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RESUME

En une dizaine d’années, la possibilité de séquencer a trés haut débit un génome humain a titre individuel dans
un but médical est devenue une réalité. A I'échelle internationale, la révolution de la médecine génomique est
en marche, faisant entrer la médecine dans I'ére de la bigdata. La production massive de données génétiques
identifiantes pose la question de leur utilisation et de leurs valeurs. La France s’est dotée en 2016 du Plan France
Médecine Génomique 2025 (PFMG) qui ambitionne de déployer la médecine génomique dans la pratique clinique,
tout en y adossant et encourageant une activité de recherche. Du point de vue du PFMG, les données génétiques
présentent ainsi différents niveaux de valeurs, non seulement pour les patients et leurs familles, les professionnels,
mais également pour le systeme de santé, la recherche et le développement d’une filiere industrielle. Ces différents
niveaux de valeurs entrainent des enjeux majeurs pour le PFMG, a la fois médicaux, scientifiques, technologiques,

organisationnels, économiques, stratégiques et éthiques.
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Introduction

Le séquencage du génome représente un enjeu médical,
scientifique et économique international majeur. 11y a
encore moins de 10 ans, le séquengage génomique était
limité au domaine de la recherche. Il se transfere actuelle-
ment rapidement a la pratique clinique, et son intégra-
tion dans les systemes de santé est soutenu par un in-
vestissement gouvernemental mondial substantiel, total-
isant plus de 3,3 milliards d’euros, dans au moins 14 pays.
Ainsi, plusieurs initiatives nationales pour développer la
médecine génomique ont été lancées a travers le monde
et présentent des stades d’avancement tres différents.
Le plus avancé actuellement reste le projet Britannique.
Apres avoir atteint 1’objectif du 100.000 Genomes Project

d’analyser 100.000 génomes de patients (et leurs familles)
atteints de 19 types de cancers et 89 maladies rares, le
NHS Genomic Medicine Service (GMS) a été lancé en octo-
bre 2018 pour le remboursement du GS pour des maladies
rares et des cancers définis. L’accord UK Life Sciences Sec-
tor récemment conclu, I'investissement de 65 millions de
livres sterling (73,9 millions d’euros) du Health Data Re-
search UK, et la récente annonce par le gouvernement de
plans visant a séquencer 5.000.000 de génomes au cours
des cinq prochaines années dans les domaines cliniques et
de recherche devraient renforcer encore le leadership du
Royaume-Uni en matiere de génomique. Dans le méme
temps, les programmes américains de génomique médi-
cale du nouveau plan stratégique du National Human
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Genome Research Institute (NHGRI) visent a identifier les
obstacles a la mise en ceuvre de la génomique dans le soin
et a développer des solutions et des recommandations de
bonnes pratiques pour une diffusion a grande échelle, no-
tamment chez les patients atteints de maladies génétiques
rares non diagnostiquées (UDN). Le Precision Medicine
Initiative All of Us Research Program est maintenant lancé
dans I'ensemble des Etats-Unis et bénéficie d"un engage-
ment de financement supplémentaire de 1,455 milliards
de dollars américains (1,2 milliards d’euros) pour une
large étude génomique en population générale. Ces pro-
jets seront potentiellement éclipsés par l'initiative chi-
noise pour la médecine de précision : un projet sur 15
ans, d’un montant de 60 milliards de yens (7,7 milliards
d’euros), visant a séquencer 100 000 000 de génomes d’ici
2030.

Depuis 2016, la France s’est dotée du Plan France
Meédecine Génomique 2025 (PFMG) qui s’inscrit dans
un continuum soin-recherche. Le PEMG ambitionne de
déployer la médecine génomique en France, avec un ac-
ceés équitable sur I’'ensemble du territoire métropolitain
et outre-marin. Il propose ainsi d’intégrer les analyses
génomiques de séquengage a trés haut débit (STHD),
incluant le séquengage d’exome, de génome et d’ARN,
dans la pratique clinique pour des indications médicales
validées, tout en adossant et encourageant une activité de
recherche et développement autour de ces analyses et des
données qui en résultent.

