Département médecine de laboratoire
et pathlogie (DMLP)

Déclaration publique des dispositifs fabriqués et utilisés en

interne (LDTs)

DMLP_MAN_GR_DE_004
Version 2.0

Nom de I'établissement de santé :

Service :

Adresse :

Le département médecine de laboratoire et pathologie (DMLP) du centre hospitalier universitaire vaudois (CHUV), déclare que les dispositifs décrits dans le
tableau ci-joint sont uniquement fabriqués et utilisés dans ses laboratoires et qu'ils satisfont aux exigences générales applicables en matiére de sécurité et de
performances (EGSP) du reglement relatif aux dispositifs médicaux (UE 2017/745) ou du réglement relatif aux dispositifs médicaux de diagnostic in vitro (UE
2017/746). Une justification motivée est fournie dans le cas ou les exigences générales de sécurité et de performance applicables ne sont pas entiérement

satisfaites.
Date et lieu :

Chef/fe de service :
Signature :

Centre Hospitalier Universitaire Vaudois (CHUV),

Département médecine de laboratoire et pathologie (DMLP)

Laboratoire central d’hématologie (LCH)

Rue du Bugnon 21, 1011 Lausanne

Lausanne, le 02 décembre 2024

Professeur Holger Auner, Chef de service

Tableau des dispositifs fabriqués et utilisés en interne :

Identification du disposi-

Information et justifica-

Les EGSP ap- tion concernant les EGSP
. Type de Classe de . . -

tif (par exemple, nom, R . . . .. ) eere s plicables sont- | applicables non entiére-

. L. . dispositif | risque du dis- Destination d’utilisation P e
description, numéro de (DIV/MD) ositif elles respec- ment satisfaites (en utili-
référence) P tées ? (O/N) sant la numérotation de
I'annexe I de I''VDR/MDR)

RhD foetal-:l:lsma mater- DIV D Detectection de RhD feetal circulant dans le plasma maternel 0 Sans objet

pour la surveillance des incompatibilités foeto-materrnelles

Déclaration des dispositifs internes V2.0

Page 1de 16

Ce document confidentiel est la propriété du CHUV




Département médecine de laboratoire
et pathlogie (DMLP)

Déclaration publique des dispositifs fabriqués et utilisés en
interne (LDTs)

DMLP_MAN_GR_DE_004
Version 2.0

Test de Kleihauer DIV

B tement colorés par rapport aux érythrocytes maternels. Le

Ce DIV est destiné a l'identification des érythrocytes foetaux
dans le sang maternel. Il est basé sur la résistance différen-
tielle de I'némoglobine F a I'élution en milieu acide. Apres

contre-coloration, les érythrocytes foetaux apparaissent for-

comptage est effectué microscope et un pourcentage d'éry-
throcytes feetaux sur I'ensemble des érythrocytes est évalué.
Ce DIV est destiné a étre utilisé sur du sang.

0] Sans objet

Temps de lyse des eugo-

DIV
bulines

B tique globale pouvant mettre en évidence des troubles de la

Ce test quantitatif permet de déterminer la capacité fibrinoly-

fibrinolyse (hypofibrinolyse ou hyperfibrinolyse).

(0] Sans objet

Cytométrie de flux pla-

quettaire DIV

Cette analyse permet de diagnostiquer des pathologies de
dysfonctions plaquettaires

telles que la thrombasthénie de Glanzmann, le syndrome de
Bernard-Soulier, le

syndrome du pool vide, un déficit en plaquettes pro-coagu-
lantes, un déficit en granules

alpha...

Elle permet également de déterminer la résistance aux médi-

caments antiplaquettaires
du type Clopidogrel, Prasugrel, Ticagrelor...

0 Sans objet

Isolation cellulaire DIV

B riphérique ou de moelle osseuse dans un contexte d'hémo-

Enrichissement en cellules d'intérét tirées a partir de sang pé-

pahties, afin d'effectuer des tests génomiques.

