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+ 1 chargé de mission en cours de recrutement 2020

Objectif principal :
Harmonisation national du diagnostic moléculaire 

LES ACTIONS 2019-2020

Pathologies 
mitochondriales
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Panels de gènes

A National French consensus on 
gene lists for the diagnosis of 
myopathies using next-generation
sequencing
Martin Krahn et al., 

European Jounal of Human Genetics
https://doi.org/10.1038/s41431-018-0305-1 

Mise à jour annuelle 
des listes de gènes des 
panels et classification 
selon critères ClinGen, 

groupe de travail 
international

Travail en cours de classification des panels de gènes pour 
publication sur le modèle des myopathies et Strande et al., 2017

Nouvelles approches 
méthodologiques de 
détermination de 
l’actionnabilite ́ clinique de 
gènes : application aux 
myopathies (M Krahn) 

Myopathies et 
Dystrophies 
musculaires 

Neuropathies 
périphériques 
héréditaires 

2018 2019-2020

2019-2020

Gènes remplissants les critères (classification « convincing » ou « limited »):
CMT : 40/51 « convincing » soit 78%
dHMN : 19/23 « convincing » soit 81%
HSAN : 13/17 « convincing » soit 76%

Environ 20% des gènes pour lesquels il manque des preuves scientifiques ceci induit une 
prudence quant au rendu de résultats!
Modèles cellulaires important à développer pour apporter de nouveaux arguments scientifiques pour ces gènes 
dits « limited »
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Association gènes/phénotypes, 
importance pour les nouveaux 
gènes identifiés (classification 
« convincing/limited »)



Nombre de patients 
NGS (dossiers 

finalisés)
Positifs % Négatifs %

MITO 9 labos (7 chiffrés) 3279 21,8 78,2
MYO 8 Labos (7 chiffrés) 2284 42,1 57,9
CMT 6 Labos (5 chiffrés) 1483 31,2 68,8

Total 23 labos (19 réponses) 7046 30,4 69,6

Efficacité diagnostique

Réponses Nombre total 
de patients 
reçus pour 

NGS 

Nombre de 
patients en 
attente de 

NGS

Nombre total 
de patients 
passés en 

NGS

Nombre de 
patients avec 

diagnostic POSITIF 
après  NGS

Nombre de 
patients 

NEGATIFS après 
NGS

PFMG2025

Nombre de patients en 
attente de finalisation 

diagnostique après analyse 
NGS  (attente de validation 

biologique, de prélèvements 
d'apparentés, d'ex 

complémentaires…)

MITO 9 labos 7 4363 746 3617 715 2551 338

MYO 8 Labos 7 3599 761 2838 961 1296 554

CMT 6 Labos 5 3041 725 2316 463 865 833

Total 23 
labos

19 11003 2232 8771 2139 4712 1725

Enquête Efficacité / Errance diagnostique
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Action à venir : Evaluation du rendement diagnostic par panel 
(collaboration Agence de la Biomédecine)
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Préindications PFMG2025

- Hypotonies néonatales périphériques 
suspectes de maladie neuromusculaire 
(soumis 2018/2019)
- Maladies neuromusculaires atypiques ou non 
diagnostiqués 

- Maladies mitochondriales (C. Rouzier)
Présentation à suivre 

Autres actions

- Etat des lieux de l'offre diagnostique des laboratoires – tenir à jour

- Arbres décisionnels – mise à jour

- Homogénéisation de l'interprétation – Lien ANPGM

- Contrôle qualité – Echanges entre laboratoires - Actif pathologies mitochondriales

Myopathies et 
Dystrophies 
musculaires 

SMA
Myopathies et 

Dystrophies 
musculaires 

Neuropathies 
périphériques 
héréditaires 

Pathologies 
mitochondriales

Pathologies 
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Participation aux RCP et interprétation des variants issus des plateformes?

Arthrogryposes : inter-filière FILNEMUS-AnDDI-Rares



Autres actions
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- Base de données (en cours Mitomatcher : base de données des maladies 

mitochondriales du réseau diagnostic MitoDiag: Avancées et Perspectives. A Choury) 

- Organisation actuelle et perspectives du diagnostic génétique de la FSHD

- Co-coordination du consortium Titine pluridisciplinaire (2 réunions/an - Lien commission 

recherche G Bonne)

- Travail de coordination avec l'Agence de la Biomédecine et l'ANPGM pour la déclaration 

d’activité des panels de gènes

- Lien avec les autres commissions (ex: recherche annuaire laboratoires diag/recherche)
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Commission Outils diagnostiques
Sous-commission génétique moléculaire

Action de communication
Publication des actions majeures dans les cahiers de 

myologie et/ou infolettre Filnemus

2017
2018

2018
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