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Genome-wide assays used In clinical genetics
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3 OBJECTIFS - 14 MESURES

I- METTRE EN (EUVRE LES INSTRUMENTS DU PARCOURS DE SOIN GENOMIQUE

Mesure (1)
Mesure )

Mesure (3)

Création d’un réseau de plateformes de séquencage tres haut débit.

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

Permettre I'intégration et I'exploitation des données patients dans la parcours de soin

Il - ASSURER LA MISE EN (EUVRE OPERATIONNELLE ET LA MONTEE EN PUISSANCE

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

Mesure @ 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’accés au
diagnostic génomique.

Mesure @ Disposer des nouvelles compétences et des personnels capables de relever le défi de I'exploitation

Mesure

et de I'interprétation des données.
Garantir un parcours sécurisé et de qualité

i1l - METTRE EN CEUVRE LES OUTILS DE SUIVI ET DE PILOTAGE

Mesure (9)
Mesure

Mesure ()
Mesure (1)
Mesure (39

Mesure

Mobiliser les acteurs industriels autour du projet

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

Assurer un suivi a I'échelle internationale du champ de la médecine génomique

Mettre en ceuvre un programme dédié aux aspects médico-économiques

Organiser l'information, la consultation et I'implication des acteurs de la société concernés
Gouvernance du plan
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FRANCEMEDECNE  LBM SEQOIA = 9 SEQOIA LMG + SEQOIA-GEN + SEQOIA-IT
q0||':| CREFIX
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Création du LBM multisite SeqlOA en cours (ARS IdF)

SeqOIA-GEN : Partenaire industriel choisi par le GCS aprés appel d’offre pour la fourniture d’'une
prestation d’exploitation d’'une Pf de production de données de séquencgage a haut débit publié le 4
mai 2018 - Société INTEGRAGEN - Installation Batiment Leriche - Hépital Broussais en cours.

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

Lermine).
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FRANCEMEDECNE  LBM SEQOIA = 9 SEQOIA LMG + SEQOIA-GEN + SEQOIA-IT
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SeqOIA-LMG : Référent de chaque SeqgOIA-LMG (Praticien agreé pour la
pratique des examens des caractéristiques génetiques en application des
dispositions de l'article L.1131-3 du CSP) associeé a 2 reférents adjoints dont
I'un est compétent en anatomo-pathologie.

Réferents LMG : Ivan Bieche (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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cenomout 20, MONTEE EN CHARGE DES CAPACITES DE SEQUENCAGE

Wiesan

Nombre NovaSeq
Eq GENOME
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;1WES =# 2% d'un WGS ; 1 RNASeq = # 3% d'un WGS

@%'URA SeqOIA

GEN nn b 5o
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RCP PANGENOMIQUES ET PRESCRIPTION

FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

Viesan

INSERM - AVIESAN
Plan France Médecine Génomique 2025 (PFMG 2025)

Expression des besoins fonctionnels de I'outil d’e-
prescription

Alain Livartowski
Workshop 12 octobre 2018 a Lyon
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Outil Prescription SeqOIA

|
I
| F o) SeqOIA-LBM

RCP Pangénomique:
Définition de
I’examen
moléculaire a SIL
réaliser

Etiquetage tubes Etiquettes SeqOIA-GEN:

Envoi préléevements - . Génération étiquetted
Informations séquencage JEGAGAILC] . Réception tubes

Séquengage
RCP Restitution: e
+ Conclusions

« Propositions de prise en

i

LMG: o
. Interprétation biologique
* Compte-Rendu biologique

LMG: " Saisie
«  Veérification du dossiel ’_‘

charge
+ CR

i
i
i
i
|
|
. |
Prescripteur Local
Dénstdappemdas RGPouaihgénmesguesomiatédiésaarst, darielrt Setjdds, -eltwfeegbide a partir de
EapptitaimmEHe sea@n lprodhiotarieadt nsiitotp@dradrie : pilote Pr. Florent Soubrier

