FRANCE \

293y
\_./.

©
an r agence nationale

de la recherche

[:¥YNcco+

Actualités concernant le projet
BAnque Nationale des CNV COnstitutionnels +

Journée AChroPuce
Paris, 26 novembre 2025

HCL >’ CHU am U

EEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEE
Marseille ~ Université

Partenaire 1, HCL Partenaire 2, CHU de Poitiers Partenaire 3, Université Aix Marseille
Service de Génétique Service de Génétique C2VN, équipe 7
Pr Damien SANLAVILLE Dr Frédéric BILAN Pr Christophe BEROUD

Projet financé par I’ANR au titre de France 2030 — Référence ANR-21-PMRB-0001



o i3

= Entrep6t de Données de Santé (EDS) BANCCO+, Damien Sanlaville (HCL)

= Activité du réseau, Hanitriniaina Rabeony et Frédéric Bilan (CHU de Poitiers)

= Nouveau portail d'acces BANCCO+, Mélanie Corcuff et Christophe Béroud (AMU)
= Perspectives de 'EDS BANCCO+, Damien Sanlaville (HCL)

= Questions et Réponses

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+ 2



L'Entrepot de Données de Santé (EDS)
BANCCO+

D. Sanlaville

ce - Paris 26/11/25 - BANCCO+

48

Ml P



[[¥XNcco+

Le consortium BANCCO+

Equipe de Damien SANLAVILLE, HCL
Equipe de Frédéric BILAN, CHU de Poitiers
Equipe de Christophe BEROUD, AMU

Le Comité Scientifique et Ethique (CSE)
Membres du CSE

Pr Jean-Frangois GUERIN, Hct, université Lyon 1
Pr Sylvie JAILLARD, actr

Pr Valérie MALAN, achropuce

Mme Isabelle MARCHETTI-WATERNAUX,

Association Valentin APAC

Dr Jean MULLER, nas-piag
Dr Amélie P|TON, Réseau RéDDI
Dr S|hem SAADI‘KHEDDOUC', Lyon Ingénierie Projets

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+

Gouvernance de I’EDS

Missions du CSE

—> Conseil sur les orientations scientifiques et
éthiques de I'EDS

— Evaluation des projets de recherche sur
données agrégées et formulation d’avis

— Formulation d’avis sur les projets de
publications réalisés a partir des données
de I'EDS
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= Autorisation CNIL n°2238032, du 08 septembre 2025
" Pour la RECHERCHE et |e SOIN
= Les centres qui soumettent les données
v Choisissent les données qu’ils souhaitent exporter vers BANCCO+
v" TOUTES les données dans BANCCO+ pourront étre réutilisées pour la recherche. En respectant

la Iégislation en vigueur et apres avis du CSE

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+ 5
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= Finalités de 'EDS

SOIN
* 100 000 patients en 2027

* Inclure les CNV identifiés par ACPA, par NGS
et les CNV identifiés dans le projet pilote
DEFIDIAG (WGS en trio) du PFMG 2025

e Créer un répertoire dédié aux CNV identifiés

chez les foetus atteints de syndromes
malformatifs, en collaboration avec Ia
SOFFOET

'EDS BANCCO+ 218

RECHERCHE

Décrire I'épidémiologie des CNV

Proposer des outils d'annotation efficaces pour
aider a l'interprétation médicale

Identifier les nouveaux syndromes
microdélétionnels (ou leurs duplications en miroir)

Identifier de nouveaux genes impliqués dans les
troubles du neurodéveloppement
Mieux comprendre l'organisation de notre génome

= Chartes d’utilisation pour les soins, la recherche et la publication

= Notices d’information pour les patients et pour les professionnels

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+



La réeutilisation des données de BANCCO+

= Recherche sur données agrégées

Soumission du formulaire de
demande via I'adresse mail
HCL.banccoplus-contact@chu-lyon.fr