Grace au séquengage de leur génome intégré dans
un parcours de soin structuré autour de la médecine
génomique, les patients peuvent bénéficier d'une prise en
charge diagnostique et thérapeutique plus personnalisée.
L’objectif, a terme, est que des dizaines de milliers de
patients puissent en bénéficier chaque année. En France
la médecine génomique est d’abord déployée pour les
maladies rares, I’'oncogénétique et les cancers, avec une
extension prévue aux maladies communes, en fonction de
I’évolution des connaissances. Quant a la recherche, elle
s’articule en interface étroite avec le soin, puisqu’il s’agit
d’offrir & la communauté des chercheurs la possibilité la
plus large possible de mener des projets de recherche sur
les données collectées dans le cadre du soin, contribuant
ainsi a créer une dynamique en matiere d’innovations
médicales, scientifiques et technologiques.

Le PFMG s’appuie sur la création de 3 piliers prin-
cipaux, en parallele d’actions de support transversales
(projets pilotes, formation, rédaction de modeles de con-
sentements et de notices d’information, politique de col-
laboration internationale, réflexions éthiques, réglemen-
taires et sociétales, études médico-économiques, ...)
un réseau de laboratoires de biologie médicale dédiés
au STHD dans le cadre du soin, un Centre de Référence,
d’Innovation, d’eXpertise et de transfert (CRefIX) et un
centre national de collecte, d’analyse et de mise a disposi-
tion des données génomiques pour le soin et la recherche,
le Collecteur Analyseur de Données (CAD).

Le PFMG ambitionne ainsi le développement d'une
véritable filiere nationale de la médecine génomique en
lien avec les sociétés professionnelles et savantes de
génétique aux niveaux national, européen et interna-
tional, avec des enjeux majeurs, a la fois médicaux, scien-
tifiques, technologiques, organisationnels, économiques,
stratégiques et éthiques.

72

Médecine génomique, I’ére de la bigdata

L’un des grands enjeux technologiques du déploiement
de la médecine génomique concerne les données. En ef-
fet, le séquengage du génome humain a grande échelle de
centaines de milliers d’individus géneére une quantité mas-
sive de données génétiques, faisant entrer la médecine
génomique dans I'ere de la bigdata. Avec I’ambition d’en
faire bénéficier plusieurs dizaines de milliers de patients
chaque année, le PFMG est au cceur de cette probléma-
tique. Dans le cadre du PFMG, il s’agit non seulement
d’analyser et d’interpréter les données génomiques dans
le cadre du soin, mais aussi de permettre leur réutilisation
dans le cadre de la recherche. Cela nécessite des investisse-
ments technologiques majeurs dans un environnement
adapté aux données de santé, que ce soient en termes
d’infrastructures informatiques dédiées (supercalcula-
teurs), d’algorithmes bioinformatiques et de déploiement
de bases de données interopérables (séquencage, données
cliniques, imagerie, ...).

Le PFMG requiert ainsi de disposer d’une capacité
massive de stockage de données et de puissance de calcul,
liée au nombre important de génomes entiers générés, a
la volumétrie des données génomiques, aux algorithmes
d’analyse a grande échelle et au nombre d’utilisateurs.
C’est dans ce contexte qu’a été créé le Collecteur Analy-
seur de Données (CAD), qui a pour ambition de fournir
une infrastructure de collecte des données génomiques
et de mise a disposition de services pour le soin et la
recherche, dans le respect du consentement des patients
et des exigences réglementaires, éthiques et de sécu-
rité informatique. Le CAD est une infrastructure na-
tionale unique, portée par la puissance publique, notam-
ment pour garantir la souveraineté des données, I'intérét
général et 'encadrement médical de 1'utilisation des don-
nées, avec un Comité Scientifique et Ethique d’acces aux
données.

Plan France Médecine Génomique et données
génétiques : quelles valeurs ?

Lors de sa réflexion éthique sur 1’évolution des tests
génétiques liée au séquencage de I’ADN humain a tres
haut débit (avis n°124), le Comité Consultatif National
d’Ethique pour les sciences de la vie et de la santé pré-
cisait en 2016 qu’ « une des caractéristiques principales
de lI'information génétique est le caractere particulier de
ces données, qui ne sont pas « personnelles », ou propres,
au sens habituel des termes, mais qui sont a la fois per-
sonnelles, identifiantes et communes a une parentele ». Il
considérait également que

L'information génétique - identifiante - est
permanente, et peut étre conservée sous forme
« dématérialisée », réutilisée, complétée a tout moment
de la vie de I'individu, posant avec acuité la question des
relations entre ce dernier, l'institution publique (santé) ou
la société privée (mercantile) qui conserve ses données,
et la collectivité (politique) qui pourrait les utiliser.
Cette temporalité et cette démultiplication des acteurs
distinguent I'information génétique d’autres éléments
médicaux, qui n‘ont de signification qu’au moment de
leur réalisation, et dans le dialogue médecin/malade.

