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In March 2022 a group of researchers, who make up the Telomere-to-Telomere (T2T) 

Consortium published the first truly complete 3.055 billion base pair sequence of a human genome and 

this was largely made possible by long-read sequencing.

https://nanoporetech.com/about-us/news/first-complete-sequence-human-genome-supported-oxford-nanopore-sequencing-technology


Séquençage Troisième Génération (long read):



From the single-use Flongle to the high-throughput PromethION, SFM is available at the scale 

required for users to answer their most crucial biological questions.



-Une protéine motrice (rouge) est fixée. 

-Dans une cellule de flux d’Oxford Nanopore Technologies (ONT), deux compartiments (cis et trans) contenant des solutions ioniques

sont séparés par une membrane qui contient des pores ménagés par des protéines. 

-Un acide nucléique (noir) traverse le pore (en bleu) de façon contrôlée grâce à la présence de la protéine motrice (rouge). 

-Avant de traverser le pore, l’acide nucléique est dénaturé par la protéine motrice et ainsi un seul des deux brins traverse le pore. 

-Quand une molécule d’ADN ou d’ARN traverse le pore, le courant électrique est modifié ; celui-ci est enregistré en temps réel et 

graphiquement représenté par un squiggle plot (à droite).





• MinIon system (2012, commercialisation early access en 2014) 

• 5-10 Gb par run de 48 à 72 heures (512 nanopores biologiques disponibles) 

• Longueur des lectures de plusieurs dizaines de kb (jusqu’à 100 kb) : record 880 Kb







Méthodes:

-100 LAM (+myelodysplasia-related cytogenetic abnormalities)

-Médiane d’âge (65ans)

-WGS (ONT)

-GridION sequenceur/ SQK-LSK109 kits

-50 échantillons/100: analyse d’une façon prospective

-10 échantillons par deux laboratories (reproductibilité)

-Analyse par in-house bioinformatique pipeline

-Mapping: 290 bandes chromosomiques/comparaison avec les résultats de la 
cytogenetique conventionnelle

-Analyse par Cytogénéticiens

-Classification en c-KT, m-KT, MRC-KT (WHO 2016), MRCA-KT (ICC 2022 ).

* International Consensus Classification (ICC) of myeloid neoplasms and acute leukemias



Résultats

• Couverture WG 4.4 (intervalle: 2.1-6.2)

• Résolution of ≥0.1 mega-paires bases (Mpb)

• Reproductible: 110 CNVs détectés dans les deux labos avec une longueur similaire
(R2=0.999), seulement 8 CNVs (7%) different significativement en longueur

• Une perte ou un gain chez 69 patients (≥1 chromosome )/ CNVs ou translocation 
retrouvés chez 72 patients avec cytogénétique conventionnelle.





La discordance la plus importante est au niveau du mKTs



Discordances :

- Résolution élevée de l’ONT (m-KT)

-Translocation non détectées par ONT (avec ce protocole) 

Délai pour le rendu du résultat: 4 jours

-Préparation de la librairie: 3.45 h

-Séquencage: 24 h

-Analyse bioinformatique: 6.30 h
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