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Référents des centres pour la foetopathologie
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Groupe Bio-Info SeqOIA : composition et missions

8

1) Composition :
- Bio-Informaticiens SeqOIA-IT
- Responsable médical, RAQ, coordinatrice Pf Séquençage et consultant
- Biologistes, cliniciens et bio-informaticiens salariés des établissements du GCS
2) Missions :
- Participer à la définition des besoins bio-informatiques pour l’interprétation des 
données NGS générées par le LBMMS SeqOIA
- Tester les applications bio-informatiques développées par SeqOIA-IT avant mise en 
production 
- Tester les nouvelles fonctionnalités des applications bio-informatiques développées 
par SeqOIA-IT avant mise en production
- Réaliser une veille scientifique concernant les méthodes innovantes 
d’interprétation
- Participer à la définition du programme de formation et les modalités d’habilitation 
initiale des biologistes du LBMMS SeqOIA
- Aider à l’interprétation bio-informatique des données NGS générées



Habilitation initiale des biologistes du LBMMS SeqOIA
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1) Aptitude à la validation des examens de génétique constitutionnelle
Agrément en cours par l’agence de la biomédecine du praticien pour l’examen des 
caractéristiques génétiques à des fins médicales
L’agrément fonctionne comme un agrégateur de preuves : formation et qualification, 
expérience professionnelle, travaux et publications, formation continue et mise à 
jour des compétences, rapports d’activité annuelle.

2) Expertise requise dans la pré-indication
Désignation par le clinicien et/ou le biologiste référent de la pré-indication (cf. 
dossier déposé à la HAS) et par le biologiste responsable du site concerné.

3) Intégration au LBMMS SeqOIA
Prise de connaissance de l’outil de e-prescription SPICE et des documents clés du 
LBMMS SeqOIA (www.laboratoire –seqoia.fr)
Formation initiale notamment à l’outil d’interprétation GLEAVES avec attestation 
correspondante et résultats aux « quizz ».



Questionnaire Google Forms - décembre 2018 



Questionnaire Google Forms – février 2020



Application GLEAVES
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G

60 biologistes des trois établissements membres du GCS 
SeqOIA habilités LBM SeqOIA : 

50 biologistes pour l'interprétation des pre-indications
Génétique constitutionnelle (14 sessions de formation depuis 
le 4 octobre 2019) 

10 biologistes pour l'interprétation des pre-indications
Génétique somatique (2 sessions de formation depuis le 17 
juin 2020).



Réception échantillon

Extraction ADN

Préparation des 

librairies

Analyse bio-

informatiques

Séquençage (incluant 

regroupement)

Interprétation 

biologique et édition 

CR

2 jours

1 jour

5 jours

5 jours

7 jours

• Prescription conforme

Préparation de librairies : 

• [Librairies] > 5 nM

• Taille fragments librairies = 650 pb ± 100

Séquençage :

• Quantité de données Pf  > 10 milliards de clusters

• Q30 > 90%

Identitovigilance :

• Moyenne des autoconfidences SNP ≥ 99%

• % SNP dont le seuil de confidence est ≥ à 97,5% ≥ 

50%

• Libération technique si atteinte des métriques qualité :

• Bases ≥ Q30 ≥ 85Gb

• % of genome ≥ 15X reads with mapq > 20 ≥ 85%

• % of callability (WG) ≥ 85%

• Validation identitovigilance (concordance)

• Interprétation biologique

• Edition du compte rendu d’examen

• Diffusion des résultats

QC

Id
e

n
tito

v
ig

ila
n
c
e

• [ADN] > 40 ng/uL ; > 5 kb (DQN > 7)
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Stratégies d’interprétation par palier
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Politique de validation et de rendu des résultats 

15



Performances et limitations de l’examen
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Méthode analytique
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