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• Réalisation d’un fichier recensant les positions des sondes FISH utiles en cytogénétique hémato 
au CHU de LILLE (en Hg38)

• Travail initié par Margot DUCOURANT (externe en pharmacie CHU Lille)

→ Faciliter l’interprétation conjointe des dossiers caryo/FISH/bionano

Sondes FISH



Région 8q24

XL MYC BA
METASYSTEM

XL t(8;14) MYC-IGH-8cen
METASYSTEM
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METASYSTEM

Sondes FISH



• BED pratique

• Précision des loci dépendante de la précision du schéma de sonde, parfois il 
persiste une inexactitude (ex. NUP98 BA)

• Principales sondes FISH Metasystem, le fichier peut être amélioré, précisé et 
agrémenté avec les sondes des autres fournisseurs

• Le chiffre après le fournisseur de sonde ne veut rien dire

→ Toutes erreurs ou incohérences observées à l’usage est utile à remonter

Sondes FISH

XL NUP98 BA
METASYSTEM

Aperçu du ficher



• Difficulté d’interpréter certains variants dans la curated variant lists

• L’anomalie parait convaincante (nombre de molécules, alignement, …) pour autant est-ce un 
polymorphisme non présent dans les patients « contrôle » de bionano ou est-ce un potentiel 
variant de la population de cellules cancéreuses ? La VAF peut ne pas être un critère de décision 
sur les échantillons très infiltrés

• Les indications de type « nombre de DGV calls » peuvent aider mais souvent le recours à la 
visualisation UCSC est nécessaire, pour observer la position des variants DGV et comparer à notre 
anomalie

• Le BED « DGV » de bionano est trop lourd pour l’ouvrir dans Access (à voir selon les centre)
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Liste très longue à charger, page à dérouler jusqu’en bas…
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DGV gold standard
Visuel Bionano



Attention !

DGV gold standard



• Couleur pour gain (bleu ; 0,0,255) vs délétion (rouge ; 255,0,0)

• Borne externe répertoriée (vis-à-vis du visuel UCSC)

• Nom du variant DGV cf. diapo suivante

DGV gold standard
A savoir sur ce bed



• Nom = nom du DGV gold standard variant puis « _ » et number of supporting variants, parfois à l’état homozygote 
chez un sujet donc ne veut pas dire nombre de patients avec ce variant, et pas d’idée sur le nombre de sujets étudiés 
total

DGV gold standard



Fichiers à disposition pour le FrOGG


