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Login



  

Overview

Infobulle QC (regions 
low coverage)

Type de séquençage

Recherche et 
filtre des analyses

Historique des 
interprétations

Équivalent du 
dashboard



  

Overview
Menu variations



  

Overview
Import



  

Ouverture d’une 
analyse



  

Écran d’ANALYSE

Liste de variations 
retenues

Détails de la variation 
c.97delins(15)

Équivaut à un mode 
read-only



  

Gène (exon/total)

Transcrits alternatifs

Protéine et codon touché

Historique de 
l’anayse

Les analyses sur ELLA reposent 
sur des panels de gènes (quitte à 
inclure l’ensemble de l’exome)



  

Un clic ajoute l’URL de la db 
dans le presse-papier ou 
ouvre directement un onglet 
selon la configuration



  

Lancer l’interprétation



  

Écran d’interprétation

Il est maintenant possible 
d’ajouter une classification, 
une publication,…

Logiciel focalisé sur la 
classification ACMG



  

Classification appliquée

Évaluation ACMG

Note pense-bête ou 
destinée à un relecteur

Commentaire automatiquement 
ajouté au rapport



  

Ajout manuel de 
pathogénicité estimée 
selon les databases

Ajout de publications 
concernant la variation



  

Ajout possible d’articles en 
attente de publication



  

Évaluation de la 
pertinence et conclusion 
des publications liées



  

Upload de tous les 
formats possible



  

Commentaire libre

Reporting

Commentaire ajouté à 
la variation lors de 
l’interprétation

Choix de la prochaine 
étape à valider



  



  

Revue

Choix des variations à 
inclure

Les commentaires et 
classifications peuvent être 
modifiées par le reviewer

Possibilité d’imposer des 
exigences pour le rendu

Tri possible en variations 
non pertinentes

Équivalent d’une seconde 
interprétation pour confirmer 
l’interprétation initiale



  

Gestion des 
droits

≠



  

Cas d’une 
analyse en trio



  



  

 



  

Classification 
rapide

Classification 
bénigne/non pertinente 
en un clic



  

Système d’alertes et 
notifications



  

Configuration

La configuration des comportements de l’IU, 
des panels, des annotations, des filtres, des 
groupes d’utilisateurs se fait directement en 
yml ou json ou via le CLI.

Possibilité d’analyse automatique lors du 
dépôt d’un sample dans un dossier pré-défini 
et via des regex servant à appliquer une 
whitelist/blacklist.

Un panel de gènes par défaut peut être 
appliquer automatiquement selon le 
usergroup destinataire.
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