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09:00 - 10:30

WORKSHOP ANALYSE DES TRANSCRITS

Le workshop « analyse des tmnscrlts », initié comme « épi et di ic » ble depuis plus de 10 ans (nous en sommes a la 6éme édition!) la communauté des ami.es de I’ARN da
surles de | yse des its sont donc afin de batlr un beau programme et un temps d’échange fructueux.

09:00 - 09:07 #49358 - SS106 Mlse en place de I'analyse transcrlptomlque (ARNseq) pour Ie i ic des i i res. Pape FAYE Narimeéne ASSAIDI, Véronique BLANCK, Camille HUMBERT, Christel CASTRO, Marc |
09:07 - 09:14  #49233 - SS107 ge de I’ARN en routine dans le ic des ladi i défis et limites. Lucile RIERA-| NAVARRO (Nice), Samira AIT-EL-MKADEM SAADI, Ele
09:14 - 09:21 #49167 - SS108 Sé ge d'ARN : i ion de variants de ignifi ion i et apport di i apres é non il if ; retour d sur une cohorte de 102 patients. (
09:21 - 09:28 #49858 - SS109 Apport des études de transcrits dans le di érédi i : retours d’ experlences sur diffé égi ie GOBIN LIMBALLE, Mar
09:28 - 09:35 #49072 - SS110 Quand I’épi joue a 1t ton : cas d’un réarrangement complexe du géne NF1 donnant naissance a un transcrit anormal incluant des régnons pseudn exoniques du brin antise
09:35 - 09:45 Questions / Table Ronde.

09:45 - 09:52 #49378 - SS111 Alliance du séquencage long read et des pipelines SOSTAR et MAGIC au profit des y i de I’épit en minigé Camille AUCOUTURIER (Caen), Nicolas GOARDON, Laure
09:52 - 09:59 #49203 - SS112 Améliorer le diagnostic par RNA-seq dans les maladies rares grace a RAINBOW, un outil bioinfor i de filtrage, i et mise en forme interactive des résultats de DROP. Clar
09:59 - 10:06 #48881 - SS113 Les variations de SMC1A, SMC3 ou NIPBL responsables de syndrome de Cornelia de Lange résultent en des altérations transcri de I i fisance de SMC3 : u
10:06 - 10:13  #49551 - SS114 Le taux de saut de I’exon 10 d’0OCA2 module la pi :du clairal Elina MERCIER, David-Alexandre TREGOUET, Sébastien CAMPAGNE, Vincent MICHAUD, Benoit ARVEILE

10:13 - 10:20 #49628 - SS115 ARN messagers et ARN circulaires : décryptage d’une relation loin des projecteurs. Corentin LEVACHER (ROUEN), Aurélie DROUET, Sabine VAUTIER, Camille CHARBONNIER, Frangoise CHARBONNIER, |
10:20 - 10:30 Questions / Table Ronde.

09:00 - 10:30

WORKSHOP DPN
L’incertitude en DPN

Le diagnostic prénatal (DPN) a connu une avancée rapide ces derniéres années, portée par I'é ion des ies de sé e i des panels d" et la diffusion des tests non invasifs. C

09:00 - 10:30

WORKSHOP PFMG (PLAN FRANCE GENOMIQUE)
Oncogénomique : parcours, PFMG, information et consentement

Cette session aborde le bilan de la premiére phase du Plan France les i a venir, les enjeux liés aux d é ¢ i égl i éutilisati d ées inci )etlay
Oncogénomique : parcours, PFMG, information et consentement.

Les enjeux de I'articulation entre génétique tumorale et constitutionnelle et parcours de soin. Frédérique NOWAK (Paris)

Les enjeux éthiques soulevés par les parcours de génomique en oncologie - Zoom sur l'information et le consentement au sein du PFMG - Projet de recherche participatif en pédiatrie et chez I'adulte. Sandrine DE MONTGOLFIER (Marseille

09:00 - 10:30

WORKSHOP DOME
L'analyse dont vous étes le héros !

Analyse génétique, formats de fichiers, piéges d’alignement, flltvage mall Saurez -vous prendre les bonnes décisi pour ré une e é i ?
Un atel nteractif et ludique ou vous étes aux c d un
L iation DOME ( | Omig I de | p ) se consacre a la promotion de la médecine de précision a travers le prisme de " de i etl'i ion de I'in{

09:00 - 10:30

WORKSHOP OUTRE-MER

Modérateurs Yline CAPRI (Paris), Didier LACOMBE (Bordeaux)
q en territoire ultra-marin* représente un défi, a la fois en ralson des
* Departements et Régions d’Outre-Mer (DROM) : la Martinique, la Guadeloupe, la Guyane, La et y ;etC

i etc mals aussi des partlcularltes genethues des populatior
d’Outre-Mer (COM) : la etl Calédon

ALLELFOUNDER : Une application pour la modélisation et I'analyse d'effets fondateurs responsables de pathologies génétiques dans I'Océan Indien. Patrick MUNIER (Saint-Denis), Fanny FERROUL (La Réunion)
Le point sur le Larsen de La Réunion (B4GALT7-linkeropathie) : aspects anténataux, néonataux et évolution sur les 3 premiéres années de la vie. Jean-Luc ALESSANDRI (Saint-Denis (La Réunion))

Bilan et Perspectives du Premier Congrés des Maladies Rares en Guyane. Mody DIOP (CAYENNE)

Maladies Rares NeuroDégénératives, spécificités martiniquaises - Focus sur une SLA familiale avec anticipation. Anna-Gaélle GIGUET-VALARD (Fort-de-France)

Singularités de la génétique en Nouvelle-Calédonie : population, organisation, effet fondateur. Catherine CHARLIER (NOUMEA, Nouvelle-Calédonie)

Bilan et perspectives de 3 années de prescriptions génomiques Maladies Rares en Guadeloupe. Kara RANGUIN (GUADELOUPE)

Activité de cytogénétique distancielle - Solution pour palier au déficit démographique ? Organisation innovante au CHU de La Réunion. Tristan CELSE (Grenoble)

Situation de la génétique a Mayotte et circuit des prélevements. Anrifati HAROUNA (MAMAOUDZ OU)

Activités Outre-mer / AURAGEN. Christine VINCIGUERRA (LYON)

11:00 - 12:30

WORKSHOP NGS DIAG
Interprétation des variants : nouveautés et guide pratique a travers des cas cliniques

Ce workshop propose un tour d'horizon des princi piéges dans I'i prétation des variants et de leur ion selon les i NGS-Diag/ACMG/AMP. Les participants renforceront leur maitrise (
11:00 - 12:30
WORKSHOP NEURO GENETIQUE SFNG
Continuum entre les patholog neurodévelopy tales et neuroévolutives
Modérateurs : Alexandra DURR (Paris), Cyril GOIZET (Bordeaux)
Dans les maladles neurologlques a debut tardif, les symptomes apparaissent entre 40 et 60 ans, bien que I’ i éné soit pré des la i R
é I’ d’; dans la de il de prép; le terrain a son ion tardive. A I'i , certain
Ce workshop explorera les liens entre - et i 3 i a début tardif : polnts i & i 3 il i iqués et i i ini
11:00 - 11:20  Le lien moléculaire entre le neurodéveloppement et la neurodégénérescence. Sandrine HUMBERT (Paris)
11:20 - 11:55 Genes impliqués dans deux types de pathologies neur et neurt | Cyril MIGNOT (Paris), Gaetan LESCA (Lyon)
11:55-12:30 P ies neur itales devenant neuroévolutives, exemple des pathologies avec accumulation intracérébrale de fer. Agathe ROUBERTIE (Montpellier), Chloé ANGELINI (Bordeaux)
11:00 - 12:30
WORKSHOP BIOINFODIAG
La génétique IA pas mieux!
L iati i Diag vous un atelier interactif pour mieux ¢ I'IA et les grands é de (LLM). Bi iag vise a regrouper les diffé és d
11:00 - 12:30
WORKSHOP DI RESEAU : REDDI
& des Troubles du dévelopg Intellectuel, workshop organisé par le réseau réDDI
Le réseau réDDI, qui réunit des génétici 8 i y énétici et i a pour objectif de favoriser le partage de savoirs, I’échange d’expertises et la diffusion des avancées scientifiques et technol

GenlIDA. Maria Victoria HINCKELMANN (lllkirch-Graffenstaden)

Retour sur les EIL NGS (Exome et Génome) par le Groupe de Pilotage EIL-DI 2025.

Point sur le tout premier Ell ARN. Benjamin COGNE (Nantes)

Troubles du développement intellectuel et déficits immunitaires héréditaires (TDI & DIH). Jérémie ROSAIN (Paris)

CIZ1 : premier géne responsable d'un TND aut ique récessif affectant exclusivement les femmes. Thomas BESNARD (Nantes)
Session « Mon variant en 180s ».

Du doute a la certitude : apport du génome dans I'interprétation d’un variant de structure complexe. Wissal TERGUI (Tunis, Tunisie)
Cas d'un variant dans variant dans TUBB4A. Anaélle GENTAZ-MAURIN (Rennes)

Dlnt huict diamnactana « 'dnicinnatira rhanaa 12 danna  Anna Canhia | ERDE (Daime)
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A e S e )
vanant GABRAl Quand étude fonctlonnel\e Iéve le doute sur un cas foetal Océane COUDRIEU (Clermont-Ferrand)

SAF, génétique... et si c’était bien plus ? Le casse-téte d'un triple diagnostic qui défie les certitudes. Vivien CUVELIER (Lille)
TADs en morceaux, diagnostic en éclats, retour sur une anomalie complexe. Manon FABARD (Lille)

Taux de diagnostic du génome first. Laurent FEYERSEN (Strasbourg)

Avancées du GT Arbre décisionnel Troubles du développement intellectuel.

11:00 - 12:30

WORKSHOP CYTOGENOMIQUE ONCOLOGIQUE
ADN circulants en cancérologie

Coordinateur : Pascal PUJOL (Montpellier)

Fragmentomique sur ADN circulant - GFCO. Simon GARINET (Paris)

Nouvelles technologies appliquées a I'ADN circulant - GFCO. Romain BOIDOT (DIJON)

Découverte de prédisposition au cancer a partir de I'ADN circulant - SFMPP. Benoist CHIBAUDEL

Pratique de I'ADN circulant en génétique et découverte incidente en cancérologie - SFMPP. Margot COMEL (Montpellier)

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER OXFORD NANOPORE TECHNOLOGIES
Une révolution en marche : apports du séquencage Nanopore dans la pratique clinique en génétique et oncogénétique

Introduction AS HCP/PGX and WGS 24H. Cora VACHER
Deployment and use of Nanopore sequencing in the tumor genetics department of Gustave Roussy. Voreak SUYBENG (Villejuif)

Assessing the potential clinical utility of ONT sequencing. Erika SOUCHE (Leuven, Belgique)

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER SEQONE
Avancées analytiques et Intelligence Artificielle en génomique clinique : de la détection des variants complexes a leur classification

Optimisation des pipelines pour la détection, I'interprétation et la visualisation de variants avec Germvar et Diag Al. Marie MILLE, Jiri RUZICKA (-)
Optimiser I'analyse d’exomes en routine clinique: retour d’expérience sur I'intégration de SeqOne a I'Hbpital Robert-Debré. Céline DUPONT (PARIS)
Place de I'|A dans le médical. Kévin YAUY (Montpellier)

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER EUROFINS BIOMNIS
Avancées en génétique prénatale, long-reads en réanimation, vision pour I'avenir... la génétique de demain s’écrit aujourd’hui !

Exome prénatal : des pipelines multiples pour un test tout en un. Bénédicte GERARD (Lyon)
Nouvelles applications en long-reads. Xavier VANHOYE (Lyon)
Génétique d'urgence en néonatal. Alban ZIEGLER (Toulouse)

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER BIOMARIN
I d’une ladie rare : regards croisés autour de I'achondroplasie

Modérateur : Valerie CORMIER DAIRE (PARIS)

L'achondroplasie en 2026. Valerie CORMIER DAIRE (PARIS)
Diagnostic anténatal : point de vue du gynéco-obstétricien. Florent FUCHS (Montpellier)
Binéme ‘conseiller en génétique et généticien’ dans I'accompagnement du diagnostic prénatal. Roxana BORGHESE (paris)

12:40 - 13:40
ATELIER DEJEUNER SANOFI
Eclairage sur les bonnes pratiques pour réduire I'errance diagnostique : Le rdle central du généticien
Modérateur : Karine NGUYEN (MARSEILLE)
Introduction - Généralités sur les bonnes pratiques : Enquéte familiale, néphrogénétique. Karine NGUYEN (MARSEILLE)

Retours d’expérience sur une approche pluridisciplinaire en consultation spécialisée, exemple de la cardiologie - Le rdle du généticien. Caroline ROORYCK-THAMBO (Bordeaux)
Interprétation des variants génétiques a I’'heure du séquencage haut débit: progrés et enjeux. Dominique GERMAIN (Paris)

13:45 - 14:15

DISCOURS D'OUVERTURE.

Conférenciers : Jeanick BRISSWALTER (Nice), Jacques GAUTHIER (Cannes), Véronique PAQUIS-FLUCKLINGER (Nice), Damien SANLAVILLE (LYON)

14:15 - 16:15

CONFERENCE PLENIERE 1
Les mitochondries en santé et pathologie humaine

Modérateurs : Sylvie BANNWARTH (NICE), Benoit FUNALOT (Créteil)

14:15 - 14:45 Pesticides SDHi : des perturbateurs mitochondriaux a potentiel cancérigéne. Sylvie BORTOLI (Paris)

14:45 - 15:15 Voies dérégulées dans I'ataxie de Friedreich : neuroinflammation dans la progression de la maladie et ciblage thérapeutique. Hélene PUCCIO (lilkirch)
15:15 - 15:45  Pathologies liées a CHCHD10 : du géne au traitement. Véronique PAQUIS-FLUCKLINGER (Nice)

15:45 - 16:15  Brain organoid models of mitochondrial and neurological disorders. Alessandro PRIGGIONE (Disseldorf, Allemagne)

17:00 - 18:30

SESSIONS SIMULTANEES 01

Genetique tumorale

Modérateurs : Cornel POPOVICI (Marseille), Etienne ROULEAU (VILLEJUIF)

17:00 - 17:15 #49095 - SS001 Diagnostic des tumeurs rares : quand Ie sequen;age long falt :ourt Ellsa LEMAITRE (Paris), Mathnde FILSER, Kevin MERCHADOU Christine BOURNEIX, Samantha ANTONIO, Guillaume CHOTARD, Franc

17:15-17:30 #49275 - SS002 Reset-mpnst g et struc de: dans la des des galnes des nerfs. Alix MARTIN, Eric PASMANT (PARIS), Djihad
17:30 - 17:45 #49542 - SS003 Classlflcatlon hist é ire des 1ré de I" yse de I’ADNg tumoral de 70 tumeurs avec un panel de séquencage de nouvelle génération dédié. Aude LAM
17:45 - 17:52 #49624 - SS004.1 BRCAL1 et RAD51C : de la méthy a la méthy dans le cancer de I'ovaire. Victoire MONTECALVO (paris), Samia MELAABI, Elsa HUA, Olfa TRABELS| GRATI, Mai

17:52 - 17:59 #49769 - SS004.2 Altérations et méthylation du géne RAD51C : un des trois génes clefs du déficit en recombinaison homologue (HRD) dans le cancer de l'ovaire. Roseline TANG, Voryak SUYBENG, Olfa TRAE
17:59 - 18:14 #49887 - SS005 Apport du Séquencage d’Exome Tumoral dans les phénotypes extrémes de cancers : résultats complementalves de I’étude EX>TRICAN. Anais FOLLETET, Benoit MAZEL (Dijon), Vincent GOUSS(
18:14 - 18:29 #49970 - SS006 Les profils de méthylati de I’ADN e des entités pertinentes pour la classification di de types de Baya DJADOUN, Pierre SOHIER, Eleonore FROUIN, Antoine

17:00 - 18:30

SESSIONS SIMULTANEES 02
Syndromes malformatifs
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Modérateurs : Jeanne AMIEL (PARIS), Khaoula Z AAFRANE-KHACHNAOUI (Nice)

17:00 - 17:15 #49217 - SS007 Evolution des parcours di dans les ladies du dé : dix ans d’expérience issus de I'observatoire du di ic du réseau anddi (2012-2022). Julien MARAV
Anddi-Rares Diagnosis Observatory Network THE, Estelle COLIN Chrlstlne BINQUET Laurence FAIVRE

17:15-17:30 #49236 - SS008 micr P :vers une ification. Sllvestre CUINAT (Lyon), Justine GUGUIN, Alexia RABEC, Sylvie MAZOYER, Patrick EDERY, Marion DELOUS, Putoux AUDREY
17:30 - 17:45 #49269 - SS009 Apport du gé dans Ies malfor i i : bilan de cent i Bertrand CHESNEAU (Toulouse), Timotéo COUSTEIX Abdelhaklm BOUAZZAOUI Consortium ;
17:45 - 18:00 #49357 - SS010 Pseudo-obstruction i ique : les I et hi: i "' le d ic, I'é du ic et les Minh-Chau TA, C
18:00 - 18:15 #49431 - SS011 Circuit RAPIDE au pour le sé urgent dans les ies rares pédiatriq : i i perfdrman:es et perspectives. Lucas W. GAUTHIER (Lyc
18:15 - 18:30 #49779 - SS012 Des variants de novo dans le géne ETF1, codant pour le facteur de terminai de la i un y Cyril MIGNOT (Paris), Francesco CA
17:00 - 18:30

SESSIONS SIMULTANEES 03
Continuum neurodéveloppement / neurodégénérescence

Modérateurs : Cyril GOIZET (Bordeaux), Solveig HEIDE (PARIS)

17:00 - 17:15 #48953 - SS013 Le dosage génique du locus 22q11.21 est associé au risque de dé de la ladie d’Alzhei . Olivier QUENEZ (Rouen), Catherine SCHRAMM, Kevin CASSINARI, Aude NICOLAS, Joan G
17:15 - 17:22  #49036 - SS014.1 Dépots de fer dans les noyaux grls entraux sur I'IRM cérébrale : est-ce une NBIA ? Manon DEGOUTIN (Bordeaux) Valeria GIDIOSA Patrlcla FERGELOT Julie DEFORGES Aurélien TRIMOUILLE, Thon
17:22 - 17:29 #49563 - SS014.2 Caractérisation des variations génétiques du gene DYRK1A dans les du i des du sy DYRK1A a l'ai
17:29 - 17:44 #49642 - SS015 La quantlflcatlon de la susceptlblllte magnétique a vlsee de quantification du fer intracérébral : vers un bi de I'a i intracéré de fer dans les NBIA |
17:44 - 17:59 #49644 - SS016 Réalité du / Romain DUQUET (Paris), Solveig HEIDE, Anna GERASIMENKO Daphné LEHALLE, Cristina PEDUTO, Perrine CHARLES

17:59 - 18:14 #49721 - SS017 RBMX2, responsable d’une nouvelle forme de troubles liés a I'X les deux sexes. Eva MEYER (Strasbourg), Clarisse DELVALLEE Valérie SKORY, Sarah CLUZEL,

18:14 - 18:29 #49867 - SS018 Identification d’un nouveau géne d’ataxie congénitale; ESRRG, premiére cause d’AC sans trouble du développement intellectuel et a IRM normale. Alexandra AFENJAR (PARIS), Odile GOZE-M

17:00 - 18:30

SESSIONS SIMULTANEES 04
Epidémiologie g que, génétique des pog

Modérateurs : Emmanuelle GENIN (BREST), Anthony HERZIG (Brest)

17:00 - 17:15  #49262 - SS019 Analyses pangénomiques multi-traits et fondée sur les génes impliquent les voies de la coagulation et du muscle lisse ire dans la ée de l'artére

17:15-17:30 #49720 - SS020 Etude populationnelle des genes HLA de six ethmes d’Afrique de I'Ouest (Benm) et leur impact sur I'imp HLA des pop! i africail . Nicolas VINCE (Nantes), Mohamed BENZAHI
17:30 - 17:45 #49811 - SS021 Identification des types des de Artem KIM (Los Angeles, Etats-Unis), Steven GAZAL

17:45 - 18:00 #49866 - SS022 Différences entre les sexes dans Iasthme ila contnbutlon des facteurs genethues. Océane LI (Paris), Gloria BENOIT, Lucie TROUBAT Léo HENCHES Veromque LEGRAND, Emmanuelle BOUZIGON,
18:00 - 18:15 #49919 - SS023 Etude génomique de liaison et d" du trouble dép a une douleur c ique dans un é améric dans la UK Biobank. Daniel NOLAN (1
18:15 - 18:30 #49981 - S5024 Fantasio : une [ i pour dé les i ré ifs rares iqués dans les ladi i Sidonie FOULON (Villejuif), Thérese TRUONG, Anne-Louise LEUTE
17:00 - 18:30

SESSIONS SIMULTANEES 04BIS
Maladies Cardiovasculaires

Modérateurs : Philippe CHARRON (PARIS), Cécile ROUZIER (Nice)

17:00 - 17:15 #48975 - SS025 Cardiomyopathies liées au géne RBMZO H mteret du minigeé et du sé pour | ion de varlants de signification incertaine. Alexandre JANIN (LYON), Gilles MILLAT, \
17:15-17:30 #49041 - SS026 Intérét et du e des malfor i éni non sy i en France. Clément SAUVESTRE (Bordeaux), Vincent MICHAUD, Claire
17:30 - 17:45 #49659 - SS027 Utili ion du modéle ish pourl ion de I'effet fonctlonnel des déle ns d’exon en phase du géne FLNC. Flavie ADER (PARIS), Clarisse BILLON, Adrien BLOCH, Corinne METAY, Diale
17:45 - 18:00 #49693 - SS028 Nouvel outil pour la ifi ion des hyper . Alaln CARRIE Olivier BLUTEAU (Parls), Nathanael LAPIDUS Phlhppe GIRAL Sophle BELIARD, Valérie CARREAU, Ra
18:00 - 18:15 #49989 - SS029 Le séquencage ARN Long-Read couplé au i renforce le du RNA-seq : Laétitia RIALLAND (Paris), Clair

18:15 - 18:30 #49990 - SS030 Le NGS ciblé de I’ARNm permet de guider la classification des variants de signification incertaine dans les génes de :ardmmyopathnes Laétitia RIALLAND (Paris), Imane BAATOUT, Pierre BOB

10:00

08:00 - 10:00

CONFERENCE PLENIERE 2
Single cell RNA-Seq et omiques spatiales

Modérateurs : Claude HOUDAYER (Rouen), Cécile ROUZIER (Nice)

08:00 - 08:30 Approches multiomiques dans le diagnostic des maladies rares. Julien GAGNEUR (Munich, Allemagne)

08:30 - 09:00 Atlas développementaux multimodaux du tractus urogénital chez I'homme : trajectoires normales et altérées. Frederic CHALMEL (Rennes)

09:00 - 09:30 Séquences dans I'espace : Investigation transcriptomique des cellules dans leur contexte spat\al application a la SEP. Bastien HERVE (Stockholm, Suéde)
09:30 - 10:00 De I'analyse de la cellule unique au 1t de les stratégies thér : I'exemple des liposarcomes dédifférenciés. Sarah WATSON (PARIS)

10:00 - 11:00

SESSION 1 - POSTERS AFFICHES EN PRESENCE DES AUTEURS

#48858 - POO1 Evaluatlon de la performance des tests é dans les c iop i éni expérience du CHU Sainte-Justine. Camille T. LAGANIERE, Amélie DOUSSAU, Magdalena JAWORSKI, Lauren
#49300 - POOS5 D i dans les i éré i : un état des lieux national. Isabelle JONVEAUX (Paris), Ousmane SUWAREH, Julie PROUKHNITZKY, Agathe BERTI!
#49629 - P013 25 ans de Di i é Julia LAUER ZILLHARDT (STRASBOURG), Emmanuelle KIEFFER, Julie ROOS, Elodie JAVEY, Gaétan CARAVELLO, Sarah DONAT, Nathalie GARDES, Catherine HAMM, Kare
#49763 - P017 Evaluation de la valeur predlctlve posi du dépi: de la trisomie 21 : expérience tunisienne. Emna KOUBAA, Mediha TRABELSI, Tergui WISSAL (Tunis, Tunisie), Ines OUERTANI

#49833 - P021 Apport de la CGH array dans les grossesses a haut nsque de trlsomle 21 isolée (>1/50) : une étude de cohorte rétrospective. Helyett OLLIVIER (Paris), Valérie MALAN, Raphaél BARTIN, Jean-Michel DUPONT, Jul
#49038 - P025 Di: et suivi du sy (CDH1 et CTNND1) : élargissement du spectre phénotypique. Cindy COLSON (LILLE), Jamal GHOUMID, Florence PETIT, Sylvie MANOUVRIER, Ad
#49119 - P029 Génome non codant et syndrome Nail- Patella vers une medeclne de précision. Perrine BRUNELLE, Anne-Sophie JOURDAIN, Fabienne ESCANDE, Séverine AUDEBERT-BELLANGER, Sonia BOUQUILLON, Valérie CORMIE
#49314 - P033 Etude transcr de et dans les RNU4ATAC-opathies. Alexia RABEC (Lyon), Silvestre CUINAT, Alicia BESSON, Isabella BORG, Anne DIEUX, Bertrand ISIDOR, Alissandre LECOR
#49438 - PO37 Syndrome de Goltz :hez un homme adulte en lien avec un variant d’ eplssage hemlzygote du gene PORCN Juliette QUILICHINI (Parls) Pierre BLANC, Alban LERMINE, Julien BURATTI, Julie BOGOIN, Aurélie LAFITTE,
#49750 - P041 Des de JAG1 sont a des népl isolées. Lucie MENGUY, Laurent HUDIER, Mohamad ZAIDAN, Bertrand t
#49173 - P045 Cytogenetic profile of patients with clinical spectrum of ambiguous genitalia, amenorrhea and Turner A 21-year singl ter experience. Zouhair ELKARHAT (BK269110, Maroc), Boutaina BEL
#49374 - P049 Sortir de I’errance mgnostuque Reevaluatlon des variations du nomhre de coples de sig flcatlon incertaine de plus de 1 Mb survenus de novo chez 208 patients. Laura FEYEREISEN (Strasbourg), Célit
#49493 - PO53 Expérience ise dans le di des sy : Fanconi, Bloom et autres maladies cassantes. Nathalie AUGER (Villejuif), Etienne ROULEAU, Alexander '
#49669 - PO57 i de structure e hentes d un ou des deux parents : Ies piéges de l'interprétation du génome. Caroline SCHLUTH-BOLARD (STRASBOURG), Aurélie GOURONC, Laura FEYEREISEN, Salima EL CHE
#49321 - P061 Insuffisance ovarlenne prematuree et bilan des avancées génétiques - PFMG2025. Léna NOUGAREDE (Grenoble), Anna LOKCHINE, Bruno DONADILLE, Véronique TARDY-GUIDOLLET, Francois VIALARD, Linda AKLOUL
#49605 - PO65 Vers une en pl i ligne par car ie optique du dans les infertilités masculines. Pascal CHAMBON (Rouen), Candice SAURIN, Anne-Marie GUERROT, Romane LEVADE, Juliette COURSI
#49882 - P069 Le score PICADAR : un outil clini pour I’ i i des y énéti dans les DCP. Louls DOMENACH (Burdeaux) Marle Pierre REBOUL, Aurélien TRIMOUILLE, Frangols GALDDE

