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LE DEPISTAGE NEONATAL : CONTEXTE

Le dépistage néonatal
(DNN) est un enjeu de santé
publique qui fait I'objet

de programmes nationaux
ou régionaux dans

la plupart des pays
atravers le monde.
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Le DNN est une intervention de santé publique visant a détecter
deés la naissance certaines maladies rares et graves,
d’origine génétique pour la plupart.

Il permet de mettre en ceuvre, avant I'apparition des symptomes, les
mesures appropriées, thérapeutiques ou préventives, pour limiter les
conséquences irréversibles de ces maladies sur la santé des nouveau-nés.

Les programmes de DNN sont spécifiques a chaque pays.
Le nombre de maladies dépistées varie d’un pays a l'autre,
parfois y compris au sein d’'un méme pays.

Les différences entre les programmes de DNN
sontduesa:

2

La prise en compte des enjeux éthiques

Sources : has-sante.fr




LE PROGRAMME DE DNN FRANCAIS

Le programme de DNN Mucoviscidose ggggﬁHchj;l ,IA\IIJA'
i A Phénylcétonurie ’ ’
francais, precurseu[ - Y HCU, CUD
en 1972, accuse des9rmals Drépanocytose Déficit
un retard par rapport a de en Outre-Mer en MCAD
nombreux voisins
européens, qui dépistent
20 maladies rares (MR) 1972 = 1978 1985 1995 = 2002 2018 2020 2021 2023
ou plus.
Sgsoé:)i,'::::le Réorganisation
g compléte du DNN Autorisation du
recours a des tests
Drépanocytose génétiques en
en métropole premiére intention
Hyperplasie congénitale des It pour le DNN
@ surrénales

Le programme national de DNN est proposé a tous les nouveau-nés qui naissent en France.

Il vise a détecter des maladies rares, séveres et le plus souvent génétiques
\ ainsi que la surdité. /

_______

Sources : santé.gouv.fr, Programme national de dépistage néonatal, Rapport d’activité 2021.
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LES MALADIES RARES EN FRANCE

L’objectif principal du
dépistage néonatal est
I'intérét premier de
I'enfant.

On compte aujourd’hui
plus de 500 maladies
rares génétiques,
apparaissant dans
I'enfance, disposant de
traitementsou de prises
en charge au moins
partiellement efficaces
(Kingsmore, 2022).

+ de 7 000

MR
sont recensées

50 %

des patients souffrent
d’un déficit moteur,
sensoriel
ou intellectuel

3 millions

de Francais (4,5%
de la population)
sont atteints

d’une MR +de 70 %
des MR présentent
une apparition des
symptomes
dés I'enfance

10 %

Des déces entre
let5ans
sont dus
a une MR

5 ans

pour poser un
diagnostic pour
25% des patients
atteints

80 %

des MR sont
d’origine
génétique

Avoir un diagnostic pour une maladie rare est un parcours
qui peut étre long et complexe.

Source : santé.gouv.fr
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LE DIAGNOSTIQUE DES MALADIES RARES EN FRANCE

L’extension du DNN
permettrait le repérage
précoce des MR, un accés
a une prise en charge
optimisée et une réduction
de I'errance diagnostique.
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L’errance diagnostique est définie dans le Plan National Maladies Rares 3 (PNMR 3) comme la période allant

de I'apparition des premiers symptomes a la date a laquelle un diagnostic précis est posé.

Etendre le dépistage néonatal a des maladies pédiatriques traitables et/ou actionnables permettrait de

contribuer a la lutte contre I'errance diagnostique.

-

-~ SN

Un retard au diagnostic peut entrainer une perte de chance.

Certains patients peuvent rester des mois, des années, ou dans bien des cas,
toute leur vie sans diagnostic (impasse diagnostique).

Le Plan France Médecine GEnomique 2025 (PFMG2025) vise a faciliter
le diagnostic via I'accés au séquencage du génome pour les patients présentant
des signes cliniques évocateurs d’'une maladie rare ou un cancer.

