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FJ1Y[cF) — Methodologie - Chronologie des actions (mai 2025 - mars 2026) ¥

PFMG2
I I I I I I
Juin Juil. Sept. Nov. Janv. Mars
Pilotage
DGOS/COSUI . , , ,
26/05/2025 02/07/2025 03/12/2025 04/02/2026
Lettre de mission (interministérielle) COSUI PFMG (02/07) COSUI PFMG (suivi DGOS 27/11) COSUI PFMG (suivi DGOS 23/01)
+ Réunion DGOS (11/06) : mise en place Suivis DGOS : 09/07, 27/08, 06/09
concertation, o 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
Personnes Quaflees
04/07/2025
Dés 04/07 : réunions hebdomadaires des 3 personnes
qualifiées
07/07 : réunion spécifique avec F. Nowak (PFMG1 évol. 2)
Concertation PQ et 000 000
inspections , il ,. A |
IGAs/IGESR. 09/09/2025 06/02/2026
1re réunion IGAS/IGESR (puis réunions tous Phase de synchronisation (06, 09, 10, 12, 18,
les 15 jours) 20/02)
wes o o000 o
14/10/2025 01/12/2025 18/12/2025
WP1: diagnostic (14, 24, 27/10) Lancement communauté (01/12) Synthése / finalisation du GT WP1
Dépistage : 31/10 ; suivi 07/11 Travail 10/12 ; suivi hebdo dés 11/12
(+ questionnaire en ligne)
“ ® ¢ ® ®
26/10/2025 04/12/2025 19/01/2026 17/02/2026
Réunion leaders WP2 (organisation & Lancement travaux WP2 Suivi tous les 15 jours a partir du Réunion de synthése / finalisation du
ttendus) Suivis : 10/12, 22/12, 13/01, 20/01 19/01 GT WP2
(+ questionnaire en ligne)
Avis externes / ® ® PY PY [ ) PY
restitutions 1 T 1 N I !
17,/07_/20_25 e ) A Avis externes : pharmacogénétique (11/12), Alliance 02{02/2926 30/0_3/2026 .
Réunion inter-filieres maladies rares (recueil maladies rares (17/12), biologistes (22/12), préindication Préparation COSUI (02-03/02) Remise du pré-rapport
besoins) (1“7‘7;/0216-02/02/26' GFCO 13/3/26, FRoG 17/3/26, INCa + phase de restitution dés février (document global + synthése + fichier Excel)




m- 6 axes et 32 orientations

Version synthétique lisible, centrée sur les axes et les orientations numérotées.

AXE1 Parcours de soins

Orientations 1a 9
Diagnostic, représentations population, parcours,
prénatal, bio-informatique, organisation.

AXE 4 Recherche

Orientations 22 3 25
Comité scientifique, CAD2, biobanque, OMICS, liens
maladies complexes/PRG/GRS.

Synthése des axes et orientations

AXE 2 Dépistage en population

Orientations 10 a 11
Dépistage jeunes adultes et génome néonatal.

Identifier tot, agir mieux.

AXE 5 Intelligence artificielle

Orientation 26
Taskforce, infrastructure souveraine, interfaces et
transfert.

Données, algorithmes, prédictions.

7§‘ Vue d’ensemble

PEMG2

AXE3 Oncologie : diagnostic et
dépistage

Orientations 12 a 21
Parcours, panels, ctDNA, MRD, DRUP-like, gouvernance.

[ e )

= § nll
oy:;

Comprendre, diagnostiquer, traiter.

AXE 6 Structures transversales

Orientations 27 a2 32
Pilotage, groupe bio-info, CAD, Europe, médico-

économie. 9 @

Données @ Partenariats

Europe & Médico-
International économie

Coordonner, partager, accélérer.




/:9.4{=% B8 — Parcours de soins

PEMG2

Orientations 1a 9

f

- Poursuivre les actions diagnhostic

1.1 nouvelles pré-indications
1.2 chargés de parcours et renforcer DROM-COM
1.3 représentation de toutes les populations frangaises

.

f

n Simplifier le parcours génomique

Laboratoire multisites - RCP d’amont ciblées - e-consentement
dynamique - e-prescription nationale

) (

J .

