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Déclaration publique concernant la fabrication et I'utilisation par un
établissement de santé de dispositifs médicaux de diagnostic in vitro internes

Le L ire de (DIAGMOL ) des HUG, déclare que les dispositifs décrits dans
le tableau ci-dessous ne sont fabnqués privh qu'aux HUG et répondent aux exigences générales de sécurits et de
GSPR) sur les itifs medicaux (UE 2017/745) ou du réglement sur les
dispositits médicaux de diagnostic T (UE 2017/746). Une Justification motivée est fournie au cas ol les exigences
générales applicables en matiére de sécurite et de ne seraient pas
Lieu et date : Genéve, le 13.11.2024 Dr Jean-Louis Biouin
Responsable du Laboratoire DIAGMOL
Type de
Nom de Fanat . e e | classederisque Destination Conforme | Informations et ustification concernant les GSPR
EmESIOETD h :\';“;M (A_D) auxGsPR? |  applicables qui ne sont pas entiérement respectées
Recherche et diagnost mutations
Achondroplasie 8225, 7881, 7991 o c Achondroplasie par Ampliication par PCR, Di on oui sans objet
ordnatal muaions
Achondroplasie 8225, 7881, 7991 o c ati par PR, 56 (sanger), Diagnost oui sans obijet
orénatal mutations
Recherche Etat de porteur Y T
Afbrinogénémie 1161 o c par Pe, (sanger), par oui sans objet
(horeese
alpha anitrypsine (SERPINAL), par §
alphat antitrypsine (SERPINAL c
i ypsne ) 28 oV Ampliication par PCR, Séquencage ADN (Sanger) ol sons obiet
myloidose famille (ITR) . o N Recherche mutations (scanning,Etat de porteur et diagnostique : Amyloidose familale (TTR), par o sansobjet
Amplification par PCR, Séquengage ADN (Sanger)
i
Amyotrophie spinle (SMA) c i
yotrophie spinale (SMA) 1166 o i oui sans objet
Angelman 1206 o c Recherche Etat de porteur g a oui sans objet
Angelman, par Multiplx Liation-dependent probe (MILPA)
APECED (AIRE) 1168 o c . APECED (AIRE), par Amp) oui sans objet
par PCR, Séquensage ADN (Sanger)
e de Friedreich . o N tat de porteur et diagnostique, Diagnostic prénatal, mutations : Ataxe de Friereich, par ou sans objet
Amplification par PCR, Détection de mutations par électrophorése (Agarose, Pa\vacry\am-de)
i
Ataxies spinocérébelleuses (SCAL2,367,17) 11702 o < (SCA12,3,67,17), par PR, g oui sans objet
Etat de porteur I
Atrophie Dentato-Rubro-Palido-Luysienne (DRPLA) 1180 o c Luysienne (ORPLA), par Amplification pa PCR, Détection de mutations pa électrophorese (Agarose, oui sans abjet
Beckwith-Wiedemann (syndrome de, BWS c i
£  Bws) 1201a, 12011 o o o s - fa oui sans obijet
Beckwith-Wiedemann (syndrome de, BWS) 1201a, 12011 o c Recherche tat de porteur ‘ a oui sans objet
3 (syndrome de, BWS),p probe (MLPA)
i
89S, Blepharophimosis-Ptosis Epicathus Inversus, géne FOXL2 1439 o < o ! ene FOXL2, PCR, oui sans objet
Sérunencacn AN (Sanser!
