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N° d’inscription a I’'Ordre des Médecins : 67/10372
N° RPPS : 10100273480

Adresse professionnelle Service de Génétique Médicale, Hopital de Hautepierre
67098 STRASBOURG Cedex
Téléphone 0388128120
Télécopie 0388128125
Courrier électronique elise.schaefer@chru-strasbourg.fr

EXPERIENCE PROFESSIONNELLE

= Praticien Hospitalier : depuis janvier 2017

Service de Génétique Médicale - Hopital de Hautepierre, Strasbourg - Chef de service : Pr Héléne Dollfus

= Médecin de I'Equipe Relais Handicaps Rares NordEst Antenne Alsace (0,1 ETP): depuis novembre 2016

= Praticien Hospitalier Contractuel : mai 2016 a décembre 2016

Service de Génétique Médicale - Hopital de Hautepierre, Strasbourg - Chef de service : Pr Hélene Dollfus

= Chef de Clinique des Universités — Assistant des Hopitaux Universitaires de Strasbourg : mai 2012 a mai 2016

Service de Génétique Médicale - Hopital de Hautepierre, Strasbourg - Chef de service : Pr Hélene Dollfus

= Assistant Spécialiste des HOpitaux Universitaires de Strasbourg : de novembre 2011 a avril 2012

Service de Génétique Médicale - Hopital de Hautepierre, Strasbourg - Chef de service : Pr Hélene Dollfus

= Thése de sciences : de novembre 2011 a septembre 2017 (soutenance le 19 septembre 2017)

« Identification de nouveaux génes dans le Syndrome de Bardet-Bied|. Corrélations génotype-phénotype»

Laboratoire Inserm U1112, Laboratoire de Génétique Médicale - Faculté de Médecine de Strasbourg,
Université De Strasbourg - Directrice : Pr Héléne Dollfus

= Interne titulaire des Hopitaux Universaitaires de Strasbourg — Spécialité Médicale : de novembre 2006 a
octobre 2011

= Stage de Master 2 : Janvier a octobre 2010

« Identification d’un nouveau géne dans le Syndrome de Bardet-Bied|. Corrélation Génotype-Phénotype»

Laboratoire Avenir-Inserm EA 3949, Laboratoire physiopathogénie et épidémiologie de syndromes génétiques

rares - Faculté de Médecine de Strasbourg, Université De Strasbourg - Directrice : Pr Hélene Dollfus

EDUCATION ET FORMATION

= DIU Maladies Cardiaques Héréditaires (coordinateur Pr CHEVALIER) 2018
= Doctorat en sciences, Ecole Doctorale Sciences de la Vie et de la Santé, Discipline Aspects

Moléculaires et Cellulaires de la Biologie, Université de Strasbourg 2017
= DIU Déficience Intellectuelle et Handicap Mental (coordinateurs Dr Héron et Pr Desportes) 2016
= DU de Maladies Osseuses Constitutionnelles (coordinatrice Pr Valérie Cormier-Daire) 2013
= DIU de Pathologie Fcetale et Placentaire (coordinatrice Dr Marie Gonzales) 2012
= These de Médecine, mention Génétique Médicale, Université de Strasbourg 2011
= Mémoire de DES, mention Génétique Médicale, Université de Strasbourg 2011
= Master 2 Sciences de la Vie et de la Santé Mention Européenne de Génétique,

Universités Paris V-Paris VII 2010
= Cours de Génétique Cellulaire et Moléculaire, Institut Pasteur 2009
= DIU Médecine Feetale (coordinateurs Dr R. Favre et B. Langer) 2009
= DIU Dysmorphologie (coordinateur Pr A. Verloes) 2009
= Master 1 Vie et Santé Spécialité Physiopathologie Cellulaire et Moléculaire 2008
= Examen National Classant : Spécialités Médicales, rang 568 2006
= Diplome de fin du Deuxieme Cycle des Etudes Médicales 2006
=  Certificat de MSBM de cytogénétique germinale et somatique 2003
= Certificat de MSBM Génétique Humaine et Comparée 2002
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= Diplome de fin du Premier Cycle des Etudes Médicales 2002
= Baccalauréat Général, Série Scientifique, Option SVT, Mention TB 2000

