Centre canadien de
génomique

Détection de variants de la lignee computationnelle

germinale : étude de cas WGS 30X

Situation
* Une équipe de recherche étudie les causes génétiques et ( En bref \

environnementales des malformations congénitales, avec un accent ) i . )
- . Le forfait de détection de variants
particulier sur les anomalies du tube neural

* Pour identifier les facteurs de risque sous-jacents, I'équipe prévoit un de bout en bout du C3G et du
séquengage du génome entier ou de l'exome (WGS/WES) des individus MGC simplifie le flux de travail,

atteints des données brutes aux résultats
* |'équipe consulte le C3G ou le Centre de génomique de McGill (MGC) pour exploitables, réduisant la charge

obtenir des conseils de travail et accélérant l'obtention
* Les discussions portent sur la stratégie de séquengage, la conception de d'informations. Laissez-nous

I'étude, les exigences de qualité des échantillons et les méthodes de
préparation des librairies

® Les délais d'exécution et les contraintes budgétaires sont évalués pour
s'aligner sur les objectifs du projet

* Les besoins d'analyse en aval sont définis, notamment la détection de
variants, I'annotation et la priorisation

* Les considérations éthiques sont examinées parallelement aux politiques
de stockage et de partage des données

gérer le traitement des données
pour vous!
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Stratégie et processus

1. Soumission des échantillons: le client envoie les échantillons au MCG.

2.Réception et controle qualité des échantillons: enregistrement, quantification de I'ADN, évaluation de l'intégrité et
génotypage (vérification de I'identité, du sexe et de la contamination)

3.Préparation des librairies: fragmentation de I'ADN, ligation des adaptateurs, contrdle qualité des librairies,
normalisation et mise en commun

4, Séquencgage: les librairies sont séquencées sur la plateforme

5.Traitement primaire: appel de bases et démultiplexage des données brutes

6.Controéle qualité secondaire: vérification des métriques de qualité, de la couverture et de la cohérence
génotype/sexe

7. Transfert des données: déplacement des données de séquencage vers un espace de travail sécurisé sur
SecureData4Health

8.Pipeline bioinformatique (GenPipes): rognage des lectures, alignement, marquage des duplicats, détection de
variants (SNV, indels, SV), filtrage par consensus et annotation des variants

Résultats

Livrables et accés: le client recoit des identifiants pour les données brutes, les alignements, les fichiers VCF et I'acces
a la plateforme (6 mois par défaut)

Formation et soutien: séance d'intégration d'une heure avec des experts du C3G pour le filtrage, l'interprétation et
les analyses en aval

@ Vous souhaitez démarrer? Contactez-nous al'adresse ryan.borotra@mcgill.ca



