
 
 

 
 
 
 
Mame Seynabou Diop 
Vers une meilleure compréhension des maladies génétiques  
  

copie soit délétée ou dupliquée, on parle alors de mutation. Les mutations sont impliquées 
dans les anomalies génétiques comme le cancer ou les troubles neurodéveloppementaux. À 
ce jour, les approches de détection utilisées ne peuvent identifier que les grandes mutations. 

approches, les chercheurs se tournent vers le séquençage du génome entier. Ils mettent en 

plusieurs individus en utilisant les données de séquençage génome entier. 

Le séquençage du génome entier offre la possibilité de détecter les grandes et petites 
mutations. Bien que les données de séquençage soient disponibles, la complexité de leur 
analyse constitue un défi majeur. En effet, ces données consomment beaucoup de temps et 
de ressources informatiques. En 

accessible.  

Les résultats préliminaires montrent que notre protocole consomme 12 fois moins de temps 
et 100 fois moins de ressources de stockage que les techniques antérieures. De plus, il 

 

des perspectives de recherch
génétique des maladies telles que le cancer et les troubles neurodéveloppementaux. Ceci 

personnalisée. 
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Résumé pour réseaux sociaux  
À ce jour, la compréhension des maladies génétiques ne repose que sur les grandes 
mutations dans le génome humain. Les petites mutations restent non identifiées chez les 
patients et leur impact reste incompris. Afin de les détecter, les chercheurs se tournent vers 
le séqu

autour des petites mutations. 
 

 

 

 

 

 

 


