
  

Nom du filtre global

Groupes d’utilisateurs y ayant accès

Requis

Appliqué aux séquençages

Analyse en trio dont le nom ne commence pas par "brca"

Nom d’une étape du filtre

db externes

db interne

Populations utilisées

Filtre par allele count

Moins de 5000 occurrences pour chaque population



  

Filtre par fréquence

Thresholds pour les autres

Thresholds dans les gènes AD

< 0,5 % dans les db externes et < 5 % dans la db inhouse

Exceptions pour "sauver" des variations

Si classification interne ≥ 3

ou si sur Clinvar, davantage de soumissions pathogènes que 
bénins avec une créance d’au moins deux étoiles,

la variation ne sera pas filtrée.

Filtre les variations hors des régions d’épissage ou UTR définies

Ici, celles situées avant les 20 bases précédant un début d’exon 
et après les 6 bases suivant une fin d’exon

… sauf exceptions



  

Filtre selon les conséquences estimées par VEP

… sauf exceptions



  

Filtre les variations C>T, T>C, delCC, delTT, delCT et delTC 
dans le tractus polypyrimidine, la région précisée ici entre 20 

et 3 bases précédant un début d’exon

Filtre les variations avec une balance allélique < 25 %



  

Filtre par ségrégation

Garde les variations dont le génotype d’un parent est manquant

Garde les variations estimées de novo avec des GQ > 20

Garde les variations pouvant causer une hétérozygotie composite

Garde les variations pouvant causer une maladie récessive

Garde les variations pouvant être issues d’une mosaïque parentale



  

Choix du filtre 
à appliquer

Voir les variations 
filtrées aux 
différentes étapes
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