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Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 - Génotypes

• Information préalable:

• La fréquence allélique (FA) figure à titre indicatif dans les tableaux de résultats

• Les génotypes d’autres gènes détectés figurent dans les tableaux de résultats 
uniquement à titre indicatif et ne sont pas comptabilisés dans le score total.



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Analyse Multiparamétrique

25-Multi-01 (Poumon) 25-Multi-02 (Poumon) 25-Multi-03 (Poumon)

Cellularité tumorale 60% 20% 70%

EGFR

NM_005228.5  (exons 2-24)

c.2239_2248delinsC

p.(Leu747_Ala750delinsPro) 
FA: 60%

2235_2249del

p.(Glu746_Ala750del) 
FA: 40%

c.2155G>T p.(Gly719Cys)  FA: 50% 

c.2303G>T p.(Ser768Ile)    FA: 50%

KRAS

NM_004985.5 (exons 2-5)
WT

c.35G>A p.(Gly12Asp)    FA:10%       

c.34G>C p.(Gly12Arg)    FA: 5%
WT

NRAS 

NM_002524.5 (exons 2-4)
WT WT WT

BRAF 

NM_004333.6
WT

c.1799T>A p.(Val600Glu)   FA:12%

c.1742A>T p.(Asn581Ile)   FA: 5%**
WT

KIT

NM_000222.3 (exons 8-21)
WT WT WT

PIK3CA

NM_006218.4 (exons 2-21)
WT WT WT

Statut des microsatellites Microsatellites stables Microsatellites stables Microsatellites stables

** Variant éducatif, non comptabilisé dans le score de Génotype.



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Analyse Multiparamétrique

25-Multi-01 (Poumon) 25-Multi-02 (Poumon) 25-Multi-03 (Poumon)

Cellularité tumorale 60% 20% 70%

Autres gènes

(à titre indicatif)

TP53 (NM_000546.6): 

c.711G>A p.(Met237Ile)  
FA: 30 %

- -

Détection d’autres gènes - à titre indicatif 



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Analyse Multiparamétrique

25-Multi-04 (Colon) 25-Multi-05 (Colon) 25-Multi-06 (Colon)

Cellularité tumorale 40% 40% 40%

EGFR

NM_005228.5  (exons 2-24)
WT WT WT

KRAS

NM_004985.5 (exons 2-5)

c.37G>T p.(Gly13Cys) 

FA: 30%

c.351A>C p.(Lys117Asn)  

FA: 30%
WT

NRAS 

NM_002524.5 (exons 2-4)
WT WT WT

BRAF 

NM_004333.6
WT WT

WT

c.1208del p.(Pro403LeufsTer8) 
FA: 20%**

KIT

NM_000222.3 (exons 8-21)
WT WT WT

PIK3CA

NM_006218.4 (exons 2-21)
WT WT WT

Statut des microsatellites Microsatellites stables Microsatellites stables Microsatellites instables

** Variant éducatif, non comptabilisé dans le score de Génotype.



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Analyse Multiparamétrique

25-Multi-04 (Colon) 25-Multi-05 (Colon) 25-Multi-06 (Colon)

Cellularité tumorale 40% 40% 40%

Autres gènes

 (à titre indicatif)

TP53 (NM_000546.6): 

c.742C>T p.(Arg248Trp)  
FA: 30%

TP53 (NM_000546.6): 

c.524G>A p.(Arg175His)   
FA: 30%

FGFR3 (NM_000142.5):

c.1924G>A p.(Val642Met)  
FA:15% (UV)

APC (NM_000038.6): 

c.1690C>T p.(Arg564*)
FA: 15%

MTOR (NM_004958.4):

c.7498A>T p.(Ile2500Phe)   
FA: 30%

ERBB2 (NM_004448.4):

c.2264T>C p.(Leu755Ser)  
FA: 20% 

APC (NM_000038.6): 

c.4314_4315dup 
p.(Pro1439Hisfs*35)   
FA: 20%

ERBB2 (NM_004448.4)

c.2690G>A p.(Arg897Gln)  
FA:15% (UV)

PDGFRA (NM_006206.6):

c.1944G>T p.(Met648Ile)  
FA: 30% (UV)

MSH2 (NM_000251.3):

c.2027C>T p.(Ser676Leu)  
FA: 30%

MSH2 (NM_000251.3):

c.1861C>T p.(Arg621*)   
FA: 15%

Détection d’autres gènes - à titre indicatif 



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Analyse Multiparamétrique

25-Multi-07 

(Mélanome)

25-Multi-08 

(Mélanome)

25-Multi-09 

(Mélanome)

25-Multi-10 

(Carcinome urothélial de 
haut grade)

Cellularité tumorale 40% 60% 90% 20%

EGFR

NM_005228.5  (exons 2-24)
WT WT WT WT

KRAS

NM_004985.5 (exons 2-5)
WT WT WT

WT

NRAS 

NM_002524.5 (exons 2-4)
WT WT WT

WT

BRAF 

NM_004333.6

c.1799T>A p.(Val600Glu) 

FA: 20%
WT WT

WT

KIT

NM_000222.3 (exons 8-21)
WT WT WT

WT

PIK3CA

NM_006218.4 (exons 2-21)
WT WT WT

c.263G>A p.(Arg88Gln)   