0 Sans objet
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Dépistage 5-EMA

DIV

Ce DIV est destiné au dépistage et au diagnostic de la sphéro-
cytose héréditaire. Il permet de mettre en évidence une
éventuelle différence de fluorescence des érythrocytes testés
par rapport a des échantillons témoins. Des seuils diagnostics
permettent de définir la positivité, la zone grise ou la négati-
vité de I'analyse pour le diagnostic de la sphérocytose hérédi-
taire. Ce DIV est basé sur |'utilisation de la molécule fluores-
cente éosine-5-maléimide et est analysé par cytométrie en
flux. Ce DIV est destiné a étre utilisé sur du sang. La détection
d'autres anomalies membranaires des érythrocytes n'est pas
exclue.

0] Sans objet

Panel dépistage lympho-
cytaire

DIV

Ce DIV est destiné au dépistage, au diagnostic et a la surveil-
lance d’hémopathies malignes, en particulier celles affectant
les cellules du systeme lymphoides, incluant mais sans s’y li-
miter, les lymphomes d’origine B, T ou NK. Il est basé sur
I'identification semi-quantitative des différentes lignées lym-
phocytaires ainsi que de leurs sous-populations respectives.
Ce DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps mono-
clonaux marqués avec des fluorochromes analysés par cyto-
métrie en flux. Il est destiné a étre réalisé sur tout type de
matériel biologique, en particulier le sang, la moelle et le LCR.

0] Sans objet
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Panel dépistage blastique DIV

Ce DIV est destiné au dépistage, au diagnostic et a la surveil-
lance d’hémopathies malignes, principalement celles affec-
tant les précurseurs hématopoiétiques, incluant sans toute-

fois s’y limiter, les leucémies aigues, les syndromes myélodys-

plasiques ou les néoplasies myéloprolifératives. Il est basé sur
I'identification semi-quantitative des différentes lignées de
précurseurs hématopoiétiques ou d’éventuelles cellules aty-
piques exprimant des marqueurs aberrants de surface. Ce
DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps monoclo-
naux marqués avec des fluorochromes et analysé par cyto-

métrie en flux. Il est destiné a étre utilisé sur tout type de ma-

tériel, en particulier le sang et la moelle.

0] Sans objet

Panel dépistage monocy-

. DIV
taire

Ce DIV est destiné au dépistage, au diagnostic et a la surveil-
lance d’hémopathies malignes, principalement affectant la li-
gnée monocytaire, incluant mais sans s’y limiter, la leucémie
myélomonocytaire chronique. Il se base sur I'identification de
la lignée monocytaire, de ses différents stades de maturation
ainsi que de la répartition des sous-populations matures. Ce
DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps monoclo-
naux marqués avec des fluorochromes et analysé par cyto-
métrie en flux. Il est destiné a étre utilisé sur tout type de ma-
tériel biologique, en particulier le sang et la moelle.

0] Sans objet

Panel dépistage plasmo-

. DIV
cytaire

Ce DIV est destiné au dépistage, au diagnostic et a la surveil-
lance d’hémopathies malignes, en particulier celles affectant
les plasmocytes, incluant sans toutefois s’y limiter les myé-
lomes, les gammapathies monoclonales de signification indé-
terminée ou d’amyloidose. Il est basé sur I'identification des
plasmocytes et de I'expression d’antigénes aberrants de sur-
face. Ce DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps
monoclonaux marqués avec des fluorochromes et analysé
par cytométrie en flux. Il est destiné a étre utilisé sur tout
type de matériel biologique, en particulier la moelle.

0] Sans objet
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Ce DIV est destiné au dépistage, au diagnostic et a la surveil-
lance d’hémopathies malignes, en particulier celles affectant
les mastocytes, incluant sans toutefois s’y limiter, la mastocy-
tose indolente, la mastocytose systémique ou le syndrome
DIV c d’acti\'/atif)n mastocytaire. Il est ’basé sur' I’ide’ntifi'ca\tion semi- 0 Sans objet
guantitative des mastocytes et I'expression d’antigenes aber-
rants de surface. Ce DIV est constitué d’un panel optimisé
d’anticorps monoclonaux marqués avec des fluorochromes et
analysé par cytométrie en flux. Il est destiné a étre utilisé sur
tout type de matériel biologique, en particulier la moelle.

