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NF1: Eclairer les zones d’ombre
grace au génome.

Auteurs réunis en consortium des biologistes de la pré indications Génodermatose pour la filiére FIVARAD

Poster :
Auteurs par ordre alphabétique : Virginie BERNARD', Fabienne CHARBIT-HENRION?, Isabelle CREVEAUX', Bruno FRANCOU', Smail HADJ-RABIA?,
Natalie JONES, Kevin JOUSSELIN?, Paul KUENTZ:, Eulalie LASSEAUX ROBINE!, Louis LEBRETON', Victor MARIN, Vincent MICHAUD', \
Fanny MORICE PICARD", Laurence PACOT?, Béatrice PARFAIT?, Julie STEFFAI\fI\P, Dominique VIDAUD? §\\\\\\\\
1GCS AURAGEN, Lyon >GCS SeqOIA, Paris _:;S s E Q o I A
Les auteurs réunis en "Consortium des Biologistes pré-indication Génodermatose' remercient I’ensemble des prescripteurs. //'///// Médecine génomique
“y

[Introduction & Contexte | Problématique

La Neurofibromatose de type 1 (NF1) est une maladie autosomique N
dominante fréquente (1/3000), liée a des variants perte de fonction du
gene NF1 (17q11.2). Ce géne code la neurofibromine, un régulateur négatif
de la voie RAS/MAPK.
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Repartition par pré-indication des dossiers
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La résolution de ces impasses diagnostiques par des variants
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Cela suggere 'implication possible de genes modificateurs, de variants
régulateurs ou d’altérations structurales non encore identifiées.

Interactions NF1 selon stringDB
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En conclusion, le séquencage du génome, en permettant une analyse exhaustive des régions non codantes
de NF1, améliore significativement le diagnostic moléculaire des patients atteints de neurofibromatose.

Ces résultats soulignent 'importance d’intégrer ’analyse de génome dans l’algorithme diagnostique,
ouvrant la voie a une meilleure compréhension des mécanismes moléculaires a I’origine de la maladie et
contribuant a une meilleure prise en charge clinique et thérapeutique des patients.
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