
Recueil 2024 des données individuelles de 
diagnostic génétique constitutionnelle

Données de Cytogénétique

Le 09 Novembre 2023
Présentations par : Pascale LEVY / Aurélie DESHAYES / François FOUBERT

-- Session débutée --
en attente des participants

La session est enregistrée: Merci de : 
- conserver vos caméras et micros coupés
- posez vos questions dans le chat dédié

Nous y répondrons en fin de session où dans un second temps par courriel.



le rapport d’activité : éléments 
de contexte



LE RAPPORT D’ACTIVITÉ

 Nécessité d’un nouveau rapport d’activité

 Mise en place d’un groupe de travail en 2021

Eléments pris en compte:
 Amélioration du suivi de l’offre de soins

● Le suivi examen par examen permet d’avoir des informations sur les prescripteurs et
donc l’accès aux soins

 Suivi des évolutions liées à la révision de la loi de bioéthique

● Des résultats incidents

● Des examens réalisés en situation post mortem

● Des examens de dépistage néonatal

● Des examens qui avaient une finalité initiale somatique ou de recherche…



ATTENDUS

 Amélioration du rapport

● Meilleure qualité des données

● Meilleure exploitation des données

 Meilleur partage de l’information

● Réflexion sur la mise en place d’un dispositif d’infoservice



CHANGEMENT DU RAPPORT D’ACTIVITÉ

Amélioration 
de la qualité 
des données

Amélioration 
des rapports 

annuels

Exploitation 
utile pour les 
laboratoires



PRÉPARATION DE L’ARRIVÉE DU RAPPORT

 Communication auprès des professionnels

● AG - ANPGM

● Site internet

● Mailing + Mailing en lien avec ACLF & ANPGM

● Réunion avec les éditeurs de logiciels

● Réponses aux questions individuelles



BILAN DE LA CAMPAGNE 2022-2023 : CALENDRIER

Janvier - Février 

2023

Transmission des 
données
à l’ABM

A partir du

1er Janvier 2022

Enregistrement des 
données

Septembre 2021 -

Janvier 2022

Communication sur les 
nouvelles modalités de 
recueil ; Les nouveaux 

indicateurs ;
Échanges avec les 

éditeurs de logiciels

Les laboratoires 
adaptent leurs systèmes 

d’information
pour recueillir les 

données

Juin 2021

Validation par 
GT strat diag

CMS

Avril - Juin

2021

2 X GT 
rapport 

d’activité

Les laboratoires 
adaptent leurs systèmes 

d’information
pour transmettre les 

données



PROCESSUS DE RECUEIL : LES DONNÉES

Laboratoire

Saisie en ligne des 
données agrégées

Transmission des 
données individuelles

Echanges 
sécurisés de 

fichiers

Formulaire 
de saisie des 

données 
agrégées

(données administratives 
Et données globales)



PROCESSUS DE RECUEIL : LES DONNÉES : PLAN B !

Laboratoire

Saisie en ligne des 
données agrégées

Formulaire 
de saisie des 

données 
agrégées

(données administratives 
Et données globales)

Formulaire 
de saisie des 

données 
agrégées

Saisie en ligne des 
données agrégées

Données complémentaires pour les
labo qui n’ont pas été en capacité de
produire le rapport ligne à ligne



PROCESSUS DE RECUEIL : INTÉGRATION DES DONNÉES

Laboratoire

Envoi des 
données 

manquantes 
et/ou 

incohérentes

Envoi de la 
correction 

des données

 Cette étape n’a pas pu avoir lieu de manière informatisée mais « manuelle » et 
sans retour vers les centres



PROCESSUS DE RECUEIL : VALIDATION DU RAPPORT

Laboratoire

Envoi du 
rapport par 

mail

Validation du 
rapport par 

mail



BILAN NATIONAL

 95% avec données transmises en génétique moléculaire

 95% avec données transmises en cytogénétique

206 Laboratoires

185 génétique moléculaire 57 cytogénétique

7 manquants

95 données individuelles

51%

90 données agrégées

49%

88 transmis 2 manquants 88 transmis

 Pratiquement tous les centres ont répondu !