Recherche Erat de porteur Y T
8PS, Blepharophimosis-prosis-Epicathus Inversus,géne FOXL2 1529 ow ¢ Jaedy | FoxL2, p ou sans objet
20 b i)
' émutations, Diagnostc pré i = i
_Démence /sclérose laté encours o < esors b, b érose laté Ampliication oui sans objet
02 DB lusot d fraement Niaennstis nrénatal mutatinns
capasiL 171 o c Recherche Etat de porteur g a oui sans objet
(CADASIL par Amplification par PCR, Séquensage ADN (Saner)
ations - CC7|
CCP-Canalopathies cardiagues (Arythmies, QT-long, Brugada) 1538 o c , QT-long, Brugadia), par P, oui sans objet
(Sanent
Recherche Etat de porteur Y Rations : CCP|
cCP-Canalopathies cardiaques (Arythmies, QT-long, Brugada) 1538 o c < , QT-long, Brugada), p AON oui sans objet
thaus dshin,
i
Charcot-Marie-Tooth (duplication CMT1A c i
(dupl ) 1720 o B o o oui sans objet
Rechert de porteur T
Charcot-Marie-Tooth (séquensage CMTIA, 18,X) 11728 o c Charco( Avane oo sasngass T 15X o4t ol s, sciugs AN oui sans objet
i
Charcot-Marie-Tooth (séquensage CMT1A, 18, X) 1269 o < a & MT1A, 18, X), par Libraiie gé : (haut oui sans objet
P
Génot T T I
Chorée de Huntington (HD) 174 o < < Chorée de Huntington (HD), par Amplification par PCR, Analyses de fragment,Diagnostic prénatal, Oul sans objet
CMM2, mélanome cutané maiin, géne COKN2A 1014 o c mutations : CMM2, mélanome cutané malin, géne CDKN2A, par Amplification par PCR, Séquensage oui sans objet
N (Sanaert
Recherche Etat de porteur
CMM2, mélanome cutané maiin, géne COKN2A 1345 o c mutations ; CMME malin, géne COKN2A, oui sans objet
ADN thau dshi
i tamination maternalle : control]
Contamination maternele : contrdle ors DPN 911 o c lors PN, par Amplifiction pr PCR, > lyse d oui sans objet
orénatal ‘mutations
Recherch tde porteur
Craniosynostose o c oui sans objet
v £226, 7662, 7992 atesons  Cranammonoss, o oo ot P S4aarceg Ao S 5
mutations  de Sotos syn §
de Sotos (syndrome de, D59 c g
v 058) 129 oV 055), par ibrairie génomique, Séquencage ADN (haut débit) ol sans oblet
1237,1401,1491 Recherche ftat de porteur . mutations
Diabétes Monogéniques - MODYs, NOM 1401, o c oui sans objet
eénia 1210,1307,1097,1435 - MODY, NDM, par Amplifcation par PR, Séquencage ADN (Sanger) 3
. } mutations §
Disbétes Monogéniques - MODYs, NDM c
eenia g 109 oV MODYs, NOM, par Libraire génomique, Séquensage ADN (raut deébit) ol sans oblet
Erat de porteur Y T par
Disomie uniparentale (UPD) 1178 oIV c par PCR, lyse d Oui sans objet
Dravet (épilepsie, SCN1A) c i
(épllepse, SCIA) 2023 oV mutations :Dravet (épilepsie, SCN1A, par Amplifcation par PCR, Séquencage ADN (Sanger) ol sans oblet
Oravet (épilepsie, SCN1A) 1529 o c Recher *t de porteur oui sans objet
atesons  Breet oo, SCRIR) o e b, daeneas AT e a6ty
DRD-Dystonie DOPA-sensible c . par i
o 2024 oV Ampliication par PCR, Séquencage ADN (Sanger) ol sons obiet
RO Dystonic DOPASensble Sore ov R Recherche mutations (scanning Etatde poteur et diagnostaue, mutations : DRD-Dystonie DOPA- oul s bt
sensible, par Multiplex Ligation-dependent probe (MLPA)
. i i ‘ (Anémie Facfome), §
Drépanocytose (Anémie Faiciforme) c 2
panocytose (4 ) 1179 o - iy raormel)  oui sans objet
11610 o c Etat de porteur a par oui sans objet
Amplfication par PCR, Séquensage ADN (Sanger)
splase ectodermiue anhidrotique (EDA) c i
OV “ e (€0 et oV anhidrotique (EDA), par Amplifcation par PCR, Séquengage ADN (Sanger) ol sons obiet
rche tde porteur  Dysplasie thanatophore, sar
splasie thanatophore o c oui sans objet
Ol P 1822 Ammmcanon par PCR, Séquen‘axe ADN (Sanger) 3
Dysplasie Thanatophore 8227, 7988, 7904 o c mutations : Dysplasie Thanatophore, par Amplfication par PCR, Sé DN (sanger), Diagnosti oui sans objet
orénatal mutation
Dysplasie thanatophore 1322 o c Recherche tat de porteur  Dysplasie thanatophore, par oui sans objet
(haut deébit)
. Dystonie de torsion (DYTL, gine §
stonie de torsion (DVTY, géne TOR1A) c
o orme ) 2025 oV TOR1A), par Amplification par PCR, Séquensage ADN (Saner) ol sons obiet
Dystrophie faco-scapulo-humeérale (FSHD1) oncours o N Etat de porteur et diagnostiaue : Dystrophie facio-scapulo-humérale (FSHDI), par Libraiie ou sans objet
génomique, 06!
