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Introduction

Réserve : Pas un scientifique, un parent

Contexte: Demande d’Elena de Moya Rubio (VASCERN)

5 thèmes:

1. Odyssée diagnostique 

2. Syndrome de Marfan & néonatal (nMFS)

3. Ressources

4. Accompagnement médical 

5. Résilience: Fondation 101 Génomes



1/ Odyssée diagnostique 
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Odyssée diagnostique
Septembre 2015 (1/5)  

• Mon fils Aurélien nait le 3 septembre 2015 à Bruxelles.

• Huit jours plus tard, le 11 septembre 2015, la pédiatre qui l’a

examiné à la naissance nous annonce qu’elle suspecte un problème

chez notre enfant

• Elle nous parle d’anomalie des tissus conjonctifs et le syndrome
de Marfan est « évoqué » pour la première fois

• Malgré une demande du généticien bruxellois qui examine

Aurélien, le centre de référence pour la Belgique qu’il contacte

refuse de procéder à une analyse génétique

• Commence alors une bien trop longue odyssée diagnostique.
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Odyssée diagnostique
Ascenseur émotionnel (2/5)

• En l’absence de diagnostique génétique différents hypothèses sont évoquées.

• Après quelques mois, le centre de référence accepte de tester notre enfant pour le
syndrome de Beals (FBN2) et ce syndrome est écarté.

• Le soulagement ne dure que quelques heures: le pédiatre auquel nous annonçons la
nouvelle découvre un souffle au cœur chez Aurélien.

• Des examens complémentaires menés dans l’heure révèlent une nette dilatation
aortique accompagnée d’une régurgitation des valves aortiques et mitrales

• Le centre de référence accepte enfin, 9 mois après la première demande, de tester
Aurélien pour le syndrome de Marfan.

• Après des longs mois sans traitement et une absence de prise de poids inquiétante,
Aurélien reçoit enfin un traitement médicamenteux approprié (atenolol+losartan)

• L’attente des résultats est particulièrement difficile à gérer mais nous faisons une
belle rencontre…
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Odyssée diagnostique
Août 2016 (3/5)

• L’odyssée diagnostique s’achève enfin 11 mois plus tard par

l’annonce, le 4 août 2016, de la découverte d’une mutation de

novo sur l’exon 26 du gène FBN1 de notre enfant.

• Cette découverte confirme génétiquement qu’à la suite d’une

mutation spontanée, Aurélien est atteint du syndrome de
Marfan.

• Aurélien ayant été diagnostiqué durant sa première année de vie,

on nous explique qu’il entre dans la catégorie des personnes

atteintes d’une forme « néonatale » du syndrome de Marfan.
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Odyssée diagnostique
L’angoisse de ne pas savoir (4/5)

• Le
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« Le plus dur est de ne pas savoir, une 
fois qu’on a un diagnostic, on peut 
mettre en place un plan d’action »



Odyssée diagnostique
Un diagnostic fiable et rapide (5/5)

• Les circonstances du diagnostic de notre fils (multiplication des tests génétiques, faux espoirs, etc.) nous ont 

amené à comprendre le double avantage du diagnostic basé sur le séquençage du génome entier (WGS) plutôt 

que sur une analyse génétique « traditionnelle » monogénique

• Le séquençage du génome permet: 

• Un diagnostic génétique plus rapide et plus fiable sans perte de temps et d'argent en séquençant les 

mauvaises parties du génome ;

• Une valeur ajoutée immédiate à la recherche puisque chaque génome séquencé et partagé contribue à

cartographier et à comprendre l'interaction entre les gènes dans les génomes humains.
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2/ Syndrome de Marfan 
& néonatal (nMFS)
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Syndrome de Marfan (1/3)
FBN1 et fibrilline

• Le syndrome de Marfan résulte d’une anomalie des tissus
conjonctifs qui retiennent entre-elles les cellules qui

composent le corps humain.

• Cette anomalie est causée par un défaut de la protéine
fibrilline codée par le gène FBN1 à la suite d’une mutation

pathogénique.

• L’atteinte est pluri-systémique et porte, entre autre, sur les

systèmes musculosquelettique, pulmonaire, oculaire et

cardio-vasculaire.

