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LETTRE DE MISSION DU

Dans ce contexte, je vous demande, en tant que président de 1’Alliance Nationale pour les
Sciences de la Vie et de la Santé (AVIESAN), de déterminer, sous trois mois, les conditions
nécessaires pour permettre que le séquengage du génome entier devienne réalisable en routine
le plus rapidement possible. :

Les travaux que vous ménerez devront :

1) déterminer la place du séquengage du génome entier ainsi que de 1’exome entier dans
la stratégie thérapeutique. Vous établirez le bilan qualitatif et quantitatif de leurs
indications actuelles, et, en fonction des recherches en cours, les évolutions possibles
pour les 10 prochaines années ;

2) établir le positionnement de la France en matiére de recherche, analyser la prise en
compte de ces nouvelles technologies dans le cadre des plans nationaux (plans cancer,
maladies neurodégénératives, maladics rares, ..) et proposer les priorités a mettre en
ceuvre, en cohérence avec la stratégie nationale de recherche et la stratégic nationale
de santé ;

3) évaluer les enjeux en matidre d’imnovation et les impacls potentiels en terme de
valorisation et de développement économique, en prenant en compte a la fois les
aspects technologiques et la question de la gestion et de ’analyse & grande échelle de
bases de données, en y intégrant la dimension éthique ;

4) proposer un modéle médico-économique et industriel permettant de garantir
I'équilibre financier de cette organisation, incluant des propositions de modalités pour
la prise en charge par ’assurance maladie de ’acte médical de séquencage du génome
entier.

Président d’AVIESAN
Biopark

8, rue de la Croix-Jarry
75013 PARIS

PREMIER MINISTRE

atiére de recherche, analyser la prise en
» cadre des plans nationaux (plans cancer,
iy +.) et proposer les priorités & mettre en
iale de recherche et la stratégie nationale

| et les impacts potenticls en terme de
[ue, en prenant cn compte a la fois les
estion et de I’analyse & grande échelle de
| éthique ;

et industricl permettant de garantir
:luant des propositions de modalités pour
I'acte médical de séquengage du génome

dations en matiére d’organisation de
estion et d'analyse des données. Vous
¢ plateforme nationale ou un réseau de
levrez évaluer les différentes solutions
18 la pratique médicale ainsi que pour la
ser des recommandations en matiére
's au fonctionnement de I'infrastructure

‘expertise :
a travers notamment les « instituts
les différents experts qui ont déja mené

1spects médico-économiques :
ur les questions relatives aux filiéres

triels concernés et partenaires potentiels
partenarial public-privé. Vous pourrez
-atégique des industries de santé (CSIS)
rosantes des industries de la santé, aussi

e-santé.

affaires sociales, de la santé et des droits
;, de I’enseignement supéricur et de la
¢ et du numérique avant de mc livrer les

sion de ma meilleure considération.

anuel VALLS



FRANCE MEDECINE

comveoss AMBITION DU PLAN

WVISeSAN

INTEGRER LE SEQUENCAGE DANS @

UN PARCOURS DE SOIN GENERIQUE

v  DemandeR QS E I Y&
|_| ' Accord U Qr‘
Dialogue patient/médecin Erélévelmt?m "’
Décisions partagées re-analyltique = gggsy
Données ) ﬂ ‘b
cliniques Donnees
: Base natioriale de ge:”om'q“es
| Aide a la décision Negronnees &5
thérapeutique Clinico-Biologiques & a
Aide a la décision ) o
diagnostic hdziAf a QF ARS
Lt Ql eas
Validation biologique Cf\a\;é:/gn( DEVELOPPER UNE FILIERE
. et |5
a1 A NATIONALE DE LA
(E‘C_‘:\\'\JQ

= A -_’M_:_/ \ )

: B VMEDECINE GENOMIQUE
«[ F02NJ U2Z2AND y oo




FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

Viesan

|- Mettre en 1

Mesure
Mesure

Mesure

I-Assur
Mesure
Mesure
Mesure
Mesure

Mesure

1l & Mettre
Mesure
Mesure

Mesure
Mesure
Mesure
Mesure

UN PLAN NATIONAL CO-CONSTRUIT SUR.10

Cr ®at i oéaseaudeddplateformes de séquencag e =—

u v r les instruments du

parcours

de soin génomique

upa

T
AUvergne Rhone-Alpes GENomique

- em o>

-

Al

SeqoIA

LA PLATEFORME GENOMIQUE
DE PARIS REGION

Cr ®at i caolleadedriAnalyseur de Données (CAD) pour traiter et exploiter le volume de

données géneré

Permettre | 0int®gration

er |l a mi s e

en i

Mettre en placeunCe nt r e

Mettre en

pl ace

| 6expl oi tati on

uvre op®rati onnel e et
de RO®f ®rendccee X @aal deitranafertt: CRefhX
Lever les verrous rencontrés sur le parcours : 4 projets pilotes (cancer, DI, diabete, population)

un ‘dirsposi t induvetled ddictiomsactiniques e |

a

des

mo n 1

Disposer de nouvelles compétences et du personnel capable d'analyser et d'interpréter les

données

Y
Intégrer les aspects éthigues liés'au traitement des données cliniques et génomiques f’r‘!;'w’i“’\H

re

}
=

f

entuvre |l es outils de suivi et de pi&t age
Mobiliser les acteurs industriels autour du projet

