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Commission Technique 

 

 

A Brest, le 25 juillet 2018  

 

 

Aux laboratoires de Biologie Moléculaire du dépistage néonatal 

 

Vous avez été informés dans le courant du mois de juin d’un problème rencontré par les laboratoires 

de Paris et Montpellier concernant la détection de la mutation 711+1G>T par le lot 203122 du kit 

Elucigene CF30. 

Une déclaration de réactovigilance a été transmise à l’ANSM 

La Société Elucigene a pris le problème très au sérieux, et après de nombreux tests, il apparaît que ce 

problème concerne principalement la détection de la mutation 711+1G>T, (et dans une moindre 

mesure, les mutations 2789+5G>A et 3120+1G>A, bandes faibles observées), et qu’il serait lié, non 

pas à une dégradation du réactif, mais dépendrait de la qualité et de la quantité d’ADN, dont nous 

savons tous qu’elles sont très variables et aléatoires lorsqu’il s’agit d’ADNs extraits de guthrie. 

Un autre lot de kit (203501) a été produit et validé par les laboratoires de Brest, Lyon et Montpellier, 

mais les réactifs du tube D sont identiques à ceux du lot 203122. 

Un autre lot du tube D va très rapidement être mis en synthèse puis en production après validation, 

pour être disponible dans un délai de 6 à 8 semaines. 

Pendant ces prochaines semaines, si l’on considère 135 000 naissances, une incidence de la 

mucoviscidose de 1/4500, on s’attend à dépister 30 nouveau-nés, et statistiquement 1 au maximum 

porteur d’un allèle 711+1G>T (0.69% des allèles), mais la Mais la présence d’une autre mutation lui 

fera bénéficier d’un test de la sueur et il sera dépisté. 

Le risque de faux négatif est donc extrêmement faible.  

Dans l’intervalle, considérant que : 

1. Il ne peut y avoir aucune interruption dans le dépistage néonatal de la mucoviscidose et 

nous n’avons pas d’autre alternative 

2. La mutation 711+1G>T ne représente que 0.69% des allèles CFTR mutés chez les 

nouveau-nés dépistés sur la période 2002-2009 (10 ans) 
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3. Sur cette même période, aucun enfant atteint de mucoviscidose n’avait un génotype 

mutation 711+1G>T / mutation « hors kit »  

4. La mutation 711+1G>T peut être ou ne pas être détectée en fonction de la quantité ou 

de qualité de l’ADN 

Reste le problème des homozygotes 711+1G>T qui étaient au nombre de 3 sur la période 

avec des taux de TIR de 98 à 109, mais pour lesquels on peut s’attendre,  à ce que la 

détection de la mutation soit moins problématique, l’allèle muté étant en quantité plus 

importante. 

 

après consultation de l’ANSM, et dans l’attente du retour des membres du Comité de Pilotage, il est 

proposé  

1. de continuer le dépistage en utilisant les seuls lots de kits disponibles, dans l’attente 

qu’un nouveau lot soit validé  

2. De faire figurer sur les comptes-rendus une note informant de cette possible non 

détection de la mutation 711+1G>T 

Dans l’intervalle, nous vous demandons de mettre un témoin porteur de la mutation 711+1G>T dans 

vos séries hebdomadaire, et bien sûr d’être encore plus vigilants lors de la lecture des gels. 

Un avis de sécurité  sera émis par Elucigene. 

Restant à votre disposition pour tous renseignements complémentaires, 

Bien cordialement, 

 

 

Marie Pierre Audrézet et David Cheillan pour la Commission Technique de l’AFDPHE. 

 

 

 