• Le principal danger pour les patients atteints du syndrome est

celui d’une dissection aortique dont les conséquences sont

généralement fatales.
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Syndrome de Marfan (2/3)
Prévalence

• La prévalence de la maladie est de l’ordre de 1/5000. Il y aurait

donc 2.200 personnes atteintes en Belgique et 148.200
personnes atteintes à travers l’Europe.

• La maladie est cependant méconnue et sous-diagnostiquée. De

nombreuses personnes ignorent être malades.

• Dans 70% des cas la maladie est transmise par l’un des parents

(maladie autosomique dominante) et

• Dans 30% des cas la maladie apparaît spontanément alors

qu’aucun des parents n’est porteur à la suite d’une mutation de

novo.

Isaiah Austin 



Syndrome de Marfan (3/3)
L’intensité des atteintes est très variable 
(même au sein des familles)

• Certaines personnes touchées par le syndrome présentent peu d’atteintes.  

• Alors que d’autres personnes sont sévèrement atteintes, parfois lourdement 

handicapée et leur espérance de vie peut être assez réduite.

• Entre ces deux extrémités, l’on retrouve la majorité des patients Marfan 
que la maladie handicape et qui doivent régulièrement contrôler la dilatation 

de leur aorte.

En l’état actuel des connaissances scientifiques, la cause de cette 
grande variabilité des atteintes et de leur intensité n’est pas encore 

bien comprise.
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nMFS (1/3)
nMFS ou early-onset MFS

• Hors des cas « classiques », l’on retrouve les cas les plus 

particuliers qui sont généralement tellement atteints qu’ils sont 

détectés dès leur première années de vie: les néonataux

(désignés par l’abréviation: « nMFS »).

• Chez eux l’on retrouve pratiquement toutes les atteintes 
« classiques » qui se déclenchent très rapidement, 
c’est la raison pour laquelle ils sont parfois aussi 

appelés: marfan à déclenchement rapide 

(ou « early-onset MFS »).
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nMFS (2/3)
Exons 24-32 et valve mitrale

• Il s’agit presque toujours de cas spontané: de novo

• L’analyse génétique rapporte que l’on retrouve 

généralement (mais pas toujours) ces cas lorsqu’une 

mutation pathogénique intervient au cœur du gène FBN1

sur l’intervalle des exons 24 à 32 

• Une signature de cette forme est l’atteinte rapide de 

la valve mitrale
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nMFS (3/3)
Espérance de vie statistique

• Certains auteurs rapportent que l’espérance de vie statistique de cette forme particulière serait d’à peine de 

16,3 mois:

« Marfan syndrome (MFS) (OMIM 154700) is an autosomal dominant disorder of fibrous connective tissue involving the ocular, skeletal, 

and cardiovascular systems. MFS patients present with clinical variability, in which the rare neonatal Marfan syndrome (nMFS) has the 

most severe presentation in early childhood. The prognosis of nMFS is very poor, with a mean survival age of only 16.3 months. Valvular 

insufficiencies and diaphragmatic hernias have been associated with shorter survival in patients diagnosed before the age of 1 year. […] 

The term neonatal Marfan syndrome was first used in 1991 to describe the most severe phenotype of MFS similar to cases previously known 

as infantile Marfan syndrome, congenital Marfan syndrome, and severe perinatal Marfan syndrome. Recently, it has been suggested that the 

term neonatal MFS should be replaced by early onset and rapidly progressive MFS to represent the most severe features of MFS in early 

childhood » 

PENG Q. et al., « A novel fibrillin-1 gene missense mutation associated with neonatal Marfan syndrome : a case report and review of the 

mutation spectrum », BMC Pediatrics, 30 avril 2016, 16:60, DOI 10.1186/s12887-016-0598-6
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3/ Ressources
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Ressources (1/5)
Soudain les Marfan sont partout!
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Ressources (2/5)
Association Belge du Syndrome de Marfan | ABSM asbl 

• A l’annonce du diagnostic, l’Association Belge du 
Syndrome de Marfan nous a accueilli.

• L’ABSM a été créée par Madame Yvonne Jousten en 
1999.

• L’ABSM soutien les patients belges et leur famille et 
finance la recherche depuis près de 20 ans.

