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Etudes poursuivies et Diplômes obtenus
- 1989 Baccalauréat C (section scientifique)

- 1996 Certificat de Synthèse Clinique et Thérapeutique (Bicêtre, PARIS XI)

- 1996 Concours de l’internat en médecine à RENNES

- 1998 Maîtrise de Science Biologique et Médicale, C1 et C2 de Génétique (RENNES)

- 1999 DIU de pathologie Neuromusculaire (Pitié-Salpétrière, PARIS)

- 2002 Thèse de Médecine : Contribution de la consultation de Génétique de Rennes dans le bilan étiologique d'un retard psychomoteur sur 5 ans 

- 2002 DES de Génétique Médicale : Holoprosencéphalie et mutations du gène SIX3

- 2003 DEA Biologie et Santé (RENNES) : criblage du gène MECP2 dans une population d’enfants ayant un retard psychomoteur.

- 2004 DIU de Médecine Fœtale (Région Ouest)
- 2012 : Master 2 Droit Santé et Ethique, Faculté de Droit, Université Rennes 1

Activités Hospitalières

Internat au CHU de Rennes (Un stage Inter-CHU Génétique médicale du Pr. Munnich, Necker, Paris)

Chef de clinique – Assistant (Génétique Médicale – Pr. ODENT) de mai 2002 à mai 2004.

Praticien Hospitalier (titulaire) Génétique Médicale (Pr. ODENT) CHU Rennes depuis le 1er juillet 2005.
Membre du Comité de Protection des Personnes de Rennes (Ouest V) entre septembre 2006 et 2015
Membre de la commission médicale d’établissement du CHU de Rennes entre 2011 et 2015
Membre de la commission médicale et scientifique de l’Agence de la Biomédecine depuis 2015.
Consultations:

- Conseil génétique, diagnostic prénatal, dysmorphologie, neurogénétique et maladies métaboliques de l’enfant à l’adulte
- Animation du Centre de référence CLAD Ouest

- Animation du Centre de compétence Bretagne « déficience intellectuelle et anomalies du cervelet » en collaboration avec le Dr Peudenier au CHU de Brest
- Centre de Ressources et de Compétence de la Mucoviscidose du CHU de Rennes

Gardes:

- BUR (adulte) pendant les deux premiers semestres.

- Urgences médicales pédiatriques (comme interne puis comme assistant à partir du 02/05/02 à raison de 2 à 3 par mois environ jusqu’en septembre 2014), Hôpital SUD
Axes de recherches principaux :

- Rhombencéphalosynapsis, en collaboration avec l’équipe du Pr Véronique DAVID, Institut de Génétique et Développement de Rennes CNRS : UMR6061, Université de Rennes 1
- Enjeux médicaux et réglementaires associés à la réalisation d’un examen des caractéristiques génétiques d’une personne (ECGP), en collaboration avec l’équipe du Dr Grégoire MOUTEL, Unité de médecine sociale, Groupe hospitalier HEGP , APHP, Paris

Publications
Communications orales / posters :

ESHG (European Society of Human Genetics) 1998, Lisbonne Portugal, 1 poster sur la trisomie 18 avec survie prolongée.

Club de Conseil Génétique 1999, Aix-en-provence, communication orale sur la maladie d’Emery-Dreifuss à transmission autosomique dominante (2e prix).

Assises nationales de Génétique 2002, Marseille, 2 posters sur la variabilité phénotypique du syndrome de Cockayne et sur la contribution de la consultation de génétique de Rennes pour le diagnostic étiologique d’un retard psychomoteur.

ESHG 2002, Strasbourg, poster sur un cas de délétion 2q37 chez l’adulte.

Société Française de Génétique Humaine 2003, Clermont-Ferrand, 1 poster sur le diagnostic présymptomatique d’un syndrome de Li-Fraumeni chez une mineure.

Assises nationales de Génétique 2004, Angers, 1 poster sur criblage du gène MECP2 dans une population d’enfants ayant un retard psychomoteur.

ASHG (American Society of Human Genetics) 2004, Toronto, 1 communication orale et 1 poster sur l'association d'une aprosencéphalie et d'une mutation du gène SIX3 dans deux familles.

Assises nationales de Génétique 2006, Montpellier, 1 communication orale autour de l’étude clinique et génétique de l’Holoprosencéphalie à  partir d’une cohorte de 340 patients.

ESHG 2006, Amsterdam, 1 communication orale autour de l’étude clinique et génétique de l’Holoprosencéphalie à  partir d’une cohorte de 340 patients.
ASHG 2007, San Diego, 1 poster sur les aspects cliniques et génétiques du rhombencéphalosynapsis.
Assises nationales de Génétique 2008, Lille, 1 communication orale autour de l’étude clinique, anatomopathologique et génétique du rhombencéphalosynapsis sur une cohorte de 40 fœtus.
European Society of Pediatric Radiology 2010, Bordeaux, 1 communication orale” Wide range of imaging and neurodevelopmental spectrum in a series of children with Rhombencephalosynapsis”

Les Journées du Congrès Français de Psychiatrie 2012, Rennes, conférencier invite “Syndromes génétiques en psychiatrie ».

