Jean MULLER
Né le 3 mai 1979 a Wissembourg (67)
Marié, trois enfants (Anna 2006, Nicolas 2008 et Noé 2012)

Adresse personnelle : 6 rue du chéne F-67810 Holtzheim

Curriculum Vitae

Adresses professionnelles :

Laboratoires de Diagnostic Génétique Laboratoire de Génétique Médicale
Hopitaux Universitaires de Strasbourg UMR_S U1112

1 place de I’h6pital F-67000 Strasbourg 11 rue Humann F-67085 Strasbourg
Tel : 4333 69 55 11 66, fax : +33 3 69 55 18 94 Tel: +33 3 68 85 33 38

Email: jean.muller@chru-strasbourg.fr Email: jeanmuller@unistra.fr

Mobile: +33 627125457
Site web: http://www.lbgi.fr/~jmuller/ ResearcherlD: L-7412-2018

ORCID:  0000-0003-1693-9699 Publons: 1506051

Anglais : lu, écrit, parlé Allemand : lu, écrit, parlé

Diplomes universitaires

1996 - 1997
1997 - 1999
1999 - 2000
2000 - 2001
2001 - 2002
2002 - 2006

Baccalauréat série S option Sciences de la Vie et de la Terre.

DEUG de Biologie (Université de Strasbourg), mention Assez Bien.

Licence de Biologie (Unistra), mention Bien.

Maitrise de Biochimie (Unistra), mention Bien.

DESS, Compétences Complémentaires en Informatique (Unistra), major mention Tres Bien.
Doctorat de Sciences de vie et de la santé, spécialité bioinformatique, Unistra

Laboratoires précédents et actuels

2001 - 2002

2002 - 2006

2007 - 2009

2009 -

Master/DESS de Compétences Complémentaires en Informatique (Unistra), Laboratoire de
Biologie et de Génomique Structurales du Dr Olivier Poch (IGBMC). Mémoire : « Réalisation
d’un programme intégré pour I'analyse comparative de groupes de protéomes et de génomes :
Application aux bactéries pathogénes impliquées dans les diarrhées humaines. »

Theése de doctorat en Biologie Moléculaire et Cellulaire, spécialité Bioinformatique sous la co-
direction d’Evelyne Friederich (CRP-Santé, Luxembourg) et d’Olivier Poch (IGBMC, Strasbourg).
Mémoire : « Analyse du cytosquelette par des approches bioinformatiques a haut débit de
génomique comparative et de transcriptomique ».

Chercheur post-doctorant a I'European Molecular Biology Laboratory (Heidelberg, Allemagne)
dans le groupe de bioinformatique du Dr. Peer Bork.

Maitre de Conférences des Universités - Praticien Hospitalier (Génétique humaine), Faculté
de médecine et de I'Université de Strasbourg, Laboratoires de Diagnostic Génétique des
Hoépitaux Universitaires. Compréhension des mécanismes génétiques et diagnostic des
rétinopathies pigmentaires syndromiques et non syndromique.
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Compétences techniques

Informatique et Bioinformatique : Langages de programmation (C, Java, Tcl/Tk), systéemes Unix/Windows,
réseau et bases de données. Connaissance des banques de données nucléotidiques, protéiques et structurales,
des outils d’analyse de séquences (recherche d’homologie, alignements multiples et phylogénie). Etude
comparative de familles de protéines, annotation et comparaison de génomes, analyse des structures 3D.

Biologie moléculaire : Analyse et interprétation de séquences Sanger et Haut Débit. Analyse et interprétation de
différentes méthodes de biologie moléculaire telles que la High Resolution Melt, la Quantitative Multiplex PCR
of Short Fragments, la QPCR et le génotypage par puces a ADN.

Autres activités

Reviewing: Bioinformatics, Briefings in Bioinformatics, Congenital Anomalies, Clinical Genetics, Gene, Genome
Research, Human Mutation, Journal of Human Genetics, Molecular Biology of Evolution, Molecular
Syndromology, Orphanet Journal of Rare Diseases, PLOS Genetics, PLOS One.

