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LE PLAN FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025 :

3 OBJECTIFS — 14 MESURES

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

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

lIl. METTRE EN (EUVRE LES OUTILS DE SUIVI ET DE
PILOTAGE



PR GOUVERNANCE ET ORGANISATION

Comiteé de

pilotage
interministériel

1a2 fois/an

Composition : cabinet du Premier Ministre, cabinets des ministres
(recherche, santé, industrie), directeurs des administrations centrales
des ministéres impliqués, directeur de la Cnamts, président(e) de
I'HAS, président d'Aviesan, associations de malades, représentants des
industries de santé

Composition : |es pilotes d'actions

Comité
opérationnel

(COMOP)

GT
« Plateformes »
(DGOS)

/

GT « CAD »

(Inserm/CEA/Inria) )/

GT « CREFIX »

GT « Projets

GT « Industrie »
(Genopole Evry)

GT « Formation »
CPU

GT « Ethique,
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(DGS/Inserm)

GT « Commu-
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(CEA/Inria) pilotes » (Inserm)
GT MULTIPLI
GT « Indications (cancers)
lini N
¢ '?Lq:;s GT DEFIDIAG
(maladies rares)
- GT GLUCOGEN
GT « Médico- (maladies communes)
économique » GT POPGEN

(CNAM)

(population générale)

SeqOIA



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 (4)
Mesure (5
Mesure (6)

Mesure (7)

Mesure

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

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

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

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




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
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Damien SANLAVILLE (Responsable médical AURAGEN)
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PEREEEREEEEN LBM SeqOIA
CID":I CREFIX

||||||||@ CAD

L& PLATE {IF‘ME l:EN{IH IGLIE

----- RECIGM - -l
e : I
RCP d'amont WG P WG ] RCP d'aval
Prescription Pre-anmalytique : | ™ Post-analytique | Restitution
e | T | secoin, | D
[ AR TR T |II|||I|@ E
Dncogénétiqus :

mstitut

Lurpne

9 Laboratoires de Médecine Génomique (SeqOIA-LMG)
SeqOIA-GEN : Batiment Leriche (1 ingénieur GCS SeqOIA)
- Unité d’extraction des acides nucléiques
- Société INTEGRAGEN (production des données de sequencage
haut debit a partir des acides nucléiques des patients anonymises)
SeqOIA-IT : Campus PICPUS (Alban Lermine)
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QUMM LMG SeqOIA
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SeqOIA-LMG : Trio constitué d'un Référent (Praticien agréé pour la
pratique des examens des caractéristiques genéetiques en application
des dispositions de I'article L.1131-3 du CSP) associé a 2 référents
adjoints dont I'un est compétent en anatomo-pathologie

Courrier envoyé le 18 septembre aux Directeurs et Doyens des Facultés de Médecine
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THIMU L Référents et référents adjoints LMG-SeqOIA

LMG REFERENT LMG REFERENT ADJOINT REFERENT ADJOINT
ACP
INSTITUT CURIE Dr |l. Bieche Dr G. Bataillon M. Kamal

GUSTAVE ROUSSY
AP-HP/P6
AP-HP/P5
AP-HP/P7

AP-HP/P11
AP-HP/P12
AP-HP/P13

AP-HP/UVSQ

15

Dr E. Rouleau
Pr E. Leguern
PrS. Romana
Pr C. Boileau

Pr A. Mantel
Pr B. Funalot
Pr O. Schischmanoff

Prl.Y. Scoazec
Pr E. Comperat
Pr D. Damotte
Dr. Jerome Cros

Pr C. Guettier
Pr N. Ortonne
Pr. Antoine Martin

Pr J.F. Emile

Pr F. Delhommeau
Pr H. Blons

PrJ. Soulier

Pr H. Cave

Pr A. Lemoine

Dr Il. Sloma

Pr A. Delahaye

Pr F. Baran-Marszak
Pr H.J. Garchon

SeqOIA



HUHUNII Montée en charge SeqOIA et AURAGEN

2 NovaSeq installés sur la Pf SegOIA

W' NovaSeq
S
ol \0Z

2019 2500 1000 3RS et 2
2020 5000 200" 2‘5 mo\‘:;“c 7650 3
2021 7500 00 60"%;055‘ £ 500 10225 4
2022 100 % %\ 0004:100 26500 12800 5
2023 12500 ~oU0 16000 33500 16375 5

Calcul : 1 WGS=1;1WES=# 2% dun WGS; 1 RNASeq =# 3% d'un WGS
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PEEEEEREEEED Mesures du Plan France Génomique 2025

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

Mesure (1) Création d’un réseau de plateformes de séguencage trés haut débit,

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

Mesure @ 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 reférence, d'innovation, d'expertise et de transfert (CREFIX)

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

Mesure (5] Mettre en place un dispositif d'évaluation et de validation des nouvelles indications d'accés au
diagnostic génomigue.