“ Place du génome vs panels

Génome en premiére intention quand pertinent - maintien raisonné
des panels ciblés

Vs

n Génome prénatal

4.1 intégration d’emblée au PFMG2
4.2 évaluation du non invasif sur ADN circulant

.

Vs

.

Double lecture diagnostic +
pharmacogénétique

Association ciblée de Uinterprétation pharmacogénétique a certaines
préindications

) (

J .

“ Sortir des VSI

6.1 analyses complémentaires aprés WGS
6.2 séquencage long-read d’emblée dans certaines indications

Vs

Automatisation des résultats (bio-info)

7.1 automatisation des résultats

7.1.1 solo vs trio

7.1.2 stratégie séquentielle long-read -
7.2 réanalyse des données

Vs

n Organisation nationale

Faire évoluer 'organisation sans fragiliser U'expertise territoriale ni les
validations post-LBM-FMG

) (

- Modéle médico-économique

Repenser le financement des LBM hors FMG
sécuriser 'apres génome
garder la recherche locale

évaluation structurée avec la HAS

Monitoring les prescriptions
e-formation
e-prescription
e-consentement

Synthése des axes et orientations - Axe 1




.y (528 — Dépistage en population

Orientations 10a 11

PFMG2

r

n Dépistage jeunes adultes

Proposer un acces a des « boites d’informations » génomiques pour les 20-45 ans, afin de
soutenir 'autonomie décisionnelle.

10.1 Acceptabilité théorique en population générale
10.2 Acceptabilité, faisabilité et impact psychosocial en prospectif
10.3 Impact populationnel et modélisation du bénéfice

Génes Pré- Fertilité Pharmaco-

- concep génétique
V
4

HLA, groupes

BTee

EVALUATION TRANSVERSALE : !
i Acc ilité, Efficacité, Faisabilité |

i

DEPISTAGES PAR LE GENOME
(Protocole)

DOMAINES D’APPLICATION POPULATIONS & COHORTES CIBLEES
fiénes Pré-conceptionnel Dépistage au cours Dépistage au cours
actionnables d’un diagnostic d’un diagnostic
(personne malade) (apparenté/trio)
Fertilité I [

(cohorte (cohorte
CONSTANCES) CONSTANCES)

Dépistage Dépistage
Pharmaco- HLA, groupes rétrospectif prospectif
génétique sanguins autres

A

r

n Dépistage néonatal génomique

Poursuivre la trajectoire du DNNg via une phase 3 de PERIGENOMED apres le préfigurateur.

Evaluer la robustesse du dispositif dans plusieurs contextes institutionnels et préparer un
passage a deux régions completes autour de deux CRDN, dont une grande métropole.

M Région A
M Région B

ZOOM : REGION A - BOURGOGNE-FRANCHE-COMTE ZOOM : REGION B - OCCITANIE z% 3,

Objectif : Séquengage pour 30 000 nés/an ¢ ('3 Objectif : Séquengage pour 30 000 nouveaux nés / an
PERINATAL GENOMIC MEDICINE

o _-S i A = cohorte
CONSTANCES

Enjeu de axe : acceptabilité, faisabilité, robustesse organisationnelle

Synthése des axes et orientations — Axe 2




AXE 3

— Oncologie : diagnostic et dépistage

’gj Orientations 12 a 14

Poursuivre les indications a valeur clinique démontrée et intégrer
de nouvelles indications lorsque pertinent.

12.1 Cancers rares et diagnostics difficiles

12.2 Cancers « hard to treat »

12.3 Vers un génome systématique en pédiatrie

12.4 Acces encadré a des thérapies ciblées / essais basket

Action prioritaire pour 'acces, 'équité et Uefficience.

13.1 recommandations nationales
13.2 cartographie de Uoffre

13.3 allegement des RCP

13.4 e-consentement

13.5 prescription nationale

13.6 harmonisation des données
13.7 acces FFPE

13.8 raccourcissement des délais
13.9 évaluation d’impact

PFMG2
n c lider lexistant n Simplifier et rationaliser le n Clarifier les types d’analyses
onsotidertexistan parcours génétique a proposer dans les
cancers

Définir clairement les algorithmes d’adressage et le périmetre du
PFMG en oncologie.