Dans un plan national de médecine génomique tel que
le PEMG, qui s’inscrit dans un continuum soins-recherche,
les données génétiques peuvent présenter ainsi plusieurs



niveaux de valeurs, pour les patients et leurs familles,
pour les professionnels, soignants et chercheurs, pour le
systéme de santé et la recherche et pour le développement
d’une filiere industrielle.

A I’échelle des patients et de leur famille

Les données génétiques ont tout d’abord une valeur in-
dividuelle pour la santé du patient lui-méme. En effet,
dans le domaine des maladies rares, il s’agit avant tout de
lutter contre I'impasse diagnostique (valeur diagnostique)
alors que dans le domaine des cancers, il s’agit principale-
ment d’adapter les traitements aux variations génétiques
tumorales (valeur théranostique), tout en les adaptant
également au patrimoine génétique des individus. Pour
les patients atteints de maladies rares, cela peut également
faciliter 'obtention d’aides spécifiques aux familles, per-
mettre de se mettre en lien avec d’autres familles affectées
par la méme pathologie et entrainer des implications en
termes de conseil génétique et/ou de dépistage familial.
Les données génétiques prennent alors une valeur famil-
iale, puisque I'information liée a la donnée génétique peut
impliquer toute la famille ou une part de la famille soit en
termes de risques pour leur propre santé, soit en termes
d’acces a des dispositifs d’accompagnement, notamment
pour les aidants par exemple.

Au-dela des valeurs diagnostique et théranostique
des données génétiques, le déploiement du STHD fait
poser la question des découvertes additionnelles et de
leur valeur prédictive. Il s’agit alors de variations géné-
tiques pathogenes impliquées dans des maladies rares
mendéliennes ou de prédisposition a certains cancers
mais qui ne s’averent pas liées a la pathologie pour laque-
lle le STHD a été initialement prescrit. Ces données
sont dites incidentes, lorsqu’elles sont découvertes de
fagon fortuite ou accidentelle, ou secondaires, lorsqu’elles
sont recherchées activement & partir d"une liste de genes
déterminée. Certaines données peuvent s’avérer perti-
nentes en termes de prévention pour les patients et/ou
leurs apparentés, notamment lorsqu’elles prédisposent
a une maladie a révélation plus tardive accessible a une
prévention ou un traitement, donnent des informations
sur un risque de transmettre une maladie grave (conseil
génétique familial), ou permettent d’adapter un traite-
ment (variations pharmacogénétiques). Le projet pilote
DEFIDIAG du PFMG et son étude ancillaire DEFI-DS
visent a évaluer non seulement le pourcentage de don-
nées secondaires identifiées dans la population étudiée
et le nombre de patients souhaitant avoir accés aux don-
nées secondaires, mais également les changements d’avis
des patients quant a la restitution de ces données, leurs
causes, I'impact de ’annonce sur le plan individuel, les
pistes d’amélioration possibles concernant I'information,
I'annonce et la prise en charge du patient et les con-
séquences médicales qui suivent la découverte de don-
nées secondaires. Plus récemment, la loi n°2021-1017
du 2 aotit 2021 relative a la bioéthique va permettre de
rendre au patient les découvertes incidentes issues du
STHD, sans relation avec I'indication initiale mais pou-
vant permettre au patient ou aux membres de sa famille
de bénéficier de mesures de prévention, y compris de
conseil en génétique, ou de soins.

L’article 16-10 du code civil est ainsi rédigé :

« Art. 16-10. — 1. — L'examen des caractéristiques
génétiques constitutionnelles d"une personne ne peut étre
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entrepris qu’a des fins médicales ou de recherche scien-
tifique. Il est subordonné au consentement expres de la
personne, recueilli par écrit préalablement a la réalisation
de I'examen.