Mesure @J Disposer des nouvelles compétences et des personnels capables de relever le défi de I'exploitation
et de l'interprétation des données.

Mesure Garantir un parcours sécurisé et de qualité

Il - METTRE EN (EUVRE LES OUTILS DE SUIVI ET DE PILOTAGE

Mesure (3) Mobiliser les acteurs industriels autour du projet

Mesure (10) Orienter les activités des acteurs de |a filizre en fonction des problématiques industrielles posées
par le parcours de soin genomique

Mesure @ Assurer un suivi a I'échelle internationale du champ de la médecine génomigue

Mesure @ Mettre en ceuvre un programme dédie aux aspects médico-économigues

Mesure @ Organiser I'information, la consultation et 'implication des acteurs de |la société concernes

Mesure (4 Gouvernance du plan

17
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AU Mesure 6 du Plan FG2025 - Pre-indications HAS

Groupe de travail piloté par la HAS : Cédric Carbonneil, chef du service
Evaluation des actes professionnels au sein de la Direction de I'évaoluation

medicale, économique et de sante publique. &\
2L
CRITERES , aWe
eN
el
def © ot
1) Validité analytique du test : aptituc- \|a\\ 6 C,a“ < mesure d'intérét

avec exactitude et fiabilité QO

2) Validité clinique du te<* -~ o\\) \|e\\ o predlre avec precision et fiabilité
le phénotype clinic d\J(\’d 3es
3) Utilité clini~, 6\“ \ .eliorer le devenir clinique des patients en
evener- ?(OC qe Jurobles et d apporter une valeur agjoutée en terme
d’optim .sCision de fraitement/stratégie thérapeutique

4) Place . _.a stratégie diagnostique du séquencage frés haut débit versus
les autfres approches de seéquencage

: Illllllllq0In
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TR Projet Pilotes
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TN GT Ethique, Réglementation et Société

Qviesan

alliance nationale
pour les sciences de la vie et de la santé

Action Thématique
« Information et Consentement »

FRANCE MEDECINE GENOMIQUE 2025

Arnaud de Guerra (DGS)
Christine Lemaitre (AVIESAN)
Pr. Anne Cambon-Thomsen

&%

SeqOIA



NI Consentements et notices d’information

Action théematique « Information et consentement »

Plan France Médecine Génomique 2025
Consentement pour I'examen a finalité médicale des caractéristiques
génétiques d’'une personne majeure’

IDENTITE de la personne (étiquette ou nom, prenom et date de naissance)

Je [soussigne(e)] reconnais avoir éte informé(e) parle . [ ]Dr... (IEI F 1 rir )

|:|C:nnsenler en gen&u:que oo (111 ) s0US |3 responsabilité du
Do el 1)

Sur Fexamen des caracteristiques génétiques qui m'a &8 proposé

Pour I'examen diagnostic de (préciser obligatoirement le nom de la maladie ou groupe de maladies recherchéss ou lindication de Pexamen
prescrit).

" IllllllllcqOIn
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I Consentements et notices d’'information

Je souhaite que me soient communiquées des informations
génétiques, révelées par I'examen portant sur mes
caractéristiques génétiques constitutionnelles (héritables), en
ien avec ma maladie, des lors que des -~ esures de
prévention, y comprls de conseil géneti- \656\ de soins,
pourront éfre proposées pour Mmoi-m; eSC 60‘ nbres de

ma famille ’\’\0\ x LoiC ’ O(\\c\e

06>\ o
Je souhaite que me s c\'\o(\(e O° . e 660\06(\\
génétiques, révea {4 ON
o\0
caractéris*’ yq ¢ O i
ayant W co

‘NS

co \GS.JS et
= W et O' ;‘e(egﬂd\degns Iien) avec
AV aest o 2
ma ma C ae oV O\)\,e wrevention, y compris
de cons. of® b,\C) AeC~ surront éfre proposées pour
moi-mén e\ O\\)@S, na famille.

” O\\) IlllllllqOIn
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TN Consentements et notices d’information

agence dela
Diomédecine

Projet de recommandations de bonnes pratiques en matiére de
gestion de résultats d’'un examen de génétique non en lien avec la
prescription initiale

Groupe de travail —réunions le 29 septembre, 15
octobre et 20 décembre 2018

e SeqOIA



TR Répartition nationale - DGOS 12 octobre

TR Ty —
Eirveimges Frascass

MINTCTERE
NS SOLIDARTTES
FE D L& T

DIRECTION
GENERALE
DE L'OFFRE
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.



