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Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique
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Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique

Participants : 44 participants (26 en 2022, 32 en 2021)
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Analyse de la qualité du séquençage
Qualité du séquençage par cycle
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Analyse de la qualité du séquençage : évolution par rapport à 2022 et 2021
Qualité du séquençage par cycle
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Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique

Analyse de la qualité du séquençage : évolution par rapport à 2022
Qualité du séquençage par cycle
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Laboratoires communs

Laboratoire 2022 2023
GT0005 W P
GT0007 W W
GT0008 W W
GT0009 P W
GT0010 P P
GT0011 P W
GT0018 F F
GT0021 P P
GT0028 W F
GT0032 W P
GT0033 P P
GT0034 P P
GT0035 W W
GT0037 F W
GT0042 P P
GT0045 W W
GT0047 P P
GT0049 P P
GT0050 W F
GT0052 P P
GT0054 P P
GT0055 P W
GT0056 P P
GT0070 W F
GT0077 P F
GT0092 P W

59%25%

16%
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Analyse de la qualité du séquençage
Distribution des scores qualité
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Analyse de la qualité de l'alignement
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Analyse de la qualité de l'alignement
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Analyse de la profondeur / hotspots
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Analyse des variants

Ce qu'il fallait trouver (1/2) 

Analyse OVAIRE

Chr Position Ref Alt Gène Mutation Type

17 43074328 TACCTAGATCTTGCCTTGGCAAGTAAGATGTTTCCGTCAAATCG
TGTGGCCCAGACTCTTCCAGCTGTTGCTCCTCCACATCAACAA
CCTTAATGAGCTCCTCTTGAGATGGGTAGTTTCTATTCTGAAGA
CTCCCAGAGCAACTGTGCATGTACCACCTATCATCTAATGATG
GGCATTTAGAAGGGGATG

T BRCA1 c.4487_4675+2del Del

17 43082575 G GCTTTTTCTGATGTGCTTTGTTCTGGATTTCGCA
GGTCCTCAAGGGCAGAAGAGTCACTTATGATG
GAAGGGTAGCTGTTAGAAGGCTGGCTCCCATG
CTGTTCTAACACAGCTTCTAGTTCAGCCATTTCC
TGCTGGAGCTTTATCAGGTTATGTTGCATGGTA
TCCCTCTG

BRCA1 c.4186_4357dup, p. Val1454Glufs*7 Ins

17 43093359 AGGATTGACAAATTCTTTAAGTTCACTGGTATTTGAACACTTAG
TAAAAGAACCAGGTGCATTTGTTAACTTCAGCTCTGGGAAAGT
ATCGCTGTCATGTCT

A BRCA1 c.2071_2171del, p.Arg691* Del

17 43067607 CCTGTTTTCATAACAACATGAGTAGTCTCTTCAGTAATTAGATTA
GTTAAAGTGATGTGGTGTTTTCTGGCAAACTTGTACACGAGCA
T

C BRCA1 c.4987_5074del, p. Val1665Sfs*8 Del

17 43051062 CCTGTGGGCATGTTGGTGAAGGGCCCATAGCAACAGATTTCTA
GCCCCCTGAAGA

C BRCA1 c.5279_5332del, 
p.Ile1760_Asp1778delinsAsn

Del

17 43057080 TTTGGACCTTGGTGGTTTCTTCCATTGACCACATCTCCTCT TGA BRCA1 c.5209_5248delinsTC, p. Arg1737Serfs*80 Indel

17 43092700 CATTTGGCATTA CTTATCAAACTGGCTTATCTT BRCA1 c.2820_2830delinsAAGATAAGCCAGTTTGA
TAA, p.Asp940_Cys944delinsGluArg*

Indel

17 43093569 CT C BRCA1 c.1961del, p. Lys654Serfs*47 Del

17 43082434 G A BRCA1 c.4327C>T, p.Arg1443* SNP

17 43104120 A C BRCA1 c.441+2T>G SNP



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique

Analyse des variants

Ce qu'il fallait trouver (2/2) 

