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Société

Mars 2015

• Créée en 2007

• Basée à Rouen

• Editeur de logiciels pour la biologie 
moléculaire

• Principaux produits:



Produits

• Alamut Visual

– Système d’aide à l’interprétation de variations en 
génétique humaine

– Analyse visuelle – Bas débit

• Alamut Batch

– Annotation de variants pour le NGS

– Analyse automatisée – Haut débit

• Alamut Focus
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Alamut Visual
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• Améliorer la productivité de l’interprétation 
de variants

– Convivialité

– Données pertinentes et à jour

– Algorithmes de prédiction reconnus

• Support des bonnes pratiques

• Evoluer avec les avancées techniques et 
scientifiques



Concepts
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Visualization system
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Architecture
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Alamut
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Data Sources
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Missense Predictions
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Splicing Predictions
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NGS BAM Viewer
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Visual → Batch
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Visual → Batch
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Positionnement
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Sequencer Alignment
Variant 

Detection
Annotation Filtering

Interpretation
Reporting

DNA Reads Variants Mutations

BWA

GATK

SeqNext (JSI)
NextGene (SoftGenetics)

CASAVA (Illumina)
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Cartagenia



Concepts
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Chr3:g.37090029C>A
Chr5:g.68876554del
Chr7:g.3962135A>T
Chr13:g.723693insGT
…………. Database

Annotation
Engine

MLH1 NM_000249.3 c.1918C>A p.Pro640Thr rs63749792 0.003 …
MLH1 NM_001167617.1 c.1624C>A p.Pro542Thr rs63749792 0.003 …
MLH1 NM_001167618.1 c.1195C>A p.Pro399Thr rs63749792 0.003 …

………..

Annotated variants

Raw variants (VCF)



Annotations fournies
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• Gène(s), transcrit(s), protéine(s)

• Conservation

• Variant: type, localisation, effet

• Fréq alléliques: dbSNP, 1000g, ESP, ExAC, ClinVar, HGMD, 
COSMIC

• Protéine/AA: domaines, conservation, scores physico-
chimiques

• Faux-sens: Align GVGD, SIFT, MAPP

• Epissage: site naturel le + proche, voisinage du variant

~160 champs



Exemple de sortie
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Paramètres

• 1 ou n transcrits

• ± prédictions de faux-sens

• ± prédictions d’épissage

• Gènes d’intérêt

• Régions d’intérêt

• Intégration d’annotations externes

• Extraction d’annotations VCF (ex: génotypes)
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Interface
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Ligne de commande
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alamut-batch
[--help]
[--listgenes <output file name> NCBI36|GRCh37|GRCh38]
--in <variant file name>
--ann <annotation file name>
--unann <unannotated log file name>
[--from <n>] (start annotating from the nth variant)
[--to <n>] (annotate up to the nth variant)
[--assbly NCBI36|GRCh37|GRCh38] (default: GRCh37)
[--strand 1|-1|0] (default: 1; 0: per variant – not applicable to VCF

input)
[--alltrans] (annotate variants on all transcripts)
[--spectrans] (annotate variants only on specified per-variant

Transcripts – not applicable to VCF input)
[--translist <transcript file name>] (annotate variants only on listed

preferred transcripts)
[--glist <gene list file name>] (list of genes of interest)
[--roilist <ROI list BED file name>] (list of regions of interest)
[--nomispred] (no missense predictions; faster)
[--nonnsplice] (no NNSPLICE predictions; faster)
[--nogenesplicer] (no GeneSplicer predictions; faster)
[--ignoreInputErrors] (proceed even if input has incorrect entries)
[--exonnums simple|custom] (default: simple)
[--ssIntronicRange <n>] (set varLocation as 'splice site' if variant is

intronic and within this range)
[--extAnnFile <external annotation file name>] (include additional

annotations from external file)
[--outputannonly] (output only annotated variants in annotation output)
[--outputVCFQuality]
[--outputVCFFilter]
[--outputVCFInfo ID ... ID]
[--outputVCFGenotypeData ID ... ID]
[--outputEmptyValuesAs <value>] (e.g. NULL)
[--hgmdUser <HGMD Pro user name>]
[--hgmdPasswd <HGMD Pro password>]
[--proxyserver <proxy server name>]
[--proxyport <proxy server port number>]
[--proxyuser <proxy user login>]
[--proxypasswd <proxy password>]
[--processes <#processes>] (Standalone version only)



Architecture : 2 versions

• Client/Serveur
– Base de données distante

– Annotation locale

– Performance modeste

• Standalone
– Base de données locale

– Annotation locale

– Performance élevée
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Exemples de débits

• Ordinateur standard – version client/serveur

– Avec prédictions: ~4000 variants/h

– Sans prédictions: ~10.000 variants/h

• Ordinateur puissant – version standalone

– Avec prédictions: ~15.000 variants/h

– Sans prédictions: ~100.000 variants/h

• Processus hautement parallélisable
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Filtrage de variants annotés
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Batch → Visual

Mars 2015

copier

❶

❷

coller



Caractères distinctifs

• Orientation clinique (humaine)

– RefSeq, RefSeqGene, LRG

– Nomenclature HGVS

• Prédictions d’épissage

– Jonction proximale

– Voisinage

• Cohérence avec Alamut Visual

• Produit commercial
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Utilisation

• 45 laboratoires

• VaRank: a simple and powerful tool for ranking 
genetic variants
Geoffroy V, Pizot C, Redin C, Piton A, Vasli N, Stoetzel C, Blavier A, Laporte J, Muller 
J. (2015)
PeerJ 3:e796 https://dx.doi.org/10.7717/peerj.796

• A systematic approach to assessing the clinical 
significance of genetic variants
Duzkale H, Shen J, McLaughlin H, Alfares A, Kelly MA, Pugh TJ, Funke BH, Rehm HL, 
Lebo MS
Clinical Genetics [2013, 84(5):453-463]
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https://dx.doi.org/10.7717/peerj.796