R Répartition nationale - DGOS 12 octobre

Les Pf ont vocation a prendre en charge ’ensemble
des patients du territoire n: al pour garantir un

acces équitable des patient:
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LEEEEREEEET Outils informatiques de prescription

26

FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

WViesan

Alain Livartowski
Workshop 12 octobre 2018 a Lyon

Mission au niveau national visant a
coordonner la réflexion sur I'expression du
besoin, le périmetre, et le déploiement
d’'un outil informatique de prescription, et
de suivi de la demande jusqu’aux rendus
de résultats interprétés (24 avril 2018).

SeqOIA
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PEEEERREEEEn RCP clinico biologiques

Outil RCP Locale

/ Inscription: 9
. Préindications/Indication

Données
Cliniques
Biologiques
Radiologiques

Anatomopathologiques
Disponibilité prélevements
Pedigree

\_ -

! (3
Consultation:

* Restitution patient o

+ Insertion résultats Sl local

|

|

|

|

|

|
Prescripteur Locbl

Consentement Pangénomiqgfe
Nouveau Prélévement + DétJ

CRRCP +CRH

Outil Prescription SeqOIA

o\

RCP Pangénomique:
Définition de
I’examen
moléculaire a
réaliser

LMG: 0
. Vérification du dossiel

Etiquetage tubes
Envoipréléevements

A

RCP Restitution: e
Conclusions

« Propositions de prise en
charge

+ CR

Interprétation biologique
Compte-Rendu biologique

Outil Aide Interprétatio

Saisie
Etiquettes

Informations séquencage JENCRIEC]

SeqOIA-LBM

SIL

SeqOIA-GEN:
Génération étiquette
Réception tubes

Séquencage

L6 ]

Analyses primaires

SeqOIA-IT:

Pipelines

RCP pangénomiques : maladies rares, oncogénétique
constitutionnelle, fumeurs solides, onco-hématologie et
onco-pédiatrie (pilote Pr. Florent Soulorier)
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PEEEERREEEEn Outils informatiques

Outil RCP Locale

/ Inscription: g
. Préindications/Indication

Données
Cliniques
Biologiques

Outil Prescription SerIA

SerIA-LBM

RCP Pangénomique:
Définition de

Radiologiques I'examen
.+ Anatomopathologiques moléculaire a SIL

. DISF?OI’]IbIHtE prélévements réaliser
K «  Pedigree
- 5 ]

e LMG: Saisie
Consultation: Vérification du dossm ’
+ Consentement Pangénomiqff® Etiquetage tubes ‘E"‘Wéﬂe—* SeqOIA-GEN:
Nouveau Prélévement + Dét; Envoiprélévements Génération étiquettes

Informations séquencage [EEENGAIEE] Réception tubes

Séquencage

RCP Restitution: e
+ Conclusions

(o:0(oizFNei2Y: - Propositions de priseen
charge

.

o SeqOIA-IT:
LMG: Coace

Interprétation biologique Analyses primaires

* Restitution patient o

+ Insertion résultats Sl local

L6 ]

Compte-Rendu biologique

|
|
|
|
|
|
!
: i
Prescrl pteur Local Outil Aide Interprétatio Pipelines

Développement d'un outil de prescription intégré au SIL de la Pf SeqOIA — TheSeqOIA - & partir de
I'application Thesee en production a I'lnstitut Curie.

Soutien du GCS SegOIA au développement d'un outil de recueil de données cliniques structurées a
partir de I'application développée par la Filiere Maladies Rares ORKiD (Pr. Laurent Mesnard).
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PEREEEREEEEN SeqOIA-IT - Prescription / RCP

Outil RCP Locale

Inscription 9
. Préindications/Indication

Outil Prescription SeqOIA

o)) SeqOIA-LBM

/-

Données ; .
Cliniques RCP Ffange_momlque.
Biologiques « Deéfinition de
Radiologiques I'examen
Anatomopathologiques moléculaire a S|L

Disponibilité prélévements

\ . Pedigree réaliser / \
( o LMG: isi

Consultation: S +  Veérification du dossi

+  Consentement Pangénomiqe® AL *  Etiquetagetubes SeqOIA-GEN:

«  Nouveau Prélévement + Dét; *  Envoiprélevements e *  Génération étiquettes

P(elévements +  Informations séquencage MRS +  Réceptiontubes
\. +  Séquencage
( RCP Restitution: e
o . o + Conclusions
* Restitution patient [o-3:1o=F%e-Y: -+ Propositions de prise en
Insertion résultats Sl loca charge /
+ CR

