LE SEQUENCAGE DU GENOME

Comment cela se passe en France ?

Les étapes de I'examen génomique

2. REUNION DE
CONCERTATION

PLURIDISCIPLINAIRE (RCP)*
Discussion du dossier par les experts
cliniciens, validation de la demande

1. CONSULTATION
MEDICALE

Proposition d’un
examen génomique

Parcours du
séquencage du
génome

7. CONSULTATION

MEDICALE
Restitution des

3. CONSULTATION MEDICALE
Prescription et recueil du
consentement
du patient et des apparentés

4. PRELEVEMENT
Prise de sang, envoi
des échantillons pour le
séquencage

5. LABORATOIRE DE
SEQUENCAGE
Séquencage a
tres haut débit,
analyse et

résultats au patient et 6. REUNION interprétation par des
sa famille et prise en D’INTERPRETATION** bio-informaticiens et des
charge adaptée ET RCP*** biologistes

S| NECESSAIRES

entre experts, cliniciens et

* RCP-FMG d’amont
** RICB-FMG
*** RCP-FMG d'aval

N

Le médecin propose un examen génomique au
patient. C’est le médecin prescripteur.

J

N
Lors de la réunion de concertation pluridiscplinaire
(RCP*), un collége de médecins valide ou non I'entrée
du patient dans le parcours de diagnostic génomique.

J

Le patient et sa famille sont informés de ce |
qu’implique un examen génomique et signent
le consentement. Le patient entre alors dans le
parcours de diagnostic génomique par la prescription
du séquencage de son génome.

J

Linfirmier procéde au(x) préléevement(s) nécessaire(s)
a lanalyse (patient et apparentés), et envoie les

5—Q QO

biologistes

5

.
Le laboratoire de biologie médicale recoit le(s)
prélevement(s), réalise le séquengage et I'analyse du
génome entier en lien avec les experts du domaine.

J

N

Les données sont traitées informatiquement : elles
vont pouvoir étre interprétées.

Une réunion d’interprétation et une RCP*** sont
organisées si nécessaire par les experts de la pré-
indication pour discuter des résultats et de la
meilleure prise en charge a proposer.

J

échantillons pour le séquencage.

La France a mis en place le Plan France Médecine Génomique 2025 pour que chacun puisse
accéder aux nouvelles technologies de la médecine génomique.

https://pfmg2025.aviesan.fr/
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Le médecin prescripteur restitue les résultats au
patient et a sa famille en lui proposant une prise en
charge adaptée.

FRANCE MEDECINE
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LE SEQUENCAGE DU GENOME

Quelques éléments de compréhension

ADN, géne, génome...de quoi parle-t-on ?

CHAQUE PERSONNE ﬂ
est formée de -

MILLIARDS
de cellules

Cellule
DANS CHAQUE CELLULE,

il y a un noyau qui contient nos chromosomes

ADN

Nous avons 23 paires de chromosomes :
22 paires dites « autosomes » (communes aux hommes

ﬂ et aux femmes) et une paire sexuelle : XX pour les
femmes, XY pour les hommes.
22 paires de Chaque paire est constituée d’'un chromosome issu de
chromosomes \ B N N
autosomes la mére et d’un autre du pere. Les génes sont donc en
deux copies.
1 paire de
chromosomes
sexuels
XY L XX \
Py M}
Copie du géne Copie du géne
issu du pere issu de la mére
N

Nos 23 paires de chromosomes sont composées par '’ADN :
ce filament en forme de double hélice porte les genes.
Un geéne est donc une fraction de 'ADN.

LADN est composé de 4 éléments chimiques qui constituent le code de notre
patrimoine génétique.
Ce code est composé des 4 éléments suivants : A (adénine), T (thymine), C
(cytosine), G (guanine).

ATCG

2 0 000 GENES

Sur cet ADN, donc dans les chromosomes, se trouvent nos genes : ils forment
notre patrimoine génétique, unique a chacun, et transmis par nos parents.

C’est LE MODE D’EMPLOI DE TOUT L'ORGANISME.

Il dicte son fonctionnement et son apparence.
Lespéce humaine possede environ 20 000 genes : c’est le génome.

Les genes indiquent a chaque cellule son r6le dans I'organisme.

A partir de I'information qu’ils contiennent, elles synthétisent

des protéines

indispensables a la vie : c’est la traduction du code génétique. Lﬁori’“géﬁi?
Nous produisons des dizaines de protéines différentes. Le

fonctionnement de notre corps repose sur ces protéines.

Source : https://www.genetique-medicale.fr/en-chiffres-et-en-images/article/les-notions-pour-
mieux-comprendre-la-genetique
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