Formations Complémentaires
= Formation aux Bonnes Pratiques Cliniques (GIRCI Est - DRCI) : 14 novembre 2016
= Formation aux bonnes pratiques cliniques : étre un investigateur reconnu — points clés pour une
recherche de qualité (Médiaxe Formation) : 14 janvier 2016

APTITUDES ET COMPETENCES PERSONNELLES

ACTIVITES D’ENSEIGNEMENT UNIVERSITAIRES
o Faculté de Médecine de Strasbourg
Master 1 Physiopathologie de Strasbourg: de la Molécule a I’'Homme
DIU d’Echographie Gynécologique et Obstétricale interrégional Grand-Est
DIU de Médecine Feetale interrégional Grand-Est
Ecole de sage-Femme 3™ année de Strasbourg

o O O O

ACTIVITES DE RECHERCHE
Investigateur Principal du projet de recherche « PRENATEX : apport diagnostique du séquencage de
I’exome en anténatal sur signes échographiques évocateurs d’une maladie génétique rare » / 2018 / PHRCI

Co-investigateur des projets de recherche suivants

e PRENATOME « Etude de faisabilité d’une analyse "rapide” de séquenc¢age haut débit pangénomique en
diagnostic prénatal »/2018/financement Filiere AnDDI-Rare

e « FASTGEN : Etude de I'intérét diagnostique de I'analyse "rapide" de séquencage haut débit de génome en
situation d’urgence diagnostique »/2018/PHRCI

o « DEFIDIAG : DEFIcience Intellectuelle DIAGnostic. Etude pilote des différentes stratégies de séquengage
haut débit du génome pour le diagnostic génétique des patients atteints de déficience
intellectuelle « /2017/Plan France Médecine Génomique - Inserm

e « Caractérisation de formes fréquentes de troubles du neuro-développement, associées a des mutations
dans les génes DYRK1A et AUTS2 »/ 2017/ FHU Neurogenycs

e « Registre observationnel, longitudinal, prospectif, a long terme portant sur des patients atteints
d’hypophosphatasie (HPP) »/2016/Alexion®

e« DISSEQ : Evaluation médico-économique des différentes stratégies de technologies de séquen¢age par
haut débit dans le diagnostic des patients atteints de déficience intellectuelle»/2016/AAP PRME

e « PREDICT : Test génétique prédictif dans les maladies cardiaques héréditaires : évaluation de I'impact
psycho-social et de la prise en charge pluridisciplinaire »/2015/APR Sciences Humaines et Sociales, et
Maladies Rares

e « FOETEX : Apport diagnostique du séquengage haut débit d’exome en foetopathologie »/ 2014/ PHRC
Inter-régional

e « DERMA-SEQ : Identification de mutations responsables de maladies rares dermatologiques familiales
par séquencage de nouvelle génération « /2014/AAP Jeune Chercheur

e « ANI : Caractérisation moléculaire de microremaniements chromosomiques apparemment équilibrés par
séquencage haut-débit chez 55 patients atteints de déficience intellectuelUtilisation de la technique
d’hybridation génomique comparative (CGH-ARRAY) dans I'exploration des retards mentaux inexpliqués le
et/ou malformations congénitales »/ 2013/PRTS

e « Ftude clinique d’une ciliopathie unique : le Syndrome d’Alstrém » /2012/ PHRC National

e « La trisomie 21 chez I'adulte. Etat des lieux médical et social en Alsace » /2012/ PHRC Inter-régional

e « Syndrome de Cohen et Cohen-Like : étude clinique, moléculaire et physiopathologique pour une stratégie
diagnostique, un conseil génétique et une approche thérapeutique »/2012/ PHRC National

