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LETTRE  DE  MISSION  DU   

 PREMIER  M INISTRE  

2  

Tout a commencé avec :  



Dialogue patient/médecin 
Décisions partagées 

Demande ŘΩŜȄŀƳŜƴ 
Accord  

Prélèvement 
Pré-analytique 

Validation Technique 

Séquençage Analyse 

INTÉGRER  LE  SÉQUENÇAGE  DANS  

UN  PARCOURS  DE SOIN  GÉNÉRIQUE  

Aide à la décision 
thérapeutique 

Données 
cliniques Données 

génomiques 

« [ŀōƻǊŀǘƻƛǊŜ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ » 

hǳǘƛƭǎ ŘΩŀƛŘŜ  
Ł ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ 

Validation biologique 
 et interprétation 

Aide à la décision 
diagnostic 

DÉVELOPPER  UNE  FILIÈRE  

NATIONALE  DE LA  

MÉDECINE  GÉNOMIQUE  

AMBITION  DU  PLAN  
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Base nationale de 

Métadonnées 

Clinico-Biologiques 

 



UN  PLAN  NATIONAL  CO-CONSTRUIT  SUR  10 ANS  

I - Mettre  en  ïuvre les instruments du parcours  de soin  génomique  :   

Mesure      Cr®ation dôun réseau de 12 plateformes de séquençage 

Mesure     Cr®ation dôun Collecteur Analyseur de Données (CAD) pour traiter et exploiter le volume de 

données généré 

Mesure     Permettre lôint®gration et lôexploitation des donn®es patients dans la parcours de soin 

 

II - Assurer la mise en ïuvre op®rationnelle et la mont®e en puissance : 

Mesure    Mettre en place un Centre de R®f®rence, dôInnovation, dôeXpertise et de transfert : CRefIX 

Mesure    Lever les verrous rencontrés sur le parcours : 4 projets pilotes  (cancer, DI, diabete, population)  

Mesure   Mettre en place un dispositif dô®valuation et de validation des nouvelles indications cliniques 

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

données 

Mesure   Intégrer les aspects éthiques liés au traitement des données cliniques et génomiques 

 

III ð Mettre  en  ïuvre les outils de suivi et de pilotage :  

Mesure   Mobiliser les acteurs industriels autour du projet  

Mesure   Orienter les activités du secteur pour résoudre les problèmes de l'industrie dans la filière 

génomique des soins de santé 

Mesure   Assurer un suivi à lô®chelle internationale  

Mesure        Mettre en îuvre un programme d®di® aux aspects médico-économiques 

Mesure   Organiser lôinformation, la consultation et lôimplication des acteurs de la société  

Mesure    Gouvernance du plan 
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GOUVERNANCE  
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Comité  de 

pilotage 

interministériel  

1 a 2 fois par an Comité  de suivi  

1 fois par trimestre 
Comité  

Opérationnel  

(COMOP)  

1 fois par mois 

ÁPlus de 300 personnes se sont mobilisées dans 14 groupes de travail (GT) sous la 

présidence d' Aviesan . 

GT Plateformes 

(DGOS / Inserm) 

GT « PopGen » 
(Population générale) 

GT « DefiDiag » 
(Maladies rares) 

GT « Multipli » 
(cancer) 

GT Projets 

pilotes  

(Inserm) 

Filière 

industrielle 

(Genopole Evry) 

GT éthique, aspects 

réglementaires et 

société (DGS/ Inserm) 

GT Indications 

cliniques 

(HAS) 

GT Formation 

CPU 

GT 

Communication 

(Inserm) 

GT Médico-

economique 

(CNAM) 

GT « Glucogene » 
(Diabete) 

Composition : Cabinet du Premier Ministre, cabinets des ministres 

(recherche, santé, industrie), Directeurs des administrations centrales des 

ministères impliqués, Directeur de la Cnamts, Pr®sident(e) de lôHAS, Pr®sident 

dôAviesan, Associations de malades, représentant des industries de santé. 

Composition : les pilotes de mesures et les institutions et 

Tutelles impliquées. 

Composition : les pilotes des mesures. 

ÁUne organisation nationale créée 

depuis l'été 2016.  

GT CAD 

(Inserm/CEA/Inria) 

GT CRefiX 

(CEA/Inria) 



LES  2 PREMIÈRES  PLATEFORMES  DE  SÉQUENÇAGE  

Procédures 

et procédés 

standardisés 

Prélèvement  

Plateformes  de 

séquençage  

CRefIX  

Transfert de 

lô®chantillon 
Transfert de Variant 

call File (VCF) 
CAD 

Juin 2019 

AUvergne Rhône Alpes 

GENomique 
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LES PREMIERES 14 INDICATIONS CLINIQUES SÉLECTIONNÉES POUR LES PLATEFORMES 

Indications Nombre/an 

Maladies osseuses constitutionnelles 600 

Maladies mitochondriales d'une gravité particulière 360 

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

hypophysaire 
60 

Insuffisance ovarienne primitive 90 

Maladies héréditaires du métabolisme à profil biochimique atypique 900 

Néphropathie chronique d'origine indéterminée 300 

Maladies auto-immunes inflammatoires et monogéniques 150 

Cardiomyopathie dilatée familiale 300 

Leucodystrophies 150 

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 
500 

Patients cancéreux dans le contexte d'une histoire familiale particulièrement sévère 