Soutien du GCS SeqOIA au développement d’un outil de recueil de données cliniques structurées
a partir de I'application développée par la Filiere Maladies Rares ORKID.
Q _
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From the Oregon Clinical and Transla-
tional Research Institute, Oregon Health
and Science University, Portland, and the
Linus Pauling Institute and the Center for
Genome Research and Biccomputing, Ore-
gon State University, Corvallis [M_&.H.);
Johns Hopkins University Schools of Medi-
cine, Public Health, and Mursing, Balti-
mare (C.G.C); and the Jackson Laboratory
for Genomic Madicine and the Institute for
Systems Genomics, University of Connect-
icut — both in Farmington (P.N.R.). Ad-
dress reprint requests to Dr. Robinson at
the Jackson Laboratory for Genomic Med-
icine, 10 Discovery Dr., Farmington, CT
06032, or at peter.robinson@jax.org.

N Engl ] Med 2018;37%:1452-62.
DOl: 10.1056/NEJMralél 5014
Copyright i 2008 Mamachuseptz Medical Seviety.

The NEW ENGLAND JOURNAL of MEDICINE

REVIEW ARTICLE

Elizabeth G. Phimister, Ph.D., Editor

Classification, Ontology, and Precision
Medicine

Melissa A. Haendel, Ph.D., Christopher G. Chute, M.D., Dr.P.H.,
and Peter N. Robinson, M.D.

GOAL OF PRECISION MEDICINE® 15 TO STRATIFY PATIENTS IN ORDER TO

improve diagnosis and medical wearment. Transladonal investdgacors are

bringing to bear ever greater amounts of heterogeneous clinical dasa and
scientific informadon to create classification strategies that enable the marching
of interventon w0 underlying mechanisms of disease in subgroups of patients.
Ontologies are systemartic representarions of knowledge that can be used to inee-
grace and analyze large amounts of heterogeneous data, allowing precise classifi-
cation of a padient. In this review, we describe ontologies and their use in compu-
tational reasoning to support precise classification of patients for diagnosis, care
management, and translational research.

N Engl J Med. 2018, 379:1452-62
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FRANCE MEDECINE GENOMIQUE 20] societe »

Action Thématique « Information et
Consentement »

Arnaud de Guerra, chargé de mission DG3
Francois Hirsch, Aviesan
Pr. Anne Cambon-Thomsen, Directrice recherche émérite, CNRS
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pratiques pour la gestion des données incidentes générées par les examens
pangenomiques en pratique diagnostique »
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" | DE L'OFFRE

DIRECTION
GENERALE

DE SOINS

Cahier des charges des plateformes

Les deux premiéres plateformes retenues dans le cadre de cet appel a projets auront
vocation a prendre en charge l'ensemble des patients du territoire national.

Cette couverture territoriale évoluera en fonction de I'entrée en opération progressive
de nouvelles plateformes de séquencage.

« En RCP pour un patient pris en charge a Lille, un séquencage de génome entier a été

prescrit. A qui envoyer I'échantillon ? A SeqOIA ou d AURAGEN ? »

Nécessité de recommandations sur les flux d’échantillons qui doivent

permettre un acces équitable des patients sur tout le territoire,

étre claires,

efficientes,

recueillir I'adhésion des professionnels de santé et

étre modifiées facilement avec I'arrivée de nouvelles plateformes sur le territoire le
cas echeant.
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X Y | DIRECTION

wmsoeen | GENERALE ’
et | O COFFRE ORGANISATION PROPOSEE
wimes | DE SOINS

Adressage de premiere intention
Selon les données de séquencage

Echantillon d'un patient pris en charge en lle-de-France, Bretagne, Pays de la Loire,
Normandie, Hauts de France, Centre Val de Loire—> 5eqOIA
Echantillon d’un patient pris en charge en Auvergne Rhone Alpes, Bourgogne Franche