41 données individuelles

72%

16 données agrégées

28%

2 manquants 39 transmis 1 manquant 15 transmis



PRINCIPALES DIFFICULTÉS RENCONTRÉES PAR L’AGENCE DE LA 
BIOMÉDECINE EN MATIÈRE DES DONNÉES REÇUES

 Difficultés à avoir le bon interlocuteur dans certains centres

 Les fichiers n’ont pas tous été transmis en même temps  relance pour obtenir les
fichiers attendus

 Hétérogénéité dans les formats des fichiers reçus  remise en forme des fichiers
sans retour vers le centre

 A l’Agence, la plateforme d’intégration des données n’était pas disponible 

intégration des fichiers un par un via programmation

 Une réunion avec groupe de travail de bilan de campagne à eu lieu le 25 septembre
2023

● Identification de point d’amélioration dans les item demandés par l’Agence

●décision de laisser le dispositif en l’état pour stabiliser cette année

●des évolutions pourront être proposées pour l’année prochaine (exemple liste
des résultats en ACPA)



Les données individuelles



PRINCIPE DU FICHIER DONNÉES INDIVIDUELLES CYTOGÉNÉTIQUE

N° de 
département du 

prescripteur
TechniqueIndication

Délais de 
rendu

Résultat

Résultat
Caryo & 

fish

Résultat
ACPA

Donnée 
incidente

Caryo & fish
Donnée incidente

ACPA



PRINCIPE DU FICHIER CYTOGÉNÉTIQUE (INFORMATIONS 
MAJEURES

N° de 
département du 

prescripteur
TechniqueIndication

Délais de 
rendu

Résultat

Résultat
Caryo & 

fish

Résultat
ACPA

Donnée 
incidente

Caryo & fish
Donnée incidente

ACPA

Suivi du dépistage de la T21



ORIGINE GÉOGRAPHIQUE

N° de 
département du 

prescripteur



ORIGINE GÉOGRAPHIQUE DU PRESCRIPTEUR

CP
Numéro de département du 

prescripteur

Code sur 2 ou 3 chiffres

- 01

- 02

- 03
- …

- Les DROM, POM et COM  sur 3 chiffres

- 999 pour l’étranger



INDICATION

Indication
N° de 

département du 
prescripteur



 INDICATIONS: Liste faite établie avec l’appui de l’ACLF et du réseau 
Achropuce

INDIC 1
Déficience intellectuelle ou trouble des 

apprentissages dans un cadre syndromique

INDIC 2 Malformations SANS retard psychomoteur

INDIC 3
Déficience intellectuelle ou troubles des 

apprentissages isolés

INDIC 4

Troubles envahissants du développement 

(TED)/Autisme ou troubles psychiatriques / 

comportement

ici que situation isolée

INDIC 5 Epilepsie isolée

INDIC 6 Troubles de la reproduction : infertilité

inclus les recherches d'anomalies gonosomiques lorsque la porte d'entrée est 

un trouble de la reproduction

toutes situations d'adulte en demande de projet parental 

inclus les insuffisances ovariennes prématurées

INDIC 7 Troubles de la reproduction : fausses couches

INDIC 8
trouble de la croissance ou trouble du cycle 

menstruel et ou avance ou retard pubertaire

toute situation d'enfant ou d'adolescent

INDIC 9
Variation du développement sexuel (y compris 

secondaires)

inclus gynécomasties

ambiguïté sexuelles

INDIC 10 Maladies cassantes

INDIC 11 Etudes familiales

INDIC 12 Don de gamètes et d'embryons donneur de gametes

INDIC 13
Recherche d'une anomalie constitutionnelle suite à 

la réalisation d'un examen somatique

INDIC 14 Examen de fœtopathologie

INDIC 99 Autre ex transgenre



 INDICATIONS: Liste faite avec l’appui de l’ACLF et du réseau Achropuce

 Avant de remplir 99 pour INDIC bien vérifier que n’entre pas 
dans une des indications prévue, ou ne pas hésiter à se 
rapprocher le l’Agence de la biomédecine ou de l’ACLF