Reviewing appel d’offre : Agence de Biomédecine « AMP, diagnostic prénatal et diagnostic génétique », Contrat
Programme de Recherche Clinique CHU Nancy, projets d’avenir IdEx, Fondation Maladie Rare, Assises de
Génétique Nantes 2018.

Financements obtenus :

Agence de Biomédecine : 2011 : « Syndrome de Bardet-Biedl » (co-écrit a 50% avec JL. Mandel, 26,5k€), 2012 :
« Déficience Intellectuelle » (co-écrit a 20% avec A. Piton, 27,5k€), 2014 : « Rétinopathies pigmentaires » (20k€).
Fondation Maladies Rares : 2013 : « BBS » (co-écrit a 20% avec H. Dollfus, 5k€), 2015 : « BBS » (co-écrit a 20%
avec M. Prasad, 2k€), 2016 : « BBS » (12k€) et 2017 : « BBS » (30k€).

CREGEMIES : 2013 (5,5k€) et 2015 (2,7k€).

PHRC-N : 2013 : Syndrome d’Alstrém (partenaire laboratoire, 50k€).

PHRC-I : 2014 : Rétinopathies pigmentaires (200k€).

RETINA France : 2016 (50k€).

Fondation JED Belgique : 2017 (co-écrit a 50% avec H. Dollfus, 57k€), 2018 (co-écrit a 50% avec H. Dollfus, 34k€).
Prix « Espoirs de I’Université de Strasbourg » : 2018 (10k€)

Organisation de manifestations/conférences: European Tcl/Tk User Meeting en 2008, 2009 et 2010 (20
participants, Strasbourg), Symposium Club Génétique de I'EST (90 participants, 22/09/2014, Strasbourg), JL.
Mandel’s retirment meeting « Beyond Human Genetics » (200 participants, 2-3/09/2016), Journée scientifique
de I'ANPGM (150 participants, 18/11/2016, Paris), Journée scientifique du réseau NGS-Diagnostic (200
participants, 20/12/2017, Paris).

Enseignement : 81H équivalent TD, Cursus médecine (CM PACES, DFGSM3), Master Physiopathologie cellulaire
et moléculaire, DES Biologie Médicale, DU « Séquencgage haut-débit et maladies génétiques » (Dijon), DIU
« Maladies Rares de la recherche au traitement » de la Fondation Maladie Rare.

Co-responsable de 3 UE du master de Physiopathologie cellulaire et moléculaire, (2016-: « Génétique
Humaine », 2018- : « Organisation, variabilité et expression du génome humain », « Omique »)

Supervision d'étudiants : 2"# Ritt P.: 2014, DUT : Maeder M. 2014, Freytag D. 2012, Master 1 : Acker A. 2012,
Diedhiou B. 2014, Delvallée C. 2015, Poterszman N. 2017, Bruckmann L. 2017, Riehm A., Bartolomei S. 2018,
Ingénieur/Master 2 : Francgois P., Tourscher J. 2018, Delvallée C., Nicaise S. 2017, Hérenger Y. 2015, Schwartz A.
(ENSPS) 2014, Pizot C. (INSA) 2011, Seifert C. 2009, Szklarczyk D. (EMBL) 2008, MD : Mary L. 2018, PhD : Redin C.
2010-14, Kroll A. 2016-, Delvallée C. (bourse FRM) 2017-, Postdoc : Estrada-Cuzcano A. 2017-.

De maniére plus large au CHU participation a la formation des internes du services 1 a 3 par an et au laboratoire
de recherche aux étudiants de médecine (5°™® année) 1 a 2 par an.

Membre de jury : Mid PhD: Okutman O. Unistra, Huvenne H. Paris 2015, F. Mattioli Unistra 2016, M. Derhourhi
Université de Lille, 2016 et 2017, Garret P. Université de Bourgogne, 2018, PhD: Doran A., National University of
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Ireland Maynooth, 2014 ; Elinati E., Unistra 2012 ; Fossard C., Faculté de Pharmacie de Strasbourg 2012, BAC
Technologique : ST2S 2018.

