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GÉNOMIQUE | GÉNÉTIQUE | R&D | TESTS DE DIAGNOSTIC  

   
Nouvelle utilisation de la technologie de Genomic Vision pour caractériser 
des patients atteints d’Epilepsie myoclonique familiale de l'adulte (FAME) 

 
 Identification et caractérisation par la technologie de GV d'une nouvelle cause génétique pour FAME 
 Mise en évidence d'une grande variabilité somatique de longueur et de structure de cette répétition 
 Découverte d'une corrélation entre l'âge d'apparition de la maladie et le nombre de répétitions d’une 

région de cette répétition, ouvrant la voie au développement d'un nouveau test diagnostique 
 
Bagneux (France) - Genomic Vision (FR0011799907 – GV, éligible PEA-PME), société de biotechnologie 
qui développe des outils moléculaires utilisant l'intelligence artificielle pour le contrôle qualité et la 
sécurité des modifications du génome est heureuse d'annoncer que l'Institut de génétique humaine de 
l'Université de Duisburg-Essen (Allemagne), a développé un nouveau test pour identifier et caractériser 
les patients atteints de FAME (Family Adult Myoclonic Epilepsy), grâce à sa technologie de peignage 
moléculaire exclusive et son support scientifique. FAME est une maladie rare, évoluant très lentement, 
se traduisant par des tremblements corticaux et des convulsions, et dont plusieurs origines génétiques 
ont été identifiées. La récente publication dans la prestigieuse revue Nature Communications "Unstable 
TTTTA/TTTCA expansions in MARCH6 are associated with Familial Adult Myoclonic Epilepsy type 3" 
décrit l’apport du peignage moléculaire pour l’identification et la caractérisation d’une répétition 
nucléotidique (TTTTA/TTTCA), comme étant la cause d’une des formes de cette maladie (FAME3). 
 
La technique du peignage moléculaire de Genomic Vision s’est avérée être une technique robuste et fiable 
pour mesurer avec précision la variabilité de la longueur et de la structure de ces répétitions, ainsi que 
pour identifier pour la première fois des micro-réarrangements survenant près ou au sein de ces 
répétitions. Le professeur à la faculté de médecine de l'Université de Duisburg-Essen Christel Depienne, 
Ph.D., explique : « Nous sommes très heureux que la technique du peignage moléculaire nous permette de 
caractériser les répétitions des loci FAME alors que des méthodes telles que le séquençage de nouvelle 
génération n'ont pas pu fournir des résultats avec une couverture et une précision suffisantes. Nous croyons 
vraiment que cette technique a beaucoup de potentiel pour caractériser toutes les formes de FAME et conduira 
au développement d'un excellent test diagnostique qui permettra d'améliorer la prise en charge et la qualité de 
vie des patients atteints de cette condition ». 
 
La caractérisation des patients FAME3 par peignage moléculaire a mis au jour une corrélation inverse 
entre l'âge de l’apparition des symptômes de la maladie et le nombre de répétitions, renforçant le besoin 
pour une étude plus précise de ces répétitions chez les patients FAME.  Aaron Bensimon, cofondateur 
et PDG de Genomic Vision ajoute : « Nous savons que le peignage moléculaire est la meilleure approche 
pour étudier tous les réarrangements de l’ADN impliqués dans des maladies génétiques, et en particulier les 
variations de longueur des régions répétées, et nous sommes convaincus que notre technologie deviendra la 
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norme. Ces variations sont à l'origine de plusieurs maladies neurologiques que nous étudions actuellement 
pour développer de nouveaux tests diagnostiques. Nous sommes ravis que l'Institut de génétique humaine, à 
l'Université de Duisburg-Essen, utilise la technologie de GV pour caractériser la maladie FAME ». 
 

*** 

A PROPOS DE GENOMIC VISION 

GENOMIC VISION est une société de biotechnologie qui développe des outils moléculaires basés sur 
l'intelligence artificielle pour contrôler la qualité et la sécurité des modifications du génome, en particulier 
dans les technologies d'édition du génome et les procédés de bioproduction. 
Les outils moléculaires exclusifs de GENOMIC VISION fournissent des mesures quantitatives robustes 
qui sont nécessaires pour permettre une caractérisation hautement fiable de l'altération de l'ADN dans le 
génome. Ces outils sont actuellement utilisés pour surveiller la réplication de l'ADN dans les cellules 
cancéreuses, pour la détection précoce du cancer et pour le diagnostic des maladies génétiques. 
Installée à Bagneux, en région parisienne, l’entreprise compte environ 30 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 29 mars 2019, 
sous le numéro d’enregistrement R.19-004, 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. 

http://www.genomicvision.com/
mailto:investisseurs@genomicvision.com
http://www.genomicvision.com/
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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. 