#48954 - P073 Réanalyse a long terme (entre 3 et 6 ans apres I e) de: dans le cadre d’une chez des é

Corinne CHANTEGRET, Jean-Francois DELEUZE, Christophe PHILIPPE, Yannls DUFFOURD Laurence FAIVRE Anne -Sophie DENOMME PICHON, Christel THAUVIN-ROBINET

#49088 - PO77 Prévalence et hlstolre naturelle du y d’A Dudley : C ibution de la cohorte francaise issue de la BNDMR. Estella CASTILLON (Dijon), Laurence FAIVRE Christine BINQUET, Odile BOESPF
#49211 - PO81 Des i de novo i d’un exon non codant dans la région 3’UTR du géne CREBZF sont d’un avec Laura KAREMBE (Nant

#49246 - P085 Les troubles du systéme visuel dans le syndrome de Prader-Wi Sasha DEHOLLANDER (Paris), Léa CONVERSY, Arnold MUNNICH, Marie PIERON, Sylvwe CHOKRON
#49287 - PO89 Le transport des lipides est nécessaire a la lamination neocortl:ale jacquellne CHRAST, Stephan COLLINS, Chiara AUWERX, Julijana IVANISEVIC, Nicolas GUEX, Binnaz YALCIN, Alexandre REYMOND (Lausanne, Suisse

#49362 - P093 Beyond the de novo di clinical, and into familial Rubinstein-Taybi syndrome. Quentin SABBAGH (Montpellier, Pays-Bas), Samuel FENNELLY, Camille CHARBONNIER, Florent
#49529 - P097 Un variant gain-de-fonction re:urrent du RHOGEF TRIO affe:te le neurodeveloppement in vivo. Jeanne BERNARD, Steeve THIRARD, Arpoudamarie ROC, Franck COMUNALE, Angelina ROGLIARDO, Christine FAGOTT(
#49745 - P101 Confirmation du spectre associé a I’ | ance d’ADGRL1 : d’une cohorte de 14 patients. Benoit MAZEL (Duon) Sophie NAMEOT Ange-Line BRUEL, Stephanie RILEY,
#49835 - P105 InDICE (| ! 1 Di: ility Cli ing and i Hi de d c é i et é piq pour I’étude des du Thomas COURTIN (Paris), Bo
#49877 - P109 Nouvelles variations du géne ATP2B2 i ifiées en sé s i : corrélati é é dans les ités, les du é et I’épi ie. Tristan CELSE (Gr
#48863 - P113 Séquencage du génome entier dans les formes non ré de ificati. céré s ication de NOTCHl et nouveaux génes candldats. Florlan BOULIN (Rouen) Antome BONNE\/ALLE Anne-Claire
#48956 - P117 Mise en place d’ un algonthme de classlflcatlon ini des de risque gé de ladie d’. H prosp a 2083 et de tests agra
#49047 - P121 La ala i : étude ré ive de 1994 a 2024, i i d'un . Anais CALAYA (La Réunion), Valérie TROMMS DORFF

#49216 - P125 Syndrome de CANVAS étude rétrospectlve sur une cohorte de 1019 patients analysés Syrme BOUAZIZI Amandlne BOYER Emlllen DELMONT, Annie VERSCHUEREN, Emmanuelle CAMPANA-! SALORT Aude Marie Gl
#49251 - P129 Les i de perte de ion du géne SIM1 la ilité d'une en termes de perte de poids au un du ré

#49291 - P133 Gains de copies des génes COL4Al et COL4A2 comme cause génétique de maladie des petites artéres cérébrales de I’adulte. Dominique HERVE, Saskia A J LESNIK OBERSTEIN, Eva PIPIRAS, Steven | KI‘I'I'NER
#49367 - P137 Etude du réle du géne LAMC1 dans les maladnes des petntes arteres cérehrales Chloé TALARMIN-GAS (Paris), Elisabeth TOURNIER-LASSERVE

#49400 - P141 La séquence des motifs répétés CAG dans Ies Jean-Loup MEREAUX, Claire-Sophie DAVOINE (Paris), Emilien PETIT, Claire EWENCZ YK, Anna HEINZMANN, Giulia COARELLI, Alex
#49607 - P145 Expansion de trlplets CAG a i e dans TBP et variations dans STUB1 : a propos de 3 cas avec phénotype Huntington-like. Sophie GRESSER (Nancy), Armand HOCQUEL, Nc
#49784 - P149 Etude clini et des épil : apport du de I’exome. Feriel AGREBI (Bron) Houweyda JILANI, Imen REJEB, Yasmina ELARIBI, Sana KAROUI, Rahma KCHAOU, Maysa MERIDA,
#49966 - P153 Stratégie de diagnostic moléculaire de Iataxle tardive SCA27B liée aux expansions introniques gaa dans le géne fgfl4 : application a une large cohorte de 1895 i Victor Andrés v
Christine TRANCHANT, Christophe VERNY, Cyril GOIZET, Michel KOENIG, Mathieu ANHEIM, Bernard BRAIS, Mathilde RENAUD, Céline BONNET
#49538 - P157 Le sé ge de gé pour la pré-indication ité precoces retour de 5 annees au CHU de T isé centre de ies rares des i Nel
#49725 - P161 Surdité liée au géne coch dans une cohorte ise : c . Ralyath BALOGOUN (PARIS), Margaux SEREY-GAUT, Laurence JONARD, Ghizlene LAHLOU, Isabelle
#49525 - P165 Les microARN et Ia pathogenése du dlabete de type 2. Sabah HANACHI (Constantme A\gerle) Sallma ZEKRI Karlma SIFl, Karima BENMEBAREK, Noredine ABADI
#49826 - P169 y des {1} urinaire pour un iales. Dina AL-EZZI, Laetitia LE TEXIER, Louisa PARIS, Matthieu DENIS, Arnaud CHEVROLLIER, M
#49944 - P173 i P d’un deﬁcnt congénital I|é a ALGl4 : et i i in vnvo Fat\ma EL IT ]onathan MARQUEZ, Victor COUTURIER, Flavien ROUXEL, Laurence DUPLOMB, Val
#48980 - P177 Cancers du sein (CS) dans une série de 140 de il 1 (NF1) : caractéristi et ic. Sophie FRANK (Paris), Matthieu CARTON, Salah FERKAL,
#49118 - P181 Les analyses génomiques en France en é : bilan de 6 ans d’expérience dans le cadre du Plan France Medeclne Génomique 2025. Héléne DELHOMELLE, Ahmed BOURAS, Li¢
Dominique VAUR, Nancy UHRHAMMER, Camille TLEMSANI, Julie TINAT, Dimitri TCHERNITCHKO, Nicolas SE\/ENET Juliette OUILICHINI Audrey REMENIERAS, lulian BAN, Lamisse MANSOUR HENDILI, Alexandre PERRIER, Catherine NOGUES, Chrystelle
#49266 - P185 Analyse cout-efflcaclte de la preventlon versus le traitement du cancer dans le sy i - Projet é PREVENTABLE. Marion ROLAIN lRouen), Patricia FAURE, Muriel BELOTTI, Julie BOOI
#49311 - P189 C é d’une i i du géne BRCAL, grace au gé de ré T2T qui ine la formation d'un it de fusion Mathias SCHWARTZ, Mathilde FILSER, Ke

Page 3 of 14



11:00

12:40

13:45

Mercredi 28 janvier

ASSISES DE GENETIQUE HUMAINE ET MEDICALE
CANNES, PALAIS DES FESTIVALS ET DES CONGRES

27-30 JANV'ER 2026 www.assises-genetique.org
RNFFGH

#49336 - P193 Maladie de Fanconi, entre pathogenlclte et hypomorphle stoire d'un va nt homozygote sur le gene FANCE. Melanie PAGES, Melanie PAGES (Paris), Lise LARCHER, Marie-Charlotte VILLY, Elise PIERRE NOEL,
#49397 - P197 Bilan de la réunion de concertation d S pédiatrique (RCPOP) a 4 ans d’ac 6. T\phame ADAM DE BEAUMAIS, Sarah BENEZECH, Carole COZE, Chrystelle COLAS, Nata

#49483 - P201 Vers une égie de sé intégré :apports du NGS short-read, du RNAseq et du long ion dans le cadre du centre de référence des neurof
#49557 - P205 PREDCAP. I‘observatolre francais des de i au cancer des enfants et des adolescents. Etat des Ileux en 2025 et perspectives. Léa GUERRINI-ROUSSEAU (Villejuif), Gaelle
#49592 - P209 Dé prédits de mutees POLE par une approche protéogénomique. Albain CHANSAVANG (PARIS), Elodie GIRARD, Pierre SOHIER, Sophie VACHER, Anne SCHNITZLER, Nicolas SERVAN

#49640 - P213 Circuit « tumoral first » : a la recherche d’une pré position. Antoine DE PAUW (PARIS), Camille BERGER, Olfa TRABELSI-GRATI, Ivan BIECHE, Lisa GOLMARD, Céline CALLENS, Samia MELAABI, Jessica LE GALL, Mélanie
#49743 - P217 Mise a jour des recommandatlons franqalses de prise en charge préventive dans le syndrome de Lynch par le Groupe Génétique et Cancer (GGC) d’UNICANCER. Marion DHOOGE (PARIS), Séphora CAMPOY
#49936 - P221 Tumeur quels génes et quel panel? Théo CHARNAY (Marseille), Camille GIANNETTI, Arnaud LAGARDE, Catherine ROCHE, Anne BARLIER, Pauline ROMANET

#49312 - P225 SPeedendoc accélérer le diagnostic moleculanre dans les urgences oncologiques thyroi nnes. Ronan LEGRAND, Erell GUILLERM, Michaél DEGAUD, Jean-Marc LACORTE, Florence COULET, Alexandre PERRIER, Je

#49515 - P229 de trois du géne POLE chez deux jeunes pa entes atteintes de cancer de I’endometre. Hayet DOUIK (Tunis, Tunisie), Mohamed Nasreddine RAJOUA, Ons AZAIEZ, Ghada SA
#49756 - P233 Etude des blomarqueurs moleculalres dans le cancer de Iovalre muté BRCAL a l'aide d'un réseau ceRNA et d'une analyse de survie. Belma Gézde OZDEMIR (SELCUKLU, Turquie), Ahmet BILGI, Cetin CELIK, H
#49845 - P237 SovaD 2.0 : il pour Iii P ive des variants somatiques rares. Etienne ROULEAU (VILLEJUIF), Céline GUIEN, Walid BEN-YEDDER, Victor GONDRAN-TEILLER, Christor
#49983 - P241 Népl et WT1 H é i Henriette POATY, Henriette POATY (Brazzaville, Congo)

#48992 - P249 i & ti de la p ele est-elle difficile ? Analyse collaborative de 685 expériences de patients dans les maladies rares. Marion MATHIEU (Marseille), Bérengére SALIBA-SERRE, S.
#49215 - P253 Intéret d’ un dépistage ciblé des hé i ies a partir des e: érythrocytanres de I’lhémogramme. Alexandre JANEL Pascal COUDENE (RODEZ)

#49375 - P257 Surdité né d’origine généti : évolution du vécu et des besoins des péres et des meéres au cours du p| H lyse des facteurs influencant le stress parental. Marjolaine
#49465 - P261 Maillon clé de I'accés aux tests géné : réle du il en ¢ énéti en service de écialité non généti - de la bi ie de la repi ion. Lison GAUDIN (Rouen), Nathalie RIVES, R¢
#49545 - P265 PERIGENOMED-CLINICS2 : un schéma d’étude per ion en vie réelle du dé 1 i a I’échelle d un Centre gi I. Chr
#49932 - P269 Un groupe de travall collaboratif d’experts interfilieres pour deflnlr la Ilste des génes/maladies a deplster dans la 1ére phase du projet fram;als de 1 gé DMED-CLI
#49231 - P273 Effet de - sur le de cor des ayant une obésité associée a un syndrome de Bardet-Biedl (BBS). Uzoma OKORIE, Gauri MALTHANKAR (Boston, Etars -Unis), Elizabeth F
#49818 - P277 Projet DEPISMA de dé de | y phie spinale : bilan de fin d’étude. Nadége CALMELS (Strasbourg), Virginie RACLET, Virginie HAUSHALTER, Valérie BIANCALANA, Didier LACOMBE, Vincent LAUGEL
#49183 - P281 Analyse gé i dans les i éréditai : apercu d'une cohorte natlonale frangalse (PFMGZOZ5) Marina KONYUKH Vlanney POINSIGNON, Anne-Sophie LIA Marlne GUILLAUD BATAILLE Jean Mad(
#49544 - P285 i (peri linics 1) - pl ie éri en france d’s du parla & : quels défis pour |

#49840 - P289 Evaluatnon prenatale de 1% arthrogrypose 2 et é i selon Ie g pe é Alicia COUDERT (Grenoble) John RENDU, Anthony MAINO jullen FAURE Mar]olame GAUTHIEF
#49471 - P293 L de: e Sante (SNDS) un Dutll de repérage des causes des du spectre . Sylvwa ROSE (Parls), Math\s COLLIER, Khawla ALJABALI, Moise AS:
#49753 - P297 Les i i en d’u de prés de 800 000 loci a partir de la cohorte POPGEN pour éli le des i rares. Kévin UGUEN (

#49937 - P301 GenEFCCSS : Cohorte francaise dédiée a I'etude de la sus:eptlb té génétique aux cancers pédiatriques et aux effets tardifs des anticancéreux utilisés en pédiati Ons HAMZ AOUI (Paris), Delphine B.
#49732 - P309 Anticipation du réglement IVDR : retour d’expérience sur la mise en conformité d’un workflow de séquencage pangénomique short-read et d’analyse d’exome pour I'aide au diagnostic. Edgar HORTA (
#48940 - P313 de a longue lecture dans les dystrophies myotoniques : vers une caractérisation génotype-phénotype affinée. Sonia LAMEIRAS, Eirini Maria LAMPRAKI, Duncan KILBURN, Tina
#49046 - P317 Chimérisme post-greffe : le séquencage de 3e génération au service de la réactivité et de la preclslon. Pascal PEDINI (Marseille), Sandrine MAIOLI, Nisem CHEROUAT, Agneés BASIRE, Coralie FRASSATI, Sandrine
#49093 - P321 La corrélation phénotype-génotype pousse les explorations et révéle pour la premiére fois une insertion de séquence Alu dans le géne CYP21A2 impliqué dans le dé en 21-hydroxylase. Jordan TE

#49252 - P325 L mages du sein par intelligence artificielle prédit le statut ATM des patlentes. Nlcolas VIART (Parls), Lucie THIBAULT, Tristan LAZARD, Séverine EON-MARCHAIS, Yue JIAO,

#49306 - P329 RNA- based Intelllgent Algorithm (RNIA) un modeéle de machine learning pour prédire des si d' n RNAseq. Valentin VAUTROT (Dijon), Clarisse BOCHE, Anthony AUCL
#49364 - P333 Long: d HiFi resolves recurrent Alu-mediated deletions |n TANGOZ deﬁcnency dnsorder. Quentm SABBAGH (Montpelller Pays-Bas), Felipe VILLA-TOBON, Zahra KAZEMI, Laura LENTINI, Mar
#49528 - P337 Evaluation de | apport des grands modéles de langages (LLM) pour le di au sy de Bardet-Biedl. Medhi EL ALAOUA, Jean-Baptiste LAMOUCHE, Aurélie GOURONC, Franco
#49798 - P341 Le défi du suivi des dans un de a trés haut débit pour le dlagnostlc mlse en place des protocoles et outlls de suivi a AURAGEN. Estelle CHAMPION, Anne THOMAS, Joan
#49922 - P345 Analyse des du ar Iong reads aux népl iées a MUC1. llias BENSOUNA (Paris), Xavier V.
#49335 - P349 Foetopathologie et génétique : quand la p-ste de I’escargot méne au di ic d’une ie de par identification en exome d’un nouveau variant faux-sens du géne SLC35D1.

#49473 - P353 Variants frameshift C-terminaux de FGFR1 : confirmation d’une cause de D i i ipl Marion AUBERT-MUCCA (Toulouse), Roberto MENDOZ A LONDONO, Valerie CORMIER-DAIRE, Tho
#49678 - P357 Apport du séquencage du genume entier dans Ia ie des Sophie MONNOT (paris), Maelle CHARPIE, Caroline MICHOT, Geneviéve BAUJAT, Solenne FISSON, Perrine BRUNELLE, Briand AUDR
#49977 - P361 i du spectre é pique et é du sy de Bruck Camille GALLUDEC-VAILLANT (Paris), Sophie MONNOT, Zagorska PEJIN, Corinne COLLET, Lucile BOUTAUD, Eugénie KOUMAKIS, Pauline LE T
#49452 - P365 Di: ic des éréditai etF il au CHU de Nice. Marjorie HEIM (NICE), Thomas HUBICHE, Marion ARNAUD, Mathilde LELOUP, Jocelyn RAPP, Véronique PAQUIS-FLUCKLIN
#49114 - P369 Mise en place et premler bllan d’une activité de népl é i adulte par sé ge d’exome. Mathieu GEORGET (Paris), Laurent MESNARD, Nadhir YOUSFI, Anouar NABTI, Julie BOGOIN, llias BENSOUNA, M
#49454 - P373 Apport du é ge i dans les i pi i rares. Célme RENOUX (LYON) Florence COULET, Nathalle COUQUE, Ibrahima BA, Anne BERGOUGNOUX, Jérémy BERTRAND, Mélanie EYRIES, Victor (
#49690 - P377 E de la ie de ge |l énérati i au I de Ia e. Fanny VERNEAU, Karine LE MILLIER, Jean-Pierre ALTIERI, Corinne BAREIL, David CHEILLA
#48969 - P381 Le géne myl2 dans les i érédi spectre i | et corr élati é yp! dans une large cohorte natlonale (cardlogen) Lina Rose KABBAJ (Paris), Adrien BLOCH, Gill:
#49205 - P385 Analyse e des des loci de prédi éti a la di de I'artére c et a I'anévrysme intracranien. Asraa ESMAEL (paris), Georges .

#49328 - P389 Progres dans la pnse en chavge du syndrome de Marfan : les limites de la dlssectlon de type B. Maria TCHITCHINADZE, Souraya WADIH (paris), Olivier MILLERON, Ludivine ELIAHOU, Florence ARNOULT, Kenza MIH(
#49572 - P393 Lymphcedéme primaire : du te de génes d’exome. Melanie EYRIES (LYON), Vanna GEROMEL Caro\lne FOURGEAUD Amina MIHOUBI, Sarah ABBA, La
#49253 - P396 Vers une harmonisation du RNA-seq clble dans les maladies vasculaires rares : retour d expénence de la filiere FAVA-Multi pour | i du Nathalie DESIRE (PARIS), Pauline

11:00 - 12:30

COMMUNICATIONS ORALES SELECTIONNEES 1
Modérateurs : Véronique PAQUIS-FLUCKLINGER (Nice), Nicole PHILIP (MARSEILLE)

11:00 - 11:15 #49582 - PLO02 Retour d i du CHU Alpes, premier centre francais a utiliser la i de Kar ing pour le Di ire. Flore MIETTON, Isabelle LOR
11:15-11:30 #49255 - PLO01 Déchiffrer les mé i é ires au diabéte de type 2 a travers diverses populations et tissues. Ozvan BOCHER (Brest), Ana Luiza ARRUDA Satoshi YOSHIJI, Chi ZHAO, Alicia HUI
11:30 - 11:45 #49648 - PL003 Histoire du de Wi Steil a I’age adulte : une cohorte de 114 patlents. Urlel BENSABATH (Parls) Perrine CHARLES Elise SCHAEFFER, Sylvie ODENT, Laurence FAIVRE,
11:45 - 12:00 #49652 - PLO04 Caractérisation in vivo d’un modéle de dysplasie squelettique liée aux variations une | de Ia [ ine PTBP1. Jullen PACCAUD (Dijon), Laurence DUPLOMB,
12:00 - 12:15 #49746 - PLOO5 L’analyse systématique des snRNA révele RNU2-2 comme cause fré d’ é i les et épi i et récessives. Caroline NAVA (Paris), Elsa Lt

12:15 - 12:30 #49783 - PLO06 Le programme FRESH pour faciliter I’accés a I’oncologie de précision par la biopsie liquide en France : bilan de 6000 analyses sur une. Edouard TURLOTTE, Voreak SUYBNEG, Michaél DEGAU

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER PACBIO
Hil la révolution des longs reads en génomique humaine

Nouvelles perspectives avec la technologie de séquengage HiFi. Benjamin AUBIER

Des lectures HiFi aux résultats biologiques: outils et ressources bioinformatiques. Valérie MAROT-LASSAUZ AIE

Mise en place du séquencage HiFi, performances et applications. Celine DERAMBURE (Paris), Olivier QUENEZ (Rouen)

Séquences répétées et maladies neurologiques héréditaires : analyse par le panel PureTarget et optimisation bioinformatique. Isabelle QUADRIO (Lyon), Zoé DMITRIEVSKY (LYON)

12:40 - 13:40
ATELIER DEJEUNER AGILENT
Panorama des applications NGS : du short-read au long-read
Modérateur : Claude REVEL (Vénissieux Cedex)
Tour d'horizon des nouveautés NGS Agilent dans le domaine de la génétique humaine. Adrien JEANNIARD

Implémentation d'une plateforme exome-transcriptome automatisée et standardisée pour I'analyse des Maladies Rares. Svetlana GOROKHOVA (MARSEILLE), Martin KRAHN (Marseille)
Capture Agilent sur Magnis et séquencage long read ONT : exemple en pharmacogénétique. Louis LEBRETON (Bordeaux)

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER VARVIS®

Vers une gé i ini de lle génération

Introduction a varvis®. Orianne MAZEMONDET (Rostock, Allemagne)

Comment I'lA révolutionne-t-elle la génomique clinique ? Aina Pl ROIG (Barcelone, Allemagne)

Transformer la complexité en clarté : analyse automatisée du séquencage a lecture longue. Ben LIESFELD (Allemagne)
T2T vs. hg38 : vers une nouvelle norme. Rolf SCHRODER (Rostock, Allemagne)

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER INTEGRAGEN
Dutissualab

le profilage tumoral transforme la prise en charge des cancers.

Profilage Multi-Omique du Microenvironnement Tumoral : Intégration du WES, RNA-seq et de données spatiales pour Prédire la Réponse a I'lmmunothérapie dans le Cancer du Sein Triple Négatif. Léo LAOUBI (Lyon)
Moligio, la solution MRD “tumor-informed” développée par IntegraGen : pour le suivi ultra-sensible et personnalisé de la maladie résiduelle a partir d’ADN tumoral circulant. Elodie LALLET
Essai UMBRELLA : Le statut MRD au cceur de la stratification thérapeutique en oncologie (ZOOM). Antoine ITALIANO (Villejuif)

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER NEW ENGLAND BIOLABS
Innovations pour la détection des biomarqueurs et perspectives en génétique : Profilage des small RNA et ADN circulants par NGS

Identification d’une microproteine traduite par un IncRNA dans la cellule béta pancréatique. Bénédicte TOUSSAINT (Lille)
Overcoming bias in small RNA library prep and unlocking true biological insights. Andrew BARRY
Plateforme de Profilage Génomique par Biopsie Liquide de Gustave Roussy : De la création a la routine. Edouard TURLOTTE (Villejuif)
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14:15 - 14:45

CONFERENCE INVITEE 1
Intelligence Artificielle

Modérateur : Charles VAN GOETHEM (Montpellier)

Intelligence artificielle et jumeau numérique pour la médecine du futur. Nicholas AYACHE (Nice)

14:45 - 16:15

SESSIONS SIMULTANEES 05
Neurodeveloppement 1

Modérateurs : Sylvie BANNWARTH (NICE), Gaetan LESCA (Lyon)

14:45 - 15:00 #49323 - SS031 Variants i é de PIK3CA: érisati ini i i et fi i d'une cohorte de 17 patients. Clarisse BATTAULT (Angers/Paris), Laurence DUPLO
15:00 - 15:15 #49353 - SS032 Des variants pathogenes de GTFZI au Iocus du sy de Willi B sont d 'un trouble du neurodeveloppement Jeanne JURY (Nantes), Thomas BESNARD, Wallid DEB, A
15:15-15:30 #49363 - SS033 Troubles du a HCN2 : e d’une cohorte de 21 et de de Xénope. Clara HOUDAYER (Angers), A Marie PHILLIPS, Ma
15:30 - 15:45 #49520 - SS034 Intérét du RNA-Seq sur culture yr phocytaire aprés un gé negatlf pour le di du é Thomas BESNARD, Laura DO SOUTO FERREIRA, Wallid DEB, De
15:45 - 16:00 #49751 - SS035 plotyp: de i i incertaines par séquencage Iong read Carollne THUILLIER Manon FABARD, Marine TESSARECH Pau\lne PLANTE-BORDENEUVE, Paul GUEGUEN, Perrine BRU
16:00 - 16:15 #49964 - SS036 Mise en evndence d’un role tissu et espéce spécifique pourles p i i grace a des i dérivés de plur
14:45 - 16:15

SESSIONS SIMULTANEES 06
Oncogenetique 1

Modérateurs : Sophie GIRAUD (BORDEAUX), Catherine NOGUES (Marseille)

14:45 - 15:00 #49344 - SS037 Inégalités, représentations et effets du suivi d énéti surles ] ires de porteur ses de mutation prédisposant au cancer. GOPxie, une étude sur les expenen:es de patlent
15:00 - 15:15 #49368 - SS038 Contribution des variations en mosaique du géne APC dans la é de | y couplée chez 147

15:15 - 15:30 #49383 - SS039 Prévalence et caractérisation phé pique de I’hypert ie d’origine p: dans une cohorte francaise de 1258 patients. Lucie COPPIN, Camille GIANNETTI, Margane PERTUIT
15:30 - 15:45 #49514 - SS040 Place de I'approche dans le di i des C Matthleu PEYRE Ceclle BARBANCE, Suzanne TRAN, Khadija CHRAIBI, Laurence PACOT, Benoit TERRIS, Michel KALAMARIDES, B¢
15:45 - 16:00 #49588 - SS041 Evaluation fonctionnelle a haut débit par i du IADN polyé epsilon. Albain CHANSAVANG (PARIS), Ingrid LAURENDEAU, Bertrand DIEBOLD, Dario
16:00 - 16:15 #49869 - SS042 Risques de cancer chez les porteurs du syndrome de Lynch : i i a partir du regi OFELy. Séphora CAMPOY (Lyon), Youenn DROUET, Stéphanie BAERT-DESURMONT, Patrick BE
14:45 - 16:15

