Le Plan France Médecine Génomique 2025 (PFMG 2025) vise a intégrer le séquencage génomique tres
haut débit au parcours de soin du patient. Dans le cadre de ce plan, deux plateformes pour des
ségquencages trés haut débit ont été créées :

- La plateforme SeqOIA pour le nord et ’ouest de la France : régions Ile-de-France, Hauts-de-France,
Normandie, Bretagne, Centre-Val-de-Loire et Pays-de-la-Loire

- Laplateforme AURAGEN pour le Sud et I’Est : Grand-Est, Bourgogne-Franche-Comté, Auvergne-Rhéne-
Alpes, Nouvelle-Aquitaine, Occitanie, Provence-Alpes-Cote d’Azur, Corse et Outre-Mer

Ce PFMG2025 propose d’intégrer les analyses génomiques dans la pratique clinique pour des pré-
indications qui ont été retenues par la filiere FIRENDO et validées par la HAS dont deux qui concernent
les pathologies hypophysaires:

> Hypersécrétions hormonales hypophysaires syndromiques et non syndromiques
(Reférents : Clinicien : Frédéric Castinetti, Biologiste : Anne Barlier)
* Formes familiales, quel que soit I’age,
» Formes sporadiques de cas pédiatriques (< 18 ans)
* Formes syndromiques associant d’autres hypersécrétions
» En cas de négativité du panel sur AIP, MEN1, CDKN1B aprés avoir écarté toute anomalie
génetique (variant de séquence et CNV).
» Déeficits hypophysaires combinés
(Référents : Clinicien : Rachel Reynaud, Biologiste : Alexandru Saveanu, Jérdbme Bouligand)
* Au moins deux déficits antéhypophysaires
 Apparition néonatale ou plus tardive
« Syndromique ou non syndromique

PARCOURS D’UNE PRE-INDICATION HYPO
——

Les analyses suivent un parcours précis, de la prescription jusqu’a la restitution des résultats au patient :

Le prescripteur (fait partie d’un établissement de santé, privé ou public, rattaché a un CCMR, CRMR ou est
habilité par une RCP) se rapproche du responsable de RCP pour la pré-indication HYPO afin de connaitre les
critéres de prescription et soumet ainsi le dossier de son patient en cas d’éligibilité a la RCP d’amont.

Lors de la RCP génomique d’amont HYPO (organisée en association avec la préindication sur la dysfonction
de I’axe thyréotrope gérée par le CRMR TRH d’ Angers) qui a lieu tous les 3*™ mardi de chague mois (de 17h
a 19h), les participants discutent de la pertinence de 1I’examen affirment ou infirment 1’indication notamment
lorsque les analyses génétiques d’un premier panel proposees ne sont pas contributives et lorsque I’analyse en
trio est a privilégier (Pour les enfants (<18 ans), trio avec prélévements parentaux obligatoire, a [’exception des

enfants adoptés, de parent(s) décédés, ou de couple mono/homoparental pour lesquels une analyse en solo ou en duo
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pourra étre réalisée. Pour les adultes (>18 ans): trio avec prélevements parentaux systematiquement privilégiés

pour les maladies sporadiques, et jusqu’a quatre échantillons possibles pour les formes familiales).

« Si le dossier est validé en RCP d’amont, le clinicien prescripteur délivre I’information au patient, fait signer
les consentements spécifiques et crée le dossier patient dans I’outil de e-prescription :

- Aumoins la veille du rendez-vous, le prescripteur se connecte dans le programme Spice pour Sequoia
ou Hygen pour Auragen grace aux codes de connexion aux plateformes de sequencage. Il insere dans
le programme les données concernant le sujet index et ses parents. Le prescripteur insere la fiche RCP
du patient qui a été soumise. Le prescripteur valide I’ensemble du dossier qui va étre transmis au
responsable de la RCP. Le coordonnateur de la RCP recoit un mail indiquant qu’un dossier est en
attente de validation RCP et le valide par mail.

- La veille du rendez-vous, le prescripteur contacte le prestataire Biologistic afin de convenir d’un
rendez-vous pour le ramassage des tubes (privilégier une zone de ramassage unique). S’il s’agit du
premier prélevement, il est nécessaire de créer un compte indiquant les coordonnées exactes du site de
prélevement. Le prescripteur vérifie que les tubes et les sachets pour I’envoi sont disponibles au centre
de prélevement.

- Le jour du rendez-vous, le prescripteur télécharge et imprime les fiches d’information et les
consentements (lien ci-dessous), les fait signer par le patient et ses deux parents (avec la possibilité de
prélévements sur plusieurs sites si les parents sont loin du cas index), scanne les consentements afin
qu’ils soient insérés dans le programme informatique. Il imprime les étiquettes d’identification des
tubes a insérer avec les prélevements (fiche avec un code barre pour la ou le patient et ses parents).

- Le prescripteur fait procéder au(x) prélevement(s) (sur tube EDTA) nécessaire(s) a ’analyse.

e La PFMG2025 recoit le(s) prélevement(s), réalise I’analyse du génome entier et mene les traitements
bioinformatiques nécessaires au rendu d’une conclusion. Les biologistes/pathologistes génomiques agréés des
plateformes communiquent un compte rendu aux membres de la RCP ;

« LaRCP d’aval HYPO discute des anomalies génétiques retenues par les PFMG2025 a la lumiere des données
clinico-biologiques du patient, de I’expertise des biologistes et des cliniciens et des données de littérature et
rédige un compte rendu explicatif et complémentaire du compte rendu des PFMG2025.

« La conclusion de la RCP est transmise avec le compte rendu des PFMG2025 aux prescripteurs qui restituent

les résultats au(x) patient(s).
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Lire le plan France Médecine Génomique 2025

Mieux comprendre la médecine génomique (vidéo)

Consentements et notices d’information

Le séquencage génomique avec la plateforme AURAGEN

Le séquencage génomique avec la plateforme SEQOIA

Autres pré-indications du PFMG2025 dans les pathologies rares endocriniennes
Le centre de référence HYPO
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https://www.gouvernement.fr/sites/default/files/document/document/2016/06/22.06.2016_remise_du_rapport_dyves_levy_-_france_medecine_genomique_2025.pdf
https://www.youtube.com/watch?time_continue=44&v=rhcWJb1ei10&feature=emb_logo
https://pfmg2025.aviesan.fr/professionnels/consentements-et-notices-dinformation/
https://hygentuto.auragen.fr/
https://laboratoire-seqoia.fr/nos-activites/
http://www.firendo.fr/agenda/evenement/news/france-medecine-genomique-desormais-sept-pathologies-rares-endocriniennes-sont-eligibles-au-sequen/
http://fr.ap-hm.fr/site/defhy/actu/ouverture-prochaine-de-nouvelles-rcp-nationales-au-sein-du-crmr-hypo-pfmg-2025