e « GENMODIF Etude de I'expressivité de la neurofibromatose 1 : identification de génes
modificateurs »/ 2010/ PHRC National

e « Etude clinique et moléculaire du syndrome CHARGE »/2010/ PHRC National




e « Physiopathologie ciliaire, neurosensorielle et métabolique du syndrome de Bardet-Bied! » /2007/ PHRC
National

e « Réseau Frangais syndrome de Kabuki : épidémiologie, prise en charge et recherche par CGH Array haute
densité »/2007/ PHRC National

e « Ftude clinique et moléculaire du syndrome de Cockayne » /2005/ PHRC National

e « Le syndrome de Bardet-Biedl : Manifestations cliniques de 'adulte - Epidémiologie génétique » /2002/
PHRC National

e « Utilisation de la technique d’hybridation génomique comparative (CGH-ARRAY) dans I’exploration des
retards mentaux inexpliqués » /2001/ PHRC Régional

TRAVAUX

PUBLICATIONS

= Durand B, Stoetzel C, Schaefer E, Calmels N, Scheidecker S, Kempf N, De Melo C, Guilbert AS, Timbolschi D,
Donato L, Astruc D, Sauer A, Antal MC, Dollfus H, El Chehadeh S. A severe case of Frank-ter Haar syndrome and literature
review: Further delineation of the phenotypical spectrum. Eur J Med Genet. 2020 Jan 21:103857.

= Snanoudj S, Molin A, Colson C, Coudray N, Paulien S, Mittre H, Gérard M, Schaefer E, Goldenberg A, Bacchetta J,
Odent S, Naudion S, Demeer B, Faivre L, Gruchy N, Kottler ML, Richard N. Maternal Transmission Ratio Distortion of
GNAS Loss-of-Function Mutations. ) Bone Miner Res. 2019 Dec 30.

=  Ruault V, Corsini C, Duflos C, Akouete S, Georgescu V, Abaji M, Alembick Y, Alix E, Amiel J, Amouroux C, Barat-
Houari M, Baumann C, Bonnard A, Boursier G, Boute O, Burglen L, Busa T, Cordier MP, Cormier-Daire V, Delrue MA,
Doray B, Faivre L, Fradin M, Gilbert-Dussardier B, Giuliano F, Goldenberg A, Gorokhova S, Héron D, Isidor B, Jacquemont
ML, Jacquette A, Jeandel C, Lacombe D, Le Merrer M, Sang KHLQ, Lyonnet S, Manouvrier S, Michot C, Moncla A, Moutton
S, Odent S, Pelet A, Philip N, Pinson L, Reversat J, Roume J, Sanchez E, Sanlaville D, Sarda P, Schaefer E, Till M, Touitou I,
Toutain A, Willems M, Gatinois V, Genevieve D. Growth charts in Kabuki syndrome 1. Am J Med Genet A. 2019 Dec 26.

= Mirzaa GM, Chong JX, Piton A, Popp B, Foss K, Guo H, Harripaul R, Xia K, Scheck J, Aldinger KA, Sajan SA, Tang S,
Bonneau D, Beck A, White J, Mahida S, Harris J, Smith-Hicks C, Hoyer J, Zweier C, Reis A, Thiel CT, Jamra RA, Zeid N, Yang
A, Farach LS, Walsh L, Payne K, Rohena L, Velinov M, Ziegler A, Schaefer E, Gatinois V, Geneviéve D, Simon MEH, Kohler J,
Rotenberg J, Wheeler P, Larson A, Ernst ME, Akman CI, Westman R, Blanchet P, Schillaci LA, Vincent-Delorme C, Gripp
KW, Mattioli F, Guyader GL, Gerard B, Mathieu-Dramard M, Morin G, Sasanfar R, Ayub M, Vasli N, Yang S, Person R,
Monaghan KG, Nickerson DA, van Binsbergen E, Enns GM, Dries AM, Rowe LJ, Tsai ACH, Svihovec S, Friedman J, Agha Z,
Qamar R, Rodan LH, Martinez-Agosto J, Ockeloen CW, Vincent M, Sunderland WJ, Bernstein JA; Undiagnosed Diseases
Network, Eichler EE, Vincent JB; University of Washington Center for Mendelian Genomics (UW-CMG), Bamshad MJ. De
novo and inherited variants in ZNF292 underlie a neurodevelopmental disorder with features of autism spectrum disorder.
Genet Med. 2019 Nov 14