SESSIONS SIMULTANEES 07

Thérapies, decine per lisé ladies neuromusculaires

Modérateurs : Anne-Sophie LIA (LIMOGES), Vincent PROCACCIO (Angers)

14:45 - 15:00 #49278 - S5043 Analy ive des mé de sé long-read pour décrypter la complexité du locus de la Dystrophie Facio-Scapulo-Humérale (FSHD). Charlotte TARDY (MARSEILLE), Jean-Pt
15:00 - 15:15 #49455 - SS044 Quel prélevement réaliser pour une t hé i de I de la par ’ADNmt. Robin GHANEM (Paris), Nora BRAHIMI, Paula RUBENS, Sophie MONNC
15:15 - 15:30 #49507 - SS045 Strategle d’ |dent|f|catlon de lors d’une lyse d’exome entier dans le contexte Iégal actuel en France. Martin KRAHN (Marseille), Annachiara DE SANDF
15:30 - 15:45 #49886 - S5046 i de I’épi du géne COL4AS5 : preuve de concept dans un modeéle d’organoides rénaux de syndrome d’Alport lié a I, X. Hassan SAEI Bruno ESTEBE Gaudin NIC(
15:45 - 16:00 #49940 - SS047 Analyse pharmacogénétique a pamr des données d’exome et co-interprétation pharmaco-clinico-biologique pour une prise en charge per

16:00 - 16:15 #49975 - SS048 T de la liée au géne CSF1R par greffe de cellules souches dans une cohorte internationale. Hemmo YSKA (Paris), Marianne GOLSE Natalla JULIA PALACIOS Camille +
14:45 - 16:15

SESSIONS SIMULTANEES 08
MOC, Dermato, Nephro

Modérateurs : Genevieve BAUJAT (PARIS), Bruno FRANCOU (NICE)

14:45 - 15:00 #49120 - SS049 Dlagnostlc raplde par sequen;age long reads des n i i Mathleu GEORGET (Paris), Nadhir YOUSFI, Aurélie WAERNESSYCKLE, Badreddine MOHAND-OUMOUSSA, Héléne I
15:00 - 15:15 #49497 - SS050 Apport du de dans le des ladi i bilan de 827 patients. Sophie RONDEAU (Paris), Audrey BRIAND-SULEAU, Corinne COLLET, Sév

15:15 - 15:30 #49635 - SS051 Ca érisation c i et léculaire de la ie th I pelvi (sy de Barnes). Louis JANUEL (Lyon), Elise SCHAEFER, Robin POUYAU, Hajira MOKHTAR, Consortiur
15:30 - 15:45 #49888 - S5052 ion des détermi = de la variabilité é piq de la de type 1. Laurence PACOT (PARIS), Pierre WOLKENSTEIN, Dominique VIDAUD, Laura FERTITTA, S¢
15:45 - 16:00 #49969 - 55053 Deep phenotyping of trichothiodystrophy reveals genotype-phenotype correlations. Pierre-Louis LANVIN, Fanny MORICE-PICARD, Pierre-Louis LANVIN (Nantes)

16:00 - 16:15 #49988 - SS054 FGFR avoid hrosis in a mouse model of osteochondrodysplasia. Anne MORICE (Paris), Amélie DE LA SEIGLIERE, Laurence LEGEAI-MALLET

14:45 - 16:15

SESSIONS SIMULTANEES 08BIS
Autisme et Bioinformatique

Modérateurs : Jean MULLER (Strasbourg), Anne-Claude TABET (Paris)

14:45 - 15:00 #49283 - SS055 Généti des du spectre isti et é : apport di i du sé short-read. Paul BRUZEAU (Paris), Anna MARUANI, Alexar
Veronica SANDRONI, Pascale SAUGER- \/EBER Thomas SMOL, Radka STOE\/A Kevin UGUEN Gabr\ella VERA, Camille Odl\e VEREBI, Alam \/ERLOES Damlmque VIDAUD Mane VINCENT, Catherme VINCENT DELORME Anne-Claude TABET, Jonathar
15:00 - 15:15  #49446 - SS056 des é es de la e avant vers le d i-parcours du projet Epi2Diag.
15:15 - 15:30 #49586 - SS057 LEAP- InovAND ar i to explore i brain i ing and clinical data in a |sm. Mathls FLEURY (PARIS), Zakaria MOUGIN Freddy CLIQUET Alexandre MATHIEU, Claire LEBLOND
15:30 - 15:45 #49608 - SS058 les é pour ire les iati des GWAS en -jacents de I t d’autres troubles neurodeveloppementau
15:45 - 16:00 #49631 - SS059 Mise en place d'un pipeline d’analyse post-GWAS des variants de tous types a partir de génomes complets PacBio HiFi et ication a la Ia ladie d’. imer précoce. Fatima-Zahra
16:00 - 16:15 #49952 - SS060 Analyse des échanges en ligne des par une du géne KCNB1 : apports des données de vie réelle et des mé d'i i artifi Emma LE PRIOL (P.
16:15 - 17:15

SESSION 2 - POSTERS AFFICHES EN PRESENCE DES AUTEURS

#48977 - P002 Défis du mosaicisme maternel dans le dlagnostlc prénatal non |nvas|f Margot COMEL (Montpelller) Marina LAMAIRIA, Odile BOUTE, Camille CENNI, Anne BERGOUGNOUX, Lise LARRIEU, Morgane POINTAUX, Mireille C!
#49372 - PO06 Syndrome de Walker-Warburg : une cause rare d’. Adeline JACQUINET( ége, Belgique), Léna KUKOR, Jean-Hubert CABERG, Vinciane DIDEBERG, Maria ARTESI, Katty DELBECQUE, Sophie LOR¢
#49482 - P010 DCC, géne « plonnler » des anomalies du corps calleux de bon pronostic : A propos d’une série de 53 nouveaux patients. Anna GERASIMENKO (Paris), Lisa FRUGERE, Cyril MIGNOT, Solveig HEIDE, Susie CLEME
#49672 - P014 Analyse Des D Sl) térét Dans Une Cohorte D’exomes Prénataux En Trio. Céline DUPONT (PARIS), Jonathan ROSENBLATT, Laurence PERRIN,
#49777 - P018 Quelle est la place du gé ult pid dans Ie i ic pré 1? L'etude lote PRENATOME-Ultra. Caroline RACINE (DIJON), Frédéric TRAN MAU-THEM, Hana SAFRAOU, Anne-Sophie DENOMME-PICHON, Al

#49044 - P026 Identification de variants é dans Ies i superfici par biopsie liquide : étude de faisabilité sur une cohorte de 88 patients dans un centre hospitalie
#49254 - PO30 Elargnssement du spectre clinique des RNU4ATAC : plus f et i que Silvestre CUINAT (Lyon), Valérie CORMIER-DAIRE, Jeremie ROSAIN, Céline HUBER, Elsa FERRIERE, Benjami
#49343 - P034 de la ifi ion et des di énéti ié Fiona LEDUC (Lille), Clémence VANLERBERGHE, Fabienne ESCANDE, Perrine BRUNELLE, Florence PETIT, Ann¢
#49463 - P038 Cohésinopathie liée a STAGZ a propos de 12 nouveaux cas fran;als et revue de la littérature. Solene REMIZE (Tours), Lucile BOUTAUD, Nicolas BOURGON, Marjolaine WILLEMS, Marlene RIO, Sophie THOMAS, Ro
#49849 - P042 Sy lié a1 isance de TAB2 : revue de la et r de prise en charge. Vivien CUVELIER (Lille)

#49178 - P046 Recherche du chromosome Y a partir de I’ADN libre circulant chez Ies i du , de Turner. Margaux EIEHLER NICOlaS CHATRON Odile NULLANS Thibault BAHOUGNE, Aude BRAC DE LA P

#49394 - PO50 Cohorte de 200 patients principalement atteints d'un retard car optique du Emma BENBAKIR (Nantes), Wallid
#49501 - P054 Un petit peu plus qu un syndrome de Turner ? Perrine PENNAMEN (Bordeaux) Amel BOUCHATAL BERRAHOU Manon LAURENT, Soléne CARPENTIER Natacha KUSCHNER, Alicia ARNETON, Eric LAZAILLE, Julie BOURON, Jér¢
#49671 - PO58 Résolution des régions d’incertitude de gains de copie de MED13L par séquencage Long-Reads pour une reclassification des variants. Jade FAUQUEUX (Lille), Roseline CAUMES, Ali BENANOUD, Caroline THU

#49385 - P062 Etude clini eté du de May Kuster-H . Auriane COSPAIN (Rennes), Paul ROLLIER Anna LOKCHINE, Erlka LAUNAY, Chloe QUELIN, Alinoe LAVILLAUREIX, Sylvie ODE
#49718 - P066 Le séquencage exomique d’une cohorte de 344 i avec i i du flagelle du sper permet Ii ion de 38 génes et le diagnostic de plus de la mo
#48894 - PO70 Les variants hétérozygotes de novo du gene RSF1 sont responsables d’un trouble du é CéImeJOST (duon) Tiffany BUSA, Daniel WEGNER, Marwan SHINAW, Elise SCHAEFER,
#48965 - P074 Description d’un trouble I lié a des varlatlons perte de fonction dans le géne ATXNl ? Marlene MALBOS (Duon), Fatlma EL T, Laurence DUPLOMB, Aurore GARDE, Sylvie ODENT,
#49204 - PO78 Le sé ge du gé et Ia ie Hi-C réve de de structure non-codants tr des génes PAX6 et PITX2, responsah
#49248 - P086 La perte de fonction bi é gen: i ClIZ1 est d un trouble du affectant i les en lien avec un défaut d’inactivation du chromos:
#49295 - PO90 Réle des canaux sodlques Navl. 1 et Navl 6 dans un modéle de KCNQZ DEE H dans la i ie des SUDEP. Manon SAUREY (Marseille), Laurent VILLARD, Jean-Charles VIEMARI

#49381 - P094 de q s pour le du Taybi par transcri i Julien VAN-GILS (BORDEAUX), Slim KARKAR, Aurélien BARRE, Sophie NOTHOF, Ri
#49553 - P098 Apport du séquencage génomique aprés exome dans le di: ic des Uriel BENSABATH (Paris), Valérie OLIN, Cyril MIGNOT, Perrine CHARLES, Anna GERASIMENKO, Daphné Lt
#49794 - P102 Homologie fonctlonnelle entre WIPIA et Atgls un modele levure pour évaluer Ia pathogenlclte des variants WDR45 dans le BPAN. Jean-Paul LASSERRE (Bordeaux), Christelle DURAND, Vincent MORIN, Elise C
#49844 - P106 App! et bre po éli un trouble du neurodéveloppement causé par des mutations du géne CACNA1G. Mathilde NESSON-DAUPHIN, Karine SIQUIER-PERNET, Lydie BURGLEN, |
#49948 - P110 Les Troubles du Spectre de I'Alcoolisation Foetale TSAF : pas seulement “e;l une hnstonre de femmes" Bérénice ROY-DORAY (Saint-Denis), Meissa NEKAA, Silvia IACOBELLI

#48878 - P114 Troubles Iles au géne DNMT1 dans une cohorte fi i ca et profils de méthylation du génome. Manon DEVEDJIAN (Marseille), Jérémy GARCIA, Amandine B(
#48963 - P118 Etude des icité en eye- i dans la ie de i Manon GAUDILLERE, Vincent SCHNEIDER, Thomas THIBAULT, Gwendoline DUPONT, Quentin THOMAS (Dijon), Chris
#49080 - P122 Le Diagnostic Prélmplantatoire (DPI) dans les maladies a révélation tardive : état des lieux en France. Cellne MOUTOU (STRASBOURG) Caroline BOSSON, Anne GIRARDET, Charlotte SONIGO, Julie STEFFANN, Ga
#49230 - P126 Diagnostic moléculaire de la Sclérose Latérale Amyotrophique : intégration du RNA-Seq ciblé pour | i P des Corentin MARCO, Lucie JUNILHON, Emilien BERNARD, Etienne FORT
#49263 - P130 Variants dans les snRNA RNU4-2, RNU6-8 et RNU6-9 : une nouvelle cause de rétinite pi i domi Camllle ANDRIEU (Paris), Julien NAVARRO, Lorenzo BIANCO, Alessio ANTROPOLI, Chris
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#49317 - P134 ie de Ch, Marie-Tooth: ification de variants i i de signifi en variants il &li NIZOU, Corinne MAGDELAINE, Martine VITRY, Steven NA
#49369 - P138 HSF1 : une i dans le Jean-Loup MEREAUX (Paris), Claire-Sophie DAVOINE, Guillaume COGAN, Thomas WRTH, Clarisse DELVALLEE, Claire EWENCZ YK, Christel DEPIENNE, Mathieu ANHEII
#49426 - P142 des de zonula Claudin-5 et Claudin-25. Claude BESMOND, Karine POIRIER, Yosuke HASHIMOTO, Laurence HUBERT (Paris), Mélodie AUBART, Anna KAMINSKA, Marianne ALISON, Isabe
#49612 - P146 i f: : petites diffé d é - de la parési Spasthue Héréditaire SPG4 (SPAST). Léa BERNACHOT (Paris), Jean-Loup MEREAUX, Claire-Sophie DAVOINE, Giulia
#49916 - P150 Apport de la cohorte Genhypop it dans Ies dé: s isolés en de croi de cause Karine AOUCHICHE (), Paulme ROMANET Anne BARLIER Alexandru SAVEANU, Rachel REYNAUD

#49980 - P154 DPS de I’ALD/AMN liée au géne ABCD1 : découverte fortuite d’un second varlant famlllal revele parla dlscordance entre les i Sarra BOURI, Manon DEGOUTIN (Bordea
#49571 - P158 A propos des connexinopathies : description d’une grande famille avec surdité y liée a G)B6. Elise BRISCHOUX BOUCHER (Besancon), Michaela RENDEK, Cecile CZAJk
#49823 - P162 Spectre clinique des variations bialléliques de NARS2. Margaux SEREY-! GAUT (Parls) Hlppolyte MENOU Isabelle ROUILLON, Sophie ACHARD, Diane LANTZ, Nathalie PETROFF, Fabienne SAINT JALMES, Marie HULLY, Man
#49579 - P166 Implication potentielle des variants bi-alléliques de POLRMT dans les phélle EVRARD (Amiens), Cécile DELESCHAUX, Sophie D. LEFEVRE, Hakim OULED-HADDOU, Plator
#49851 - P170 Intérét des outils SPIDER et Cafe i pour i her, base de d é ise pour les i i iales. Viviane NGUEFACK NGOUNE (Angers), Sai Anuhya A. NALAGANDLA, Mickaella HEITZ,
#48630 - P174 Prévalence élevée des é i de BRCAl chez les patlentes attelntes d’un cancer du sein triple négatif précoce. Mathias SCHWARTZ, Sabrina IBADIOUNE, Héléne DELHOMELLE, Sole
#49000 - P178 Syndrome de Werner de phenotype modére |dent|f|é parla P i » du plan France médecine génomique. Léa VEYRUNE (Paris), Mélanie PAGES, Héléne DELHOMELLE, Benjamin DAUF
#49206 - P182 Un outil visuel pour har y éti chez I adulte éveloppant un cancer ou des polypes gastro-intestinaux. Audrey GUILMOT, Magali BELPAIRE (Bruxelles, Belgique), Eric OL
#49272 - P186 Impact d'un p| de é pré et de pré chez des i porteur d'un sy de Lynch. Thomas PUDLARZ (Villejuif), Tarek BEN AHMED, Lucie VERON, F
#49320 - P190 e de: en i du géne APC chez les i avec polyp colorectale (ou il polypes Bruno BUECHER (PARIS), Antoine DARI
#49351 - P194 Naissance de 77 enfants péens issus d'un de sperme porteur d’une mosaique germinale de TP53 : enjeux médicaux et appel a une regulatlon internationale. Edwige KASPER (ROUEN), Sve
#49403 - P198 D tes de iti é d’utilité cllnlque par séquencage de I'exome real é a des fins thérapeutiques dans I’étude MAPPYACTS chez des enfants atteints d’un cancer en rechute

#49541 - P202 Le séquencage complet de I'exome identifie des genes dans la pré au cancer du sein chez I'homme. Ayman AL SAATI (TOULOUSE), Pierre VANDE PERRE, Julien PLENECASSAGI
#49562 - P206 Predlsposltlon héréditaire au cancer et intérét du sequengage du genome ent|ev en soln expérience de la plateforme AURAGEN. Mathias CAVAILLE, Marie BIDART, Sophie GIRAUD, Eulalie LASSEAUX, Audrey
#49600 - P210 Etude par sequengage ARN haut deblt de I’effet sur I’é de incertaine de génes du panel HBOC (BRCA1, BRCA2, PALB2, RAD51D, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2). Céline GAF
#49649 - P214 FrOG : Base d" de 1" P! ise au partage des variants. Laurent CASTERA (Caen), Sandrine CAPUTO, Stéphanie BAERT-DESURMONT, Safa ELOUAER, Simon FANI, Matthias BOULOC, Lamia Gl
#49801 - P218 Analyse de I’efficacité de I'inhibition du NMD via les transcrits alternatifs du gene SRSF3 mpact sur I’ evaluatlon des variants d’épi: en Roseline TANG, Rohanna ALCANTARA (Villejui
#49289 - P222 Les profils de méthylation de I’adn révelent des entités per il pour la i des types de sarcomes. Baya DJADOUN, Eric PASMANT, Djihad HADJADJ (Paris)

#49315 - P226 Role des polymorphlsmes du géne VDR et des dans le dé des cancers de la peau. Kalthoum TIZAOUI (Tunis, Tunisie), Asma CHIKHAOUI, Houda YACOUB-YOUSSEF
#49570 - P230 Cara i de la pop! i d'un cancer avancé de I'endométre pMMR dans I'étude randomisée de phase n GINECO- UTOLA Frangcls CHERIFI Raphael LEMAN (Caen), Jeanne CORINNE, Fra
#49788 - P234 ifi ion de r i c i cr s par car hie optique du dans une :ohorte de 20 tteints d Ariane MAHIEUX (PARIS), Corinne TO!
#49928 - P238 Cancer de I = i martini i CCNE1 comme bi et cible g ] Jean: | LOGER (Paris), Taina LABEAU, Odile BERA, Emeline COLOMBA

#50000 - P242 Simplification de la capture ciblée pour des applications NGS de haute precnsnon Ben KRAJACICH (San Dlega Etats-Unis)
#48971 - P246 Chargé de Parcours Génomique : une nouvelle fonction dans le parcours de solns de la medeclne genomlque en France - Etat des lieux et perspectives. Léa GAUDILLAT (Dijon), Léa PATAY, Juliette SANTEN
]

#49076 - P250 C des ré des tests gé :les la pa ? Claudia AZUELOS lMontreaI Canada) Anne-Marie LABERGE, Marie-Ange DELRUE
#49270 - P254 Informer pour décider : expérience d’information parentale au se|n du pro;et pnlote -MFD CLINICS 1 de dépi en France. Camille LENELLE (DIJON), Emeline DAVOINE, Este
#49392 - P258 Numérisation et division du travail de soin : le cas du sé iers. Estelle VALLIER (Villejuif), Juliette FROGER-LEFEBVRE
#49478 - P262 Indlcateurs de performance des LBM-FMG SeqOIA et dans le ies rares : étude SAMARI. Hassan SERRIER, Laure HUOT Sophie SIMON, Pierre BLANC Damien SANLAVILLE (LYON)
#49604 - P266 du PEERS® : ré i chez des adolescents et]eunes adultes porteurs de rares du Evandelia VALLADIER (
#49939 - P270 Douze ans de conseil genethue et de dépistage familial dans I'amylose & ne en q novations di: i et iques (2012-2024). Anna-Gaélle GIGUET-VAL
#49268 - P274 C de: agésde2a5ans presentant une hyperphagle et une obeslte é de Ia vole I .," tines et é e aprés un an
#49828 - P278 PERIGENOMED-CLINICS 1 (PGCl) Premiers résultats, retour d’expérience et sur la ité ité et I'impac en France. Chris
Catherine RENAUD, Alban ZIEGLER, Catherine LEJEUNE Anne Sophle JANNOT, Marie-Laure HUMBERT-/ ASENSIO Paul ROLLIER, Sylvie ODENT, Stéphane BEZIEAU, Laurent PASQUIER Frédénc HUET, Laurence FAIVRE (DIJON)
#49271 - P282 PFMG2025 - Inté la dans le e de santé en France. Contributeurs PFMG2025 (Paris) )
#49650 - P286 Utilité du sequen;age haut débit pour I’é i des taux d’hété ie de I’ADN mit ial. Paula RUBENS (Paris), Brian SPERELAKIS BEEDHAM, Nadine GIGAREL, Zahra ASSOULINE, Isabelle LEMIERE, M
#49096 - P290 Gé iel pour une médecine de précision équitable. Patrick MUNIER (Saint-| Denls) Susle GUILLY, Christine PAYET, Fanny FERROUL, Cécile CHABERT, Guillaume MACCIO, Godelieve MOREL, Pa
#49472 - P294 Apport du genome dans le cadre du Plan France Medeclne Génomique pour la filiere de santé et autoi rares (FAI2R) : Retour d’expérience des laboratoires Aura¢
#49805 - P298 Un effet dans une ire des petltes artéres céré revele parl de (IBD). Arnaud MAILLARD (Paris), Eva PIPIRAS, Thiba
#49954 - P302 C ibution des i il du muscle ala pl i de la ie facio-sc (FSHD). Loeva MORIN (Marseille), Pierre PERRIN, Bastien FERRO, Flavia
#49444 - P306 Metlers de Ia genethue une sene vldeo pour mleux comprendre, valoriser et attlrer des vocatlons Amandme CHARRETON (RENNES), Laurent PASQUIER, Laurence FAIVRE, Damien SANLAVILLE, Evan GOUY, Wilfr
#49775 - P310 SV- interp des ide de en Nicolas CHATRON (Lyon), Jonathan LEVY, Anne-Claude TABET, Virginie BERNARD, Cc
#48948 - P314 Optimisati d'un i i long d PacBio H|F| pour 'identification et le phasage de variants sur genomes complets. Grégoire BLAVIER (Rouen), Fatima-Zahra ABANI, Catherine SCHRAMM, Stéph
#49049 - P318 Diagnostic génétique raplde de la i ytose ytaire : une avancée pour la médecine génomique d'urgence au profit de la greffe. Pascal PEDINI (Marseille), Claire GOUDET, Nisem CH
#49094 - P322 Et si le diagnostic moléculaire du deflclt en 21-hy y il par NGS grace a I’emploi d’une methodologle wetlab et drylab adaptée ? Jordan TEOLI (Lyon), Asmahane LADJOUZE, Delphine
#49267 - P326 L'identification d'une épisignature pour le de Snij Blok-C lié au géne CHD3 révéle I'nété de | du CHARGE : vers une meilleure caractérisation de
#49350 - P330 Pipeline évolutif et tri pour la détection de variants par séquencage longue lecture dans les é non résolus. Edris SHARIFRAHMANI (Dijon), Simon VERDEZ, Julien PAC
#49418 - P334 BANCCO+ un poét de D ées de Santé i au service des du et des ies foetales. Mélanie CORCUFF, Estelle MENORET, Hanitriniaina RABEONY, Sihem SAADI-
#49645 - P338 Projet GenTonic - Di i s i i é des causes généti d’l i par haut-débit long: d. Aurélie GOURONC (STRASBOURG), Virginie HAUSHALTER, Jean-Bapti
#49859 - P342 Bnomfo@AURAGEN en amélnoratnon il ¢ routine isée de scun accredlte vers le soutien a la recherche clinique. Virginie BERNARD (Grenoble), Quentin CHARRET, Clément LIONNET, Maelle MARTIN
#49925 - P346 Analyse ive des outils e dé de la y 5mCpG par séquencage nanopore. Djihad HADJAD), Eric PASMANT, Antoine QUONIAM BARRE (Paris)
#49339 - P350 Implication de GINS2 dans le syndrome de Meler Gorlln chez un second individu. Pauline MARZIN (La Réunion), Giovanna PATERNOSTER, Klervie LOISELET, Phillip HOFFMANN, Matthieu DEFRANCE, Valérie CORMIER-C
#49496 - P354 les variants d'ul : étude d’une cohorte de patients atteints du centre de référence des maladies rares orales et dentaires de Marseille. Olga O. GLAZUNOVA (MARSE
#49739 - P358 SMAD7: un nouveau géne associé a une sclé Anaik PREVIDI (Paris), Alice GOLDENBERG, Thomas PINNA, Valérie CORMIER-DAIRE, Corinne COLLET

#49537 - P366 Séries des cas nicois d’albinisme oculo-cutané : intérét d’une filiére de soins ophtalmo-dermato-génétique. Khaoula ZAAFRANE-KHACHNAOUI (Nice), Vincent MICHAUD, Ryad ADRAR, Eulalie LASSEAUX-ROBINE, B¢
#49305 - P370 Implication de LAMP3 dans une pneumopathie interstitielle diffuse de I’enfant en lien avec le surfactant. Camille LOUVRIER, Tifenn DESROZIERS (Paris), Yohan SOREZE, Martha DELGADO-RODRIGUEZ, Lucie TH'
#49512 - P374 Pronostic rénal dans le syndrome HDR : analyse d une Iarge cohorte frangalse de 65 patients avec vanants de GATA3. Clément SAUVESTRE (Bordeaux), Corinne MAGDELAINE, Nicolas GRUCHY, Olivier GRUNEW,

#49716 - P378 Panel NGS versus génome : que chois| ? Expéri de I’hépital Neck Edouard LE GUILLOU (PARIS), Jean-Philippe PUECH, Anais
#49055 - P382 L’haploinsuffisance du géne PRDM16, a severlte s Clarisse BILLON (Parls) Gilles MILLAT, Adeline GOUDAL, Valérie MALAN, Diala KHRAICHE, Karit
#49242 - P386 Association entre sy des Malfor 3 de Bean, révélée par une anémie sévére, et d’évolution favorable sous si us. Assia TAZI, Si
#49460 - P390 Etude de la ibilité dans Ie y de Tako-Tsubo : une analyse clblee de SNPs dans la cohorte francaise TAKOGENE. Laury NICOLAS (CLERMONT FERRAND), Sophie GARNIER, Philippe Ck
#49738 - P394 E. éné des ¢ i pedlatrlques Luana GIOVANNANGELI (Amiens), Elise DAIRE, Kahia MESSAOUDI, Walaa DARWICHE, Sarah SAUVAL, Emilie LACOT-LERICHE, Didier HERENT, Nathalie DESJEL
#49274 - P397bis Lutte contre I i i dans les : approche fonctionnelle par minigénes. Manon MICHAUD, Lucile RIERA-NAVARRO, Annabelle CHAUSSENOT, Alain FOUILHOUX, Fabiennt

17:15 - 18:00

CONFERENCE

La pléniére du CNP de génétiq linique chr ique et Ié ire

18:00 - 18:30

CONFERENCE

Les 30 ans du DES

Présentation du projet. Chloé PROSPER (Nice)
Diffusion du film.
Lecture de la lettre de Jean Frangois Mattéi.