ESHG 2013, Paris, 1 poster « Array-CGH analysis suggests genetic heterogeneity in Rhombencephalosynapsis»
ESHG 2015, Glasgow, 1 poster “Karyotype is not dead (yet)!”

Articles (au 1er janvier 2016, point cumulés SIGAPS = 488) : 

Le Marec B, Pasquier L, Dugast C, Gosselin M, Odent S

Gastric carcinoma in Sotos syndrome

Ann Genet. 1999;42(2):113-116 Review.

Pasquier L, Dubourg C, Blayau M, Lazaro L, Le Marec B, David V, Odent 
A new mutation in SIX3 gene causes holoprosencephaly

European Journal of Human Genetics 2000 Oct ; 8(10) :777-780.

Dubourg C, Lazaro L, Blayau M, Pasquier L, Durou MR, Odent S, David 
Etude génétique de l'holoprosencéphalie

Ann Biol Clin (Paris) 2003;61(6):679-87
 Amati-Bonneau P, Odent S, Derrien C, Pasquier L, Malthiery Y, Reynier P, Bonneau D
The association of autosomal dominant optic atrophy and moderate deafness may be due to the R445H mutation in the OPA1 gene.
Am J Ophthalmol. 2003; 136(6):1170-1.

Aguilella C, Dubourg C,Attia-Sobol J, Vigneron J, Blayau M, Pasquier L, Lazaro L, Odent S, David V.
Molecular screening of the TGIF gene in holoprosencephaly: identification of two novel mutations.
Hum Genet. 2003; Feb;112(2):131-4. Epub 2002 Nov 21. 

Lazaro L, Dubourg C, Pasquier L, Le Duff F, Blayau M, Durou MR, Thomas de la Pintière A, Aguillela C, David V, Odent S

Phenotypic and molecular variability of the holoprosencephalic spectrum

Am J med Genet. 2004; 129A: 21-24.

Amati-Bonneau P, Pasquier L, Lainey E, Ferré M, Odent S, Malthièry Y, Bonneau D, Reynier P

Sporadic optic atrophy due to synonymous codon change altering mRNA splicing of OPA1.

Clin Genet. 2004: 67: 102-103.

Pasquier L, Dubourg C, Gonzales M, Lazaro L, David V, Odent S, Encha-Razavi F

First occurrence of aprosencephaly/atelencephaly and holoprosencephaly in a family with SIX3 gene mutation and phenotype/genotype correlation in our series of SIX3 mutations.

J Med Genet. 2005; 42: e4.

Gonzales M, Heuertz S, Martinovic J, Delahaye S, Bazin A, Loget P, Pasquier L, Le Merrer M, Bonaventure J
Vertebral anomalies and cartilaginous tracheal sleeve in three patients with Pfeiffer syndrome carrying the S351C FGFR2 mutation.

Clin Genet. 2005: 68:179-181.
Bienvenu T, Philippe C, De Roux N, Raynaud M, Bonnefond JP, Pasquier L, Lesca G, Mancini J, Jonveaux P, Moncla A, Feingold J, Chelly J, Villard 

The incidence of Rett Syndrome in France.

Pediatr Neurol 2006; 34:372-375.

Guerrier D, Mouchel T, Pasquier L, Pellerin I

The Mayer-Rokitansky-Kuster- Hauser syndrome (congenital absence of uterus and vagina) – phenotypic manisfestations and genetic approaches.

JNRBM 2006; 5:1.
Pasquier L, Laugel V, Lazaro L, Dollfus H, Journel H, Edery P, Goldenberg A, Martin D, Heron D, Le Merrer M, Rustin P, Odent S, Munnich A, Sarasin A and Cormier-Daire V

Wide clinical variability among 13 new Cockayne’s syndrome cases confirmed by biochemical assays.

Arch. Dis. Child. 2006 ;91 :178-182.

Bendavid C, Pasquier L, Wartrin T et al.
Phenotypic variability of a 4q34->qter inherited deletion: MRKH syndrome in the daughter, cardiac defect and Fallopian tube cancer in the mother.
Eur. J. Med. Genet. 2006 :1-7

Dubourg C, Bendavid C, Pasquier L, Henry C, Odent S, David V.

Holoprosencephaly.

Orphanet J Rare Dis. 2007 Feb 2;2:8
Bendavid C, Dubourg C, Pasquier L, Gicquel I, Le Gallou S, Mottier S, Durou MR, Henry C, Odent S, David V.

MLPA screening reveals novel subtelomeric rearrangements in holoprosencephaly.
Hum Mutat. 2007 Aug 7
Poirier K, Keays DA, Francis F, Saillour Y, Bahi N, Manouvrier S, Fallet-Bianco C, Pasquier L, et al.
Large spectrum of lissencephaly and pachygyria phenotypes resulting from de novo missense mutations in tubulin alpha 1A (TUBA1A).
Hum Mutat. 2007 Jun 21
Pasquier L, Marcorelles P, Loget P, Pelluard F, Carles D, Perez MJ, Bendavid C, et al..

