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Bulletin technique 

 

SUJET: Comment passer en revue la non-correspondance des variants d'exon dans un 

nouvel l'allèle qui n'est pas reflétée dans la colonne MME de la table des allèles candidats. 

Nom du produit 
Numéro 
produit 

Versions 
logiciels NGS  

MIA FORA NGS HLA Server, Linux SR-790-00017 3.0 and 3.1 

MIA FORA NGS HLA Server, Windows SR-790-00020 3.0 and 3.1 

MIA FORA NGS Software, Linux SR-850-00043 3.0 and 3.1 

MIA FORA NGS Software, Windows SR-850-00062 3.0 and 3.1 

MIA FORA NGS Software, Registry SR-790-00068 3.0 and 3.1 

 

 

Détection des nouveaux allèles 

a. Lorsqu'un nouvel allèle  est présent, le logiciel MIA FORA NGS affichera un point 

d'interrogation dans le système Smart Flagging lorsque l'emplacement de la variante 

est en exon 2 et / ou exon 3. Cependant, lorsque la différence est en dehors de ces 

exons, occasionnellement le logiciel n'a pas cet indicateur (voir la figure 1). Les 

utilisateurs devront passer en revue manuellement pour identifier les variantes 

potentielles dans les exons en dehors des exons 2 et 3. Dans la plupart des cas, le 

« coverage plots » sur la page de revue affiche la discordance quand il y a un creux 

significatif dans le « coverage plots ». De plus, les régions d'ombre dans « coverage 

plots », et la diminution marquée de la couverture minimale et de la couverture du 

« central read » centrale dans la table des allèles candidats alerteront l'utilisateur sur 

un nouvel allèle potentiel. La description des étapes nécessaires pour identifier un 

nouvel allèle potentiel dans la page de détail de l'interface graphique est décrite ci-

dessous.  
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Figure 1: Genotype table - Exemple d'un nouveau DQB1 sans système de marquage 

intelligent 

 

Les utilisateurs doivent examiner la colonne de couverture minimale (Cov) et la colonne 

de couverture de lecture centrale minimale (Cen) de cDNA (cRead) dans le tableau des 

candidats allèles (voir Figure 2) pour chaque allèle. Idéalement, la couverture minimale 

est supérieure à 20x et la couverture centrale minimale est de 10x. Si ces couvertures 

sont inférieures aux valeurs suggérées, les utilisateurs doivent examiner les données 

manuellement. 

 

 

Figure 2: Tableau des candidats allèles - Dans l'exemple illustré, le Cov pour 

DQB1*04:02:01:01 est -1 et le Cen est 0 et la couverture pour le DQB*06:03:01 est 426 

et Cen est 168. 

b. Examiner à la fois le « coverage plot » du cDNA et « genomic coverage plot » pour 

confirmer que la couverture est uniforme et supérieure à la ligne de base et la 

présence de grandes régions grises (voir les figures 3 et 4).  

Lorsque les lectures de séquences d'un échantillon ne concordent pas avec la 

séquence de référence sélectionnée, la couverture bascule vers la ligne de base à la 

position non concordante. La grande zone grise représente l'accumulation de lectures 
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qui ne correspondent pas à la séquence de référence à cet emplacement pour les 

allèles sélectionnés. 

 

 
Figure 3: cDNA Coverage plot - La couverture pour DQB1*04:02:01:01 diminue à la 

ligne de base dans l'Exon 4. Une grande zone grise est présente dans l'exon 4. 

 

 
 

Figure 4: Genomic Coverage Plot - La couverture de DQB1*04:02:01:01 est 

également enregistrée dans l'Exon 4 et une zone d'ombre grise est présente. Les 

discordances dans les introns conduisant à des ombres grises dans la couverture 

génomique ne sont pas prises en compte pour l'analyse selon l'étiquetage du produit. 

 

c. Enquêter sur la discordance dans Exon 4:  

I. Tout d'abord, identifiez la position de discordance dans la fenêtre 

« Consensus Alignment ». 
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Figure 5: La position qui diffère entre la séquence de référence DQB1*04:02:01:01 et 

la séquence contig1 de novo est mise en surbrillance au codon 213. 

 

II. Passez ensuite en revue le contenu de base dans le navigateur 

«  cDNA/Genomic alignment browser ». 

 

Figure 6: Le « Genomic alignment Browser » affiche uniquement la base T à la 

position non concordante. La base C attendue présente dans DQB1*04:02:01:01 

n'est pas présente. 

III. Confirmer les polymorphismes simples nucléotidiques (SNP) dans le 

contig « alignment browser ». 

 

Figure 7: Le contig « alignment browser » montre également seulement la 

présence de T et de non C. Par conséquent, les séquences de mapping et phasing 

confirment qu'un nouveau variant est présent avec une seule modification de base 

dans DQB1*04:02:01:01 au codon 213.  
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Formulaire de réponse au bulletin technique 

Je vérifie que notre établissement: 

         (1) a été mis au courant de la publication d'un bulletin technique pour les serveurs 

MIA FORA NGS FLEX et les numéros d’articles MIA FORA NGS FLEX SR-790-00017, 

SR-790-00020, SR-850-00043, SR-850-00062 et SR-790-00068.  

         (2) comprendre et être en mesure d'examiner manuellement les données pour les 

allèles et les ambiguïtés comme décrites dans le bulletin technique. 

 

Nom manuscrit: 

Signature: Date: 

Poste: 

Etablissement / Institution: 

 

 


