifestations 

biologiques du spectre GATA2 

* Macrocytose 

* Cytopénie chronique : Neutropénie, 

Thrombopénie 

* Déficit B ou NK 

* Hypogamma-globulinémie 

* Infections virales graves (par exemple grippe 

ou herpès virus) 

* Panniculite / érythème noueux 

 
 

 

 

 

 



Suivi respiratoire des patients GATA2 
 

Lô®valuation pneumologique suivante est recommand®e : 

*Radiographie de thorax de face,  

*TDM thorax non injecté,  

*EFR (pléthysmographie + DLCO), 

 *Gaz du sang en air ambiant si SpO2 < 90%,  

* Test de marche de 6 minutes,  

* Echographie cardiaque avec mesures des pressions artérielles pulmonaires et vitesse 

dôinsuffisance tricuspide.  

 

Pour tous les patients déjà inclus dans le registre, et inclus dans le futur, on prévoit un bilan 

pulmonaire, selon les bonnes pratiques cliniques : 

1. Interrogatoire et examen 1 fois/an : Dyspnée, toux, expectoration, auscultation 

pulmonaire, prise de la saturation en air ambiant. Si anomalie, adresser à un pneumologue 

pour compléter le bilan. 

2. Radiographie thoracique de face systématique 1 fois/ 5 ans ; Uniquement si 

symptômes : TDM, EFR et échographie cardiaque. Adresser à un pneumologue. 



0ÒÏÃïÄÕÒÅ ÄȭÉÎÃÌÕÓÉÏÎ ÄÁÎÓ ÌÅ ÒÅÇÉÓÔÒÅ ÄÅÓ ÎÅÕÔÒÏÐïÎÉÅÓ 
 

La proc®dure dôinclusion comporte : 

¶ validation du diagnostic génétique 

¶ Accord du patient (ou parents si mineur) apr¯s remise dôune lettre 

dôinformation et signature du consentement. Le consentement nôest pas 

destiné à une inclusion dans un essai, mais un pré-requis pour 

lôinformatisation des donn®es. 

Envoi dôune fiche dôenregistrement. 



o &ÉÃÈÅ ÄȭÉÎÃÌÕÓÉÏÎ ÄȭÕÎ ÐÁÔÉÅÎÔ ÄÁÎÓ ÌÅ ÒÅÇÉÓÔÒÅ ÆÒÁÎëÁÉÓ ÄÅÓ 

neutropénies  



Lettre dôInformation aux patients et aux parents au sujet du registre 
français des neutropénies chroniques. 
 
 Vous - ou votre enfant ï présentez une neutropénie chronique. Cette anomalie sanguine - baisse du chiffre absolu des 

polynucléaires neutrophiles qui sont un des constituants des globules blancs du sang - peut être complètement isolée ou être 

associée à diverses autres anomalies cliniques, sanguines ou biologiques permettant de définir plusieurs maladies qui portent 

des noms différents comme le syndrome de WHIM, la maladie de Shwachman Diamond, le syndrome de Kostmann,, le 

syndrome de Barth, la neutropénie ELANE, glycogénose Ib, GATA2, Neutropénie idiopathique (il existe près de 30 sous 

types de diagnostics diff®rents)é.  

 La neutropénie expose à un risque d'infection aiguë et/ou chronique parfois très invalidante, nécessitant des 

hospitalisations et/ou des soins répétés. Le risque infectieux varie d'un sujet à un autre. Parfois, selon chaque sous type de 

maladies, des problèmes de santé différents peuvent être présents. 

 L'utilisation d'antibiotique par voie orale permet en partie de se protéger du danger des infections, mais cette protection 

n'est que partiellement efficace. Depuis les années 1988, un facteur de croissance hématopoïétique - c'est à dire une hormone 

naturellement produite par le corps, du nom de Granulocyte Colony Stimulating Factor (GCSF), qui est active sur la 

croissance et la multiplication des cellules sanguines - est couramment employée pour corriger l'anomalie sanguine elle-

même. Cette hormone est commercialisée sous plusieurs noms comme le Neupogen® ou Granocyte® ou Neulasta®  ou 

ZarZio® ou Nivestim®. Le GCSF peut entrainer des effets secondaires le plus souvent transitoires (douleurs osseuses..) mais 

parfois plus permanents (augmentation de la taille de la rate, apparition de cellules sanguines jeunes dit "blastes" ). 

L'interprétation de ces effets secondaires n'est pas simple car il est très difficile de faire la part entre ce qui revient à la 

maladie initiale ou traitement. 

 Dans certains cas enfin, une transplantation de moelle osseuse peut être proposée. 