A 4

Evaluation de la faisabilité technique
du projet par 'équipe BANCCO+

Prise de contact direct avec un
centre qui a un CNV d’intérét

%

7

/
/

A 4

le CSE et avis

v" Avis favorable du CSE : mise a

disposition de données agrégées

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+

Mise en place d’une collaboration
entre équipes, pour un projet de
recherche

v" Aucune intervention de I'équipe

BANCCO+ ni du CSE
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mailto:HCL.banccopluscontact@chu-lyon.fr

INFORMER

UTILISER

COMMUNIQUER

Documents EDS BANCCO+
Hﬂ“ Il

- Informer de la création de I'EDS

Courrier d’information aux cliniciens

Notice d’information (collective et
individuelle)
des patients, dont les MINEURS

Notice d’information des professionnels

Portail de transparence

Chartes de soin, recherche et
publication

Charte administrateur centre BANCCO+

Data Transfert Agreement

Demande d’acceés aux données pour la
recherche

Newsletter Automne 2025

e

-

- Préciser les obligations d’information des personnes Adressage aux cliniciens
concernées

Informer les patients de la saisie, du traitement et de Mise a disposition des centres

Iutilisation possible de leurs données dans BANCCO+ - Disponible sur le site internet BANCCO+

- Mise a disposition des utilisateurs
- Disponible sur le site internet BANCCO+

Informer les utilisateurs du traitement de leurs données dans
BANCCO+

- Informer les patients des différents centres de la
constitution de I'EDS BANCCO+ - Site internet BANCCO+
- Informer sur les recherches en cours menées a partir des
données de I'EDS

URL sur tous les sites internet associés au projet

Utilisation de ’'EDS BANCCO+ Disponibles sur le site internet BANCCO+

Décrire les missions et responsabilité d’'un administrateur de Adressage aux responsables de centre du réseau
centre AChroPuce

Contractualisation entre BANCCO+ et le centre apporteur de Service institutionnel identifié€é par le centre
données (juridique, direction de la recherche, autre)

Dossier a soumettre au Comité Scientifique et Ethique, pour _. . o
. Disponible sur le site internet BANCCO+
les projets de recherche

- Réseau AChroPuce, AnDDI-Rares, sites internet
Communiquer sur I'évolution du projet BANCCO+ associés au projet
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Activité du réseau

H. Rabeony et F. Bilan
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EZIHCC0+ Les données dans BANCCO+ : statistiques

i
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Evolution du nombre de patients et centres
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= Ambition de recueillir les données de 100 000 patients avant la fin du projet (2027)

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+ 10
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Centre BETA

Aix Marseille Université
Laboratoire Cerba
CHU de Saint-Etienne
CHI Poissy

CHU de Rouens

APHP Necker

LNS Luxembourg
Hopital Cochin

CHU de Strasbourg
OUEST - CHU de Tours
CHU d'Amiens

CHU de Grenoble
CHU de Nantes

CHU de Clermont Ferrand
CHU de Brest

CHU de Nice

HU La Pitié Salpétriere
CHU de Rennes

CHU de Poitiers

CHU de Toulouse

HU Paris-Saclay

CHU de Bordeaux

CHU de Lyon

Les données dans BANCCO+ : statistiques

Nombre de patients par centre (2025)
63651

15 477

Nouveaux centres 2025

15000

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+
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Classification des CNVs issus d'ACPA
73 642

Classe 6 2508

Classe 5

Classe 4 5319

m PERTE
m GAIN

Classe 3 3154

Classe 2

16415
17278

20000

Classe 1

10000 15000

0 5000
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-3 Agilent

Arrét de Cartagenia / GT Utilisateurs

éartagenia

= Suite a l'arrét de Cartagenia, un Groupe de Travail (GT Utilisateurs BANCCO+) a été créé
pour organiser le transfert des données des centres vers BANCCO+.