Comté, Grand Est , Languedoc Roussillon, Nouvelle Aquitaine, Occitanie, Provence Alpes
Cote d’Azur, Corse, Qutre-Mer --> AURAGEN
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E _. DIRECTION

b g e | GENERALE

DE L'OFFRE ORGANISATION PROPOSEE
smemams | DE SOINS

Adressage de seconde intention
(si 'expertise d’interprétation en fonction de la pathologie et de I'objet séquencé
n’est pas disponible au moment requis dans la plateforme de premiére intention)

Si I'autre plateforme a I'expertise, adressage a l'autre plateforme
Si non, recherche de I'expertise par la plateforme qui a séquencé
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E _. DIRECTION
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DE L'OFFRE ORGANISATION PROPOSEE

MBISTERE
ErDELASRTE DE SOINS

Modele a tester pendant 6 mois

Mesure qualitative et quantitative des flux par pré-indication (volume, délai dattente,
co(ts)

A inclure dans le logiciel de prescription ?

Faire le bilan a 6 mois en terme d’efficacité et d’efficience pour adapter le modéle le cas

échéant
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zonars: [PRE=INDICATIONS DEFINIES PAR LA HAS

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
I'évaluation médicale, économique et de santé publique de la HAS.

Calendrier : propositions validees par le Plan France Génomique 2025 le 19
decembre 2018

Home News Publications Statistics Blogs Events Contact us
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England &esis
About NHS England Our work Commissioning Get involved

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

National Genomic Test Directories

Document first published: 3 August 2018 From October 2018 the National Genomic Test Directory will specify which
Page updated: 16 October 2018 ) genomic tasts are commissioned by the NHS in England, the technology by which
Topic: Commissioning, Genomics, . . . .
specialised commissioning they are available, and the patients who will be eligible to access to a test. The final
Publication type: G:T;arcer N B - 2018/2019 MNational Genomic Test Directory for rare and inherited disorders and
the final draft for the cancer directory can be accessed below.
Document National Genomic Test Directory for rare and

f".ﬂ inherited disease
-
Microsoft Excel 144 KB
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The NEW ENGLAND JOURNAL of MEDICINE

ORIGINAL ARTICLE

Effect of Genetic Diagnosis on Patients
with Previously Undiagnosed Disease

K. Splinter, D.R. Adams, C.A. Bacino, H.J. Bellen, J.A. Bernstein,

A.M. Cheatle-Jarvela, C.M. Eng, C. Esteves, W.A. Gahl, R. Hamid, H.J. Jacob,
B. Kikani, D.M. Koeller, |.S. Kohane, B.H. Lee, J. Loscalzo, X. Luo, A.T. McCray,
T.0. Metz, ).J. Mulvihill, S.F. Nelson, C.G.S. Palmer, J.A. Phillips I, L. Pick,
J.H. Postlethwait, C. Reuter, V. Shashi, D.A. Sweetser, C.J. Tifft, N.M. Walley,
M.F. Wangler, M. Westerfield, M.T. Wheeler, A.L. Wise, E.A. Worthey,

S. Yamamoto, and E.A. Ashley, for the Undiagnosed Diseases Network*

N Engl J Med. 2018, october 10 —-
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RESuTs

A total of 1519 patients (53% female) were referred to the UDN, of whom 601 (409%6)
were accepted for evaluation. OF the accepted patients, 192 (322%) had previously un-
derpone exome segquencing. Symptoms were neurodogic in 4F% of the applicants,
musculoskelatal in 105, immunologic in M, gastrointestingl in ™Mb, and rheamato-
loggic in 6%, OF the 342 patients who had a complete evaluation, 132 receved a di-
agnosis, vielding a rate of diagnosis of 35%%. A total of 15 diagnoses (11%) were
made by clinical review alome, and 98 (54%) were made by exome or genome sequend-
i, OF the diagnoses, 21% led to recommendations regarding changes in therapy,
3% ledd to changes in diagnostic testing, and 36% led to variank-specitic genetic
counseling. We defined 31 new syndromes.

CONCLUSIONS
The UDN established a diagnosis in 132 of the 382 patients who had a complete
eviluation, vielding a rate of diagnosis of 35%. (Funded by the Matbonal Institutes
of Health Common Fund.)
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