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Etat des lieux de l’offre diagnostique

27 Laboratoires dont 18 réalisant du NGS 

14 Myopathies et Dystrophies musculaires
7 Neuropathies périphériques distales 

héréditaires
12 Amyotrophie spinale infantile
11 Mitochondriopathies 



Lors de la mise en place du NGS :
Hétérogénéité ++ des stratégies NGS

Homogénéiser diagnostic NGS

Visibilité pour les cliniciens

ACTIONS
Depuis 2015

Vers une harmonisation nationale des analyses par 
NGS dans la démarche diagnostique



Krahn et al. Medecine Sciences, 2017

Homogénéisation nationale des analyses par NGS dans la démarche diagnostique



Vers une harmonisation nationale des analyses par 
NGS dans la démarche diagnostique

Caractérisation phénotypique Prescription d’analyses NGS Réalisation des analyses NGS 
par le laboratoire

RCP post-analyses NGS
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NGS dans la démarche diagnostique

Caractérisation phénotypique Prescription d’analyses NGS Réalisation des analyses NGS 
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RCP post-analyses NGS
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A National French consensus on gene lists for the diagnosis of myopathies using 

Next Generation Sequencing . European Journal of Human Genetics (accepté)
Martin Krahn1,2 *, Mathieu Cerino1,2, Aurélien Perrin, Valérie Biancalana3, Laurence Michel-Calemard4, Juliette Nectoux5, France 

Leturcq5, Céline Bouchet-Séraphin6, Cécile  Acquaviva-Bourdain7, Mathieu Cerino1,2, Emmanuelle Campana-Salort1,8, Annamaria

Molon8, Jon Andoni Urtizberea9, Frédérique Audic1,8, Brigitte Chabrol8, Jean Pouget1,8, Roseline Froissart7, Judith Melki10, John 

Rendu11,12,13, François Petit14, Corinne Metay15, Nathalie Seta6, Damien Sternberg15, Julien Fauré11,12,13 and Mireille Cossée16,17

• Portes d’entrée cliniques
• Panels de gènes nationaux 

consensuels 
• Réseau de laboratoires experts

Porte d’entrée clinique
Situation AVEC implication 

de gènes « majeurs »

Porte d’entrée clinique
Situation SANS implication de gènes « majeurs » /

Situation de liste unique

NGS « Liste de gènes 
principaux »

NGS « Liste de gènes 
étendue »

Résultat
négatif

Génome - Exome
Interaction diagnostic/recherche

Résultat
négatif

NGS « Liste de gènes unique »

Résultat
négatif

Vers une harmonisation nationale des analyses par 
NGS dans la démarche diagnostique



OBJECTIFS:

• Taux de diagnostic positifs 
• Nombre de patients sans diagnostic

Besoin en séquençage de plus haut débit :  
Exome (WES) ou génome (WGS)

Plan France Genomics 2025

Evaluation de l’efficacité diagnostique du NGS ciblé



Evaluation de l’efficacité diagnostique du NGS ciblé

Evaluation globale

Porte d’entrée clinique
Situation AVEC implication 

de gènes « majeurs »

Porte d’entrée clinique
Situation SANS implication de gènes « majeurs » /

Situation de liste unique

NGS « Liste de gènes 
principaux »

NGS « Liste de gènes 
étendue »

Résultat
négatif

Génome - Exome
Interaction diagnostic/recherche

Résultat
négatif

NGS « Liste de gènes unique »

Résultat
négatif

Plateformes 
PFMG 2025

Exome
Génome



15 laboratoires – 6881 patients analysés en NGS

Aurélien Perrin, Chargé de Mission Filnemus (6 mois)

Evaluation globale 

Patients en attente 
de NGS

18% (n=1560)

Patients avec diagnostic 
POSITIF après  NGS

24% (n=2039)Patients NEGATIFS 
après  NGS

46% (n=3926)

Patients en attente de 
finalisation 

diagnostique après  
NGS  (attente de 

validation biologique,  
d'apparentés, d'ex 

complémentaires ...)
12% (n=1074)

> 4000 patients négatifs après NGS ciblé

Plateformes 
PFMG 2025

Exome
Génome



Evaluation de l’efficacité diagnostique du NGS ciblé

• Evaluation globale : > 4000 patients négatifs après NGS ciblé

• Evaluation plus précise : 

PLUSIEURS CRITÈRES À PRENDRE EN COMPTE

- Sous groupe - Indication
- Atteinte familiale ou sporadique
- Type de panel 
- Analyse d’apparentés ou non …

= Projet > 6 mois
UNE PERSONNE DEDIEE 
Supervisée par un DUO CLINICIEN-GENETICIEN



Facteurs limitant l’efficacité diagnostique

• Manque de personnel: bioinformaticiens, biologistes +++

• Lourdeur et freins administratifs : lenteur voire blocage de commandes ++

• Absence de prélèvements d’apparentés pour étude de ségrégation des variants

• Prescriptions : nécessité de prioriser

• Manque de séquenceur, réseau informatique non adapté
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Plateformes 
PFMG 2025

Exome
Génome

Clinique

Généticien

Patient

Spécialistes

Conseiller en 
génétique

Mise à disposition 
des données

Négatif

Centre de référence
Prescription encadrée

Interprétation 
Identitovigilance
Validation
Ségrégation 
familiale

Positif

LABORATOIRE 
EXPERT

Centre de référence
Prescription encadrée

NGS ciblé (panels 
nationaux 

consensuels)

RCP

Professionnels pour les RCP

• Neurologue ou neuropédiatre affilié à un 
Centre de Référence 

• Généticien moléculaire du laboratoire expert
• Généticien clinicien
• Anatomopathologiste
• +/- Radiologue

RCP

Circuit de prescription et rendu des résultats


