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GENOMIC VISION : LES PERFORMANCES DU TEST DE 

DIAGNOSTIC FSHD PRESENTEES A LA FSHD INTERNATIONAL 

RESEARCH CONFERENCE 2018 A LAS VEGAS 

 

 L’équipe du Professeur Frank Baas (Leiden University Medical Centre) a présenté les 

résultats d’une étude qu’il a menée sur 80 patients  

 Les résultats obtenus démontrent une amélioration de la détection de la FSHD grâce au 

peignage moléculaire par rapport à la technologie courante de Southern blot 

 

Bagneux (France), le 11 juin 2018 – 7h45 CEST - Genomic Vision (FR0011799907 – GV, éligible 

PEA-PME), société spécialisée dans le développement de tests de diagnostic in-vitro (IVD) pour la 

détection précoce des cancers et des maladies héréditaires et d’applications pour les laboratoires de 

recherche (LSR), annonce aujourd’hui que le professeur Frank Baas (Leiden University Medical 

Centre), expert mondialement reconnu de la FSHD (dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale), a 

présenté un poster sur les premiers résultats d’une étude qui compare l’efficacité  du test de diagnostic 

FSHD basé sur la plateforme FiberVision® à la technologie traditionnelle du transfert d’ADN 

(« southern blot »). Cette présentation s’est déroulée ce week-end à Las Vegas lors de l’édition 2018 de 

la FSHD International Research Conference (IRC).  

 

Lors de cet évènement qui a rassemblé les plus grands leaders mondiaux de la FSHD, l’équipe du 

professeur a présenté les résultats d’une étude de comparaison menée à Leiden avec deux groupes de 40 

personnes. Intitulée « Evaluation of FSHD1 testing in diagnostics using FiberVision® platform based 

on Molecular Combing technology », l’étude a démontré que le peignage moléculaire a permis de classer 

correctement 100% des personnes non atteintes par la pathologie. Le test FSHD de Genomic Vision a 

également permis la quantification précise des séquences répétées D4Z4 contractées, en cause dans cette 

pathologie, dans 95% des échantillons des patients atteints dont l’analyse complète a été effectuée.  

 

Aaron Bensimon, co-fondateur et Président directeur général de Genomic Vision, a déclaré : 

« Alors que notre test FSHD est déjà utilisé par plusieurs centres hospitaliers de référence, tels que 

l’Hôpital de la Timone à Marseille, nous sommes extrêmement fiers que ses performances soient mises 

en lumière. Présentée au prestigieux congrès de l’IRC, l’étude de performance comparant notre 

technologie à celle du transfert d’ADN démontre la grande précision du peignage moléculaire, plaçant 

ce dernier comme un nouveau standard pour la détection de la FSHD tout en approfondissant la 

connaissance et la compréhension des événements génétiques de cette pathologie. » 

 

La dystrophie musculaire facio-humérale (dystrophie FSH ou FSHD) est la troisième myopathie 

musculaire héréditaire la plus répandue. La dystrophie FSH est caractérisée par une faiblesse et une 

atrophie des muscles du visage, des épaules, de la ceinture scapulaire ainsi que de l’extension du pied et 

du genou. Il existe une grande variabilité dans la sévérité clinique de cette pathologie qui peut toucher 
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sévèrement un individu dès l’enfance ou bien ne présenter aucun symptôme durant une grande partie de 

la vie chez d’autres individus. On estime que cette maladie autosomique dominante touche de 1 personne 

sur 10 000 à 1 personne sur 20 000. Aujourd’hui, 870 000 personnes dans le monde souffrent de 

dystrophie FSH, mais ce nombre pourrait être bien supérieur compte tenu des cas non diagnostiqués. 

Environ 70% des patients souffrant de cette maladie l’ont héritée d’un parent, alors que les 30% restants 

sont des cas sporadiques associés à des mutations de novo. 

*** 

A PROPOS DE GENOMIC VISION 

GENOMIC VISION est une entreprise spécialisée dans le développement de solutions de diagnostic pour le 

dépistage précoce des cancers et des maladies héréditaires graves et d’applications pour les laboratoires de 

recherche. Sur la base du peignage moléculaire de l'ADN, une technologie robuste permettant d’identifier les 

anomalies génétiques, GENOMIC VISION stimule la productivité de la R&D des entreprises pharmaceutiques, 

des leaders du diagnostic et des laboratoires de recherche. 

La Société développe un solide portefeuille de tests de dépistage (cancer du sein, du côlon, myopathies) et d’outils 

d’analyse clé en main (analyse de la réplication de l’ADN, découverte de biomarqueurs, contrôle qualité 

de l’édition du génome).  Installée à Bagneux, en région parisienne, l’entreprise compte environ 60 collaborateurs. 

GENOMIC VISION est cotée sur le marché réglementé d’Euronext à Paris, Compartiment C (Euronext : GV - 

ISIN : FR0011799907).  

www.genomicvision.com      
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AVERTISSEMENT  

Le présent communiqué contient manière implicite ou expresse des déclarations prospectives relatives à Genomic Vision et à 

ses activités. Genomic Vision estime que ces déclarations prospectives reposent sur des hypothèses raisonnables. Cependant, 

aucune garantie ne peut être donnée quant à la réalisation des prévisions exprimées dans ces déclarations prospectives qui sont 

soumises à des risques, dont ceux décrits dans la section « Facteurs de Risque » du Document de référence enregistré auprès 

de l’Autorité des Marchés Financiers (AMF) le 28 mars 2017, sous le numéro d’enregistrement R.17-009, qui est disponible 

sur le site internet de la Société (www.genomicvision.com) et à l’évolution de la conjoncture économique, des marchés 

financiers et des marchés sur lesquels Genomic Vision est présente. Les déclarations prospectives figurant dans le présent 

communiqué sont également soumises à des risques inconnus de Genomic Vision ou que Genomic Vision ne considère pas 

comme significatifs à cette date. La réalisation de tout ou partie de ces risques pourrait conduire à ce que les résultats réels, 

conditions financières, performances ou réalisations de Genomic Vision diffèrent significativement des résultats, conditions 

financières, performances ou réalisations exprimés dans ces déclarations prospectives. 

 

Le présent communiqué et les informations qu’il contient ne constituent pas, ni ne sauraient être interprétés comme une offre 

ou une invitation de vente ou de souscription, ou la sollicitation de tout ordre ou invitation d’achat ou de souscription d’actions 

Genomic Vision dans un quelconque pays. La diffusion de ce communiqué dans certains pays peut constituer une violation des 

dispositions légales en vigueur. Les personnes en possession du communiqué doivent donc s’informer des éventuelles 

restrictions locales et s’y conformer. 
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