• https://www.marfan.be/ | 
https://www.facebook.com/marfanbe/ | 
https://twitter.com/marfanbe
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Ressources (3/5)
Rencontres
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Ressources (4/5)
Sam, Dessie et Laurens

https://lievesam.weebly.com/blog

20



Ressources (5/5)
https://www.facebook.com/groups/800864546956681
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4/ Accompagnement médical
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Accompagnement médical (1/3)
Cardiovasculaire

• Surveillance régulière: contrôle tous les trois mois

• Mesures: Problématique de la qualité des mesures: 
Il faut faire mieux! Tant pour le suivi que pour l’objectivation des mesures pour la recherche

• Interventions chirurgicale: intervention sur la valve mitrale +PEARS?
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Accompagnement médical (2/3)
Orthopédique

• Surveillance régulière: contrôle régulier, kiné, 

natation.

• Soutiens: Corset, plâtre, attelles, etc. 

• Interventions chirurgicale: 
Inévitable dès qu’un poids suffisant sera atteint

• MILADI, LOTFI, “Minimally Invasive Surgery for 

Neuromuscular Scoliosis Results and Complications in a Series 

of One Hundred Patients”, SPINE Volume 43, Number 16, pp 

E968–E975, DOI: 10.1097/BRS.0000000000002588
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Accompagnement médical (3/3)
Hernie inguinale (inguinal hernia)

Droite (février 2020) Gauche (avril 2020)
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5/ Résilience
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Génomique
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Génomique (1/7)
Prof. Guillaume Smits (IB)² | HUDERF – ERASME

• Après le choc du diagnostic, nous sommes revenus vers le 
généticien qui suit Aurélien depuis sa deuxième semaine de vie : le 

Prof Guillaume Smits.

• Il a patiemment répondu à nos très nombreuses questions.

• Avec ses explications, nous avons progressivement compris que 

nous pouvions peut-être essayer d'aider notre fils et d’autres 
enfants atteints de maladies rares.
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Génomique (2/7)
23 paires de chromosomes

• Nos cellules conservent en leur noyau 23 paires de
chromosomes qui nous sont propres.

• Les chromosomes contiennent une grande partie

des 20.000 gènes (ADN) qui conservent les

informations nécessaires à la production de

protéines qui conditionnent notre phénotype
(ensemble des traits observables).

• Le chromosome 15 contient le gène FBN1 qui

permet la production de la fibrilline qui est

déficiente (ou insuffisante chez les Marfans).

Note: en dehors de l’ADN contenu dans les chromosomes,

on trouve aussi de l’ADN mitochondrial (conservé en

dehors du noyau cellulaire).
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Génomique (3/7)
Génome et Exome

• Il existe une étape intermédiaire lors de laquelle les
gènes (ADN) génèrent des copies de leurs
séquences codantes (ARN) qui vont permettre de
synthétiser les protéines en dehors du noyau
cellulaire.

• Le génome est l’ensemble des informations
génétiques (codantes ou non, chromosomique ou
mitochondriale) d’un être humain (soit 3 milliards
de bases nucléiques).

• L’exome codant est l’ensemble des régions du
génomes d’un être humain qui participent
directement à la production de protéines (soit 3%
du génome).



Génomique (4/7)
Séquençage

Aujourd’hui, grâce à l’apparition de séquenceurs de nouvelle
génération, trois approches coexistent pour étudier les gènes:

1. Le séquençage «traditionnel» de gène individuel (ou par panel
de quelques gènes) [1 gène];

2. Le séquençage de nouvelle génération (NGS) de l’ensemble de
l’exome appelé Whole Exome Sequencing (WES) [3% du
génome] et;

3. Le séquençage de nouvelle génération (NGS) de l’ensemble du
génome appelé Whole Genome Sequencing (WGS) [tous les
gènes sur tous les chromosomes].

Avec les nouveaux séquenceurs, les scientifiques entrent  
progressivement dans l’ère de la génomique

*31



Génomique (5/7)
$1000 pour un WGS

Et la diminution progressive des coûts de

séquençage favorise cette transition:

• Le coût de séquençage est ainsi passé de

$100.000.000 par génome en 2001 à

• $1000 par génome en 2017!

*32



Génomique (6/7)

*33



Génomique (7/7)
Cartographie du génome

• L’addition de chaque nouveau génome séquencé permet d’affiner
progressivement la compréhension du « génome humain ».

• Chaque nouveau génome séquencé –partagé et couplé à des 

données phénotypiques– contribue à «cartographier le génome» 

et à mieux comprendre l’ensemble des interactions entre les 
gènes.

• C’est cette technologie qui ouvre la voie de la médecine 
personnalisée. 

