RNAseq :

Analyse des réarrangements,
fusions, variants
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Objectifs

* Recherche des fusions/réarrangements
* Analyse des variants (substitution, délétion, insertion)
* Analyse de I'expression génique (hyper-expression, sous-expression)

« Intéréts : tumeurs solides (CBNPC, cholangiocarcinomes, sarcomes, vessie, glioblastome),
constitutionnel (analyses fonctionnelles) et oncohématologie (LAM, LMC, Syndrome hyperéosinophilie,
Lymphomes)
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Fusions
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Fusion reports :

3.2 EML4-ALK

Data Analysis using CLC Genomics Workbench

3.1 TPM3-NTRK1

Reported transcript 3 NM_004304.4
Translocation name EMLA{NM_019063 4}1.1_1763_ALK{NM_004304.4}T.

4125_6265
P-value 0.00
Z-score 1,001.00
Fusion crossing reads 1,002
5 read coverage 1,012
3'read coverage 1,012
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Fusion name TPM3-NTRK]
5 gene TPM3
5 chromosome 1
3 gene NTRK1
3 chromosome 1
Reported transcript 5 NM_152263.3
Reported transcript 3 MNM_D02529.3
Translocation name TPMIHNM_152263.3}r.1_892_NTRK1{NM_002529 3}r.

1252_2655
P-value 0.00
Z-score 1,486.68
Fusion crossing reads 2 280
5" read coverage 2280
3" read coverage 2340
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LMC

Hémopathie, Syndrome Myéloprolifératif SMP

e Cellules atteintes : granulocytes (myélémie)

* Translocation entre le chromosome 9 et 22 -> Chromosome Philadelphie

 Examens a réaliser : Myelogramme -> Caryotype -> Biologie moléculaire

* Traitements : ITK (imatinib, nilotinib, ponatinib...)
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LMC : Fusion BCR::ABL
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Conclusion

RNAseq = Séquencage NGS a partir dARN

* Intéréts RNAseq = Diagnostic, thérapeutique, pronostic

* Objectifs = Recherche de fusions +++, variants, expression

* Fusion = Translocation, inversion, délétion, insertion, duplication

* LMC = Chromosome Philadelphie, fusion entre le gene BCR sur le chromosome 22 et le gene ABL sur le chromosome 9
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