= Membres du GT

d Damien SAN LAV”_LE, Investigateur principal projet BANCCO+, Coordonnateur, HCL i Lilie LADDADA, CHU Nantes
d Christophe BEROUD, Investigateur principal projet BANCCO+, AMU « Jean-Michel LAPlERRE, AP-HP
. Frédéric B”_AN, Investigateur principal projet BANCCO+, CHU de Poitiers i Estelle MENORET Equipe BANCCO+, AMU

Tom ALIX, ap-Hp

Mélanie CORCUFF, equipe BANCCO+, AMU

Marie DELCRO|X, CHI Poissy

Myléne DEXHEIMER, cHu Nancy

Martine DOCO, CHU Nantes

Eléonore EYMARD-PIERRE, cHu clermont-Ferrand
Marlene GALLET, CHU Amiens

Didier GO|D|N, Agilent

Sihem KHEDDOUC|, Equipe BANCCO+, Lyon Ingénierie Projets
Valérie KOUBI, cHu Nantes

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+

Valérie MALAN, ap-Hp

Bénédicte NOBLET, ap-Hp

Bénédicte NOUYOU, cHu Rennes

Olivier PICHON, cHu Nantes

Maarten PIRSON, agilent

Sylvia QUEMENER, cHu srest
Hanitriniaina RABEONY, equipe BANCCCO+, CHU de Poitiers
Odile RAOUL, ap-tp

Anna SUCHET-DECHAUD, cHu saint-Etienne
Lucie TOSCA, ap-tp

Sandrine VONWILL, cHRru Bretonneau-Tours

12



EZECC0+ Arrét de Cartagenia / GT Utilisateurs x §

Deux objectifs principaux : 5 réunions

1.

Créer un bouton de transfert pour envoyer directement les données depuis CytoGenomics vers
BANCCO+.

Identifier les informations essentielles a inclure dans les exports depuis CytoGenomics et créer un tableau

d’export national unifié pour standardiser les transferts.

CytoGenomics| "m=wpmm [TXNCCO+

Tests techniques en cours

Transfert des données des centres depuis Cartagenia vers BANCCO+ : pour les données post-natales
(AChroPuce) et prénatales (AChroPuce_DPN), couvrant toute la période depuis le début des projets et pour

les centres volontaires.
i Agitent wm e [JY¥iCCO+

Cartagenia

Transfert en cours
Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+ 13



EZIHCC0+ GT « Curation » # GT « Utilisateurs » F §

= Lancement du GT « Curation »
= Objectifs

* Reprendre la classification des CNV les plus frequents dans BANCCO+ en commencant pas les
CNV récurrents

* Travail en lien avec le groupe de travail sur I'interprétation des CNV, porté par

Celine Pebrel-Richard Matthieu Egloff
CHU Clermont-Ferrand CHU Poitiers

* Homogénéiser la classification sans faire disparaitre la classification initiale dans BANCCO+
* Implémenter de nouveaux CNV récurrents dans le document du réseau

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+ 14



EZIHCC0+ GT « Curation » # GT « Utilisateurs »

= @GT « Utilisateurs » : - Transfert des données
- Interface / fonctionnalités

MCCCH Accusil Statistigues infarmation Sain Recherche A propcs Aide Cantact LEnDuE Frederic BILAN

<

Portail des données

Mes Données

[Anque [Nationale de [NV [e]nstitutionnels

Bienvenue dans I'entrepot de données de santé francais dédié aux CNV impliqués dans des maladies rares. Ce projet est porté par les HCL, le CHU de
Poitiers, et Aix Marseille Université, en partenariat avec les réseaux AchroPuce, NGS-Diag, SoFFoet, DEFIDIAG, ANPGM, ACLF et I'association Valentin
APAC.

