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Cas : WDR59

 Perte de fonction 
biallélique

 Autosomique récessif

 DI sévère
 Cardiopathie

 Présent dans une 
cohorte avec même 
phénotype
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Découpage des requêtes

Définition des 
paramètres
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Résultats FRASER2 
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Cas : WDR59 – 2 variants candidats

 Perte de fonction 
biallélique

 Autosomique récessif

 DI sévère
 Cardiopathie

 Présent dans une 
cohorte avec même 
phénotype

 2 variants détectés

 NM_030581.4
 c.966+3A>G
 c.886+1219T>G
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Biais : inactivation de l’X
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Biais : inactivation de l’X
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Conclusion

Sake facilite l’interprétation des données de RNASeq en mettant en parallèle les 

données génomiques

 Permets la recherche de variants dans des régions d’intérêt
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Merci pour votre attention !
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