Mise en place de MOABI AP-HP & SeqOIA
Quelles lecons?
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Point clef 1 - Infrastructure Bio4G
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Point clef 2 - Cycle de vie de I'information
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Point clef 3 - Orchestration des pipelines
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Point clef 4 - Cycle de vie des données

24h 15/xx jours

— Scratch _ l][“]
Po GLEAVES
E - I : .
CRAM VCF CONFIG S ° o @ Mnes X T %) B D Tw B w® s B sk B Tasksoams B Tus 8
B _> m
- — & - s it 5 x
g — ) s o . =) ()
_ — —_— — []  sooanes =)
_ — —_— [EgE =) (=
- =) B e (=== =
. PROCESSED DATA g = ==
_ [ = (o)
DD = o = = =
[5) o G=) [E=|
- [ESE =) (o)
s (o) ()
e =
= s x
e
e
e
ez ) (o)
o
Archivage - Site 2 —
— Archivage - Site 1 — L

CRAM VCF CONFIG
CRAM VCF CONFIG

EEE EEE

PROCESSED DATA

PROCESSED DATA

T 000

5 ans

5 ans



Volumétrie en jeu - Scratch

Scratch
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Volumétrie en jeu - Archivage
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Quelles legcons?

- 4 point clefs -

Infrastructure Maitrise de I'Information

Maitrise du cycle de vie des données

Automatiser = Survivre

- Autres enseignements -

O Diversité infiniment plus complexe a gérer que la volumétrie

O Linternalisation des solutions permet:

O La maitrise de I'information de bout en bout
1 La maitrise du cycle de vie des données

O La liberté et la maitrise des évolutions

O La jouissance des sources logicielles (cf. Distribution logicielle)

1 Un acceés illimité a ses propres données (cf. Seqoia dAta laKE)

1 De faire des économies, c’est moins cher que la prestation SaaS!!!
1 1 génome analysé/stocké 5 ans = 28€

]—» Automatisation a I'extréme




Systeme d’Information Soin — Aujourd’hui
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Systeme d’Information Soin — Cible
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Distribution Logicielle




Solutions distribuées

|

G]G]IN
GLEAVES gleavesAD Variant

Z -Planer

@ Freeware @ Open Source
https://gleaves.laboratoire-seqoia.fr https://github.com/natir/variantplaner
Documentation d’installation/exploitation Documentation
Images Docker + Annotations dynamiques Sources

StackOverflow Github




Lille

Centre de Génétique

-~ Rouen

Caen

ine (Louvain)

Huma

[
Bordeaux

Montpellier

tPlaner

varian

7
t &
=
O
O
c
()
v
c
>
n
7))
-
O
L

A
7
g

e
25

52
2

%
%
%,

i
7

)

7

%
%

&

5
N7
“

e
77

Wy
7

7

"
7
7
A
v,
5%
19
)
%
2,

Z
7
7
7%

47
7y
i
2%
:,,"
7
7
7%

Z

G
7

sl
2

il
74
2
75
%

7
7
,{//

2
2
,!//'///’/
"y
i
o,
%
Y

7
W
7

7
/
W0

7

7
A
45
7
7
K

Zain
w»o——_—_———_—_——__——_——

X

R

)
%

7
%
20

S

R

A

iy 4 e
Aags iy
e
X\

ni

7%

!

NG
N

\\\\\
W
N\

h
5

5
9‘\\

R

@3 i )
{ : ”
4G, §f %VW‘M%‘ I

it 4 Pl
il o s
Wiy

sl . i
iy W) 7 o
NI 7 2 i el il ol 1
0 7 S 0 )

) Uy LT
N < DA
S LIS / R
SSSUS 2
Ui )
S 7

Distribution—-D

NEW YORK

Memory Sloan-Kettering Cancer Center

New York Genome Center



JSON VCF

CRAM

glLeaves & glLeavesAD - Architecture logicielle
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SaKe — Seqgoia dAta LaKE
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Structuration des données

/ Nom/Prénom/Date de naissance \
Sexe
Atteint/Non Atteint
Pré-indication

HPO
Prescripteur/Etablissement

R\ y J 41K individus

v

7CDO | 7CD1 | 7CD2 | ABO AB1 AB2 AB3 3280 | 3281 | 3282

1:12300213 A>T 0/1 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/1 0/1 0/1

*:’20 1:381290839 G>CT 0/0 0/0 1/1 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0 0/0
E 2:123819238 AT>A 0/0 0/0 0/0 0/1 0/0 0/1 0/0 0/0 0/0 0/0
= | [2:391283122 C>G 0/1 0/0 0/0 0/0 0/0 1/1 0/0 0/0 1/1 0/0
§ X:632169833 A>T 0/0 0/1 0/1 0/1 0/1 0/ n/1 0/0 0/0 0/0
1 [X:322169821 ASAT 0/0 0/0 1/1 0/0 0/0 /0 0/0 0/0

/JChr/Position/ref/alt \
Gene

Classe SeqOIA
Fréquence SeqOIA
Clinvar
gnomAD

o




La ré-analyse périodique des examens non conclusifs produit un
gain diagnostique annuel de I'ordre de 5 a 10 %

https://pubmed.ncbi.nim.nih.qov/26562225/
https://pubmed.ncbi.nim.nih.qov/27711071/
https://pubmed.ncbi.nim.nih.qgov/27441994/
https://pubmed.ncbi.nim.nih.gov/31231135/
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/33568551/
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Evolutions de Clinvar entre 2017 et 2021

Evolution de clinvar entre 2017 et 2021

2017 2018 2019 2020 2021



L'interprétation perpétuelle
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