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01
Diagnostic conventionnel

3 Mélissa N’DEBI - APHP - Plateforme GenoBioMICS Séminaire BioinfoDiag | 2025-04-01



Diagnostic conventionnel
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02
Diagnostic par NGS
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Diagnostic par NGS

01  Analyses de génomes par technique ciblée
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01 Technique ciblée

Séquençage de l ’ARN r ibosomique 16S (ARNr 16S)  :

• pet i te  sous-uni té  du r ibosome chez les procaryotes

• 9 rég ions hypervar iab les

• Séquençage par  ampl icons des d i f férentes rég ions
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01 Technique ciblée
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Microbiote digestif

Identification pathogène

• Ind icat ions :  Recherche

• Grande d ivers i té

• Recherche la  quant i f icat ion 
et  l ’ ident i f icat ion de la  
d ivers i té

• Ind icat ions :  D iagnost ic

• Faib le  d ivers i té

• Recherche in fect ion majeure
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01 Technique ciblée
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Filtre 
qualité

Filtre reads 
duplicats

Fastq

Alpha
Diversité

Fastq Fasta

Clustering
UTO*

Table

Beta
Diversité

Assignation
Taxonomique

Logiciels : USEARCH ou QIIME2

*UTO = Unité Taxonomique Organisationnelle 
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Diagnostic par NGS

02  Analyses de génomes par technique non ciblée
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02 Technique non ciblée

Séquençage du génome par  Shotgun  Metagénomique :    
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Diagnostic par NGS

02  Analyses de génomes par technique non ciblée

02-A Avec a pr ior i  de l ’espèce
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02-A Technique non ciblée : Avec a priori

Séquençage du génome par  Shotgun  Metagénomique :  Avec a pr ior i  sur  l ’espèce

• Echant i l lon = culture bactér ienne

• L ibra i r ies  de l ’ensemble de l ’ADN  (génome complet ,  p lasmides. . . )
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02-A Technique non ciblée : Avec a priori
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Trimming Contrôle 
Qualité

Assemblage
De Novo

Fastq

Trimmomatic

Génome 
FastaFastq

CheckM
QUAST

ReferenceSeeker

SPAdes 
Shovill

TSV Resistance

Espèce dépendant

M. tuberculosis : TB-Profiler

Typage

Espèce dépendant

M. tuberculosis : TB-Profiler
Salmonella sp : SeqSero2 

Virulence

Espèce dépendant

ResFinder / PlasmidFinder
M. tuberculosis : VFDB

Comparaison
cgMLST

ChewBBACA

Schémas PubMLST
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02-A Technique non ciblée : Avec a priori

Séquençage du génome par  Shotgun  Metagénomique :  Avec a pr ior i  sur  l ’espèce

• Résis tance/v i ru lence :

o  Présence/absence

v Impor tance de la  base de données

vChromosomique et  p lasmid ique

o Express ion d ’un gène
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Resistance

Virulence
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02-A Technique non ciblée : Avec a priori

Séquençage du génome par  Shotgun  Metagénomique :  Avec a pr ior i  sur  l ’espèce

• Caractér isat ion :

o Genre/Espèce dépendant

o Populat ion bactér ienne non homogène

o Not ion de core-génome et  génome accéssoi re
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Typage

Comparaison
cgMLST
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02-A Technique non ciblée : Avec a priori

Séquençage du génome par  Shotgun  Metagénomique :  Avec a pr ior i  sur  l ’espèce

• Caractér isat ion :

Core-génome = Ensemble de gènes essent ie ls  à  une espèce bactér ienne

Génome accessoi re  = Ensemble de gènes non essent ie ls  à  une espèce bactér ienne
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Diagnostic par NGS

02  Analyses de génomes par technique non ciblé

02-B Sans a pr ior i  de l ’espèce
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02-B Technique non ciblée : Sans a priori

Séquençage du génome par  Shotgun  Metagénomique :  Sans a pr ior i  sur  l ’espèce

• Echant i l lon = prélèvement (sang to ta l ,  b iops ie ,  LCR. . . )

• L ibra i r ies  de l ’ensemble de l ’ADN  e t  de l ’ARN
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02-B Technique non ciblée : Sans a priori
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Trimming Rapports

Fastq

Outils maison

Fastq
Filtre des reads

SNAP Aligner

Humain Contaminant
Mammifère

Microorganisme

Bam
Json
Pdf

MetaMIC (analyse breveté)
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02-B Technique non ciblée : Sans a priori

Séquençage du génome par  Shotgun  Metagénomique :  Sans a pr ior i  sur  l ’espèce

• Ident i f icat ion :

• Peu sens ib le  aux er reurs  de séquençage

• Sensib le  à  la  profondeur

• Sensib le  à  la  contaminat ion

• Nouveaux microorganismes /  microorganismes peu f réquents

• Déla i  de rendu cour t  :  ~  1  semaine

21 Mélissa N’DEBI - APHP - Plateforme GenoBioMICS Séminaire BioinfoDiag | 2025-04-01



03
Challenges de l’hôpital : 
 Normes 15189 et 17025
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Challenges de l’hôpital : Normes 15189 et 17025

Pourquoi  deux normes ?

• ISO 15189 :  D iagnost ic  médica l  humain

• ISO 17025 :  P lus large ;  Pas de rendu pat ient

Gest ion de deux normes :

• Champs d ’appl icat ion d i f férents

• Très proche

• Ut i l isat ion des mêmes documents 
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Challenges de l’hôpital : Norme 15189 et 17025

Points  spéc i f iques à la  microb io log ie  :
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Challenges de l’hôpital : Norme 15189 et 17025

Simi lar i tés  avec la  génét ique humaine :
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04
Conclusion
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Conclusion

Spéci f ic i tés  :

• Préparat ion des l ibra i r ies  (k i ts  spéc i f iques)

• Analyses b io in format ique mul t ip les,  espèces dépendantes

Simi lar i tés  :

• Organisat ion de t rava i l

• Gest ion de la  qual i té
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Take home message

La Microbiologie : L’analyse des microorganismes 

au service de la santé humaine
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Merci pour votre attention
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