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Biopsie liquide
Comment identifier des mutations sur 

des longs gènes suppresseurs de tumeur sur 
l’analyse en  ADNtc ?
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§ Par$cipa$on à des boards : Roche – GSK – Clovis – BMS – Roche 
§ Non financier : president du GFCO – administrateur de l’IQNPath –

Gen&$ss – secrétaire de la FFGH



Expérience ADNct

§ Mise en place d’un panel 109 gènes pour ADN circulant
§ Evalua$on de pipeline interne / SophiaGene$cs
§ U$lisa$on de l’approche FMI CDx depuis 2 ans
§ Par$cipa$on aux RCPM hebdomadaires de Gustave Roussy



Enjeux - sensibilité



Enjeux

§ Difficulté sur la sensibilité des panels
§ ADN circulant

§ Faible fréquence allélique
§ Programmes Gen&:ss – variants à 5 % sur BRCA1/BRCA2

§ Améliora$on des techniques et des capacités NGS
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De plus en plus de NGS
Performance encore à améliorer

2343P – ESMO Madrid 2023 - Evolu5on of circula5ng tumour DNA analysis in France over 5 years
Guillaume Herbreteau1, E5enne Rouleau2, Jean-Pierre Bellocq3, Dominique Fé5que3, Caroline Egele3, Sara Taverniers4, Elisabeth Dequeker4, Ludovic Lacroix2, Marc G. Denis1

ctDNA extrac*on methods have been diversified, but some are associated with poorer sensi*vity.
Despite be<er analy*cal performance, the use of qPCR for ctDNA analysis is tending to decrease in favour of NGS, as the

number of target muta*ons increases.



Gènes suppresseurs et théranostique/diagnostique

VERT : u(lité théranos(que / pronos(que – JAUNE : u(lité diagnos(que
D’après Mosele, F., J. Remon, J. Mateo, C. B. Westphalen, F. Barlesi, M. P. Lolkema, N. Normanno, et al. « Recommenda(ons for the Use of Next-Genera(on Sequencing 
(NGS) for Pa(ents with Metasta(c Cancers: A Report from the ESMO Precision Medicine Working Group ». Annals of Oncology: Official Journal of the European Society for 
Medical Oncology, 24 août 2020. 

Bayle, A., L. Belcaid, M. Aldea, D. Vasseur, F. Peyraud, C. Nicotra, A. Geraud, et 
al. « Clinical U5lity of Circula5ng Tumor DNA Sequencing with a Large Panel: 
A Na5onal Center for Precision Medicine (PRISM) Study ». Annals of Oncology: 
Official Journal of the European Society for Medical Oncology 34, no 4 (avril 
2023): 389-96. 
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Gènes suppresseurs et maladies constitutionnelles

Mandelker, D, M Donoghue, S Talukdar, C Bandlamudi, P Srinivasan, M Vivek, S Jezdic, et al. « Germline-Focussed Analysis of Tumour-Only Sequencing: 
Recommendations from the ESMO Precision Medicine Working Group ». Annals of Oncology 30, no 8 (1 août 2019): 1221-31.



Gènes suppresseurs et compréhension tumorale

Primary or metasta,c cutaneous melanoma or metasta,c melanoma of unknown primary - no previous systemic therapy

Cancer Genome Atlas Network. “Genomic Classifica,on of Cutaneous Melanoma.” Cell 161, no. 7 (June 18, 2015): 1681–96. 
hOps://doi.org/10.1016/j.cell.2015.05.044.



Equilibre entre la taille et la profondeur

§ Taille op)male du panel
§ Profondeur minimale nécessaire
§ Homogénéité de couverture

Gène A Gène B

Limite du NGS : 
Taux d’erreur – 0,1-1,5 % par base



Les gènes suppresseurs ne sont pas des oncogènes

h>p://www.tumorportal.org/

KRAS

TP53



Taille des gènes
BRCA2 14466
BRCA1 9448
ATM 11651
NF1 10840
APC 9530

CREBBP 8879
ARID1A 7658
DICER1 6809

SMARCA4 6440
FANCA 6088
CDK12 5033
MSH6 4883
RAD51D 4866
BRIP1 4510
MSH2 4208
PALB2 4081
RB1 3867
MLH1 3791
PMS2 3789
RAD51C 3526
CDH1 3289
NBN 2905
BAP1 2870
TP53 2835

Visualisa,on : Alamut®



Questions

Quels sont les u*lisateurs de grands panels
en ADN circulants ?