Panel dépistage mastocy-
taire

Ces DIV sont destinés au diagnostic et a la surveillance d’hé-
mopathies malignes, principalement celles affectant les lym-
phocytes B matures, sans toutefois s'y limiter. Il est basé sur
I'identification semi-quantitative des lymphocytes B ou

DIV c d’éventuelles cellules atypiques ainsi que d'expressi_onf ab,er— 0 Sans objet
rantes de marqueurs de surface. Ces DIV sont constitués d’un

panel optimisé d’anticorps monoclonaux marqués avec des

fluorochromes et analysés par cytométrie en flux. Il est des-
tiné a étre utilisé sur tout type de matériel biologique, en par-

ticulier le sang et la moelle.

Panel Compléments Lym-
phomes B

Ce DIV est destiné a la surveillance d'immunothérapie adop-
tive basé sur |'utilisation de lymphocytes T autologues ayant
été modifiés pour exprimer un récepteur antigénique chimé-
rique ou artificiel. Il est basé sur I'identification quantitative
DIV c des IymE)h.Cfcytes T modifiés gréce. aun cl>u plu§ieurs mar- o Sans objet
queurs spécifiques de surface (peptides, tétrameéres, etc.). Ce

DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps monoclo-

naux marqués avec des fluorochromes et analysé par cyto-
métrie en flux. Il peut étre réalisé sur tout type de matériel

biologique, en particulier le sang.

Panel Quantification CAR-
T
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Ce DIV est destiné au diagnostic et a la surveillance d’hémo-
pathies malignes, principalement celles affectant les précur-
seurs hématopoiétiques d'origine myéloide, sans toutefois s'y
limiter. Il est basé sur 'identification semi-quantitative des
précurseurs hématopoiétiques ou d’éventuelles cellules aty-
piques exprimant des marqueurs aberrants de surface. Ce
DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps monoclo-
naux marqués avec des fluorochromes et analysé par cyto-
métrie en flux. Il est destiné a étre utilisé sur tout type de ma-
tériel biologique, en particulier le sang et la moelle.

Ce DIV est destiné au diagnostic et a la surveillance d’hémo-
pathies malignes, principalement celles affectant les précur-
seurs hématopoiétiques d'origine lymphoides T, sans toute-
fois s'y limiter. Il est basé sur I'identification semi-quantita-
tive des précurseurs hématopoiétiques ou d’éventuelles cel-
lules atypiques exprimant des marqueurs aberrants. Ce DIV
est constitué d’un panel optimisé d’anticorps monoclonaux
marqués avec des fluorochromes et analysé par cytométrie
en flux. Il est destiné a étre utilisé sur tout type de matériel
biologique, en particulier le sang et la moelle.

Panel Complément LMA DIV
Panel Complément LLAT DIV
Panel Complément LLA B DIV

Ce DIV est destiné au diagnostic et a la surveillance d’hémo-

pathies malignes, principalement celles affectant les précur-

seurs hématopoiétiques d'origine lymphoides B, sans toute-
fois s'y limiter. Il est basé sur l'identification semi-quantita-

tive des précurseurs hématopoiétiques ou d’éventuelles cel-
lules atypiques exprimant des marqueurs aberrants de sur-
face. Ce DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps
monoclonaux marqués avec des fluorochromes et analysé
par cytométrie en flux. Il est destiné a étre utilisé sur tout

type de matériel biologique, en particulier le sang et la
moelle.

0] Sans objet
0] Sans objet
0] Sans objet
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Ce DIV est destiné au dépistage de patients atteints de sar-
coidose pulmonaire ou d’autres affections pulmonaires. Il est
basé sur I'identification de populations lymphocytaires T rési-
dents mémoires mis en évidence par I'expression du CD103.
C Ce DIV est constitué d’un panel optimisé d’anticorps mono-
clonaux marqués avec des fluorochromes et analysé par cyto-

métrie en flux. Il est destiné a étre utilisé sur des liquides
bronchoalvéolaires ou éventuellement d’autres matériels bio-
logiques d’origine pulmonaire.

