NGS : approches technique et bioinformatique ,:f’

Application a I'hématologie

@ Objectifs

Référence : TS.NGSB

* Maitriser les aspects techniques du NGS : préparation d'une librairie, choix de la technologie et

du panel de génes

* Comprendre l'approche bioinformatique du NGS : données qualitatives et quantitatives

¢ Intégrer les résultats dans un contexte clinique
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Approche technique du NGS : fabriquer une librairie,
choisir une technologie adaptée

Introduction

o Structure générale du génome

¢ De la méthode de Sanger au Séquencage Nouvelle
Génération : quelles différences ?

Fabriquer une librairie
* Principes techniques : amplicon / capture
o Critéres de choix

Mise en pratique de préparation d'une librairie
au pas-a-pas

¢ Fragmentation, capture, indexage, barres-codes
moléculaires, amplification  Qualification et
quantification d'une librairie ¢ Préparer le pool a
séquencer ® Apport de |'automatisation, partielle,
totale

Séquencer une librairie
¢ Principes techniques

Choisir son panel de génes

o Adapter le panel a la problématique médicale :
exemple en hématologie

o Créer son fichier 'bed’ (TP, Démo)

De la bioinformatique au résultat clinique

Comprendre les données générées en sortie de

séquenceur

¢ Démultiplexage des séquences, Trimming,
Alignement

» Générer des fichiers ‘fastq’, 'bam’, vcf ...

Données qualitatives d'un RUN

Détection et quantification des différents types
de variants

¢ SNV, petits indels, longs indels, duplications,
homopolyméres, génes de fusion

s Fréquence allélique (VAF)

* Analyse CNV

¢ Différents types d'artéfacts

Analyse tertiaire : Validation biologique

(Cas cliniques - Démo en direct)

* Qutils pour 'interprétation des variants

¢ Rédiger un compte rendu contextualisé, Apport
diagnostique du NGS

.

Présentiel : 2 jours consécutifs
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DUREE : 14 heures

SESSIONS PROPOSEES
Dates Lieu Coit (Net de taxe)
Du 17 au 18/09/26 PARIS 890 €
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TECHNIQUES SPECIALISEES

Public
Technicienne, Biologiste

Prérequis
Connaissances de base théoriques et pratiques
en biologie moléculaire

Pédagogie
Théorie 50 % - TP/Démo 20 % - Etude de cas 30 %

Modalités pédagogiques
Questionnaire préalable.

Remise d'un support de cours.

Outils pédagogiques : Vidéoprojection.
Validation des acquis par test QCM/QROC et
étude de cas.

Etude de satisfaction en fin de session.

Modalités pratiques

Durée journaliére habituelle de formation: 7 h
Heure de début 1¢ jour : 9h

Heure de fin dernier jour : 17h

INTERVENANTS
Dr Christophe MARZAC
M. Cyril GELLA
et collaborateurs
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« Ne vaut pas agrément de |'Etat »
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