Questions

Quel séquenceur ?
§ S5
§ NextSeq 550
§ NextSeq 2000
§ NovaSeq 6000
§ NGS 3ème génération - Oxford Nanopore / PacBio



Questions

Quel pipeline est u$lisé ? 
§ Interne
§ SophiaGene$cs
§ SeqOne 



Mise en place d’un panel



Outils disponibles

§ Technique NGS
§Capture
§ PCR – impact des faux positifs ? 

§ Taille du panel / capacité des séquenceurs
§ Choix des gènes
§ Pipelines informatiques 



Choix des techniques et des panels
Impact sur le coût

Tableau : évalua:on du coût du séquençage par échan:llon pour un grand
panel de 109 gènes (0,3kb).  

Song, Ping, Lucia Ruojia Wu, Yan Helen Yan, Jinny X. Zhang, Tianqing Chu, 
Lawrence N. Kwong, Abhijit A. Patel, et David Yu Zhang. « LimitaIons and 
opportuniIes of technologies for the analysis of cell-free DNA in cancer 
diagnosIcs ». Nature biomedical engineering 6, no 3 (mars 2022): 232-45. 



Choix des gènes – exemple d’un panel prostate

Adapted from Daniel Hübschmann / J Puilats

• BRCA1/BRCA2
• Quels autres gènes ? ATR

MLH1
MRE11A
NBN

FANCL
RAD51B
RAD51C
BARD1
CHEK1

HDAC2

FANCARAD51C ATM
BRCA1
BRCA2
PALB2
CDK12
CHEK2

BRIP1

Magnitude
9-gene panel

Talapro-2
12-gene panel

Propel
14-gene panel



Choix des gènes – exemple d’un panel prostate

§ ATM
§ BRCA1
§ BRCA2
§ PALB2
§ CDK12
§ CHEK2
§ BRIP1
§ RAD51C/D

§ Op)onal : AR / MMR genes / MSI / APC
Green: real HR pathway gene

BRCA1/BRCA2



Question

Quelles sont les gènes suppresseurs mis sur les panels ctDNA ?

1) TP53
2) BRCA1/2
3) APC
4) ATM
5) PTEN
6) STK11
7) MMR



Régions à couvrir

§ Altération sur l’ensemble du gène
§ Couvrir tous les exons

§ Régions introniques  

§ Exception : gènes suppresseurs avec des hotspots
§ POLE

§ POLD1

§ Importance de l’homogénéité de couverture



Importance de la couverture des grands gènes

Speaker's own data



Comment gagner en sensibilité ? 

Approches
§Approche staDsDque et informaDque
§ModificaDon du protocole d’enrichissement
§UDlisaDon de séquence barre code moléculaire

Salk, Jesse J., Michael W. Schmitt, et Lawrence A. Loeb. « Enhancing the Accuracy of Next-Generation Sequencing for Detecting Rare and Subclonal
Mutations ». Nature Reviews Genetics 19, no 5 (mai 2018): 269-85. 



Question

Quelles sont les stratégies d’amélioration des performances ?

1) Pipeline dédié
2) Utilisation des UMI
3) Séquençage dédié
4) Préparation dédiée des librairies



Intérêt des UMI

§ En fonc$on de la quan$té de molécules
§ Réduc$on du bruit de fonds

Bieler, Jonathan, Slawomir Kubik, Morgane Macheret, Chriscan Pozzorini, Adrian Willig, et Zhenyu Xu. « Benefits of applying molecular barcoding
systems are not uniform across different genomic applicacons ». Journal of Transla9onal Medicine 21, no 1 (5 mai 2023): 305. 



Question

Quelle est la profondeur minimale pour étudier les gènes suppresseurs en 
ADN circulant ? 

1) 1000X
2) 2000X
3) 5000X
4) 10 000X



Question

Quelle est la limite de détec$on acceptable pour les gènes suppresseurs en 
ADN circulant ? 