INDIC Indication 99 Autre ex transgenre

INDICA Si indication = autre (99) préciser



INDICATIONS

Indication
N° de 

département du 
prescripteur

Contexte de 
prescription



CONTEXTE DE PRESCRIPTION: FACULTATIF

CONTEXT 1 Diagnostic constitutionnel

en lien avec la révision de la loi de bioéthique

A prévoir pour l’année prochaine

CONTEXT 2 Somatique (avec résultat constitutionnel)

CONTEXT 3 Validation diagnostique d’un résultat issu de la recherche 

CONTEXT 4 Examen réalisé en situation Post mortem

CONTEXT -1 Inconnu



TECHNIQUES

Indication
N° de 

département du 
prescripteur

Technique



TECHNIQUES

Code 
item

Label item Valeur Label Commentaire / explication

TECH Technique 1 Caryotype seul technique appliquée à l'examen: l'objectif est de  

répondre à la question : quelle est l'analyse qui 

conduit au diagnostic / résultat 

hors technique de confirmation analytique de 
l'anomalie

TECH Technique 2 Fish seule (ou autre qpcr MLPA…)

TECH Technique 3 Caryotype et fish (ou autre qpcr MLPA…)

TECH Technique 4 ACPA (seule ou avec Fish)

TECH Technique 5 ACPA + caryo



TECHNIQUES

Indication
N° de 

département du 
prescripteur

Technique

Positionnement 
de l’examen



POSITIONNEMENT DE L’EXAMEN: FACULTATIF POUR 2024

POSI Positionnement de l’examen 1 Première intention

préciser si l'examen est réalisé en première 
intention pour ce patient ou si d'autre examen 

ont été réalisés avant
FACULTATIF à prévoir pour l’année 

prochaine

==>  sélectionner l’examen le plus couvrant

POSI Positionnement de l’examen 2

Caractérisation d’une 
anomalie mise en évidence 

par une autre technique : 
génétique moléculaire

POSI Positionnement de l’examen 3

Caractérisation d’une 
anomalie mise en évidence 

par une autre technique : 
ACPA

POSI Positionnement de l’examen 4

Caractérisation d’une 
anomalie mise en évidence 

par une autre technique : fish

POSI Positionnement de l’examen 5

Caractérisation d’une 
anomalie mise en évidence 

par une autre technique : 
caryotype

POSI Positionnement de l’examen -1
Positionnement de l'examen 

inconnu



RÉSULTAT CARYO & FISH

N° de 
département du 

prescripteur
TechniqueIndication Résultat

Résultat
Caryo & 

fish



RÉSULTAT CARYOTYPE & FISH

TECH Technique 1 Caryotype seul technique appliquée à l'examen: l'objectif est de  

répondre à la question : quelle est l'analyse qui 

conduit au diagnostic / résultat 

hors technique de confirmation analytique de 
l'anomalie

TECH Technique 2 Fish seule (ou autre qpcr MLPA…)

TECH Technique 3
Caryotype et fish (ou autre qpcr

MLPA…)
TECH Technique 4 ACPA (seule ou avec Fish)

TECH Technique 5 ACPA + caryo

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 1 Trisomie 21

résultat si la technique est fish ou 
caryotype
TECH = 1
TECH= 2
TECH = 3
TECH=5*

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 2 Trisomie 13

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 3 Trisomie 18

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 4
Syndrome de Turner et syndromes 

associés 

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 5
Syndrome de Klinefelter et 

syndromes associés

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 6 Autre dysgonosomie

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 7 Autre anomalie déséquilibrée

