
Plateformes de séquençage à très haut débit 

Pr. Michel Vidaud

Service de Génétique et Biologie Moléculaires, Hôpital Cochin, AP-HP
Institut Cochin - Inserm U1016

Université Paris Descartes 

Pas de conflit d’intérêts 



Genome-wide assays used in clinical genetics

Nat Rev Genet 2018, 19:253-68



3 OBJECTIFS – 14 MESURES

I- METTRE EN ŒUVRE LES INSTRUMENTS DU PARCOURS DE SOIN GÉNOMIQUE

Mesure ① Création d’un réseau de plateformes de séquençage très haut débit.

Mesure ② Création d’un « collecteur Analyseur de Données » (CAD) pour traiter et exploiter le volume de 
données généré

Mesure ③ Permettre l’intégration et l’exploitation des données patients dans la parcours de soin

II - ASSURER LA MISE EN ŒUVRE OPÉRATIONNELLE ET LA MONTÉE EN PUISSANCE

Mesure ④ Mettre en place un centre  de référence, d’innovation, d’expertise et de transfert (CREFIX)

Mesure ⑤ Lever les verrous technologiques, cliniques et réglementaires rencontrés sur le parcours

Mesure ⑥ Mettre en place un dispositif d’évaluation et de validation des nouvelles indications d’accès au 
diagnostic génomique. 

Mesure ⑦ Disposer des nouvelles compétences et des personnels capables de relever le défi de l’exploitation 
et de l’interprétation des données. 

Mesure ⑧ Garantir un parcours sécurisé et de qualité

III - METTRE EN ŒUVRE LES OUTILS DE SUIVI ET DE PILOTAGE

Mesure ⑨ Mobiliser les acteurs industriels autour du projet

Mesure ⑩ Orienter les activités des acteurs de la filière en fonction des problématiques industrielles posées 
par le parcours de soin génomique

Mesure ⑪ Assurer un suivi à l’échelle internationale du champ de la médecine génomique

Mesure ⑫ Mettre en œuvre un programme dédié aux aspects médico-économiques

Mesure ⑬ Organiser l’information, la consultation et l’implication des acteurs de la société concernés

Mesure ⑭ Gouvernance du plan
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LBM SEQOIA = 9 SEQOIA LMG + SEQOIA-GEN + SEQOIA-IT

Création du LBM multisite SeqIOA en cours (ARS IdF)

SeqOIA-GEN : Partenaire industriel choisi par le GCS après appel d’offre pour la fourniture d’une 

prestation d’exploitation d’une Pf de production de données de séquençage à haut débit publié le 4 

mai 2018 - Société INTEGRAGEN – Installation Bâtiment Leriche - Hôpital Broussais en cours.

SeqOIA-IT : Plateforme informatique installée sur le nouveau campus PICPUS de l’AP-HP (Alban 

Lermine).
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LBM SEQOIA = 9 SEQOIA LMG + SEQOIA-GEN + SEQOIA-IT

SeqOIA-LMG : Référent de chaque SeqOIA-LMG (Praticien agréé pour la 

pratique des examens des caractéristiques génétiques en application des 

dispositions de l’article L.1131-3 du CSP) associé à 2 référents adjoints dont 

l’un est compétent en anatomo-pathologie.

Référents LMG : Ivan Bièche (Institut Curie), Etienne Rouleau (Gustave Roussy), Serge Romana 

(P5), Eric Leguern (P6), Catherine Boileau (P7), Anne Mantel (P11), Benoit Funalot (P12) et Olivier 

Schischmanoff (P13) 
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MONTEE EN CHARGE DES CAPACITES DE SEQUENCAGE

Année WES RNAseq WGS TOTAL Nombre

Eq GENOME

NovaSeq

2019 2500 1000 3500 7000 3575 2

2020 5000 2000 7500 14500 7650 3

2021 7500 3000 10000 20500 10225 4

2022 10000 4000 12500 26500 12800 5

2023 12500 5000 16000 33500 16375 5

Calcul : 1 WGS = 1 ; 1 WES = # 2% d’un WGS ; 1 RNASeq = # 3% d’un WGS
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RCP PANGENOMIQUES ET PRESCRIPTION

Alain
Alain Livartowski

Workshop 12 octobre 2018 à Lyon
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RCP PANGENOMIQUES ET PRESCRIPTION

Développement d’un outil de prescription intégré au SIL de la Pf SeqOIA – TheSeqOIA - à partir de 

l’application Thesee en production à l’Institut Curie.

Soutien du GCS SeqOIA au développement d’un outil de recueil de données cliniques structurées 

à partir de l’application développée par la Filière Maladies Rares ORKiD. 

Constitution des RCP pangénomiques : maladies rares, tumeurs solides, oncogénétique 

constitutionnelle, onco-hématologie et onco-pédiatrie : pilote Pr. Florent Soubrier



N Engl J Med. 2018, 379:1452-62



Consentements analyses pangénomiques et notices d’informationGroupe de travail Agence de la Biomédecine « Recommandations de bonnes 

pratiques pour la gestion des données incidentes générées par les examens 
pangénomiques en pratique diagnostique »
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PRÉ-INDICATIONS DEFINIES PAR LA HAS

https://www.england.nhs.uk/publication/national-genomic-test-directories/

Groupe de travail en cours de constitution et piloté par Cédric Carbonneil, chef 

du service Evaluation des actes professionnels au sein de la Direction de 

l’évaluation médicale, économique et de santé publique de la HAS.

Calendrier : propositions validées par le Plan France Génomique 2025 le 19 
décembre 2018

https://www.england.nhs.uk/publication/national-genomic-test-directories/
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