1) 5 %
2) 2 %
3) 1 %
4) 0,5 %
5) 0,1 %



Capacité à détecter des altérations



Types d’altérations

§ Variants ponctuels
§ Inser$on délé$on
§ Grands réarrangements
§ Inser$on Alu
§ Délé$on totale – focale ou chromosomique
§ Régions répétées
§ Région intronique et non codante



Défaut de détection par rapport au tissu
Limite de détection des CNV / RGT

Bayle, A., L. Belcaid, M. Aldea, D. Vasseur, F. Peyraud, C. Nicotra, A. Geraud, et al. « Clinical Utility of Circulating Tumor DNA Sequencing with a Large 
Panel: A National Center for Precision Medicine (PRISM) Study ». Annals of Oncology: Official Journal of the European Society for Medical Oncology 34, 
no 4 (avril 2023): 389-96. 



Détermination du mécanisme d’inactivation
Limites

§ Détermina$on de l’inac$va$on
§ Muta:on

§ Délé:on homo
§ LOH

§ Fusion

§ Méthodes
§ CNV

§ Fréquence allélique

Srinivasan, Preethi, Chaitanya Bandlamudi, Philip Jonsson, Yelena Kemel, Shweta S. Chavan, Allison L. Richards, Alexander V. Penson, et al. « The 
Context-Specific Role of Germline Pathogenicity in Tumorigenesis ». Nature Gene9cs 53, no 11 (novembre 2021): 1577-85. 



Approche grands réarrangements

§ Algorithmes de calcul sur ra)o de couverture
§ Pas de technique de confirma)on pour des seuils < 20 %
§ Gènes sensibles – MSH2 / BRCA1/APC

BRCA1/2

BRCA1/2

BRCA1/2
RGT

SNP

WT



Délétion totale ou focale

§ Limita$on de la sensibilité
§ Dis$nc$on entre une délé$on totale pour une perte focale

§ Ex. perte PTEN – perte CDKN2A – perte SMARCB1

§ Importance d’un « backbone »



Woodhouse, Ryan, Meijuan Li, 
Jason Hughes, David Delfosse, 
Joel Skoletsky, Pei Ma, Wei 
Meng, et al. « Clinical and 
analy*cal valida*on of 
Founda*onOne Liquid CDx, a 
novel 324-Gene cfDNA-based
comprehensive genomic profiling
assay for cancers of solid tumor
origin ». PLoS ONE 15, no 9 (25 
septembre 2020): e0237802. 



Insertion Alu

§ 0,03–0,1 % des variants pathogènes
§ Exemples

§ BRCA2 - c.156_157insAlu

Nord du Portugal 27% 

§ Exon 8 MSH2

§ BRCA1 c.1739_1740insAlu

§ PALB2 c.2872_2888delins114AluL2

§ Algorithme dédié 

De Brakeleer, Sylvia, Jacques De Grève, Willy Lissens, et Erik Teugels. « Systema(c Detec(on of Pathogenic Alu Element Inser(ons in NGS-Based Diagnos(c Screens: The BRCA1/BRCA2 Example ». Human 
Muta5on 34, no 5 (mai 2013): 785-91.
Machado, Patrícia M., Rita D. Brandão, Branca M. Cavaco, Joana Eugénio, Sandra Bento, Mónica Nave, Paula Rodrigues, Aires Fernandes, et Fá(ma Vaz. « Screening for a BRCA2 Rearrangement in High-Risk 
Breast/Ovarian Cancer Families: Evidence for a Founder Effect and Analysis of the Associated Phenotypes ». Journal of Clinical Oncology: Official Journal of the American Society of Clinical Oncology 25, no 15 (20 
mai 2007): 2027-34.
Baert-Desurmont, Stéphanie, Sophie Coutant, Françoise Charbonnier, Pierre Macquere, François Lecoquierre, Mathias Schwartz, Maud Blanluet, et al. « Op(miza(on of the Diagnosis of Inherited Colorectal 
Cancer Using NGS and Capture of Exonic and Intronic Sequences of Panel Genes ». European Journal of Human Gene5cs: EJHG 26, no 11 (novembre 2018): 1597-1602.
Eyries, Mélanie, Olivier Ariste, Gaelle Legrand, Noémie Basset, Erell Guillerm, Alexandre Perrier, Caroline Duros, Odile Cohen-Haguenauer, Pierre de la Grange, et Florence Coulet. « Detec(on of a Pathogenic Alu 
Element Inser(on in PALB2 Gene from Targeted NGS Diagnos(c Data ». European Journal of Human Gene5cs 30, no 10 (octobre 2022): 1187-90.



Question

Détection des altérations hors SNV
§ Amplification focale
§ Délétion focale
§ Grand réarrangement
§ Séquences Alu

Quelle stratégie pour les altérations hors SNV ? 