evaizonuer S

08:00

10:00

08:00 - 10:00

CONFERENCE PLENIERE 3
Vieillissement

Modérateurs : David GENEVIEVE (Montpellier), Damien SANLAVILLE (LYON)

08:00 - 08:30 Lecons de longévité : comment un organisme simple éclaire un probléme complexe. Florence SOLARI (Lyon)

08:30 - 09:00 Explorer les mécanismes du vieillissement prématuré et physiologique a travers le syndrome de Cockayne. Miria RICCHETTI (Paris)
09:00 - 09:30 Vieillissement des adultes avec trouble du développement intellectuel. Stephanie MIOT (Montpellier)

09:30 - 10:00 La maniére dont le transhumanisme transforme le vieillissement en une maladie dont nous pourrions guérir. Jean-Michel BESNIER

10:00 - 11:00

SESSION 3 - POSTERS AFFICHES EN PRESENCE DES AUTEURS

#49062 - POO3 i ion du DPNI d’s ion de i éni pal ge haut débit d’un panel de génes. Inés DEFER (Paris), Camille ALCAIRE, Yoann VIAL, Arno HOUTMAN, Cédric VIGNAL, Séverine DRUNAT,

#49405 - PO07 Dépi: 3 Idel % phie spinale i il dnffnculte dnagnostnque liée a un variant ponctuel du géne SMN1. Marie Pierre REBOUL, Séverine DRUNAT, Marie ADAMO-CROUX, Perrine PENNAMEN, Cé
#49561 - PO11 Dé te incil i en anté tal d’une p itaire au CMMRD et a I’hyperthermie maligne. Margaux CLEMENT LE CHOISMIER (Montivilliers), Edwige KASPER, Pascal CHAMBON,

#49685 - PO15 E i énéti pré en d’| i |sole etude retrospectlve chez 96 feetus entre 2016 et 2025. Cécile PRUD'HOMME, Daphné LEHALLE, Jade DUCOURNEAU, Cristina PEDUTO, Solv
#49782 - PO19 des té e bi ? Océane COUDRIEU (Clermont-Ferrand), Zangbéwendé Guy OUEDRAOGO, Denis GALLOT, Amélie DELABAERE, Lauren VEF
#49927 - P023 Bilan des y cy é i éalisées en Alsa:e entre 2017 et 2025 dans une sltuatlon de mort feetale in utero. Audrey SCHALK (STRASBOURG), Johanne PIOTROWSKI, Marguerite MIGUET, Mélanie HILD
#49070 - PO27 First rep case of i Wolf-Hil n and Hurler sy due to f an inherited IDUA variant by a de novo 4p16.3 deletion: a case report and literature review. Ebrahem M
#49276 - PO31 ifi ion des bases ires des ies f a partir de Joe MSALLEM (DIJON), Laurence FAIVRE, Lisenka VISSERS, Vicente YEPEZ, Holm GRAESSNER, Machteld OUD
#49413 - PO35 Sy oro-faci un é ini et é e. Ange -Line ERUEL (DIJON), Emilie TISSERANT, Frédéric TRAN MAU-THEM, Julien THEVENON, Jean-Baptiste RIVIERE, Alain VERLOES, Laurence PER
#49481 - P039 Généti dur é ynapsi 'a propos d’un cas de Elise PISAN (Paris), Nadia BAHI-BUISSON, Nabila DJAZIRI, Patrick NITSCHKE, Christine BOLE, Chris GORDON
#49864 - P043 iés aux i i d TBX1: descrnptlon d'une cohorte de 24patients. Simon BOUSSION (Lille), Lucie COPPIN, Olivier GRUNEWALD, Marie-Francoise ODOU, Christine LEFEVRE, Laure
#49303 - P047 L'impact des CNVS p e rares est ifié par| assortatlf. Marla Caterina CEVALLOS BRENES Chiara AUWERX, Robln HOFMEISTER Théo CAVINATO, Tabea SCHOELER, Zoltan KUTALIK Alexandre
#49419 - PO51 Di ic d’une tripli Xq27.1q28 chez un foetus isation de ce par et ie optique de gé Hippolyte ME!

#49643 - PO55 Caractérisation fonctionnelle d’une insertion d’ADN alpha-satellite mpa:tant le géne CTSD. Aurélie GOURONC (STRASBOURG), Salima EL CHEHADEH Consortlum AURAGEN, Marie-Thérése ABI WARDE, Maria Cris
#49872 - P059 Rétrospective des evaluatlons extemes de la qualité de I’ACLF depuis 20 ans (2005-2025). Martine DOCO-FENZY (NANTES), Isabelle LUQUET, Chantal MISSIRIAN, Christine TERRE, Francois VIALARD, Chrystele BILI

#49411 - P063 Apport du sé de "9 d dans I ion des infertilités d’origine ovarienne. Eve BESNIER (Rennes), Anna LOKCHINE, Bénédicte NOUYOU, Linda AKLOUL, Erika LAUNAY, Manon GODIN, Flore
#49719 - P0O67 MMAF et inésie ciliaire pri i & i des varlants de GAS8 et DRC1. Cella TEBBAKH (Grenoble) Anne-Laure BARBOTIN Gulllaume MARTINEZ Angele BOURSIER Zeina WEHBE, Caroline
#48936 - PO71 Les variants bialléliques du géne TM2D3 entralnent un trouhle du que et sévere associé a des du réti et des ies. Claudie G/
#48978 - PO75 Les duplications d’. ATAD3 un lien entre les iales et le sy d'Alc di |eres ? Descrlptlon d’s un nouveau phénotype a partir d'une cohorte francaise de 9 patients. Pauline
#49207 - PO79 dans les i rares a l'aide d’une inai: de p! du projet MultiOmixCare. Marléne MALBDS (Duon) Edris SHARIFRAHMA!
#49244 - P083 Modélisation des eﬂ‘ets pathogénes des variants de PTBP1 dans les du a l'aide d dérivés de i Fatima EL IT
#49279 - PO87 idi et du Laura KAREMBE (Nantes), Benjamin COGNE, Thomas BESNARD, Stephane BEZIEAU, Bertrand ISIDOR

#49297 - P091 Elargissement du spectre phénotypique et moléculaire de DPH2. Amandine SMAIL (Toulouse), Guillaume BANNEAU, Zhi Min YAP, Amica MUELLER-NEDEBOCK, Nathalie COUQUE, Varun VENKAT, Sarah NICKEL, Conrad
#40407 - POAS Les variants de novn de SRRM? sont assaciés A hunarnlasie des cellules neurnandacrine du naurrisson (NEHI. Camille | OLIVRIFR (Paris) Yohan SORFZF lulie MFSINFIF  Alix DF RFCDFIIFVRF Tifenn DFSRO7
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#49603 - P099 Vers une illeure |nter;;retat|on es variants fa surle ct X. E» du géne HCFC1 : revue de la littérature et constitution d’une cohorte internationale. Sarah CLU. EL’(Str’asEodrig
#49827 - P103 Etude de | lmpact des défauts de la voie sonic dans les pa ies du par des approches d'analyses de réseaux de génes. Jules GARREAU (Rennes), Veranika PANASENKA

#49861 - P107 C, é i fisance d’EIF3B chez 2 patients présentant une trouble du et une Simon BOUSSION (Lille), Jade FAUQUEUX, Allamando TOM, 1

#49985 - P111 Découverte de génes clés du neurodéveloppement par criblage génomique a grande échelle. Binnaz YALCIN (Dijon), Stephan COLINS, Alana AMELAN, Tamar HAREL, Sagiv SHIFMAN

#48942 - P115 vo-affectif cérébelleux (CCASS) et de I'atteinte au PET scanner dans I'ataxie spinocérébelleuse SCA27B. Laurlne CROS Gu emette CLEMENT, Salome PUISIEUX Armand HC
#48968 - P119 [ dans des i dérivés de i (iPSC) de delan
#49116 - P123 Neuroferritinopathie : description cl ue et radiologique de quatre cas, et apport du traitement chélateur. Manon DEGOUTIN (Bordeaux) Mélame HEBERT Giulia COARELLI, Alexandra DURR

 intracérébrale de fer : retour d’expérience d’un de is. Valeria GIOIOSA (Bordeaux), Manon DEGOUTIN, Quel

#49239 - P127 Dix ans de i ic des

#49288 - P131 du 1q hyali dans I'épi i focale pédiatrique. Sara BALDASSARI (Paris), Ann-Sofie DE MEULEMEESTER, Lina SAMI, Melina
#49318 - P135 Une forme trés tardive de la maladle de Nlemann Plck de type C mimant une p . Mégane MARTINACHE, Gwendoline DUPONT, Mathilde AIDAN, Christelle BLANC-LABARRE, Cec
#49386 - P139 Pathologies liées a I’X associées a RAB39B : P proche des i Ilees a FMRl ? Aunane COSPAIN (Rennes), Thomas BESNARD, Marie FAOUCHER, Christele DUBOURG, Audrey RIOU, Stephane E
#49427 - P143 Mosaicisme GLUT1 chez un patlent pré des épisodes de émiplé surle consell genethue. Sacha WEBER S\mon SAMAAN Sandrme VUILLAUMIER BARROT, Florence RIA!
#49621 - P147 Clalr obscur genomlque dans I‘ombre de FGF14 :les angles morts de Ianalyse du genome révélés parla mé rla Virginie ROTH (Nancy), G
#49921 - P151 i en - cohorte Anna-Gaéll GIGUET VALARD (Fort-de-France), Abdoulaye TAMEGA, Sophle DUCLOS, Jullette SMITH RAVIN, Cyr\l GOIZET, Aissatou SIGNATE, Nadege
#49322 - P155 Caractensatlon du promoteur du géne OCA2 a visée d’ éli ion du di Allcla DEFAY- STINAT (Bordeaux), Modibo DIALLO Victor GINDENSPERGER Romane DURAND, Aurélien TRIMOUILLE, Be
#49655 - P159 Détection de variations de structure rares du géne ALMS1 par car i opthue du gé et chez des d’Alstrom. Sophie SCHEIDECKER (STR
#49879 - P163 Nouveau phénotype causé par des variants bi-alléliques du géne WDR81: dystrophne maculanre avec ou sans sngnes i et sans i Sana SKOURI (Saint Etienne), Cécile
#49767 - P167 Suivi au long cours des formes attenuees de MPS IVA : bene ice de I ive et apport de I y ifiée de la marche. Camille PORTERET (BORDEAUX), Manon DEGOUTIN, Claire |
#49863 - P171 Le réseau i des de des i Mltoblag H et i Cécile ROUZIER (Nice), Mitodiag RESEAU, Vincent PROCACCIO

#48869 - P175 E: ion de | i du gé dans les né avec délétion 5q. Fanny LEMARIE, Séverine COMMET, Corinne TOUS, Eloise LE HIR-REYNAUD, Valentine HOYAU, C
#49034 - P179 Comprehenslve dlssectlon Of the PTEN tumor suppressor locus reveals multi- enhancer hubs regulatlng gene expression. Thibaut MATIS (Bordeaux), Elodie DARBO, Jessica BAUD, Noé CALAIS-YAGER, Delfine L/
#49241 - P183 Etude ique du P des ilots CpG et de ses cor dans Ie cancer colorectal en Tunisie. Nasreddine RAJOUA, Antoine DAUNAY, Wissem TRIKI, Ou
#49292 - P187 i ion d’une prédi: liée a BAP1 dans une famille de présentation atyplque via le plan France Mé :vers une ion du spectre tumoral ? Helene DELHOMELLE, Yoanr
#49325 - P191 Diagnostic d’'une anemle de Fanconl apport lnattendu de la cartographie optique du génome. Audrey BASINKO, Steven RICHEBOURG, Frédéric MOREL, Nathalie AUGER, Corinne TOUS, Marie PASSET, Yoann VIAL
#49371 - P195 Projet de description des des i porteurs d’un varlant constltutlonnel du géne RECQL4. Sahra BODO, Pauline HOARAU, Lea GUERRINI-ROUSSEAU, Smail HADJ-RABIA, Fanny MO

#49433 - P199 Lésions thyroi nnes du sujet jeune : Ie syndrome de Cowden comme di dif du DICER1. Elise PIERRE-! NOEL (Pans) Christelle BERTHEMIN-CARRIERE, Thomas FOURME, Fatoumata SIM
#49547 - P203 Etude rétrospective sur | de I'IRM corps entier chez les patients porteurs d’un CMMRD (Consti Repair Deficiency). Léa GUERRINI-ROUSSEAU (Villejuif), Par

#49564 - P207 Risques de cancer chez les porteurs du syndrome de Lynch : revue et lyse - impact de la méthodologie des etudes. Séphora CAMPOY (Lyon), Youenn DROUET, Pauline ROCHEFORT, V
#49632 - P211 Géne KEAP1, un géne de pi au cancer de la thyroi ? ifi i d’une famille via le Plan France Médecine Génomique. Antoine DE PAUW (PARIS), Abderaouf HAMZ A, Hél:
#49686 - P215 Analy i i dans le cancer du pancréas ? Retour sur I’expérience du CHU d’Amiens Picardie entre 2022 et 2025. Luana GIOVANNANGELI, Emilie LACOT-LERICHE, Florence AMRAM,
#49889 - P219 Une |nsert|on p e d’un élé réti de type SVA dans BRCAL révélée par WGS. Pierre VANDEPERRE, Ayman AL SAATI, Christine TOULAS, Mélanie LEONE, Nadia BOUTRY-KRYZA, Ahmed BOURA!

#49304 - P223 Mise en place d’un panel NGS i dédié aux mé uvéaux en routine au Centre Antoine Lacassagne. Logan BALDINI, Agnés DUCOULOMBIER, Nathalie EBRAN, Esma SAADA-BOUZID, Francois PETIT
#49377 - P227 Analyse intégrée de I’ADN tumoral circulant dans les sarcomes d’Ewing : une cohorte ré pective de 226 Stelly BALLET (Les Ecrennes), Lieke MOUS, Camille BENOIST, Eleonore FROUIN, Victor RENA
#49681 - P231 L’activité cancer au sein du GCS AURAGEN du Plan France Mé i 2025: i mise en ceuvre et résultats. Anne MC LEER (Lyon), Pascale FLANDRIN-GRESTA, Sandrine BOYAULT, Carole
#49815 - P235 Apports du séquencage NGS pan-tumoral des génes MMR. Logan BALDINI, Esma SAADA-BOUZID, Loic TRAPANI, ]ullen BOYER, Nathalie EBRAN, Francois PETIT (NICE)

#49955 - P239 L'HRD dans les en g H Pertlnence du score HRD é a partir des et des é chez les i

#48852 - P243 ique sur le dépi: i en i a la procréation. Mario ABAJI (Marseille), Arnold MUNNICH, Catherine RACOWSKY, Camille FOSSARD, Jessica VANDAME Mathnde
#48972 - P247 Déploiement et intégration des Chargés de Partours Genomlque dans le cadre du PFMG2025 : étude organisationnelle de quatre centres en France. Léa GAUDILLAT (Dijon), Léa PATAY, Margot LEMAITRE, l¢
#49299 - P255 Quelle est I'impact pratique de la la g en adulte ? Nadia OULD OUALI (par\s) Estelle ROMERO, Mélanie EYRIES, Laurent MESNARD

#49417 - P259 Projet MAG-SUDOE : enquéte sur la supervlslon des pi en conseil généti dans trois pays européens. Nelly DEV\ULF (TDULOUSE) lela GUIMARAES Bérénice HEBRARD Christelle GARNIER Emllu

#49502 - P263 De la procréation médicalement assistée au Togo aux thérapies génétiques en France : quand la migration et le tourisme es ans la c
#49611 - P267 Données incidentes issues de I’exome prénatal : état des lieux du CPDPN de I’Océan Indien. Marion ROBERT, Fanny FERROUL, Tiphany LAURENS, Stephanle BLARD, Pauline BEUVAIN, Mireille IRABE, Godelleve MOF
#48895 - P271 Les inhibiteurs de tyrosine kinase dans les syndromes de Kosaki et de Penttinen : nouveaux cas, suivi des patients traités et revue de la littérature. Céline JOST (dijon), Alessandro MUSSA, Jean-Emmanue

#49522 - P275 Maladies auto-inflammatoires liées a NLRC4 Camcternsatnon f i de i connus et décrits. Farah DIAB (Paris), Desiree GRANDI, Aphrodite DASKALOPOULOU, Eman ASSRAW, Cam
#49839 - P279 Le syndrome d’Evans a début pédiatri I'é i pour adapter I’arsenal thérapeutique. Mathieu FUSARO (Toulouse), Sebastien HERITIER, Charlotte DURAND-TEYSSIER, Jérémie ROS)
#49286 - P283 WHOLE GENOME SEQUENCING IN MYOPATHIES - INSIGHTS FROM A NATIONAL COHORT. Anthony MAINO (Grenoble), Camille VEREBI, Filnemus CONSORTIUM, Auragen CONSORTIUM

#49759 - P287 Analyse de I’ADN mntochondrnal sur WGS : bilan et re du réseau MitoDi: Plerre Hadrlen BECKER, Gaélle HARDY, Giulia BARCIA, Réseau National MITODIAG, Consortium AURAGEN, Consol
#49264 - P291 des i du majeur d’hi: ibilité sur les i i dans la sclérose en plaques. Anna SEROVA-ERARD (Clermont-Ferrand), Igor FADDEENKOV,
#49479 - P295 ATM, radi ioni édi et rlsque de cancer du sein chez des femmes a haut risque sans variant pathogéne sur BRCAl et BRCA2. Barbara FRITSCH-HUMBLET (Paris), Maximiliano RIBEIRO GUE
#49816 - P299 AURAGEN : un i isi au service des patients. Christine VINCIGUERRA, Sandrine BOYAULT, Anne THOMAS, Julien THEVENON, Virginie BERNARD, Anthony FERRARI, Eulalie LASSEAUX-ROBINE,

#49967 - P303 Lier les régions de contrainte évolutive mesuré a différentes échelles de temps a leur fonction et au risque de maladies. Wang JUEHAN, Artem KIM, Steven GAZAL (Los Angeles, Etats-Unis)

#49566 - P307 AnDDI-Clic : des images pour expliquer la génétique. Nina SOKOLOFF, Sylvie ODENT, Patrick EDERY, Amandine GADIER, Coline POIZAT-AMAR, Christophe PHILIPPE, Christel THAUVIN, Sophie NAMBOT, Julian DELANNE, B
#49946 - P311 Valorisation des savoirs expérientiels des patients partenaires dans la formation des étudiants en santé au sein de I'Université Bourgogne Europe (UBE) autour de I'annonce diagnostique, de la pla«
#49008 - P315 liftoverSV : Harmonisation des variations structurales en genethue medlcale Véronlque GEOFFROY (Brest), Thomas LUDWG, Davld PICARD, Gaélle LE FOLGOC, Emmanuelle GENIN, Gaélle MARENNE

#49050 - P319 Séquencage nanopore : vers un genotypage HLA haute ré en d’ pour la d organe. Pascal PEDINI (Marsellle), Corahe FRASSATI

#49100 - P323 Conception d'une base de données du gene GJBZ speclflque aux populatlons de la région MENA H i ini et é i des corré Rim BEN SABER, Cherine Ck
#49301 - P327 Apprenti i pour la des tdunp VP! écifique aux étiologi ires du géne GJB2. Farah GHARBI, Cherine CHARFFEDINE (Tu
#49355 - P331 ion d’ ion d’un modéle d’i i artifici de faciale dans une e i . Olivier LIENHARD, Quentin HENNOCQ, Thomas CQ
#49458 - P335 PERIGENOMED (PERIGENOMED -CLINICS 1) - Mise en place et i & du sé du dans I‘Ouest pour le é de 349 ou acti
#49674 - P339 des par Oxford T ies : en temps réel et utili ion de la i i
#49860 - P343 Apport de Ilntelllgence artlflclelle enc énéti conventi Rasene GEREISHA (Paris), Lilia KRAOUA, Hela BELIL, Olfa SMATI, Sameh TRABELSI, Lobna YAHYAOUI, Fadhila OUEDRANI Ridha MRAD, Mediha TR
#49153 - P347 C de la e |mparfa|te liée aux varlants du géne DSPP. Gaétan CARAVELLO (Strasbourg), Alexandra JIMENEZ -ARMIJO, Marzena KAWCZ YNSKI, Tristan REY, Manuela ANTIN, Alison F
#49414 - P351 Phé ies de c| i S brachy lyse de 36 cas et i avec 11 ayant un variant pathogéne identifié dans le géne ARSL. Alix PAULET (Paris), C
#49519 - P355 Relier les arthrogryposes di aux éni : Approche par voie de si isation des fusions des etdu axial. Deborah KAGLAN, Jc
#49762 - P359 Les variations du géne SERPINF1 sont a I’origine d’une forme disti et i d’ é e parfaite. Maelle CHARPIE (Paris), Pauline LE TANNO, Geneviéve BAUJAT, Caroline MICHOT, Bruno LEH
#49390 - P363 Manifestations anévrismales dans le Syndrome d'Ehlers-Danlos ile : Une étude ré pective d'l |mager|e Thomas GEHIN, Malika FOY, Robert CARLIER, Valentin RENAULT, Karelle BENISTAN (Garches)
#49567 - P367 Etude des mécanismes pigmentaires au cours de 14 Epldermolyse slmple i e (EPIGM). Marjorie HEIM (NICE), Christine CHIAVERINI, Thierry PASSERON

#49391 - P371 C le lien généti entre | i t les é Selin KORKMAZ (Parls) Claire LEBLOND, Thomas BOURGERON, Freddy CLIQUET

#49526 - P375 Dlagnostlcs fortuits de diabétes monogenlques dus a des varlants du gene WFSl Delphlne BOUVET (Paris), Marlyse ANGAH, Florence BELLANGER, Séverine CLAUIN, Céline LEMAITRE, Gwendoline LEROY, Philippe F
#48930 - P379 Etude génétique et functlunnelle d'une forme i de fi Vv i Pauline BELHUMEUR (Paris), Claire PERRET, Laétitia RIALLAND, Vincent FONTAINE, Delphine DESIGAUD, Guillaume |
#49111 - P383 Le géne HCN4 : hi éculaire et c élati é hé dans une Iarge cohorte natlonale. Anne-Sophie HONG TUAN HA (Paris), Adrien BLOCH, Gilles MILLAT, Karine NGUYEN, Adeline GOUD
#49277 - P387 Préindication « Syndrome de Marfan et i i surla e SeqOIA dans le cadre du PFMG 2025. Nadine HANNA (PARIS), Pauline
#49534 - P391 Etude par interférence CRISPR des i de aux Iocn iés a la di i de I'artére coronaire. Alberto TEZZA (Paris), London CHARLIE, Nabila BOUATIA-!
#49754 - P395 Etat des lieux de la cardi ie dilatée des pati porteurs, a I’état hétérozygote, du variant &ne c.1961dup (p.T655fsX49) dans le géne LMNA. Tiphany LAURENS, Frédérique PAYET, Marta '

#49657 - P397 Diagnostic génétique par RNA-seq ciblé sur I’exome : bénéfices démontrés, mise en ceuvre encore complexe. Aurélie GOURONC (STRASBOURG), Damien PLASSARD, Manuela ANTIN, Nicolas DONDAINE, Claire FE

11:00
11:00 - 12:30

SESSIONS SIMULTANEES 09

Neurodeveloppement 2

Modérateurs : Veronique DUBOC (Nice), David GENEVIEVE (Montpellier)

11:00 - 11:15 #49256 - SS061 Profil de méthylahon dans le syndrome de Cornelia de Lange : résultats sur 40 patients. Angéle MAY (Rouen) Amandine SANTINI Anne-( Clalre RICHARD, Anne-Marie GUERROT Alice GOLDENBERG J\
de du

11:15-11:30 #49388 - SS062 Les corticaux pen de décrypter I'impact précoce de

11:30 - 11:45 #49487 - SS063 Expansion du spectre clinique et moléculaire du trouble du neurodéveloppement lié a SETD1A et i i i d’une é chez 23 ivi non rapportés. Lucie ROUAUX (Montpé
11:45 - 12:00 #49761 - SS064 Nouveaux variants germinaux faux-sens du géne PAKl premner cas de mosaicisme et |dent|f|:at|on d'un dans le i que. Lionel HEISER (Lyon), Nicolas CHATRON, Valen
12:00 - 12:15 #49904 - SS065 Quand I’ADN mitochondrial s |nv|te dans le noyau : i des ou NUMTs. Aksel DURAND (Angers) Marie-Claire MALINGE, Sarah PRESTWICH, Radka
12:15-12:30 #49912 - SS066 La perte de MED13L au cours du pré ine | i i de antérieurs. Jamal GHOUMID (Lille), Jerome SIGE, Jeromine CARRET, Marie B

11:00 - 12:30

SESSIONS SIMULTANEES 10
Chromosomes

Modérateurs : Valérie MALAN (PARIS), Caroline SCHLUTH-BOLARD (STRASBOURG)

11:00 - 11:15 #49156 - SS067 Recommandations du Réseau Achropuce pour la etl erp CNV Célme PEEREL RICHARD (Clermont-| Ferrand) Paul KUENTZ, Anne-Claude TABET, Jean-Michel DUPONT, Chantal

11:15-11:30 #49224 - SS068 BARACUDA : Un outil de prnonsahon et vnsuahsahon des CNV en I{ et des dans les rares. Virginie BERNARD, Alexis PRAGA (besancon), Nicolas CHATF
11:30 - 11:45  #49226 - SS069 Adapter Ia SNP al'ray au Di ic Cy en France : une égi restrlc ve, a la légi i Elodie JAVEY (Strasbourg), Gaétan CARAVELLO, Eric DAHLE!
11:45 - 12:00 #49227 - SS070 s é de I'|nsuff|sance ovarienne prématurée (IOP) grace a un modéle poisson Médaka. Sarah JANATI-IDRISSI, Anna LOKCHINE, Laurence CLUZEAU, Thaovi NG
12:00 - 12:15 #49434 - SS071 i tla ACPA pour le dlagnostlc prénatal? Audrey LABALME Mathilde PUJALTE, Genna BEN HASSEN Sylvaln MARESCHAL, Claire BARDEL, Louis JANUEL, Marianne TIL
12:15 - 12:22 #49734 - SS072.1 Projet CHROMOREP : utilisation de I'optical pour le di des fausses , a propos de 60 patients. Anna LOKCHINE (Rennes), Marion

12:22 - 12:29 #49772 - SS072.2 CHROMAPS : Premiers ré de I’étude i p P! i les performances de la cartographie opthue et du sequengage long read dans la détection des variations d'

11:00 - 12:30

SESSIONS SIMULTANEES 11

Oncogenetique 2

Modérateurs : Véronique MARI (NICE), Audrey REMENIERAS (marseille)