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 8 Autre anomalie équilibrée

RES1 Résultat Caryotype ou FISH 9 Absence d'anomalie

* TECH=5 remplir RES1 et RES2



MOSAÏSME FACULTATIF POUR 2024

RES1C Précision sur le résultat 1 Homogène
préciser si le l'anomalie est homogène ou en 

mosaïque
RES1C Précision sur le résultat 2 Mosaïcisme

RES1C Précision sur le résultat -1 Inconnu



RÉSULTATS ACPA

N° de 
département du 

prescripteur
TechniqueIndication Résultat

Résultat
Caryo & 

fish

Résultat
ACPA

RES1 RES2



RÉSULTAT ACPA

TECH Technique 1 Caryotype seul technique appliquée à l'examen: l'objectif est de  

répondre à la question : quelle est l'analyse qui 

conduit au diagnostic / résultat 

hors technique de confirmation analytique de 
l'anomalie

TECH Technique 2 Fish seule (ou autre qpcr MLPA…)

TECH Technique 3 Caryotype et fish (ou autre qpcr MLPA…)

TECH Technique 4 ACPA (seule ou avec Fish)

TECH Technique 5 ACPA + caryo

RES2 Résultat ACPA 1 Absence d’anomalie pathogène

Résultat des ACPA

TECH = 4

TECH=5*

RES2 Résultat ACPA 2 Anomalie pathogène

RES2 Résultat ACPA 3

Facteur de prédisposition aux 

troubles neuro-

développementaux (PIEV)