Analyse OVAIRE

Chr Position Ref Alt Gène Mutation Type

13 32379314 CAGGGTTATTTCAGTGAAGAGCAGTTAAGAGCCTTGAATAATCACAGGCAAATGTTGAATGATAAG
AAACAAGCTCAGATCCAGTTGGAAATTAGGAAGGCCATGGAATCTGCTGAACAAAAGGAACAAGG
TTTATCAAGGGATGTCACAACCGTGTGGAAGTTGCGTATTGTAAGCTATTCAAAAAAAGAAAAAGA
TTCAGGTAAGTATGTAAATGCTTTGTTTTTATCAGTTTTATTAACTTAAAAAATGACCTTACTAACAA
AATGATTATAAATCCAGATAAAGTATAAAGTTAGTTTATATCAGAGAAGCAAAATCCACTACTAATG
CCCACAAAGAGATAATATAAAAGAGGATCTGTATTTATTTTGAAACAAACATTTAAATGATAATCAC
TTCTTCCATTGCATCTTTCTCATCTTTCTCCAAACAGTTATACTGAGTATTTGGCGTCCATCATCAGA
TTTATATTCTCTGTTAACAGAAGGAAAGAGATACAGAAT

C BRCA2 c.8755-2_9023del Del

13 32337240 ATATAAAAATGACTCTAGGTCAAGATTTAAAATCGGACATCTCCTTGAATATAGATAAAATACCAGA
AAAAAATAATGATTACATGAACAAATGGGCAGGACTCTTAGGTCCAATTTCAAATCACAGTTTTGGA
GGTAGCTTCAGAACAGCTTCAAATAAGGAAATCAAGCTCTCTGAACATAACATTAAGAAGAGCAAA
ATGTTCTTCAAAGATATTGAAGAACAATATCCTACTAGTTTAGCTTGTGTTGAAATTGTA

A BRCA2 c.2886_3144del 
p. Asp23_Leu105del

Del

13 32337240 GATTTAGGACCAATAAGTCTTAATTGGTTTGAAGAACTTTCTTCAGAAGCTCCACCCTATAATTCTG
AACCTGCAGAAGAATCTGAACATAAAAACAACAATTACGAACCAAACCTATTTAAAACTCCACAAA
GGAAACCATCTTATAATCAGCTGGCTTCAACTCCAATAATATTCAAAGAGCAAGGGCTGACTCTGC
CGCTGTACCAATCTCCTGTAAAAGAATTAGATAAATTCAAATTAGACTTAG

G BRCA2 c.68_316del
p.Asp23_Leu105del

Del

13 32339504 GAAAATAATTCAAACAGTACTATAGCTGAAAATGACAAAAATCATCTCTCCGAAAAACAAGATACTT
ATTTAAGTAAC

GTACTTAATACT
TATTAAGTATTA

BRCA2 c.5150_5226delinsTACTTAATACTTATTAAG
TATTA
p.Glu1717_Asn1742delinsValLeuAsnThrTyr*

Indel

13 32332368 AAACAGTTGT AGATACTTCAG BRCA2 c.891_899delinsGATACTTCAG
p. Thr298Ilefs*7

Indel

13 32339790 AA A BRCA2 c.5436del, p.Glu1812Aspfs*3 Del

13 32363369 G C BRCA2 c.8167G>C, p.Asp2723His SNP

13 32363535 T A BRCA2 c.8331+2T>A SNP

13 32332388 G T BRCA2 c.910G>T, p.Glu304* SNP

13 32336762 T TT BRCA2 c.2407dup, p.Tyr803Leufs*2 Ins

04 05 06 08 09 10 11 15 17 27 30 33 34 35 37 38 42 43 45 52 53 56 63 70 77 92 26 participants
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Analyse des variants