Cet EDS a pour objectifs, dans les domaines :

DU SOIN DE LA RECHERCHE

De Faciliter linterprétation des données en permettant de comparer les informations génétigues et Ce permettre de déterminer la fréguence de chague CHNV dans la population Frangaise et Accroftre nos
phénctypiques de patients et de bases de donndes de référence connaissances sur le génome humain

Ce favoriser les collaborations entre généticiens moléculaires et cytogénéticiens et entre les différents

3 3 2 1 De faciliter Identification de nouveaux génes et/ou de nouvesux syndromes
laboratoires de diagnostic frangais "

De réduire |'odyssée diagnostique Ce donner un acces facilité pour I'étude des CNV

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+
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= GT « Curation » : Exemple 1

GT « Curation » # GT « Utilisateurs » x §

Chr 15 P13

p11.2 H qiliz

q22.2 q22.31 g23 q24.1
22731084-23110745
— — r— —
52,60 Mb 22.70 Mb 5250 Mb 55 50 Mb 53,00 Mb 3 10Mb E3.20 Mb
q112

GODOR0ZTESS0

p=]

< GOLGARIP | ENSGO00D0Z7T561
o
= WHAMMP3 || ENSGOOD0O02FE141

1
< RM7EL485F | ENSGID000277515

<gDCD!3‘.F'F'i | ENSGDOM0ZTE32E

=
< MPHOSPH10PS | ENSG000002TT505

s i
<ELMOZP1 | BNSGO000027E172 = MIR450B-1 |

=

ENSGO0000270841

TGOLGABIP | ENSGDI000291004 ool
0221200 % RNTSL108P | ENSGOOD0027GE!
:-“«BCB‘.{JF1 | EMSGOCI00274009
Ensembl i. Menged Ensembl’Havana - FPseudogene
e B RHA gene
ID 4 Position Genomique Cytoband Nature Classification Fréquence Action
Probablement
hg18 = 15:20316892-20731389 thm Na ‘f;": ; -
1645777 hg10 = 15:22765628-23170948 15g11.2 Délétion ﬁ;hﬁiz:z: o 0n 0.05% ® Q
hg38 = 15:22693147-23107439 VUemt2 g
Probablement bénin=25%
hg18 = 15-20316892-20719199 Probablement
2157337 hg18 = 15-22765628-23167758 15g11.2 Délétion alhogine=25% 0.01% ® Q
hg38 = 15:22705337-23107429 -
J Pathogéne=50%

NB : Ces données proviennent de BANCCO (i.e pas BANCCO+)

16



EZIHCC0+ GT « Curation » # GT « Utilisateurs »

= GT « Curation » : Exemple 2

Mcco-}- Accuail Statistiques S'enregistrer nformation Soin Recherche A propos Aide Contact Langue Se connecter

Refseq All

AUIMATR WO R0 000§ RGO U000 COOROR WA 0 TAONVHD OO0 0 W UMV OCDCN O COUNA WWONNT NO0T IR O NN O RN 0 VMO UGN T NCVU ONVUASNUIT (O ORI D O OO NNCTDIONOD O GSOM OO ) UT UTUMON WA (OTOMNILIOIW OO MO OO O OO0 A (R0 00NN LSOO 0

IGV hass |che v | | chrz109,623,956-110.692,654 Q, 1068 kb (Sdect Tracks | (_Crosshais | (_CenterLine ) (RAE e (Saeimage | () em@—— O

| X |
|Dﬁl.?’lﬂﬂkh . 100.8|(X] (-] ) IO@.@& . HQ.EFI"& i 110,100 kb X l]U;?N]H: ) HO)FO& ) 110,400 kb ) %10.5.&}‘:& . 1|U.BIQOKI . n
o
CNV Seledt I o

2:1100B7447-110205158

HFO Track €&
ClinGen Haplosuficiency| ke
Clinical Genomic Database ] e
Joubent syndrome 4 Nephrorophthisis 1. Senior-Loken syndrome HNPHP1)
WLrare CNV rom qnomAD v-. 1 1 = L
284355 DUF 264401_DEL
jm] =
P 204431 __DUP 204450 DUP 2g4401_DUP
i e meah |
2843 DEL 204433 DEL
— |=———-
204413 DEL 204404 _DUP
EE— ]
_bup 204433 DUP GO_2q13__DE
[l=it s o]
_DEL 204434_DEL GD_2q13_DUP

24434__DUP 204404__DEL



GT « Curation » # GT « Utilisateurs »