RES2 Résultat ACPA 4 VOUS

* TECH=5 remplir RES1 et RES2



DONNÉES INCIDENTES

N° de 
département du 

prescripteur
TechniqueIndication Résultat

Résultat
Caryo & 

fish

Résultat
ACPA

Donnée 
incidente

Caryo & fish
Donnée incidente

ACPA



DONNÉES INCIDENTES D’UN CARYOTYPE

RES1I Résultat de la donnée incidente 1 Trisomie 21

Si un résultat de donnée incidente a été 

communiqué au prescritpeur

alors: précision sur le résultat donnée incidente pour 

les caryotypes

RES1I Résultat de la donnée incidente 2 Trisomie 13

RES1I Résultat de la donnée incidente 3 Trisomie 18

RES1I Résultat de la donnée incidente 4
Syndrome de Turner et 

syndromes associés 

RES1I Résultat de la donnée incidente 5
Syndrome de Klinefelter et 

syndromes associés

RES1I Résultat de la donnée incidente 6 Autre dysgonosomie

RES1I Résultat de la donnée incidente 7 Autre anomalie déséquilibrée

RES1I Résultat de la donnée incidente 8 Autre anomalie équilibrée

RES1IC Précision sur le résultat incident 1 Homogène

RES1IC Précision sur le résultat incident 2 Mosaïcisme

RES1IC Précision sur le résultat incident -1 Inconnu

INCI
Une donnée incidente a-t-elle été 

communiquée au prescripteur ?
1 Oui

information relative aux données incidentes 

communiquée au prescripteur 

on entend par donnée incidente un résultat non en 

lien avec l'indication initiale et de découverte fortuite
INCI

Une donnée incidente a-t-elle été 

communiquée au prescripteur ?
0 Non



DONNÉES INCIDENTES D’UNE ACPA

INCI
Une donnée incidente a-t-elle été 

communiquée au prescripteur ?
1 Oui

information relative aux données incidentes 

communiquée au prescripteur 

on entend par donnée incidente un résultat non en 

lien avec l'indication initiale et de découverte fortuite
INCI

Une donnée incidente a-t-elle été 

communiquée au prescripteur ?
0 Non

RES2I
Résultat de la donnée incidente 

ACPA
1 Prédisposition cancer

Si un résultat de donnée incidente a été communiqué 

au prescritpeur

alors: précision sur le résultat donnée incidente pour 

l'ACPA

RES2I
Résultat de la donnée incidente 

ACPA
2

Prédisposition à maladies 

cardiovasculaires

RES2I
Résultat de la donnée incidente 

ACPA
3

Prédisposition à autres maladies 

organiques

RES2I
Résultat de la donnée incidente 

ACPA
4

Prédisposition à maladies neuro-

développementales

RES2I
Résultat de la donnée incidente 

ACPA
5

Statut hétérozygote ou 

conductrice

RES2I
Résultat de la donnée incidente 

ACPA
99 Autre préciser

RES2IA
Résultat de la données incidente 

ACPA Autre



DÉLAIS

N° de 
département du 

prescripteur
TechniqueIndication

Délais de 
rendu

Résultat

Résultat
Caryo & 

fish

Résultat
ACPA

Donnée 
incidente

Caryo & fish
Donnée incidente

ACPA



DÉLAIS DE COMMUNICATION DU RÉSULTAT AU PRESCRIPTEUR

Technique

Délais moyen en 
jours de 

communication 
du résultat au 
prescripteur

% de 
délais 

Manquant

Manquant                               14.7 0.0%

Caryotype seul                         25.7 58%

Fish seule (ou autre qpcr MLPA…)       66.2 7.3%

Caryotype et fish (ou autre qpcr MLPA…) 30.2 52%

ACPA (seule ou avec Fish)              81.9 27%

ACPA + caryo 52.2 31%

Total                                  33.3 32%

DEL Délai de rendu du résultat

date de rendu du résultat au prescripteur – date 

prescription conforme, déduire la délais d’attente 

liée à la non-conformité



SUIVI DU DÉPISTAGE DE LA T21

N° de 
département du 

prescripteur
TechniqueIndication

Délais de 
rendu

Résultat

Résultat
Caryo & 

fish

Résultat
ACPA

Donnée 
incidente

Caryo & fish
Donnée incidente

ACPA

Suivi du dépistage de la T21



Suivi du dépistage de la T21 Si résultat = T21

Enfant âgé de moins de un an?

Oui

Y a-t-il eu un diagnostic prénatal

Oui

Résultat du 
diagnostic

T21

Pas T21

inconnu

Non Inconnu

Y a-t-il eu un dépistage prénatal?

Oui

Résultat MSM

MSM risque 
[1/1000 -

1/51]

MSM risque 
<1/1000

Résultat MSM 
inconnu

Absence de 
réalisation MSM

Réalisation ou 
non MSM 
inconnue

Résultat ADNlc

ADNlcT21 
positif pour la 

T21

ADNlcT21 
négatif pour la 

T21

Résultat 
ADNlcT21 non 

exploitable

Résultat 
ADNlcT21 
inconnu

Absence de 
réalisation 
ADNlcT21

Résultat de l’échographie
Clarté 

nucale ≥ 
3,5mm
Autres signes 

évocateurs d'une 
T21

Pas de signe

Résultat 
échographie 

inconnu

Réalisation ou 
non échographie 

inconnue

Non Inconnu

non



Suivi du dépistage de la T21 Si résultat = T21

Enfant âgé de moins de un an?

Oui

Y a-t-il eu un diagnostic prénatal

Oui

Résultat du 
diagnostic

T21

Pas T21

inconnu

Non Inconnu

Y a-t-il eu un dépistage prénatal?

Oui

Résultat MSM

MSM risque 
[1/1000 -

1/51]

MSM risque 
<1/1000

Résultat MSM 
inconnu

Absence de 
réalisation MSM

Réalisation ou 
non MSM 
inconnue

Résultat ADNlc

ADNlcT21 
positif pour la 

T21

ADNlcT21 
négatif pour la 

T21

Résultat 
ADNlcT21 non 

exploitable

Résultat 
ADNlcT21 
inconnu

Absence de 
réalisation 
ADNlcT21

Résultat de l’échographie

Clarté nucale 
≥ 3,5mm

Autres signes 
évocateurs d'une 

T21

Pas de signe

Résultat 
échographie 

inconnu

Réalisation ou 
non échographie 

inconnue

Non Inconnu

non

FACULTATIF



Suivi du dépistage de la T21 Si résultat = T21

Enfant âgé de moins de un an?

