
EEQ Prospectif Postnatal

Une première



Déroulement

• Choix de 2 dossiers
– Anomalie de nombre 
– Anomalie de structure

• Dépôt des images non caryotypées sur le 
site de l’EEQ.

• Programmation d’un nouveau EEQ
• Discussion avec les experts d’une « grille 

de correction » qui a été validée par tous



Cas anomalie de Structure

• Enfant chloe L. agée de 3 ans (DN 
03/05/2008) adressée pour retard de 
langage, retard psychomoteur, et à la 
naissance observation d'une intonation de 
voix particulière.

• Dr CQE
• Prélèvement du 03/08/2011
• Consentement et attestation de 

consultation reçus par le laboratoire



R2



Resolution



R2

• 1 400
• 2 400
• 3 400
• 4 400
• 5 400
• 6 400
• 7 400
• 8 400

400

Avis experts

Consensus



R5



R5

• 1 400
• 2 400
• 3 400
• 4 400
• 5 400
• 6 400
• 7 400
• 8 400

400

Avis experts

Consensus



G1



G1

• 1 400-550
• 2 400
• 3 400
• 4 550
• 5 400
• 6 400
• 7 400
• 8 400

400

Avis experts

Consensus



G4



G4

• 1 550
• 2 550
• 3 550
• 4 550
• 5 550
• 6 550
• 7 >550
• 8 550

550

Avis experts

Consensus



Cas Anomalie de Nombre

• Enfant Delphine V âgée de 6 mois (DN 
12/05/2011) adressée pour hypotonie 
majeure et dysmorphie faciale.

• Prescripteur : Dr CQE
• Prélèvement du 17/10/2011
• Consentement et attestation de 

consultation reçus par la laboratoire



R1



R1

• 1 400-550
• 2 400
• 3 400-500
• 4 400
• 5 550
• 6 400
• 7 400
• 8 400

400

Avis experts

Consensus



R2



R2

• 1 550
• 2 550
• 3 550
• 4 >550
• 5 850
• 6 800
• 7 >550
• 8 >550

>550

Avis experts

Consensus



G13



G13

• 1 400
• 2 400
• 3 400
• 4 400
• 5 400
• 6 400
• 7 400
• 8 400

400

Avis experts

Consensus



G16



G16

• 1 500
• 2 550
• 3 550
• 4 > 550
• 5 550
• 6 550
• 7 550
• 8 550

550

Avis experts

Consensus



Proposition sur la formule cas 1

• 46,XX,del(5)(p15.1).ish del(5)(CTNND2-
,FLJ25076-)
46,XX,del(5)(p15.1)[16]/46,XX[1].ish 
del(5)(p15.2)(D5S721-)

• 46,XX,del(5)(15.1).ish del(5)(D5S721-,D5Z2+)
• 46,XX,del(5)(p15.2).ish del(5)(RP11-1006P13-

,RP11-810C16-,RP11-79L17-,wcp5+)
• 46,XX,del(5)(p15.2)

46,XX,der(5)add(5)(p13)del(5)(p13)



Proposition sur la formule cas 2

• 45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q11.2),-15
.ish der(6)(6ptel48+,wcp6+,D6S2522-,SNRPN-,wcp15+)

• 45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q11.2),-15.ish 
der(6)(wcp6+,D6S2523-,wcp15+,SNRPN-)

• 45,XX,der(6)t(6;15)(q26;q12),-15.ish 
der(6)(D6Z1+,D6S2523-,SNRPN-,PML+)

• 45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q11.2),-15.ish 
der(6)t(6;15)(wcp6+,RP11-159J7-,RP11-1071C22-
,wcp15+)

• 45,XX,der(6)t(6;15)(q26;q11.2),-15
• 45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q12),-15

RP11-159J7 : 6q27 chr6:170,847,814-171,038,254
RP11-1071C22 : 15q11.2 chr15:25,050,883-25,270,935 (SNRPN)



Cas 1

Anomalie de structure



Mitoses analysées

Conformément au guide des bonnes pratiques : >= 15 mitoses : 1 point



Mitoses classées

Conformément au guide des bonnes pratiques : >= 3 mitoses : 1 point



Niveau de résolution
• Mitose 1 : 400

• Mitose 2 : 400

• Mitose 3 : 400

• Mitose 4 : 550 

• Estimation globale du dossier : 550 (estimation sur l’ensemble des 
mitoses) mais accepter 400 avec un commentaire : l’estimation doit 
se faire sur les deux plus beaux classements qu’il faut choisir avec 
une bonne résolution.