Rhombencephalosynapsis and related anomalies: a neuropathological study of 40 fetal cases.

Acta Neuropathologica, 2009 117: 185-200.

Quélin C, Bendavid C, Dubourg C, de la Rochebrochard C, Lucas J, Henry C, Jaillard S, Loget P, Loeuillet L, Lacombe D, Rival JM, David V, Odent S, Pasquier L
12 new patients with 13q deletion syndrome: Genotype-phenotype analyses in progress.

Eur J Med Genet. 2009 52:41-46.
A M. Alazami, S A. Schneider, Dominique Bonneau, L Pasquier et al.,
C2orf37 Mutational Spectrum in Woodhouse-Sakati Syndrome Patients

Clin Genet. 2010

S Mercier ,C Dubourg, N Garcelon, B Campillo-Gimenez, I Gicquel, M Belleguic, L Pasquier et al.
New findings for phenotype-genotype correlations in a large European series of holoprosencephaly cases

J Med Genet. 2011

Pasquier L

Mise en œuvre de la législation sur les examens des caractéristiques génétiques d’une personne à des fins médicales – Enquête auprès des professionnels de santé spécialisés en génétique médicale sur les nouvelles dispositions de la loi N°2011-814 du 7 juillet 2011 relative à la bioéthique.

Mémoire de Master 2 Droit Santé Ethique (Activités de la Santé et du Social) – Faculté de Droit (Université Rennes 1) et Ecole des Hautes Etudes en Santé Publique – Septembre 2012
F. Démurger, L. Pasquier, C Dubourg, V. Dupé, I. Gicquel et al.
Array-CGH Analysis Suggests Genetic Heterogeneity in Rhombencephalosynapsis

Mol Syndromol. 2013

M. Blanchard, C Dubourg , L Pasquier et al.
Postnatal diagnosis of 9q interstitial imbalances involving PTCH1 resulting from a familial intrachromosomal insertion

Eur J Med Genet. 2014

Piard J., Aral B., Vabres P., Holder-Espinasse M., Mégarbané A., Gauthier S., Capra V., Pierquin G., Callier P., Baumann C., Pasquier L. et al. 

Search for ReCQL4 mutations in 39 patients genotyped for suspected Rothmund–Thomson/Baller-Gerold syndromes

Clin Genet. 2014

Thauvin-Robinet C, Lee JS, Lopez E, Herranz-Pérez V, Shida T, Franco B, Jego L, Ye F, Pasquier L,

The oral-facial-digital syndrome gene C2CD3 encodes a positive regulator of centriole elongation.

Nat Genet. 2014 Aug;46(8):905-11. 

WWOX-related encephalopathies: delineation of the phenotypical spectrum and emerging genotype-phenotype correlation.

Mignot C, Lambert L, Pasquier L, et al.

J Med Genet. 2015 Jan;52(1):61-70. 

Jaillard S, Bashamboo A, Pasquier L, et al.
Gene dosage effects in 46, XY DSD: usefulness of CGH technologies for diagnosis.

J Assist Reprod Genet. 2015 Feb;32(2):287-91 

El Khattabi L, Jaillard S, Andrieux J, Pasquier L, et al.

Clinical and molecular delineation of Tetrasomy 9p syndrome: Report of 12 new cases and literature review.

Am J Med Genet A. 2015 Apr 2.

L Pasquier, M Fradin, E Chérot et al.

Karyotype is not dead (yet)!

Eur J Med Genet. 2016
Projets de recherche obtenus en tant qu’investigateur principal :


- PHRC interrégional 2008 sur les aspects cliniques, anatomopathologiques et génétiques d’une cohorte de patients avec rhombencéphalosynapsis.


- Soins courants 2014 – protocole CAPA « Puce à ADN et cardiopathie isolée en prénatal »


- Fondation Maladies Rares 2015 sur « 10 exomes  en trios et rhombencéphalosynapsis » 
Projets de recherche demandés en tant qu’investigateur principal :

- Appel d’offres SHS auprès de l’Agence de la Biomédecine (réponse mai 2016)

- Lettre d’intention PREPS (réponse été 2016) – EPP et ECGP en Bretagne
Enseignement 





- 1997-99 Conférences d’internat à Rennes, thème : Génétique

- 2001-07 Institut de Formation en Soins Infirmiers, Rennes

- 2002-07 Ecole de Puéricultrices, Rennes

- 2003-07 Ecole de Sages-femmes, Rennes

- 2002-04 Enseignement de Sémiologie à la faculté de Médecine, Rennes



- 2003-14 DIU de Médecine Préventive de l’Enfant.



- 2006-2011 DIU Médecine Fœtale de l’Ouest
- Depuis 2007, certificat d’éthique, faculté de Médecine, Rennes
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