*34



Gène épistatique
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Gène épistatique (1/3)
The Resilience Project

CHEN R. et al., « Analysis of 589,306 genomes identifies individuals resilient 
to severe Mendelian childhood diseases », Nature Biotechnology, 34, 531–538 

(2016) doi:10.1038/nbt.3514, Received 29 July 2015 Accepted 12 February 
2016 Published online 11 April 2016. Disponible à l’adresse: 
https://www.nature.com/nbt/journal/v34/n5/pdf/nbt.3514.pdf

• Dans le cadre de ce projet 589.306 «génomes» (il s’agissait en

réalité d’une combinaison de WES et de WGS) récoltés au
hasard dans d’autres contextes qui ont été réétudiés.

• Cette étude a permis d’identifier 13 individus adultes
apparemment sains alors qu’ils sont porteurs de mutations

pathogènes qui auraient dû provoquer chez eux de sévères

maladies rares qui se développent normalement dès l’enfance.

*36

• Les personnes découvertes par le Resilience Projet auraient dû être malades mais ne le sont pas.

• Il se pourrait que ces personnes soient protégés par l’action de gènes modificateurs protecteurs.



Gène épistatique (2/3)
Gènes modificateurs et gènes protecteurs

• Un gène modificateur est un gène qui affecte

l’expression d’un ou de plusieurs gènes

(=épistasie).

• Un gène protecteur est un gène modificateur

(= gène épistatique) dont l’action protège un

individu de l’influence délétère d’un gène

portant une mutation pathogène (= gène
hypostatique).

*37



Not sick, sick or should be sick
Recontact? 

38

13 candidates 
identified in the 

Resilience Project

Wrong variant 
pathogenic 

classification 
Not sick

Contact for 
confirmation and 

variant 
reclassification

Possibly re-examine 
people carrying this 

variant who have been 
previously incorrectly 
diagnosed on this basis 

Right variant 
pathogenic 

classification

Sick
Contact to inform 

and treat

Potentially inform the 
family of the risk of 
developing a disease

Should be sick
Contact to perform 

WGS and track 
action of modifiers

Potentially develop 
new therapy that 

replicates the effect of 
the modifier

Gène épistatique (3/3)
Not sick, sick or should be sick

Recontact? No re-contact possible (68% of the total cohort come from …23andMe!)



Gène protecteur:
Quid pour FBN1?
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Quid for FBN1? (1/4)
Professeur Hal Dietz

• La Marfan Foundation américaine a publié sur son site une interview du

Professeur Hal Dietz (The Johns Hopkins Hospital (Baltimore - USA) dans

laquelle il mentionne que:

• le croisement de données génomiques et phénotypiques pourrait permettre

de comprendre « comment les variants génétiques naturels peuvent protéger

certaines personnes des conséquences d’une mutation de fibrilline-1 » et sur

cette base éventuellement être en mesure

d’« identifier les médicaments capables d’imiter la stratégie couronnée de

succès de la nature ».

*40

WEISMAN R., «Meet Your Gene: An 

Introduction to the Marfan Gene and 

Current Research», 10 janvier 2017. 

Disponible à l’adresse : 

http://blog.marfan.org/meet-your-gene-an-

introduction-to-the-marfan-gene-and-current-

research 



Quid for FBN1? (2/4)
2016 | UMD-FBN1+HGMD+Franken vs gnomAD

Variants 

pathogéniques

*41

Variants bénins, 

non- pathogéniques

www.umd.be/FBN1/

https://gnomad.broadinstitute.org/

FBN1 Mutations

GnomAD database (2017) 24-juin-17 0 http://gnomad.broadinstitute.org/

HGMD (2017) 14-sept-17 1.311 http://www.hgmd.cf.ac.uk/

UMD-FBN1 Mutations database (2014) 28-août-14 3.077 http://www.umd.be/FBN1/

Francken (2017) 03-mai-17 314 Heart

Exomes Genomes

Identical mutations in at least two databases 122 64 58

GnomAD / HGMD 45 23 22

GnomAD / UMD-FBN1 75 40 35

GnomAD / Franken 2 1 1

Identical mutations in three databases 66 35 31

Identical mutations in four databases 4 2 2

Parmi les 122 personnes dont les données 

figurent dans gnomAD, 24 personnes, (12 

exomes et 12 génomes) présentent une mutation 

préalablement identifiée comme étant pathogène 

et responsable du syndrome de Marfan qui se 

situe dans la zone à risque des exons 24 à 32 où 
l’on retrouve les nMFS.

