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	PLAN FRANCE MEDECINE GENOMIQUE 2025

	MODIFICATION EXCEPTIONNELLE DE LA STRATEGIE DIAGNOSTIQUE POSTNATALE DE PREINDICATIONS 
Septembre 2023


Dans le cadre du Plan France Médecine Génomique 2025 (PFMG2025), deux laboratoires de biologie médicale (LBM-FMG) de séquençage très haut débit (STHD) sont opérationnels. Trois campagnes de validation des situations cliniques, ou préindications, permettant l’accès au STHD ont été menées et ont conduit à la sélection de 70 préindications. 

Pour les préindications dans le champ des maladies rares, la stratégie diagnostique positionne en règle générale le recours au STHD après résultat négatif de(s) (l’) examen(s) diagnostique(s) effectué(s) en première intention (souvent le séquençage ciblé de panels de gènes).

Néanmoins, dans certaines préindications, l’examen initialement prévu en première intention a pu se révéler décevant en pratique pour tout ou partie de la population concernée, notamment en matière d’efficacité (rendement diagnostique). La question d’une évolution de la stratégie diagnostique peut alors être posée (indépendamment de toute problématique organisationnelle. 

Il peut donc être envisagé, à titre exceptionnel, de pouvoir modifier la stratégie diagnostique de préindications précédemment validées et opérationnelles, avec un recours du STHD en première intention. Pour cela, il est indispensable de déterminer si le recours du STHD en première intention s’appliquera à l’ensemble des patients ou à une fraction des patients atteints d’une préindication et d’apporter les arguments justifiant cette modification de stratégie. 
Merci de remplir un questionnaire pour chaque proposition de modification d’arbre décisionnel d’une préindication. Tout questionnaire incomplet ou transmis hors délai ne sera pas pris en compte. Nous vous saurions gré de bien vouloir argumenter vos remarques et propositions éventuelles. Nous vous prions également de référencer le plus précisément possible toute publication pertinente lorsque cela est demandé.

Nous vous remercions par avance d’envoyer le questionnaire ainsi complété par voie électronique avant le 31 Octobre 2023 à 23h59:59 à l’adresse suivante : pfmg2025@aviesan.fr. 
	PROPOSITION DE MODIFICATION DE LA STRATEGIE DIAGNOSTIQUE POSTNATALE D’UNE PREINDICATION POUR LES MALADIES RARES 


LIBELLE de la preindication 

	

	


co-PORTEURs De la preindication 
	CLINICIEN REFERENT

Nom, prénom : 

Coordonnées :  

BIOLOGISTE REFERENT
Nom, prénom : 

Coordonnées :

	

	


FSMR
	Filière de santé maladies rares (Nom de la FSMR) :

Nom, prénom du coordonnateur de la filière : 

Signature du coordonnateur de la filière :  




PRESENTATION DE LA STRATEGIE DIAGNOSTIQUE ACTUELLE
	SC1
	Quelle est la stratégie diagnostique actuelle pour la préindication ?

Merci de décrire précisément la stratégie diagnostique actuelle, le rendement des différents panels de gènes analysés (quantification indispensable reposant uniquement sur les observations réalisées dans le cadre du PFMG), le nombre de patients analysés par panel en 2022 et le délai de rendu de résultats moyen par panel en 2022. 

	
	Réponse :  

	
	


PRESENTATION DE LA DEMANDE D’EVOLUTION DE LA STRATEGIE DIAGNOSTIQUE 
	SD1
	Quelle est la demande d’évolution de la stratégie diagnostique pour la préindication ?

Merci de décrire précisément les modifications envisagées.


	
	Réponse :




	
	

	SD2
	Le recours du STHD en première intention s’appliquera-t-il à l’ensemble des patients ou à une fraction des patients atteints de la préindication (enfants/adultes, solo/trio, atteinte clinique typique/atypique …) ?

S’il s’applique, à une fraction des patients atteints de la préindication, merci de décrire précisément laquelle et d’énoncer les arguments qui ont permis de déterminer les caractéristiques de ces patients. 
Réponse :




	SD3
	L’évolution de la stratégie diagnostique dans la préindication a-t-elle été formalisée dans une recommandation ou un arbre décisionnel par une société savante ? une(des) publication(s) internationales ? ou l’expérience d’autres pays dans l’utilisation du STHD ?
Si oui, merci de l’expliciter

Si oui, merci également de transmettre la publication correspondante in extenso.

	
	Réponse :




	SD4
	L’évolution de la stratégie diagnostique dans la préindication est-elle issue de votre expérience acquise par l’analyse du STHD depuis le début de la préindication ?

Si oui, merci de l’expliciter

Si oui, merci également de transmettre le taux diagnostique du STHD dans votre préindication.

	
	Réponse :




	SD5
	Quel serait l’(es) avantage(s) de modifier la stratégie actuelle ?

Merci de préciser l’(es) avantage(s) par rapport à la stratégie actuellement utilisé(e), en particulier sur le plan du rendement diagnostique ou du délai de rendu global des résultats. Si des publications ou des données de votre expérience ou suivi d’activités sont disponibles, merci de les transmettre.

	
	Réponse : 
 


	SD6
	Combien de STHD (en nombre de patients cas index = « dossiers-patients ») sont attendus par an, de façon prospective, dans cette préindication, compte tenu de l’évolution envisagée de la stratégie diagnostique ?

Merci de préciser :
- le nombre de prescriptions effectuées en 2021, 2022 et 2023 (du 1er Janvier au 31 Mai 2023)
- le nombre annuel de prescriptions attendues après modification de la stratégie diagnostique
- la capacité d’interprétation clinico-biologique

	
	Réponse : 




NOUvelle ORGANISATION DU STHD DANS LA PREINDICATION
	O1
	En cas de pertinence clinique à faire évoluer la place du STHD dans la préindication, l’organisation actuelle (organisation actuelle (en pré-analytique, analytique et post-analytique) de la préindication peut-elle absorber ce changement ? Si non, quelles sont les modifications de l’organisation que vous envisagez pour répondre à cette évolution ?

	
	Réponse : 



Commentaires additionnels
	CA1
	Souhaitez-vous émettre un commentaire complémentaire ?

	
	Réponse : 



[image: image1.png]