Prix/Bourses : 2002-2006 : Bourse doctorale Formation Recherche, Ministére de la Culture, de I'Education
Supérieure, et de la Recherche a Luxembourg, 2004 : FEBS Travel Fellowship (FEBS special meeting Helsinki),
2007 : Prix de these de la Société de Biologie de Strasbourg (AREMANE), 2018 : Prix « Espoirs de I'Université de
Strasbourg ».

Missions d’intérét collectif :

2012-2016 Membre élu de la Commission de la Recherche du Conseil Académique (CR) de I'Université de
Strasbourg en formation compléete et restreinte ainsi que du COmité Préparatoire de la
Commission de la recherche (COP).

2016- Membre élu de la CR de I'Unistra (compléte et restreinte), du COP et de la commission de
reconstitution de carriere.

2011-2016 Participation au GT « Plates-formes nationales de laboratoires de diagnostic approfondi » du Plan
National Maladies Rares 2.

2013-2016  Missionné au nom de '’ANPGM (Président, Pr. B. Arveiler) pour la mise en place de Groupes de
Travail autour du NGS (publication de plusieurs recommandations professionnelles nationales).

2017- Création et responsabilité du « Réseau NGS Diagnostic » regroupant I’ACLF, 'ANPGM, le réseau
AChro-Puce et le Groupe Génétique et Cancer.

2017- Participation au GT « Bioinformatique » du projet pilote DEFIDIAG du Plan France Médecine
Génomique 2025 (projet national piloté par AVIESAN).

2018- Membre du groupe de travail « Stratégie en diagnostics » a I’Agence de la biomédecine.

2018- Membre du Conseil Scientifique Research Data (CSRD) de I’Université de Strasbourg.

20/12/2011 Autorisation nominative a pratiquer des examens des caractéristiques génétiques d'une personne
ou son identification par empreintes génétiques a des fins médicales (Agence de la biomédecine)
11/06/2014 Extension de I'autorisation a la pratique prénatale (Agence Régionale de la Santé).
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Liste des travaux et publications

Les auteurs ayant contribués de maniere égale sont indiqués par *.

Articles publiés dans des revues a comité de lecture

10.

Montagne L.*, Derhourhi M.*, Piton A., Toussaint B., Durand E., Vaillant E., Thuillier D., Gaget S., De Graeve
F., Rabearivelo L., Lansiaux A., Lenne B., Sukno S., Desailloud R., Chop M., Nicolescu R., Cohen L, Zagury JF,
Amouyal M., Weill J., Muller J., Sand O., Delobel B., Froguel P.*, Bonnefond A*. CoDE-seq, an augmented
whole-exome sequencing, enables the accurate detection of CNVs and mutations in Mendelian obesity
and intellectual disability. Molecular Metabolism 2018.

Geoffroy V.*, Stoetzel C.*, Scheidecker S., Schaefer E., Perrault I., Bar S., Kroll A., Delbarre M., Antin M.,
Leuvrey AS., Henry C., Blanché H., Decker E., Kloth K., Klaus G., Mache C., Martin-Coignhard D., McGinn S.,
Boland A., Deleuze JF., Friant S., Saunier S., Rozet JM., Bergmann C., Dollfus H., Muller J. Whole Genome
Sequencing in patients with ciliopathies uncovers a novel recurrent tandem duplication in IFT140. Human
Mutation 2018.

Geoffroy V., Hérenger Y., Kress A., Stoetzel C., Piton A., Dollfus H., Muller J.. AnnotSV: An integrated tool
for Structural Variations annotation. Bioinformatics 2018.

Rimessi A.*, Bezzerri V.*, Salvatori F.*, Tamanini A., Nigro F., Dechecchi MC., Santanglo A., Prandini P.,
Munari S., Provezza L., Garreau de Loubresse N., Muller J., Ribeiro MPC,, Lippi G., Gambari R.*, Pinton P.*,
and Cabrini G*. PLCB3 loss-of-function reduces P. aeruginosa-dependent IL-8 release in cystic fibrosis.
American Journal of Respiratory Cell and Molecular Biology 2018.