14.1 panels locaux ou hors-plan
14.2 sécuriser 'amont indispensable a ’adressage
14.3 périmétre des analyses PFMG et besoins technologiques

PANELS

4

Synthése des axes et orientations - Axe 3




————————————————
A%.{5 8 — Oncologie : diagnostic et dépistage )7 Orientations 15 & 21

PFMG2

4 Y4 N \
n Nouveaux chantiers diagnostiques n Acces encadré hors AMM Innovation/sortir des VSI en oncologie
15.1 génomique circulante Programme national DRUP-like pour thérapies ciblées et Classification et interprétation via bio-info, IA et bases nationales
15.2 Minimal Residual Disease (MRD) immunothérapies
\ J\. J\. J
4 Y4 N \
Bio-informatique, réanalyse et S . N
. Organisation nationale Besoins émergents
données
Interopérabilité, partage, CAD, réinjection des apprentissages 19.1 gouvernance et articulation nationale 20.1 dépistage précoce circulant
19.2 dans le plan / hors plan 20.2 haut risque de cancer
& J\ S\ J
4 \
n Modele médico-économique
Comité scientifique et médico-économique - soutenabilité des volumes - trajectoires vers la nomenclature
. J

Synthése des axes et orientations — Axe 3



o
V(X8 — Recherche 7§1 Orientations 22 & 25

PFMG2

4 \ 4 \
Comité directeur scientifique et éthique .
n 9 9 CAD2 souverain
Structurer la recherche dans le PFMG2
22.1 groupe bio-informatique en lien avec CREFIX Plateforme nationale de calcul, de stockage, de réanalyse et d’ouverture internationale, intégrant les
22.2 voie de recherche simplifiée données génomiques et multi-omiques.

22.3 CAD2 ‘ R
22.4 bio-banque unique avec e-biobanque via FrBioNet '
22.5 long-read en national

22.6 Mise en place des Multi-OMICS

22.7 Base populationelle et pipeline bioinformatique pour les multiOMICS
22.8 Selection des multi-OMICS par CSE via APP

L J L J

4 \ 4 \

n Multi OMICS - Support a larecherche sur appels ANR / BPI- “ Liens maladies complexes / maladies rares
France

Appui 25.1 PRS/variants communs et GRS comme facteurs modificateurs des maladies monogéniques
aux grandes cohortes nationales, 25.2 GRS dans les maladies complexes.
aux IHU

aux équipes structurantes pour le séquencgage et les multi-OMICS.

Synthése des axes et orientations — Axe 4
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9. (X140 — A et structures transversales 7?51 Orientations 26 & 32

PFMG2

( 2

SCHEMA DIRECTER DES ECHANGES DE
DONNEES DE SANTE - CAD
. ege o )
“ Intelligence artificielle o
FCONSTANCE  BANCCO

France Cohorte

Créer une structure d’innovation, de recherche et de transfert pour le PFMG2 £ BNMR ,'Q{?;;-unuuus
26.1 taskforce nationale IA -

26.2 infrastructure et outils souverains
26.3 interfaces, partenariats et licences \ £ snos

26.4 formation, structure et juridique.

/" Buffer 1A ~ Agent déchange

I

l (3 em-FMG 1::% LBM

. J
( ) ( ) ( )
27 . . .. . Innovation, expertise et transfert
Direction PFMG2 Groupe bio-informatique PFMG2
(CREFIX)
Pilotage global des actions du programme Pipelines, e-prescription, e-consentement, OMICS, PRS, VRS, CAD 29.1 excellence techno et exploration multiOMICS

29.2 R&D vers le soin
29.3 souveraineté numérique & IA
29.4 filiere industrielle

. J . J . J

( ) ( )

“ CAD2, données et acces recherche n Europe “ Evaluation médico-économique

30.1 Organiser la voie de la recherche simplifiée (VRS)
30.2 organiser et rendre fluide la recherche “lourde”
30.3 souveraineté des bases de données

30.4 Faciliter la recherche via les PRS

30.5 stockage données & data-lake

Lien avec 1 Million Genomes+ 32.1 jumeau numérique

32.2 étude médico-économique
32.3 indicateurs de performance
32.4 efficience et valeur sociétale

Synthése des axes et orientations - axes 5et6
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