04 juin et 05 juin 2026
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Jeudi 04 juin

09h00 - 09h10
09h10-10h00

10h00 - 10h20
10h20-11h40

11h40-13h30
13h30 - 14h40

14h40 - 15h00
15h00 - 15h45

15h45 - 16h30
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Discours d’accueil
ReMap, enhancers exoniques et transcription intergénique

Pause

Les UTR, c’est facile : comment interpréter les variants dans le
5”UTR

Caractérisation bioinformatique de variants candidats non
codants altérant des uORFs dans le 5 UTR pour améliorer le
diagnostic moléculaire des maladies rares

NCBoost v2 : évaluation des SNV non codants dans les maladies
mendéliennes par une approche d’apprentissage automatique
supervisé

Définition de seuils de score CADD spécifiques aux différentes
régions du génome

Pause

La perte de fonction biallélique du gene autosomique C/Z7 est
responsable d’un trouble du neurodéveloppement affectant
uniquement les femmes en lien avec un défaut d'inactivation du
chromosome X

Signature transcriptomique du gene PCBP1

Annotations et scoring des régions 5 UTR par SULTRA

Pause
Variations synonymes en pathologie humaine

Retours sur l'année passée
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Vendredi 05 juin

09h15 -

10h30 -
10h50 -

12h10 -
13h50 -

14h50 -
15h05 -

16h05 -

10h30

10h50
12h10

13h50
14h50

15h05
16h05

16h15

Epigénétique

Mise en place d’'une épisignature : méthodologie, pieges et
exemple du syndrome ReNU

Pause
Applications des épisignatures

Analyse de la méthylation par séquencage en lecture longue
dans les maladies rares

Bioinformatique et méthylation

Variations dans les éléments cis réegulateurs chez des
personnes atteintes de déficit immunitaire

Pause

Architecture et régulation du génome : apport des données
omiques et des approches fonctionnelles pour lUidentification
de régions cis-régulatrices (partie 1)

Pause

Architecture et régulation du génome : apport des données
omiques et des approches fonctionnelles pour l'identification
de régions cis-régulatrices (partie 2)

Cléture
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