• Niveau de résolution compatible avec l’indication clinique : OUI : 1 
point. Si estimation globale du dossier 400 et niveau de résolution 
compatible avec l’indication : ne pas donner le point



FISH

OUI : 1 point



FISH

Point accordé si sonde Cri du Chat et / ou sonde subtélomérique 5p choisie. 
Si  autre sonde : 0 point
Si une de ces sondes (ou les deux) plus autres sondes : 
1 point mais faire un commentaire.



Formule FISH

Erreur majeure : exemple anomalie sur un autre chromosome, sur le bras q, erreur de sexe
Erreur mineure : erreur de point de cassure sur le bras p, erreur de virgule
Pour la formule ; point de cassure accepté : 5p14 à 5p15.3.
46,XX,del(5)(p15.2).ish del(5)….
Le nom des sondes ou le fournisseur était supposé être CQE. 
Pas de pénalité sur le nom des sondes. 



• Si il y la formule FISH : mettre un point. 
• Si elle n’est pas correcte le mettre en 

commentaire et expliquer l’erreur. 
• Ne pas tenir compte du nom de la sonde 

mais pénaliser si il y une erreur comme 
une réponse avec x1 ou + à la place de -.



Formule

Si la délétion 5p a été trouvée mettre 3 points.
Partiellement : exemple identification d’une translocation imaginaire avec le 5p



Exemple de formule



Identification remaniement

Pour mettre 1 point il faut : délétion des bras courts d’un chromosomes 5 ou équivalent



Commentaire

Pour avoir 3 points, il faut
Outre la description de l’anomalie évaluée avant, 
- mentionner que l’anomalie a été confirmée en FISH, 
- que la clinique est compatible avec l’anomalie vue 
- description courte du syndrome du cri du chat ou au 

moins l’évocation du syndrome
- notion de conseil génétique
- possibilité de DPN lors d’une prochaine grossesse.
3 points si  5 des critères présents
2 points si 3 ou 4
1 point si 1 ou 2
0 si 0

Conserver DPN / corrélation génotype / phénotype



Guide des bonnes pratiques
Page 20

Enquête familiale : arbre décisionnel





Exemple commentaire cas 1

Manque la notion de DPN



Conformité ?

NC Guide bonnes pratiques / EEQ



Exemple d’un commentaire 
sur un dossier soumis à l’EEQ





Cas 2

Anomalie de nombre



Niveau de résolution

• Mitose 1 : 400
• Mitose 2 : > 550 (550 accepté) 
• Mitose 3 : 400
• Mitose 4 : 550

• Estimation globale du dossier : >550 (tenir 
compte des autres mitoses) mais 550 
accepté



FISH SNRPN,15qter



FISH

• Point accordé si sondes wcp 6, wcp 15, 
sondes subtélomèriques 6qter et SNRPN 

• Si  autre(s) sonde(s) : 0 point
• Si une de ces sondes (ou toutes) plus 

autres sondes : 1 point mais faire un 
commentaire.

• Si sonde SNRPN oubliée pénaliser de 0,5 
point



Formule

• Erreur majeure : Erreur sur le nombre, erreur de sexe, 
erreur sur les bras des chromosomes, omission du -15

• Erreur mineure : Erreur sur les points de cassure sur le 
bon bras, erreur de virgule, 

• Pour la formule, les points de cassures acceptées vont 
de 6q25 à 6q27 et 15q11.2 à 15q13

• 45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q11.2),-15.ish 
der(6)t(6;15)etc.....

• Le nom des sondes ou le fournisseur était supposé être 
CQE. Pas de pénalité sur le nom des sondes. 