Ce qu'il fallait trouver 

Chr Position Ref Alt Gène Mutation Type FA

7 55174014 G A EGFR c.2155G>A, p.(Gly719Ser) SNP 25%

7 55191822 T G EGFR c.2573T>G, p.(Leu858Arg) SNP 5%

7 55174771 AGGAATTAAGAGAAGC A EGFR c.2235_2249del, p.(Glu746_Ala750del) Del 1%

7 55181378 C T EGFR c.2369C>T, p.(Thr790Met) SNP 1%

12 25245350 C T KRAS c.35G>A, p.(Gly12Asp) SNP 5%

12 25245347 C T KRAS c.38G>A, p.(Gly13Asp) SNP 15%

1 114713909 G T NRAS c.181C>A, p.(Gln61Lys) SNP 10%

7 140753336 A T BRAF c.1799T>A, p.(Val600Glu) SNP 10%

3 179218303 G A PIK3CA c.1633G>A, p.(Glu545Lys) SNP 4%

3 179234297 A G PIK3CA c.3140A>G, p.(His1047Arg) SNP 15%

4 54733155 A T KIT c.2447A>T, p.(Asp816Val) SNP 10%

Analyse MULTIPARAMÉTRIQUE

02 05 06 07 08 09 10 11 15 18 19 21 23 26 27 28 30 32 33 34 35 42 43 44 45 47 49 50 52 53 54 55 56 63 70 74 77 92 96 97

40 participants



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique

Les résultats

Analyse OVAIRE
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Analyse de la qualité des variants
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Analyse des variants : ce que vous avez trouvé
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Remarques Analyse OVAIRE

• GT0023 : le fichier BAM est incorrect, empêchant l’analyse de couverture, les variants 
ont tout de même pu être retrouvés dans le VCF

• GT0044 et GT0074 : le fichier ovaire VCF est dans un format incorrect, il n’a pas été 
analysé

• GT0015 et GT0017 : l’analyse ovaire n’est pas concluante, aucun variant n’a été trouvé

• GT0005, GT0006, GT0009, GT0010, GT0030, GT0034 et GT0042 : le fichier ovaire 
VCF contient des CNV dans un format non reconnu "<DEL>" : le script a été modifié en 
conséquence pour permettre de reconnaître ces variants lors de l’analyse

• Certains variants n’étaient pas écrit dans le format attendu, par exemple :

• "17:41245586 CT>C" pouvait être écrit "17:41245586 CTTTTTTTT>CTTTTTTT"
• "13:32913927 AA>A" pouvait être écrit "13:32913926 GA>G"
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Conclusions Analyse OVAIRE

GT0015 : pas de variant détecté : exemple des résultats pour BRCA2

c.8755-2_9023del

c.2886_3144del

c.68_316del

c.5150_5226delins

c.891_899delins

c.5436del

c.8167G>C

c.8331+2T>A

c.910G>T

c.2407dup

Variants du VCF Variants à trouver
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Conclusions Analyse OVAIRE

Précision 100 % (pas de faux positifs*)

Sensibilité Très bonne pour les SNP, médiocre pour les Indels (CNV)

Très grand nombre de variants pathogènes dans 1 seul échantillon

Pas de lien entre qualité du run et taux de détection des variants

Pas de lien entre profondeur de lecture et taux de détection des variants

 les 2 meilleurs : GT0053 = 1097X et GT0056 = 11593X 

 les 3 sans variant détecté : 2068X, 2701X et 13018X

* Présents dans le fichier des faux positifs et non pas tous les variants
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Les résultats

Analyse MULTIPARAMÉTRIQUE
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Analyse de la qualité des variants
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Analyse de la qualité des variants