11:00 - 11:07 #49559 - SS073.1 Réseau de suivi PROCHE : évolution et intégration au parcours patlent en Oncogenethue Julie BOONE (Lille), Cathy VANACKERT, Coralie RUBECK, Solveig MENU-HESPEL, Audrey MAILLIEZ, Sophie
11:07 - 11:14 #49696 - SS074 Réseau de suivi des femmes a risque de cancers du sein et de I’ ovalre exemple du réseau FAR - Institut Curie. Claire SAULE (paris), Cecile MARGALIDA, Sophie FRANK, Valérie GALLOT, Claude I

11:14 - 11:29 #49651 - SS073.2 Contribution du géne BRIP1 aux prédispositions aux cancers : ly P des é de 21 309 panels constitutionnels. Mélanie PAGES (Paris), Albain CHANSAVANG, Olivia ROI
11:29 - 11:44  #49883 - SS075 Modélisation de Ioncogenese neurale liée au sy de Li i par utili ion d' i Marco BRUSCHI (VI”ejulf) Elizaveta BOGDAN, Emilie BARRET, Saima
11:44 - 11:59 #49898 - SS076 L", I des d é du géne STK11 révelent I'importance de la reparatlon des cassures de I’ADN medlee par des mic| dans le del. du gé humain,
11:59 - 12:14 #49907 - SS077 Estimation du risque de cancer du sein chez Ies femmes porteuses de variants ou p de RADSlC ou RAD51D avec la méthode GRL. Sarah CHAMIEH (P:
12:14 - 12:29 #49993 - SS078 ALADIN : apport du d’exome en trio dans I ification des sy de p au cancer pédiatrique. Margot COMEL (Montpellier), Vai

11:00 - 12:30
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SESSIONS SIMULTANEES 12

Neurogénétique / Neuro dégénératif

Modérateurs : Giulia COARELLI (Paris), Delphine HERON (Paris)

11:00 - 11:15  #49170 - SS079 Traitement par omaveloxolone dans I’ Ataxle de Friedreich : données d’efficacité et de tolérance a un an en vie réelle. Claire EWENCZYK (Paris), Valeria GIOIOSA, Andra EZARU, Ariane CHOUME

11:15 - 11:30 #49435 - SS080 Dépi des i dans les a l'aide du sequen;age multiplex a lecture longue ciblé par CRISPR-Cas9. Patricia FERGELOT, Chri
11:30 - 11:45 #49641 - SS081 Troubles psychiatriques de la maladne de Huntington: quel réle pour les petites i etles i de du géne HTT? Anna HEINZMANN (Paris), Jean-Loup MEREAUX, Claire-S¢
11:45 - 12:00 #49666 - SS082 APPORT DU SEQUENCAGE DU GENOME DANS LES EPILEPSIES PHARMACO- RESISTANTES A DEBUT PRECOCE : COHORTE NATIONALE FRANCAISE. Myriam ESSID (Lyon), Giulia BARCIA, Dorothée VI
12:00 - 12:15 #49831 - SS083 La H quel impact du gé ? Sylvie TH (NICE), Véronique PAQUIS-FLUCKLINGER

12:15 - 12:30 #49945 - SS084 Identification of new i genes i recessive forms of Parkinson’s disease. Christelle TESSON (Paris), Lisa WELMENT, Guillaume COGAN, Gatepe KODJOVI, Aurélie HONG
11:00 - 12:30

SESSIONS SIMULTANEES 12BIS
Conseil génétique SHS

Modérateurs : Amandine BOUREAU (NICE), Marcela GARGIULO (PARIS)

11:00 - 11:15 #49853 - SS090 Votre patient est-il lié a un don de e ? é 2 sur Ies pratiq et perspectives d'évolution. Yann TROADEC (Caen), Marie-Ange CLAROTTI, Camille THEARD

11:15 - 11:30 #49430 - SS088 Expériences parentales de la démarche éti en si d’incertitude : exemple des anomalies du corps calleux. Marlon DROIN-MOLLARD (Paris), Sylvain MISSONNIER, Ariane
11:30 - 11:45 #48955 - SS085 C = psy du rendu de resultat monogénique ou de facteur de risque S ti chez 700 i avec i dans la cohorte prospective nationale
11:45-12:00 #49499 - SS089 d'é i é i du patlent en oncogénétique : retour d’expérience et perspectives. Amandine BAURAND, Léa PATAY Juliette SANTENARD, Benoit MAZEL, Manon REDA, Ama
12:00 - 12:15 #49232 - SS087 Oubli, silence et ilité dans la i de I’ |nformatlon génétique dans le cercle familial. Anne-Sophie GIRAUD (Toulouse), Marie VINCENT

12:15 - 12:30 #49031 - SS086 D! DS : De | ilité a I'utilité clini : Quelles tirer de la plus grande étude francaise sur la gestion des données additionnelles ? Eléonore VIORA-DUPONT (Dijon
12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER ILLUMINA
La multiomique au service des laboratoires de demain

Introduction. Virginie BROS-FACER (Paris)

Retour d'experience de la méthylation par NGS aux Hospices Civils de Lyon. Léa PAYEN-GAY (LYON)

Les perspectives de I'étude non invasive du génome feetal. Juliette NECTOUX (paris), Damien SANLAVILLE (LYON)
Constellation: Achieve long-range genomic insights with ease. Louise FRASER

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER ROCHE DIAGNOSTICS
Innovation en génomique : le Séquengage par Expansion (SBX) au service de la Génétique | ine et de 'O logi

Une rupture technologique : le séquencage par expansion (SBX) et la plateforme AXELIOS. Carole DONNE-GOUSSE (ROCHE DIAGNOSTICS)
Le futur de la génomique : les premiéres applications en génétique humaine et en oncologie. Oliver GOLDENBERG

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER TWIST BIOSCIENCE
Exploitez tout le potentiel de vos échantillons : Avec le séquencage nouvelle génération de Twist Bioscience

Exploitez tout le potentiel de vos échantillons avec le séquencage nouvelle génération de Twist Bioscience. Yann MERLET (Toulouse)
Vers une prise en charge personnalisée aprés traitement curatif : validité d’un test NGS ctDNA-MRD dans les cancers pulmonaires et colorectal. Agnés BOURILLON (Villejuif)
Utilisation de I’'exome Twist en diagnostic clinique. Cindy BADOER

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER RHYTHM PHARMACEUTICALS
ique de I'obésité : des i pour un diagnostic et une prise en charge précoces

Modérateurs : Didier LACOMBE (Bordeaux), Jean MULLER (Strasbourg)

Intérét d'une prise en charge multidisciplinaire et précoce des enfants avec un déficit en LEPR. Patricia PIGEON KHERCHICHE (SAINT DENIS DE LA REUNION, Réunion)
L'importance de I'analyse fonctionnelle : exemple cas homozygote LEPR. Louis LEBRETON (Bordeaux)

Cohorte Réunionnaise de patients avec un Syndrome de Bardet-Bied| et effet fondateur. Fanny FERROUL (La Réunion)

Apport de I'lA pour le diagnostic clinique des patients avec un syndrome de Bardet-Biedl. Medhi EL ALAOUA (Strasbourg)

14:00 - 15:30

COMMUNICATIONS ORALES SELECTIONNEES 2

Modérateurs : Stanislas LYONNET (PARIS), Damien SANLAVILLE (LYON)

14:00 - 14:15 #49235 - PLOO7 COBT : un burden test pour I'i ion de génes pré un exces de variants rares dans des études cliniques sans cohorte témoin, a partir de donné énéti i »
14:15 - 14:30 #49260 - PLO08 Variants perte de fonction d'ADAMTS6: CHANS ( tlssue, Heart defect, thoracic Aortlc aneurysm and Neuro developmental). Pauline ARNAUD, Julia HUGUET HER
14:30 - 14:45  #49594 - PLO09 Projet DIVA (Deep Intronic Variant is) : etude é pective des variants i dans la pré au cancer chez 2 671 patients. Julie AMIOT (Rouen), Sophie COU1

14:45 - 15:00 #49740 - PLO10 La recombinaison homologue : une vole a la croisée des phenotypes Anna LOKCHINE (Rennes) Fang ZHANG, Laurence CLUZEAU, Marc-Antoine BELAUD-ROTUREAU, Juhe MENJARD, Sarah BOUEE, Laul

15:00 - 15:15 #49744 - PLO11 gt ans aprés la création du métier de conseiller en gene que (CG) en France, une enquéte dresse un état des lieux de leur exercice en dehors des services de génétique et explore
15:15 - 15:30 #49774 - PLO12 Réle d’une isopeptidase de déSUMOylation dans I'éti y de type SLA. Nasrinsadat NABAVIZADEH, Seyide Ecesu UYGUR, Sahin AVCI, Hiilya KAYSERILI, Piraye OFLAZER, |
15:30 - 16:00

CONFERENCE INVITEE 2
CRISPR

Modérateur : Frederique MAGDINIER (Marseille)
Thérapies par CRISPR-Cas9. Mario AMENDOLA (evry)

16:00 - 16:30

CONFERENCE INVITEE 3
Paléogénomique
Modérateur : Emmanuelle GENIN (BREST)

Les voyages dans le temps de I'ADN ancien : A la recherche de notre passé moléculaire grace a I'archéologie génomique. Ludovic ORLANDO (Toulouse)

16:30 - 17:30

ASSEMBLEE GENERALE DU CNEPGM

16:30 - 17:30

SESSION 4 - POSTERS AFFICHES EN PRESENCE DES AUTEURS

#49222 - P004 Rendement diagnostique de I’exome prénatal dans les retards de croi: ints térin : Etude ré sp ive au CPDPN de Toulouse. Maud LANGEOIS (TOULOUSE), Charlotte DUBUCS
#49421 - P008 Quand deux maladies genethues s’invitent dans un pro]et H de di 8-l au CHU de Montpellier. Vlctorla AYRAULT (Montpel\ler), Stephanle PLAZA, Sandie I
6 12 Etude retrospectnve i sur le de chez des i ayant pi é des sngnes d'appel échog s en pernod URO U GEN B
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#49/10 - PULb Analyse d'une conorte Trancalse retrospective de LUUU exomes en prenatal : principales indications, rendements et lecons a retenir. Sebastien MOUTION, Rodolphe DAKD, Denise MOLINA GOMES, Camille C
Sarah SNANOUD), Radoslava SARAEVA-LAMRI, Thibaut BENQUEY, Jérémie MORTREUX, Laure RAYMOND Xavler VANHOYE, Benedlcte GERARD (Lyon)
#49820 - P020 Caractérisation des profils de methylatlon de I’ADN faetal aux rares d CHARGE et Kabuki. Nicolas BOURGON (PARIS), Amale ACHAIAA, Zoé GUILBERT, k
#49009 - P024 Variants bi alléhques de CFAP20 a des cili i avec dystrophne rétmnenne Francis RAMOND (ST ETIENNE), Frederic TRAN MAU THEM, Sophle NAMBOT, Louis JANUEL, Sébastien MOUT
#49090 - P028 Apport du séquencage génomique rapide dans la prise en charge né le : cas clinique d’un sy polymalformatif lié a un variant pathogéne SETD2 a impact diagnostique et éthique. Kara RA
#49280 - P032 Contribution du modéle poisson-; zebre a I’étude des variants RNU4ATAC rares du Anne MEILLER (BRON Cedex), Fanny DESURMONT, Nils BARRIER, Alicia BESSON, |

#49436 - P036 Intérét d’'une approche Iti et Iti-ti dans le du sy de Comelna de Lange Soph\e RONDEAU (Parls) Céline HUBER, Ghislaine ROYER, Anne-Laure TOURRE, Marcia HENRY, Bekin
#49593 - P040 Le séquencage de I'exome entier dans une large cohorte de pati tteints de né six phénocopies et un géne candidat. Friederike PETZOLD (Cannes),
#49067 - P044 Inv dup del 8p aun modéré et variable. Emma KAIRET (Relms), Clemence JACQUIN Tony YAMMINE Jean Paul BORY Ahmad AKHAVI, Emilie LANDAIS

#49334 - P048 Etude ré pective des 6 des y c sur puce a ADN t: g entre 2014 et 2024 devant un retard de croissance
#49484 - PO52 | ici: i dans le sy de Sil R Il par correctlon Incomplete de trlsomle Mlchae\a RENDEK (Besangon) Eric DAHLEN Sandrine CHANTOT-BASTARAUD, Eve PUZENAT, Brigitte MIGNOT, A
#49653 - PO56 Dé précoce et i de l'apnée ive du chez les et enfants avec trisomie 21. Clotilde MIRCHER (Paris), Brigitte FAUROUX, Isabelle MAREY, Vincent COULOIGNER, Hervé W

#49234 - P060 Premiére description d’un variant ponctuel du géne DMRT1 pro-testiculaire :hez un patient pi un 46,XX i DSD. Anne BERGOUGNOUX (MONTPELLIER), Luke MANSARD, Nadége SERVANT, Davic
#49531 - P064 Identi géne i dans les i du flagelle sper i (MMAF). Cécile LANG (Strasbourg), Camille CENNI, Audrey SCHALK, Anne-Sophie LEUVREY, Ve
#49736 - P068 Génétique des OZEMA, anomalies ovocytaires et infertilités féminines rares. Anna LOKCHINE, Linda AKLOUL, Erika LAUNAY, Laura MARY, Bénédicte NOUYOU, Mathilde DOMIN-BERNHARD, Soléne DUROS (Rennes), Mz
#48943 - P072 Caractérisation phénotypique du spectre du trouble neurodéveloppemental lié a DLG3. Marléne MALBOS (Dijon), Thierry GAUTIER, Amelle SHILLINGTON, Estelle COLIN, Xavier LE GUILLOU, Oana CALUSERIU, Bertra

#49014 - PO76 Les i sont d’un é Francis RAMOND (ST ETIENNE), Pia VAN GEN HASSEND, Héléne DOLLFUS, Laure RAYMOND, Benjamin DAURIAT, Mathilde
#49210 - PO80 Syndrome de Coffm- s type 12 : i du spectre 3 i apa d’une série nationale de huit patients. Victor MOREL (Marseille), Charlotte TARDY, Cindy COLSON, Roseline CAUMES, Benoit
#49245 - P084 Memolre preservee etré é ésili dans le sy de Coffin- s. Aurélie FABRE (Paris), Jennlfer BOISGONTIER, Khaw\a ALJABALI Ludovic FILLON Ana SAITOVITCH Sara CABET, Volodia DANGOL
#49281 - P088 i et hété du géne OTUD7A : vers un modéle de trouble neurodeveloppemental a pénétrance il ivité variable i Marie LUCAIN (Dijon), Ju
#49333 - P092 Impact du dnagnosnc précoce sur le neurodéveloppement dans le déficit en kinase de: a chaines ramifiées (BCKDK) apport du séquencage du génome entier et enjeux
#49495 - P096 Séquencage de génome short-read dans une cohorte monocentrlque de 1009 patlents atteints de troubles du développement mtellectuel Sophie RONDEAU (Paris), Thomas COURTIN, Hamza HAD) ABDALLA
#49656 - P100 GenlDA : un reglstre participati ter pour la des Maria Victoria HINCKELMANN (lllkirch-Graffenstaden), Pauline BURGI

#49830 - P104 Contribution du géne MAZ, local
#49873 - P108 Etude Descrlptlve du phénotype neuro-cogn

é dans la région 16pl1.2, dans les Aymeric MASSON (Lausanne, Suisse), Adrien BURGENER, Giovanna AMBROSINI, Mahsa FADAEE, Erfan HEIl
d’une cohorte de 30 patients fram;als porteurs d’un syndrome BBSOAS (géne NR2F1). Raphaelle MOTTOLESE (Dijon), Claire NICOLAS, David GERMANAUD, Juliar

#49986 - P112 Géné e |=nuull de e murlns avec délétion ou duplication de la reglon 1q21 1. Emilia SKUTUNOVA (Dijon), Stephan COLLINS, Binnaz YALCIN

#48949 - P116 Cohorte Auragen - Pré-i i cé » 1 |mpa:t de I'expertise du de I'imagerie pré- et post-natale. Sara CABET, Louis JAN
#49012 - P120 Mutations de RAB3A : de I'ataxie céré é Charlotte MOURAUX (Liege, Belglque) Sacha WEBER, Jean-Loup MEREAUX, Claire-Sophie DAVOINE, Léna GUILLOT, Alexis BRICE, Alexandra |
#49201 - P124 SCA27A (FGF14) : présentation d’une Iarge serle de 39 patlents et compavalson avec SCA27B Cecilia MARELLI (Montpellier), Audrey RIQUET, Pablo IRUZUBIETA, Norbert BRUEGGEMANN, Mathilde RENAUD, Salomé
#49250 - P128 Analyse de I'exome d'une cohorte de p une Elodie RICHARD (Tours), Patrick VOURC'H

#49290 - P132 Caractérisation du réle du géne PURA dans Ie assDcle aux duplications 5g31. Laurine CHALLEAT (Tours), Soléne REMIZE, Chloé BOISSEAU, David LAURENCEAU, Noémie CELT!
#49341 - P136 Ataxies spinocérébelleuses associées au géne STUB1 : les expanslons ATXN8OS sont un mod' |cateur de SCA48. Charlotte MOURAUX (Liege, Belg\que) Jean-Loup MEREAUX, Claire-Sophie DAVOINE, Léna GUILL(

#49398 - P140 Identification d’un nouveau variant du gene SPG21 chez un patient une ive avec survie Anais COUASNON (Caen), Audrey RIOU Aurlane COSF
#49578 - P144 ion des de test i pour la Sclérose Latérale i - Démence : expérience du service de

#49668 - P148 Du pré au H é IRM du sy ReNU. Sarah BAER, Agathe CHAMMAS Toan NGUYEN, MI'I RNU4-. 2 Laurent GUIBAUD, Delphine HERON, Gaetan LESCA, Nicolas CHATRON Chl’lste\ DEPIENNE
#49951 - P152 PTCHD1 régule Ia e ine dans des e dérivés d’iPSC : dans les Devina UNG (Tours), Audrey DANGOUMAU, Sylviane MAROUILLAT, Florence
#49380 - P156 i de i d* i oculaire récessif lié a I'X. Vincent MICHAUD (Bordeaux) Séverine AUDEBERT-BELLANGER, Marta SPODENKIEWICZ, Carl ARNDT, Marie MASSIER, Cécile COURL
#49658 - P160 Vanatlons de I ADN mltochondnal et surdité isolée. Penelope GOUBARD, Laurence JONARD, Ralyath BALOGOUN (PARIS), Isabelle LEMIERE, Margaux SEREY-GAUT, Sandrine MARLIN

#49963 - P164 C e d’'une i liée a des variations pathogénes du géne PIK3C2A. Adella KARAM, Clarisse DELVALLEE, Elodie JAVEY, Pascal KESSLER, Valérie PELLETIER, Jean-Baptiste LAMO
#49789 - P168 Le spe:tre mutatmnnel du gene GALC associé a la maladne de Krabbe au Maroc. Fatlma Zahra OU'I'I'ALEB (Casablanca, Maroc), Mohamed EL ALAOUI EL ABEDELLAOUI, llham RATBI, Abdelaziz SEFIANI

#49914 - P172 de I' des cellules i dans un de . Célia LAMOTHE, Angela SEQUEIRA (bordeaux), Ndeye-Fatou NGOM, Parnika MUKHERJEE, Sophie BRUNETS, |
#48945 - P176 Dével ion d'une méthode de calcul du score de risque polygénique du cancer du sein PRS313 par séquencage ciblé NGS. Flora PONELLE-CHACHUAT, Mathis LEPAGE (Clermont ferrand), S
#49110 - P180 Syndrome de But Hogg Dubé: ilité d'i une i FLCN en fonction du tableau clinique. Agathe HERCENT (Paris), Ibrahima BA, Jerome LAMORIL, Philippe LAFITTE, Karim DIALLO, Mickael MARY, I
#49261 - P184 SDHAF4 : d’un géne idat de pré iti aux Roseline VIBERT, Timothée MOYRET, Mathilde FILSER, Anne-Paule GIMENEZ-ROQUEPLO, Marguerite HUREAUX, Judith FA'
#49309 - P188 Etude de COsegregatlon de VARlants (COVAR) de génes de predlspo tion aux cancers : un outil de classification des variants de signification incertaine. Sandrine CAPUTO (Paris), Lisa GOLMARD, Severi

#49331 - P192 concernant le diagnostic, la prise en charge, la survelllance la qualité de vie et le conseil g ethue pour le syndrome CMMRD par I’ERN GENTURIS et le co
#49384 - P196 PREDI-LYNCH : Vers une surveillance non invasive des cancers liés au syndrome de Lynch - un essai i é avec un | is. Chrystelle COLAS (PARIS), Toni SEPPALA, Laure MONARI
#49475 - P200 Sécurité du dépistage du cancer gastnque par endoscopie chez les porteurs de vanants pathogenes CDH1. Patr\ck BENUSIGLIO (Paris), Romain LEENHARDT, Caroline DUROS, Laura SIRMAI, Antoine DARDENNE,

#49548 - P204 tumoral hamar lié a PTEN révélé par des tive de 28 cas. Jean-Samuel LOGER (Paris), Alexandre PERRIER, Loetitia FAVRE, Lucile ALLAFORT, Ann:
#49577 - P208 Premner cas rappnrte d’un variant homoxygote du géne POLD1 chez un patient atteint de cancers colorectaux synchrones et de polypose. Salwa BEN YAHIA (Leiden, Pays-Bas), Carli TOPS, Noah HELDERMAI
#49638 - P212 apport de I etude de I humeur au du Jessica LE GALL (Paris), Alexandre MATET, Marion GAUTHIER-VILLARS, Jennifer CARRIERE, N
#49742 - P216 Etude EX?TRICAN : identification de i par sé d’exome itutis dans les é de cancer. Benoit MAZEL (Dijon), Anais FOLLETET, Aman

#49903 - P220 La salpingectomie bilatérale isolée : une procedure a risque chez les femmes porteuses de variant délétére sur les génes BRCA? Morgane BOEDEC, Nicolas TARIS, Elodie HASER, Christine MAUGARD (Stras bc
#49310 - P224 Evaluation du codt des technlques de séquencage a trés haut débit sur les laboratoires du Plan France Medeclne Genomlque 2025 Farah ERDOGAN (Villejuif), Arnaud BAYLE, Jennifer MARGIER, Julia BONAST
#49476 - P228 idi y pour | y de la methylatl n du promoteur MGMT dans les ique a I’hdpital Pitié-Salpétriére. Loétitia FAVRE (Paris), Frar
#49709 - P232 Car i i de carci rénaux il pour 'identification de biomarqueurs pronostiques. Roseline VIBERT (Paris), Hugo CROIZER, Sophie TAN, ;
#49817 - P236 Etude retrospectlve multlcentrlque sur les mutations BRCA1/2 dans le cancer du sein, apport du testing tumoral. Philippe DENIZEAU (Rennes), Alexandra LESPAGNOL, Sophie GAUBERT, Gery BRIVAEL, Marc PLA
#49962 - P240 Etude obser delad de Ia perte du gene MYAP sur psie liquide et en IHC dans les CBNPC. Michaél DEGAUD (Villejuif), Olfa TRABELSI-GRATI, Aldea MIHAELA, Voreak SUYBENG, Etienne ROUL
#48937 - P244 Transmission de I'information d'un di de p itaire : réle des liens affectlfs et famlllaux Béatrice DE CLERCQ, Axelle BERTHON (NICE), Véronique MARI

#48976 - P248 Perspectives des parents d’enfants porteurs d’une maladie rare a propos de | du avec ou sans outil génétique en France. Margot LEMAITRE, Frédéric HUET, Dominique SALVI
#49113 - P252 Retour d’expérience de la gestion genethue des grossesses a risque de syndrome du QT Long lentification des I et i de de Cecile GUERIN (Paris),
#49330 - P256 i et ives des p des centres francais de DPI concernant le des etl i du NGS en DPI. Johanne PIOTROWSKI (Strasbourg), Ophélie SAUZEAU, Anr
#49448 - P260 Mise en place de la téléexpertise au sein des services de génétique en France : retour d’expérience de centres utili et lyse des prati Lea PATAY (DIJON), Amandine BAURAND, Florence PET
#49535 - P264 Le diagnostic présympto' comme alibi du symptéme chez I'adulte. Isaure CHAGNEAUD (Caen)

#49897 - P268 Evaluation des besoins de prlse en charge p: y des en gé Adeilne CHABEUF, Laura NOV\ALSKI (ANGERS), Estelle COLIN, Agnés GUICHET, Clara HOUDAYER, Véronique PAQUIS-FLUKLIN
#49109 - P272 Les sy y avec dé 5q:i ification d’un géne i iqué dans la rép Eloise LE HIR-REYNAUD, Benoit SOUBISE, Van- Trang DINH Séverine COMMET Corlnne T‘
#49704 - P276 essai i i en double gle de phase II, versus placebo, évaluant I'efficacité et la sécurité de I'alpelisib (BYL719) dans le sy MCAP (mé
#48979 - P280 Réé ion des i concernant l'interprétation des varlants ARNt de I’ADN mitochondrial grace a I’étude sur fibre musculaire unique. Chloé PROSPER (Nlce) Annabelle CHAUSSENOT Elam
#49382 - P284 ion du dépi: 2 a 245 ies rares i e f ise au sem du projet europeen Screend4Care. Emeline DAVOINE, Camille LEVEL, Camille LENELLE, Marie-Laure HUMBER
#49770 - P288 Une ission i de ie sévére liée & ACTAL due aun variant len ygote dans le sang : un piége pour I'analyse moléculaire. Benjamin DURAND |
#49437 - P292 Estimation oligogénique de la pénétrance de la I d’, en de I’age pour les porteurs de variants rares. Catherine SCHRAMM (ROUEN), Olivier QUENEZ, Emmanuelle GENIN, Ades / ADSP,
#49618 - P296 La pharma:ogenomlque en France : de la ion a la i Marc GROS LA FAIGE (Brest), THE POPGEN STUDY GROUP, FRANCEGENREF CONSORTIUM, GOLD CONSORTIUM, Emmanuelle GENI
#49978 - P304 Etude moléculaire du géne HSD17B3 dans le déficit en 17B-HSD type 3 chez des patients tunisi lyse f des : expérience du laboratoire de génétique molé
#49712 - P308 Génomes en réseau @Auragen Une dynamlque collaborative dans l'interprétation des ladi rares et de ! é Eulalie LASSEAUX ROBINE (Bordeaux), Flore M/

#49229 - P311b-FL0O22 Etude I: ayb H i de la phase 2en double gle, i chez des i porteurs de variants sur des génes sp
#48929 - P312 Si i dans Ies du lles préciser des infor surle 3 pe ? Amandine SANTINI (Rouen), Anne-Claire RICHARD, Angéle MAY, Caroline NAV)
#49033 - P316 Etsi un virus se cachalt dans vos BAM ? Un cas d’HSV-1 néonatal revele par WGS. Clément SAUVESTRE (Bordeaux), Isabelle GARRIGUE, Agathe ARCOURT, Sonia BURREL, Jul\e GUICHOUX, Aurélien TRIMOUILLE
#49061 - P320 Dé de de SCN1A dans le sang de parents de patients avec un syndrome de Dravet par modélisation positionnelle du bruit de fond du séquencage haut-débit. Clarisse BAT
#49238 - P324 Analyses comparatnve de I approche de sequengage a longue lecture ciblé d’Oxford ie dans les ies a ion de triplets. Louise BENARROCH (PARIS), Pierre-Yves BOELLE, Hél
#49302 - P328 de la sans tumoral pr é 1Aa partlr de donnees CfDNA sequencees avec ONT. Michael BLUM (Meylan), Florian PRIVE, Arnaud SANDRIN, Boris LIPINSKI,
#49500 - P336 Décryptage des signatures moléculaires des Marielle OLOUDE (Nantes), Cynthia FOURGUEUX, Martin BRAUD, Frédéric EBSTEIN, Sté|

#49776 - P340 Approche CRISPR-Cas9 pour une étude fonctionnelle de NEMO. Syrine ADHOUM (Paris), Alix BOUCHARLAT Siham SCHACRE, Yavor YORDANOV, Musa MHLANGA, Fabrice AGOU
#49906 - P344 Analyse en temps réel du séquencage du génome entier pour une santé de précision intégrant la génomique. Dau-Ming NIU, Yun-Ru CHEN, Chuan-Kun LIU, Yao-Te CHIU, Chung Kuei LI, Adam YAO, Dominique P.

