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globale
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Déclaration des RCP

Interprétateurs 

Envoi aux plateformes

SARA

Outil SPICE           seqOIA
Outil HYGEN      AURAGEN

ou ADN



MITO 2019

Stratégie
arbre décisionnel

Maladie mitochondriale 
Critères cliniques

Antécédents familiaux évoquant une maladie mitochondriale
Paramètres métaboliques / biochimiques

Paramètres histologiques / morphologie mitochondriale
Neuroimagerie

Données enzymologiques / biochimiques

Séquençage haut debit total NGS 
ADN mitochondrial

5-15% diagnostiqués

Résultat négatif

Panel de gènes nucléaires 
mitochondriaux ciblés 

(380 gènes) 
10-20% diagnostiqués

Résultat négatif

RCP PFMG d’amont STHD



MITO 2019 

Organisation RCP locales ou inter-régionales

coordinateurs :



MITO 2019 

Bilan depuis novembre 2019

SeqOIA :

20 patients validés en RCP d’amont

AURAGEN :

19 patients validés en RCP d’amont

0 compte rendu 0 compte rendu

14 patients prélevés et envoyés14 patients prélevés et envoyés



HYPO-MYO 2020

Stratégie et arbre décisionnel



Homogénéisation des fiches de prescription

Compte-rendu de  Réunion de Concertation Pluridisciplinaire (RCP) 

Numéro e-prescription: ….…….…….……. 

Date de la RCP : - - / - - /20 - - 

Nom des personnes présentes lors de la RCP : 
….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….…….……………………………. 

.…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….……………..
…………….….…….…….……..….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…

….………….……. 
Médecin(s) référent(s) prescripteur(s):  ….…….…….……. RPPS ….…….…….…….  
Centre prescripteur (CHU) :      ….…….…….…….                                

 

Cas index proposé 

Nom de naissance ….…….…….…….….…….……….…….…….…. Nom d'usage …….…….…….…….…..…………………  

Prénom ….…….…….…….….…….…… Sexe : M/F 

INS (Identifiant National de Santé) ……………..…..…….…..…  

Date de naissance ….…….…….……. IPP (Identifiant local du patient) ….…….…….……. 

 

Poids (Kg) : .…..………Taille (cm) : .…..………              

Nom de la pathologie concernée :  

Consanguinité :           Oui   Non   
Antécédents familiaux de MNM : Oui  Non   
Autres antécédents médicaux : ….…….…….……. 
 
Résumé clinique (début, évolution, statut 

actuel):.…….…….…….….…….…….…….….………………………………………………….. 

….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….

…….………..….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….

…….….…….…….……….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….

….…….…….…….….…….…….……….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…

….…….…….….…….…….…….….…….…….……… 

Taux de CPK :      ….…….…U/l 

ENMG……………………………………………………………………………………………………………………………………………………

……………… 

Autres examens biologiques pertinents.…….……….…….….…….…….…….….…….………………………….. 

.….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….….….…….…….…….….…….…….…….….…….…….…….….…….……

. 

Imagerie musculaire (décrire succinctement, aspect 

évocateur ?):.….…….…….…….….…….…….………………….…………….. 



Déclaration des RCP sur SPICE pour SEQOIA et sur HYGEN pour AURAGEN : 
PRESCRIPTEURS ET VALIDEURS

Prescription

Recrutement par Filnemus d’une chargée de mission pour organiser RCP : Mélanie Brison (CHU de Saint Etienne)



HYPO 2020

RCP des 3 CRMR de Filnemus

Outil SARA en cours de prise en main

coordinateurs :
4 dossiers présentés 
4 dossiers acceptés



MYO 2020

RCP des 3 CRMR de Filnemus

27 dossiers présentés
25 dossiers acceptés
1 envoyé à Auragen

coordinateurs :

Différentes RCP entre adultes et enfants en NEIDF



Tableau d’activité trimestrielle

Un bilan d’activité trimestriel est demandé par le Plan par préindication :

- Données concernant les dossiers patients : nombre de patients / dossiers
- inscrits à une RCP d’amont
- examinés (acceptés ou refusés)
- en attente de consultation
- déposés dans l’outil de e-prescription
- prélèvements envoyés à SeqOIA ou AURAGEN
- Séquencés
- Résultats examinés en RCP d’aval

- Prévisions d’activité (2021)

- Données concernant la RCP : Fréquence des réunions
Nombre d’ETP impliqués pour chaque RCP
Type de professionnels impliqués



Interprétateurs MITO - HYPO et MYO

Recensement par le plan des biologistes externes susceptibles d’être de potentiels 
interprétateurs :

Recommandations de l’ANPGM / les biologistes interprétateurs :

- doivent posséder un agrément.
- doivent avoir une expertise dans l’indication (sinon, proposition d’intégrer notre 

réseau d’expertise). 

MITO 2019 : 13 biologistes.

HYPO 2020 : 9 biologistes.

MYO 2020 : 15 biologistes.



Bilan réunion PFMG2025 du lundi 14 septembre 2020
Réunion interfilières (matin)_Bilan trimestriel (après-midi)

Freins évoqués : 
• RCP chronophages.
• Outils de prescription différents sur AURAGEN et SeqOIA. 
• 64% des dossiers ont une non-conformité. 

• Pas recrutement prévu de biologistes sur les plateformes 
Interprétation des données par les généticiens moléculaires 
des laboratoires de Filnemus ?
 Temps disponible ? 
 Nécessité d’établir des conventions.
 Outils d’interprétation des plateformes différents
Aucune concertation préalable !!! Pas de prise en compte 
des propositions de l’ANPGM

• Peu de résultats rendus. 
• Négatifs non rendus.
• Analyse CNV pas encore effective.

Discussion : 
• Assouplir la prescription : RCP locales / validation par 

mail des prescriptions ?
• Conserver une expertise nationale des prescripteurs et 

des laboratoires.
• Etendre les plateformes aux régions.

Discussion : 
• Manque de visibilité
• Besoin de renfort
• Futur : remplacement des panels de 1ères 

intentions par génome 

Actions réalisées :
• Envois d’ADN possibles (sauf patients décédés)
• Pipelines en cours d’amélioration
• Recrutements assistants de e-prescription 



Remerciements
Filnemus : Shahram Attarian Emmanuelle Pion

Annamaria Molon Mélanie Brison

Agnès Denimal

Vincent Procaccio Jean-Paul Bonnefont

Cécile Rouzier Julie Steffann

Magalie Barth Magalie Barth

Annabelle Chaussenot Marie-Laure Négrier
Claude Cancès Caroline Espil

France Leturcq Frédérique Audic
Tanya Stojkovic Martin Krahn

John Rendu
Vincent Laugel

Valérie Biancalana

Damien Sternberg

Susana Quijano-Roy

Cyril Gitiaux

Guilhem Solé

Emmanuelle Campana

https://pfmg2025.aviesan.fr

Responsables des préindications et des RCP :