FRANCE MEDECINE

GENOMIQUE 2025

[=]




Les évolutions de

la médecine génomique:
une opportunité en matiére
de dépistage néonatal

pour mieux anticiper I'avenir



DES EVOLUTIONS RECENTES EN FAVEUR D’UNE EXTENSION DU DNN

Ces’dermeres annees, Des innovations thérapeutiques majeures
le développement rapide

de thérapies novatrices . ;
21 p 12 . Molecular Case Studies |PERSPECTNE Une lournee gedice st repr?sentants
améliore considérablement collaborative de malades et d'usagers
- : : i tour de I'extension du :
le traitement des 2022: a pivotal year for diagnosis and S
maladies rares, treatment of rare genetic diseases
. . Stephen F. Kingsmore
ce qui suscite une forte o e e R s s, s 5 Veri by
Keck Graduate Institute, Claremont Colleges, Claremont, Califorr avolx evo re
attente de la part des o

Abstract The start of 2022 is an inflection point in the development of diagnostics and treat-

pauents etdes fam"les. ments for rare genetic diseases in prenatal, pediatric, and adult individuals—the theme of

this special issue. Here | briefly review recent developments in two pivotal aspects of genet- ic

disease diagnostics and treatments: education and equitable implementation. Evolutions

thérapeutiques

GRAND ANGLE

MALADIES

[Zére des traitem
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https://www.calameo.com/read/00515445024c691e81f6c
https://www.calameo.com/read/00515445024c691e81f6c

DEUX EXEMPLES EMBLEMATIQUES

Contrairement a Le DNN de la mucoviscidose a été mis en place en 2002, avant I'arrivée des premiéres thérapies efficaces.
la mucoviscidose, Des traitements sont désormais disponibles pour 90% des personnes malades.
I'amyotrophie spinale Grace au DNN, ces traitements sont donnés trés précocement afin d’améliorer la qualité de vie des enfants.

infantile (ASI) n’a toujours
pas été intégrée dans le
programme de DNN francais
bien qu’un traitement

révolutionnaire existe, e ¥ Mucoviscidose
ce qui entraine une perte )
de chance pour les enfants 2 Amyotrophie

atteints. = g W N @ Ebinale
X / S b [ S ! infantile
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DES EVOLUTIONS RECENTES EN FAVEUR D’UNE EXTENSION DU DNN

La révision des lois

de bioéthique de 2021

et la baisse des coiits du
séquencage rendent
désormais possible
I'utilisation des technologies
d’analyse génomique

dans le dépistage néonatal,
ades fins de recherche.

PERIGENOMED cAte

Révision des lois de bioéthique Baisse des coits de séquencage génomique

Loi du 2 aolt 2021 relative
a la bioéthique

Art. L. 1411-6-1.

Le dépistage néonatal
recourant a des examens
de biologie médicale,

y compris a des examens de
caractéristiques génétiques,

Decreasing Genome Sequencing Costs
$100,000,000

Cost of Whole Genome
Sequencing ($)
$10,000,000

$1,000,000
$100,000 f
Genome sequencers announced,

costs dramatically reduced
Ultima Genomics

constitue un programme 310,000 e comouneg_ “ounced UGI0D
de santé national . I relécnsd NovaSeqX Series _\
au sens de l'article
L. 1411-6. $100
...... . 2000 2005 2010 2015 2020 2022
igenomize Source: National Human Genome Research Institute
s Les nouvelles technologies de génomique représentent ainsi

s mm————

.......

une opportunité pour rattraper le retard et faire du programme francais de DNN
un outil de repérage précoce des enfants porteurs de maladies rares
pour lesquelles une action est possible.

DIJON
BOURGOGNE



UN CONSORTIUM INTERNATIONAL AUTOUR DU DEPISTAGE NEONATAL GENOMIQUE

Les réflexions autour

du recours a I'analyse
génomique pour le
dépistage néonatal ont
conduit au lancement
d’ICoNS (International
Consortium of Newborn
Screening), un consortium
d’experts scientifiques
internationaux qui ceuvre
aintégrer I'innovation
génomique dans le DNN.

Avec prés d’une centaine de membres et rassemblant
des chercheurs,des professionnels de santé,

des laboratoires et des représentants des patients,
ICoNS est le premier groupe international d’experts dans
le domaine du dépistage néonatal génomique (DNNg).

Ses membres coordonnent leurs efforts pour permettre aux
nouveau-nés et a leurs familles de bénéficier des innovations
de la médecine génomique dans des conditions optimales.

ICONS accélére la révolution génomique dans le champ
de la périnatalité en permettant un partage d’idées,
de connaissances et d’expériences.

L‘équipe de
PERIGENOMED
est intégrée et active
dans ce consortium

Source : genomicsengland.co.uk ; iconseq.org
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DES PROJETS PILOTES A L’INTERNATIONAL

Des dizaines

de projets pilotes a
I'international testent
différentes stratégies
de DNNgdans un élan
collaboratif mondial de
co-construction.