Okutman 0., Muller J., Skory V., Garnier JM., Gaucherot A., Baert Y., Rombaut C., Lamour V., Serdarogullari
M., Gultomruk M., Ropke A., Kliesch S., Herbepin V., Aknin I., Teletin M., Bakircioglu E., Goossens E., Charlet-
Berguerand N., Bahceci M., Tiittelmann F., Viville S. A no-stop mutation in MAGEBA4 is a possible cause of
rare X-linked azoospermia and oligozoospermia in a consanguineous Turkish family. Journal of Assisted
Reproduction and Genetics 2017.

Montaut S., Apartis E., Chanson JB., Ewenczyk C., Renaud M., Guissart C., Muller J., Legrand AP., Durr, A,,
Laugel V., Koenig M., Tranchant C., Anheim M. SCA13 causes dominantly inherited non-progressive
myoclonus ataxia. Parkinsonism & Related Disorders. 2017.

Quartier A., Poquet H., Gilbert-Dussardier B., Rossi M., Casteleyn AS., Portes VD., Feger C., Nourisson E.,
Kuentz P., Redin C., Thevenon J., Mosca-Boidron AL., Callier P., Muller J., Lesca G., Huet F., Geoffroy V., El
ChehadehS., Jung M., Trojak B., Le Gras S., Lehalle D., Jost B., Maury S., Masurel A., Edery P., Thauvin-Robinet
C., Gérard B., Mandel JL., Faivre L, Piton A. Intragenic FMR1 disease-causing variants: a significant
mutational mechanism leading to Fragile-X syndrome. European Journal of Human Genetics 2017.

Renaud M.*, Guissart C.*, Mallaret M., Ferdinandusse S., Cheillan D., Drouot N., Muller J., Claustres M.,
Tranchant C., Anheim M., Koenig M. Expanding the spectrum of PEX10-related peroxisomal biogenesis
disorders: slowly progressive recessive ataxia. Journal of Neurology 2016.

Mallaret M., Renaud M., Redin C., Drouot N., Muller J., Severac F., Mandel JL., Hamza W., Benhassine T., Ali-
Pacha L., Tazir M., Durr A., Monin ML., Mignot C., Charles P., Van Maldergem L., Chamard L., Thauvin C.,
Laugel V., Burglen B., Fleury MC., Tranchant C., Anheim M.*, Koenig M*. Validation of a clinical practice-
based algorithm for the diagnosis of autosomal recessive cerebellar ataxias. Journal of Neurology 2016.

Calmels N., Greff G., Obringer C., Kempf N., Gasnier C., Tarabeux J., Miguet M., Bessis D, Bretones P., Cavau
A., Digeon B., Doco-Fenzy M., Doray B., Feillet F., Gardeazabal J., Gener B., Julia S., Llano-Rivas ., Mazur A.,
Michot C., Renaldo-Robin F., Rossi M., Sabouraud P., Keren B., Depienne C., Muller J., Mandel JL., Laugel V.
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19.
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22.

Unexpected nucleotide excision repair phenotypes revealed by targeted high-throughput sequencing.
Orphanet Journal of Rare Diseases 2016.

Schaefer E., Stoetzel C, Scheidecker S., Geoffroy V., Prasad MK., Redin C., Missotte I., Lacombe D., Mandel
JL., Muller J., Dollfus H. Identification of a novel mutation confirms the implication of IFT172 (BBS20) in
Bardet-Biedl Syndrome. Journal of Human Genetics 2016.

Guissart C., Drouot N., Oncel I., Leheup B., Gershoni-Barush R., Muller J., Ferdinandusse S., Larrieu L., Anheim
M., Arslan EA., Claustres M., Tranchant C., Topaloglu H., Koenig M. Genes for spinocerebellar ataxia with
blindness and deafness (SCABD/SCAR3, MIM# 271250 and SCABD2). European Journal of Human Genetics
2015.

Braun JJ., Noblet V., Kremer S., Moliére S., Dollfus H., Marion V., Goetz N., Muller J., Riehm S. Value of MRI
Olfactory Bulb evaluation in the assessment of olfactory dysfunction in Bardet Biedl syndrome. Clinical
Genetics 2015.