1) Rappel dans le matériel et méthode sur les limites de détection
2) Détermination de la LOD
3) Phrase type sur un résultat négatif en fonction de la fraction tumorale  



Interprétations délicates

§ Artefacts en lien avec l’hypersensibilité

§ Phénotypes hyper mutés

§ Hématopoïese clonale

§ Géné$que cons$tu$onnelle



Phénotypes hypermutés

§ Impact plus fort des altéra$ons passagers sur les gènes suppresseurs
§ Sensibilité d’appari$on de variants sur les grands gènes suppresseurs avec 

l’instabilité des microsatellites
§ Exemple
Cancer du pancréas
MSI – TMB 38

Gène Variant FA

DNMT3A c.856-2A>G 1%
STK11  c.863-1G>T 1%
STK11 p.Leu282fs*3 1%
KRAS p.Gly12Asp 0,62%

PTCH1 c.198+1G>A 0,45%
PTCH1 p.Asn97fs*20 1,20%
PTEN p.Asn323fs*2 0,76%
PTEN c.253+2T>C 0,35%
ASXL1 p.Gly645fs*58 1,20%

CREBBP p.Asn38fs*7 0,55%
CTNNA1  c.301+1G>A 1,70%
DNMT3A  c.856-2A>G 2,50%

JAK1 p.Lys860fs*16 0,73%
MLH1 c.205_207+19delinsC 1,80%

PBRM1 p.Asn258fs*25 1,50%
SMAD4 p.Gly231fs*10 0,88%

SPEN p.Ile2489fs*9 0,59%



Hétérogénéité de l’ADN circulant
Mosaïque et CHIP 

• Interférence avec l’interpretation des alterations sur l’ADN circulant
Exemple : PMS2, NF1, ATM, TP53…

• Détection de mosaïques somatiques indépendantes de la tumeur

• Hématopoïèse clonale de potentiel indéterminé (CHIP) à CHOP
• Acquisition de mutations sur les progéniteurs hématologiques
• Expansion clonale potentielle
• Evaluation des CHIP

• WBC 
• CD3+ /  CD3-

§ Gènes spécifiques : DNMT3A ou TET2

Analysis of clonal hematopoiesis-associated mutacons in the 
cellfree DNA of advanced cancer pacents. Jennifer Yen – AACR 
2019

TET2
DNMT3A
PPM1D
CHEK2
ATM



Cas clinique

§ Pa$ent de 78 ans avec un cancer métasta$que de la prostate
§ Traitement actuelle: ABIRATERONE
§ Traitement antérieur : PARP1 inhibiteur

Analyse -6m FA Analyse actuelle FA
AR p.Thr878Ala 0,27% - -

BRCA2 
p.Trp1563* 0,18% - -

BRCA2 
p.Pro2107fs*12 3,30% p.Pro2107fs*12 3,00%

DNMT3A p.Phe414fs*7 1,40% - -
FAS p.Glu90fs*16 50%
TET2 p.Asn124fs*1 1,50%

TMPRSS2-ERG  fusion 0,17%

Tableau : analyse à 6 mois (panel 324 gènes) – analyse actuelle (109 gène)



Question

Quelle stratégie pour l’hématopoïese clonale ?

1) Vérification systématique sur tissu
2) Orientation des cas suspects en hématologie
3) Suivi



Gènes suppresseurs et résistance
Réversion / résistance en ADN circulant
Risque de retour au BRCA « de type sauvage »
q Potentiellement après une chimiothérapie à base de platine ou un traitement par inhibiteur de 

PARP
q Perte de l'allèle muté
q Nouvelles mutations et/ou perte de l'allèle muté
Risque théorique sur la tumeur – disparition du variant constitutionnel délétère

Ashworth A. J Clin Oncol 2008;26:3785–3790
Sakai W et al. Nature 2008;451:1116–1120



Gènes suppresseurs et résistance
Réversion

TITRE DU DIAPORAMA Général 44

1. Sakai W et al. Nature 2008;451:1116–1120; 2. Edwards SL et al. Nature 2008;451:1111–1115; 
3. LJ et al. J Path 2013;229:422–429

Domaines 
fonctionnels 
impliqués 
dans la réparation 
de l’ADN



Gènes suppresseurs et résistance 
Réversion - Cancer de l’ovaire

Lin, Kevin K., Maria I. Harrell, Amit M. Oza, Ana Oaknin, Isabelle Ray-Coquard, Anna V. Tinker, Elena Helman, et al. « BRCA Reversion Mutations in Circulating Tumor DNA Predict Primary
and Acquired Resistance to the PARP Inhibitor Rucaparib in High-Grade Ovarian Carcinoma ». Cancer Discovery 9, no 2 (février 2019): 210-19. 