Liste des pilotes non exhaustive

PERIGENOMED cAte

MEMBRES DE
C"%‘NS

BABYSEQ
Boston, USA

GUARDIAN

New York, USA

EARLY CHECK 2
Chapel Hill, USA

San Diego, USA

NC NEXUS
Chapel Hill, USA

NGS IN FIRST-TIER PILOT
Norway

GENATAL
Barcelona, Spain

BEGIN NGS\’

PERIGENOMED

Dijon, France

GENERATION STUDY
London, UK

PREDISPOSED

” - T = ~
7 N
, )
, L E’urope N
7/ alancé le projet ©

S\
Screen4Care, au sein

NEW LIVES
Heidelberg, Germany

duquel la France !

1
I
SCREEN4CARE ! P P I
\ est représentée

Ferrara, Italy

par le /

Vi \ ,

BABY DETECT
Liege, Belgium

FIRSTSTEPS *\_ CHU de Dijon. 4
Greece S __--

QATAR PEDIATRIC PRECISION
MEDECINE PROGRAM
Doha, Qatar

NEOSEQ

Changzhou, China

NewbornsinSA
Adelaide, Australia
1
{ BABY SCREEN+

Melbourne, Australia

WHOLE EXOME
SCREENING OF

NEWBORNS
N Moscow, Russia

Copenhagen, Denmark

NGSF4NBS 2
Utrecht, Netherlands

NEOEXOME 1&2

Hangzhou, China

CHINA NEONATAL GENOMES PROJECT
Shanghai, China

NEWBORN GEN SEQ TRAIL
Sydney, Australia

DIJON
BOURGOGNE



PERIGENOMED

L’ambitieux projet d’extension
du dépistage néonatal par
la médecine génomique en France



LE PROJET

PERIGENOMED PERIGENOMED est un programme de recherche.
utilise le DNNg pour Il évalue I'intérét d’utiliser le séquencage du génome pour le dépistage néonatal.
proposer de tester

Recourir au séquencage du génome permet d’adapter rapidement et facilement le nombre de maladies

plusieurs centaines de dépistées en fonction des évolutions thérapeutiques.

maladies rares,
a partir de quelques

gouttes de sang du
nouveau-né. .
avant
Un double ; o d
objectlf: apparition des

premiers
symptomes

PERIGENOMED ne remplace pas le programme national de DNN existant.

PERIBENOMED At st



NOTRE AMBITION

L’ambitionde
PERIGENOMED _ -
est double : Financer un Capitaliser
faire du programme de DNN RICEEIAE sur la filiere
francais un outil de ambitieux _ francaise
repérage précoce des de DNNg qui de‘med?cme
enfants porteurs de permette de : génomique
maladies rares traitables
ou actionnables
et contribuer au
P g ( 3 E‘ ) Remplir les objectifs de santé publique : @ Des équipes de recherche
c!(?YeIOPPement_d une = ] > diagnostic et traitement des maladies rares, —O de haut niveau
filiere d’innovations optimisation des parcours de
diagnostiques et soins (curatif et préventif)
thérapeutiques _
as | @ Innover dans de nombreux domaines, notamment q Un tissu industriel en cours
perinatales. o) en médecine génomique et en thérapeutique =0 '@' de structuration
Mobiliser les secteurs industriels )
=0 E B E concernés pour développer et structurer ) DDDI] Les infrastructures
la filiére « médecine génomique » autour du PFMG2025

des acteurs impliqués dans le DNN
(industriels pharmaceutiques, startups,
sociétés de biotechnologies, instituts de
recherche, organismes publics)

PERIBENOMED At st



LES ACTEURS DE PERIGENOMED /_\

o (i TRANSLAD

PERIGENOMED o NN
est un projet participatif E%;T ° MALADIES . \
etstructurant pour malodiE F RARES MEDECINE

GENOMIQUE
(Rew

les nombreux acteurs

des MR.

Sa construction repose

sur une expertise médicale ~%ocisté

et technologique en 61.52’?‘9'?; de

médecine génomique Nl éonatal

mondieyxlement. reco.nnue Siﬂiﬁsp DEPISTAGE L !,/ o s
::upraltiaer:]ri(s).rt inestimable ' e NEONATAL P E BE"II&EBME%M E D ( i C e

@ O‘ CERPOP

POLE ST

C‘ 5 g;u\
PROGRAMME NATIONAL \\\\\/
DE DEPISTAGE NEONATAL .