-

o SeqOIA-IT:
LMG: . Efai ses primaires
+  Interprétation biologique e

+  Compte-Rendu biclogique

I
I
I
I
I
I
!
. |
Prescripteur Local \ Outil Aide Interprétation) | Pipelines )
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LLEEETRETET SeqOIA-IT - Prescription / RCP

Assure la tracabilité du patient dans son parcours au sein du LBM
» Permet au site prescripteur de suivre les patients adressés a SeqOIA
« De l'inscription a la restitution des résultats

Rassemblement des données cliniques
« D'intérét pour les RCP d'amont et d'aval
« D'intérét pour l'interprétation des résultats (priorisation des résultats)

Permet I'échange d'informations entre Prescripteur, RCP (amont/aval), LMG et
Plateaux techniques SeqOIA-GEN/IT

Modification/Extension de l'outil Thésée actuellement en production a IC
» Neécessité de disposer rapidement d'un outil fonctionnel
* En mode saisie des informations en premiere intention
« En mode interopérable avec les outils locaux en seconde intention

Interconnexion avec les SIU partenaires SeqOIA en premiere intention

Utilisation du NIR/Identifiant national des disponible

SeqOIA
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Séquenceurs

Datacenter1
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SeqOIA-IT - Infrastructure

Datacenter 2
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LU SeqOIA-IT - Infrastructure

En terme de Stockage:

» Serveurs Haute disponibilité pour les analyses (Stockage chaud)
 File system distribué (Lustre, CEPH)

» Serveurs Moyenne disponibilité (Stockage froid)

« Systeme de sauvegarde/archivage long terme
» Automatisation des déplacements de données (iIRODS)

En terme de Calcul:

« Serveurs organises en grappe (cluster)
 Infrastructure scalable pour evolution rapide

En terme de logiciels:
» Plateforme de containerisation des applications (Web/Pipelines/Bases de

données/Frameworks)
» Plateforme de monitoring de l'activite et de vie des services

y SeqOIR



PEELERREEELT SeqOIA-IT - Outils d’analyse des données

Leaves

— — — — — — — —

Sample_id Chromosome Position Depth Alleles Alleles_depth Allelic_ratio Gene_symbol Variant effect Putative impact hgvs.p Analysis_recurrer

+ 01-09105- 11 534242 3519 A>G 1883,1636 0.455 HRAS synonymous_variant LOW p.His27His 2/2
sid_S3_L001

+ 01-09105- 11 534294 3513 CCCA=C 3471,38 0.011 HRAS disruptive inframe_deletion MODERATE p.ValSdel 2/2
sid_S3_L001

+ 01-09105- 11 534332 3519 G=A 1684,1833 0.521 HRAS 5_prime_UTR_premature_start_codon... Low 1/2
sid_S3_L001

+ 01-09105- 12 25378677 1878 T=A 1845,22 0.012 KRAS missense_variant MODERATE p.Glu107Asp 1/2
sid 53 _L001

+ 01-09105- 12 25378680 1862 A=>C 183522 0.012 KRAS synonymous_variant LOW p.Serl065er 1/2
sid_S3_L001

+ 01-09105- 12 25378686 59 C>T 37,22 0.373 KRAS seguence_feature MODERATE 2/2
sid S3 LOO01

+ 01-09105- 15 90631917 5048 TC=>T 4983,57 0.011 DH2 frameshift_variant HIGH p.Thrl46fs 2/2
=id S3 1001

Row

01-09105-sid_S3_L001 '10:123247619 A>T 1 Comments

Depth : 12 Alleles_depth . 4, 5 Allelic_ratio : 0.417
Gene_symbol : FGFR2 Variant effect | missense_wvariant Putative impact | MODERATE
hgvs.p : p.His625GIn Analysis_recurrence : 2 / 2 Project_recurrence : 8/89
Team_recurrence : 8/9 db_recurrence : 8/ 165 omim_id : 176543

: eqOIA



PEELERREEELT SeqOIA-IT - Outils d’analyse des données

Pipelines d'analyse Maladies rares
« Whole Genome Sequencing
« Trio

Pipelines d'analyse Cancer
* Whole Exome Sequencing
* Tumeur + Consitutionnel
* RNA-seq

Outil d'aide a l'interprétation
« Génération de panels in silico
« Sélection des variants d'intéréts
* Priorisation
« Aide a la classification
« Partage des informations

Interconnexion avec le SIL de la plateforme

y SeqOIR