Oui

Y a-t-il eu un diagnostic 
prénatal

Oui

Non

Inconnu

Y a-t-il eu un dépistage prénatal?

oui

Non

Inconnu

non



En pratique :

Données agrégées

& individuelles



Présentation de l’application pour le remplissage 
des données agrégées (version simple)

www.sipg.sante.fr

Identifiant
Mot de passe 

+
Double identification 

(QR code à la première connexion, puis 
code à 6 chiffres)

Assistance pour la connexion :
support-sipg@biomedecine.fr

01 55 93 64 00
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2 Structure des fichiers

SANS
LOGICIEL D’EXTRACTION 

fichier_cyto.xlsx

fichier_genmol_indication.xlsx
fichier_genmol_technique.xlsx
fichier_genmol_examen.xlsx

- Nommage des fichiers
- Respect des colonnes
- Contenu des variables (Chiffres / textes )

Double entête :

Texte
Nom d’item

Doubles colonnes :

Fond blanc / fond gris

Aide à la saisie



2 Structure des fichiers

SANS
LOGICIEL D’EXTRACTION 

fichier_cyto.xlsx

fichier_genmol_indication.xlsx
fichier_genmol_technique.xlsx
fichier_genmol_examen.xlsx

- Nommage des fichiers
- Respect des colonnes
- Contenu des variables (Chiffres / textes )

Double entête :

Texte
Nom d’item

Doubles colonnes :

Fond blanc / fond gris

Aide à la saisie



2 Structure des fichiers

AVEC
LOGICIEL D’EXTRACTION 

fichier_cyto.csv

fichier_genmol_indication.csv
fichier_genmol_technique.csv
fichier_genmol_examen.csv

- Nommage des fichiers
- Respect des colonnes
- Contenu des variables (Chiffres / textes )

Entête unique : code item

Données obligatoires 

manquantes = rejet du fichier

Format à respecter : Données 

Chiffrées / Données texte



2 Structure des fichiers

AVEC
LOGICIEL D’EXTRACTION 

SANS
LOGICIEL D’EXTRACTION 

fichier_cyto.csv
fichier_genmol_indication.csv
fichier_genmol_technique.csv
fichier_genmol_examen.csv

fichier_cyto.xlsx
fichier_genmol_indication.xlsx
fichier_genmol_technique.xlsx
fichier_genmol_examen.xlsx

Double entête :

Texte

nom de colonne

Simple entête :

nom de colonne

Colonnes « doubles »

colonne 

grisée 

chiffrée

Liste 

déroulante

Colonnes 

« uniques »

Données 

chiffrées

Aide à la 

Saisie- Nommage des fichiers
- Respect des colonnes
- Contenu des variables (Chiffres / textes )
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La campagne 2024 

(activité 2023)



VERS 2024…

Janvier - Février 

2024

Transmission des 
données
à l’ABM

Novembre 2023

Restitution à 
chaque laboratoire 

des rapports 
produit à partir des 

données 
individuelles

Septembre 

2023

Groupe de 
travail 

rapport 
d’activité

Novembre 2023

Visio cytogénétique
Visio génétique 

moléculaire



Et pour aller plus loin, contacts :

Pour toute question :

pqd@biomedecine.fr

https://www.agence-biomedecine.fr/Recueil-des-donnees-du-rapport-d-activite-relatif-aux-caracteristiques

Toutes les infos regroupées sur le site de l’Agence :

Le diaporama sera déposé sur le site



Merci 
de votre attention !