Cette observation a par la suite été confirmée dans la 

littérature scientifique en 2019. Voir BAUDHUIN L. ET

AL., « Variability in gene-based knowledge impacts 

variant classification: an analysis of FBN1 missense 

variants in ClinVar », EJHG, 21 May 2019, 

https://doi.org/10.1038/s41431-019-0440-3.



Quid for FBN1? (3/4) 
2017 | NOS2?

*42

OLLER, J. et a., « Nitric oxide mediates aortic disease in mice deficient in the 

metalloprotease Adamts1 and in a mouse model of Marfan syndrome », NATURE,

published online 9 January 2017; doi:10.1038/nm.4266. 



Quid for FBN1? (4/4) 
Fondation 101 Génomes

• Ma femme et moi, nous sommes alors rendu compte que:

• Qu’il y avait un espoir de découvrir un gène modificateur pour FBN1 (NOS2?)

• Que les chercheurs n’avaient pas à leur disposition l’outil nécessaire pour mener cette recherche.

• Nous avons donc décidé de mettre les ressources manquantes à la disposition de tous les scientifiques.

• Et pour ce faire, nous avons créé la « Fondation 101 Génomes »:

*43



Fondation 101 Génomes
&

Projet 101 Génomes Marfan
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101 Génomes (1/5)
Fondation 101 Génomes : création et objectif 

• La Fondation 101 Génomes (F101G) a pour objectif de 

faire progresser la recherche en créant un lac de données 

génomique qui permettra aux chercheurs d’apprivoiser le 
génome pour mieux comprendre les maladies rares et pour 

mieux les soigner. 

• L’innovation créatrice que représente la révolution 
génomique et bio-informatique rend aujourd’hui cet objectif 

possible.

45

Selon le Professeur Anne De Paepe, Prorecteur

de l’Université de Gand et Présidente du Fonds 

101 Génomes à la Fondation Roi Baudouin , il 

s’agit: « d’un exemple unique et sans précédent 

de participation de patients à la recherche 

scientifique ».



101 Génomes (2/5)
Un lac de données génomiques

• Concrètement, la F101G a créé le 1er juin 2020 un lac de données («data lake ») capable d’accueillir les 

données génomiques complètes (Whole Genome Sequencing) et phénotypiques (dossier médical et 

images) de patients atteints de maladies rares. 

• La F101G prend en charge les coûts de séquençage génomique , opérationnels et de stockage pour que ces 

données soient accessible à la communauté scientifique par une interface sécurisée et pour l’aider à 

mieux comprendre les causes des maladies rares et la variabilité des atteintes qu’elles provoquent.

• L’outil vise ainsi, prioritairement, à identifier d’éventuels gènes modificateurs qui protègent contre les 

atteintes majeures causées par les maladies rares. Une telle découverte pourrait permettre la mise au point 
de nouveaux traitements qui reproduisent ces effets protecteurs.
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101 Génomes (3/5)
Projet 101 Génomes Marfans

• Le Projet 101 Génomes Marfan (P101GM) est le projet pilote de la 
F101G. Ce Projet est dédié au syndrome de Marfan. 

• Il est basé sur une cohorte de départ extensible de 101 patients. Il n’est pas 
exclu d’élargir la cohorte (+1… +x).

• La solution bio-informatique mise en place dans le cadre du projet pilote 

pourra ensuite  être étendu pour héberger d’autres projets dédiés à 
d’autres maladies rares qui profiteront de l’expérience acquise.
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101 Génomes (4/5)
Comité scientifique

• Le Comité scientifique du P101GM est composé de 

scientifiques de premier plan qui font mondialement autorité 

dans les domaines du syndrome de Marfan, de la génomique et 

de l’algorithmique. 

• Ce comité réunit notamment les professeurs : Julie De Backer, 

Bart Loeys, Guillaume Smits, Guillaume Jondeau, 

Catherine Boileau et Anne De Paepe.

• Il est co-présidé par Julie De Backer & Bart Loeys
48



101 Génomes (5/5)
& Associations européennes

• Le P101GM est soutenu par plusieurs associations de patients Marfan 
européennes:

• Associations Belge du Syndrome de Marfan;

• Associations Française du Syndrome de Marfan;

• den-i (Luxembourg)

• Marfan Europe Network.