= Armand T, Schaefer E, Di Rocco F, Edery P, Collet C, Rossi M. Genetic bases of craniosynostoses: An update.
Neurochirurgie. 2019 Nov;65(5):196-201.

=  Estrada-Cuzcano A, Etard C, Delvallée C, Stoetzel C, Schaefer E, Scheidecker S, Geoffroy V, Schneider A, Studer F,
Mattioli F, Chennen K, Sigaudy S, Plassard D, Poch O, Piton A, Strahle U, Muller J, Dollfus H. Novel IQCE variations confirm
its role in postaxial polydactyly and cause ciliary defect phenotype in zebrafish. Hum Mutat. 2020 Jan;41(1):240-254

= Balak C, Benard M, Schaefer E, Igbal S, Ramsey K, Ernoult-Lange M, Mattioli F, Llaci L, Geoffroy V, Courel M,
Naymik M, Bachman KK, Pfundt R, Rump P, Ter Beest J, Wentzensen IM, Monaghan KG, McWalter K, Richholt R, Le
Béchec A, Jepsen W, De Both M, Belnap N, Boland A, Piras IS, Deleuze JF, Szelinger S, Dollfus H, Chelly J, Muller J,
Campbell A, Lal D, Rangasamy S, Mandel JL, Narayanan V, Huentelman M, Weil D, Piton A. Rare De Novo Missense
Variants in RNA Helicase DDX6 Cause Intellectual Disability and Dysmorphic Features and Lead to P-Body Defects and
RNA Dysregulation. Am J Hum Genet. 2019 Sep 5;105(3):509-525.

=  Bizaoui V, Michot C, Baujat G, Amouroux C, Baron S, Capri Y, Cohen-Solal M, Collet C, Dieux A, Genevieve D,
Isidor B, Monnot S, Rossi M, Rothenbuhler A, Schaefer E, Cormier-Daire V. Pycnodysostosis: Natural history and
management guidelines from 27 French cases and a literature review. Clin Genet. 2019 Oct;96(4):309-316.

=  Bruel AL, Nambot S, Quéré V, Vitobello A, Thevenon J, Assoum M, Moutton S, Houcinat N, Lehalle D, Jean-
Margais N; Orphanomix Physician’s Group, Chevarin M, Jouan T, Poé C, Callier P, Tisserand E, Philippe C, Them FTM,
Duffourd Y, Faivre L, Thauvin-Robinet C. Increased diagnostic and new genes identification outcome using research
reanalysis of singleton exome sequencing. Eur J Hum Genet. 2019 Oct;27(10):1519-1531

= laugel-Haushalter V, Bar S, Schaefer E, Stoetzel C, Geoffroy V, Alembik Y, Kharouf N, Huckert M, Hamm P,
Hemmerlé J, Maniére MC, Friant S, Dollfus H, Bloch-Zupan A. A New SLC10A7 Homozygous Missense Mutation
Responsible for a Milder Phenotype of Skeletal Dysplasia With Amelogenesis Imperfecta. Front Genet. 2019 May
28;10:504.

» Baer S, Schaefer E, Michot C, Fischbach M, Morelle G, Bendavid M, Castelle M, Moshous D, Collet C.
Intermediate autosomal recessive osteopetrosis with a large noncoding deletion in SNX10: A case report. Pediatr Blood
Cancer. 2019 Jul;66(7):e27751.




