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-CRMR Déficience intellectuelles de causes rares (Filiére DEFISCIENCE)

-CRMR A lies dy

de France (ANDDI-Rarel

-LBMR Déficience intellectuelle

-Plateforme CGMC

-Plateformes nationales de séquenage

-Séquengage haut débit panel WES, WGS
“Technologie minigéne
de tolérance 3 la

-RNAseq

-Automate BRAVO
-Séquenceurs Mise
-NextSeq

-PCR en temps réel

Département de génétique médicale

Hopital Pitié Salpétriére

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

Dr Boris KEREN
boris.keren@aphp.fr
0142177898

“CRMR ique (Filiere

-CRMR Déficience d rares (Filiere

-CRMR A lies dt d’lle de France
(ANDDI-Rare}

-LBMR lobaire:

-LBMR Dystonies

-LBMR

-LBMR Maladie de Huntington (gene HTT) et Maladie de Huntington like 2 (gene
1PH3)

-LBMR Sclérose latérale amyotrophique

-Plateforme CGMC

-Plateformes nationales de séquengage

-Séquengage haut débit panel WES, WGS
“Technologie minigéne
de tolérance 3 la

-RNAseq

-Automate BRAVO
-Séquenceurs Mise
-NextSeq

-PCR en temps réel

Département de génétique médicale
UFde A )

Hopital Pitié Salpétriére

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

-CRMR Maladies vasculaires i i i My -CRMR d i de li et de Vinsuli ibilité  -CRMR di
(PRISIS) (site coordonnateur, Pr Corinne Vigouroux, Saint-Antoine) i d I
Dr Christine BELLANNE-CHANTELOT; Dr Isabelle JERU DrLydie BURGLEN

-CRMR Maladies respiratoires rares/RESPIFIL

-LBMR Constitutionnel - Cancer du sein et/ou de I'ovaire

-LBMR Constitutionnel - Cancers du tube digestif

“LBMR Hypertension artérielle pulmonaire

-LBMR Maladie de Rend: I
malformations artérin-veineusas

-LBMR Maladie de Rend: I
malformations artérin-veineusas

-Plateforme CGMC

-Plateformes nationales de séquengage

-séquencage haut débit panel WES, WGS
“Technologie minigéne

-RNAseq

-Automate BRAVO
-Séquenceurs Mise
-NextSeq

-PCR en temps réel

Département de génétique médicale
UFd! des lic )

Hpital Pitié Salpétriére

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

Dr Florence COULET
florence.coulet@aphp.fr
0142177669

-CRMR (site
Trousseau)

Dr Jean Donadieu,

-LBMR Maladies autoinflammatoires

Dr Christine BELLANNE-CHANTELOT DrIrina GIURGEA

-LBMR solé de -LBMR laires primitiv
Schachman-Diamond - WHIM et Déficit en GATA?

Dr Christine BELLANNE-CHANTELOT Dr Marie LEGENDRE

-LBMR de I’ Fadulte (Diabétes MODY—  -LBMR diffuses (hor:
Diahates svndromiaues — Diahates mitachandriall

Dr Christine BELLANNE-CHANTELOT; Dr Cécile SAINT-MARTIN Dr Marie LEGENDRE

~LBMR Hypoglycémies hyperinsulinémiques ~LBMR Retards de cro d'origine

Dr Cécile SAINT-MARTIN

-Plateforme CGMC

Patricia LEITE (ingénieur); Dr Christine BELLANNE-CHANTELOT; Dr Isabelle JERU;
Dr Cérile SAINT-MARTIN

-Plateformes nationales de séquengage

Dr Christine BELLANNE-CHANTELOT; Dr Isabelle JERU; Dr Cécile SAINT-MARTIN

-séquencage haut débit panel WES, WGS
“Technologie minigéne

-RNAseq

-Automate BRAVO
-Séquenceurs Mise
-NextSeq

-PCR en temps réel

Département de génétique médicale
UFde \ U

Hpital Pitié Salpétriére

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr

0142177972

Dr Christine BELLANNE CHANTELOT
christine.bellanne-chantelot@aphp.fr
0142177971

isolés, déficits

3he

Dr Marie LEGENDRE

Mowat-Wilson et de Goldhers-Shnrintzan
DrIrina GIURGEA

-Plateforme de séquenage NGS et Sanger
Dr Marie LEGENDRE

-Biologie moléculaire
-ADN recombinant
-CRISPR-Cas9.

oMICS

-Biologie cellulaire

-Séquenceur haut débit (Nextseq et Miseq)

base de biologie
-Appareil gPCR

-Vidéomicroscopie 3 haute vitesse
~Microscope & fluorescence
“Lecteur de plaque (visible et UV)
~ChemiDoc Imaging system (Biorad)

Département de génétique médicale
UF de génétique moléculaire/360

Hépital Trousseau

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

Dr Marie LEGENDRE
marie.legendre@aphp.fr
0144735295

, de.

Département de génétique médicale
UF de génétique chromosomique/361

Hépital Trousseau

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

Dr Laila EL KHATTABI
laila.el-khattabi@aphp.fr

Département de génétique médicale
UF de génétique du développement feetal-
Faetnnathologie /367

Hépital Trousseau

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

Dr Laila EL KHATTABI
laila.el-khattabi@aphp.fr

de biologie de de masse

-Plateformes de recherche du CRSA

-Plateformes de recherche de Sorbonne Université

luation de la d inte par PCR
| de gene impliqués dans I lies de la croissance dével sein de
notre UF et unique en France

~Culture cellulaire
~Etude de méthylation par PCR quantitative
-Séquengage haut débit

Département de génétique médicale
UFd' 'Empreinte ({ M

Hopital Trousseau

Pr Eric LE GUERN
eric.leguern@aphp.fr
0142177972

PrIréne NETCHINE
irene.netchine@aphp.fr



