
Département de Médecine Génétique et de Laboratoire

Service de Médecine Génétique 
Laboratoire de Diagnostic moléculaire

Le diagnostic moléculaire des maladies rares

1. Comment se passe une analyse moléculaire?

2. Que faut-il exiger du laboratoire?

3. Qui peut vous aider? 

4. Loi, Facturation et prise en charge



Le processus analytique

Pré-
laboratoire

ωDiagnostic / suspicion clinique 

ωAnamnèse personnelle et familiale 

ωConseil et consentement

Préanalytique

ωIdentité du patient

ωPurification et stockage ADN 

ωChoix du test

Analytique

ωCuisine de laboratoire

ωPerformance définie

ωTests validés

Postanalytique

ωwŀǇǇƻǊǘ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ Ґ ǊŞǇƻƴǎŜ Ł ƭŀ ǉǳŜǎǘƛƻƴ

ωGénotype

ωInterprétation dans le contexte du patient

Post-
laboratoire

ωTransmission du résultat au patient

ωConfirmation de phase des allèles

ωTests en cascade 
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Préanalytique

Å Identité du patient (ISO15189 5.4.5) 

ï Les ®chantillons primaires doivent °tre tra­ables jusquô¨ un individu identifi®, 

normalement au moyen dôune feuille de prescription. 

Les échantillons primaires qui ne sont pas identifiés correctement ne doivent ni 

être acceptés, ni être traités par le laboratoire.
[é]
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wŀǇǇƻǊǘǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ
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vǳŜ ŎƘŜǊŎƘŜǊ Řŀƴǎ ǳƴ ǊŀǇǇƻǊǘ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜΚ 

Résumé

Å Identification du patient

ïLŘŜƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞŎƘŀƴǘƛƭƭƻƴ

Å Question posée

Å Tests effectués

Å Résultat: génotype formel

Å Résultat: interprétation

ï Compréhensible

ï Individualisé pour le patient

ï Limitations, sensibilité, spécificité

Å Suggestions 

ïŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ƻǳ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜǎ ǳƭǘŞǊƛŜǳǊŜǎ
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appeler le labo et demander un nouveau!