= Schaefer E, Delvallée C, Mary L, Stoetzel C, Geoffroy V, Marks-Delesalle C, Holder-Espinasse M, Ghoumid J,
Dollfus H, Muller J: Identification and Characterization of Known Biallelic Mutations in the IFT27 (BBS19) Gene in a Novel
Family With Bardet-Biedl Syndrome. Front Genet. 2019 Jan 30;10:21.
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Leroy B, Loget P, Martinovic J, Pelluard F, Perez MJ, Petit F, Pinson L, Rooryck-Thambo C, Poch O, Dollfus H, Schaefer E,
Muller J: Bardet-Biedl syndrome: Antenatal presentation of forty-five fetuses with biallelic pathogenic variants in known
Bardet-Biedl syndrome genes. Clin Genet. 2019 Mar;95(3):384-397.

=  Vuillaumier-Barrot S, Schiff M, Mattioli F, Schaefer E, Dupont A, Dancourt J, Dupré T, Couvineau A, de Baulny
HO, de Lonlay P, Seta N, Moore S, Chantret |. Wide clinical spectrum in ALG8-CDG: clues from molecular findings suggest
an explanation for a milder phenotype in the first-described patient. Pediatr Res. 2019 Feb;85(3):384-389.

= Vegas N, Cavallin M, Maillard C, Boddaert N, Toulouse J, Schaefer E, Lerman-Sagie T, Lev D, Magalie B, Moutton
S, Haan E, Isidor B, Heron D, Milh M, Rondeau S, Michot C, Valence S, Wagner S, Hully M, Mignot C, Masurel A, Datta A,
Odent S, Nizon M, Lazaro L, Vincent M, Cogné B, Guerrot AM, Arpin S, Pedespan JM, Caubel |, Pontier B, Troude B, Rivier
F, Philippe C, Bienvenu T, Spitz MA, Bery A, Bahi-Buisson N. Delineating FOXG1 syndrome: From congenital microcephaly
to hyperkinetic encephalopathy. Neurol Genet. 2018 Nov 7;4(6):e281.

= Beyens A, Albuisson J, Boel A, Al-Essa M, Al-Manea W, Bonnet D, Bostan O, Boute O, Busa T, Canham N, Cil E,
Coucke PJ, Cousin MA, Dasouki M, De Backer J, De Paepe A, De Schepper S, De Silva D, Devriendt K, De Wandele |, Deyle
DR, Dietz H, Dupuis-Girod S, Fontenot E, Fischer-Zirnsak B, Gezdirici A, Ghoumid J, Giuliano F, Baena N, Haider MZ, Hardin
JS, Jeunemaitre X, Klee EW, Kornak U, Landecho MF, Legrand A, Loeys B, Lyonnet S, Michael H, Moceri P, Mohammed S,
Muifio-Mosquera L, Nampoothiri S, Pichler K, Prescott K, Rajeb A, Ramos-Arroyo M, Rossi M, Salih M, Seidahmed MZ,
Schaefer E, Steichen-Gersdorf E, Temel S, Uysal F, Vanhomwegen M, Van Laer L, Van Maldergem L, Warner D, Willaert A,
Collins li TR, Taylor A, Davis EC, Zarate Y, Callewaert B. Correction: Arterial tortuosity syndrome: 40 new families and
literature review. Genet Med. 2018 Sep 10.

= Brischoux-Boucher E, Trimouille A, Baujat G, Goldenberg A, Schaefer E, Guichard B, Hannequin P, Paternoster G,
Baer S, Cabrol C, Weber E, Godfrin G, Lenoir M, Lacombe D, Collet C, Van Maldergem L. IL11RA-related Crouzon-like
autosomal recessive craniosynostosis in 10 new patients: Resemblances and differences. Clin Genet. 2018 Oct;94(3-
4):373-380.

= Mary L, Piton A, Schaefer E, Mattioli F, Nourisson E, Feger C, Redin C, Barth M, El Chehadeh S, Colin E, Coubes C,
Faivre L, Flori E, Genevieve D, Capri Y, Perrin L, Fabre-Teste J, Timbolschi D, Verloes A, Olaso R, Boland A, Deleuze JF,
Mandel JL, Gerard B, Giurgea |. Disease-causing variants in TCF4 are a frequent cause of intellectual disability: lessons
from large-scale sequencing approaches in diagnosis. Eur ) Hum Genet. 2018 Jul;26(7):996-1006.

