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CONTEXTE MATERIELS ET METHODES

La détection des Variations de structure (SV) sur le
génome est un enjeux majeur du séquencage haut
débit car ils sont difficilement identifiables. Pourtant,
les SV sont la cause de 10 a 20% des troubles du —
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RESULTATS

Comparaison l'identification des CNV identifiés en ACPA
versus par séquencage d’exome avec l'outil DRAGEN CNV
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I Anomalie chromosomique détectée en séquencage Figure 5 : Outils bioinformatiques ayant servis a I'identification des
d’'exome variants/anomalies en séquencage d’exome chez 600 patients
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Figure 4 : Comparaison des anomalies identifiées en ACPA ré-identifiées en exome pour valider
les pipelines bioinformatiques dans la recherche des CNV. Celles non retrouvées sont dues a
des mosaiques faibles ou sont dans des régions introniques — donc non identifiable en exome.
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CONCLUSIONS
Les solutions DRAGEN ont été choisies car facilement
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Implementables au CHU de Lllle’ dans la continuité de Ianalyse Figure 6 : Classification ACMG des diagnostics rendus aprés analyse par séquencage d'exome

SNV (Single Nucleotide Variant) déja réalisée.
CNV DRAGEN détecte les événements >250pb et SV DRAGEN 45N [6 S B @] Np y.Neg 1N o1 YN i (0]
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