FA: 20%

Statut microsatellites Microsatellites stables
Microsatellites 

stables

Microsatellites 

stables
Microsatellites stables



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Analyse Multiparamétrique

25-Multi-07 

(Mélanome)
25-Multi-08 (Mélanome) 25-Multi-09 (Mélanome)

25-Multi-10 (Carcinome 

urothélial de haut grade)

Cellularité 

tumorale
40% 60% 90% 20%

Autres gènes

(à titre indicatif)
-

MLH1 (NM_000249.4)

c.889G>T p.(Glu297*)   

FA: 50%

CDKN2A (NM_000077.5)

c.172C>T p.(Arg58*) 

FA: 90%

BRCA1 (NM_007294.4)

c.2536G>T p.(Glu846*) 

FA: 20%

BAP1 (NM_004656.4)

c.1269_1270del p.(Gly424Glufs*10)    

FA: 40%

HRAS (NM_005343.4) 

c.173_174delinsTT p.(Thr58Ile) 

FA: 90%

ERBB2 (NM_004448.4 exons 6-

8,12, 16-25)

c.2264T>C p.(Leu755Ser) 

FA: 40 %

GNA11 (NM_002067.5) 

c.626A>T p.(Gln209Leu)    

FA: 20%

NF1 (NM_001042492.3)

c.7106G>A p.(Trp2369Ter) 

FA: 35%

POLE (NM_006231.4 exons 9-28)

c.857C>G p.(Pro286Arg) 

FA: 20%

NF1 (NM_001042492.3) 

c.3825_3826delinsTT p.(Arg1276Ter) 

FA: 35%

ARID1A (NM_006015.6)

c.5965C>T p.(Arg1989Ter) 

FA: 40%

TERT (NM_198253.3) 

c.-124C>T p.? 

FA: 50%

RB1 (NM_000321.3)

c.409G>T p.(Glu137Ter) 

FA: 40%

TP53 (NM_000546.6) 

c.534_535delinsTT p.(His179Tyr) 

FA: 90%



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Méthode Ciblée - EGFR 

Echantillon Tissus
Cellularité 

tumorale 

Statut EGFR

Séquence de référence: NM_005228.5

25-EGFR-01 Poumon 30%
c.2573T>G p.(Leu858Arg)   FA:15% (exon 21)

   c.2326C>T p.(Arg776Cys)   FA:20% (exon 20)**

25-EGFR-02 Poumon 50% c.2240_2254del p.(Leu747_Thr751del) FA:25% (exon 19) 

25-EGFR-03 Poumon 40% c.2573T>G p.(Leu858Arg) FA:20% (exon 21)

25-EGFR-04 Poumon 30% c.2239_2248delinsC p.(Leu747_Ala750delinsPro)    FA:20% (exon 19)

25-EGFR-05 Poumon 30%
c.2573T>G p.(Leu858Arg)   FA:15% (exon 21)

   c.2326C>T p.(Arg776Cys)   FA:20% (exon 20)**

** Variant éducatif, non comptabilisé dans le score de Génotype.



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Méthode Ciblée - KRAS 

Echantillon Tissus Cellularité 

tumorale

Statut KRAS

Séquence de référence: NM_004985.5

25-KRAS-01 Côlon 20% c.38G>A p.(Gly13Asp)   FA:10% (exon 2)

25-KRAS-02 Poumon 40% c.35G>T p.(Gly12Val)   FA:20% (exon2)

25-KRAS-03 Poumon 40% WT

25-KRAS-04 Côlon 70% WT

25-KRAS-05 Poumon 40% c.34G>T p.(Gly12Cys)   FA:15% (exon 2)



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Méthode Ciblée - NRAS 

Echantillon Tissus Cellularité 

tumorale 

Statut NRAS

Séquence de référence: NM_002524.5

25-NRAS-01 Poumon 40% WT

25-NRAS-02 Côlon 60% WT

25-NRAS-03 Côlon 80% WT

25-NRAS-04 Endomètre 15% WT

25-NRAS-05 Poumon 80% c.35G>A p.(Gly12Asp)    FA:50% (exon 2)



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Méthode Ciblée - BRAF 

Echantillon Tissus Cellularité 

tumorale 

Statut BRAF

Séquence de référence: NM_004333.6

25-BRAF-01 Poumon 10% WT

25-BRAF-02 Endomètre 10% WT

25-BRAF-03 Poumon 50% WT

25-BRAF-04 Endomètre 50% WT

25-BRAF-05 Poumon 10% c.1798_1799delinsAA p.(Val600Lys)   FA:5% (exon 15)



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique  

EEQ 2025 – Module Méthode Ciblée – MLH1/MSI

Echantillon Tissus Cellularité 

tumorale

Statut 

MLH1

Statut des 

Microsatellites

25-MLH1/MSI-01 Côlon 60% Non méthylé Instable**

25-MLH1/MSI-02 Côlon 40% Non méthylé Instable

25-MLH1/MSI-03 Côlon 30% Non méthylé Stable

25-MLH1/MSI-04 Côlon 40% Méthylé Instable

25-MLH1/MSI-05
Carcinome urothélial 

de haut grade
20% Non méthylé Stable

** Résultat éducatif, non comptabilisé dans le score de Génotype.
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