Dystrophie musculaire de Duchenne/Becker (DMD, BMID) 789 o < mutations , BMD), par Liby oui sans objet
Séouencacn AW (have Aéhin
Recherche Fatde
Dystrophie musculaire de Duchenne/Becker (DMD, BMD) 780 o c mtatons | Oysrophi muscure e DuchenneBecker (D, VD), por Mol gnton. oui sans objet
tenendent orohe (w1oa)
Génotypage, ¢ mutations §
strophie myotonique de Steinert (DMPK) c
Dystrophie myotenia v 23 oV (DMPK),par Ampliication par PCR, Analyses de fragment,Diagnostic prénatal, mutations oul sans objet
tat de porteur . mutations . par Amplifcation
strophie oculopharyngée (OPMD) o c oui sans objet
prsteop! pharynece ( ) 2026 par PCR, Séquengage ADN (Sanger) )
& des troubl ' ées 789 o c mutations ades oui sans obijet
. ‘ thaus ghin
Ehlers-Danlos (syndrome de, £05) 145 o c Recherche tat de porteur g oui sans objet
mutations EDS), ADN (haut débit)
. mutations : FAP [polypose §
#AP (polypose anénomateuse famiiale c
fpolve ! o1,z oV ), par Amplifcation par PCR, S N (sanger) oul sans objet
£A9 (plypose anénamateuse familae] 131428 o N Recherche mutations (scanning),tat de porteur et diagnostique, mutations : FAP (polypose ou sans objet
Librairie (haut deébit)
. tat de porteur §
#AP (polypose anénomateuse famiiale c a 4
(polyp ) 1431, 1428 o e et " o e | O sans objet




Fiére périodique (CAPS/FCAS,

Fieure périodique (CAPS/FCAS, CIASL i
periodique (CAPS/ICAS, C1ASL) 1430, 2028 oV CiAS1), par Amplification par PCR, Séquensage ADN (anger) ol sons obiet
Houre pérodiaue (CAPS/FCAS, CAS) 0 o Recherche mutations (scanning),Etat de porteur et diagnostique  Fiéwre périodiaue (CAPS/FCAS, ou sans objet
1AS1),par Libreire génomique, Séquensage ADN (haut deébit)
evre pé | MEFV) par §
fiewre périodique (FMF, MEFV) o o biet
periodiaue ! 1430,1188 Ampliication par PCR, Séquencage ADN (Sanger) . sane o
Fievre périodiaue (FMF, MEFY) 1430, o Recherche ftat de porteur Fiawre (ML) oy sans objet
Librairie génomique, Séquengage ADN (haut débit)
sure o Fidvre pé , MVK), par '
Fiewre périodique (HIDS, MVK . o o biet
periodiaue ! 1430, 234 Ampliication par PCR, Séquencage ADN (Sanger) . sane o
Fievre périodique (HIDS, MVK) 1430 o Recherche tat de porteur Fiewre A MVKLpar | oy sans objet
(haut débit)
sure o e !
