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Organisation RCP d’amont — Homogénéisation des fiches de prescription

globale Déclaration des RCP
Validation de la z
Consultation prescription (RCP) Con;;lta::on
médicale TN
Inf p | Information
nformation et consentement )
Prescription Outil SPICE =» seqOIA
7 Outil HYGEN = AURAGEN
e-prescription
Consultation
méedicale
Restitution des
résultats et -
prise en charge Prélevement
adaptée ou ADN
\ Envoi aux plateformes
Discussion Séquencage
clinico-biologique tres haut débit (STHD)
Compte-rendu e
de RCP Interpretation
clinico-biologique
Compte-rendu
RCP d"aval biologique —

— Interprétateurs



MITO 2019 Maladie mitochondriale

Stratégie Critéres cliniques
arbre décisionnel Antécédents familiaux évoquant une maladie mitochondriale
Parameétres métaboliques / biochimiques

Parametres histologiques / morphologie mitochondriale
Neuroimagerie
Données enzymologiques / biochimiques

Séquengage haut debit total NGS
ADN mitochondrial
5-15% diagnostiqués

g )
.' Panel de génes nucléaires :
' mitochondriaux ciblés !
| (380 genes) 1
1 10-20% diagnostiqués )

Résultat négatif

RCP PFMG d’amont —> STHD




MITO 2019
Organisation RCP locales ou inter-régionales

RCP Mito-
Necker
RCP Mito-Necker RCP Mito
ito-
g Angers
RCP Mito-Angers
. 1
a2 &
I X B
® RCP Mito-
RCP Mito-Bordeaux Bordeaux
RCP Mito-Nice
o
Mayotte
Réunion Guyane Martinique Guadeloupe
RCP Mito-Nice

@

RCP Réunion de concertation pluridisciplinaire coordinateurs :

. RCP de prescription déclarée au laboratoire France Médecine Génomique SeqOIA

@ RCP de prescription déclarée au laboratoire France Médecine Génomique AURAGEN

Type de la Ville du

RCP coordinateur

Locale Paris
(APHP)

Interregionale Angers
(CHU Angers,

Tours,

MNantes,

Rennes,

Brest, Caen,

Lille)

Interregionale Bordeaux
(Bordeaux,
Dijon,
Limoges,
Toulouse,
Clermont-
Ferrand,
Poitiers et
DOM-TOM
sauf
Martinique)

Interregionale Nice
(Nice,

Marseille,

Toulouse

Montpellier,

Lyon,

Strasbourg,

Grenoble,

Martinique)

Nom, prénom, et mail du contact

Jean-Paul Bonnefont

jean-paul.bonnefont@aphp.fr

Julie Steffann

julie.steffann@aphp.fr

Magalie Barth

MaBarth(@chu-angers.fr

Vincent Procaccio

viprocaccio@chu-angers.fr

Marie-Laure Négrier

marie-laure.martin-negrier(@u-

bordeaws fr
Caroline Espil

caroline.espil@chu-bordeaux.fr

Annabelle Chaussenot

chaussenot.a@chu-nice.fr

Cécile Rouzier

rouzier.c@chu-nice.fr



MITO 2019
Bilan depuis novembre 2019

SeqOIA: AURAGEN :
Validation de la .
i e C Itat
. L Consultation prescription (RCP) cr:'?ésclijiczlfn . L
20 patients validés en RCP d’amont médicale g 19 patients validés en RCP d’amont
5 nformation
Information et consentement
Prescription
#
e-prescription
Consultation
médicale
Restitution des
résultats et -
prise en charge Prélevement
adaptée
14 patients prélevés et envoyés 14 patients prélevés et envoyés
0 compte rendu Discuseibn Séquencage 0 compte rendu
c“nlco_b|0|09|que tréS haut deblt (STHD)
Compte-rendu =5
de RCP Interpretation
tlinico-biologique

Compte-rendu
biologique



Hypotonies néonatales suspectes
de maladies neuromusculaires

Résultat négatif

v

RCP PFMG d'amont

HYPO-MYO 2020
Stratégie et arbre décisionnel

/1) Analyse initiale ciblée sur les listes de génes
consensuelles FILNEMUS : séquence codante,
puis régions non codantes

» Myopathies congénitales a némaline (12 génes)

- Myopathies congénitales « némaline-négatives »
(32 génes)

- Arthrogryposes feetales et néonatales (37 génes)

« Dystrophies musculaires congénitales hors
alpha-dystroglycanopathies (17 génes)

- Alpha-dystroglycanopathies (18 génes)

« Myasthenies congénitales (32 génes)

\  2) Analyse de 'ensemble des génes du génome.