 Afin de permettre une évaluation des différentes approches thérapeutiques,  de leurs avantages et aussi de leurs dangers, 

un enregistrement des patients a été mis en place. Cet enregistrement ne requiert aucun examen supplémentaire car il 

comporte juste un recueil des informations médicales concernant votre santé ou celle de votre enfant. Lôorigine g®ographique 

est notée à la fois pour connaitre la distribution des patients sur le territoire français et parce que certaines neutropénies sont 

associées à une origine géographique particulière. Si des examens génétiques ont été réalisés, ces informations sont 

enregistrées car elles permettent de mieux définir ces maladies.  

 Le recueil des informations se fait par lôinterm®diaire de votre m®decin traitant, dans le cadre du secret m®dical. Le 

transfert des informations recueillies ne peut sôeffectuer que de faon anonyme dans le cadre dôun projet scientifique ¨ la fois 

vers un registre europ®en des neutrop®nies (localis® ¨ lôuniversit® de Hanovre, Allemagne) et  un registre europ®en des 

déficits immunitaires (ESID localisée en Allemagne ¨ Freiburg). Aucune transmission dôinformations individuelles nôest 

prévue auprès des administrations, de la sécurité sociale ou de tout autre organisme. 

Votre m®decin traitant sera tenu inform® de lôavanc®e des travaux et des rapports r®guliers sont effectués à partir des 

informations collectés et peuvent être adressés sur demande auprès du coordinateur du registre. Ces documents sont publiés 

sur le site du centre de référence des neutropénies : www.neutropenie.fr 

 Nous rappelons que vous avez à tout moment la possibilité de supprimer votre autorisation de participation au registre, 

sans que cela puisse conduire à une suspension des soins de votre enfant ou de vous même.  

 Nous vous rappelons aussi que votre participation n'est pas de nature à altérer votre liberté dans le choix de votre 

médecin traitant.  

 Lôenregistrement de ces donn®es a reçu l'avis favorable de la CNIL et du Comité Consultatif sur le 

traitement de l'information en matière de recherche dans le domaine de la santé en date du 16/6/97 et du règlement général 

de protection des données. L'adresse du centre coordinateur de l'étude est la suivante : Registre des neutropénies chroniques 

sévères, Service d'hémato-Oncologie Pédiatrique, Hôpital Trousseau, 26 avenue du Dr A Netter, 75012 Paris. Fax: 01 44 73 

65 73   téléphone: 01 44 73 60 62 (secrétariat). 

http://www.neutropenie.fr/


MINEUR : Consentement de participation des parents ou 
responsable légal de l'enfant au registre des neutropénies 
chroniques : 

 
Nous, soussignés .......................................................  (Mère, père, tuteur ou responsable légal de 

l'enfant) certifions avoir été pleinement informés par le Docteur ................................ de la maladie de 

notre enfantééééééééééééééééé et de sa participation au registre des 

neutropénies chroniques.  

Une notice d'information concernant sa maladie et ce projet nous a été remise. Nous avons eu la 

possibilité de poser toutes les questions que nous voulions concernant la maladie, l'intérêt de cette 

étude et ses modalités pratiques. Nous connaissons la possibilité qui nous est réservée de refuser la 

participation de notre enfant à cette étude.  

Nous acceptons que les données nominatives concernant notre enfant, recueillies à l'occasion de cette 

étude, soient adressées de façon confidentielle au centre coordinateur du registre des neutropénies et 

puissent faire l'objet d'un traitement automatisé par les investigateurs de ce projet dans le respect de 

la loi "informatique et liberté". Le droit d'accès et de rectification prévu par la loi "informatique et 

liberté" s'exerce à tout moment auprès des responsables de l'étude. Pour toutes les informations de 

nature médicale, nous exercerons ce droit par l'intermédiaire d'un médecin de notre choix (article 40 

de la loi 78.17 du 6 janvier 1978). Les données recueillies demeureront strictement confidentielles. 

Elles ne pourront être consultées que par l'équipe médicale, les personnes dûment mandatées par le 

promoteur de la recherche et éventuellement par des représentants des autorités administratives. 

En conséquence, nous acceptons que notre enfant soit inclus dans le registre des neutropénies et nous 

signons ce consentement. 

Fait à :........................................................   le : ............................................. 

 

 

Signature des parents ou du  titulaire de l'exercice de l'autorité parentale 

Mère :    Père : 

 

 

J'ai expliqué aux parents les objectifs du registre des neutropénies. J'ai répondu à leurs questions. 

Je les informerai de toute modification qui pourrait survenir. 