Fieure périodique (TRAPS, TNFRSFLA o g o biet
periodiaue ) 1430, 1167 TNFRSF14), par Amplifcation par PCR, Séquensage ADN (Saner) . sane o
Fidure périodique (TRAPS, TNFRSFLA) 1430 o Recherche tat de porteur :Fiewre g oui sans objet
TNFRSFLA, par Libraiie génomique, Séquenage ADN (haut débit)
iber (syndrome de, UGTIAL) 2020 o tat de porteur et diagnostique :Gilbert (Syncrome de, UGT1AL), par Ampification pr PCR, oui sans abjet
Electrophorése capilaire, Analyses de fragment.
(GLUTL-Défict en transporteur du glucose 1 (géne SLC2AL) 1304 o Recherche tat de porteur GLUT oui sans objet
slucose 1 (gene SLC2A),par Ampliication par PCR, Séquensage ADN (Sanger)
Hémochromatose héréditaire 2041 o tatde porteur hérédiaire, par Realtime PCR oui sans objet
Hémophili A MLPA 11900 o Recherche Etat de porteur g at oui sans objet
Hémophili A MLPA, par Multplex Ligaton-dependent probe (MLPA)
ati
Hemophile A Séquenage 11900 o , ! oui sans objet
il par e, (sanger) ”
Recherche ftatde porteur . i
Hémophile A Séquenage o oui sans objet
i avensas 11900 par Lbrarie ADN (haut débit) §
Hemophilie A, inversion int22,int1 11900 o ohe e - i oui sans objet
Hemophilie & 1102 o Recherche Etat de porteur g at oui sans objet
Hemophill 8, par Ampliication par PCR, Séquensage ADN (sanger),Diagnostic prénata, mutations.
Hémophilie & 1268 o ot oui sans objet
& Librairie gé & (haut débit) 3
Hemophilie & 1192 o Recherche £t de porteur s mutations ; Hémophile 8, oui sans objet
Multiplex Ligation-dependent probe (MLPA)
ati
Hirschsprung (maladie de, géne RET) o o biet
prung (1 gene ReT) 1536 e e ? piadine ui sans obje
Recherche ftat de porteur .
Hirschsprung (maladie de, géne RET) 1536 o oui sans objet
prent seneRen . géne RET) . Séquencage ADN (haut débit) i
mutations : HNPCC (syndrome de '
HNPCC (syndrome de Lynch, sreening complet) o o biet
v v 8 complet) 1432 Lynch, screening complet), par Ampification par PCR, Séquensage ADN (Sanger) v sans oble
NPCC (ydrome de Lynch,screning complet) o ov Recherche mutations (scanning) Etat de poteur et diagnostaue, mutations :HNPCC (syndrome de | o sans bt
o ADN (haut débit)
HNPCC (syndrome de Lynch, screening complet] 1432 o iy mutations : HNPCC fsyndrome de oui sans objet
! »
HNPP (délétion CMT1A) 1193 o Recherche tat de porteur q a oui sans objet
MTLA), probe (MLPA)
. mutations  HNPP (séquensags '
HNPP (séquencage PMP22/Msats) o o biet
(Séaquengage PUPZ2IVSSL) o ) par Amplifcation par PCR, Séquensage ADN (Sanger) . sane o
HNPP (Séquengage PMP22/Msats) 1260 o Recherche tat de porteur  mutations auensag oui sans objet
) par (haut débit)
ati
Hyperrekplexi (géne GLRAL) o o biet
perrekpleda ) 2050 Hyperrekplexi (géne GLRAL), par Amplification par PCR, Séquengage ADN (Sanger) v sans oble
Hypo-, Achondroplasie, Dysplasie Thanatophore 1158, 358, 1322, 360 o tatde porteur : Hypo- Oysplasie Thanatophore, par Ampl oui sans objet
par PCR, Digestion ADN avec enzyme de restriction
Hypor, Dysplase Thanatophore, par ibraire '
Hypos, Achondroplasie,Dysplasie Thanatophore . 358, 1322, o o biet
" plaste vl i 158,358,122, 360 énomique, Séquensage ADN (haut débit) v sans oblel
Recherche ot de portew 3
Hypochondroplasie 8228, 7884 , 7993 o mutations: Hypochondroplasie, par Amplifcation par PCR, Séquengage ADN (Sanger), Disgnostic oui sans objet
rénatal mutatians
e mutations éné Ampliication par PCR, '
Hypofibrinogénémie 1161c o - oui sans objet
Séquengage ADN (Sanger) ”
Recherche ot de porteur ) P
Hypofibrinogénémie 11610 o Hypofibrinogénémie, par Amplifcation par PCR, Séquensage ADN (Sanger), Détection de mutations oui sans objet
ottt masculne (CFTR 57} L o Etat de porteur e disgnostiaue: nferié masculine (CFTR + 5T), par Amliication Refractory oui sans abjet
Mutation System PCR (ARMS), kit CFEUZ, Disgnostic prénatal, mutations
Infertité masculine (delY) 1194 o ) par PR oui sans objet
. T), par Amplifcation par PCR, Digestion !