Myopathie

v

RCP PFMG d’amont

STHD

1) Analyse initiale ciblée sur les listes de génes consensuelles FILNEMUS :
éq e codante, puis régions non codant

« Dystrophies musculaires des ceintures (40 génes)

- Myopathies congénitales et Arthrogryposes feetales et néonatales

« Dystrophies musculaires congénitales hors a -DG (17 génes)

« Alpha-dystroglycanopathies (18 génes)

« Myopathies distales et scapulopéroniéres (24 génes)

« Myopathies rétractiles (29 génes)

- Myopathies myofibrillaires et Myopathies a inclusions (15 génes)

« Myasthénies congénitales (32 génes)

« Paralysies périodiques (3 génes)

« Myotonies non-dystrophiques (7 génes)

« Myopathies métaboliques (35 génes)




Homogénéisation des fiches de prescription

NUmeEro e-prescription: wo s mes e
Datede laRCP:--/--/20--

MNom des personnes présentes lors de la RCP_

Médecin(s) référent(s) prescripteur(:
Centre prescripteur [CHU) :

CAS INDEX PROPOSE

Numéro e-prescription: ........cceveveerenns

DatedelaRCP:--/--/20--
Nom des personnes présentes lors de la RCP :

Médecin(s) référent(s) prescripteur(s): RPPS

Centre prescripteur (CHU) :

MNom de naissance TOMAS.... Nom d'usage : TOMAS ..o
Prénom : JULINE, ........... Sexe : F

INS (ldentifiant National de Santé) ... .
Date de naissance 04/02/2013....... IPP (Identifiant local du patient) 033183631

Cas index proposé

Pathologie maternelle pdt la grossesse : Oui [[] Non B

5i Ui, Préciser_fu........

Prise médicamenteuse ou autre pdt la grossesse : Oui [] Non [
Si Oui, Préciser_ ...
Signes anté-nataux :

» Hydramnios : Oui ] Non [

» Diminution des mouvements feetaux : Oui [ Non B

v Autres: OuiE Non [C] Préciser : MAP depuis 26 SA + 4 jours, corticoides anténataux faits,
séroconversion toxoplasmose précoce

Accouchement :

» Terme:.85AG

» Poids de Naissance (g) : 1180g Taille (cm) : DM Périmétre crénien (cm) - DM

« Apgar:4/8

» Anoxie péri-natale - ..FEC en réanimation pour détresse respiratoire sur MMH, pneymomédiastin,
preumothorax.

Consanguinité : Oui ] Nen [

Si Oul, Préciser_tu, . ...

Antécédents familiaux de MNM : Oui [J Non [

Si oui, préciser_.,

Transmission familiale supposée : [ autosomique dominante,
[ autosomigue récessive,
O lige arx

Nom de nai Nom d'usage

Prénom ... Sexe : M/F

INS (Identifiant National de Santé) .

Date de naissance ........coeeereene IPP (Identifiant local du patient) ........cceeeeereeenenns

Poids (Kg) : ..
Nom de la pathologie concernée :

Consanguinité : oui[]
Antécédents familiaux de MNM : oui[]
Autres antécéd édi :

Résumé clinique (début, évolution, statut

actuel):

Non D
Non D

Tauxde CPK: .ceenee u/1

ENMG

Autres pertinent:

Imagerie musculaire (décrire succinctement, aspect

é ?):




Prescription

Validation de la

Consultation

Consultation prescription (RCP)

B médicale
meédicale

: Information
Information

et consentement
Déclaration des RCP sur SPICE pour SEQOIA et sur HYGEN pour AURAGEN : Prescription
PRESCRIPTEURS ET VALIDEURS 4

e-prescription

©

Consultation
médicale

Restitution des
résultats et
prise en charge
adaptée
Discussion Séquengagg )
clinico-biologique trés haut débit (STHD)

Compte-rendu G s
de RCP Interprétation

clinico-biologique
Compte-rendu
biologique

Prélevement

&

Nationale / Liste des CHU G (T3 Contact / Coordonnats
RCP pré-test Nom de la RCP ,“_m’me CHU Coordonnateur _‘_E Ef‘ AURAGEN ou -ontac . AT,
Interrégionale / locale participant & la RCP Nom, Prénom
SeqOIA
RCP 1
RCP2
RCP 2

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

Ville du Nom, prénom, et mail du contact
f coordinateur
y
RCP CRMR PACA- Régionale Marseille Frédérique AUDIC frederique.audic@ap-hm.fr
S Cg‘: REUNION-RHONE- Martin KRAHN martin.krahn@ap-hm.fr
_NORD'_ = ALPES marinahni@ap-mit
_~A, llede France John RENDU JRendu@chu-grenable fr
1 N o
=] S P
RCP CRMR NORD-EST- Régionale Strasbourg Vincent LAUGEL Vincent.LAUGEL@chru-
fle de France Paris strasbourg.fr

RCP CRMR PACA- ;/tall'laesrgecﬁllgr:rCALANA valerie.biancalana@chru-
REUNION- ==

O RHONE ALPES Damien STERNBERG damien.sternberg@aphp.fr
@

RCP CRMR AOC )
Mayotte RCP CRMR AOC Régionale Montpellier, Mireille COSSEE mireille.cossee@inserm.fr
Toulouse Claude CANCES cances.c@chu-toulouse.fr

Réunion Guyane Martinique  Guadeloupe . . .