Okutman O., Muller J., Baert Y., Serdarogullari M., Gultomruk M., Piton A., Rombaut C., Benkhalifa M.,
Teletin M., Skory V., Bakircioglu E., Goossens E., Bahceci M., Viville S. Exome sequencing reveals a nonsense
mutation in Tex15 causing spermatogenic failure in a Turkish family. Human Molecular Genetics 2015.

Farrugia A., Keyser C., Hollard C., Raul J.S., Muller J., Ludes B. Targeted next generation sequencing
application in cardiac channelopathies: Analysis of a cohort of autopsy-negative sudden unexplained
deaths. Forensic Science International 2015.

Hamza W., Pacha L.A., Hamadouche T., Muller J., Drouot N., Ferrat F., Makri S., Chaouch M., Tazir M., Koenig
M., Benhassine T. Molecular and clinical study of a cohort of 110 Algerian patients with autosomal
recessive ataxia. BMC Medical Genetics 2015

Scheidecker S., Hull S., Perdomo Y., Studer F., Pelletier V., Muller J., Stoetzel C., Schaefer E., Defoort-
Dhellemmes S., Drumare |., Holder G., Hamel C., Webster A., Moore A., Puech B., Dollfus H. Predominantly
cone-system dysfunction as rare form of retinal degeneration in patients with molecularly confirmed
Bardet-Biedl Syndrome. American Journal of Ophthalmology 2015.

Marshall JD.*, Muller J.*, Collin GB.*, Milan G., Kingsmore S.F., Dinwiddie D., Farrow E. G., Miller N.A,,
Favaretto F., Maffei P., Dollfus H., Vettor R., Naggert J.K. Alstrom Syndrome: Mutation spectrum of ALMS1.
Human Mutation 2015.

Geoffroy V.*, Pizot C.*, Redin C., Piton A., Vasli N., Stoetzel C., Blavier A., Laporte J. and Muller J. VaRank: a
simple and powerful tool for ranking genetic variants. Peer) 2015.

Huckert M.*, Stoetzel C.*, Morkmued S., Laugel-Haushalter V., Geoffroy V., Muller J., Clauss F., Prasad MK.,
Obry F., Raymond JL., Switala M., Alembik Y., Soskin S., Mathieu E., Hemmerlé J., Weickert JL., Dabovic B.,
Rifkin DB., Dheedene A., Boudin E., Caluseriu O., Cholette MC., McLeod R., Antequera R., Gellé MP., Coeuriot
JL., Jacquelin LF., Bailleul-Forestier I., Maniere MC., Van Hul W., Bertola D., Dollé P., Verloes A., Mortier G.,
Dollfus H., Bloch-Zupan A. Mutations in the Latent TGF-beta Binding Protein 3 (LTBP3) gene cause
brachyolmia with amelogenesis imperfect. Human Molecular Genetics 2015.

Ozantiurk A.*, Marshall JD.*, Collin GB., Dlzenli S., Marshall RP., Candan S., Tos T., Esen |., Taskesen M., Cayir
A., Oztlirk S., Ustiin I., Ataman E., Karaca E., Ozdemir TR., Erol I., Eroglu FK., Torun D., Pariltay E., Yilmaz-
Glleg E., Karaca E., Atabek ME., Elgioglu N., Satman I., Méller C., Muller J., Naggert JK., Ozgil RK. The
phenotypic and molecular genetic spectrum of Alstrom syndrome in 44 Turkish kindreds and a literature
review of Alstr6::m syndrome in Turkey. Journal of Human Genetics 2014.

Redin C., Gérard B., Lauer J., Herenger Y., Muller J., Quartier A., Masurel-Paulet A., Willems M., Lesca G., El-
Chehadeh S., Le Gras S., Vicaire S., Philipps M., Dumas M., Geoffroy V., Feger C., Haumesser N., Alembik Y.,
Barth M., Bonneau D., Colin E., Dollfus H., Doray B., Delrue MA., Drouin-Garraud V., Flori E., Fradin M.,
Francannet C., Goldenberg A., Lumbroso S., Mathieu-Dramard M., Martin-Coignard D., Lacombe D., Morin
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31.

32.

33.