= Geoffroy V, Stoetzel C, Scheidecker S, Schaefer E, Perrault I, Bar S, Kréll A, Delbarre M, Antin M, Leuvrey AS,
Henry C, Blanché H, Decker E, Kloth K, Klaus G, Mache C, Martin-Coignard D, McGinn S, Boland A, Deleuze JF, Friant S,
Saunier S, Rozet JM, Bergmann C, Dollfus H, Muller J. Whole-genome sequencing in patients with ciliopathies uncovers a
novel recurrent tandem duplication in IFT140. Hum Mutat. 2018 Jul;39(7):983-992.

= Baer S, Afenjar A, Smol T, Piton A, Gérard B, Alembik Y, Bienvenu T, Boursier G, Boute O, Colson C, Cordier MP,
Cormier-Daire V, Delobel B, Doco-Fenzy M, Duban-Bedu B, Fradin M, Genevieve D, Goldenberg A, Grelet M, Haye D,
Heron D, Isidor B, Keren B, Lacombe D, Lébre AS, Lesca G, Masurel A, Mathieu-Dramard M, Nava C, Pasquier L, Petit A,
Philip N, Piard J, Rondeau S, Saugier-Veber P, Sukno S, Thevenon J, Van-Gils J, Vincent-Delorme C, Willems M, Schaefer E,
Morin G. Wiedemann-Steiner syndrome as a major cause of syndromic intellectual disability: A study of 33 French cases.
Clin Genet. 2018 Jul;94(1):141-152.

= Lefebvre M, Dieux-Coeslier A, Baujat G, Schaefer E, Judith SO, Bazin A, Pinson L, Attie-Bitach T, Baumann C,
Fradin M, Pierquin G, Julia S, Quélin C, Doray B, Berg S, Vincent-Delorme C, Lambert L, Bachmann N, Lacombe D, Isidor B,
Laurent N, Joelle R, Blanchet P, Odent S, Kervran D, Leporrier N, Abel C, Segers K, Guiliano F, Ginglinger-Fabre E, Selicorni
A, Goldenberg A, El Chehadeh S, Francannet C, Demeer B, Duffourd Y, Thauvin-Robinet C, Verloes A, Cormier-Daire V,
Riviere JB, Faivre L, Thevenon J. Diagnostic strategy in segmentation defect of the vertebrae: a retrospective study of 73
patients. ) Med Genet. 2018 Jun;55(6):422-429.
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Collins TR, Taylor A, Davis EC, Zarate Y, Callewaert B. Arterial tortuosity syndrome: 40 new families and literature review.
Genet Med. 2018 Oct;20(10):1236-1245.

= Johannesen KM, Gardella E, Linnankivi T, Courage C, de Saint Martin A, Lehesjoki AE, Mignot C, Afenjar A, Lesca
G, Abi-Warde MT, Chelly J, Piton A, Merritt JL 2nd, Rodan LH, Tan WH, Bird LM, Nespeca M, Gleeson JG, Yoo Y, Choi M,
Chae JH, Czapansky-Beilman D, Reichert SC, Pendziwiat M, Verhoeven JS, Schelhaas HJ, Devinsky O, Christensen J,
Specchio N, Trivisano M, Weber YG, Nava C, Keren B, Doummar D, Schaefer E, Hopkins S, Dubbs H, Shaw JE, Pisani L,
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HC, Mgller RS. Defining the phenotypic spectrum of SLC6A1 mutations. Epilepsia. 2018 Feb;59(2):389-402.

= Létard P, Drunat S, Vial Y, Duerinckx S, Ernault A, Amram D, Arpin S, Bertoli M, Busa T, Ceulemans B, Desir J,
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primary microcephaly due to ASPM mutations: An update. Hum Mutat. 2018 Mar;39(3):319-332.

