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La validation de I'approche en cartographie optique de génome Introduction

- Nécessité d’analyser en rétrospectif des échantillons avec des
anomalies de structure connues

Optical genome mapping enables constitutional AJHG, 2021 A s . = | —
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Visualizing Different Classes of
Structural Variants in Bionano
Access Software
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- Nécessité d’analyser des échantillons
avec des anomalies connues

« Genome In A Bottle Consortium »
(Zook et al., 2020)
- Variation connues validées

- Individus sains

La validation de I'approche en cartographie optique de génome — PF Rouen 2023 Introduction

Laboratoire de cytogénétique du CHU de ROUEN

Quelques anomalies classiques (Aneuploidie, délétion, duplication en tandem...)
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Intéréts d’analyser un remaniement chromosomique complexe

Remaniement
chromosomique complexe

Plateforme de cartographie
optique de génome

Meilleure caractérisation du remaniement - S’approprier l'outil d’analyse

Introduction

- Acquérir de nouvelles logiques d’interprétation

- Controle positif



Detection du remaniement complexe par les outils standard de cytogénétique Results

Fille — 3 mois
Légere dysmorphie, malformations mineures des extrémités et retard moteur important

Array-CGH Caryotype / FISH
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Visualisation des anomalies détectées en cartographie optique Results

3 formes de représentation des résultats

1. Circos plot: Synthétique 2. Genome Browser: Pipeline SV et
Y 1 alignement a la référence pukS
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Recherche des anomalies détectées en CGH-array Results

RESULTATS :

* Les principales anomalies détectées en CGH sont retrouvées

e Chromosome5, 6,7 et 10
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Un large spectre de variants de structures classiques sont retrouvés en cartographie optique Results

Caractérisation rapide de Variants de Structure classiques

Translocation réciproque 5 et 6
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La cartographie optique permet une analyse plus approfondie des anomalies complexes Results

Chromosome 5
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Une revue attentive des SV est nécessaire...

10.

Délétion trompeuse

Simple petite délétion sur le chromosome 3 ?
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Une revue attentive des SV est nécessaire... Results

Délétion trompeuse ..petite insertion impliquant les

chromosomes 5 et 12

Délétion sur le chromosomes 3 ? ...
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Results

Une revue attentive des SV est nécessaire...
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A careful review of SV is crucial

13.

Results
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14.

Conclusion
Remaniement
s chromosomique complexe
| % S= $
| /,"'I/,/ : ) Rl
I a |'\\ W
|
: Plateforme de cartographe optique de génome
|
! Aide a comprendre Importance d'une
i comment les VS sont analyse intégrée des
! détectés et représentés données

Des variants de structure peuvent en masquer d'autres

Conclusion
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Normal chromosomes
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