
Qui sommes-nous?

> Le Réseau National des Laboratoires de Biologie Moléculaire
des Pathologies de l’Hémostase qui assure le génotypage et la caractérisation
moléculaire de l’ensemble des déficits des facteurs de la coagulation, de la
fibrinolyse mais aussi des pathologies plaquettaires
(thrombopénies/thrombopathies) et de la thrombophilie.
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Un réseau national prenant encharge le génotypage de la totalitédes pathologies de l’hémostase

Notre ADN



Des réunions régulières et des ateliersbisannuels
1ere réunion du réseau GEHT St Etienne 05/10/2006
2e réunion du réseau Hôpital Cochin Paris 22/03/2007
3e réunion du réseau GEHT Lille 18/10/2007
1er atelier Hôpital Cochin Paris 17/06/2009
2e atelier Agence Biomédecine St Denis 11/05/2011
3e atelier Paris 10/10/2013
4e atelier Paris 19/11/2015
5e atelier Faculté Pharmacie Lyon 24/11/2017
6e atelier Hôpital Cochin Paris 26/11/2019
7e atelier Hôpital Cochin Paris 25/11/2021
8e atelier Hôpital Cochin Paris 16/11/2023
réunion du réseau CFH Lille 11/09/2024
9e atelier Hôpital Cochin Paris 27/11/2025

Création de Génostase parChristine VINCIGUERRA etCatherine COSTA en 2006

DES ECHANGES MEDICAUX, BIOLOGIQUES ET GENETIQUES:Organisés sous forme de communications suivies de discussion sur des thémes variés (mise aupoint technique, focus sur des pathologies , veille bibliographique, veille législative, casereport, retour sur EIL,…)



Bilan activité 2024 du réseau Génostase:une activité en croissance et qui se diversifie

• L’activité de génotypage a plus que doublé depuis 2019. Les gènes les plus étudiéssont ceux des pathologies hémorragiques les plus fréquentes (hémophilies A et B,Willebrand et pathologies plaquettaires).
• Une grosse activité est également observée pour la thrombophilie rare (déficits enAT, PC et PS).
• Les diagnostics prénataux, analyses post-génomiques (mutagénèse, minigène,…) etséquençage de génome sont des analyses de recours qui se développent.Figures extraites du poster SFTH Lyon 2025, cf pièce jointe

Nos actions



Arbres décisionnels des pathologie del’hémostase
Hémophilies A &B Maladie deWillebrand Thrombopathiesconstitutionnelles ThrombopéniesconstitutionnellesDéficitsconstitutionnelsrares en facteur dela coagulation

Arbres décisionnels site de l’Association Nationale des Praticiens de Génétique Moléculaire (ANPGM)https://anpgm.fr/arbres-décisionnels/

Nos actions



Des Echanges InterLaboratoires (EIL) pour génotypagedes pathologies de l’Hémostase
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Plusieurs biologistes expertsformés à la lecture de génome
• Pour des patients en impasse diagnosticdans la filière MHEMO:

• Thrombopénies et thrombopathies
• Saignements inexpliqués (à bilan plasmatiquenégatif)

• Séquençage de génome réalisés dans lesLABM nationaux SeqOIA et Auragen
• File active annuelle de 20 patients en 2025,20 génomes lus en 2024

Nos actions



Curateurs des bases de données EAHAD
• Les bases EAHAD F5, F7, F8, F9, F11 évoluent.
• Bientôt sera en place la base sur les 3 gènes du fibrinogène
• Les membres Génostase sont des curateurs actifs de ces bases:

Philippe de Mazancourt, Michel Hans: FBA FBB FBG
Muriel Giansily-Blaizot: F7, F10
Mathilde Fretigny: F5

• Nos objectifs: contribuer à mieux faire connaître ces bases, et à les enrichir denouveaux patients (projet en lien avec la filière MHEMO)

Nos actions



• Révision de la nomenclature des variants F8 et F9 pour plus de 300dossiers patients mal renseignés par un travail en binôme:
• C Vinciguerra et Cyril Burin des Roziers
• M Fretigny et Pierre Boisseau
• Y Jourdy et C Zawadzki

• Curation du référentiel des variants F8 et F9 de RFC (actualisation etnettoyage de la base de variants RFC) par Y Jourdy
• En collaboration avec Clémence Tabele, bioinformaticienne RFC

Participation au volet génétique du RéseauFrance Coag v3 pour les hémophilies A et B
Nos actions



Nos projets
Mise en place d’une réunionsur la pathogénicité des variants moléculaires inconnus

• A l’issue du séquençage haut débit, de nombreux variantsrestent de signification clinique incertaine: « VSI » « Classe3 »…

• Sont-ils responsables de la pathologie ou non??

• Un questionnaire a été envoyé à l’ensemble des laboratoiressur l’intérêt et la faisabilité de ce type de réunion. Propositionacceptée lors de l’atelier du 27 novembre à Cochin. Mise enplace janvier 2026