Panel LBA IPA DIV

Sans objet

Ces DIV sont destinés au dépistage, au diagnostic et a la sur-
veillance d’hémopathies malignes, en particuliers celles affec-
tant la lignée lymphocytaire T matures, incluant sans toute-
fois s’y limiter, les syndrome de Sézary, la leucémie/lym-
phome T de I’adulte ou la leucémie a grands lymphocytes
granulaires. lls sont basés sur I'identification semi-quantita-
tive des différentes sous-populations T ainsi que I’évaluation
de leur monotypie par I'utilisation de I'anticorps TRBC1 pour
les lymphocytes TCRab+. Ces DIV sont constitués d’un panel
optimisé d’anticorps monoclonaux marqués avec des fluoro-
chromes et analysés par cytométrie en flux. Il est destiné a
étre utilisé sur tout type de matériel biologique, en particulier
le sang et la moelle.

Panels Depls'tages Mono- DIV C
typies T

Sans objet

Ces DIV sont destinés au diagnostic et a la surveillance d’hé-
mopathies malignes, principalement celles affectant les lym-
phocytes T matures, sans toutefois s'y limiter. Il est basé sur
I'identification semi-quantitative des lymphocytes T ou
Panels Compléments DIV c d’éventuelles cellules atypiques ainsi que d'expressions aber- 0
Lymphomes T rantes de marqueurs. Ces DIV sont constitués d’un panel op-
timisé d’anticorps monoclonaux marqués avec des fluoro-
chromes et analysé par cytométrie en flux. Il est destiné a
étre utilisé sur tout type de matériel biologique, en particulier
le sang et la moelle.

Sans objet
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Panel Dépistage HPN DIV

Ce DIV est destiné au dépistage, au diagnostic et a la surveil-
lance de I'hnémoglobinurie paroxistique nocturne, sans toute-
fois s'y limiter. Il est basé sur I'identification semiquantitative
de différentes lignées cellulaires et I'absence d'expression de
certains antigenes ancrée a la membrane au moyen de la mo-
Iécule glycosylphosphatidylinositol (gpi). Ce DIV est constitué
d’un panel optimisé d’anticorps monoclonaux marqués avec
des fluorochromes et analysé par cytométrie en flux. Il est
destiné a étre utilisé sur le sang, mais d'autres matériels bio-
logiques peuvent étre considérés.

0] Sans objet

Panel intracyto-
plasmiques Leucémies DIV
aigues

Ce DIV est destiné au diagnostic et a la surveillance d’hémo-
pathies malignes, principalement celles affectant les précur-
seurs hématopoiétiques, incluant sans toutefois s'y limiter,
les leucémies aigues myéloides, lymphoides B ou T ou

d'autres leucémies rares. Il est basé sur I'identification semi-
guantitative des précurseurs hématopoiétiques ou d’éven-

tuelles cellules atypiques exprimant des marqueurs aberrants
pouvant étre de surface ou cytoplasmique. Ce DIV est consti-
tué d’un panel optimisé d’anticorps monoclonaux marqués
avec des fluorochromes et analysé par cytométrie en flux. Il

est destiné a étre utilisé sur tout type de matériel biologique,

en particulier le sang et la moelle.

0] Sans objet

BCR-ABL Diagnostic DIV

Détection qualitative du gene de fusion BCR-ABL dans
les hémopathies malignes

0] Sans objet

mBCR-ABL suivi quanti-

. DIV
tatif

Quantification du gene de fusion mBCR-ABL dans le
suivi de la maladie résiduelle des hémopathies malignes

0] Sans objet

CBFb-MYH11 diagnos-

. DIV
tic

Détection qualitative du géne de fusion CBFb-MYH11
dans les leucémies myéloides aiglies