34.

G., Polge A., Sukno S., Thauvin-Robinet C., Thevenon J., Doco-Fenzy M., Genevieve D., Sarda P., Edery P.,
Isidor B., Jost B., Olivier-Faivre L., Mandel JL., Piton A. Efficient strategy for the molecular diagnosis of
intellectual disability using targeted high-throughput sequencing. Journal of Medical Genetics 2014.

Huckert M., Mecili H., Laugel-Haushalter V., Stoetzel C., Muller J., Flori E., Laugel V., Maniere M., Dollfus H.,
Bloch-Zupan A. A novel mutation in the ROGDI gene in a patient with Kohlschiitter-Ténz Syndrome.
Molecular Syndromology 2014.

Renaud M.*, Anheim M.*, Kamsteeg E.J., Mallaret M., Mochel F., Vermeer S, Drouot N., Pouget J., Redin C,,
Salort-Campana E., Kremer H.P.H, Corien C., Verschuuren-Bemelmans C.C., Muller J., Scheffer H., Durr A,
Tranchant C., Koenig M. Autosomal Recessive Cerebellar Ataxia 3 due to ANO10 mutations: delineation
and genotype/phenotype correlation study. JAMA Neurology 2014.

Braun JJ.*, Noblet V.*, Durand M., Scheidecker S., Zinetti-Bertschy A., Foucher J., Marion V., Muller J., Riehm
S., Dollfus H., Kremer S. Olfaction evaluation and correlation with brain atrophy in Bardet-Biedl syndrome.
Clinical Genetics 2014.

Piton A.*, Poquet H.*, Redin C., Masurel A., Lauer J., Muller J., Thevenon J., Herenger Y., Chancenotte S.,
Bonnet M., Pinoit JM., Huet F., Thauvin-Robinet C., Jaeger AS., Le Gras S., Jost B., Gérard B., Peoc'h K., Launay
JM., Faivre L.*, Mandel JL*. 20 ans aprés: a second mutation in MAOA identified by targeted high-
throughput sequencing in a family with altered behavior and cognition. European Journal Human Genetics
2013.

Scheidecker S.*, Etard C.*, Pierce NW.*, Geoffroy V., Schaefer E., Muller J., Chennen K., Flori E., Pelletier V.,
Poch O., Marion V., Stoetzel C., Strahle U., Nachury MV., Dollfus H. Exome sequencing of Bardet-BiedI
syndrome patient identifies a null mutation in the BBSome subunit BBIP1 (BBS18). Journal of Medical
Genetics 2013.

Bonnefond A.*, Philippe J.*, Durand E., Muller J., Saeed S., Arslan M.D, Martinez S., De Graeve F., Dhennin
V., Rabearivelo I., Polak M., Cavé H., Castano L., Vaxillaire M., Mandel JL., Sand O. & Froguel P. Highly
sensitive diagnosis of 43 monogenic forms of diabetes or obesity, through one step PCR-based enrichment
in combination with next-generation sequencing. Diabetes Care 2013.

Fradin M., Merklen-Djafri C., Perrigouard C., Aral B., Muller J., Stoetzel C., Frouin E., Flori E., Doray B., Dollfus
H., Lipsker D. Long-Term Follow-Up and Molecular Characterization of a Patient with a RECQL4 Mutation
Spectrum Disorder. Dermatology 2013.

Schaefer E.*, Lauer J.*, Durand M., Pelletier V., Obringer C., Claussmann A., Braun JJ., Redin C., Mathis C.,
Muller J., Schmidt-Mutter C., Flori E., Marion V., Stoetzel C., Dollfus H. Mesoaxial Polydactyly is a Major
Feature in Bardet-Biedl Syndrome (BBS) patients with LZTFL1 (BBS17) Mutations. Clinical Genetics 2013.

M'Hamdi O.*, Redin C.*, Stoetzel C.*, Ouertani l., Chaabouni M., Faouzi M., M'rad R., Mandel JL., Dollfus H.,
Muller J., Chaabouni H. Clinical and Genetic Characterization of Bardet-Biedl Syndrome in Tunisia: Defining
a Strategy for Molecular Diagnosis. Clinical Genetics 2013.