Nom du médecin / adresse / téléphone : 

Signature du médecin : 

 



MAJEUR : Consentement de participation du patient au registre des 
neutropénies chroniques : 
 

Je, soussigné ....................................................... 

certifie avoir été pleinement informé par le Docteur .......... .................................de ma maladie et de 

ma participation au registre des neutropénies chroniques. Une notice d'information concernant ma 

maladie et ce registre m'a été remise. J'ai eu la possibilité de poser toutes les questions concernant ma 

maladie, l'intérêt de ce registre et ses modalités pratiques.  

 

Je connais la possibilité qui m'est réservée de refuser ma participation à ce registre. 

 

J'ai bien compris que je resterai libre à chaque instant de retirer mon consentement. J'en informerai le 

Docteur ............. qui continuera à me prodiguer les soins les plus appropriés. 

Je sais que mon consentement ne décharge pas les médecins de leur responsabilité et que je 

conserverai tous les droits garantis par la loi.  

J'accepte que les données concernant ma maladie et son traitement soient adressées au centre 

coordinateur du groupe d'étude et puissent faire l'objet d'une analyse dans le respect de la loi 

"informatique et liberté". 

En conséquence, j'accepte de participer au registre international des neutropénies et je signe ce 

consentement. 

 

Fait à :.............................le : ................................. 

Signature du patient : 

 

 

 

 

J'ai expliqué au patient l'intérêt et l'organisation pratique de la participation au registre des 

neutropénies. J'ai répondu à ses questions. Je l'informerai de toute modification qui pourrait survenir. 

Signature du médecin : 

 

 

 

 



 
Recommandations de suivi (examen systématique)  
 

 

 Age et Période 0-10 ans 10 - 20 ans Au delà de 20 ans 

Inclusion 

dans le 

registre 

Une fois lors du signalement du cas 

Hémato- 

Immuno 

Hémogramme annuel Biannuel Biannuel 

Flt3 annuel annuel annuel 

NGS sang annuel annuel annuel 

Immunophénotypage 

lymphocytaire B T NK 

 

1 tous les 5 ans 1 tous les 5 ans 1 tous les 5 ans 

Dosage pondéral des Ig 

 

1 tous les 5 ans 1 tous les 5 ans 1 tous les 5 ans 

Sous classe Ig 1 tous les 5 ans 

après 5 ans 

1 tous les 5 ans 1 tous les 5 ans 

Sérologies vaccinales 1 tous les 5 ans  1 tous les 5 ans 1 tous les 5 ans 

Myélogramme avec 

cytogénétique et NGS moelle 

  

1 tous les 5 ans 

après 5 ans ou plus 

fréquent si anomalie 

hémogramme 

1 tous les 5 ans  

ou plus fréquent si anomalie 

hémogramme 

1 tous les 5 ans  

ou plus fréquent si anomalie 

hémogramme 

 Typage HLA familial  Au diagnostic 

Hors 

hémato  

Echographie cardiaque Une fois Une fois Tous les 5 ans 

Audiogramme Selon clinique 

Examen pulmonaire, TDM,  

EFR avec DLCO 

Une fois Bilan tous les 5 ans 

Examen dermatologique Selon clinique 

Consultation génétique pour le 

patient et apparentés 

Recommandée / proposer le dépistage des apparentés 

Immunoglobulines  400 mg/kg toutes les 3 semaines 

si infections bactériennes sévères 

Vaccin Selon Calendrier  

Grippe annuel 

HPV garçon et fille dès le diagnostic 

Lymphîd¯me Avis vasculaire et dermatologique spécialisé 

 Examen de suivi à visée 

recherche Biothèque sang et 

Moelle 

Selon protocole ouvert si possibilité de prélèvement 

 

Ig= Immunoglobulines, TTL= tests de transformation lymphoblastique 

 



Dosage de FLT3 ligand 
Service de Biologie Cellulaire 

- Responsable : Pr Christine Chomienne - 

Hôpital SAINT -LOUIS - 75475 PARIS Cedex 10 

Téléphone : 01 42 49 94 16 

 

Dosage de FLT3Ligand 

 dans le sérum  
 

 
PATIENT  : (Etiquette) SERVICE PRESCRIPTEUR (Etiquette) 

 

NOM : 

ééééééééééééééééé. 

Pr®nom: éééééééééééééééé. 

Sexe : éé. 

Date de naissance : é../é../é.. 

 

Hôpital : 

éééééééééééééééé. 

 

Service : 

éééééééééééééééé. 

 

UH : ééé. 