Alliance '
malad|es rares

leem ASSOCIATIONS |  PeriGENGMED
S (; DE PATlENTS Comité Associatif
egone Ilumlna AFMTEWLNEme?mNm: "‘
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Le projet PERIGENOMED,
coordonné parles

Pr L. Faivre et

C. Thauvin, est porté
parla Fédération
Hospitalo-Universitaire
(FHU) TRANSLAD

et soutenu parla Société
Francaise de Dépistage
Néonatal (SFDN).

PERIBENOMED A

POURQUOI NOU

DIJON
BOURGOGNE

ok

Pr Laurence Faivre

Cheffe du Centre

de Génétique Clinique,
CHU Dijon Bourgogne
Coordinatrice de la FHU
TRANSLAD

et de la filiéere AnDDI-Rares,
Membre d’ICoNS

Pr Frédéric Huet

Chef de service de Pédiatrie,
Hoépital d’Enfants, CHU Dijon
Bourgogne

Président de la Société
Francaise de Dépistage
Néonatal

Pr Christel Thauvin

Responsable de I'équipe

de recherche UMR1231
Inserm GAD et du service de
génomique médicale du CHU
Dijon Bourgogne Coordinatrice
de laFHU TRANSLAD

Co-pilote du PFMG2025

Pr Christine Binquet
Coordinatrice du CIC1432
(Inserm), CHU Dijon Bourgogne
Centre de méthodologie

et de gestion du projet

pilote DEFIDIAG PFMG,
Groupe médico-éco

du réseau F-CRIN RECaP

Depuis 2013, La FHU TRANSLAD associe les CHU de Dijon et de Besancon, les A%

universités de Bourgogne et de Franche-Comté ainsi que I'lnserm dans des
3 TRANSLAD programmes visant a faire progresser la recherche en médecine génomique, a faciliter
N i le transfert de la recherche vers le soin mais aussi a diffuser la connaissance sur le

" Lol sujet auprés des professionnels de santé comme du grand public.

TONNELL
| DEVELOPPEM

Semm———

TRANSLAD porte la réflexion sur le dépistage néonatal, notamment en matiére éthique. J

Source : www.translad.org



http://www.translad.org/

L'ETUDE SEDEN 2020-2024 :
DES RESULTATS PRELIMINAIRES ENCOURAGEANTS

Résultats préliminaires du projet SeDeN :

Le projet SeDeN, porté

parla FHUTRANSLAD, ST T -

vise a étudier
I'acceptabilité sociale
de I'extension du DNN.

des 1199 professionnels de la périnatalité
ou de la génétique interrogés
sont favorables a I'analyse
de genes connus comme responsables
d’'une maladie a révélation pédiatrique
accessible a un traitement
ou a une prise en charge.

Ses résultats trés
encourageants justifient

de passer a I'étape suivante
etrendent essentielle

la mise en place d’un

projet de DNNgen France.

________________________________________

____________________________

N i o e e o o o o o o o o

__________________________________________

des 1657 parents
interrogés trouvent
acceptable de dépister
davantage de
pathologies a

la naissance a l'aide v
d’un test génétique.

‘g)‘

PERIBENOMED

PERINATAL GENOMIC MEDICINE

N o o o e o e e e
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PERIGENOMED : UN PROJET STRUCTURE

PERIGENOMED Objectif Amener des premiers MODELE ACCE
s’ancre dans une éléments concrets sur la ‘ ‘ ‘ ‘
démarche de pertinence d’un dépistage e ) )
santé oublique néonatal génomique Validité ~ Performance Utilite Enjeux sociaux,
—— analytique  du repérage clinique réglementaires,

et s’articule autour en France TS
de plusieurs axes et éthiques
de travail. S, -

/7 N

4 \

! PERIGENOMED : coordination et management ‘:

1 1

b N\ [/ ] N Nos principes

i PHASE INITIALE : 4 } HUMANITE,S i d aCtIon

L Faisabilité, acceptabilits y ET SOCIETE !

