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Histoire de la génomique moderne
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Principe du séquengage par nanopores en 2009
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THE 100 MOST INFLUENTIAL PEOPLE OF 2022 ‘

Michael Schatz, Karen Miga, Evan Eichler, and Adam
Phillippy

www,naturc.comynmeth /Janmuary 2023 Vol. 20 Na. |

nature methods

Method of the Year 2022:
Long-read sequencing
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The NEW ENGLAND JOURNAL of MEDICINE

Ultrarapid Nanopore Genome Sequencing
in a Critical Care Setting

N ENGL ] MED 386;7 NEJM.ORG FEBRUARY 17, 2022



3eme génération de séquencage
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Organisation

* Une réunion par Mois
* Tous les premiers jeudis du mois a 14h
* Prochaine réunion le 6 juin 2024 a 14h



Syndrome de Pevutz-Jeghers

Caractérisation des grands réearrangements du gene STK1 1

Dr. Albain Chansa , PharmD, AHU
Département de Médecine Génomique des Tumeurs et Cancers Equipe Génomique et épigénétique des tumeurs rares
UF Oncogénétique des Cancers et Tumeurs Fréquents, site Cochin Inserm U1016-CNRS UMR8104-Université Paris Cité
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Enrichissement par CRISPR/Cas9
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) Sites de coupure
1 patient, sans barcode
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Enrichissement ROI : 0,2% (127/52012)
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ETUDE DU PROFIL DE
METHYLATION PAR |
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NANOPORE DES
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Mathilde Filser

Institut Curie / Inserm |
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) ) [ High-Grade Neuroepithelial
Adaptive sampling | tumor with MN1 alteration
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Technologies
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Diagnostic de la FSHD via
séquencage Nanopore

Victor Gravrand

April 6,2023

Manip’ type, Témoin 3UR

On a déja atteint les performances du Southern Blot

Figure 13: Attribution des reads aux deux clusters, en bleu les reads originaires du chr4
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La science pour la santé
From science to health

RBaclesse

U'excellence pour vaincre votre cancer

Séquencage long read Nanopore :
RNAseq cible &
DNAseq par adaptive sampling

AUCOUTURIER Camille

Laboratoire de biologie et de génétique du cancer - Centre Francois Baclesse (Caen, France)

INSERM U1245 - FHU G4 Genomic

NanoDiag - regroupement national des utilisateurs de Nanopore en diagnostique
Jeudi 05 Janvier 2023

RNAseq ciblé DNAseq adaptive sampling
RNAseq long read :
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Utilisation de I'approche Long Reads sur
séquenceur MinlON
Groupe Neurosensoriel, CHU Montpellier

Diagnostic des pathologies neurosensorielles rares:
* surdité

* rétinite pigmentaire

Stratégie:

NGS avec panel maison (149 génes)

Interprétateurs pour les RP analysées en génome sur la plateforme AURAGEN

* Panel NGS
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Réunion Groupe Nanopore

05/10/2023

Sarah Huet

Service d’hématologie biologique
CHU de Lyon

&

Hospices Civils de Lyon

Détection des anomalies cibles :
(2) Translocations

t(15;17)(q24;q21) PML::RARA
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- ) - Read namne = 3dd6f355-c582-490c-b544-66¢

name = 4a784632-1128-4cl3-be?9-d0

Read length = § 546bp
Flags = 2048

Mapping = Supplementary @ MAPQ 60
Reference span = chr15:74 022 934-74 024 6

Cigar =
435113MZD26ZMIBMIIIM1II3M1I3M1I20M 1
Clipping = Left 43 soft; Right 6 931 soft

{SupplementaryAlignments
17:40 333 306-40 340 278 (+) = 6 972bp @M

length = 4 140bp
Flags = 16

Mapping = Primary @ MAPQ 60

Reference span = chr17:40 330 717-40 333 3
Cigar =

53M3D160M1I53MIDISMID2 IMADZMIE
Clipping = Left 10 soft; Right 1 555 soft

15:74 024 634-74 026 145 (-) = 1 511bp @M4

AnnotSV SV_c SV_start SV_end CytoBand Gene_name SUPPORT SV_type ALT QUAL FILTER COORD COVERAGE STRAND AF

o [~]hrd~] [-] [-] [ [=] [ K2 I E2 Y [+] K2 2 Y
15_74024¢ 15 74024624 74024624 q24.1 PML TRA [17:40333316[N 59 PASS  PRECISE  28,19,35,35,34 +- 0,767
17_40333: 17 40333316 40333316 g21.2 RARA TRA N[15:74024624( 59 PASS  PRECISE  27,16,25,23,24 +- 1
¥_112899 Y 11289963 11289963 ql11.21 4 TRA N[KI270710.1:34 31 PASS PRECISE 01,554 - 1
21 10415 21 10415460 10415460 p11.2 BAGE;BAGE2 3 TRA <TRA> 55 PASS  IMPRECISE 0,1,2,3,3 - 1
7_152401 7 152401605 152401605 g36.1 KMT2C 3 TRA N]21:10415460) 55 PASS  IMPRECISE 0,1,2,3,3 - 1
21 79273 21 7927317 7927317 p1l1.2 3 TRA N]KI270438.1:94 40 PASS  IMPRECISE 4,3,4,5,5 - 0,75




From germline DNA to tumor cell free DNA: setting

up and first analysis on clinical research samples

Romain Boidot, PhD
Department of Biology and Pathology of Tumors
Unit of Molecular Biology
Centre Georges-Francois Leclerc

Dijon, France

rboidot@cgfl.fr
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Ensemble, dépa:

Detection of LSR with only 1 sample

Sample with a large scale rearrangement detected by MLPA
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SeqOne Genomics pipeline

BRCA1 (NM_007294)

Duplication of > 6000 bp carrying 2 exons

Ensemble, dépass



LOGOUT PAST EVENTS
LONDON
CALLING
2023

N

o Calllng 2023

- 3

-

Hybrid E\en? "B i-,i Y
'y g '

|

& - y [ g “ 1 ,~. ’{
17th - 19th May 2023" Y giFf¥ §




Perspectives

* Futur organisations

* Thématiques
* Maladies rares
* Génétique des tumeurs
* Bioinformatique

e Achat communs de flowcells