#49429 - P352 Diversité et des ggi H ) de 26 variants ACAN dans une cohorte de 27 patients présentant une petite taille idiopathique. Nathalie RUIZ-PALLAR
#49634 - P356 d’Ehl Danlos C é Seqoia_PFMG2025 : Iu:ndahon d’un cas par détection d’un remaniement complexe dans COL5A1. Audrey BRIAND-SULEAU, Malika FOY, Karelle BENISTAN, P
#49836 - P360 11 nouveaux cas de syndromes d’! Ehlers Danlos de type spondy : spectre i lié aux ions des génes B3GALT6, BAGALT7 et SLC39A13. Caroline MICHOT (Paris), Geneviéve
#49056 - P362 Bilan PFMG2025-SeqOIA pour la pré Hyperlaxité j i Clarisse BILLON (Paris), Malika FOY, Baptiste VIERNE, Audrey BRIAND-SULEAU, Nicolas DERIVE, Jeremy BERTRAND, Jerome BOULIG/

#49445 - P364 Diagnostic moléculaire d’un NEMO-NDAS par recombinaison IKBKGP1-| IKBKG Lucie ROUAUX (Montpellier), Lionel HEISER, Cécile RITTORE, Capucine PICARD, Lyse RUAUD, Léa VEYRUNE, Alexandre BELOT, Vincent GU
#49689 - P368 NF1: Eclalrer les zones d’ombre grace au genome Eu\alle LASSEAUX ROBINE (Bordeaux), Fanny MORICE-PICARD, Victor MARIN, Paul KUENTZ, Louis LEBRETON, Vincent MICHAUD, Bruno FRANCOU, Isabelle CREVEAUX, Ni
#49395 - P372 i i des diffuses de I’enfant et de I’adulte jeune. Camille LOUVRIER (Paris), Nadia NATHAN, Vincent COTTIN, Tifenn DESROZIERS, Valérie NAU, Yohan SOREZE
#49647 - P376 Devenir des enfants porteurs d’une anomalie du corps calleux isolée avec un séquencage d’exome non conclusif en prénatal. Lisa FRUGERE (Paris), Susie CLEMENT, Cristina PEDUTO, Capucine ROSSI, Anne
#49191 - P384 La mort subite cardiaque familiale comme facteur préd d’arythmies ventriculaires chez les pati il de i i Gauthier GIORDANO, Julie PROUKHNITZKY, Frédéric FER, Adrien BLOCH, Mar
#49282 - P388 Anevrlsme de I aorte ascendante sur valve aorthue hlcusplde apport li é du diagnostic génétique. Pauline ARNAUD, Olivier MILLERON, Ludivine ELIAHOU, Souraya WADIH, Sabrine JADOUI, Arienne MIRMIRAN, L
#49569 - P392 Di de I’adulte : I'importance de I’analyse des génes RAS/MAPK au-dela des génes sarcomériques. Amal ABD MOULEH (Paris), Soulef GUENDOUZ
#49691 - P398 Variants non codants des régmns UTR: Quel |mpact sur I’expression ? Exemple du géne TP53. Marie BEQUIN, Luisa VERGORI, Vincent MILON, Elena SPIRINA-MENAND, Omar SOUKARIEH, Fida KHATER, Jonathan DAL

17:30 - 18:15

SESSIONS COMMUNICATIONS FLASH 01
Long read, Oncogenetique

Modérateurs : Stéphanie BAERT-DESURMONT (Rouen), Laurent CASTERA (Caen)

17:30 - 17:38  #49389 - FLOO1 Sé ADN long d: |l i pour le di ic des prédi iti aux cancers du sein et de I’ovaire. Crystal RENAUD (Caen), Antoine CHOUTEAU, Camille AUCOUTURI
17:38 - 17:46  #49630 - FL0O02 Sé en pti i : apport en onc énéti pour Ia éri i de varlants Voryak SUYBENG (Villejuif), Roseline TANG, Odile CAB
17:46 - 17:54 #49663 - FLOO3 Evaluation des performances du séquencage long-read PacBio Revlo pour Ie ic des p i éréditai aux cancers. Corentin LEVACHER (ROUEN), Julie AMIOT, Olivier QUENE
17:54 - 18:02 #49804 - FLOO4 Identification des insertions d'éléments mobiles dans les cancers 1 mé de dé ion et validati ge long d. Alexandre PERRIER (PARIS), Noémie BASSET
18:02 - 18:10 #49880 - FLOO5 Les promesses du RNA-Seq long read pour la érisation du i TP53 e et é Camille AUCOUTURIER (Caen), Marion ROLAIN, Sophie COUTANT, Edwige KASPER, St

17:30 - 18:15

SESSIONS COMMUNICATIONS FLASH 02
Neurodeveloppement, Neurosensoriel

Modérateurs : Delphine DUPIN-DEGUINE (TOULOUSE), Sacha WEBER (Paris)

17:30 - 17:38 #48981 - FLO06 C. i ini et généti du sy lié au géne THOC2 : cohorte francaise de 15 patients. Pauline PLANTE-BORDENEUVE (IIIIe) Jean-Luc ALESSANDRI, Simon BOUSSION, Ange-Line
17:38 - 17:46 #49171 - FLOO7 La taille compte : découverte de i et de génes i de la ie de Parklnson par é age de entier en long-fi dans une cohorte de
17:46 - 17:54 #49324 - FLOO8 Surdité isolée par mutatlon du géne MITF : ivité variable du ou cor ? Albane KARKULOWSKI (Paris), Laurence JONARD, Ralyath E
17:54 - 18:02 #49539 - FLO09 chez 412 i avec une surdnté de début précoce expénence du centre c du CRMR Sandrine MARLIN, Margaut SEREY
18:02 - 18:10 #49737 - FLO10 Apport du séquencage haut-débit dans le di ic e des malfor oculaires a partir d’'une cohorte de 800 patients résolus du centre Cochin/Necker de I’APHP-Universi
17:30 - 18:15
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r
SESSIONS CDMMUNICATIONS FLASH 03
Non codant, eti ion:

Modérateurs : Virginie BERNARD (Grenoble), Kévin YAUY (Montpellier)

17:30 - 17:38 #48864 - FLO11 Priorisation des variants non H k de prédi s d’effets de i et dé d’un méta-score MobiDeep. Abdelhakim BOUAZZAOUI (Rennes)

17:38 - 17:46  #49240 - FLO12 Définition de seuils de score CADD écifi aux diffé régions du gé Jude-Félix TENYWA, Jean-Baptiste LAMOUCHE, Sarah BAER, Samuel NICAISE, Antony LE BECHEC, /
17:46 - 17:54 #49249 - FLO13 NCBoost v2: un classnflcateur pour varnants non- des i Barthélémy CARON (Paris), Antonio RAUSELL

17:54 - 18:02 #49449 - FLO14 DMED - Prép: le é i : défis et innovations bioinformatiques. Yannis DUFFOURD (Dijon), Anthony AUCLAIR, Valentin VAUTROT, Emilie TISSERANT, Anne-Sophie

18:02 - 18:10 #49791 - FLO15 Des textes cliniques aux profils phénotypiques : extraction et clustering des termes HPO pour faciliter le diagnostic des maladies rares. Axel BONESTEVE (Rennes), Paul ROLLIER, Moussa BA

17:30 - 18:15

SESSIONS COMMUNICATIONS FLASH 04
IA, DPN, Reproduction, Chr » Neurod lopp t

Modérateurs : Tania ATTIE-BITACH (PARIS), Sylvie JAILLARD (Rennes)

17:30 - 17:38 #48925 - FLO16 IA4GenReport: L'IA generatnve au service des rendus en cyt éti é i e etc i Patrick CALLIER, Davide CALLEGARIN, Melodie OPALE, Tristan MORO, Victor PILLAY
17:38 - 17:46 #49401 - FLO17 Permettre le conseil d’un é : apport du séquencage par nanopore. Charlotte TARDY (MARSEILLE), Audrey LABALME, Flavie
17:46 - 17:54 #49662 - FLO18 DPI et don de gamete en France : qu en est-il en 2025 ? Julla LAUER ZILLHARDT (STRASBOURG) Carollne BOSSON Anne GIRARDET, Emmanuelle HAQUET, Sylvianne HENNEBICQ, Anne MAYEUR, Gaélle I
17:54 - 18:02 #49687 - FLO19 Etude de corré P dans les 13q : Cohorte |\.|u= de 254 Afef JELLOUL, Tony YAMMINE, Sophie SCHEIDECKER, Lucie TOSCA, Gaélle VIEVILLE, Chi
18:02 - 18:10 #49768 - FLO20 Sy de micr ication 99q34.11: trouble du é et dy P récurrentes. De Falco ALESSANDRO (Napoli, Italie), Vincent MARIE, Vieville GAELLE, Gauthier MARJOLAINE, [
17:30 - 18:15

SESSIONS COMMUNICATIONS FLASH 05
Oncog q Conseil g ,» Rein

Modérateurs : Yline CAPRI (Paris), Andrée DELAHAYE-DURIEZ (Paris)

17:30 - 17:38  #48951 - FLO21 Enquete aupres des p i en cas de dé te d’une donnée inci énéti en période pré le : Etude par Expé i par Choix Dit (ECD-Di). Jeanne JURY (
17:38 - 17:46  #49162 - P348 la ive dans I é e imparfaite. Mathilde DOYARD (Parls), Subash CHAND- VERMA Johanne DUBAIL, Elsa VENNAT, Nicolas ROUBIER, Mot
17:46 - 17:54 #49424 - FLO23 ifi ion de variants i rares dans les génes NUPR2, FZD2, et ZNF697 conférant une susceptibilité aux infections invasives a pneumocoque chez les enfants. Morgane GEL
17:54-18:02 #49558 - FLO24 PMS2 et phénotype extréme : étude de la corrélation genotype/phenotype Margaux CLEMENT LE CHOISMIER (Montivilliers), Nathalie PARODI, Edwige KASPER, Jacqueline BOU, Gwendoline LIENARD, S:
18:02 - 18:10 #49913 - FL0O25 Néphropathies chroniques : bilan de la préi en 2026 ( ). Clément SAUVESTRE, Louis LEBRETON (Bordeaux), Claire GOURSAUD, Olivier GRUNEWALD, Pierre-André MASSAF
18:15 - 18:45

ASSEMBLEE GENERALE DE LA FFGH

10:30

11:30

12:00

12:30

12:40

13:45

14:00

15:10

08:30 - 10:30

CONFERENCE PLENIERE 4
Impact de la G que sur la Société

Modérateurs : Evan GOUY (Lyon), Caroline SCHLUTH-BOLARD (STRASBOURG)

08:30 - 09:00 Sensibilisation de la population générale aux nouveaux enjeux de la génétique médicale. Sandra MERCIER (Nantes)
09:00 - 09:30 Dépistage Néonatal. Laurent SERVAIS (Liege, Belgique)

09:30 - 10:00 DEPISMA. Vincent LAUGEL (Strasbourg)

10:00 - 10:30 Génétique et Politique: questions/réponses. Philippe BERTA (Nimes)

11:30 - 12:00

CONFERENCE INVITEE 4
Embryologie
Modérateur : Charles COUTTON (Grenoble)

Embryons Synthétiques: une nouvelle voie pour I'étude des syndromes génétiques associés au développement précoce. Denis DUBOULE (Paris)

12:00 - 12:30

CONFERENCE INVITEE 5
Actualités cannoises
Modérateur : Caroline SCHLUTH-BOLARD (STRASBOURG)
Cinéma et maladies génétiques. Jean Louis MANDEL (ILLKIRCH)

12:30 - 14:00

ASSEMBLEE GENERALE DE L'AFCG

12:40 - 13:40

ATELIER DEJEUNER ELEMENT BIOSCIENCES
le :delag

i 5D avec AVITI24™

Welcome address & Element Platform Introduction. Eric BAUD (Clermont-Ferrand)

Utilisation du séquenceur AVITI pour I'analyse de biopsies liquides par panels de génes a forte profondeur. Romain BOIDOT (D|JON)
Implémentation d'un séquengeur AVITI au sein d'une plateforme de diagnostic génomique. Flavie ADER (PARIS), Patricia LEITE (Paris)
Discussion.

14:00 - 15:00
TABLE RONDE « PNMR4

Modérateur : David GENEVIEVE (Montpellier)

Un an aprés le lancement du PNMR4 : Avancées et attentes suite aux différents PNMR.

Les enjeux du PNMR4 en interministériel. Véronique PAQUIS-FLUCKLINGER (Nice), Anne-Sophie LAPOINTE (France)
Anne-Sophie Lapointe (DGOS) | Véronique Paquis-Flucklinger (DGRI)

Priorités et perspectives en terme d'offre de soins, de recherche et d'innovation. Sylvie ODENT (RENNES)
VP PNMR4

Attentes des patients. Jean-Philippe PLANCON (La Baule)
Président Alliance Maladies rares

15:10 - 16:00
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SESSIONS SIMULTANEES 13
DPN/DPI

Modérateurs : Martine DOCO-FENZY (NANTES), Aude TESSIER (GOSSELIES, Belgique)

i é haut débit. Fabienne CHARBIT-HENRION (Paris), Cécil¢
15:25 - 15:40 #49633 - SS092 Le di des ladies par ion de I’ADN mi ial est-il faisable au stade b y ? Paula RUBENS (Paris), Anne MAYEUR, Nadine GIGAREL, Brian SPERELAKIS

15:10 - 15:25 #49619 - SS091 PRENATOME Développement d’un DPNI d’s ion pour 100 i i par une

15:40 - 15:55 #49692 - SS093 Faut-il rendre Ies Variants de Signification Inconnue (VSI) en exome prénatal ? Exemple des anomalies du corps calleux. Cristina PEDUTO (Paris), Capucine ROSSI, Lisa FRUGERE, Susie CLEME

15:10 - 16:00

SESSIONS SIMULTANEES 14
Bioinformatique et innovations

Modérateurs : Béatrice TURCQ (Bordeaux), Marie DE TAYRAC (Rennes)

15:10 - 15:25 #49048 - SS094 DECIPHER : une p 'me d’aide au di ic des i nres gréce au partage de données génotypnque etp ypique et a I'ii ion d’ outnls per la :Iassnﬁcatnon de
15:25 - 15:40 #49296 - SS095 Prédiction de paires de génes i de p Ll des parl de avec des de i h

15:40 - 15:55 #49412 - SS096 La transcriptomique spatiale révéle une si d’s i éni dans les lésions arterlelles de dysplasie fibromusculaire. Yilong LIN (Paris), Corlnne LESAFFRE, Margaux -Alison FUSTIE
15:10 - 16:00

SESSIONS SIMULTANEES 15
Neurosensoriel

Modérateurs : Sandrine MARLIN (PARIS), Francis RAMOND (ST ETIENNE)

15:10 - 15:25 #49228 - SS097 Réle inédit d’une ARN hélicase associée aux cancers hé dans Ies y phi étini Zoéline MARS (Parls), Andrea ZANETTI, Sebastian FICA, Karolina KAMINSKA, Hélene DOLLF
15:25 - 15:40 #49670 - SS098 La dystrophie rétinienne du chat abyssin : un nouveau modéle pour les de | de Leber. Joseph BERTRAND-HARDY (Paris), France DE MALGLA
15:40 - 15:55 #49760 - SS099 Révision des critéres diagnostiques et de la prise en charge du syndrome de Bardet-BiedI : re i des Ré P de Amelie GAVARD, Marc LILIEN, Pietro MA
15:10 - 16:00

SESSIONS SIMULTANEES 16
Mito ou pas Mytho ?

Modérateurs : Cécile ACQUAVIVA (Aix-en-Provence), Aurélien TRIMOUILLE (Bordeaux)

15:10 - 15:25 #49485 - SS100 de Leigh généti non mi iaux. Sylvia ROSE (Paris), Claire-Marine BERAT, Giulia BARCIA, Nathalie BODDAERT, Isabelle DESGUERRE, Agnes ROTIG, Manuel SCHIFF

15:25 - 15:40 #49488 - SS101 Variants bnallelnques du géne UQCC1 2 I 11l de la chaine respiratoire mitochondriale : cause de ale a début précoce. Samir
15:40 - 15:55 #49785 - SS102 Quand la dé des crétes mi ia active Ia ép: IFN de type | : le cas des maladies mitochondriales. Gaelle AUGE, Anna REQUENA, Megan HAIRABEDIAN, Sandra LACAS-'
15:10 - 16:00

SESSIONS SIMULTANEES 17

Pédagogie

Modérateurs : Evan GOUY (Lyon), Sandra MERCIER (Nantes)

15:10 - 15:25 #49200 - SS103 ion de I'lA et Ieviers d' des étudi dans | i hybride en généti Thomas BOMERSBACH, Angélique BAILLIA, Antoine DUCORNET, Philippe FF
15:25 - 15:40 #49439 - $S104 Evaluation formative des des i en généti &di lors de i i Jean Marie RAVEL, Mathilde RENAUD, Jean-Benoit HARDOUIN, Laur:
15:40 - 15:55 #49511 - SS105 ACMG Academy, un simulateur interactif en I|gne pour I'app i de la ifi ion AC des i énéti a partir de cas cliniques contextualisés. Clément SAUVEST}

16:00 - 16:30

REMISE DES PRIX

ASSISES 2026 - Palme d'or et prix spécial du jury.
Cécile Rouzier (NGS diag) et Emilie Consolino (AFCG)
ACLF - 2 prix posters.
Nicolas Chatron
AFCG - Prix Poster.
Emilie Consolino
AFGC - Prix Communication Orale, 2 Prix posters.
David Geneviéve
SFMPP - Prix.
David Genevieve
ANPGM - Prix.
Jean Muller

CNEPGM - Prix poster.
Sandra Mercier, Evan Gouy
FFGH - Prix communications orales pléniéres.
Damien Sanlaville
GFCO - Prix poster ou présentation encourageant le développement de la génétique tumorale.
Etienne Rouleau
NGS Diag.
Cécile Rouzier
SFDPI.
Céline Moutou
SFG - Prix poster, Prix communication orale.
Béatrice Turcq, Valérie Prouzet-Mauléon
SFGH - Prix recherche Josué Feingold & Prix poster.
Emanuelle Bouzigon
SFNG - Prix du poster Neurogénétique.
Alexandra Durr, Gaétan Lesca
SIGF - 1 prix communication orale, 2 prix posters, 1 prix poster SeqOne.
Margot Comel, Lionel Heiser Andres Valle, Nicolas Philippe
SOFFOET.
Aude Tessier
BioinfoDiag - Prix poster.
Charles Van Goethem

EPOSTERS AFFICHES THEMES EPISSAGE

#49063 - P745 i de i dve d’épi aberrant Iles a une vanatlon intronique du géne PKD1. Aurélien CAUX (Paris), Jessica KACHMAR, Joana BENGOA, Manon MAUTRET-GODEFROY, F
#49273 - P746 RNAseq ciblé pour le di ic des ladi ielles : d Christel VACHE (MONTPELLIER), Corinne BAUDOIN, David BAUX, Luke MANSARD, Isabelle MEUNIER, Audrey PUT!
#49574 - P747 Caractérisation par analyse RNAseq ciblée d’un variant synony &éne dans le géne SLC2A2 responsable d’une atteinte rénale isolée du syndrome de Fanconi-Bickel. Amal ABD MOULE
#49626 - P748 Prédiction in silico de I'impact d’une variation d’ eplssage affectant un slte accepteur canomque du géne CTNS sur la structure et la fonction de la cystinosine dans un cas de cystinose infantile. Tel
#49698 - P749 Analyse fonctionnelle in vitro d’une au niveau du géne CYP11B1. Asma TAJOURI (Tunis, Tunisie), Abir JEBALI, Nasreddine RAJOUA, Temim DELI, Ons AZAIEZ, Ridha M'RAD,
#49705 - P750 Un scénario d'épissage peut en cacher un autre : le RNA-seq revele le paysage transcrlptlonnel complexe d un variant du géne POGZ. Hamza HADJ ABDALLAH, Lamisse HENDILI-MANSOUR, Thomas COURTIN,

#49900 - P751 Etude comparative des extractions ARN pour les i Zaina AIT ARKOUB (Paris), Fabienne SAINT JALMES, Brian SEPRELAKIS-BEEDHAM, Guillaume D'

EPOSTERS AFFICHES THEMES jAUNE
01 - Pathologies du neurod PF t - 06 - Neurogénétique - 20 - Pathologies Neurosensorielle/sensorielle - 21 - Maladies Métaboliques

- 10- ifs - 15- Généti i ituti - 20- D ic pré , di ic pré-i ire, dépi pré non invasif - 22

o1 - ies du
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#49697 - P454 i du spectre é piq des variants liés a SMARCC1. Thi Thu Huyen LE, Cristina PEDUTO (Paris), Nicolas RIVE LE GOUARD, Boris KEREN, Lisa FRUGERE, Romain DUQUET, Anna-Gabriella GERASIMENKO, St
#49875 - P455 Co-occurrence de syndrome de Joubert et de syndrome d’Usher révélée par sequengage de I’exome chez un patient Tunisien. Feriel AGREBI (Bron), Syrine HIZEM, Imen REJEB, Yasmina ELARIBI, Manel LAAJIMI,
#49701 - P456 Variant gain-de-fonction du géne UBE3A responsable d’un trouble du dé avec mau é i Or\ane MERCATI (Paris), Caroline NAVA, Adéle BARBOT, Julien BURATTI, Thierry BIENVENU
#49555 - P457 Interpretatlon d’un génotype |ncerta|n dans Ie gene YARSl apport du phé ini et du dial i biol Oussama KETTANI, Richard BELMONTE (Dijon), Ange-Line BRUEL, Julian DELANNE, +
#49731 - P458 ] au Maroc : lyse de la ion récurrente ¢.1331+1G>A du géne AAAS. Houda JELTI (Tanger, Maroc), Khaoula ZERROUKI, Sabrine BOURESSAS, Abdelhaq LAMAIBDE
#49415 - P459 Identlflcatlon du gene CSNK1Al responsable d’un trouble du neurodéveloppement. Ange-Line BRUEL (DIJON), Yannis DUFFOURD, Pascal JOSET, Nour GAZZAZ, Yline CAPRI, Bryn WEBB, Motti SHOHAT, Lorraine POT(
#49711 - P460 CTDSPL2 : nouveau géne candidat assocle a un trouble du développement intellectuel. Hamza HADJ ABDALLAH, Marlene RIO, Andrée DELAHAYE, Cédric LE CAIGNEC, Nathalie DOUET-GUILBERT, Gina O'GRADY, Jonal

#49918 - P461 = i liée a un variant synonyme du gene CNKSR2 : a propos d’un cas. Mortadha CHERIF, Imen REJEB, Syrine HIZEM, Yasmina ELARIBI, Houweyda JILANI, Lamia BEN
#49700 - P462 Vers une nouvelle forme atypique de truuble du écrit: « la ie des signes c », description phénotypique et recherche de bases moléculaires. Noémie RELIN, Julie BERTRAND
#49259 - P463 ATP9A, un géne iqué dans la énie et les p: Camille VEREBI, Cecile LOUVEAU, Bertrand DIEBL)LD Natacha GAITCH, Sophie GEORGIN LAVIALLE, Boris CHAUMETTE, Thierry BIENVENU (Paris)

#49059 - P464 Etude de cas et revue de la litté du =] lié aux variations du géne DOT1L. Aurélien CAUX (Paris), Florence JOBIC, Boris KEREN, Alexis BILLES, Virginie MAGRY, Anais L'HARIDOI

#49428 - P465 Au-dela de I’haplo-| msuffnsance de ME

3L a propos de 3 individus porteurs d’un faux-sens récurrent au codon Pro866. Anne GUIMIER (PARIS), Charlotte GUILLOUET, Thomas COURTIN, Caroline MICHOT, Marie

#49442 - P466 Implication de 1" dans Ia é intellectuelle : étude du géne RMC1. Aliénor DE LA CHAPELLE, Victoria GINIAUX, Cécile MIGNON-RAVIX, Sabine SIGAUDY, Laurent VILLARD, Mathieu MILH, Florence MOLI
#49404 - P467 Etude de I'effet et de la variation du géne DOCK6 dans le syndrome d’Adams-Oliver sur I’lle de La Réunion. Léa COSME (Paris), Marta SPODENKIEWICZ, Perrine BRUNELLE, Thom
#49949 - P468 Etude du syndrome Argonaute causé par des mutations dabs les génes AGO, a l'aide de modéles in vntro zD et 3D de developpement cérébral. Clarisse DELVALLEE, Sarah BAER (Strasbourg), Valérie SKORY
#49420 - P469 Syndrome CDG type lic : reclassement de variants de classe 3 du géne SLC35C1, clinic Candice SAURIN (Rouen), Rebecca MORE, Arnaud BUTEUX, Patrick VOLLE, Arnaud BRUNEEL, Btiss
#49959 - P470 Descrlptlon de CNV dans une série d' enfants et d adolescents atteints de Troubles du Spectre de I'Alcoolisation Foetale a La Réunion. Bérénice ROY-DORAY, Laétitia SENNSFELFER (Saint-Denis), Meissa NEK/
#49810 - P471 Di pl pique du sy de D¢ : description de trois individus porteurs de varnants dans le gene WAC et perspectives d’un appel a collaboration international. Marie-Gabriel
#49660 - P472 i édi et éthi du sé ge du gé entler chez un a atteint d'épil i Sofiane DJEBIEN (Paris, Guadeloupe) Kara RANGUIN, Aauragen AURAGEN, Mari
#49819 - P473 Evaluation de RFX7 et TMEM107 comme genes i la observée dans des syndromes liés a des défauts du splicéosome mineur. Cyril JOVANI (Bron), Alexia RABEC, Anne MEI
#49968 - P474 Dlagnostlc par AC PA d’ 'une forme é ive rare du CDG. Wafaa JDIOUI (Rabat, Maroc) Maria ZERKAOUI Asmae MDAGHRI ALAOUI, Amal THIMOU IZGUA, Pascale KLEINFINGER, Ilham RATBI
#49257 - P475 Réé en géné : quand le phénotype et I’lavancée des i un ic établi. Romain DUQUET (Par\s) Anna GERASIMENKO, Laure
#49688 - P476 Variant dans la région 3’ UTR du géne TCF4 de la caracterlsatlon chez un patient atteint de trouble du é al e i de sy de Pi i Marie-Gabrielle [
#49646 - P477 Analyse ré tive des du (ES et GS) réalisé chez 151 avec une mé é i Maxime MAZ IOWECKI, Boris KEREN, Delphine HERON, Solveig HEIDE, Sarat
#49834 - P478 De nouveaux variants de ZNHIT3 perturbant I des sont PEHO p ave isolé. Adeline Alice BONNARD (PARIS), Md Lutfur RAHMAN, Feng WANG,
#49477 - P479 Variants de novo dans le géne PURA aun e peu sévere. Marlo ABAJI (Marseille), Johanna LAURENT Vlctor MOREL, Lucie ROUAUX, Valentin RUAULT, Valentine MARQUET, Benjamin DA