Intolérance au actose (LCT)
en 2031 oV ADN avec enzyme de restriction oul sans objet
Recherche tatde porteur . i
Kallmann (syndrome de, k) 1520 o oui sans objet
b ! ,K5),par (raut aéo) !
Génotypage, énatal, mutstions (sMAX3), par '
Kennedy (smAXL o o biet
sk o6 Ampliication par PCR, Analyses de fragment Diagnostic prénatal, mutations i sans obje
Knobloch (gene COL18A1) 1540 o Recherche tat de porteur  mutations oui sans objet
COLi8AL), par Amplifcation par PCR, Séauensage ADN (sanger)
Leber (Neuropsthie optique héréditaire, HON) 197 o Leber . LHON) par Amplification oui sans objet
par Realtime PCR
Recherche Etatde porteur P
Marfan (syndrome de, MS) et autres affections de I'zorte thoracique. 1504 v Marfan (syndrome d iffe del" Oui sans objet
Sémioncase AN (hau dahir
MENL, Néoplasies endocines multiples de type 1, géne MENT 1437 o mutations : MEN1, Néoplasies endocrines multiples e type 1, géne MENS, par Ampliication par PCR, | Oui sans objet
; (Sansert
Recherche Erat de porteur )
MEN1, Néoplasies endocrines multiples de type 1, géne MENL 1345 o mutations : MEN] tiples de type 1, gine MENI, p , oui sans objet
Sénmioncace AN (haus dahin
MEN2, Néoplasies Endocrines multiples de type 2, géne RET 1441 o mutations : MEN2, Néopl: d Itiples de type 2, géne RET, par Amplification par PCR, Oui sans objet
; (Sansert
Recherche Etat de porteur )
MEN2, Néoplasies Endocrines mulipls de type 2, géne RET 1345 o mutations  MEN2, Néoplasies Ens Itiples de type 2, gane RET, par Lib oui sans objet
Sémioncace AN (haus dahin
Métabolique et endociniennes (malsdies) 121 o mutations : M (malad / ‘ on oui sans obijet
b i
Microdeéétion 22q1.1, PCR, MLPA 1200 o Recherche Etat de porteur 2ALLPRMPA, | o sans objet
par Multiplex Ligation-dependent probe (MLPA)
Mitochondriopathies T0D0 o tatde porteur et disgnostique  Mitochondriopathies , par Amplifcation par Real-time PCR oui sans objet
MLPA générique 1201 o Recherche Etat de porteur ‘ oui sans objet
mutations : MLPA générique, par Multplex Ligation-dependent probe (MLPA)
Ml Instabilté des microsatellites (Lynch, HNPCC) 788, 767 o mutations : M, Instabilté d HNPCC), par oui sans objet
par PCR e
Recherche ftat de porteur ,
Mucovscidose (délétions/duplications| 2033 o oui sans objet
pleaters) par Mulilex probe (MLPA) §
"
Mucovscidose (screening complet) o o biet
(screening complet) 2082 Mucoviscidose (screening complet), par Ampliication par PCR, Séquenage ADN (sanger) v sans oble
Recherche ftatde porteur , i
Mucoiscidose (screening complet) o oui sans objet
¢ & complet) 1529 Librairie (haut débit) )
. par Amplifcation PCR (ARMS), it '
Mucovscidose (screening de base) P
(screening de base) 1202 oV CFEU?, Diagrostic prénatal, mutations oul sans objet
Myotonie de Steinert 1203 o Etat de porteur ‘ a oui sans objet
mutations par pCR,
Neurofibromatose 1 1204 o mutations : oui sans obijet
par Ampliication par PCR, Séquensage ADN (sanger)
Neurofibromatose 1 1204 o Recherche tat de porteur  mutations L oui sans objet