Outil SARA en cours de prise en main
@
RCP Réunion de concertation pluridisciplinaire 4 dossiers présentés
CRMR Centre de référence maladies rares coordinateurs :

toire France Médecine Génomique SeqOIA 4 dOSSIerS dacce ptes
e France Médecine Génomique AURAGEN



MYO 2020

RCP des 3 CRMR de Filnemus RCP Type de la Ville du Nom, prénom, et mail du contact
RCP coordinateur
Différentes RCP entre adultes et enfants en NEIDF RCP Adultes Interrégionale Paris Tanya Stojkovic
NEIDF tanya.stojkovic@aphp.fr
RCP MYOPED Interrégionale Paris Susana Quijano-Roy susana.quijano-
NEIDF roy@aphp.fr
RCP Adultes NEIDF
L L Cyril Gitiaux

RCP MYOPED NEIDF
cyril.gitiaux@aphp.fr

RCP AOC Interrégionale Bordeaux Guilhem Solé guilhem.sole@chu-
(adultes et bordeaux fr
RCP AOC enfants)
° Mireille Cossée m-cossee@chu-
montpellierfr
RCP PACA
(@]
RCP PACA Interrégionale Marseille Emmanuelle Campana
Mayotte emmanuelle.salort-campana@ap-hm.fr
Martin Krahn

martin.krahn@ap-hm.fr

Réunion Guyane Martinique  Guadeloupe

0 : N
RCP Réunion de concertation pluridisciplinaire ~ coordinateurs : 27 dOSSIers presentes

. 4
@ RCP de prescription déclarée au laboratoire France Médecine Génomique SeqOIA 25 dOSSIers acce ptes
@ RCP de prescription déclarée au laboratoire France Médecine Génomique AURAGEN 1 envoyé é Au ragen



Tableau d’activité trimestrielle

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

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

Validation de la
ultation prescription (RCP)

- Données concernant les dossiers patients : nombre de patients / dossiers i @
/

Consultation
médicale
Information

Information et consentement

- inscrits a une RCP d’amont Prosciion
- examinés (acceptés ou refusés) @ @

- en attente de consultation s

- déposés dans l'outil de e-prescription s e Ol
- prélevements envoyés a SeqOIA ou AURAGEN

- Séquencés

- Résultats examinés en RCP d’aval .Cp.gg N

clinico-biologique
Compte-rendu
biologique

- Prévisions d’activité (2021)



Interprétateurs MITO - HYPO et MYO

Validation de |a Consultation

Consultation prescription (RCP) s
médicale
. . . ~ . i Information
Recensement par le plan des biologistes externes susceptibles d’étre de potentiels R @ el
interprétateurs : @ il 2
Consultation
médicale
Recommandations de 'ANPGM / les biologistes interprétateurs : il dus )\
pris;de;;tczéﬂge Prélevement
- doivent posséder un agrément.
- doivent avoir une expertise dans I'indication (sinon, proposition d’intégrer notre
A 4 H i i équencage
réseau d expertlse). aleasy | ron haut Sébit (STHD)
(on:jpeta-crsndu Interprétation
clinico-biologique
Compte-rendu
biologique

MITO 2019 : 13 biologistes.
HYPO 2020 : 9 biologistes.

MYO 2020 : 15 biologistes.



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

Freins évoqués :

*  RCP chronophages.

Outils de prescription différents sur AURAGEN et SeqOIA.
64% des dossiers ont une non-conformité.

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

* 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 ’ANPGM

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.

Actions réalisées :

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

Discussion :

* Manque de visibilité

* Besoin de renfort

* Futur: remplacement des panels de 1éres
intentions par génome



Remerciements

Filnemus : Shahram Attarian
Annamaria Molon

Agnés Denimal

Responsables des préindications et des RCP :

https://pfmg2025.aviesan.fr

Emmanuelle Pion

Mélanie Brison

Vincent Procaccio
Cécile Rouzier
Magalie Barth

Annabelle Chaussenot
Claude Cances

France Leturcq
Tanya Stojkovic

FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

WVviesan

Filnemus

Fliere Neuromusculaire

Jean-Paul Bonnefont

Julie Steffann
Magalie Barth
Marie-Laure Négrier
Caroline Espil
Frédérique Audic
Martin Krahn

John Rendu

Vincent Laugel

Valérie Biancalana
Damien Sternberg
Susana Quijano-Roy
Cyril Gitiaux
Guilhem Solé

Emmanuelle Campana



