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Le parcours d’un tube de sang :

-Prélèvements

-Réception au centre de tri

-Transfert au laboratoire d’hématologie

-Déballage et vérification de la concordance de l’identité du patient (feuille + tubes)

-Enregistrement au laboratoire dans notre logiciel GENNO + dans la banque ADN

-Etiquetage des prélèvements

-Extraction de l’ADN

-Dosage de l’ADN

-Techniques moléculaires 

-Analyse des résultats

-Validation technique puis biologique

-Rédaction du compte rendu et envoi du résultat au prescripteur



Réception au centre de tri

Effectué par les agents du centre de tri

Réception tous les jours dans une banette « BM »



Déballage et vérification de la concordance 
de l’identité du patient (feuille + tubes)

Effectués par les techniciennes de BM (Dorin, Annie et Ludivine)

Environ 1 à 2x/ semaine



Enregistrement au laboratoire dans notre 
logiciel GENNO et Banque ADN
Effectué par les secrétaires (Mariam et Sabrina) et les techniciennes de BM 
(Dorin, Annie et Ludivine)

Environ 1 à 2x/ semaine, principalement le vendredi et lundi
En 2024 : 560

prélèvements 

enregistrés
-Dont 91 DBA

-Dont 47 NGS 

passés sur les 91



Etiquetage des prélèvements

Effectué par les techniciennes de BM (Dorin, Annie et Ludivine)

Environ 1 à 2x/ semaine, principalement le vendredi et lundi



Extraction et dosage



Extraction de l’ADN sur le QIAsymphony
et Dosage de l’ADN au QiaExpert

Effectués par les techniciennes de BM (Annie, Dorin et Ludivine) de la 
plateforme du GMP (Génétique Moléculaire et Pharmacologie)

Actuellement exclusivement le mardi

On dépose chaque 

prélèvement dans 

un des trous dispo

Insertion de la slide ici

1 journée complète



NGS : 11 étapes



NGS: Next Generation Sequencing
Effectué par les techniciens formés en NGS de la plateforme GMP (Génétique Moléculaire et 
Pharmacologie) en rotation (Biochimie, Hématologie et GMP)

Première étape :

Sortir les tubes d’ADN (beaucoup 
de boites…)

Deuxième étape :

Normaliser tous les ADN : utilisation du HAMILTON sauf certains 
tubes « particuliers » qui se feront à la main

ADN final à 4ng/µL

1 journée



Fabrication de la librairie

Fabrication

« Librairie » 

ADN

Fragments ADN

Séquençage

« code-barre » patient 6-12 nt

Amorce permettant la 

liaison à la flow cell

Amorce permettant  

l’amplification lors du séquençage 

Hybridation des amorces universelles permettant l’amplification et des séquences permettant l’accrochage sur la flowcell

Indexation des patients

Index : séquence courte qui permet d’identifier l’ADN d’un patient comme un code-barre

Ce qui permet l’analyse de plusieurs patients en même temps



NGS
Troisième étape :

Préparation de la librairie NGS avec utilisation du Span8 (robot)



NGS
Quatrième étape :

Purification de nos librairies sur le Biomek

Cinquième étape :

Vérification de nos librairies sur la TapeStation

1 journée complète X2



NGS
Sixième étape :

Dosage/Quantification de la librairie 

sur le Quant-Studio

Septième étape :

4 POOLS de 23 échantillons (+1 eau) de librairie à  

faire à la main : 1 POOL hémato- 1 POOL 

Biochimie et 2 POOL de GP

1

1

2

2

3

3

4

4



NGS
Huitième étape :

SpeedVac pendant 1h environ

Neuvième étape :

Capture toute la nuit (18h)

1 journée complète



NGS
Dixième étape :

Purification des captures de librairies à 

la main et PCR post capture

Onzième étape :

Vérification des produits de PCR post 

capture sur TapeStation

1 journée complète



Séquencage sur NexSeq550



NGS
Douzième étape :

Lancement du NexSeq550

1/2 journée
3 jours

Séquencage sur NexSeq550



NGS
SNapShot: Identito-vigilance

SNaP

shot

REF_

NGS

ALT_

NGS A,T,C,GREF



Analyse et validation des résultats, rédaction du CR



NGS
Récupération des résultats :

Utilisation de plusieurs plateformes/logiciels (G-route puis 

Leaves couplé à QCI et Alamut

G-route

Leaves

Plusieurs jours



NGS
QCI

ALAMUT



NGS

Validation biologique des résultats par Lydie avec le 

dossier patient complet

Préparation de la synthèse des résultats puis du CR par les 

techniciennes de BM GR (Dorin et Ludivine)

Rédaction et validation du CR par Lydie- Impression puis 

envoi par les secrétaires (Mariam et Sabrina)

1 jour/semaine

Plusieurs jours

Plusieurs jours

Identification des variants d’intérêts avant validation 

biologique par Dorin et/ou Ludivine

Plusieurs jours



Le parcours d’un tube de sang
Au total :
-Prélèvements

-Réception au centre de tri

-Déballage et vérification de la concordance de l’identité du 
patient (feuille + tubes)

-Enregistrement au laboratoire dans notre logiciel GENNO + dans 
la banque ADN 

-Etiquetage des prélèvements

-Extraction sur le QIAsymphony

-Dosage au QiaExpert

-Technique moléculaire : NGS et SNaPshot

SANGER

-Analyse des résultats

-Rendu au prescripteur 

(validation biologique + CR) 

1 jour

1 jour

Plusieurs jours

1 jour

1 jour

10 jours

2 jours

1 mois minimum
Plusieurs jours



SANGER

15 jours complets depuis la réception du tube

Utiliser pour les DPN et enquête familiale



MERCI POUR VOTRE ATTENTION

• Merci : à l’association

• Aux familles et aux patients

• A Lydie et à tous nos collègues