1 1

i e v N\ Enjeux sociaux, i

1 A H 1

1 reglementaires, I Respect des Protection

i CLINICS 2 4 } économiques i principes d’égalité active des

: PREFIGURATEUR : et éthiques : Ceins, données

1 P 1 Inclusion

[ | Performance,bénefices |\ o e

cliniques et transteranilite i imi i

i \ q / i discrimination

1 N\ 1

1 Z 1

i [ VALORISATION ET IMPACT SOCIETAL i

\ J /]

Source : Modéle ACCE, Evaluation of Genomic Applications in Practice and Prevention Initiative, Centers for Disease Control and Prevention.
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PERIGENOMED : UN PROJET PARTICIPATIF

PERIGENOMED

est fondé surun
partenariat
public-privé- associatif.

Sa gouvernance s’appuie
sur plusieurs comités
pluridisciplinaires
regroupant des acteurs
gouvernementaux,
médicaux, industriels
etassociatifs.

PERIBENOMED e

DIJON
BOURGOGNE

PERIGENOMED se construit dans
une démarche participative
en lien avec:

*Un Comité Stratégique,

regroupant des Sociétés Savantes, des
instances gouvernementales et des
associations partenaires

*Un Comité Partenarial,

regroupant les acteurs de la médecine
génomique, du dépistage néonatal et
plus largement des maladies rares en
France dont des représentants
d’associations de malades.

* Un Comité Associatif,

regroupant des représentants de patients MR

et des représentants d’usagers

Les groupes de travail de

PERIGENOMED :

Modalités d’information
des familles

Circuits biologiques et
analyses bio-informatiques

Liste de génes/maladies

Criteres de dépistage et
enjeux éthiques

Enjeux psychosociaux
Enjeux organisationnels
Enjeux économiques
Enjeux environnemtaux

Enjeux juridiques




PHASE INITIALE DE MISE EN PLACE DES OUTILS

La phase initiale
PERIGENOMED-CLINICS 1
vise a développer les

outils permettant de rendre
le résultat de DNNg aux
parents en moins de

3 semaines.

Construite avec les Filieres de

Santé Maladies Rares et la
SFDN, cette phase permettra
également d’analyser
I'acceptabilité en situation
réelle d’un tel dépistage.

PERIBENOMED A

DIJON
BOURGOGNE

00of]
ooo

& &

nouveau-nés

FHU TRANSLAD
et FHU GenOMedS

o

de budget
dans le cadre
d’un partenariat
public-privé-associatif
entre la FHU TRANSLAD,
la FHU GenOMeds,
les CHU partenaires,
’AFM-Téléthon et la société lllumina

de séquencage
du génome
(Dijon et Nantes)

illumina M AFMTELETHON /'
Avec le soutien de

. N
GYOWaKIRIN gnnofl Ll.j @Pﬁzer U NOVARTIS

Filienes Wumamaco RNYTHM  gowsess @ kiwanis Zpma_

Mesure des attentes des parents
en termes d’information

Vulgarisation et co-construction
de supports d’information
avec les familles

Elaboration de deux
listes de génes de départ
(traitable / actionnable)

Mise en place du pipeline
bio-informatique

Modalités de rendu des résultats

Mise en place d’une filiére de
prise en charge d’aval avec les
Plateforme d’Expertise Maladies
Rares (PEMR) et FSMR

Premier retour de I'impact
sur les familles




PERIGENOMED-CLINICS 2

L’enjeu,

passer a I’échelle
régionale :

PREFIGURATEUR

PERIGENOMED- CLINICS 2

vise a évaluer en vie réelle a % S5 Sensibilisation du public

une échelle territoriale et T Formation des professionnels
populationelle la ‘ pour un déploiement
performance, I'utilité 19 000 15 maternités territorial :
clinique, la pertinence nouveau-nés de 5 départements équipe sur site, hotline,
etla soutenabilité de Ia région BFC consentement
economique et Circuit de collecte a
environnementale d’un I’échelle régionale
DNNgen France, avec le Centre Régional de
ainsi que les conditions — Dépistage Néonatal (CRDN BFC)
de satransférabilité v %
3I’échelle nationale. Automatisation maximale du

séquencgage, de I'analyse bio-

5 ans >10 Me informatique et de
de suivi de budget I'interprétation biologique
v Cote d’or
8 8
H . @hﬂéﬁ b g I’ v" Doubs
illumina 2 Seg@ne 2.5
i e v’ Jura
v Sadne-et-Loire
DIJON
s addr— S q 7 M BOURGOGNE v" Yonne
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PERIGENOMED-CLINICS 2
TRANSFERABILITE A L’ECHELLE NATIONALE

