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• Etymologie: contraction des termes « gène » et 
« chromosome », terme inventé par le botaniste 
allemand Hans Winkler en 1920

• Ensemble du patrimoine génétique de l’individu 
contenu dans chacune de ses cellules = carte 
d’identité

Génome

> 20 000 gènes 



La médecine génomique, un engagement national  

Le plan France médecine Génomique 2025 lancé en 2016 par le gouvernement français 
comme une stratégie nationale

Intégrer le séquençage génomique dans le soin courant (pas seulement en recherche) de 
manière équitable sur tout le territoire pour les maladies rares, les prédispositions génétiques 
au cancer et les cancers

Construction d’une 
infrastructure complexe à 
l’échelle nationale



Maladies Rares

Pathologies difficiles à diagnostiquées : beaucoup de patients sont en impasse diagnostique 

Odyssée diagnostique

Des années d’incertitude  

Et si un seul test pouvait 
résoudre une énigme médicale? 

Médecine génomique 
révolution dans le diagnostic 

des Maladies Rares

Maladies Rares 

3 millions de personnes sont porteurs d’une maladie rare en France, soit 4,5% de la population 



Le plan France médecine Génomique 2025

Création d’une infrastructure très organisée autour du patient :

• Deux laboratoires de séquençage génomique pour analyser les 
échantillons

• Parcours de soin standardisée depuis la prescription médicale jusqu’à la 
restitution des résultats aux médecins prescripteurs et aux patients

• Nouveau métier: Chargé de Parcours Génomique (CPG)

• Centre national pour stoker toutes ces données de manière ultra 
sécurisée (CAD)

• Centre de Référence, d’Innovation, d’eXpertise et de transfert: CReFIX
pôle d’expertise qui établit les normes (préparation de échantillons, 
séquençage, traitements de données..), stimule l’innovation, favorise 
les collaborations avec les institutions, la recherche académique, 
l’industrie et les partenaires internationaux

LBM-FMG-Laboratoire de 
biologie médicale du PFMG 



Missions des CPG 
• Interlocuteurs privilégiés pour les laboratoires

• Facilitateur dans la prescription des examens 
pangénomiques sur le territoire

• Accompagnement des prescripteurs et aide à la saisie 
des données clinico-biologiques dans le logiciel de e-
prescription Hygen

• Participation aux RCP 

• Organisation du circuit des prélèvements pour leur 
acheminement jusqu’au laboratoire 

• Surveillance de la progression des prescriptions dans le 
circuit 

• Surveillance des non conformités

• Transferts des résultats aux prescripteurs

Chargée de Parcours Génomique en 
Auvergne:  

Mme Abderrahmane Aldjia

aabderrahmane@chu-clermontferrand.fr



Le plan France médecine Génomique 2025

Création d’une infrastructure très organisée autour du patient :

• Deux laboratoires de séquençage génomique pour analyser les 
échantillons

• Parcours de soin standardisée depuis la prescription médicale jusqu’à la 
restitution des résultats aux médecins prescripteurs et aux patients

• Nouveau métier: Chargé de Parcours Génomique (CPG)

• Centre national pour stoker toutes ces données de manière ultra 
sécurisée (CAD)

• Centre de Référence, d’Innovation, d’eXpertise et de transfert: CReFIX
pôle d’expertise qui établit les normes (préparation de échantillons, 
séquençage, traitements de données..), stimule l’innovation, favorise 
les collaborations avec les institutions, la recherche académique, 
l’industrie et les partenaires internationaux



Collecteur Analyseur de Données

Infrastructure nationale de collecte, de stockage et d’analyse des données génomiques et cliniques 
générées par le PFMG2025 

• Soutien au soin: aider les praticiens à interpréter les données génomiques des patients et les réanalyser
pour approfondir le diagnostic

• Soutien à la recherche: mettre à disposition des chercheurs les données collectées, dans un 
environnement sécurisé, pour produire de nouvelles connaissances 

Lors de la signature du consentement le patient à la possibilité d’autoriser l’utilisation de ses données à 
des fins de recherche. Libre de choix de refuser. Décision sans conséquence sur le prise en charge 
médicale

Les données sont conservées au sein du CAD pour une durée de 20 ans maximum
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Quelques chiffres fin 2025

• 27 211 prescriptions dont 22 942 en MR et OG et 4 269 en 
cancer 

• Diagnostic posé chez 30,6% des patients atteints de maladie rare
• 44% en première intention

• 23,6% après une analyse d’exome négative 



Comment se passe le séquençage du génome pour un 
patient? 