E <

I -

— ]
-—
|
] v
< >
109071781 110007685 110042580 110070403 110115397 110151302 110187206 110223110 110259014 110204018 110330822
Classes B
[ DEL only | DUP only | [ Include filtered variants Search variant table
|\ Export variants to C3V | | Configure table |
Variant ID =~ Source Class Position Size Site Count Site Number Site Frequency
294090__DUP E @ duplication 2:106806060 - 110205164 3.40 Mb 5 464297 1.08e-5 ~
294091__DEL E @ deletion 2:106806060 - 112332651 5.53 Mb 1 464297 2.15e-6
294091__DUP E @ duplication 2:106806060 - 112332651 5.53 Mb 3 464297 6.46e-6
294112_DUP @ duplication 2:107988008 - 110205164 2.22 Mb 1 464296 2.15e-6
294113_DUP E @ duplication 2:108379806 - 112332651 3.95 Mb 1 464297 2.15e-6
294365_DUP E @ duplication 2:1094159042 - 110205164 786 kb 2 464297 4.31e-6
294430__DEL @ deletion 2110123182 - 110129357 6.17 kb 4 464297 8.62e-6
294431__DEL E @ deletion 2:110123182 - 110131889 871 kb 1 464297 2.15e-6
294431__DUP E @ duplication 2110123182 - 110131889 871 kb 5 464293 1.08e-5
294432 DEL E @ deletion 2:110123182 - 110150354 27.2 kb 1 464297 2.15e-6
294433 DEL E @ deletion 2:110123182 - 110185277 62.1 kb 6 464297 1.29e-5
294433_DIIP @ duplicatinn 2110123182 - 110185277 £21kh 12 ARA293 15604
294434 _DEL @ deletion 2:110123182 - 110205164 82.0 kb 2558 464297 5.51e-3
294434 DUP E @ duplication 2:110123182 - 110205164 82.0 kb 3328 464233 7.17e-3
294435_ DEL E @ deletion 2:110123182 - 110678161 555 kb 7 464297 1.51e-5
294435__DUP @ duplication 2:110123182 - 110678161 555 kb 22 464297 4.74e-5

CNV de classe 1 ou de classe 5 ??? 18
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Le nouveau portail d’acces BANCCO+

M. Corcuff et C. Béroud

ée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+
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EZIHCC0+ Hébergement de ’'EDS BANCCO+ par Free Pro

= Ressources pour une base de données : 1 VM
(8 CPU, 16 Go RAM, 2 To DD)
= Ressources pour un EDS
= 4 VM protégées, 24 CPU, 48 Go de RAM, 2
To de stockage (SSD au lieu de SATA)
= Séparation de chague composant de I'EDS
dans des réseaux privés
= Contrat finalisé avec AMU
"= Formation a l'interface logicielle Free Pro
- 09/09/2025
" |nstallation de I'EDS (VM Application + 3
VM BDD + architecture réseau)
= Mise en route avec |I'accord CNIL

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+

Réseaux individuels sécurisés isol

lllllllllllllll

rrrrrr
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EZIECC0+ Nouveau Portail d’accés a I’'EDS BANCCO+ x §

= Portail accessible depuis le 01/10/2025 : https://integration.bancco.fr/
= Phase de béta-test (données fictives, création de compte temporaire)
précédant le reimport des utilisateurs et des données
-> FIN du béta-test apres transfert définitif des données de Cartagenia®
(Initialement prévu en novembre 2025, reporté a janvier 2026)
" Prise en compte des premiers retours utilisateurs (CHU Rennes et CHU
Clermont-Ferrand) dans l'interface BANCCO+
= Affichage de données supplémentaires (fréquence, mode de
transmission, etc.)

