
Atelier nomenclature 
Décompte des anomalies sur la 

formule chromosomique
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AJH, 2020

ISCN 2024Méthode classique « entre les virgules »



1. 46,XX,der(7)t(7;13)(p1?5;q?22),der(8)t(2;8)(p2?2;q24),der(10)t(7;10)(q11;p1?2),del(11)(q22q24),der(13)t(8;13)(
q2?2;q3?4)[9]/45,sl,der(4)t(2;4)(p2?2;p?12),-der(8)t(2;8)[2]/46,XX[4]

4. 46,XY,der(3)t(3;18)(p22;q12)[13]/46,idem,del(14)(q21q31)[5]/46,XY,t(3;18)(p22;q12),add(12)(p13)[cp2]

3. 50(25,X,+X,+21)×2[9]/46,XX[11]

5. 47,XX,+i(8)(q10) 

6. 47,XX,t(6;9;22)(p21;q34;q11.2),+der(22)t(6;9;22)[15]

7. 46,XX,der(1)t(1;3)(p32;q21)inv(1)(p22q21)t(1;11)(q25;q13),der(3)t(1;3),der(11)t(1;11)

2. 46,XY,−2,−9,add(10)(q26),del(20)(q11.2q13.3),+mar1,+mar2[15]/44,idem,add(3)(p12),−5,+8,−add(10),−mar2[5]

Consigne : compter le nombre d’anomalies dans les 2 systèmes : « classique » et ISCN 2024 
Réponses attendues au plus tard le 3 février 20h

11 réponses reçues



1. 46,XX,der(7)t(7;13)(p1?5;q?22),der(8)t(2;8)(p2?2;q24),der(10)t(7;10)(q11;p1?2),del(11)(q22q24),der(13)t(8;13)(
q2?2;q3?4)[9]/45,sl,der(4)t(2;4)(p2?2;p?12),-der(8)t(2;8)[2]/46,XX[4]

Cas 1

Classique : 7
ISCN 2024 : 12
der(7)t(7;13) = 2
der(8)t(2;8) = 2
der(10)t(7;10) = 2
del(11) = 1
der(13)t(8;13) = 2
der(4)t(2;4) = 2
-der(8)t(2:8) = 1
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Cas 1

1. 46,XX,der(7)t(7;13)(p1?5;q?22),der(8)t(2;8)(p2?2;q24),der(10)t(7;10)(q11;p1?2),del(11)(q22q24),der(13)t(8;13)(q2?2;q3?4)[9]
/45,sl,der(4)t(2;4)(p2?2;p?12),-der(8)t(2;8)[2]/46,XX[4]

Classique : 7
ISCN 2024 : 12

-der(8)t(2;8) : -> -8 implicite (nb modal à 45) -> compter 1
On pourrait l‘écrire : sans sl
46,XX,der(7)t(7;13)(p1?5;q?22),der(8)t(2;8)(p2?2;q24),der(10)t(7;10)(q11;p1?2),del(11)(q22q24),der(13)t(8;13)(q2?
2;q3?4)[9]/45,XX,der(4)t(2;4)(p2?2;p?12),der(7)t(7;13),-8,der(10)t(7;10),del(11),der(13)t(8;13)[2]

Ou alors dans l’autre sens : 45,XX,der(4)t(2;4)(p2?2;p?12),der(7)t(7;13)(p1?5;q?22),-
8,der(10)t(7;10)(q11;p1?2),del(11)(q22q24),der(13)t(8;13)(q2?2;q3?4)[2]/46,sl,+der(8)t(2;8)(p2?2;q24)[9]



Cas 2

2. 46,XY,−2,−9,add(10)(q26),del(20)(q11.2q13.3),+mar1,+mar2[15]/44,idem,add(3)(p12),−5,+8,−add(10),−mar2[5]

Classique : 10
ISCN 2024 : 10
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2. 46,XY,−2,−9,add(10)(q26),del(20)(q11.2q13.3),+mar1,+mar2[15]/44,idem,add(3)(p12),−5,+8,−add(10),−mar2[5]