PERIGENOMED- CLINICS 2

abo.utlra ala p.r.oductlon Les livrables Les opportunités

de livrables utilisables attendus de ouvertes par

al'échelle nationale CLINICS 2 PERIGENOMED :

pour aider a la décision

d’un déploiement Liste de génes a la lumiére du GT Humanités Rendre disponible les données

du DNNgen France. et Société et de I'expérience génomiques pour la recherche au

Centre Analyseur de Données (CAD)

Procédures d’extraction et de séquencage, du PFMG2025

pipeline bio-informatique

Agir comme un levier de
Affinement des modalités d’information développement d’une filiere
d’innovation diagnostique
et thérapeutique périnatale

Evaluation économique, environnementale,
juridique et éthique :

Modéliser I'impact et la soutenabilité
économique, environnementale, juridique et
éthique dans une perspective du déploiement
du DNNg a I'échelle nationale

i

K L'obtention de financements pour CLINICS 2 s’avére
E ainsi indispensable pour la mise en place d’'un modéle de DNNg
\ déployable a I'échelle nationale.

PERIBENOMED At st



PERIGENOMED HUMANITE ET SOCIETE
ENJEUX SOCIETAUX

R Une étude des répercussions sur la société
En parallele de

CLINICS 1 et 2,
PERIGENOMED @@ [—‘ @
interrogera les aspects G4 [ Q
psycho- sociaux, Participation, Suivi Acceptabilité Anticipation, Travail sur
ethiques; reglementaires satisfaction et étude des prospective des surveilllance les critéres
et économiques, et utilité percue refus a I'étude gs;esfgfvzliifgi Seittﬁgﬁfgsdgz d'inclusion d’une
liés a I'extension au rendu de clinique et des données et vulnérabilité malad[e Yd\ans te
DNN | résultat au DNN . DNN a I'ére de
dl,j ) paranalyse et sur le moyen standard les conditions de la génomique
genomique. terme réutilisation
Le chainage Banque
Nationale de Données Des analvses d'impact
Maladies Rares (BNDMR)/ y P
Systeme National des = | | o | |
Données de Santé (SNDS) /,_iﬂ/» | {&{%}j X i i @
sera une force francaise. ’ : | | |
Impact H Impact H Impact H Impact | Impact
psycho-social i organisationnel | budgétaire i juridique i environnemental
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UN PROJET CREATEUR DE VALEURS

Les bénéfices attendus
sont multiples,
complémentaires et
s'inscrivent dans une
conception globale

de la santé et

de la prévention.

PERIBENOMED ¢

DIJON
BOURGOGNE

VALORISATION POUR L’ENFANT ET SA FAMILLE

« Amélioration de la santé et de la qualité de vie
des enfants atteints de maladies rares

* Amélioration de la qualité de vie des parents

VALORISATION SOCIETALE

¢ Limitation des conséquences
socio-économiques liées a |'errance
diagnostique et/ou au(x) handicap(s) en
lien avec les maladies rares dépistées
pour les enfants et leurs parents

* Sensibilisation du grand public
et des professionnels de santé
sur la génomique

VALORISATION SCIENTIFIQUE

¢ Promotion du développement d’une

filiére d’'innovations thérapeutiques par la détection
précoce d’enfants candidats a ces innovations

¢ Recherche en génomique : disponibilité de données
génomiques et de santé a I'échelle

populationnelle

VALORISATION

DU SYSTEME DE SANTE

* Diminution de I'errance et de

I'impasse diagnostiques

¢ Limitation des complications

des maladies rares précoces a

révélation pédiatrique et source
de handicap(s)

*Modeéle reproductible a I'échelle
nationale

VALORISATION ECONOMIQUE

* Promotion de la filiere santé numérique

par la valorisation des données génomiques

(CAD, BNDMR et SNDS) a grande échelle : développement
d’outils bio-informatiques / logiciels, analyse de big data (IA)

* Promotion de la filiere biopharmaceutique par I'inclusion de
patients dans des essais cliniques




UN PROJET TOURNE VERS L’AVENIR

o et

PERIGENOMED ~ TN T TTTTTTTT T N
est ainsi un projet / , w \ / FRANCE MEDECINE A
majeur, permettant s GENOMIQUE 2025

d’anticiper I'avenir, dans maladies rares

lalignée du 3¢ PNMIR Objectif du PNMR 3 : ObJectif du PFMG2025 :

