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Neveling et al. 2020, 52 

hematological malignancies

Lühman et al. 2020, 12 ALL

Suttorp et al. 2022, 24 AML

Rack et al. 2022, 46 ALLYang et al. 2022, 101 

MDS

Puiggros et al. 2022, 42 Cll

Ramos-Campoy et al. 2022, 33 CLL 

Levy et al. 2022, 100 AML

Lestringant et al. 2021, 10 

ALL

Gao et al. 2022, 46 ALL

Balducci et al. 2022, 68 MDS/AML Valkama et al. 2023, 18 

CLL

Kriegova et al. 2021, 11 MM

Soler et al. 2023, 29 AL

Optical genome mapping in hematological malignancies



Cartographie génomique optique : avantages et limites

Cartographie génomique 

optique

Bénéfices Inconvénients

Limites de détection :
- Triploidies et tétraploidies

- Trisomies et monosomies 

sous-clonales <10% VAF

- Anomalies avec points de 

cassure dans les centromères 

et telomères

Concordance avec 

les techniques de 

cytogénétique 

existantes

Résolution 5Kb

<10% échec

Analyse 

pangénomique

Anomalies 

chromosomiques 

équilibrées + 

déséquilibrées
(type, taille, VAF et 

gènes impliqués)

NB : ne détecte pas les mutations

Quantité de 

cellules nécessaire 

: 1,5 millions

Détection 5% VAF 

(400X)

Pas de mise en 

culture



NOUVELLE ORGANISATION DES ANALYSES DE 
CYTOGÉNÉTIQUE



SMD / 
LMMC

Bionano Conservation 
du culot 

cytogénétique

Cytopénie Autres

Caryotype 
+/- FISH

LA 

Caryotype
+/- FISH 

Sans SMD avéré

Bionano au 
cas par cas*

*échec de caryotype, prélèvement arrivé le vendredi, sujet jeune, recherche de cibles thérapeutiques, etc…. 

+

New

Prévision : 300 analyses par an

Inchangé



NOUVELLE ORGANISATION
Quand demande de caryotype : on attend le résultat du myélogramme (soir ou lendemain) 

SAUF pour les prélèvements reçus le jeudi et le vendredi

• SMD /LMMC : plus de mise en culture. 

• Bionano pour diagnostic et suivi avec évolution. 

• Si suivi SMD sans indication caryo : congélation d’un aliquot dans DNA stabilliser

• Leucémie aiguë : caryotype+/-FISH et ADN Bionano de sauvegarde. 

• Si QI ou prélèvement reçu le vendredi -> privilégier le Bionano.

• Si échec de caryotype -> Faire le Bionano à partir du prélèvement congelé

• Tout le reste : pas de changement, cytogénétique conventionnelle



87 échantillons de routine
Soit 5,8/semaine (prévision 5,8/semaine)

- 57 SMD
- 12 LMMC
- 10 LAM 
- 4 SHE
- 3 aplasies médullaires

Cartographie optique du génome
Bilan activité 05/06/2023 -> 19/09/2023 
15 semaines



Bionano
05/06/2023 -> 
19/09/2023

Caryotypes au
diagnostic
2022

Caryotypes au
diagnostic
2021

Nb 
échantillons

69 219 153

Succès 65 (94%) 186 (86,9%) 144 (94,1%)

Caryotypes 
anormaux

19 (29,2%) 59 (31,7%) 40 (27,8%)

Délai de 
rendu 
médian

13 jours 15 jours 13 jours

• Diagnostic, évolution, rechute : Bionano sans mise en culture
• Suivi sans évolution : congélation sans mise en culture

Cartographie optique du génome
Bilan activité 05/06/2023 -> 19/09/2023 
15 semaines
Cytogénétique au diagnostic des SMD/LMMC



Cartographie optique du génome
Bilan activité 05/06/2023 -> 19/09/2023 
15 semaines
Cytogénétique au diagnostic des LAM

20 demandes 
LAM au diagnostic

17 MEC + caryotype 
+/- FISH

13 succès 
(76%) 4 échecs

3 non MEC 
(QI ou arrivé le vendredi)

10 caryotypes 
anormaux

3 caryotypes  
sans anomalie

10 Bionano
- 100% de succès

- 4 résultats avec anomalie 
(3 échecs, 1 QI)

• MEC et carotype (+/- FISH) en première intention + congélation d’un aliquot pour Bionano
• Bionano si échec, trop peu de prélèvement ou demande du clinicien (par ex caryotype non 

informatif chez patient jeune)



Global (caryotype + Bionano)
Juin 2023 -> septembre 2023

Caryotypes 
2022

Caryotypes 2021

Nb 
échantillons

20 55 60

Succès 20 (100%) 48 (87,3%) 55 (91,7%)

Caryotypes 
anormaux

14 (70%) 22 (45,8%) 32 (58,2%)

Délai de 
rendu 
médian

9  Jours pour caryotype et 10 jours pour 
Bionano

8 jours 7 jours

• MEC et carotype (+/- FISH) en première intention + congélation d’un aliquot pour Bionano
• Bionano si échec, trop peu de prélèvement ou demande du clinicien (par ex caryotype non 

informatif chez patient jeune)

Cartographie optique du génome
Bilan activité 05/06/2023 -> 19/09/2023 
15 semaines
Cytogénétique au diagnostic des LAM



PRÉSENTATION DU COMPTE-RENDU DE 
CARTOGRAPHIE OPTIQUE DU GENOME



Anomalies cytogénétiques rendues

• Les anomalies qui n’auraient pas été vues au caryotype et qui ne touchent pas l’un 
des gènes de cette liste ne sont pas rendues pour le moment

• Autres anomalies cytogénétiques rendues : anomalies de structure visibles en 
cytogénétique standard (>5Mb)

• Liste anomalies récurrentes dans le MDS/LMMC et LAM

• Définition de la complexité génomique entrant dans le calcul des scores de risque IPSS et 
ELN : un génome complexe est défini comme ayant 3 anomalies ou plus de taille >5Mb



Exemple de Compte rendu
MDS, caryotype sans anomalie



Exemple de Compte rendu
MDS, caryotype avec anomalie



Exemple de Compte rendu
Annexe CR MDS/LMMC/LAM



Femme 85 ans
Exploration anémie macrocytaire arégénérative
Myélogramme : Nombreux mégacaryocytes souvent dystrophiques (mégacaryocytes à noyau monolobé
ou hypolobé type 5q-). Présence également de signes plus modérés de dysérythropoïèse (lacunaires). La 
blastose est estimée à 5%.
En conclusion, aspect cytologique évoquant un syndrome myélodysplasique.



Exemple de Compte rendu
MDS, caryotype avec anomalie



Les anomalies qui n’auraient pas été vues au caryotype et qui ne touchent pas 
l’un des gènes de la liste ne sont pas rendues

Délétion TET2

Délétion NF1

Délétion BCOR



En conclusion

- Retour positif de tous les intervenants : Cliniciens, biologistes, techniciens

- La mise en place du circuit nécessite une très bonne communication et coordination

- Très peu d’échecs

- Le délai de rendu pourrait être écourté :
- on attend résultat caryo pour lancer bionano dans LAM
- on est bloqué par analyse RVA (amélioration en cours)

- Que faire des anomalies identifiées, non rendues? Evaluer le pronostic, large cohortes, 
voir avec les labos de bio mol? Actuellement non rendu par labo bio mol cochin