évoquant une prédisposition et pour qui l'analyse du panel de gènes de diagnostic est 

normale 

50 

Patients atteints de phénotypes de tumeurs familiales isolées "extrêmes" et pour lesquels 

l'analyse du panel de gènes de diagnostic est normale 
50 

Patients atteints de leucémie aiguë en rechute, éligibles pour un traitement curatif 250 

Jeunes patients (<40 ans) présentant une tumeur solide avec échec du traitement 2000 
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V ISION  GLOBALE  DU  PARCOURS  GÉNOMIQUE  

RCP Moléculaire 

Amont 
Prescription 

Prélèvement & envoi 

des échantillons 

Séquençage & p 

CR-interprétation 

Information & 

inscription en 

RCP 

RCP Moléculaire 

aval, interprétation 

Décision de la 

suite à donner 

Centre de 

soins / CHU / 

CLCC 

Indication 

clinique 
Centres de 

recrutement 

des patients 

Filières de soin 

MR & Cancer 

Prescripteur 

Experts 

Généticiens 

Filières  

Outil 

e-prescription 

Workflow 

Outil de 

Consentement 

CRefIX 

Industriels & 

R&D  

CAD 

Services recherche 

Services soin 

Académique 

Industrie 

Forum 
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CAD : INFRASTRUCTURE  DE  SERVICES  

Services aux 
plateformes & aux 
professionnels de 

santé  

Services  
aux industriels  

Services à la recherche  Services à la clinique  

Variants 

annotés 

Données 

cliniques 

Bases de 

connaissances et de 

données 

Outils de calcul 

CAD  

central  
Plateformes de 

séquençage  

Appel de variants VCF 

Å Service d'accès aux données patient 

Å Service d'accès aux bases de données pour 

les étapes d'analyse 

Å Service d'accès aux outils d'analyse 

Å Service d'accès aux outils de visualisation et 

de comparaison du génome 

Å Service d'accès aux outils d'aide à la 

décision 

Å Service de ré-analyse de données 

Å Service Web sécurisé pour l'interaction entre 

les professionnels de la santé utilisant le 

CAD 

Å Service de gestion de versions 

Å Guichet pour les soumissions de projets 

de recherche 

Å Bureau d'assistance et conseil en 

conception de projet 

Å Service d'accès aux catalogues de 

données et aux jeux de données 

Å Accès de service aux bibliothèques 

d'outils logiciels 

Å Service d'accès aux machines virtuelles 

Å Service de ré-analyse pour la recherche 

Å Service Web d'interaction des 

chercheurs du CAD 

Å Suivi et conseil méthodologique 



SCHÉMA  DõORGANISATION  GÉNÉRALE  

Plateformes de séquençage  

é 

Environnement sécurisé HDS pour 
les données pseudonymisées  mais 

identifiantes  

Environnement 
sécurisé       

non HDS, 
données non 
identifiantes  

Synergie et 
intégration dans le 
Health  Data Hub  

Espace soin  
Base  de données du CAD et 

services associés  

Espace soin miroir  
Base  de données du CAD et 

services associés  

Archivage  
Archives des données des patients  

Espace recherche  
Base  de données du CAD et 
services associés, connexion 
possible ¨ dôautres bases 

Espace recherche  
Accès capacité de calculs 

supplémentaires, possibilité 
dôextraire des donn®es 

Echange dôinformation 
après anonymisation 

des données  

Vers lôopen data 



RÔLE DU CREFIX 

Á Centre de RéFérence de la médecine génomique:  

 

Á Connaître l'état de l'art national et international 

Á Établir et diffuser des SOP, normes et recommandations 
 

Á Innovation: 
 

ÁMettre en îuvre et / ou d®velopper de nouvelles solutions 

Á Répondre aux problèmes et prédire l'avenir 
 

Á eXpertise: 
 

Á Développer un réseau d'expertise (plateforme d'experts) 

ÁServir de site de test ɓ 
 

Á Transfert de technologie : 

Á Diffusion et exploitation des résultats (publications, brevets, spin-off, 

licencesé) 

CREF IX  
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4 PROJETS  PILOTES  

Cancer  : MULTIPLI 

Sarcoma (Multisarc) ou cancers 

colorectaux métastatiques (Acompli) 

Å Évaluer la faisabilité et les avantages 

de la médecine génomique dans le 

cancer. 

Å Évaluer la faisabilité du séquençage 

génomique (NGS). 

Å Évaluer si les traitements guidés par 

NGS améliorent la survie du patient. 

Maladies rares : 

DEFIDIAG 

Déficience intelectuelle 

Å Comparer le pourcentage de 

diagnostic causal de déficience 

intellectuelle. 

Å Établir une stratégie de référence 

par opposition à une "analyse 

séquentielle" du génome entier 

(NGS) en trio. 

Maladie commune : 

GLUCOGENE 

Formes atypiques du diabète 

Å Évaluer l'apport du séquençage de 

l'ensemble du génome et d'une 

gestion multidisciplinaire 

coordonnée des patients pour le 

diagnostic et la gestion des formes 

atypiques du diabète. 

Population générale : POPGEN 

Å Répondre aux besoins de "filtrage" des 

exomes et des génomes de patients 

afin d'éliminer les variants génétiques 

courants dans la population générale. 

Å Fournir une référence sur les 

fréquences des variants génétiques 

dans un panel d'individus représentatifs 

de la population. 