Diversité des formules cas 2
45,XX,der(6)t(6;15)(q26;q12),-15[16].ish der(6) (wcp6+,wcp15+,VIJyRM2158-

,D15Z1-,SNRPN-,PML+)
45,XX,der(6)t(6;15)(q13.1;q26),-15 .ish 

der(6)t(6;15)(q13.1;q26) (wcp6+,D6S2523-,SNRPN-,wcp15+)
45,XX,der(6)t(6;15)(q27 ; q11.2),- 15. ish der(6)(wcp6+, qtel-, SNRPN-, wcp15+)
45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q12),-15.ish der(6)(wcp6+,wcp15+,6qtel-,SNRPN-)

Mieux vaut faire une CGH array plutôt que 4 FISH…
45,XX,der(6)t(6;15)(q25.3;q11.2),-15.ish 

der(6)t(6;15)(q25.3;q11.2)(wcp6+,wcp15+,VIJyRM2158-,D15S10-)[10]
Une CGH array devra être réalisée…

45,XX,der(6)t(6;15)(q25.3;q11.2),-15.ish der(6)t(6;15)(6qter-,PW-AS-)
45,XX,der(6)t(6;15)(q26;q12),-6,-15
45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q13),-15.ish der(6)t(6;15)(wcp4+, VIJ2yRM2158 -

,SNRPN-,D15S10-,wcp15+)
45,XX,der(6)t(6;15)(q27;q12),-15.ish der(6)(telq-),del(15)(q11.2q11.2)(SNRPN-)
45,XX,der(6;15 )(6pter->6q24::15q12).ish t(6;15)(wcp6+,tel6q-

,del(15)(q11.2q13)(SNRPN-D15S10-),wcp15+)



Compte rendu

Mettre 3 points si la translocation entre les deux bras longs des chromosomes 6 et 15,
la délétion de SNRPN et la perte du 15 ont été vus



Pour mettre 1 point il faut 3 des 5 items suivants : 
- 45 chromosomes
- translocation réciproque ou dérivé de translocation réciproque
- apparemment déséquilibrées
- bras longs chromosome 6
- bras longs chromosome 15
Possibilité de mettre des demi-points

Identification correcte du 
remaniement



Commentaire
Pour avoir 3 points, il faut
Outre la description de l’anomalie évaluée avant, 
- mentionner que l’anomalie a été confirmée en FISH, 
- qu’elle est homogène,  
- dire qu’il y a une délétion 6qter
- dire qu’il y a une délétion 15q proximale emportant le locus SNRPN
- que la clinique est compatible avec l’anomalie vue 
- description courte du syndrome de Prader Willi
- notion de conseil génétique
- possibilité de DPN lors d’une prochaine grossesse.

3 points si 6 ou 8 de ces critères présents
2 points si 4 ou 5
1 point si 2 ou 3
0 si < 2



Exemple d’un commentaire 
sur un dossier soumis à l’EEQ





Difficultés



Divers
• Demande d’un délai plus long pour la 

soumission et l’expertise
• Problèmes de connexions
• Discussion sur les dates à mettre sur le 

compte rendu (délai de rendu)



Gestion des images

• Métasystem
• Perte des noms au téléchargement dans métasystèmes, 

Bugs de caryotypage avec le logiciel
• Les images sont de très grande taille et rendent la 

manipulation des chromosomes sur Ikaros difficile.
• Applied-Cytovision
• Nécessité de convertir toutes les images en TIFF pour le 

système Applied.
• Les consignes ne sont pas assez précises pour 

télécharger les images dans cytovision. Extrèmement 
chronophage.

• Problème aussi avec Leica



FISH

• Cas 1 
– Faire de la peinture ?
– Indication FISH ?
– Si FISH non faite ?
– Mettre les images de 

FISH
– Indiquer le nombre de 

mitoses et noyaux 
analysés. A mettre 
dans la formule ?

Guide Bonnes pratiques page 24



Non conformité CQE

• Dossier sans CR
• Dossier avec Ville, nom médecin,..

• Pénalités non-conformité CQE.



Progrès



Discussion

Amélioration
Proposition

pour le CQE 2012 ?