= Erreurs d'import + affichage des jobs d’imports

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+ 21



e =
XA

EZIHCC0+ Profils d’utilisateurs

Administrateur . L.
L N ANCCE : Gere ’ensemble des comptes ayant acces a BANCCO+
e AGCInIINIEIETIAO:hi-I: Gere I'acces des membres de son centre. quelqu’un qui

connait les utilisateurs de BANCCO+ de son propre centre et qui a connaissance des
départs/arrivées de ces derniers au sein de I’établissement.

il

e e V4

Bl Utilisateurs (par défaut) utilisateur avec un compte BANCCO+ pour pouvoir
s’authentifier et rattaché a un centre partenaire

= QUUUEELCE R IR : ||s sont automatiquement créés lors de la création d’un

centre et sont les "propriétaires" par défaut des patients. lls ne peuvent étre
supprimés et il n’est pas possible de se connecter en leur nom.

® a ® & m

' tatut du eomy tion par BANC
BEROUD  Christ phe istapne beroudun «© [ @
e & Bt NG O ® [ @ ® 0 ® & 1
encretest@gmalleom  Use 20251002 ehu- postiers [ @ O] [ @ ® ® s m
llllllllllllllll Orphelin @bances [ @] (0) [ @ (0]
MMMMM stelle mencrstEunk-amu e -09-30 [ @ O] [ o ® = 2 22




LN cco+ Import des données de dans BANCCO+

Ajouter un patient

* |mport manuel via le portail de données
* Import de patients unique (web) ou en lot (Excel) S - —

Saxa Maia Famaliz

mcco+ Accue nformation =omn Frtherche A propas Al Conteet pus Estille’ Ménoret @ Déficience intellsctuste ou troutle des app dans un cadre sy g
® sans retard
Portail des données Les patients de mon centre @ Dibfciari sk s et ——
@  Troubles i duy (TED) / At trovbies pavshiatrigues /| comportements
Mes 4 . . . @ Eplepsieisolée
3 Dofinees Bienvenue sur la page de vos fiches patients et celles de votre centre avec génotype complet.
@ Troubles de'ls reproducton ; infertilite
Cetle page vous permet d'accader aux informations des patients de votre centre ainsi gu'aux votres, |l vous est possible de créer de nouveaux patients, dimporter leurs CNV mais aussi dg @ Troubles de la reproduction  faugses couchas

fier les informations de vos patients déja existant

Import multiple de Import de patients

Ajouter un patient Impaort multiple

ger et remplir le document

ants uniquameant Rechercher | ‘

Afficher | 10~ | éléments sur 71 Mas pa

BANCCO+ Formule Ajouté
: . H Commentaire 2 H Actions
o] chremosomique le

Gestion du Centre

Choisir be fichier  sucur

- . 2025-10- # Pour rappel, le t nymisé (dans votre
Administration banccop53 1234 Q M arr (1-22)x2 (XY 21 B Centra). En acceptant les ous vous &1 sageés & ne communiquer
20:06:09 aucune donng
Pour la t US G eapondance entra
2025-10- vos idenlifiants de pationte et les local D' Importés dans BANCCO+, conservie dans un endroit
Commentaire sur le . siir
banccop51 251 30 F 46.XX patimt 10 g+ J
18:02:54 Besoin d'aide pour remplir le fichier ?
Consultez notre guide détaise sur io reroisage du fichier dirmpon pour plus o précisions sur la structura ot e
2025-10- donnges, guige détaille sur e remplissage du fichier dimport
banccopb2 25-2 25 M Autre commentaire 10 E p
18:02:54 ebifie cle ree ruurdum e dhonrides i
2025-10-
: Impaorté de 1 X
banccopds 253058710023.1.4 O M P : 09 Bae ¥+ ¥ FERMER
CytoGenomics 191055

Journée AChroPuce - Paris 26/11/25 - BANCCO+ 23



[¥Ncco+

Import des données de dans BANCCO+

= |Import manuel via le portail de données et le formulaire
(CNV unique)

Import manuel en lot (2 méthodes) :

Notice explicative sur le format
VCF et les criteres requis/acceptés
pour importer un fichier
contenant le maximum
d’informations.

Exemple de ligne attendue.
Décompte des CNV déja importés

pour ce patient.

