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Données de 9 laboratoires de niveau 2
=> ne représente pas la fréquence chez les patients muco en France !! 
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Accumuler des données sur les variants rares



Nomenclature HGVS

 Position c.1408 
variant M470V c.1408A>G

CFTR-France suit nomenclature HGVS sauf pour : 

Séquence de ref : V470
TCTAATG G TGATTAT

Variant : M470
TCTAATG A TGATTAT

HGVS 
c.1408G>A 

TG[m]T[n]
c.1210-34_1210-6TG[m]T[n] 

bornes variation

HGVS 
c.1210-33_1210-6GT[m]T[n] 

TG[m]
c.1210-34TG[m]

HGVS 
c.1210-33GT[m] 

HGVS OK pour c.1210-12T[n]



Classification des variants



c.481T>A – p.Tyr161Asn -Y161N

description des variations

conséquence moléculaire et protéique



groupe(s) phénotypique(s) associé(s)

c.481T>A – p.Tyr161Asn -Y161N

’détail’ des génotypes

CNIL : pas de génotype complet car identifiant



c.1684G>A  - p.Val562Ile - V562I
Allèle complexe

Allèle complexe si ségrégation
=> 37% ségrégation (10 /27) 



Allèle complexe
V562I;TG11T5

T5 varying clinical consequence
TG11T5  VUS3



Données Patient collaboration
Registre

CNIL : pas de genre, ni d’âge actuel car identifiant



c.1210-34_1210-6TG[13]T[5]
TG[13]T[5]

Affichage par défaut 25 par page
 augmentation nb / page



TG[13]T[5]
Tri par phénotype

Pending



homo

TG[13]T[5]
Tri par statut du variant



Recherche de variant(s) en cis / trans
TG[13]T[5]

cis

VUS1 en cis 
= p.Ser1235Arg= p.Ser1235Arg



Données extérieures

Lien vers les sites 
UCSC
gnomAD pour faux sens

données de séquençage haut débit (exome, génome)  
lien vers ClinVar



c.617T>G – p.Leu206Trp – L206W
Données biblio

Lien vers publication études fonctionnelles
Types d’analyses effectuées



Prédictions bioinformatiques faux sens
c.617T>G – p.Leu206Trp – L206W

issues de dbNSFP
https://sites.google.com/site/jpopgen/dbNSFP

mise à jour tous les 6 mois
dbNSFP v3.5a – January 11, 2018
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