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- Réception et QC des Echantillons

e ]ereréception en Janvier 2026
* 1647 échantillons recus (cohortes existantes)

 Période de « rodage » (384 échantillons testés)
* Mesure des volumes et controles de |'aspect des échantillons
* Réajustement des volumes de tous les échantillons a 30ul

* Mesure de la concentration des échantillons et réajustement des concentration des
échantillons par dilution puis nouvelle mesure des échantillons

* « Vérification » par PCR sur chromosomes sexuels de la compatibilité entre tubes et fichiers.
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= Bilan QC Echantillons

Bilan final 1647 échantillons testés

1581 échantillons validés pour le génotypage et le séquencage (96%)
o G:500ng, S: 1000ng (plateforme HT en routine)
18 échantillons quantité suffisante uniguement pour du séquencage

11 échantillons quantité suffisante uniquement pour du génotypage
21 échantillons quantité insuffisante pour du séquencage et génotypage*
16 échantillons information du sexe discordante entre le fichier et le test PCR (<1%)

* Alternatives possibles avec autres technos/kits mais possible introduction d’hétérogénéité et impact sur le cout
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B (5 Génotypage

Puce GSA-MDV4 d’lllumina

L i . i i * 48 échantillons par puce
1¢re série de 376 échantillons génotypés sur la puce GSA-MD-V4
* plateforme Excalibur
* 365 échantillons (97%) avec taux de génotypes « optimal » ( >98%)

* = 700 000 marqueurs
* 6 échantillons (1,5%) avec taux de génotypes « acceptable» ([96-98%|,

possiblement lié a une dégradation

* 5 échantillons (1,5%) avec taux de génotypes (<91%), possiblement lié
a une dégradation ou contamination
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Qu’interroge la GSA?

e

s \d—/ BSYCH:
Fratenité

o o e o Processus biologique .
[l Chaine principale pangénomique Mensurations M Clinvar
M Recherche clinique Cancer M gnomAD

Mesure ou maladie cardiovasculaire
Trouble du systéme digestif
Mesure hématologique

Trouble du systéme immunitaire
Mesure inflammatoire

I personnalisé
M Contrdle de la qualité (CQ)

B MHC-HLA-KIR
[ Catalogue NHGRI-EBI-GWAS
W PharmGKB

Mesure des lipides ou des lipoprotéines
Mesure d'enzymes hépatiques

Trouble métabolique

Trouble neurologique

Autre maladie, mesure ou caractéristique
Réaction aux médicaments

M Variants de la base
de données publique PGx
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1504 échantillons génotypés sur la puce GSA-MD-V4

1486 échantillons (99%) avec taux de génotypes optimal ( >98%)

9 échantillons (1%) avec taux de génotypes « acceptable» ([96-98%|, possiblement lié a une
dégradation

9 échantillons (1%) avec taux de génotypes invalides (<91%), possiblement lié a une dégradation
Ou une contamination

QC (PCA, hétérozygotie...) en cours
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Finaliser le génotypage

* 100 échantillons en cours de process, fin prévue pour fin avril-26
* Réception de 1600 ADN supplémentaires (Q2-2026). Génotypage Q3 si tout OK

Démarrer le séquencage (Whole Genome Sequencing)

* Préparation des librairies par le kit TruSeq d’lllumina
* Séquencage en Paired-end (2x150) sur NovaSeqgX+
* Profondeur attendue 30x

e 279 échantillons en cours de préparation
» Séquencage courant avril- 26
* 1320 échantillons a préparer

* Fin du séquencage sept-26

* Planifier séqguencage 1600 additionnels
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* Delphine Bacq and the QC team (data QC)

* Francis Rousseau and the LED (genotyping and sequencing)
e Bertrand Fin and the bank (DNA management and QC)

* Equipe PROPSY
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