Utilisation du datalake en RNASeq
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Diagnostic des TND
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Diagnostic des TND
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Analyse RNASEQ
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Utilisation des bases de données

PanelApp
% OUTRIDER PLI
#* FRASER2
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Analyse RNASEQ
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Utilisation des bases de données
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Cas : WDR59

" Perte de fonction
biallelique

" Autosomique récessif

* DI sévere
* Cardiopathie

" Présent dans une
cohorte avec méme
phénotype
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Decoupage des requéetes

gnomad_ac_threshold
sample of interest - ["23D36B"]
chromosome

start
end
gene_name "WDR59"
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Decoupage des requéetes

Sme
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chromosome:
df _chr = polars.rea v("gene_to_chr.txt", separator="\t")

chromosome - df_chr ter(polars.col("Gene name") gene_name).select("Chromosome/scaffold name").item()

gene_name:

query

{annotations_path "snpeff" / data_type "v4.3t" {chromosome}

{gene_name}




Decoupage des requéetes

LOW

LOW

id snpeff_impact
2253622258503254021 MODERATE
2253572353130758148 MODERATE
2253546536082341892
2253585484993265668

-
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snpeff hgvs c

c.1511A>G

c.2423G>T

c.2763G>T

c.2058C>T

snpeff_hgvs p
p-Asn504Ser
p-Gly808Val
p-Thro21Thr

p-Leu686Leu

snpeff gene
WDR59
WDR59
WDR59

WDR59

snpeff geneid

ENSG00000103091
ENSG00000103091
ENSG00000103091

ENSG00000103091
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Decoupage des requéetes

fiog

id snpeff impact snpeff hgvs c snpeff hgvs p snpeff_gene snpeff _geneid

SaKe e

2253572138382393348 LOW c.2523C>T p-Arg841Arg WDR59  ENSG00000103091
2253575295183355910 LOW c.2347-8T>A WDR59  ENSG00000103091
2253572138382393348 LOW c.2523C>T p-Arg841Arg WDR59  ENSG00000103091

2253576250813579271 LOW c.2307T>C p-Pro769Pro WDR59  ENSG00000103091

2253784058511228932 LOW c42C>T p-Phe14Phe WDR59  ENSG00000103091
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Decoupage des requéetes

BT

SaKeee

id snpeff_impact snpeff hgvs c snpeff_hgvs p

2253575295183355910 LOW c.2347-8T>A

. 2253640069732630533 LOW c966+3A>G
2253572138382393348 LOW €2523C>T p-Arg841Arg
2253575295183355910 LOW c.2347-8T>A
2253640069732630533 LOW c966+3A>G
2253575295183355910 LOW c.2347-8T>A

%
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snpeff gene
WDR59
WDR59
WDR59
WDR59
WDR59

WDR59

snpeff_geneid
ENSG00000103091

ENSG00000103091

ENSG00000103091

ENSGO00000103091

ENSGO00000103091

ENSGO00000103091

sample
23D30
23D30
23D31
PEIDEY
23D31

PEIDEY

gt
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1 I |
74917679 74921720 74925761
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Requete sur région

'

pos

74920063

2253646086981812229

2253646086981812229
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Cas : WDR59 - 2 variants candidats

" Perte de fonction
biallelique
" Autosomique récessif

* DI sévere
* Cardiopathie

" Présent dans une
cohorte avec méme
phénotype

od

CHU
NANTES Laura DO SOUTO FERREIRA

1.9 1

-log10(pValue)

2.51

0.0 1

. K \ Legend
% 2 variants détectés . ng\,ﬂg
Up
# NM_030581.4
2 C.966+3A>G
- c.886+1219T>G
. & |
........................................ "ql.
o 5 ; : To

16



S
—
Q)
S
L~
O
S
—
=
)
S
S
=
e
=
S
*
C&j

CHU

NANTES Laura DO SOUTO FERREIRA



vation de I’X
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Conclusion

* Sake facilite I'interprétation des données de RNASeq en mettant en paralléle les

données génomiques

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