(Plan National Maladies réduire I'errance et I'impasse diagnostiques faire évoluer la facon de

Rares), du PFMG2025 des personnes atteintes de maladies rares diagnostiquer, prévenir et soigner

et du futur 4éme PNMR. Objectifs du PNMR4 : les patients

améliorer les possibilités de diagnostic,

développer I'innovation et renforcer le
lien vers la médecine génomique

PERIGENOMED sera
un véritable atout pour
le développement de la recherche
Dans la continuité du PNMR3 et du futur dans le domaine de la
\ PNMR4, I'extension du DNN grace a l'innovation ; médecine génomique.
\ génomique prend tout son sens. / AN /

i o 8

N i e e e

o o o o

’/

PERIGENOMED s'’inscrit dans la dynamique nationale du plan Innovation
Santé 2030 en favorisant le développement de I'innovation génomique au
bénéfice des patients, des familles et des aidants, des professionnels de santé
et du systéme de santé,ainsi que de la compétitivité industrielle du pays.

S ————

i
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UN PROJET QUI INTERESSE

PERIGENOMED iy PRECISION
‘44" MEDICINE ONLINE o

Business & Poiicy  Precision

Orphan Diugs J 2023221 Riifé Disoase aird
Orphan Drugs Journal

2es

retient déja I'attention
dela communauté

e

Original Article

medicale frangalse International Newborn Genome Sequencing Next-generation sequencing-based newborn
et intemationa'e, Projects Discuss Differences, Future Goals screening initiatives in Europe: an overview

Oet 08, 2023 | Julia Kerons

Virginie Bros-Facer'”, Stacie Taylor’, Christine Patch'

il esttemps de passer  Pramia

p1 H 20N = Mersoorm gencene s procls facesing

a sa mise en ceuvre. e a5 st e S
e ey s e b
wecording 1o sach country's pupulation struswrs, U sease
pravalznce, healthcars eystem, treatment avallablliy. and

SA, United

Correspondence to: Or. Vin
Evry-Courcouronnes 91000,

How o cte this aticte:
Atthe secord Inarmational Ganlrance n Nawbom peakeipeyoesiupnings
Sequenci=g (CchS), heid at the Royal Institution In Londan
2 newbm secpane g s sngrams i the U, tha UK, Receved: 8 Aug 2023 FirstDecislon:  Se

= East disc.3sed thei progress 2 cate and funwre plans, along witn
103 o hasithzars asennmins, dwnstrsam irsatmant, and petint eagedtiver. Academsic Editor: Dariel Scheran Copy Editar: Dan Zhang Production Editor: Dan 2

Lire
I'article

Lire
I'article

Une étude sur le dépistage de maladies rares par
séquencage du génome a la naissance en projet
en France

'CHU de Dijon, en indiquant qu‘avant

méme ce projet, une enquéte avait été conduite Iy a plusieurs années, SeDeN, montrant que be niveau
d'acceptation d'un tel dépistage est élevé.

Du coté des professionnels de santé, environ B0% étalent trés favorables au dépistage de maladies génétiques 3
révélation pédiatrique *actionnables* (pour lesquelles on dispose dun traitement), et dans une proportion .
moindre pour des maladies actuellement non actionnables (39%). Une enquéte chez des parents montrait Lire
que la trés grande majorité étaient favorable au dépistage de plus de maladies A la naissance, y compris par des

mayens génétiques |'article

PERIGENOMED

Sur

té clinique
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PERIGENOMED

PERINATAL GENOMIC MEDICINE

OFFRONS AUX NOUVEAUX-NES TOUCHES PAR UNE MALADIE RARE

UN MEILLEUR DEPART DANS LA VIE

\ /@/ﬂgy/{ez—/m&
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Ces partenaires soutiennent
PERIGENOMED :

avowawen SANOFi [+'E @Pﬁzer U> NOVARTIS
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Constrwire ensemble Y //e’c/w/ke Frcventive Nematale do demain,

PERIGENOMED

PERINATAL GENOMIC MEDICINE

Vos Interlocuteurs sur ce projet:

Pr Laurence Faivre Pr Christel Thauvin

laurence.faivre@chu-dijon.fr christel.thauvin@chu-dijon.fr

Pr Frédéric Huet Pr Christine Binquet

frederic.huet@chu-dijon.fr christine.binquet@u-bourgogne.fr

erigenomed@chu-dijon.fr
www.chu-dijon.fr/le-projet-perigenomed-0
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