Orienter les activités du secteur pour résoudre les problemes de l'industrie dans la filiere
génomique des soins de santé

Assurerunsuivial 6 ®c h e |

Mettre en
Organi ser
Gouvernance du plan

Premier ministre

|l e I nternational e

un pspecty médmnomecond®iduies® a u ﬁ'nmg

or mat i

on

| extewrsnde ki gociégta t

- =

o,

i




FRANCE MEDECINE

senomaue 2025 (3 OUVERNANCE
Viesan
. ) ) ) o Composition : Cabinet du Premier Ministre, cabinets des ministres
A Une organisation nationale créee (recherche, santé, industrie), Directeurs des administrations centrales des
fe NAFA ministeresimpliqués, DirecteurdelaCnamts, Pr ®si dent ( e)
depUIS l'ete 2016. d Aviesan, Associations de malades, représentant des industries de santé.
Composition : les pilotes de mesures et les institutions et
Tutelles impliquées.
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LES PREMIERES 14 INDICATIONS CLINIQUES SELECTIONNEES POUR LES PLATEFORMES
Nombre/an
600
360

Indications
Maladies osseuses constitutionnelles
Maladies mitochondriales d'une gravité particuliere

Anomalies graves de la différenciation sexuelle d'origine gonadique et hypothalamo-
hypophysaire

Insuffisance ovarienne primitive

Maladies héréditaires du métabolisme a profil biochimique atypique
Néphropathie chronique d'origine indéterminée

Maladies auto-immunes inflammatoires et monogéniques
Cardiomyopathie dilatée familiale

Leucodystrophies

Enfant ou adolescent porteur d'une tumeur maligne solide, d'une hémopathie maligne ou
d'une tumeur au cerveau pour laquelle les conservateurs du traitement échouent

Patients cancéreux dans le contexte d'une histoire familiale particulierement sévere
évoquant une prédisposition et pour qui I'analyse du panel de genes de diagnostic est
normale

Patients atteints de phénotypes de tumeurs familiales isolées "extrémes" et pour lesquels
I'analyse du panel de genes de diagnostic est normale

Patients atteints de leucémie aigué en rechute, éligibles pour un traitement curatif

Jeunes patients (<40 ans) présentant une tumeur solide avec echec du traitement

60

90
900
300
150
300
150

500

50

50

250

2000
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Services a la clinique )

Service d'acces aux données patient
Service d'acceés aux bases de données pour
les étapes d'analyse

Service d'acces aux outils'd'analyse

Service d'acces aux outils de'visualisation et
de comparaison du géneme

Service d'acces aux outils d'aide a la
décision

Service de ré-analyse de données

Service Web sécurisé pour l'interaction entre
les professionnels de la santé utilisant le
CAD

Service de gestion de versions

Variants
annoteés

CAD
central

Outils de calcul

Bases.de

connaissances et de

données

o ToToTo  Po Do Do e

DE SERVICES

Données
cliniques

. Services a la recherche

Guichet pour les soumissions de projets
de recherche

Bureau d'assistance et conseil en
conception de projet

Service d'acces aux catalogues de
données et aux jeux de données

Acces de service aux bibliotheques
d'outils logiciels

Service d'acces aux machines virtuelles
Service de ré-analyse pour la recherche
Service Web d'interaction des
chercheurs du CAD

Suivi et conseil méthodologique —
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A Centre de RéFérence de la médecine génomique:

A Connaitre I'état de I'art national et international
A Etablir et diffuser des SOP, normes et recommandations

A Innovation:

AMettre en Tuvrevet / ou d®velopper d
A Répondre aux problémes et.prédire I'avenir

A eXpertise:

A Développer un réseau d'expertise (plateforme d'experts)
AServir de site de test b

A Transfert de technologie :

A Diffusion et exploitation des résultats (publications, brevets, spin-off,
| i cencesé)



FRANCE MEDECINE

cenomaue 2025 4 PROJETS PILOTES

WViesan

Maladies rares :
DEFIDIAG
Déficience intelectuelle

A Comparer le pourcentage de
diagnostic causal de déficience
intellectuelle.

A Etablir une stratégie de référence
par opposition a une "analyse
sequentielle” du génome entier
(NGS) en trio.

[ Population générale : POPGEN ]

A Répondre aux besoins de "filtrage" des
exomes et des génormes de patients
afin d'éliminer les variants génétiques
courants dans la population générale.

A Fournir une référence sur les
frequences des variants genétiques
dans un panel d'individus représentatifs
de la population.

Cancer : MULTIPLI
Sarcoma (Multisarc) ou cancers

colorectaux métastatiques (Acompli)

A Evaluer la faisabilité et les avantages
de la médecine génomique dans le
cancer.

A" Evaluer la faisabilité du séquencage
genomique (NGS).

A Evaluer si les traitements guidés par
NGS améliorent la survie du patient.

Maladie commune :
GLUCOGENE
Formes atypiques du diabete

A Evaluer l'apport du séquencage de
I'ensemble du génome et d'une
gestion multidisciplinaire
coordonnée des patients pour le
diagnostic et la gestion des formes
atypiques du diabete.
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