65 préindications maladies rares

maladies ou groupes de maladies pour 
lesquels les données publiées en recherche 
indiquent que le séquençage du génome 
complet pourrait apporter un plus grand 
bénéfice aux patients que les techniques 
utilisées en routine en France 



Exemples de préindications maladies rares 





Concrètement, comment ça marche ?



La signature du consentement



Information à la parentèle: qui informe la famille? 

• Le patient informe lui-même les membres de sa famille 

• Il peut bénéficier de l’aide du médecin ou du conseiller en génétique (document expliquant la 
maladie et son mode d’hérédité)

• Accompagnement possible par la psychologue dans cette démarche

• Le patient peut choisir de demander au médecin de précéder à cette information. Transmission 
aux apparentés d’une lettre sans l’identité du patient, ni le diagnostic de la maladie mais qui 
recommande de prendre un rendez-vous pour une consultation de génétique 

Loi n°2011-814 du 7 juillet 2011 relative à la bioéthique: modification du code de la santé publique 
pour introduire l’obligation d’information des apparentés lorsqu’une anomalie génétique grave est 
identifiée

Objectif de cette loi: protéger la santé des apparentés tout en respectant le secret médical 



La signature du consentement 



La signature du consentement dans un but de recherche 



Medecine génomique : En pratique

Le circuit pré-analytique / analytique / poste-analytique (Plateforme AURAGEN HCL)

Phase analytique 

Traitement bio-informatique 
(CHU Grenoble)



Phase post analytique 



Quelles sont les issues possibles de l’examen génomique? 

Résultat concluant: qui conclut à un diagnostic 

Résultat non conclusif : qui ne marque pas la fin du 
raisonnement diagnostique 

Non conclusif avec VSI
(Variant de Signification 
Incertaine): hypothèse 
diagnostique 

Non conclusif sans VSI: 
possibilité de poursuivre 
les investigations 
ultérieurement



Génome concluant
quels sont les impacts d’un diagnostic en maladie rare? 

Fin de l’incertitude 
diagnostic précis, prise en charge adaptée, MDPH, 
association de parents

Prévention de la récidive 
Conseil génétique, dépistage des apparentés, 
Information à la parentèle
Diagnostic Prénatal, Diagnostic Pré implantatoire

Traitement spécifique ou essai clinique
Régime, médicament, thérapie génique… 



Génome non conclusif 

• Résultats parfois difficiles à interpréter

• Identification de variants de signification indéterminée

Réinterprétation à distance
Evolution des connaissances (publications 
scientifiques, basses de données)

Réanalyse à distance
Mise à jour des outils analytiques 

Poursuite des investigations 
Cartographie optique, transcriptome, méthylome, 
études fonctionnelles….



A quoi correspond les données incidentes ? 

Découvertes inattendues, fortuites d’anomalies génétiques pathogènes ou probablement 
pathogènes sans lien avec l’indication initiale de l’analyse 

Les données incidentes transmises concernent des maladies pouvant avoir des mesures de 
prévention ou de soin pour le patient et/ou ses apparentés

Données transmisses en annexe du compte rendu de génome si le patient à donné son 
consentement 

Organisation entre le médecin généticien et le médecin spécialiste à élaborer avant la 
remise des résultats aux patients pour la mise en place du suivi et de la prise en charge



Exemple de données incidentes 

Analyse réalisée dans le cadre d’un trouble du 
neurodéveloppement

• Mise en évidence d’un variant de novo PTPN11

• Identification fortuite d’une variant intronique
dans le gène PKP2, responsable de dysplasie 
ventriculaire droite arythmogène.  Variant hérité 
de sa mère

Importance de la mise en place d’un suivi spécifique

Importance du conseil génétique pour les 
apparentés



Exemple de données incidentes 

Les enjeux éthiques et psychologiques sont très 
importants dans le cadre des données incidentes chez 
un patient déjà affecté par la charge psychologique 
liée à sa pathologie 

Importance de l’information 

Consentement libre et éclairé lors de la demande de 
génome  



Conclusion

10 ans après le lancement du PFMG2025, la France a 
réussi à intégrer le séquençage du génome dans le 
soin courant 

Médecine génomique = véritable révolution 

Espoir majeur pour les maladies rares

Vers une médecine personnalisée, préventive et 
prédictive, adaptée au profil génétique de chaque 
patients 



Des défis : 

 aller plus vite, 

 former plus de médecins, 

 intégrer des nouvelles techniques (transcriptome (RNAseq), séquençage long 

reads, cartographie optique du génome…) 

 trouver un modèle économique durable

PNMR 4 

PerspectivesPerspectives 


