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Salut Céline
Je suis à la journée Achro-Puce, on t’attend 
pour commencer ?
Où es-tu ?
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Matthieu EGOFF     – Céline Pebrel-Richard

Salut Céline
Je suis à la journée Achro-Puce, on t’attend 
pour commencer ?
Où es-tu ?

. . .
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Guide et recommandations pour aider à la standardisation de la 
classification et de l’interprétation des CNVs

Groupe de travail Achro-Puce : première version en juin 2019

Objectif : homogénéiser les pratiques au niveau national

Création de la nouvelle classe « PIEV » (dès 2019) :
CNVs récurrents de susceptibilité aux TNDs
Pénétrance Incomplète
Expressivité Variable
Souvent hérités d’un parent sain
Surreprésentation dans cohortes patients

NB : existe sous une forme plus ou moins similaire dans d’autres pays
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https://acpa-achropuce.com/diagnostic-postnatal/

https://acpa-achropuce.com/diagnostic-postnatal/
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Critères de classification :
Pas de modification depuis 2022 (sauf bases de données, outils d’aide automatique…)

Classifications des CNVs récurrents proposée par le réseau :
Modifications en 2023 :

Dup 17q12 (HNF1B) = PIEV -> VSI
Dup Xp22.33 (STS) = PIEV -> VSI
Dup 22q11.2 (TBX1) = PIEV

Modifications en 2025 :
Del 15q11.2 BP1-BP2 (NIPA1/TUBGCP5) : PIEV -> VSI
Dup 16p11.2 distale BP2-BP3 (SH2B1) : PIEV -> VSI
Del 16p11.2 distale BP2-BP3 (SH2B1) : classe 5 pour obésité (reste PIEV TNDs)
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PMID: 40693340
DOI: 10.1111/cge.70027 
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Pebrel-Richard et al. Clin Genet 2025
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Critères détaillés en français dans le guide, sur le site du réseau Achro-Puce
https://acpa-achropuce.com/diagnostic-postnatal/

https://acpa-achropuce.com/diagnostic-postnatal/
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Pebrel-Richard et al. Clin Genet 2025
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le rendu des PIEVs en prénatal ?

Pebrel-Richard et al. Clin Genet 2025
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Pebrel-Richard et al. Clin Genet 2025

Forte ou faible 
pénétrance ?
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Présentation de Céline Pebrel-Richard à la journée Achro-Puce 2024
https://acpa-achropuce.com/les-journees-achro-puce/

https://acpa-achropuce.com/les-journees-achro-puce/
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Attention, ce n’est pas tout à fait ça…

Pebrel-Richard et al. Clin Genet 2025
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Attention, ce n’est pas tout à fait ça…
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Pebrel-Richard et al. Clin Genet 2025

Attention, ce n’est pas tout à fait ça…

Et d’où viennent ces chiffres ?
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Goh et al.
Genet Med 2025
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Goh et al.
Eur J Hum Genet 2025

Sauf que…….

Goh et al.
Genet Med 2025



1

2

3

4

5

G
u

id
e

 d
u

 r
é

se
au

 A
ch

ro
-P

u
ce

p
o

u
r 

l’
in

te
rp

ré
ta

ti
o

n
 d

e
s 

C
N

V
s

26 nov. 
2025

17 nouvelles publications incluses
Nouvelle formule prenant en compte la prévalence de DI
Exclu tout autre phénotype que la DI

Résultats :
- Pénétrance divisée par 5-10 en moyenne !
- Plus aucun PIEV ne dépasse le seuil de 50%...

Limites :
- Reste un modèle mathématique
- Pas d’analyse des CNVs en « région complexe » (ex: CHRNA7) ou avec 

biais de recrutement majeur (ex: HNF1B)
- Les cohortes contrôles sont parfois « douteuses »



1

2

3

4

5

G
u

id
e

 d
u

 r
é

se
au

 A
ch

ro
-P

u
ce

p
o

u
r 

l’
in

te
rp

ré
ta

ti
o

n
 d

e
s 

C
N

V
s

26 nov. 
2025

Et pour nos PIEVs ?

- Légitimise encore la classe PIEV ≠ patho
- Estimation ne prennent pas en compte les autres TNDs (ex: TSA)
- Des CNVs classés « patho » ou « HFLP » par d’autres sont reclassés 

dans cette publi « pénétrance 0%, sans lien avec la DI »
-> Ils étaient tous VSI chez nous !

Donc :
Ne remet pas en question les conclusions publiées par le réseau Achro-

Puce ni l’estimation « forte » ou « faible » pénétrance pour les TNDs
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De petites erreurs se sont glissées dans le tableau 
récapitulatif à la fin de la version 2025 du guide

Forte pénétrance

Forte pénétrance

Forte pénétrance

Ok faible (mais à traduire)

Ce sera corrigé rapidement…
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Merci !

Et des remerciements particuliers aux membres du GT et co-auteurs de la publi : 
C Pebrel-Richard, V Malan, P Kuentz, AC Tabet, C Missirian, JM Dupont, S Romana,
C Rooryck-Thambo, D Trost

Ainsi qu’à toutes celles et ceux qui participent à l’évaluation des CNVs récurrents :
M Reynaud, G Jedraszak, S Redon, K Uguen, M Massier, G Delplancq, E Pisan, R 
Mathevet, A Vitrac, F Vialard, C Dupont, M Bouassida, B Herve, N Celton

Journée AChro-Puce
26 novembre 2025


