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Le plan France médecine genomique 2020-2025 a mis en place 2 plateformes
de production de séquences de génome entier a trés haut débit (STHD),
'une Seqoia en region parisienne, 'autre AURAGEN dans notre region. Des
aujourd’hui on peut sequencer le génome entier d’'un individu pour 1500 euros.
Le premier génome complet a coute plus de trois Milliards de dollars en 2001,
il coutait encore 100 000 dollars en 2009.

Les indications principalement definies sont le sequencage du genome
des patients atteints de maladies rares et des patients atteints de certaines
formes de tumeurs cancéreuses. Dans ces indications, il y a une franche
augmentation de la sensibilité de I'identification des variants pathogéenes. La
rapidité avec laquelle sont rendus ces résultats reduit la durée de 'odyssee
diagnostique évoquee souvent par les patients antérieurement.

Dans le cadre du sequencage du genome entier, les problemes ethiques
sont liés::

- & la mise en évidence de variants de signification inconnue (VSI) dont
le rendu au prescripteur et au patient pose probleme

- a lidentification de données secondaires non sollicitées (DSNS), qui
peuvent étre d’intérét medical mais sans lien avec la prescription initiale.
Quelle information donner ?

Mais le STHD ne se limite pas au sequencage du genome entier, il peut
permettre le séquencage d'anomalies géniques a tres faible colt pour
des populations entieres. LAustralie, la Nouvelle Zélande, Israél ont déja
mis en ceuvre de telles politiques de dépistage préconceptionnel et ont
démontré l'intérét medico-économique de ces politiques de dépistage. Le
barrage économique étant leve, les seules limitations au deéveloppement
de ces dépistages qui concernent aussi d’autres situations : diagnostic
preimplantatoire, diagnostic préenatal , diagnostic neonatal seront légales et

ethiques.
e AURA
.r\/ / GEN
FRANCE MEDECINE GENOMIQUE 2025
Q AURAG%N AUvergne Rhéne Alpes

j GENomigue

EN DISTANCIEL - Visioconférence par Zoom

SECTEUR ; [ renoble-alpes-fr.zoom.us/j/93583988461?
SANTE A wd= ZW 1VzV1c25IRDB4dHVBd|lzZG1zZz09

ID de reunion : 935 8398 8461
Code secret : 271191

Université Grenoble Alpes



https://univ-grenoble-alpes-fr.zoom.us/j/93583988461?pwd=ZWg1VzV1c25lRDB4dHVBdjIzZG1zZz09
https://univ-grenoble-alpes-fr.zoom.us/j/93583988461?pwd=ZWg1VzV1c25lRDB4dHVBdjIzZG1zZz09