0,00
20,00
40,00
60,00
80,00

100,00

GT
00

02

GT
00

05

GT
00

06

GT
00

07

GT
00

08

GT
00

09

GT
00

10

GT
00

11

GT
00

15

GT
00

18

GT
00

19

GT
00

21

GT
00

23

GT
00

26

GT
00

27

GT
00

28

GT
00

30

GT
00

32

GT
00

33

GT
00

34

GT
00

35

GT
00

42

GT
00

43

GT
00

44

GT
00

45

GT
00

47

GT
00

49

GT
00

50

GT
00

52

GT
00

53

GT
00

54

GT
00

55

GT
00

56

GT
00

63

GT
00

70

GT
00

74

GT
00

77

GT
00

92

GT
00

96

GT
00

97

Indels précision

0,00
20,00
40,00
60,00
80,00

100,00

GT
00

02

GT
00

05

GT
00

06

GT
00

07

GT
00

08

GT
00

09

GT
00

10

GT
00

11

GT
00

15

GT
00

18

GT
00

19

GT
00

21

GT
00

23

GT
00

26

GT
00

27

GT
00

28

GT
00

30

GT
00

32

GT
00

33

GT
00

34

GT
00

35

GT
00

42

GT
00

43

GT
00

44

GT
00

45

GT
00

47

GT
00

49

GT
00

50

GT
00

52

GT
00

53

GT
00

54

GT
00

55

GT
00

56

GT
00

63

GT
00

70

GT
00

74

GT
00

77

GT
00

92

GT
00

96

GT
00

97

Indels Sensibilité

Analyse MULTIPARAMÉTRIQUE



Évaluation Externe de la Qualité des examens moléculaires en génétique somatique

Analyse des variants : ce que vous avez trouvé
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A EGFR c.2155G>A, p.(Gly719Ser) G NRAS c.181C>A, p.(Gln61Lys)

B EGFR  c.2573T>G, p.(Leu858Arg) H BRAF c.1799T>A, p.(Val600Glu)

C EGFR c.2235_2249del, p.(Glu746_Ala750del) I PIK3CA c.1633G>A, p.(Glu545Lys)

D EGFR c.2369C>T, p.(Thr790Met) J PIK3CA c.3140A>G, p.(His1047Arg)

E KRAS c.35G>A, p.(Gly12Asp) K KIT.c.2447A>T, p.(Asp816Val)

F KRAS c.38G>A, p.(Gly13Asp)

Analyse MULTIPARAMÉTRIQUE
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Analyse des variants : ce que vous avez trouvé

A EGFR c.2155G>A, p.(Gly719Ser) G NRAS c.181C>A, p.(Gln61Lys)

B EGFR  c.2573T>G, p.(Leu858Arg) H BRAF c.1799T>A, p.(Val600Glu)

C EGFR c.2235_2249del, p.(Glu746_Ala750del) I PIK3CA c.1633G>A, p.(Glu545Lys)

D EGFR c.2369C>T, p.(Thr790Met) J PIK3CA c.3140A>G, p.(His1047Arg)

E KRAS c.35G>A, p.(Gly12Asp) K KIT.c.2447A>T, p.(Asp816Val)

F KRAS c.38G>A, p.(Gly13Asp)
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Remarques

• GT0023 : le fichier BAM est incorrect, empêchant l’analyse de couverture, les variants 
ont tout de même pu être retrouvés dans le VCF.

• GT0037 : le fichier multigène VCF est dans un format incorrect, il n’a pas été analysé

• GT0045 : l’analyse multigène n’est pas concluante, aucun variant n’a été trouvé

Analyse MULTIPARAMÉTRIQUE
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Conclusions (1/2)

Précision : existence de faux positifs

faux positifs non considérés faux positifs critiques
GT0002 : x 20
GT0049 : x 5
GT0096 : x 16

GT0002 : PIK3CA p.Glu545Ala 
GT0049 : PIK3CA p.Glu545Ala
GT0096 : PIK3CA p.Glu545Ala
GT0097 : 
NRAS p.Gln61His
NRAS p.Gln61Leu
NRAS p.Gln61Arg
NRAS p.Gln61Glu
NRAS p.Gly13Ala
NRAS p.Gly13Asp
NRAS p.Gly12Asp
NRAS p.Gly12Arg
PIK3CA p.Glu545Gly
PIK3CA p.Gln546Glu
PIK3CA p.Gln546Pro
PIK3CA p.Gln546Arg
PIK3CA p.His1047Leu
EGFR p.Gly719Asp
EGFR p.Leu747Ser

EGFR p.Thr854Ala
BRAF p.Val600Gly
BRAF p.Asp594Val
BRAF p.Asp594Glu
BRAF p.Gly469Glu
BRAF p.Gly466Val
KRAS p.Ala146Val
KRAS p.Ala146Thr
KRAS p.Lys117Asn
KRAS p.Lys117Asn
KRAS p.Gln61Arg
KRAS p.Gly13Ser

Analyse MULTIPARAMÉTRIQUE
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Conclusions (2/2)

Sensibilité : globalement très bonne (387/440 = 88%) mais varie de 0 à 100%

Indels : 
• Une seule à trouver
• Sensibilité bonne (29/44)
• Pas de faux positif 

Fractions alléliques : globalement très bonnes

Analyse MULTIPARAMÉTRIQUE
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GT0053

GT0056
GT0006*
GT0010
GT0030
GT0034