Gènes suppresseurs et résistance 
Réversion - Cancer du sein

Pa:ente de 32 ans
Muta:on germinale de BRCA1
CARCINOME CANALAIRE INFILTRANT PEU 
DIFFERENCIE, TRIPLE NEGATIF, GRADE III, RE-, 
RP-, HER2-.

Chimiothérapie néoadjuvante par 4 AC, début 
de la chimiothérapie en juillet 2018 
puis 7 semaines de CARBOPLATINE + TAXOL

Ligne 1 - Molécule : Carbopla:ne-Taxol-
Talazoparib
Ligne 2 - Molécule : CAPECITABINE
Ligne 3 - Molécule : Navelbine
Ligne 4 - Molécule : Eribuline
Ligne 5 - Molécule : Sacituzumab Govitecan

BRCA1 R1203* 44.5
BRCA1 Q1200_A1206del 0.42
BRCA1 G949_L1216del 0.27
BRCA1 R1203W 12.2
BRCA1 E699_A1279del 0.66
BRCA1 L1198_N1215> 8.6

DNMT3A Y526fs*1 0.74
EP300 C1QTNF1-EP300 fusion 37.6
TP53 C124fs*1 37,1
TP53 R158C 0,29

TMB = 14
Reversion +++

Gene 1 : BRCA1
ESCAT gene 1 : I
Gene 2 : TMB
ESCAT gene 2 : I



Gènes suppresseurs et résistance 
Réversion - Cancer de la prostate

Quigley D, et al. Analysis of Circulating Cell-Free DNA Identifies Multiclonal Heterogeneity of BRCA2 Reversion Mutations Associated with Resistance to PARP Inhibitors. Cancer Discov. 2017 
Sep;7(9):999-1005.



Gènes suppresseurs et résistance 
Valeur de l’ADN circulant

Kristeleit, Rebecca, Alla Lisyanskaya, Alexander Fedenko, Mikhail Dvorkin, Andreia Cristina de Melo, Yaroslav Shparyk, Irina Rakhmatullina, et al. « Rucaparib versus standard-of-care 
chemotherapy in patients with relapsed ovarian cancer and a deleterious BRCA1 or BRCA2 mutation (ARIEL4): an international, open-label, randomised, phase 3 trial ». The Lancet Oncology
23, no 4 (1 avril 2022): 465-78. 

Lin, Kevin K., Maria I. Harrell, Amit M. Oza, Ana Oaknin, Isabelle 
Ray-Coquard, Anna V. Tinker, Elena Helman, et al. « BRCA 
Reversion Mutations in Circulating Tumor DNA Predict Primary
and Acquired Resistance to the PARP Inhibitor Rucaparib in High-
Grade Ovarian Carcinoma ». Cancer Discovery 9, no 2 (8 février 
2019): 210-19. 



Gènes suppresseurs et résistance 
Inactivation de résistance

PIK3CA V105_N107>D 54,7
ATM M1I 0,13
NF1 L2390fs*6 61,3

ARID1A L2238fs*30 16,5
MAP3K1 F1149fs*23 54,5
MEF2B E77K 0,49

RB1 Q597fs*10 0,37
RB1 V128fs*8 0,23
RB1 splice site 719-1G>T 29,1
TP53 T140fs*6 49,7

ZNF703 amplification

Cancer du sein – traitement antiCDK4/6

Résultat ADN circulant



Gènes suppresseurs et constitutionnel 
Incidentalome

Slavin, Thomas P., Kimberly C. Banks, Darya Chudova, Geoffrey R. Oxnard, Jus9n I. Odegaard, Rebecca J. Nagy, Kar Wing Kevin Tsang, et al. 
« Iden9fica9on of Incidental Germline Muta9ons in Pa9ents With Advanced Solid Tumors Who Underwent Cell-Free Circula9ng Tumor DNA 
Sequencing ». Journal of Clinical Oncology: Official Journal of the American Societyof Clinical Oncology, 19 octobre 2018, JCO1800328. 