par Libraire génomique, Séquensage ADN (haut débit)
Neurofibromatose 1 1204 o mutations : oui sans objet
par Multiplex Ligation-dependent probe (MLPA)
Recherche Etatde porteur 3
Neuromusculaire et neurodégénérative (maladies) 1260 o mutations Libraiie oui sans objet
AOW thaus i
Orpheline (Maladie) o ¢ o biet
pheline (Voladie) 129 mutations : Orpheline (Maladie), pa Libraire génomigue, Séquensage ADN (haut débit) . sans oble
Pancréatite chroniaue 1520 o Recherche Etat de porteur : toraitie | g sans objet
génomique, Séquencage ADN (haut débit)
Pancréatite chronique i
a 1205, 1517 o o) g o P oui sans objet
raparésie amille (SPAST, ATUL) o5 ov Recherche mutations (scanning tatde poteur et disgnostaue : Parsparésefamilal (SPAST,ATLL),| o sans bt
par Multiplex Ligation-dependent probe (MLPA)
. enes SNCA, !
Parkinson (maladie de, génes SNCA, PARK2, LRRK2, PINK1 7 o & v o bjet
! & ! 1703 PARK2, LRRKZ, PINKL, par Muliple Ligtion-dependent probe (WILPA) . sane o
Peau, tisu conjoncti, os (maladies de) 1270 o Recherche Etat de porteur iPeay, (mslad oui sans objet

de), par Librairie génomique, Séquenage ADN (haut débit)




Peutz-leghers (syndrome de, LKB1/STKL1) o g o biet
ehers v s 1635 LKB1/STK11), par Amplifcation par PCR, Séquenage ADN (Sanger) . sane o
Recherche porteu 3
PFIC3 (ABCBA, cholestase hépatique) 2036 o mutations : PFIC3 (ABCBA, cholestase hépatique), par Amplifcation par PCR, Séquensage ADN oui sans abjet
o)
PFICS (ABCBA, cholestase hépatique) 2036 o mutations :PFIC3 (ABCBA, P par & & ON (haut oui sans objet
ey
Prader- Wil 1206 o eratde Prader-Will, par ) oui sans objet
PTEN, syndrome de t a 3 1442 o mutations : PTEN, syndrome de d , Proteus oui sans objet
et penten . nar amplifcation nar BCB_Sénvencace ADN (Sanser)
Recherche Etat de porteur Y
PTEN, syndrome a , Proteus et Prote 1345 o mutations : PTEN, syndrome de d , Proteus oui sans abjet
ot pectoucllie) ebne PTEN nar iheairie sénnminue thaut shin)
& i
Rett 1207 o Rett, par Amplfication par PCR, Sé DN (Sanger), oui sans objet
on
Rett 1412 o Recherche Erat de porteur at oui sans objet
Rett, par Libraire génomique, Séquensage ADN (haut débit)
i
sang, [ 1268 o sang, 8 . Hémo, Immuno), oui sans obijet
. thaut dshin
Recherche mutations (scanning) ELat de porteur et diagnostique, mutations - SOH,
SOH, | génes SOHB, SOHD 1015 o | génes SDHB, SDHD, par PR, oui sans objet
Séouencaon AT (Sancer)
utations 1 SO,
SDH, Phéochromocytome, Paragangliome familal, génes SDHB, SDHD 1015 o Phéochromocytome, Paragangliome famila, génes SDHB, SOHD, par Librarie génomiaue, oui sans objet
. thaut dghin
SHOX (syndrome de Léri-Weil) 1201 o Recherche rat de porteur g oui sans objet
mutations : SHO) ) par Multiplex probe (MLPA)
mutations §
Silver-Russel (syndrome de, SRS o o biet
o g ot de, SRS), par Libraire génomique, Séquensage ADN (haut débit) . sans oblel
- 12088 o Recherche mutations (scanning),tat de porteur et diagnostique, mutations : SRY, par Amplification ou sans objet