= Collet C, Ostertag A, Ricquebourg M, Delecourt M, Tueur G, Isidor B, Guillot P, Schaefer E, Javier RM, Funck-
Brentano T, Orcel P, Laplanche JL, Cohen-Solal M. Primary Osteoporosis in Young Adults: Genetic Basis and Identification
of Novel Variants in Causal Genes. JBMR Plus. 2017 Nov 6;2(1):12-21.

= |vanova EL, Mau-Them FT, Riazuddin S, Kahrizi K, Laugel V, Schaefer E, de Saint Martin A, Runge K, Igbal Z, Spitz
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COMMUNICATIONS ORALES

= 9®Me assises de génétique humaine et médicale : 24 3 26 janvier 2018
Le syndrome de Wiedemann-Steiner, une cause majeure de déficience intellectuelle syndromique : retour sur la cohorte
francaise de 33 cas. Sarah Baer, Alexandra Afenjar, Thomas Smol, Amélie Piton, Bénédicte Gérard, Yves Alembik, Thierry
Bienvenu, Guilaine Boursier, Odile Boute, Cindy Colson, Marie-Pierre Cordier, Valérie Cormier-Daire, Bruno Delobel,
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Rondeau, Pascale Saugier-Veber, Sylvie Sukno, Julien Thevenon, Julien Van-Gils, Catherine Vincent-Delorme, Marjolaine
Willems, Gilles Morin, Elise Schaefer.

= 10%™ congrés Cils, Flagelles et Centrosomes : 10 & 12 octobre 2017
New insights in Bardet-Biedl Syndrome

= 31%™ Séminaire de Génétique Clinique et de Conseil Génétique : 2 et 3 février 2017
Syndromes génétiques causés par des mutations du complexe histone acétyltransférase BRPF1/KAT6A/KAT6B
Syndrome de Wiedemann-Steiner lié a des mutations dans le géne KMT2A

= 30°" Journées Nationales de 'TANECAMSP — Mulhouse : 12 et 13 mars 2015
Quand parents et professionnels échangent sur le repérage des difficultés de I'enfant : itinéraire de Sasha

= 25% Eyropean Meeting on Dysmorphology — Bischenberg, France: 10 au 12 septembre 2014
Unknown Case

= 3%mes Jaydis de Génétique — Association Francophone de Génétique Clinique — Paris : 20 février 2014
Le Syndrome du mois : le syndrome d’Alstrém

=  Réunion Société Francaise de Foetopatholgie (SOFFOET) : 14 décembre 2012
Epidémiologie, clinique et génétique des fentes oro-faciales : Etude rétrospective sur 15 ans a partir du Registre des
Malformations Congénitales d’Alsace

= Réunion d'Automne de la Société de Génétique Ophtalmologique Francophone, Lausanne : 03 décembre 2012
Crdniosténose et colobome : a propos de deux cas

=  European Society of Human Genetics, Nuremberg : 24 juin 2012
Homozygosity mapping and candidate prioritization identify mutations, missed by whole-exome sequencing, in SMOC2,
causing major dental developmental defects

= 20%e Congrés National de ’AFPA - 3™ Annual Meeting of ECPCP : 22 au 24 juin 2012




Animation de I’atelier Trisomie 21 : accompagnement au cours de I’'dge
=  Bingins Days, Strasbourg : 17 avril 2012
Clinical aspects of Bardet-Biedl Syndrome
= Evaluation AERES du Centre d’Investigation Clinique : 24 janvier 2012
Présentation des travaux et résultats du Laboratoire de Génétique Médicale, U1112
= 3%me jaydi de Necker (Paris) : 15 septembre 2011
New insights in Bardet-Biedl Syndrome
ol 3%mes Jeudis de Génétique — Association Francophone de Génétique Clinique — Paris: Présentation réguliére de
cas cliniques sans diagnostic
. Journées interMOC — Filiere OSCAR (Os-Calcium-Cartilage-Rein) — Paris: Présentation réguliére de cas cliniques
sans diagnostic

