
MODALITES DE PRESCRIPTION SUR 
AURAGEN 



Rappel préindications AnDDI 
Critères d’inclusions et informations importantes 
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Syndromes malformatifs: 
Critères d’inclusion 

• Syndrome malformatif ou dysmorphique, cliniquement non 
évocateur d’un syndrome génétique connu homogène 
génétiquement, avec une demande de conseil génétique pré ou 
post-natal.  

• Syndrome malformatif décrit par l’existence de 2 malformations 
ou plus, ou une malformation et une dysmorphie faciale 
notable. Selon la malformation concernée, il pourrait être 
discuté une analyse pangénomique en l’absence de forme 
syndromique, lorsque la probabilité d’une pathologie 
monogénique est élevée après accord RCP (récurrence…).  

• Une ACPA sera demandée en amont ou en parallèle tant que les 
réarrangements génomiques ne seront pas identifiables sur les 
plateformes, puis laissée à la discrétion de la RCP. 
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Syndromes malformatifs: 
Critères d’exclusion 

• Exclusion des situations qui pourraient évoquer une cause 
tératogène non génétique 
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Malformations cérébrales: 
Critères d’inclusion 

• Fiche commune avec la filière DefiScience 

• Patients ou fœtus issus d’interruptions médicales ou 
spontanées de grossesses (IMG/MFIU/FCST) porteurs d’une 
malformation cérébrale isolée, ou associée à d’autres 
malformations.  
– Après exclusion d’une étiologie acquise (toxique, infection…) 

– Après ACPA (tant que les réarrangements génomiques ne seront pas 
identifiables sur les plateformes) 

– Avec une demande de diagnostic étiologique et/ou de conseil 
génétique  

– Lorsque le phénotype est évocateur d’un syndrome génétique connu 
ou d’un groupe de maladies, le choix d’un panel de première 
intention (s’il existe) sera laissé à l’expertise de la RCP 

 



Le circuit de prescription 
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Circuit de RCP proposé 
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Logiciel de e-prescription pour 
AURAGEN : Hygen 

• Ne fonctionne qu’avec Chrome ou IE V11 

• Prescripteurs déclarés par les coordonnateurs des 
Centres Anomalies du Développement 

• Chaque prescripteur a un compte prescripteur avec un 
identifiant et un mot de passe fourni par AURAGEN 

• Connexion sécurisée (code temporaire envoyé par mail 
ou SMS à chaque connexion) 
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Etape 1: Inscription du fœtus sur 
Hygen 

• Le prescripteur (généticien) inscrit le fœtus sur Hygen après 
proposition et accord du couple 

• Il faut donc que le foetopathologiste se rapproche du 
généticien qui a vu ou va voir le couple pour discuter de la 
possibilité de réaliser un génome chez le fœtus 

• Les prélèvements de Trio fœtus mère père sont la règle 

• D’autres apparentés peuvent être prélevés si intérêt 
(récurrence, formes dominantes) max 4 prélèvements 

• Toutes les informations d’identité des personnes qui seront 
prélevées doivent être remplies de préférence lors de 
l’inscription 
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Etape 2: Inscription et présentation 
en RCP 

• Le prescripteur (généticien) choisit de solliciter la RCP AnDDI-
Rares locale à laquelle il est rattaché 

• Le dossier est ensuite présenté à cette RCP (se rapprocher des 
coordonnateurs pour connaitre les dates et modalités de la 
RCP) 

• Le dossier peut avant avoir été discuté à une autre RCP (RCP 
nationale de foetopath, RCP locales post-IMG…) qui pourra 
émettre un avis. Cependant, seule la RCP AnDDI-Rares peut 
valider l’indication.  
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Liste des RCP AURAGEN 

CLAD Ville/Site Coordonnateurs de RCP 

Centre de référence des anomalies du 

développement et syndromes malformatifs 

de l'Est 

Dijon 
Laurence FAIVRE, Christel THAUVIN, Arthur 

Sorlin  

Nancy 
Laetitia LAMBERT, Céline BONNET, Bruno 

LEHEUP 

Reims Martine DOCO FENZY, Céline POIRSIER  

Strasbourg Elise SCHAEFER, Salima EL CHEHADEH  

Besançon Juliette PIARD, Eline BOUCHER 

Centre de référence des anomalies du 

développement et syndromes malformatifs 

du Sud-Est 

Lyon 
Massimiliano ROSSI , Audrey PUTOUX, Patrick 

EDERY  

Marseille, Nice, Toulon Nicole PHILIP, Sabine SIGAUDY, Tiffany BUSA   

Grenoble 
Julien THEVENON, Klaus DIETERICH, Isabelle 

MAREY  

Clermont Ferrand 
Christine FRANCANNET, Fanny LAFFARGUE, 

Isabelle PERTHUS 

Saint-Etienne Marine LEBRUN, Francis RAMOND 

Centre de référence des anomalies du 

développement et syndromes malformatifs 

du Sud-Ouest Occitanie Réunion 

Bordeaux, Toulouse, Fort 

de France 

Didier LACOMBE, Cyril GOIZET, Marine 

LEGENDRE 

Saint-Denis Bérénice DORAY, Paul GUEGUEN 

Montpellier, Nimes 
David GENEVIEVE, Mouna BARAT, Vincent 

GATINOIS 

Poitiers 
Brigitte GILBERT-DUSSARDIER, Gwenaël  LE 

GUYADER 
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Etape 3: prescription 

• Lorsque l’un des coordonnateurs a validé l ’étape RCP sous 
HYGEN, le prescripteur peut revoir le couple pour faire la 
prescription qui est informatisée. 

• Télécharger sur Hygen les CR, résultats, arbre… 

• Remise d’une notice d’information 

• Edition des ordonnances et des consentements 

• Prélèvements des parents 

• Transfert de l’ordonnance et du consentement par le 
généticien au foetopathologiste pour que ce dernier procède 
à l’envoi de l ’échantillon sur la plateforme accompagné de 
ces documents 
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transférer un échantillon d’ADN extrait ou 

de tissu (cf consignes jointes) 
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ADN extrait ou tissu 
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Etape 3: prescription 

• Lorsque l’un des coordonnateurs a validé l ’étape RCP sous 
HYGEN, le prescripteur peut revoir le couple pour faire la 
prescription qui est informatisée. 

• Remise d’une notice d’information 

• Edition des ordonnances et des consentements 

• Prélèvements des parents 

• Transfert de l’ordonnance et du consentement par le 
généticien au foetopathologiste pour que ce dernier procède 
à l’envoi de l ’échantillon sur la plateforme accompagné de 
ces documents 
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Etape 4: envoi 

• L’envoi des prélèvement se 
fait via Biologistic (Connection via compte extranet) 

 nous vous conseillons de vous rapprocher de votre 
responsable du centre de prélèvement afin de vérifier s’ils ont un 
compte et que celui est opérationnel. 
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Etape 4: envoi 
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Etape 4: envoi 
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Etape 4: envoi 
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Etape 4: envoi 
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Etape 4: envoi 
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Etape 4: envoi 
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Etape 4: envoi 
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Pour toutes questions 

• Tutoriel, consentements… site AURAGEN 

– https://www.auragen.fr/professionnels-de-sante/parcours-maladies-
rares/ 

• Référent plateforme: Damien Sanlaville 

• Site HYGEN: https://hygen.auragen.fr 

• Secrétariat AURAGEN: secretariat@auragen.fr; 
04.72.11.25.40 ou 04.72.11.25.50 

• Site Biologistic: http://bio.bio-logistic.fr 
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