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Choix du panel des gènes
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• Choix des gènes : Recommandations OMS 2017, ELN et données de la littérature

• Choix d’une solution commerciale : un panel de 30 gènes Sophia Genetics (Myeloid Solution™ by SG )

Création de sous panels par hémopathie

Diagnostic de Néoplasie Myéloproliferative (NMP)

MYSD1 JAK2, CALR, MPL

MYSD2 JAK2, CALR, MPL, CSF3R, SETBP1, SRSF2

Pronostic de Néoplasie Myéloproliferative (NMP) MYSPRO 23 gènes analysés

Leucémie Myélomonocytaire Chronique (LMMC) MYSMO 19 gènes analysés

Syndromes Myélodysplasiques (SMD): MYSMD 29 gènes analysés

Leucémie Aiguë Myéloïde (LAM) MYSLAM 29 gènes analysés



Processus technique
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• Détection SNP, indel et dup avec une sensibilité 2%, >98% uniformité de couverture à >1000X  (CEBPA exon1       )

• CNV: en cours de validation - résultats satisfaisants 

Capture avec librairie Kapa et

séquençage Illumina sur  miSeq

SG-DDM™: analyse secondaire/annotation des variants

Analyse et interprétation des variants: Scientifique/Biologiste

Dossier de validation en portée A

Validation Wet Lab

-2 run : 2x12 échantillons (ADN extrait de sg et moelle, ADN de référence Horizon, 

EEQ (GBMHM et CAP), ADN de patients

-Maitrise de risque

-Critères de performance analytique (sensibilité, spécificité, répétabilité, fidélité intermédiaire, uniformité de couverture)

Validation du Dry Lab → cf poster 20359
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Assises de Génétique (01/2020) - Poster n°20359



La vraie vie…..
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➢ Démarrage en Avril 2019

➢ Depuis plus de 600 échantillons analysés

➢ Délai de réponse environ 10 à 15 jours
➢ Répartition des demandes

Avril Mai Juin Juillet Aout Septembre Octobre Novembre Décembre

MYSD1 MYSD2 MYSPR MYSMO MYSMD MYSLA MYS53 MYSKT MYSBR
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Cas cliniques – Impact des résultats obtenus par NGS 
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Assises de Génétique (01/2020) - Poster n° 20362

ESHG / SFH 
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Perspectives en Assurance Qualité et en Clinique 
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Constat Enjeux  

CQI

→ un intérêt dans chaque run ?

Coût ?

Autres critères qualité plus pertinents ?

→ Norme NF ISO 15189 / SH-GTA 16  
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Patients double mutés /  VUS / CHIP …

Tout ce que le NGS nous révèle ….

→ quelles significations ?

Valeur ajoutée pour la prise en charge des patients ?

Nouvelles classifications moléculaires OMS 

JAK2 / CALR / MPL / CSF3R / SF3B1 → ?

Corrélation Cytogénétique / NGS (CNV)  