(0] Sans objet
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CBEb-MYH11 suivi Qtfa.ntlflcatlon dL‘J ge'm'e de fusion CBFb’-I\/'IYHll (?ar'l's le .
L DIV suivi de la maladie résiduelle des leucémies myéloides 0 Sans objet
guantitatif -
aiglies
KMT2A-AFF1 (MLL- Détection qualitative du géne de fusion KMT2A-AFF1 )
. . DIV L . - 0] Sans objet
AF4) T(4;11) diagnostic dans les leucémies lympoides aiglies
KMT2A-AFF1 (MLL- Quantification du gene de fusion KMT2A-AFF1 dans le
AF4) T(4;11) suivi quan- DIV suivi de la maladie résiduelle des leucémies lympoides 0 Sans objet
titatif aigles
TCF3-PBX1 (E2APBX) Détection qualitative du gene de fusion TCF3-PBX1 dans )
. . DIV . . - (0] Sans objet
T(1;19) diagnostic les leucémies lympoides aiglies
TCF3-PBX1 (E2APBX) Q.u'antlflcatlon (#u g'er‘le de fusion TCF,3—F‘>BX1 dans"Ie .
L s DIV suivi de la maladie résiduelle des leucémies lympoides 0] Sans objet
T(1;19) suivi quantitatif -
aiglies
PML-RARa / T(15;17) Détection qualitative du géne de fusion PML-RARa dans )
. . DIV L . - 0] Sans objet
diagnostic les leucémies myéloides aiglies
PML-RARa / T(15;17) Qu?ntification (%u gf‘er'le de fusion PM’L-RARa d;,anﬁ le .
L o DIV suivi de la maladie résiduelle des leucémies myéloides 0] Sans objet
suivi quantitatif -
aiglies
RUNX1-RUNX1T1/ Détection qualitative du géne de fusion RUNX1- )
. . DIV Lo L . (0] Sans objet
T(8;21) diagnostic RUNX1T1 dans les leucémies myéloides aiglies
RUNXL-RUNX1TL / Quantlflc?atlon du gen‘e dfe fusmn RUNX1—R’UN'X1T1 d,ans .
- o DIV le suivi de la maladie résiduelle des leucémies myé- o Sans objet
T(8;21)suivi quantitatif . -
loides aiglies
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Mutation NP.Ml diag- DIV Détection qualltatlve, d(?s muta]tlczns du. g.(.ene NPM1 o Sans objet
nostic dans les leucémies myéloides aiglies
. . uantiifcation des mutations du gene NPM1 dans le
Mutation NPM1 suivi Q . N § L o .
L DIV suivi de la maladie résiduelle des leucémies myéloides o] Sans objet
quantitatif -
aiglies
. uantification de I'expression du gene WT1 lors du dia-
Hyperexpression WT1 DIV Q . . P L & o .. o Sans objet
gnostic et du suivi des leucémies myéloides aiglies
Hyperexpression Quantification de I'expression du gene MECOM lors du )
DIV . . - o - 0 Sans objet
MECOM (EVI1) diagnostic des leucémies myéloides aiglies
Mutation IDH1,2 di- Détection qualitative des mutations des genes IDH1 et )
. DIV L. L L. (0] Sans objet
agnsotic IDH2 dans les leucémies myéloides aiglies
. L uantification des variants des géne IDH1 et IDH2 dans
Mutation IDH1,2 suivi Q . L : . . .
L DIV le suivi de la maladie résiduelle des leucémies myé- 0 Sans objet
guantitatif . -
loides aiglies
Détectiont d'une centaine de transcrits de fusion par la
. . technigue RT-MLPA (Reverse Transcriptions and Multi-
RTMLPA diagnostic DIV q . ( p . o) Sans objet
plex Ligation-Dependent Probe Amplification), lors du
diagnostic des leucémies aigles.
FLT3-ITD SU!VI quanti- DIV Detectlor] qualitative des dupllc,atlf)ns |ntferr.1.es en.t:in— o Sans objet
tatif dem du géne FLT3 dans les leucémies myéloides aiglies
. . Détection qualitative des mutations du géne FLT3 dans )
FLT3-TKD diagnostic DIV 9 .. o . g (o] Sans objet
les leucémies myéloides aiglies
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FLT3-TKD SU.IVI quanti- DIV Quantification des \{ar!ants dl,,l gfene FI..T"3 dans le suivi o Sans objet
tatif des leucémies myéloides aiglies
L o Détection quantitative du variant JAK2(V617F) dans les )
JAK2 suivi quantitatif DIV , g . , es . . ( . ) 0] Sans objet
néoplasies myéloprolifératives principalement
Détection qualitative des mutations du gene de la cal-
CALR diagnostic DIV réticuline (CALR) dans les néoplasies myéloproliféra- 0 Sans objet
tives principalement
. Détermination du statut mutationnel du géne IGHV ré-
Statut mutationnel du DIV arrangé du ou des clones de la leucémie Lymphoide 0 Sans objet
géne IGVH - NGS & . yme )
chronique
. Détermination du statut mutationnel du géne IGHV ré-
Statut mutationnel du , .. . ,
\ DIV arrangé du ou des clones de la leucémie Lymphoide 0 Sans objet
gene IGVH - Sanger .
chronique
Réarrangements du Détermination de la clonalité des réarrangements du )
R DIV R . . ) . 0] Sans objet
géne IGH géne IGH lors de suspiscion d' hémopathies lymphoides
Réarrangements du Détermination de la clonalité des réarrangements du )
R DIV X . _ . . (0] Sans objet
géne TCR géne TCR lors de suspiscion d' hémopathies lymphoides
CAR-T cells - Quantifi- Quantification des transgenes CAR-T dans le suivi des )
. .. DIV , . . 0] Sans objet
cation par PCR digitale hémopathies malignes
BCL1-JH - Lymphome Détection qualitative du géene de fusion BCL1-JH dans )
DIV (0] Sans objet
du manteau, t(11;14) les lymphomes du manteau
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BCL2-JH - Lymphome DIV c Détection qualitative du gene de fusion BCL2-JH dans

