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Quelles	sources	de	données?	
	
	
	

	
	
	
	
	
Patients	CF	de	Registres	nationaux	
322	variants	les	plus	fréquents	
	

CFTR-France	
	
	

	
	

		Registre	National	
	
	
Individus	 analysés	 dans	 9	 laboratoires	
de	génétique	spécialisés	en	France	
772	variants	(>70%	variants	rares)	

D’après	Cutting	GR,	CFTR2	Project	



Quelles	informations	disponibles	dans	CFTR-France	
	

CFTR-France 

Toutes les altérations 

Causales 
Non causales 

Non classées (VSCI) 
Allèles complexes 

Mutants polyvariants 

Tous les phénotypes 
CF 
CFTR-RD 
Suspicion fœtale de mucoviscidose 
Sujets asymptomatiques hétérozygotes 
composites 
Enfants issus du dépistage néonatal 

Résultats outils bioinformatiques 

Prédiction de la pathogénicité des variants  
(protéine et épissage) 

Conservation  des séquences 
nucléotidique et protéique 

Données issues de la littérature 
Description clinique 
Etudes épidémiologiques  
Etudes fonctionnelles 

En	cours	



Les	données	collectées	dans	CFTR-France	
4.828	individus	



Les	données	collectées	dans	CFTR-France	

Extrait	de	CFTR-France/Statistics	

>70%	de	variants	rares	
(rapportés	5	fois	ou	mois)	

Non	disease-causing:	7.4%	

Disease-causing:	
52.8%	

Unclassified:	39.8%	

772	variants	différents	



Qualité	des	données	:	Collaboration	avec	le	Registre	National*		
	
Méthodologie	:	

*L.	Lemonnier	–	C	Dehillotte	



Qualité	des	données	:	Collaboration	avec	le	Registre	National*		
	
	

*L.	Lemonnier	–	C	Dehillotte	



Qualité	des	données	:	Collaboration	avec	le	Registre	National*		
	
	

*L.	Lemonnier	–	C	Dehillotte	

§  10/11	patients	de	phénotype	non	défini	à	CF	ou	CFTR-RD	

§  45/90	enfants	«	CFSPID	»	à	CF	ou	CFTR-RD	

§  20/126	CFTR-RD	à	CF	



Qualité	des	données	:	Collaboration	avec	le	Registre	National*		
	
																216	discordances	cross-match	«	données	génétiques	»	

*L.	Lemonnier	–	C	Dehillotte	



En	pratique…	



Comment	utiliser	CFTR-France?		

https://cftr.iurc.montp.inserm.fr/cftr/		





Variant	rare	non	rapporté	dans	CFTR2	-	ex:	G1249R	
	
	



Variant	rare	non	rapporté	dans	CFTR2	-	ex:	G1249R	
	
	



Variant	rare	non	rapporté	dans	CFTR2	-	ex:	G1249R	
	
	



Variant	à	large	spectre	phénotypique	-	ex:	L206W	
	
	

=	variant	qui	en	trans	d’une	mutation	CF-causing,	peut	causer	un	phénotype	CF	ou	CFTR-RD	

34 avec  
mutation 

CF-causing 

Majorité de 
patients  
≥30 ans 



Allèle	complexe	et	corrélation	génotype/phénotype	
ex	:	G576A	

G576A	



Allèle	complexe	et	corrélation	génotype/phénotype	
	



Allèle	complexe	et	corrélation	génotype/phénotype	
	



Conclusion	:	Avantages	et	limites		
	
	

	

	

CFTR-France	

88.000	patients	
Données	cliniques	complètes	
Analyses	fonctionnelles	spécifiques	

Variants	rares	
Tous	phénotypes	dont	individus	asympto.		
Données	génétiques	complètes	
Données	épidémiologiques	et	littérature	

Patients	CF	uniquement	(évaluation	
variabilité	phénotypique?)		
Variants	les	plus	fréquents	

Données	cliniques	parfois	incomplètes	
(surtout	CFTR-RD)	
Nombre	de	patients	<<	CFTR2	



Merci	pour	
votre	

attention	!	

Equipe	CFTR-France	:	Pr	Claustres,	
Dr	C.	Bareil	et	S.	Sasorith		

Laboratoires	collaborateurs		