par PCR, Gel
mutations : SRY, par Amplifcation §
sy 2082 o o biet
! par PCR, Séquencage ADN (Sanger) . sane o
Surdité,non-syndromique 1208 o Recherche Erat de porteur surdité, oui sans objet
Ampiification par PCR, Séquencage ADN (Sanger), Multiplex Ligation-dependent probe (MLPA)
= i
Systéme urogenita,fertilt, stérité (maladies touchant, UFs) 1326 o Systéme urogenital, fertl, stérilté chant, UFS), par ‘ oui sans objet
O o i
Recherche Erat de porteur 3
P53, Syndrome de Li Fraumen, et et P53 1534 o mutations : P53, Syndrome de Li Fraumeni, Tps3, oui sans abjet
" icancen
7953, Syndrome de Li Fraumeni, et et autres pathologies avec des mutations dans TPS3 1345 o mutations : TPS3, Syndrome de i Fraumeni, et et autres pathologies avec des mutations dans TPS3, oui sans objet
. Sénviencace BN thaut dshin
Recherche mutations (scanning) Etat de porteur et iagnostique, mutations - Troubies de la
Troubles de la croissance UPD| 1178, 1201f, 1167, 1206 oV croissance UPD, méthylation Oul sans objet
cemalel) nar Librare ednominue thaut éhin)
mutations :Traubles de la
1, de Sot 1270 o iver-Russel, de Sotos, ., par Librairie oui sans objet
chnomine <4 thans dghin)
Unverricht-Lundborg (EPM1, CST) 1184 o Recherche Frat de porteur : LT oui sans objet
 par Southern blot, Amplification par PCR, Séquensage ADN (Sanger)
VhL, Hippel Lindau, Eryth 1440 o mutations : VHL, Maladie de von H oui sans objet
£ VHil_nar Bmntifcation nar orB S (Sancent
Recherche Etat de porteur y
VHL, Hippel Linda, Erythod 1345 o mutations : VH, Hippel Linda, < oui sans objet
Eruthnevtose fam Sénuiencase ADN (haut dshir)
Von Willebrandt (maladie de, VWJF, types 28, 2N) 527 o mutations : Von VWP, types 28, 2N), par Amplification par PCR, oui sans objet
AOW (Sancet
Wilson, Maladie de (WD) 1342 o Recherche Etat de porteur g oui sans objet
mutations : Wi X ADN (haut débit)
. Wil Syndrome de §
Wsteil, Syndrome de Waardenburg, type | et Il géne PAX3 , o g o biet
" & & 143,515 Waardenburg type | et I, géne PAXS, par Amplification par PCR, Séquenage ADN (sanger) . sans oblel
Génot tations, Etat de porteur , ations : X Fragile
X Fragile A 1211ad o oui sans objet
® = A PCR et southern, par Ampliication par PCR, mutations 5
énétiques, SNP, Clonalité, Instabite eic)ua) EGR
tiques (7 rADN 1803, 1823 o i rs . par Amplification par Real- oui sans objet
NP, Clonalit, nstabilité etc)ual:
de malad 17.3.2021 o oui sans objet
de malad ADN (haut débit) 3
e héré Génoty é : tations : MT- .
Alpha-tryptasémie héréditaire en cours création o : oui sans objet
Analyse Sequences, par Séquensage ADN (Sanger)
Dépistage d'états de porteurs en cours o Recherche Etat de porteur, par PCR, Analyses de fragment oui sans objet
Dépistage d'états de porteurs encours o Recherche délétion (scanning) tat de porteur oui sans objet
MT : ARN-Analyse ARN messager en cours création o Ginoty tations MT-| o sans objet

Analyse Sequences , par Séquenage ADN (Sanger)




