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Laboratoire de Biologie médicale du PFMG2025 créé en 2017

Quelques chiffres à fin 2025

27 211 prescriptions, dont 22 942 en MR et OG  et 4 269 en Cancer     
69 119 échantillons séquencés, 200 dossiers livrés par semaine

18 283 comptes-rendus, dont 14 892 en MR et OG et 3 391 en cancer

Analytique wet
- Séquenceurs très haut débit: deux NovaseqXplus® depuis 2024 

et de trois Novaseq 6000®
- Acquisition d’un MiSeqi100 pour la normalisation des librairies
- Diminution des coûts par remplissage optimisé des flow cells
(24 patients par S4, 64 patients par 25B)

Analytique dry
- Traitement des données brutes par des outils développés en interne, avec des pipelines
robustes validées et mis en production avec un travail collaboratif avec les biologistes
experts Auragen, en suivant les recommandations de la communauté internationale.
-Interface spécifique d’interprétation priorisant SNV, CNV, SV, STR et variations complexes
en fonction de chaque dossier, combinée à une application commerciale de tri de variants
-BARACUDA : outil de priorisation et visualisation des CNV en mosaïques et des disomies
uniparentales dans les maladies rares

Des actions collectives et dynamisantes
Interactions avec cliniciens pour dossiers rapides
Webinaire annuel avec les prescripteurs + enquêtes pour amélioration des outils et pratiques
Réunions d’interprétation clinico-biologique pour la majorité des préindications

Interprétation et validation biologique
Conventions avec 40 établissements
166 habilitations de biologistes
Recrutement de biologistes dédiés à l’interprétation= 8 recrutements depuis mai 2024
Praticiens en formation (internes, assistants, ingénieurs…) : 79 habilitations
Solvathons: journées dédiées à l’interprétation de dossiers et à des échanges de pratiques 
= 7 réalisés en 2025, 6 prévus en 2026
Réunions mensuelles (MR) ou hebdomadaires (Cancer) avec l’ensemble des interprétateurs 

Accréditation COFRAC
Depuis 1er mai 2024 (première visite en décembre 2023. 3ème visite en février 2026
Outils de suivi des contrôles de qualité dont CQI 
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Ce travail est rendu possible grâce au plan France médecine génomique 2025