Plusieurs méthodes de traitement
ont été implémentées afin
d’annoter automatiqguement les
variants en fonction des
informations disponibles.

Lien vers 'aide détaillée de
BANCCO+.

e =
XA

=
—

il

F———————————— .

Via fichier texte personnalisé

Informations générales

banccopdé

Methode de détection des CNVs

ACPA

Choississez comment importer vos donnees pour le patient ci-dessus :

Informations générales du fichier

SEPARATEUR DE COLONNE : * sbatat
tabulation

SEPARATEUR DE DECIMALES - *

¥ A TILDES NOMS DE COLONNES DANS LE
FICHIER 7 - *

ERSION DU GENOMI .
VERSION DU GENOME HUMAIN GRCHIA ha3m)

Structure des données
CHROMOSOME - * ot 3 POSITION START  *

FOSITION END - * . NOMBRE DE
T COPES:*

LOG RATIC: * e '3 CLASSIFICATION :

TYPE DE VARIATION

FERMER

Notice explicative sur les
valeurs attendues
Annotation automatique
des variants en fonction
des informations
disponibles.
Paramétrage des
colonnes et du
séparateur décimal pour
faciliter au maximum
I'import des variants.
Compatibilité avec des
fichiers spécifiques ou

propres a chaque centre.
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[IXNcco+ Import des données des S §
dans BANCCO+ I'l.llilﬂ-

* Import par API (depuis l'application externe)

Deux API seront disponibles aux utilisateurs pour I'intégration de données dans BANCCO+ (CytoGenomics +
Générale)

4 @ API CARTAGENIA (uniquement en local) Derniers envois des données
; ; . . \ . définies AchroPuce et
* Réadaptée de la version utilisée dans le systeme BANCCO initial. Achropuce DPN dans Cartagenia®

En partenariat avec
- Agilent

“. Technologies <

[ Fonctionnalité J @ APl CYTOGENOMICS

1 4 1
* Permet I'import complet des données dans I'EDS e e

développée, . ' iCi i
eveioppee, en * Basée sur la documentation officielle d’Agilent.

cours de test

* Utilisation d’un fichier de configuration pour la communication et I'authentification des utilisateurs.

<+ API GENERALE
[ NN ] * APl indépendante des deux précédentes.

développée, en
cours de test

* Fournit des fonctionnalités communes et une architecture unifiée.

* Concue pour les partenaires externes souhaitant transmettre des données a BANCCO+.
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EZECC0+ Prochains développements + §

= Finalisation de |'import CytoGenomics

= Correctif a |la suite des retours des utilisateurs participant au béta-test

= Formulaire de classification automatique ACMG

= Fichier Excel d’import de patient en batch élargit pour I'association de CNV
en simultanée

= Ajout d'annotations supplémentaires

"= Formulaire de "curation" des variants pour les experts (GT curation)

CNVs BANCCO chevauchants ~
Afficher 15 =~ | élémentssur73 Rechercher: | Trier par ID, Nature
o o Taile [ Glassification | o
CNVID # Position Génomigue MNature # Transmission Chevauchement
(kb) Experts Centres

hg38 = Conversion indisponible E De nove 50%
banccov1673 hgl9 = 22 : 400782 - 32716224 Amplification 32309.44 i 100%

hgl8 = Conversion indisponible Non étudié 50%

hg38 = Conversion indisponible
banccov2005 hgl9 = 22 : 607426 - 41914641 Délétion 41307.21 ﬂ De novo 100% 100%
hglB = Conversion indisponible

hg38 = Conversion indisponible
banccov788 hgl9 = 22 : 830698 - 44636050 Amplification 43805.35 _| CNV hérité 100% 100%
hgl8 = Conversion indisponible
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Perspectives de I'EDS BANCCO+

" Intégrer les données issues de NGS

= Création d’'une base dédiée a la foetopathologie

A termes, hébergement dans France Cohortes

" |nteraction avec le futur Collecteur et Analyseur de Données (CAD) national
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