Même logique : -add(10) -> -10 implicite, compter 1
Mais –mar2 non compté car il ne remplace pas strictement un chromosome (alors qu’un der remplace un chromosome)

Proposition de règle (valable dans les 2 systèmes)

-Si perte d‘un mar ou d‘un anneau non identifié dans un sous-clone : ne pas compter

-En revanche, si perte d‘un der, dic, add, r(n) -> implicitement dans le sous-clone il y a une perte chromosomique qui
compte pour 1 évènement → compter 1

Cas 2

Si on l’écrit dans l’autre sens
44,XY,-2,add(3)(p12),-5,+8,-9,-10,del(20)(q11.2q13),+mar1[5]/46,idem,+add(10)(q26),+mar2[15]

Classique : 10
ISCN 2024 : 10
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3. 50(25,X,+X,+21)×2[9]/46,XX[11]

Cas 3

Classique : 4
ISCN 2024 : 4

Équivalent : 50,XX,+X,+X,+21,+21 → 4 anomalies
Rappel : écriture « condensée » à utiliser uniquement si clone hypodiploïde correspondant identifié (FISH)



4. 46,XY,der(3)t(3;18)(p22;q12)[13]/46,idem,del(14)(q21q31)[5]/46,XY,t(3;18)(p22;q12),add(12)(p13)[cp2]
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4. 46,XY,der(3)t(3;18)(p22;q12)[13]/46,idem,del(14)(q21q31)[5]/46,XY,t(3;18)(p22;q12),add(12)(p13)[cp2]

Compter la t(3;18) équilibrée = 1

Clone 1 ≠ clone 2

Classique : 4
ISCN 2024 : 5
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5. 47,XX,+i(8)(q10)[10]

47,XX,+i(8)(q10) et 47,XX,+8,i(8)(q10) : écritures équivalentes selon iscn 2024 page 61

Proposition : Ecrire selon la 2ème option, moins ambiguë et donne 2 dans les 2 systèmes
Autres exemples : +del(10) -> +10,del(10)

+add(3) -> +3,add(3)  

Classique : 1
ISCN 2024 : 2

Cas 5
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6. 47,XX,t(6;9;22)(p21;q34;q11.2),+der(22)t(6;9;22)[15]

Classique : 2
ISCN 2024 : 3

Cas 6
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ISCN 2024 : t(6;9;22) équilibrée =1, der(22)t(6;9;22) = déséquilibrée -> 2 (gain 22q et gain 9q)



7. 46,XX,der(1)t(1;3)(p32;q21)inv(1)(p22q21)t(1;11)(q25;q13),der(3)t(1;3),der(11)t(1;11)

Cas 7

Classique : 3
ISCN 2024 : 3
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7. 46,XX,der(1)t(1;3)(p32;q21)inv(1)(p22q21)t(1;11)(q25;q13),der(3)t(1;3),der(11)t(1;11)

ISCN 2024 : on considère : t(1;3) équilibrée = 1, inv(1) sur der(1) = 1, t(1;11) équilibrée = 1

Idem exemple 38 du tableau page 94 : 

46,XX,der(2)add(2)(p23)t(2;11)(q31;p15),t(4;11)(q21;q23),der(11)t(2;11)[18]/46,XX[2]
N=3
t(2;11) → 1 anomalie

addition de matériel sur le der(2) → 1 anomalie
t(4;11) → 1 anomalie
Total = 3

Cas 7

Classique : 3
ISCN 2024 : 3
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À aborder dans les prochains ateliers : Nomenclature OGM

TOUS LES MEMBRES PEUVENT SOUMETTRE DES CAS

Matthieu Decamp : decamp-m@chu-caen.fr
Isabelle Luquet : luquet.isabelle@iuct-oncopole.fr
Elise Chapiro : elise.chapiro@aphp.fr

APPEL A VOLONTAIRES pour faire  partie du sous-groupe 
« nomenclature » !!