#49258 - P480 Association entre mutations DNMT3A gain de fonction et paragangliomes : A propos d’un cas clinique. Romain DUQUET (Paris), Boris KEREN, Alexandre BUFFET, Charlotte LUSSEY
#49408 - P481 Profil neuropsychologique d’enfants atteints de la maladne de Cowden sans TDI n| TSA assocné Etude anc anre de I'étude COSEA. Fanny PHELIPPEAU (Paris), Anne-Claire GELINEAU, Barbara CHIARONI, Cora

#49457 - P482 Apport du gé dans le di ic d’une forme i d’un trouble lié a un i du géne ZMIZ1. Khaoula ZAAFRANE-KHACHNAOUI (Nice),
#49729 - P483 Aicardi-Goutiéres syndrome type 2 : a propos d’une famille marocaine. Houda JELTI (Tanger, Maroc), Sabrlne BOURESSAS Farah HACHT, Abdelhaq LAMAIBDEL, Kaoutar KHABBACHE, Afaf LAMZ OURI

#49573 - P484 Génération et caractérisation de lignées d'iPS issues de fréres j 7:1 et disc pour la Trisomie 21 dans le cadre de I’étude COLIBRI (NCT05767216). Marie VILAIRE (Paris), Clotilde
#49824 - P485 Déficit bialléli en CYP51A1 ( é l4a-démé ) :un geéne a itre dans le bloc de synthése en amont du cholestérol. Tania GONCALVES (Le Kremlin-Bicétre), Oanez ACKERMANN, C
#49540 - P486 Un locus, deux di ics égrégation de i XPA et SECISBP2 révélée par la réanalyse du génome. Marlene RIO (Paris), Clothilde ORMIERES, Dinane SAMARA BOUSTANI, Athanasia STOUPA, Tania A
#48941 - P487 Formes é de i i chez I'enfant et I'adulte : série de 24 cas. Meghane DURIZOT, Stephanle VALENCE (PARIS) Lydie EURGLEN Alexandra AFENJAR Catherine GAREL, Eléonore BLONDIA
#49494 - P488 Quand I" iation de 2 lies molé. ire mime un déficit en i :intérét du sé é des éaire et mi i Karla CIFUENTE¢
#49601 - P489 Intérét du rétro-phénotypage dans I'interprétation des données de séquencage haut débit : conflrmatlon é ire d’un cas de de Dias-Logan. Zangbéwendé Guy OUEDRAOGO, Aurélien JUVE
#49870 - P490 A la pe:he au diagnostic avec AURAmatcher : JKAMP un nouveau géne dans les du Gaélle HARDY, Frederlc TRAN-MAU-THEM, Eva FEIGERLOVA, Francois FEILLET, Manuela MORLEO,

n du spectre phenotyplque lié a RBMlo Exemple d’ une sen Nngonse Véronique DUBOC, Jeanne M. V. BANG, Christina R. FAGERBERG, Houda KARMOUS-BENAILLY, Morgane PLUTINO, Brage S. ANDRESEN
ical case. Zineb SABKY (rabat, Maroc), Jaber LYAHYAI, Abdelaziz SEFIANI
#49212 - P493 Variation falblement actlvatrlce HRAS LE Ala59Th mellleure deflnmon du spectre phénotypique a partir d’une série internationale. Lucie DAUVER (Dijon), Paul KUENTZ, Pierre VABRES, Géraldine JEUDY, Béati

#49695 - P494 Pré d'un cas d i associée a UFC1. Rémi KIRSTETTER (Paris), Boris KEREN, Giulia BARCIA, Caroline NAVA, Julien BURATTI, Julie BOGOIN, Aurélie WAERNESSYCKLE
#49492 - P495 Combos diagnostiques : quand Ie séquencage de routine du génome en trio révele I’ |mprevu Lexperlence de Robert DEBRE. Alain VERLOES (Parls), Yline CAPRI Laurence PERRIN, Antoine POUZET, Emilie SER
#49589 - P496 Le Centre de BloJeL, une umque en France dédié a la déficience i d’origine géné :25 000 é au service de la recherche. Marie VILAIRE (f
#50003 - P497 Le d’hyper de Mabry) : a propos d’un cas. Mody DIOP, Narcisse ELENGA (Cayenne)

#49846 - P498 Apport de | yse des CNV par sé de I'exome dans le diagnostic des troubles du neurodéveloppement : & propos de deux cas. Wissal TERGUI (Tunis, Tunisie), Hela BELLIL, Ahlem ACHOUR, Mortac
#49899 - P499 Implication du géne QARS1 dans les épi r p : Encore un VUS !! Emna KOUBAA, Ahlem ACHOUR, Ikhlas BEN AYED, Fatma MEJDOUB, Hadhami FRAY, Mahdi KAMOUN, Tergui WMISSA
#49837 - P500 Nouveau variant du géne FOXG1 : une cause rare i il i avec micr Mahdi KAMOUN, Lilia KRAOUA, Wissal TERGUI (Tunis, Tunisie), Razéne GREISHA, Aicha KALFAT, Ichraf KRAOUA
#49938 - P501 Duplication partielle du géne FAAH2 associée a un é P 6 | et psychiatrique : observation familiale et perspectives diagnostiques. Sana KAROUI (Orléans), Sandra PAJON, Domir
#48958 - P502 C cognitives, compor i .ques du sy de S h : revue de la litté et focus sur les troubles du sommeil. Marie-Noélle BABINE'
#49976 - P503 Troubles neurodeveloppemental lié a ADCY5 en transmnssuon récessive : premier cas famnhal marocain. Wafaa BOUZROUD Sarah BERRADA, Amal TAZZITE, Bouchaib GAZZAZ, Hind DEHBI (Maroc, Maroc)
#49724 - P504 Fibrose des oc : découverte d’un variant pathogéne du géne TUBB3 chez un enfant marocain. Amina EL AMMARI (OUJDA, Maroc), Jihane AHMIDI, Kaoutar AHMIDOUCH, Fatima E
#49549 - P505 Violences sur enfants et du é Marie VINCENT (Nantes), Elsa LORINO

#49965 - P506 Délétion heterozygote partielle du géne de la chaine lourde de la ferritine FTH1 avec neuroferntlnopathle a debut précoce et neuropathie démyélinisante : un rapport de cas. Alicia Marie MILOT (Greno
#49181 - P507 1 and Study of nsSNP i in STXBP1 Gene in Early Inf: Al Mehdi KRAMI, Fouad BENHNINI, Zouhair ELKARHAT (BK269110, Maroc), Boutaina BELK/
#49850 - P508 i ion f i genes ié aux formes récessives de la maladle de Parklnson chez la drosophile. Chloé PINON (Paris Cedex), Christelle TESSON, Guillaume COGAN, Su:
#49857 - P509 Variant hétérozygote du gene MAST1 associé a des malfor i et un | retard : rapport de cas avec syndrome Mega-corpus-callosum. Nadejda BIRLADEANU, Fanny LA
#49842 - P510 Variant de signification incertaine du géne 0PA1 en]eux i i eti i Wiem ESSALAH (Tunis, Tumsne) Vasmma ELARIBI Imen REJEB Syrine HIZEM, Manel LAJIMI Abir JEBALI, Houweyd
#49575 - P511 Diagnostic moléculaire d’une leuco i assoclee au géne CST3 : apport de I’expertise radi ala lyse ciblée des d’exome. Florence AR’
#49486 - P512 Rédaction d'un PNDS pour les i i iales liées aux du géne POLG en 2025. Sylvia ROSE (Paris), Claire-Marine BERAT, Agnés ROTIG, Manuel SCHIFF, L'ensemble Des Participants Au Pnds
#49796 - P513 Analyse de | de | tide G4C2 du gene C90rf72 par PCR vs Long-read. Fatima Zahra OUTTALEB (Casablanca, Maroc), Mohamed EL ALAOUI EL ABEDELLAOUI, Abdelaziz SEFIANI

#49781 - P514 Dystrog ile liée a de du géne FKTN révélés par séquencage d’exome. Jihane AHMIDI (Oujda, Maroc), Kaoutar AHMIDOUCH, Sara MEZIANE, Yassine MEBROUK, Mariam TAJIR
#49425 - P515 Neuropathle sensorlelle et atrophie opthue liées au géne FDXR premler cas rapporté au Maroc. Sabrlne BDURESSAS (Nice, Maroc), Houda JELTI, Afaf LAMZ OURI

#49581 - P516 Utilité d du pour le di e des (DRHs): retour d’expérience des plateformes AURAGEN et SEQOIA. Luke MANSAF
#49792 - P517 L’ é éditaire lié au d'Aicardi ie dans la i marucalne Fatima Zahra OUTTALEB (Casablanca, Maroc), Mouna OUHENNACH, Abdelaziz SEFIANI

#49342 - P518 Maladles neurogenethues liées au gene CACNA1A: un é il de et de gé yp Charlotte MOURAUX, Jean-Loup MEREAUX, Florence RIANT, Rania HILAB, Emilien PETIT, Alexis BRICE, Alexandra DUF
#49440 - P519 Corré dans les y i de type Il et m: |nteret des génes NAIP et SMN2. Karima SIFI (Constantine, Algérie), Sabah HANACHI, Yamina SIFl, Salima ZEKRI, Karima BENV
#49730 - P520 Réle du sé de ion dans Ie ic des myop. Ca marocair s Falza CHBEL (cannes Maroc), Wiam FAYED, Hicham CHAROUTE, Salaheddine REDOUANE, Majida CHARIF
#49787 - P521 variants i du géne PLA2G6 révélées chez un patient marocain attemt de il Sara MEZIANE (Oujda, Maroc), Khawla ZERROUKI, Fatimazahra SMAILI, Fatima
#49602 - P522 Variant pathogéne dans DPYSL5 : nouveau phenotype ? Thibault TRUTTMANN, Delphine HERON, Borls KEREN Catherme GAREL, Madeleme HARION, Stéphanie VALENCE (PARIS)

#49627 - P523 Analyse de la méthylation de I’ADN et étude d’une épi chez des i tteints du sy CHARGE et d’ és a des variants du géne C}
#49620 - P524 SCA27B et segregatlon famlllale un cas |ned|t d i FGF14 ! Virginie ROTH, Fabienne ORY-MAGNE, Francis RAMOND, Stéphanie CACCIATORE Florent GIRADIER, Clément ROBIN, Frédéric WEBER, Da
#49950 - P525 Spectre géné des or du corps calleux dans une cohorte tunisienne. Bochra KHADIJA, Najla SOYAH, Ayda BENNOUR, Wafa SLIMANI, Khouloud RJIBA, Hamza HADJ AE
#49971 - P526 Mutation de FAM126A et Ieucod strophne hypomyehmsan e-cataracte : premier cas familial marocain. Wafaa BOUZROUD Sarah BERRADA, Amal TAZZITE, Bouchaib GAZZAZ, Hind DEHBI (Maroc, Maroc)
#49935 - P527 Identlflcatlon des i da en cause dans une neuropathie de type SMARDL p; ge iné du gé et du transcriptome a haut-débit. Coralie PROVOST (Marsei
#49352 - P528 Un é revele par Ies varlants de PARS2 et étude du spectre clinique associé. Camille ENGEL, Claire-Marine BERAT, Annabelle CHAUSSENOT, Nathalie BODDAERT, Brigitte CHABROL
#49349 - P529 Variant de novo du géne KLF7 et é i précoce et dégénérative : description d’un cas. Llila SALVAN Llla SALVAN (Nancy), Hé\ene VINCENT, Emmanuelle SCHMI‘I‘I‘ Laétitia LAMBI
#49590 - P530 Iden i PP é d’une ladie de Fahr : vers une il des formes gé rares de ifications céré Den
#49664 - P531 Ataxi: é d'allure non prog! ive comme premier 6 de i i Chloé WARGNY (Paris), Lydie BURGLEN, Ariane MAHIEUX, Malek LOUHA, Madeleine HARION, Stéphanie VAL
#49565 - P532 Etude in vitro de i dans les du liés a ADCY5. Oriane TROUILLARD (Paris), Claudio DEGUSMAO, Fernando KOK, Emilie RETAILLEAU, Aurélie MENERET, Mohamed DOULAZ M, Este
#49182 - P533 Prediction of the Impact Df Deleterlous Nonsynonymous Slngle Nucleotlde Polymorphlsms on the Human RRM2B Gene: A Molecular Modeling Study. Chaimaa AIT EL CADI, Al Mehdi KRAMI, Hicham CHAROUTE
#49992 - P534 A novel PIGO d with severe p delay and psych ion. Faiza FAKHFAKH (SFAX, Tunisie), Ameni AGUEC
#49208 - P535 USP48, UN NOUVEAU GENE RESPONSABLE DE SURDITE LIEE A L’AGE. Sallm AICHE (Paris)

#49733 - P536 Diagnostic aprés 55 ans : quand un di ic d’infirmité motrice cé d’ ongme e y i est remis en cause. Sybl\le COLLIN Sabrina EERTOLI (Llége Belgique), Zayd JEDIDI, Saskia BULK, Je
#49910 - P537 Etude des troubles cognitifs dans une cohorte de 20 patlents attelnts de i éréditaire de type 4 (SPG4) : avec ala TEP au 18
#49708 - P538 Quelles prescrlpnons devant un ou e dans la déléti 22ql1 ? Oriane MERCATI (Paris), Romain DUQUET, Anna GERASIMENKO, Daphné LEHALLE, Cristina PEDUTO, Sol
#49747 - P539 Dy P variant de sngmfncatnon incertaine dans le gene PLAZGS Sarah BERRADA, Amal TAZZITE Fatima MAAROUF Zmeb FAKIR, Hind DEHBI (Maroc, Maroc)

#49218 - P540 Qi i sur I’'exp ivité clini de varlants hypomorphes dans un géne iqué dans des : Cas d’une i yg pour une¢
#49022 - P541 Diagnostic moléculaire de forme isolée ou de ues héréditai :a propos d’un cas. Olivia BETTAIEB (Marseille), Amandine BOYER, Martin KRAHN, Thibault LALU, Nathalie B(

#49186 - P542 Association study of leptin receptor polymorphisms in women with obesity and their impact on protein domains: a case-control study and in silico analyse. Meriem EL FESSIKH, Zouhair ELKARHAT (BK2691
#49185 - P543 Identification of p.Met215lle mutation of the MC4R gene in a Moroccan woman with obesity. Meriem EL FESSIKH, Hakim BELGHITI, Zouhair ELKARHAT (BK269110, Maroc), Hassania GUERINECH, Nadia DAKKA, Jami
#49843 - P544 Variant |ncerta|n dans un géne |ncerta|n : le double de iagnostique du DDX23. Wem ESSALAH (Tunis, Tunisie), Yasmina ELARIBI, Imen REJEB, Syrine HIZEM, Manel LAJIMI, Boutheina BOURAOUI, Houweyda JILANI,
#49347 - P545 Le :Un dysf i rare d’t orngme genehque Sam\a ABDI, Salem EENNOUAR (Blida, Algérie), Mohamed MAKRELOUF, Akila ZENATI, Christine PETIT, Crystel BONNET
#49917 - P546 Etude de I lmpllcatlon des varia’ ons du nombre de :oples (CNVs) dans | e des en Tunisie : ion du géne de la stéréociline (STRC). Siwar HICHRI (Tunis, T
ients homozygotes pour la variation c.123del, p.Gly42Glufs*11 du géne BBS5. Samira SECULA (Strasbourg), Nejla ERKILIC, Cathy OBRIN

#49905 - P547 de a partir de p;

#49924 - P548 Nouveau variant fondateur du gene WFSl suggéré par des cas Tumslens de syndrome de Wolfram. Mortadha CHERIF, Syrine HIZEM, Imen REJEB Houweyda JILANI, Rahma KCHAOU, Meyssa IDOUDI, Rym MAAMOU
#49614 - P549 Di ic rétr de: : identification d’un variant non-codant récurrent du géne TMEM216 dans les cohortes de dystrophie rétinienne non s)
#49908 - P550 Une aculte visuelle trop basse chercherl aIIeIe en trans. Priscille DE LAAGE DE MEUX Rabia BENKORTEBI (Paris), Cyril BURIN DES ROZIERS, Sophie VALLEIX, Stanislas LYONNET, Dominique BREMOND-GIGNAC, Matthi
#50002 - P551 lié a deux hétérozygotes composltes du géne ABCC8. Narcisse ELENGA, Mody DIOP (CAYENNE), Roosler TELCIDE

#49813 - P552 Le di ic des ladi i i en France : apport du séquencage de génome. Giulia BARCIA (Paris), Pauline GAIGNARD, Gaélle HARDY, Céline BRIS, Elise LEBIGOT, Pierre-Hadrien BECKER, Aurélien TF
#49885 - P553 Chara:terlzatlon of a new i ial di: i d with SLC25A5/ANT2 loss of functi n. Camille BERGES (Bordeaux), Juliette PREUDHOMME, Chloé ANGELINI, Nivea DIAS AMADEO, Jeanny LAROCHE, Anne-
#49982 - P554 Double dans la ie de Fabry : apport des panels NGS de c: i hyper Dominique P. GERMAIN (Paris), Lynda BARACHE, Jean-Pierre RABES
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#48933 - P399 Un cas de Pseudohypoparathyroidie type 1A de découverte anténatale. Rania BEN MEFTEH (ile de France), Milena DIDIER-DEFRASNE
#49172 - P400 Identification of deletenous mlssense variants of human Piwi like RNA-mediated gene silencing 1 gene and their impact on PAZ domain structure, ili ibility and di i in silico
#49174 - P401 C with recurrent spontaneous miscarriage: a 21-year retrospective study, a report of a novel insertion, and a literature review. Zouhair ELKARHAT (BK269110, Maroc
#49326 - P402 Trisomie 21 d” apparence Ilbre ou derlve de translm:atlon ? Apport de la CGH-array et de la qfPCR. Selma DOUMER (Lyon), Charline CARTELLIER, Marianne TILL, Nicolas CHATRON, Audrey PUTOUX, Damien SANLAVI
#49360 - P403 Premier cas d' foetale a un variant pathogéne du géne SMARCC1. Alice BOURGES, Frangoise BOUSSION, Antonio VITOBELLO, Yannis DUFFOURD, Hana SAFRAOU, Clarisse BATTA
#49406 - P404 C éri: ion é ire de I'i i péri i recurrente lnv(5)(p13q13) par FISH et OGM et conduite a tenir dans un contexte de DPI. Martine DOCO-FENZY (NANTES), Aurélien GAUTEUL, Guesh L
#49423 - P405 ion d’une ie surles i ies embry en DPI cy r FISH: revue de la littérature et expérience Nantaise. Valerie KOUBI (Nantes), Anne-Laure BAUDUIN, Aurélien GAUTEUL,

#49468 - P406 Syndrome de Rubinstein-Taybi : premier cas marocain portant un variant rare pathogene du géne CREBBP. Zineb FAKIR, Sarah BERRADA, Amal TAZZITE, Hind DEHBI (Maroc, Maroc)
#49469 - P407 Premier cas marocaln de dupllcatlon de la région 15q11-13 : profil cllnlque et genethue. Zineb FAKIR, Sarah BERRADA, Amal TAZZITE, Hind DEHBI (Maroc, Maroc)

#49489 - P408 d : série de 22 i et effet ala Océane COUDRIEU (Clermont-Ferrand), Valentin RUAULT, Jean-Luc ALESSANDRI, Godelieve MOREL, Marie-Line JACQUEMONT, Mart
#49504 - P409 Pré ion clinic i i d’une patiente avec une délétion rare en 16q22 2g23.1. Houda KARMOUS-BENAILLY (nlce), Véronique DUBOC, Alice VIEIRA, Agnés ANGELOZZI, Annabelle CHAUSSENOT, Véronique P
#49521 - P410 Pathologies liées au gene UBE2A : de la déficience i y ‘, au sy 'matif. MOREL (La Réunion - St Denis), Jean-Luc ALESSANDRI, Marie-Line JACQUEMONT, Asma OM.
#49560 - P411 e entre la et l'i i 'quand variant généti ] pe feetal sévere et précoce. Gladys BATTISTI (GOSSELIES, Belgique), Ber
#49568 - P412 Hemlhypertrophle iée a un variant p dans MTOR. CéC\Ie COURDIER (Bordeaux), Pau\ KUENTZ, Fanny MORICE PICARD Pascal BARAT, Chloé ANGELINI

#49585 - P413 Une maladie géné que peut en cacher une autre. Karla CIFUENTES URIBE (Bron), Fouilhoux ALAIN, Roseline FROISSART, Magali PETTAZZONI, Marianne TILL, Nathalie GUFFON

#49591 - P414 de Beals : quand I’exome rassure le généticien mais inquiéte le couple. Romain GONFREVILLE-ROBERT (Nantes), Emilie AWAZU, Claudine LE VAILLANT, Bénédicte ROMEFORT
#49595 - P415 C érisation clini des délé i 12ql4:8 cas et revue de la littérature. Anais COUASNON (Caen), Nicolas GRUCHY, Elise SCHAEFER, Antonio Federico MARTINEZ MONSENY, Gema |

#49609 - P416 A la recherche des bases moléculaires du syndrome de Wildervanck. Joe MSALLEM (DIJON), Laurence FAIVRE, Lisenka VISSERS, Vicente YEPEZ, Holm GRAESSNER, Machteld OUD, Julien GAGNEUR, German DEMIDOV, A

#49610 - P417 Observatoire du diagnostic : mise a profit des nouvelles connaissances scientifiques et des progrés technologiques pour sortir de I’errance diagnostique. Céline DAMPFHOFFER, David GENEVIEVE, Pascale
Maud CARPENTIER, Niki SABOUR, Aurore PELISSIER Chrlstlne BINQUET Réseau ACHROPUCE, Réseau ANPGM, Crmr Et Ccmr FILIERE DE SANTE ANDDI-RARES, Laurence FAIVRE

#49637 - P418 Bilan a 6 ans de la préi « du globule rouge » du Plan France Médecine Génomique 2025 (PFMG 2025). Phlllppe JOLY Arlane LUNATI ROZIE, Jullan BOUTIN Céline RENOU;
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#49667 P420 Variant faux-sens hérité dans le géne ACTGl un sy de i “"lnter avec omphalocele chez mere et fille. Enrica MARCHIONNI (Rome Italle), Chlara MINOTTI, Nunzla PIUMELLI Valentina FER
#49676 - P421 Varnabnhté |ntrafam le de RASAL1 : de I’; anasarque feetale a la MAV cé , un ic révélé uni par Amel BOUCHATAL - BERRAHOU (bordeaux), Camille PORTERET, Fanny MORICE-PIC/
#49679 - P422 Di p! des (DPI-A) : état de I'art et questlons éthiques. Marie-Laure MAURIN (Paris), Guillaume COGAN, Radu HARBUZ, Gaelle MELAYE, Elsa SUPIOT

#49699 - P423 ie ipti d’une variation pathogéne du géne KDM5C chez un feetus de sexe fém Malek BOUASSIDA lPolssy), Bénédicte GERARD, Igor DERYABIN, Thibaud QUIBEL, Fairouz KORAICHI, At
#49706 - P424 De l'intérét des remamements des régions non codantes : présentation d'un cas et revue de la littérature des délétions des régions promotrices de MEF2C. Hamza HADJ ABDALLAH, Thomas COURTIN, Zair
#49714 - P425 Syndrome de Van Den Ende-Gupta : nouveau variant du géne SCARFZ chez un patlent marocam Kaoutar AHMIDOUCH (Oujda Maroc), Khawla ZERROUKI, Jihane AHMIDI, Fatima Ezzahra AOUNI, Ayad GHANAM, Maric
#49715 - P426 Syndrome de Myhre révélé par le scanner des rochers : une . Pauline NIETO, Olivier GRUNEWALD, Marie Noelle CALMELS, Victoria GRANIER, Delphine C
#49727 - P427 BRCA2 : un train peut en cacher un autre.... Khaoula ZAAFRANE KHACHNAOUI (Nice), Morgane PLUTINO Floriane SCHNEIDER Laetitia D'ANGELO, Sara HALAW,, Amandine BOUREAU-WIRTH, Houda KARMOUS-BENAILLY, Vérc
#49748 - P428 Deux variants pathogénes chez un couple consanguln avec antécédents d’enfants décédés avec hydrocéphalie. Sarah BERRADA, Amal TAZZITE, Fatima MAAROUF, Zineb FAKIR, Hind DEHBI (Maroc, Maroc)
#49749 - P429 Premier cas rapporte de monosomie partielle du chromosome 21 au Maroc. Sarah BERRADA, Amal TAZZITE, Fatima MAAROUF, Zineb FAKIR, Hind DEHBI (Maroc, Maroc)

#49755 - P430 Le réle du dysf des = é dans Iinci des tri i Radhia M'KACHER, Pierre-Yves MAILLARD (Paris), Bruno COLICCHIO, Valentine MARQUET, Jeanne TOULAS, Wala NAJAR, Leonhard HEIDINGS
#49765 - P431 C i de deux a | orlglne d’une dysplasle mésomélique de Langer Camille PORTERET (BORDEAUX), Julien VAN GILS, Perrine PENNAMEN, Amel BOUCHATAL, ]érome TOUTAIN, Ca
#49766 - P432 Variations bialléliques de TMEM17 et ciliop i et spectre c Lucile BOUTAUD (paris), Chunmei LI, Candice MONCLER, Laure VERLIN, Meriem GARFA-TRAORE, Nicolas BOUR
#49771 - P433 Gestion des varlants de sig! cation incertaine en prenatal H I‘experlence d’un centre. Lucile BOUTAUD (paris), Anne GUIMIER, Ducreux STEPHANIE, Roxana BORGHESE, Joana BENGOA, Nicolas BOURGON, Aurélie ¢
#49773 - P434 Diag c de précision en situation pédiatrique critique : expérience bordelaise de I'apport du séquencage de I'exome ou du génome en urgence. Camille PORTERET (BORDEAUX), Cécile COURDIER, Vincer
#49780 - P435 Infertilité masculine et défaut de maturation chromatlnlenn pport du séquencage de haut débit chez une famille Tunisienne. Maha CHABCHOUB, Aména SAADALLAH, Marwa BEN AMOR, Olfa ABDELKEFI, Si
#49790 - P436 Le syndrome de Patau de révélation post-natale au Maroc. Fatima Zahra OUTTALEB (Casablanca, Maroc), Mohamed EL ALAOUI EL ABEDELLAOUI, Aziza SBITI, Abdelaziz SEFIANI