0] S bjet
folliculaire, t(14;18) les lymphomes folliculaire ans obje

Quantifcation de plusieurs transcrits de fusions rares et
DIV C des mutations KMT2A-PTD dans le suivi des leucémies o] Sans objet
myéloides aiglies

Transcrits de fusion
rares suivi quantitatifs

L'analyse par SNP_array est utilisée pour le pour le dia-
gnostic et l'identification des hémopathies pour identi-
Hémopathies_caryo- fier les aberrations chromosomiques, en particulier au

P - y DIV C . . . . ques, enp R . o] Sans objet
type conventionnel niveau submicroscopique, qui ne peuvent pas étre dia-
gnostiquées avec une précision suffisante par I'analyse

chromosomique conventionnelle.

L'analyse par hybridation in situ fluorescente est utilisée
pour le diagnostic et I'identification des hémopathies.
DIV C Les anomalies détectées permettent également de o) Sans objet
ray suivre la réponse au traitement.

Hémopathies_SNP ar-

L'analyse par NGS est utilisée pour le pour le diagnostic
et l'identification des hémopathies pour détecter des
modifications génomiques a la résolution d'un ou plu-
sieurs nucléotides, permettant ainsi d'obtenir un profil

Heémopathies_FISH DIV c mutationnel qui apporte une aide au diagnostic et au

pronostic des hémopathies. Les mutations détectées

permettent de suivre la réponse au traitement.

(0] Sans objet
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L'analyse de fragments pour le diagnostic et I'identifica-
tion des hémopathies est utilisée en complément du
test Hémpathies_NGS. Elle permet de détecter des mo-
difications génomiques connues dans des régions répé-
titives (homopolymeres) ou trop grandes pour étre dé-
tectées par la technologie NGS utilisée.

Hémopathies_ NGS DIV C o] Sans objet

L'analyse par ddPCR est utilisée pour le diagnostic et

DIV C I'identification des hémopathies pour la détection a tres o] Sans objet

basse fréquence d'une mutation ciblée et permet de
suivre la réponse au traitement.

Hémopathies_Analyse
de Fragment

L'analyse par MLPA est utilisée pour le diagnosic et
I'interprétation pour les hémopathies dans le but de
confirmer une délétion génomique mise en évidence

par SNP array.

Hémopathies_ddPCR DIV C o] Sans objet

L'analyse par OGM est utilisée pour le diagnostic et
I'identification des hémopathies. Elle est utilisée en
complément aux autres analyses (caryotype conven-
tionnel, FISH et SNP array) pour diagnostiquer les rema-
niements chromosomiques complexes sur de I'ADN de
longue taille (plusieurs centaines de kilobases).