COMMUNICATIONS ECRITES POUR DES CONGRES SCIENTIFIQUES (premier ou dernier auteur uniquement)

= European Society of Human Genetics 49% Annual Meeting — Glasgow, UK: 27 au 30 mai 2017
KMT2A mutation is a major gene in intellectual disability

= 8%Mes Assises de Génétique Humaine et Médicale — Lyon: 3 au 5 février 2016
Identification d’une nouvelle mutation confirmant I'implication du géne IFT172 dans le Syndrome de Bardet-Biedl (BBS20)
Identification d’une large délétion de SNX10 dans une forme intermédiaire d’ostéopétrose

= 9%me Congrés Frangais sur les Cils, Flagelles et Centrosomes, Strasbourg, France : 12-14 octobre 2015.
Identification of a novel mutation confirms the implication of IFT172 (BBS20) in Bardet-Bied| Syndrome.

=  European Society of Human Genetics 47° Annual Meeting — Glasgow, UK: 6 au 9 Juin 2015
Identification of a new mutation confirms the implication of IFT172 in Bardet-Bied! Syndrome (BBS20)

=  Symposium interrégional de Génétique « Aspects Moléculaires de cliniques de la prise en charge des maladies

neurodéveloppementales » - Strasbourg : 22 septembre 2014

La duplication du géne NSD1 est responsable d’un syndrome associant un retard de croissance, une microcéphalie,
déficience intellectuelle et dysmorphie faciale.

= European Society of Human Genetics 46°t Annual Meeting — Milan, Italie: 31 mai au 3 juin 2014
Autosomal recessive POLR1D mutation with decreasing of TCOF1ImRNA is responsible for Treacher Collins syndrome

= 7°mes Assises de Génétique Humaine et Médicale — Bordeaux: 29 au 31 janvier 2014
Le Séquengage Haut Débit, un outil de diagnostic moléculaire rapide : exemple d’un cas de Non Compaction du Ventricule
Gauche avec identification de 2 mutations dans le gene MYBPC3.

=  European Society of Human Genetics 45st Annual Meeting — Paris: 8 au 11 Juin 2013
Ciliopathies polydactyly variability illustrated by LZTFL1 related phenotype.

*  American Society of Human Genetics 62" Annual Meeting, San Francisco, USA: 06-10 novembre 2012
Exome sequencing identifies LZTFL1, a BBSome and smoothened trafficking regulator, as a gene of Bardet-Bied! syndrome
with insertional polydactyly

=  Association for Research in Vision and Ophtalmology, Fort Lauderdale, USA : 05-10 mai 2012
Exome sequencing identifies mutations in LZTFL1, a BBSome and smoothened trafficking regulator, in a family with
Bardet-Biedl syndrome with situs inversus and insertional polydactyly.

= 6®Mes Assises de Génétique, Marseille, France : 02-04 février 2012
Une observation exceptionnelle de syndrome de Treacher Collins autosomique récessif. Bases moléculaires et conseil
génétique.
Observation de 2 enfants atteints de Syndrome de Schinzel-Giedion : confirmation de I'implication du gene SETBP1 et suivi
clinique sur 10 ans.

= 5®Mes Agsises de Génétique, Strasbourg, France : 28-30 janvier 2010
Intérét de I’étude moléculaire des genes BBS devant I’association d’un hydrométrocolpos a une polydactylie évoquant un
syndrome de McKusick-Kaufman - Bardet-Bied|.
Myopathies centronucléaires. stratégies diagnostiques et bases UMD spécifiques MTM1, DNM?2 et BIN1.

=  European Human Genetics Conference 415 Annual Meeting, ESHG, Vienne, Autriche : 23-26 mai 2009
Mutation spectrum and genotype phenotype correlation for dynamin 2 gene in autosomal dominant centronuclear
myopathy: from neonatal to adult forms.