#49806 - P437 Syndrome de synostose spondylocarpotarsienne récessif (CPSFS1B) associé a une hetérnzygotne composnte du géne MYH3, incluant un variant de s cation incertaine : premier cas rapporté en Af
#49812 - P438 Syndrome associé a DOHH : un nouveau cas avec défi nce intellectuelle légére et du a la cardi eetl idi Elise DAIRE, Sabine DIRANI, Karine BRAUN, Segolt
#49821 - P439 Quand un variant en cache un autre : apport du séquencage a haut débit. Salwa BEN YAHIA (Lelden Pays-Bas), Cyrine ADHOUM Ahlem ACHOUR Faouzl MAAZOUL Sana SKOURI, Mohamed Ali KSENTINI, Zchra FITOL
#49822 - P440 descnphon S du sy de malformation cardiaq ectodermique-brachydacty variatio|
#49838 - P441 Translocations réciproq é ées avec é : a propos de 3 cas. Wssal TERGUI (Tunis, Tunlsle) L\lla KRAOUA, Hela BELLIL Mahd\ KAMMOUN Faouzl MAAZOUL, Sameh TRABELS

#49847 - P442 Itinéraire d’'un homme avec un uterus de I'anomalle génétique a Ia paternlte dans le sulvl a Iong terme d’un patlent avec sy des canaux de Miller. Pauline BEUVAIl
#49855 - P443 Deux variants distincts de DNMT3A dans le sy de Tatton-B H pique et isti Nadejda BIRLADEANU (Pans) Fanny LAFFARGUE, Océane COUDRIEU, Marie-Gabrie
#49876 - P444 Une trés rare du sy de Turner: Isoc Xp el i a propos d’un cas. Rasene GEREISHA (Paris), Hend DRIDI, Hadhami FRAY, Dalel NASRALLI, Sameh MABROUK, Sot
#49878 - P445 Délé le de 3 Mb dans la région Xq28 terminale contrlbuant a l'identi catlon d’une région critique associée a I’ msufflsance ovarlenne prématurée. Malek BOUASSIDA (Poissy), Géraldine VIOT, R
#49884 - P446 Agénésie isolée du corps calleux révé une ion de novo i FOXGL1 : apport du sé du p! . Louise LECAT (Paris), Thomas COURTIN, Challet ILYAS, Philip

#49911 - P447 ETUDE CYTOGENETIQUE CHEZ 622 HDMMES INFERTILES AVEC ANOMALIES DU SPERMOGRAMME. Nadia REBAH EP MELLOULI (Tunis, Tunisie)
#49941 - P448 et i chez des enfants attelnts de différences de développement sexuel. Haifaou YOUNOUSSA (Nimes), Macoura GADJI, Mamadou SOUMBOUNDOU, Babacar NIANG, Anne
#49953 - P449 Méle hy iforme récurrente iée a un variant bi i du géne NLRP7. Sameh ARFAOUI, Syrine HIZEM, Yasmina ELARIBI, Houweyda JILANI, Imen REJEB, Abir FEDHILA, Meyssa MERIDA, Boutheina BC
#49956 - P450 Un syndrome polymalformatif rare confirmé par quatre nouveaux cas francais porteurs du variant récurrent de novo RARA p. (Argz76Trp) Camille PORTERET Lume DUFOUR (Bordeaux), Elise SCHAEFER, Carol
#49958 - P451 Deux délétions distinctes dans une fratrie : découverte d’un mé i | rare de déléti . Jean-Serene LALOY (Paris), Marion
#49994 - P452 Le diagnostic prénatal d’une rare tétrasomie 9p confirmé par les Sarra DIMASSI (Sousse, Tunisie), Ahmed BEN SMIDA, Manem BARKA Rihab DAHLEB, Kawther OUNISS,
#50005 - P453 Synostose radio-ulnaire sans trouble hématologique liée a une variation du géne MECOM : a propos d’un cas en Guyane. Mody DIOP (CAYENNE), Narcisse ELENGA
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#49974 - P555 D i des té = et dé i précoce des formes g i des i 3 i Radhla M'KACHER (Evry-Courcouronnes), Bruno COLICCHIO, Claire BORIE, Wala NAJAR, Steffen JU
#49713 - P556 Délétions totales des génes BRCAL et BRCA2 récurrentes en ési : une érisation par a Iecture Iongue Walid BEN YEDDER (Villejuif), Voreak SUYBENG, Roseline TANG,
#49422 - P557 Expérience de I’analyse en panel de génes ciblant les patients suspects d une p g al panc Bruno BUECHER (PARIS), Mathilde WARCOIN, Emilie ROLLAND, Rukt
#49219 - P558 Premier cas de diffus a B dans le sy FoxPl Khawla ALJABALI (PARIS), Glul\a BARCIA, Sophie KALTENBACH, Thierry MOLINA, Moise ASSOULINE, Arnold MUNNICH, Olivier HERMINE
#49942 - P559 Préval, e et |mpact ini des p i iti chez les d’un cancer du sein avant I’dge de 30 ans. Marion GAUTHIER-VILLARS, Emmanuelle MOURET-FOL
#49613 - P560 Approches pour le di ic du sy CMMRD au i i de réfé : un outil de routine indispensable. Erell GUILLERM (Paris), Nawel MALOUCHE, Brigitte LITRA, Luis CHAP
#49723 - P561 Contribution du géne ERCC2 dans la prédi iti aux des é de 21 217 panels constitutionnels. Adéle GRUBER, Samia MELAABI, Kévin MERCHADOU, Elise PIERRE-NOE

#49370 - P562 Apport d’un test fonctionnel pour I’analyse des variants faux sens du géne cDHl Nicolas PONS (Marseille), Frédéric ANDRE, Véronique RIGOT-ANDRE, Sébastien LETARD, Sébastien GERMAIN, Catherine NOGUES, P:
#49533 - P563 Evaluation fonctionnelle des effets sur 'ARN et/ou la protéine provoqués par des variations localisées au niveau d’un exon terminal : le modéle du géne MSH2 impliqué dans le syndrome de Lynch. N

#49615 - P564 Casse-téte : Quand I’étude d’un géne est par la pré d’un i du Devyser LynchFAP™ et du logiciel Amplicon Suite pour I’étude du géne PMS2. Noer
#49881 - P565 Implication d’un nouveau variant du géne APC dans la p YpC 3 ili : étude clini et é e chez une famille tunisienne. Rasene GEREISHA (Paris), Sana GABTENI, Rym MEDDEE
#49680 - P566 Etude de I’association entre la présence des du de TERT et la taille des télomeéres dans une cohorte de fibrose pulmonaire. Ibrahima BA (Paris), Héléne MOREL, Patrick REV
#50004 - P567 Le syndrome de Cowden (SC) et la polypose juvenlle en Guyane : a propos d’un cas. Mody DIOP (CAYENNE), Narcisse ELENGA

#48970 - P568 Mosalque du géne FH dans un utérins. Mathis LEPAGE (Clermont ferrand), Mathilde GAY BELLILE, Yannick BIDET, Maud PRIVAT, Nancy UHRHAMMER, Flora PONELLE

#49726 - P569 Réle du géne ATM dans la predlsposltlon au cancer du sein : étude de il et ion sur la pé Emna KOUBAA, Rym MEDDEB, Sana GABTENI, Salwa BEN YAHIA, Tergui WISSAL (Tunis
#48947 - P570 Impact pronostique du dépistage a haut risque _pour Ies femmes porteuses d’une altevatlon constltutlonnelle des génes BRCA1/BRCA2. Emmanuelle MOURET-FOURME (Paris), Claire SAULE, Sylvain DUREAU, I
#48957 - P571 Premiéres estimations des risques (GRL) dans la prédisposition liée a BAP1. Victoria LAMURE (Montpellier), Léa VEYRUNE, Lisa GOLMARD, Antoir

#49617 - P572 Etat des lieux des pratiques en Oncogénétique en France quant a la possibilité de realnser une analyse en panel chez une personne indemne. Virginie DORIAN (BORDEAUX), Camille PORTERET, Julie TINAT
#49509 - P573 Impact de I'expos| n aux fongicides SDHi sur le risque de paragangliome chez les sujets a risque de paragangliome héréditaire SDH-déterminé: étude de faisabilité. Astrid COSTE, Alexandre BUFFET (P
#49920 - P574 Etude Clinique et génétique de la Néoplasie endocrinienne multiple type 2 :A propos de 13 familles tunisiennes. Mahdi KAMOUN, Sana GABTENI, Rym MEDDEB, Wissal TERGUI (Tunis, Tunisie), Amira ZANATI, Te
#49409 - P575 Préparation de librairies wgs pcr-free sur adn ffpe pour le diagnostic des cancers : performances du kit neb ultrashear ffpe. Ahouefa Printil Sterne AHO GLELE (Evry)

#49673 - P576 Tumeurs surrénaliennes et syndrome de Birt-Hogg-Dubé. Caroline ABADIE (NANTES), Stéphane PINSON, Héléne LASOLLE, Karine RENAUDIN, Christelle NICOL, Odile CABARET, Anne-Paule GIMENEZ-ROQUEPLO, Stéphan

#49703 - P577 Carcil ires séreux int: éliaux et risque de cancer du péritoine aprés annexectomie bilatérale préventive dans un contexte de prédisposition liée a4 BRCAL ou 2. Claire SAULE (paris), Enc
#49852 - P578 Etude clini: et généti de la polyp: ée liée au géne MUTYH a propos de 12 famllles tunlslennes. Wissal TERGUI (Tunis, Tunisie), Sana GABTENI, Rym MEDDEB, Alaa ZIADI, Mortadha CHERIF, Ahlem
#49623 - P579 Un nouveau mécanisme d’inactivation des génes SDHx indé parles é Timothée MOYRET (Paris), Charlotte LUSSEY, Karine AURIBAULT, Judith FAVIER, Nelly BURNI(
#49490 - P580 S ion du di: ic du sy de Peutz-jeghers par é L d Edwnge KASPER (ROUEI ulie AMIOT Corentin LEVACHER, Olivier QUENEZ, Sandrine MANASE, Stéphanie VASSEUF
#49931 - P581 Variant ituti Ien i i chez une i 6 tumeurs i Ramzi BADAOUI (Lille), Lauriane BRIOIS, Nora BOUCETTA, Mél:

#49467 - P582 Variations au niveau des exons 9 et 10 de BRCAL : impact sur I'eplssage de I’ARN et sauvetage potentlel par des transcrits alternatlfs Delta9-10. Mélanie GIRARDI (ROUEN), Aurélie DROUET, Manon QUILAN,
#49583 - P583 Bilan du GGC-CDH1, groupe de curation des variants identifiés dans le géne CDH1, aprés 5 ans d’expertise nationale. Audrey REMENIERAS (marseille), Ayman AL SAATI, Marie-Pascale BEAUMONT, Florence COl
#49523 - P584 Sur le tapis rouge de I’épigénétique : BRCAL sous les projecteurs du long-read Revio (ou Pacbio). Olivier QUENEZ (Rouen), Sophie COUTANT, Steeve FOURNEAUX, Crystal RENAUD, Lucas DUCROT, Stéphane ROUS
#49841 - P585 Le syndrome de Peutz- Jeghers A propos d’un cas. Souhir GUIDARA (Sfax, Tunisie), Rania ABDELMAKSOUD DAMMAK, Nihel AMMOUS-BOUKHRIS, Hend DRIDI, Fatma MEJDOUB, Hassen KAMOUN, Raja MOKDAD-GARGOURI
#49546 - P586 LUCID : une étu de prospectnve ique d ion du nsque d’hé liées au géne DDX41. Pierre VANDE PERRE (Toulouse), Alexandre PERANI, Julie TINAT, Léa VEYRUNE, Pas
#49683 - P587 Polyp familiale a expressi ive précoce : quel age pour le di ic pré ique ? Henri HOOTON (Amiens), Emilie LACOT- LERICHE Alexis BILLES, Djamal DJEDDI, Marie-Pierr
#48897 - P588 Analyse de la série de patients atteints de la maladle de von Hippel-Lindau issue de la database du réseau i PREDIR ( du Rein). Sophie GAD (VILLEJUIF),
#49020 - P589 Activité d’oncogénétique du laboratoire du Centre Antoine Lacassagne de Nice. Logan BALDINI, Véronique MARI, Hédi BEN YAHIA, Béamce DE CLERCQ, Axelle BERTHON Francois PETIT (NICE)

#49893 - P590 Prédispositions héréditaires rares au cancer du rein : deux grandes familles normandes porteuses d’un variant pathogéne constitutionnel du géne MET. Pascaline BERTHET (CAEN)

#49345 - P591 Analyse fonctionnelle des varlants de significati connue du gene PALB2. Julle ROBBE (Marseille), Alexandre ASTIER, Mathilde BEAUFILS, Cornel POPOVICI, Hagay SOBOL, Catherine NOGUES, Mauro MODESTI
#49584 - P592 Carcinome rénal il i : cas de I{ du géne MET. Jessica MARTINEZ (PARIS), Lucija DUNDEK, Alexandre BUFFET, Bénédicte BONTE, Florence AMRAM, Pascaline BERTHOME, T¢
#49209 - P593 Cancer du sein i et P i ive de 61 cas strasbourgeois et réflexion autour de la chirurgie de réduction de risque. Nicolas TARIS, Manon CHRETIEN (Strashbc
#49735 - P594 C de BRCAl et MSH6 : a propos d’une famille tuni: enne. Emna KOUBAA, Rym MEDDEB, Sana GABTENI, Tergui WMSSAL (Tunis, Tunisie), Tasnim MHIRI, Amira ZANATI, Malek BOl
#49524 - P596 Maxwell XtractAll FFPE DNA/RNA Kit : une chimie polyvalente et automatisée pour I ‘extra n sequentlelle de I'ADN et de I'ARN ou des acides nucléiques totaux a partir de tissus FFPE. Mary Friedli MAl

#49707 - P597 C érisation de la si de méthylation d’un panel de 12 génes et c clinico- dans le cancer du sein chez des patientes tunisiennes. Hayet-Radia ZEGGAR, Alexandre HOW
#49793 - P598 Analyses chez des cas index indemnes de canceren O : quel bénéfice ? Louise May THIBAUT (CAEN), Zoé NEVIERE, Elodie COSSET, Laurent CASTERA, Sophie KRIEGER, Agathe RICOU, Flavie BOULOUA
#49829 - P599 RNASeq clble pour explorer des tumeurs de I'ovalre avec des varlants non codants dans les génes BRCAL, BRCA2 et RAD51C. Hela SASSI (Villejuif), Felix BLANC DURAND, Damien VASSEUR, Veronica GOLDBARC
#49814 - P600 Les cartes d et transc des lignées tumorales de I'ovaire séreux de haut grade. Hela SASSI (Villejuif), Felix BLANC DURAND, Roseline TANG, Kaissa OUALI, Cat
#49625 - P601 Mise en place de I analyse de I’ADN clrculant tumoral a I’ Instltut Paoli- Calmettes. Audrey REMENIERAS (marsellle), Anes HADJAD) AOUL, Violaine BOURDON, Mathilde HEVERS, Christelle BREST, Quentin DA COSTA, B
#49447 - P602 é de I' de I'ADN tumoral par le kit RSC Rapld cchNA Kit. Guillaume HERBRETEAU (PARIS), Etienne MULLER, Marie-Magdelaine CO
#49622 - P603 Epidirect®, ie i pour | yse de la ylation du p MGMT dans les < ique a I’hépital Pitié-Salpétriére. Loetitia FAVRE, Franck BIELI
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#49112 - P251 Renforcer la collaboratlon centrée sur le patient et stimuler I'innovation dans la prise en charge des ladies rares : de I’atelier du Patient Advisory Board de ’ERN ITHACA 2024 a Bu
#49923 - P300 Limites du face aux A propos d’un cas. Wiem ESSALAH (Tunis, Tunisie), Imen REJEB, Yasmina ELARIBI Houweyda JILANI Mayssa IDOUDI, Abir JEBALI, Syrine HIZEM, Lamia BEN JEI
#49450 - P604 Tiers-veilleur dans un projet de recherche actmn partncnpahve sur I’expérience des parcours de santé et de vie avec une rare : | de Tous Chercheurs dans le projet ExPaP:
#49580 - P605 Le géne ALAS2 et le conseil fo:us sur les formes dominantes liées a I’X. Ophélie EVRARD, Loic GARGON, Caroline KANNENGIESSER (PARIS)

#49399 - P606 L’amy phie spinale i ile a I’ére du épi é des i de conseil généti Séverine DRUNAT, Marie Pierre REBOUL, Nadége CALMELS, Valerie BIANCALANA, Cécile ROUZIER, Bi
#49387 - P607 Per i ion du parcours i pour les pati il de ici il Mélyna MONICHON (Lille), Julie BOONE, Sophie COPPENS, Axelle HUGUES, Florence LE TINIER, Audrey MAILLIEZ
#49225 - P608 Impact de la mise en évidence de variations de sequence dans un géne du metabollsme médicamenteux (CYP3A4) : de I’exclusion d’une maladie de Fanconi a I’'adaptation thérapeutique et au suivi p
#49308 - P609 Une pour mieux P les de: rares : le design objet au service du parcours patient. Caroline IMMESOETE (Lyon), Sophie GALLAS -LEMONNIER

#49416 - P610 Livret-jeu a destmatnon des enfants recus en consultation de génétique. Nelly DEWJLF (TOULOUSE), Coralie RUBECK, Julie LESUEUR, Clémence VANLERBERGHE

#49808 - P611 Dépi des ies en Tunisie : A propos de 76650 cas. Imen BACCHOUCHE, Jalila BERGAOUI, Rym OTHMANI, Leila BEN SALEM, Faida OUALI, Mariem OTHMANI, Siwar CHELBI, Sondess HAD
#49338 - P612 E ion de la pré ion du éclairé a un examen génétique : étude pilote observationnelle. Zakia HAFDI-NEJJARI (LYON), Juliette QUIGNON, Clara PARIS, Anna NICOLAEVA, Gaetan LESCA, P
#49516 - P613 Transmission d’une information génétique a la parentéle dans le cas d’un accouchement sous le secret : a propos d’un cas clinique. Estelle ROUSSELET (Grenoble), Charlotte MARION, Clémentine LEGRAND
#49848 - P614 Etude génétique : de I'ombre a la lumiére du diagnostic. Wem ESSALAH (Tums Tunisie), Ahlem ACHOUR Malek TRIGUI, Salwa BEN YAHIA, Sana SKOURI, Mjv HOFFER, Ivan DIMOV, Neirouz GHANNOUCHI, Mouna ZRIBI, I
#49543 - P615 Découverte de pathologi éné dans le d’un don de : Quelles i donner aux couples et aux donneurs ? Laura GUYON (Nantes), Bertrand ISIDOR, Alice YVARD, Sandra ME
#49677 - P616 Conseil gé i : création d’outils d’aide a la prescription et a terprétation. Eloise REY, Clara NATIVELLE, Ariane LUNATI-ROZIE, Camille BERGER, Serge PISSARD, Frederic GALACTE
#49284 - P617 ificati |ned|te du géne DMD : quand I’ etude familiale éclaire le consell genethue Ariadna BELLES (Barcelone, Espagne) Aurora SANCHEZ, Miriam POTRONY, Juan José GUILLEN, Celia B

#49596 - P618 chez les seules hétér pour une récessive : Enjeux du dé du . Juliette SANTENARD (DIJON), Léa GAUDILLAT, Camille |
#49862 - P619 L'é ies des plis p. i dans les muvres plcturales de I’'Ecole caravagesque d'Utrecht (1580-1630). Alexis BILLES (AMIENS), Marie-Florence REVENEAU

#49319 - P620 Projet PREDISMARCA4, un appel a collaborahnn pour I’étude des cor etl ion des risques tumoraux chez les personnes porteuses d’un variant constitutionnel d
#49510 - P621 Di :ultes du consell dans hyp : entre variant de novo et VS| populationnel. Cécile SAINT-MARTIN (Paris), Séverine CLAUIN, Eléonore VIORA-DUPONT, Delphine BOUVET, Candace BENSIG
#49506 - P622 Di a I'age adulte : quels enjeux, quel accompagnement ? Capucine ROSSI (Paris), Mélanie HEBERT, Boris KEREN, Caroline NAVA, Boris CHAUMETTE, Perrine Ct
#49337 - P623 Parcours et lien vill rares en O : détails des parcours et demandes en fonction des acteurs. Julie VERNET (Montpellier), Kevin YAUY, Héléne DE CHATEAU-THIERRY, David GENEVIE\
#49661 - P624 Effici du conse pour une ladi éréditaire avec de survei et de soins : I’ amylose cardiaque ATTR. Bérénice HEBRARD (CRETEIL), Ariane LUNATI-ROZIE, Marina KONYUKH, Fr
#49466 - P625 L imi ion et I'é de la pr R a Nice. Sara HALAW (Nice), Annabelle CHAUSSENOT, Khaoula ZAAFRANE KHACHNAOUI, Cécile ROUZ IER

#49934 - P626 Nouveau varlant du gene SLC16A2 assocle au syndrome d’Allan-Herndon-Dudley : apport du sequen;age de I'exome dans deux cas famlllaux Nouha BEN CHEIKH AMOR, Yasmina ELARIBI, Houweyda JILANI, ¢
#49298 - P627 Etre al’ére du d’exome : reflexluns autour de la des en nép i Adulte. Estelle ROMERO, Nadia OULD OUALI, Melanie EYRIES
#49379 - P628 Création d’ une vldeo |nnovante d’information sur les d é afin de irle éclairé en i Frangolse ROBERT, Eleonore VIORA-DUPONT, Nicolas CHASSAING, Myrtille ¢
#49890 - P629 Impact du du surla i dans le parcours de soins en génétique pédiatrique : retour d’expérience de la RCP de Jean Verdier. Tanguy MAREAU, Anitha SAT

#49929 - P630 Défi munitaire combiné sévere lié a une mutation du gene CD3E. Nouha BEN CHEIKH AMOR, Imen REJEB, Houweyda JILANI, Syrine HIZEM, Lamia BEN JEMAA (Tunis, Tunisie), Yasmina ELARIBI
#49513 - P631 Mosaicisme de TNFRSF1A : élargissement du spectre moléculaire et cllnlque du TRAPS. Aphrodlte DASKALOPOULOU Eman ASSRAW, Farah DIAB, Alexis MATHIAN, Anne-Cécile RAMEAU, William PITERBOTH, Sonia-Atl
#49105 - P632 Démarrage de I’essai clinique ESALIT (Efficacy-Safety-Lithium-TBR1) : du ler des neurocognitifs liés a TBR1. Sophie NAMBOT (DIJON), Marc BARDOU, Maud (
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#49373 - P633 Six ans de S| d’un patient présentant une MPS2 tres énuée tr: par Manon DEGOUTIN (Bordeaux), Camille PORTERET, Claire DELLECI, Nicolas PC
#49961 - P634 éri : i dans les déficits du complexe | de la chaine respiratoire mitochondriale. Nolwenn BOUNAIX (ANGERS), Jeremy RICHARD, Jordan RIVRON, Yeranuhi HOVHANNISYAN, Nai

#49247 - P635 Dé é é a partlr de préle FFPE en :une i ion territoriale i au service des patients atteints de cancers avancés en échec thér.
#49895 - P636 NF 1. ici yin human cells induces i i i p! i Manuela YE, Aurélien BORE, Ingrid LAURENDEAU, Mikael HIVELIN, Raphaél MARGUERON, Eric PASMANT (PARIS)
#49366 - P637 Dé de pour la i ie du sy [ MADaM. Sara NAEL (Marseille), Diane FRANKEL, Elise KASPI, Stefano TESTA, Zaffran STEPHANE, Ar
#49356 - P638 miR-140-5p, nouvel acteur clé dans la physiopathologie de la Progeria Hi i ilford via la rép ion de la v NRF2/KEAP1/HO-1. Léa TOURY, Diane FRANKEL, Sara NAEL, Mario ABAJI, |
#49684 - P639 Etude de I'ac é antitumorale des extraits d’ une plante du genre Asteriscus contre le cancer du sein triple négatif. Yasmine TOUATI, Hayet DOUIK, Ohsen HANANA, Ons AZAIEZ, Mohamed JEMAA, Maher KHAF
#49894 - P640 camprendre Ies défauts mi iau: a une i du muscle c iaq i aux i de CHCHD10. Mélanie ABOU-ALI (Nice), Marcio CAMPOS RIBEIRO, Yeranuhi HOVHANNISYAN, Gaé
#49410 - P641 La thé de re médiée par isés comme pist i dans le de Rett. Léna BOURCIN, Léna BOURCIN (Marseille), Marie-Solenne FELIX, Laurent VILLARD, )¢
#49293 - P642 Atteinte bi-allélique du géne TTN dans un cas de myopathie congénitale. Daria ONITIU (ST ETIENNE), Francls RAMOND Marme LEBRUN Anna SUCHET-DECHAUD, Sana SKOURI, Caroline VERONESSE, Mathilde ENTRE¢
#49901 - P643 Renforcer le diagnostic moléculaire dans les maladies neuromusculaires rares : les actions de la sous- ire de la filiere FILNEMUS. Emmanuelle PION (MONTPELLIER)

#49909 - P644 Un phénotype atténué et d'apparition tardive d'un déficit en complexe I mitochondrial dii & un variant nouvellement rapporté dans le géne ACAD9. Anna-Gaélle GIGUET-VALARD (Fort-de-France), Nadége BEI
#49717 - P645 Caractérisation de variants récurrents du géne CAPN3 chez des familles marocaines atteintes de LGMD R1. Yasmina RAHMUNI (Rabat, Maroc), Jaber LYAHYAI, Imane CHERKAOUI JAOUAD, Ourayna BATTA, Omar A
#49926 - P646 Correction des principaux facteurs de risque épi ile d'activité physique et d'apport q en fibres dans un contexte clinique génétique. Anatole MALOIGNE (Clermont-Ferri
#49117 - P647 Etude de la relation génotype - ype et des impacts fonctionnels de variants du géne PLOD1 dans une cuhurte de 15 patients atteints du syndrome d’Ehlers-Danlos cyphoscoliotique. Pierre BOt

#49807 - P648 Sy p ique corti & lié au polymorphisme non neutre p.R229Q du géne NPHS2 : étude clini logi et généti d’une cohorte ré ive de 92
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