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Résumé. L’analyse cytogénétique a encore toute sa place dans la prise en
charge d’un grand nombre d’hémopathies malignes, malgré 1’arrivée des nou-
velles analyses de séquencage a haut débit, et la découverte de 1I’implication
de nombreux genes selon les pathologies. Le Groupe francophone de cytogé-
nétique hématologique (GFCH) avait proposé en 2004 des recommandations
pour la prise en charge cytogénétique des hémopathies malignes. Il propose
aujourd’hui la mise a jour de ces recommandations, avec une revue de la
littérature concernant chaque pathologie.

Mots clés : anomalies cytogénétiques, hémopathies malignes

Abstract. Cytogenetic analysis is still important in the management of many
hematological malignancies, despite the new techniques available such as the
high-throughput sequencing analysis, and the discovery of many acquired gene
mutations in these diseases. The Groupe francophone de cytogénétique héma-
tologique (GFCH) published in 2004 the recommendations for the cytogenetic
management of hematological malignancies. It reports here the update of these
recommendations, with a review of the literature for each disease.
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Les hémopathies malignes sont associées a des anoma-
lies génétiques acquises clonales qui jouent un rdle dans
le développement et/ou la progression de la maladie.

Tirés a part : F. Nguyen-Khac

L’analyse cytogénétique, qui permet une « vue d’ensemble
du génome », a encore toute sa place a I’heure actuelle
dans la prise en charge de nombreuses hémopathies, malgré
I’arrivée des nouvelles analyses de séquencage a haut débit,
et la découverte de I'implication de nombreux genes selon
les pathologies. Le Groupe francophone de cytogénétique
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Synthese

hématologique (GFCH) propose la mise a jour de ses
recommandations en cytogénétique hématologique, avec
une revue de la littérature concernant chaque pathologie [1].

Point sur une pathologie

Les grandes avancées réalisées dans la compréhension de la
génétique des hémopathies malignes depuis ces dernieres
années étant telles, il nous est apparu intéressant de faire
une breéve syntheése des connaissances actuelles concer-
nant les plus fréquentes d’entre elles. Les cytogénéticiens
ont participé a huit groupes de réflexion, chaque groupe
ayant porté sur une hémopathie : leucémie aigué¢ lympho-
blastique (LAL), leucémie aigué myéloblastique (LAM),
leucémie myéloide chronique (LMC), syndromes ou néo-
plasmes myéloprolifératifs hors LMC (NMP), syndromes
myélodysplasiques (SMD), lymphomes et syndromes lym-
phoprolifératifs, leucémie lymphoide chronique (LLC), et
myélome multiple.

Place de la cytogénétique dans la prise
en charge d’une hémopathie maligne

Le caryotype et les techniques d’hybridation in situ fluo-
rescentes (FISH) sont des analyses obligatoires a réaliser
pour la prise en charge de nombreuses hémopathies. Elles
peuvent aider au diagnostic, et ont trés souvent un inté-
rét pour le pronostic et donc pour la décision et/ou le
choix thérapeutique. Ces analyses étant facilement réa-
lisables, maitrisées par de nombreux laboratoires, elles
restent encore a I’heure actuelle des outils importants dans
les arbres décisionnels.

Objectifs des recommandations

Afin d’homogénéiser la prise en charge cytogénétique,
nous proposons des tableaux en distinguant les analyses
obligatoires car indispensables pour le diagnostic et/ou
décisionnelles pour le choix thérapeutique, les analyses
recommandées car utiles dans la pratique courante, et
les analyses optionnelles ou protocolaires permettant une
meilleure exploration et une meilleure compréhension de
la maladie. Toutes ces recommandations sont fondées sur
les données actuelles de la littérature.

Méme si ces recommandations prennent en compte la
complémentarité des autres techniques, ces derniéres ne
sont pas détaillées.
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Sachant que les cytogénéticiens participent également
a I’élaboration des référentiels de la Société francaise
d’hématologie (SFH), toutes ces recommandations tiennent
compte de la prise en charge clinique actuelle.

Ces recommandations ont pour premier objectif d’aider
les cytogénéticiens dans leur pratique quotidienne, afin
d’harmoniser et de rationaliser les prescriptions. Cepen-
dant, elles pourront aussi apporter une aide aux cliniciens
et biologistes dans la compréhension de la cytogéné-
tique dont la place reste primordiale en onco-hématologie.
Outre les publications internationales, il existe égale-
ment des sites internet qui sont souvent consultés par les
cytogénéticiens, avec entre autres 1'« Atlas of genetics
and cytogenetics in oncology and haematology » (http://
AtlasGeneticsOncology.org), et la “Mitelman database”
(http://cgap.nci.nih.gov/Chromosomes/Mitelman) [2].

Ces recommandations s’intégrent complétement d’une
part, dans les contrdles de qualité mis en place par le
GFCH : les controles inter-laboratoires (analyses cytogé-
nétiques réalisées sur le méme échantillon), et le contrdle
annuel national existant maintenant depuis 10 ans (analyse
d’un cas clinique, avec interprétation d’images caryoty-
piques et de FISH) ; et, d’autre part, dans le bilan d’activité
annuel réalisé par le GFCH sur une grande majorité des
laboratoires, avec entre autres, établissements de médianes
sur le nombre d’échecs, le nombre d’anomalies retrouvées
par pathologie, et le délai de rendu de résultat. Elles contri-
buent au maintien de la qualité des analyses, du savoir-faire
du personnel, et a la formation des nouveaux cytogénéti-
ciens en hématologie. Elles nécessiteront d’€tre mises a
jour régulierement, en tenant compte de 1’évolution des
techniques et des connaissances.

Remerciements. Nous remercions N. Dastugue et R. Ber-
ger, pour leur contribution lors de la parution de la premicre
version de ces recommandations (Pathol Biol (Paris) 2004 ;
52 :235-7).

Liens d’intéréts : Les auteurs déclarent ne pas avoir de lien
d’intérét en rapport avec cet article.
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