Hémopathies_ MLPA DIV C o] Sans objet

L’analyse par SNP array est utilisée pour le diagnostic et
I'identification des tumeurs pédiatriques somatiques
pour détecter les aberrations complexes (gain, perte et
amplification chromosomique) dans un profil géno-
mique complexe (aneuploide totale ou partielle) per-
mettant d'orienter le traitement.

Hémopathies_ OGM DIV C o] Sans objet
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L'analyse par NGS est utilisée pour le diganostic des tu-

Tumeurs pédiatriques meurs pédiatrique somatiques pour détecter des modi-

. DIV C . i . R , . \ . 0] Sans objet
somatiques_SNP array fications génomiques a la résolution d'un ou plusieurs
nucléotides, permettant ainsi d'orienter le traitement.
L'analyse par SNP_array est utilisée pour le pour le dia-
gnostic et l'identification des hémopathies pour identi-
Tumeurs pédiatriques fier les aberrations chromosomiques, en particulier au
P 9 DIV C 9 P 0 Sans objet

somatiques_NGS niveau submicroscopique, qui ne peuvent pas étre dia-
gnostiquées avec une précision suffisante par I'analyse
chromosomique conventionnelle.

L'analyse par SNP array est utilisée en complément a

I'analyse par NGS et MLPA pour le diagnostic des tu-

DIV C meurs pédiatriques héréditaires dans le but définir les 0 Sans objet

génes impliqués dans les délétions ou duplications de
grande taille.

Tumeurs pédiatriques
héréditaires_SNP array

L'analyse par NGS est utilisée pour le diagnostic des tu-

Tumeurs pédiatriques meurs pédiatriques héréditatires pour détecter des mo-

héréditaires_ NGS b ¢ difications génomiques a la résolution d'un ou plusieurs © Sans objet
nucléotides.
L'analyse par MLPA est utilisée pour le diagnostic des
tumeurs pédiatriques héréditaires. Utilisée en complé-
Tumeurs pédiatriques ment a l'analyse par NGS, ce test permet de détecter les )
DIV C 0 Sans objet

héréditaires_ MLPA modifications génomiques non détectées par NGS, afin
d'exclure la présence de délétion ou duplication de
taille moyenne.
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L'analyse par séquencage Sanger est utilisées pour le
diagnostic des tumeurs pédiatriques hérédi-
taires.

DIV C Utilisée en complément du test Tumeurs pédiatriques o] Sans objet
héréditaires_NGS, elle permet de détecter des modifi-
cations génomiques connues dans des régions répéti-
tives (homopolymres).

Tumeurs pédiatriques
héréditaires_Sanger

L'analyse par WES-augmented est utilisée pour le dia-
gnostic des Inherited Bone Marrow Faillure. Elle permet
de détecter des modifications génomiques a la résolu-
tion d'un ou plusieurs nucléotides, permettant ainsi de
détecter la présence de mutations héréditaires dans
des genes prédisposant aux hémopathies.

Inherited Bone Marrow
Faillure_ WES-aug- DIV C
mented

(0] Sans objet

L'analyse par séquencage Sanger est utilisées pour le
diagnostic des Inherited Bone Marrow Faillure. Utilisée
DIV C en complément du test Inherited Bone Marrow Fail- o] Sans objet
lure_WES-augmented, elle permet de confirmer les mu-

tations détectées par ce dernier.

Inherited Bone Marrow
Faillure_Sanger

Detection de la mutation congénitale FV Leiden du gene
Mutation FV Leiden DIV C du facteur V dans le cadre d'une exploration de throm- 0] Sans objet
bose.

Detection de la mutation congénitale G202110A du
Mutation Fll DIV C géne du Facteur Il dans le cadre d'une exploration de o] Sans objet
thrombose.

Detection d'une mutation qui prédispose a la maladie

. . 0] Sans objet
hémochromatose (HFE) mutation ... )

Hémochromatose DIV C
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