• Il a reçu le Prix Edelweiss 2018 décerné par l’alliance belge pour les 

maladies rares : RaDiOrg.
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Dimensions
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Patients
MFS

Specific: 
P101GM FBN1 template 

commun VASCERN

Phenotypic data

Data forms: 

“AORta Automatic  Measurement”

Genomic data

Sequencing WGS 30x + pipeline VCF: 

Classification: GEMVAP

GEMS: “Genome-wide Epistasis for 
cardiovascular severity in Marfan Study” 

Scientific 
Community

Reference centres MFS

AORAM



GEMS
VASCERN “incubateur”

• Le P101GM s’inscrit dans la dynamique européennes créée
par le lancement des réseaux européens de référence: les
ERNs.

• Il est activement soutenu par le réseau VASCERN consacré
aux maladies cardio-vasculaires et par les principaux

membres du groupe HTAD en son sein,

• Ce soutien s’est notamment concrétisé lors de

l’établissement de la stratégie de composition de la
cohorte pour l’étude «Genome-wide Epistasis for

cardiovascular severity in Marfan Study» mené par le
comité scientifique de la F101G et conduite par le Prof.

Bart Loeys.
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More information available at: https://vascern.eu
Follow us on Twitter, Facebook, YouTube and LinkedIn



GEMS
Soutien des associations européennes 
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GEMVAP
Improve clinical diagnosis of rare genetic disorders with a 
GEne-specific Missense VAriant Predictor framework

*54



AORAM
Aorta Automatic Measurements

*55



Conclusion
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« La génétique a connu une véritable révolution technologique ces 

dernières années et le moment est venu d’utiliser cette technologie pour 

découvrir les explications génétiques des disparités observées entre les 

patients Marfan »

Professeur Bart Loeys

*57

Conclusion (1/3)
Le temps est venu



Conclusion (2/3)
Etincelle

• Limité à 101 génomes, notre Projet n’est qu’une étincelle en comparaison, par exemple, du projet
anglais 100.000 Génomes dont nous nous sommes inspirés mais elle peut s’embraser.

• Cette étincelle est, pour le moment, concentrée sur le syndrome de Marfan mais elle peut se
propager à l’étude d’autres maladies rares.

• Cette étincelle est amorcée par les patients.

• Notre seule ambition est de mettre à la disposition de la communauté scientifique les données
génomiques/phénotypiques dont elle a besoin pour mieux comprendre les maladies rares.

• Nous rêvons que, peut-être, cette étincelle pourrait contribuer à la mise au point de nouveaux
médicaments qui pourraient améliorer la vie de nos enfants.

*58
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Conclusion (3/3)
5 ans!
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Janik De Goÿ, François Deprez, Eleonore 
Pauwels et Me Bruno Fonteyn.

• A: Sébastien Van Neylen, Cécile Chabot, 
Dessie Lividikou, Florence Roth, Peter 
O’Donnell, Julien Wolf et Alisa Herrero.

• A: Carole Wininger, Patrice Touboulie et sa 
famille.
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Annemie T’Seyen

President: Michel Verboogen
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Secretary: Ludivine Verboogen 

Treasurer: Romain Alderweireldt

CEO in the daily Management: Ludivine Verboogen
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PROJECT
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Co-Presidents

Prof. Julie De Backer (UZGENT)

Prof. Bart Loeys (UZA)

Members

Prof. Anne De Paepe (UZGENT)

Prof. Catherine Boileau (BICHAT Hospital)

Dr. Guillaume Smits (HUDERF)

Dr. Aline Verstraeten (UZA)

Dr. Marjolijn Renard (UZGENT)

Prof. Paul Coucke (UZGENT)
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100.000 WGS UK
100.000 Genomes Project UK

• Le VASCERN a aussi permis une mise en lien 

avec le 100.000 Genomes Project britannique.

• Le Secrétaire d’état à la santé britannique a 

annoncé le 2 octobre 2018 l’extension de ce 

Projet de 100.000 à 1 million de génomes avec 

• L’ambition d’atteindre 5 millions de génomes 
d’ici 5 ans

• Le Projet 101 Génomes Marfan est depuis 
janvier 2019 affilié au 100.000 Genomes 
Project Britannique. 
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impatients!

63

https://www.theimpatients.org/https://www.theimpatients.org/https://www.theimpatients.org/https://www.theimpatients.org/