Gènes suppresseurs et constitutionnel 
Incidentalome

Slavin, Thomas P., Kimberly C. Banks, Darya Chudova, Geoffrey R. Oxnard, Justin I. Odegaard, Rebecca J. Nagy, Kar Wing Kevin Tsang, et al. 
« Identification of Incidental Germline Mutations in Patients With Advanced Solid Tumors Who Underwent Cell-Free Circulating Tumor DNA 
Sequencing ». Journal of Clinical Oncology: Official Journal of the American Society of Clinical Oncology, 19 octobre 2018, JCO1800328. 



#28493 - SS087 Implica3on de la biopsie liquide dans la découverte incidente d’anomalie cons3tu3onnelle associée à la prédisposi3on au 
cancer Alice CHABERT (Villejuif), Hela SASSI, Damien VASSEUR, Nathalie AUGER, Ludovic LACROIX, Olivier CARON, Veronica GOLDBARG, 
Antoine ITALIANO, E3enne ROULEAU

• 57% non connus avant l’analyse FMI

• Pour 13 patients (1,6%): pas de lien entre cancer traité et variant potentiellement germinal retrouvé

https://api.mycongressonline.net/api-Congress-agenda.html?record=debebeec-0fbb-1e55-6772-600ff7101225&key=ab10c6a3e4ba4db1629057c3d8dca3e66653b897&date=&account_id=&bookmark_filter=&print_me=0&session_type=1%2C2%2C3%2C39%2C75%2C76%2C103%2C108%2C125%2C143&search=&stype=&speaker_id=ae0106c5-83fb-7441-a84a-6157061cc8c7&search_me=


Gènes suppresseurs et constitutionnel 
Incidentalome - colorectal

KRAS Q61H 7,6
MUTYH G382D 48,9
SMAD2 S464* 14,1
APC Q1429* 10
TBX3 F325fs*36 6,1
PIK3R1 deletion exons 13-16 4,2
TP53 L289P 0,93
CASP8 R230* 0,75
TP53 E258D 0,46
TP53 F113V 0,27

Deux situa$ons

KRAS G12C 19.6%
APC R1336fs*8 39.4%
CDKN2A/B p16INK4a D108N and p14ARF R122Q0.56%
CTCF T204fs*26 18.4%
MUTYH G382D 100.0%
TP53 G245D 25.2%

=> inhibiteur KRAS G12C
Arrêt pour progression tumorale



Question

Quelle stratégie pour l’incidentalome ?

1) Mise en place d’une note d’information
2) Orientation vers une consultation d’oncogénétique systématique
3) Orientation en fonction de la fréquence allélique
4) Mise en place d’une liste de gènes



Fraction tumorale et signal
Approche des signatures
§ Limitation signal suffisamment important

§ MSI

§ HRD

§ Importance de la quantité d’ADN circulant initial +++



Fraction tumorale et signal
Autres liquides - ascite
§ Application - cancer de l’ovaire séreux de haut grade

§ recherche des variants TP53 / BRCA1/BRCA2

§ Extraction du liquide acellulaire

Kfoury, Maria, Reda El Hazzaz, Claire Sanson, Felix Blanc Durand, Judith Michels, Emeline 
Colomba Blameble, Roseline Tang, et al. « Circulating Tumor DNA from Ascites as an 
alternative to tumor sampling for genomic profiling in ovarian cancer patients ». Biomarker
Research 11, no 1 (20 octobre 2023): 93.

332 498166

Roussel-Simonin, Cyril, Felix Blanc-Durand, Roseline Tang, Damien Vasseur, 
Audrey Le Formal, Laure Chardin, Elisa Yaniz, et al. « Homologous recombination
deficiency (HRD) testing on cell-free tumor DNA from peritoneal fluid ». 
Molecular Cancer 22, no 1 (6 novembre 2023): 178



Conclusion

§ De plus en plus de demandes pour des gènes suppresseurs sur les panels
§ Des applica$ons sur l’ADN circulants
§ Plus d’exigence technique et impact direct sur le coût
§ Augmenta$on des risques d’erreur

§ Faux néga:fs – altéra:ons non couvertes

§ Faux néga:fs – altéra:ons du nombre de copies/RGT/altéra:on rares

§ Faux posi:fs – artefacts techniques

§ Faux posi:fs – hématopoïèse clonale

§ Vrais posi:fs mais sans significa:on clinique – hyper muta:ons

§ Risque d’incidentalome augmenté



MERCI DE VOTRE ATTENTION