Elinati E., Muller_J., Viville S. Autosomal mutations and human spermatogenic failure. Biochimica et
Biophysica Acta - Molecular Basis of Disease 2012.

Redin C., Le Gras S., Mhamdi O., Geoffroy V., Stoetzel C., Vincent MC., Chiurazzi P., Lacombe D., OQuertani |.,
Petit F., Till M., Verloes A., Jost B., Chaabouni H.B., Dollfus H., Mandel JL., Muller J. Targeted High-
Throughput Sequencing for Diagnosis of Genetically Heterogeneous Diseases: Efficient Mutation
Detection in Bardet-Biedl and Alstrom Syndromes. Journal of Medical Genetics 2012.

Elinati E.*, Kuentz P.*, Redin C., Jaber S., Vanden Meerschaut F., Magarian J., Koscinski I., H Nasr-Esfahani
M., Demirol A., Gurgan T., Louanjli N., Igbal N, Bisharah M, Carré Pigeon F., Gourabi H., De Briel D., Brugnon
F., Gitlin S.A., Grillo JM., Deemeh X., Ghaedi K., Tanhee X., Heindryckx B., Benkhalifa M., Nikiforaki D.,
Oehninger S.C., De Sutter P., Muller J., Viville S. Globozoospermia is mainly due to DPY19L2 deletion via
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35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44,

45.

46.

47.

non allelic homologous recombination involving two recombination hotspots. Human Molecular Genetics
2012.

Luu TD., Rusu A., Walter V., Linard B., Poidevin L., Ripp R., Moulinier L, Muller J., Raffelsberger W., Wicker
N., Lecompte O., Thompson J.D., Poch O., Nguyen H. KD4v: Comprehensible Knowledge Discovery System
For Missense Variant. Nucleic Acid Research 2012.

Vasli N., Bhm B., Le Gras S., Muller J., Pizot C., Jost B., Echaniz-Laguna A., Laugel V., Tranchant C., Plewniak
F., Vicaire S., Jean-Louis Mandel JL. , Biancalana V., Laporte J. Next generation sequencing for molecular
diagnosis of neuromuscular diseases. Acta Neuropathologica 2012.

Cowling B., Toussaint A., Muller J., Laporte J. Defective Membrane Remodeling in Neuromuscular Diseases:
Insights from Animal Models. PLoS Genetics. 2012.

Luu TD., Rusu AM., Walter V., Ripp R., Moulinier L, Muller J., Toursel T., Thompson J.D., Poch O., Nguyen H.
MSV3d: Database of human MisSense Variants mapped to 3D protein structure. Database 2012.

Bloch-Zupan A., Jamet X., Etard C., Muller J., Geoffroy V., Strauss JP., Pelletier V., Marion V., Poch O., Strahle
U., Stoetzel C. and Dollfus H. Homozygosity Mapping and Candidate Prioritization Identify Mutations,
Missed by Whole-Exome Sequencing, in SMOC2, Causing Major Dental Developmental Defects. American
Journal of Human Genetics 2011.

Creevey C.).*, Muller J.*, Doerks T., Thompson J. D., Arendt D., Bork P. Single copy orthologs in Metazoa.
PLoS Computational Biology 2011.

Powell S., Szklarczyk D., Trachana K., Roth A., Kuhn M., Muller J., Arnold R., Rattei T., Letunic I., Doerks T.,
Jensen L., von Mering C., Bork P. eggNOG v3.0: orthologous groups covering 1133 organisms at 41 different
taxonomic ranges. Nucleic Acids Research 2011.

Trachana K., Larsson TA,. Powell S., Chen WH., Doerks T., Muller J. and Bork P. Orthology prediction
methods: A quality assessment using curated protein families. Bioessays 2011.

Luu TD., Nguyen NH., Friedrich A., Muller J., Moulinier L., Poch O. Extracting Knowledge from a Mutation
Database Related to Human Monogenic Disease Using Inductive Logic Programming. In International
Conference on Bioscience, Biochemistry and Bioinformatics; Singapore 2011. IEEE Catalog Number:
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