 

Médecin prescripteur: 

éééééééééééé 

 

Renseignements à fournir impérativement : 

 

Date de prélèvement : ..... / é.. / éé 

 

Heure de prélèvement : .......... heures ééé. minutes  

 

Heure dôarriv®e au laboratoire : éé.. heures éé. minutes  

 

Renseignements cliniques : Projet GATA2 éééééééééééééééééééé 

Diagnostic :  GATA2éééééééééééééééééééééééééé 

 

PRELEVEMENT  : 1 tube sec de 7 mL (avec gel, bouchon jaune) 

 

Hôpital Saint-Louis : Apporter directement le tube au Service de Biologie Cellulaire dans 

lôheure qui suit le pr®l¯vement (ne pas envoyer par le pneumatique) 

 

Autres hôpitaux : Apporter le tube au centre de tri local dans lôheure qui suit le pr®l¯vement. Le 

centre de tri devra centrifuger le tube (1000g, 15 minutes, température ambiante), décanter le serum, le 

congeler et envoyer le serum dans la carboglace au Service de Biologie Cellulaire, Hôpital Saint-

Louis, 75010 PARIS, du lundi au jeudi. 

 

Contact : Marie-Hélène SCHLAGETER (Biologiste) : par téléphone : 01 42 49 94 04 

 OU par mail : marie-helene.schlageter@aphp.fr 

  OU Le laboratoire  : 01 42 49 94 16 



Neutro LAM  : étude des mutations pré leucémiques  

 
 

 



Demande d'échantillons biologiques pour des analyses 
immunologiques des patients GATA2 -like  
 

Objectif : Explorer au plan qualitatif (phénotype), quantitatif et fonctionnel des populations 

lymphocytaires chez les patients avec un phénotype de déficit en GATA2. 

 

Échantillons souhaités : Sang en héparine pour : 

- immunophénotypage des populations lymphocytaires et myéloïdes 

- analyse de la fonction de CXCR4  

ἦ 20 mL de sang du patient et  

ἦ 20 mL de sang dôun t®moin sain  

Maintenus à température ambiante.  

Même manipulation pour les 2 échantillons. 

 

Renseignements à fournir impérativement : 

NFS du jour patient et témoin (à transmettre dès que les résultats soient disponibles)  

 

 

Prise en charge des échantillons : Nous contacter au moins 10 jours avant la date de RdV du patient, 

pour confirmer notre prise en charge et organiser le transport. 

 
Contactez à Mme Viviana Marin-Esteban 

tél 06 76 60 82 17 

email : viviana.marin-esteban@u-psud.fr 
 

mailto:viviana.marin-esteban@u-psud.fr


 

Fiche de Demande d'échanti llons biologiques pour génotypage 
HPV (Human papillomavirus) par NGS   
 

Objectif : Caractériser l'environnement viral des verrues des patients ayant des infections généralisées 

à HPV 

 

Échantillons souhaités : 

ἦ 5 écouvillons de lésions / verrues (V1, V2, V3, V4, V5)  

ἦ 5 écouvillons de tissu sain avoisinant chaque lésion (CTL1, CTL2, CTL3, CTL4, CTL5) 

ἦ 2 écouvillons de la peau saine au niveau du front et du thorax (frn 1, frn 2, thx 1, thx 2) 

 

Écouvillonnage : ni lavage ni désinfection préalable de la peau.  

Pré-humidifier un écouvillon avec du sérum physiologique.  

Rouler l'écouvillon (15 va-et-vient successifs) sur la lésion ou sur une surface de peau saine (5/15 cm).  

Conserver et envoyer rapidement au laboratoire à +4°C. 

 

Renseignements à fournir impérativement : 

Date de prélèvement 

Manifestations cliniques de l'infection à HPV et date d'apparition  

Pour chaque lésion écouvillonnée : nature de la lésion, localisation 

 

Prise en charge des échantillons : Nous contacter à l'avance pour accorder les modalités de transport 

des échantillons. 
 

Contactez au Dr Claire DEBACK 

Téléphone : 01 45 59 33 28 / 06 03 22 44 66 

Mail : claire.deback@aphp.fr  

Hôpital Paul Brousse, Service de Virologie, Bâtiment Leriche Porte12 

12 avenue Paul Vaillant Couturier, 94800 Villejuif 

mailto:claire.deback@aphp.fr


 

Annexe 1 : Consentement pour examen génétique Pitié  

 



 
 

 



 
 



Annexe 2 : Consentement pour examen génétique Debré  

 



 

 
 



Formulaire de demande dôexamen g®n®tique Debré 
 

 



Fiche dôinformation Debr® 
 

 



 

 

 

 



Annexe 3 : Consentement examen génétique Toulouse  
 

 
 



 

 



Fiche de renseignements cliniques Toulouse 
 

 

 



Demande de génétique des hémopathies Toulouse 
 

 