«II. - Le consentement prévu au I est recueilli apres
que la personne a été diment informée :

« 1 De la nature de I'examen ;

« 2 De l'indication de I'examen, s’il s’agit de finalités
médicales, ou de son objectif, s’il s’agit de recherches
scientifiques ;

«3 Le cas échéant, de la possibilité que I'examen révele
incidemment des caractéristiques génétiques sans relation
avec son indication initiale ou avec son objectif initial
mais dont la connaissance permettrait a la personne ou
aux membres de sa famille de bénéficier de mesures de
prévention, y compris de conseil en génétique, ou de
soins ;

« 4 De la possibilité de refuser la révélation des ré-
sultats de 'examen de caractéristiques génétiques sans
relation avec 'indication initiale ou l’objectif initial de
I'examen ainsi que des risques qu’un refus ferait courir
aux membres de sa famille potentiellement concernés,
dans le cas ott une anomalie génétique pouvant étre re-
sponsable d"une affection grave justifiant de mesures de
prévention, y compris de conseil génétique, ou de soins
serait diagnostiquée'. »

Apres publication du décret d’application, le PFMG
appliquera ces nouvelles dispositions liées aux données
incidentes selon les recommandations de 1’agence de
biomédecine. Les conséquences fréquentes des données
incidentes en termes de conseil génétique viendront ren-
forcer la valeur familiale des données génétiques issues
du PFMG, notamment dans le cadre de l'information a
la parentele, selon l'article L1131-1 du Code de la Santé
Publique :

« Art. L. 1131-1. - I. — Préalablement a la réalisa-
tion d’un examen des caractéristiques génétiques d'une
personne, le médecin prescripteur informe celle-ci des
risques qu’un silence ferait courir aux membres de sa
famille potentiellement concernés si une anomalie géné-
tique pouvant étre responsable d"une affection grave justi-
fiant de mesures de prévention, y compris de conseil géné-
tique, ou de soins était diagnostiquée. Il prévoit avec elle,
dans un document écrit qui peut, le cas échéant, étre com-
plété apres le diagnostic, les modalités de l'information
destinée aux membres de la famille potentiellement con-
cernés afin d’en préparer 1'éventuelle transmission. Si la
personne a exprimé par écrit sa volonté d’étre tenue dans
lI'ignorance du diagnostic, elle peut autoriser le médecin
prescripteur a procéder a l'information des intéressés

! L’article continue ainsi : « Le consentement mentionne l'indication ou
'objectif mentionné au 2 du présent II.
« Le consentement est révocable en tout ou partie, sans forme et a tout
moment.
« La communication des résultats révélés incidemment, mentionnés au
40, est assurée dans le respect des conditions fixées au titre II du livre
Ter de la premiére partie du code de la santé publique, lorsque I'examen
poursuit des finalités de recherche scientifique, ou au titre Il du méme
livre Ier, lorsque les finalités de I’examen sont médicales. » Art. 16-10.



dans les conditions prévues au I1%.

A I’échelle des professionnels

Les données génétiques intégrées dans un parcours de
soins PFMG sont tout d’abord utiles aux soignants, en
lien direct avec la valeur de ces données pour les patients.
Dans le domaine des maladies rares, 1'identification d’un
diagnostic génétique causal permet en effet aux médecins
d’établir un pronostic plus précis, d’éviter la réalisation de
nombreux autres tests diagnostiques, d’adapter les traite-
ments et la prise en charge, et de prévenir des futures
complications connues. Cela permet également d’établir
un conseil génétique fiable, en précisant les risques de
récurrence, et de proposer un diagnostic prénatal et/ou
préimplantatoire si besoin. Dans le domaine des cancers,
l'identification de variations génétiques tumorales permet
aux médecins d’adapter les traitements a ces variations
tout en les adaptant également au patrimoine génétique
des individus. Séquencer les tumeurs peut ainsi permettre
de trouver le traitement le plus efficace (théranostique).
Cela peut également révéler la présence de variations
génétiques constitutionnelles dans des genes de prédispo-
sition aux cancers, permettant de proposer des mesures
de suivi et de prévention adaptées a la personne malade
et a sa famille.

Au-dela des soignants, les données génétiques issues
du PFMG ont également une valeur pour les chercheurs,
puisque le PFMG s’inscrit dans un continuum soin-
recherche et la réutilisation des données issues du soin
pour des projets de recherche en est un de ses axes fon-
damentaux. Les données génétiques peuvent étre util-
isées pour de nombreux projets de recherche, qu'ils soient

2 Larticle L. 1131-1. - I continue : « En cas de diagnostic d"une anoma-
lie génétique pouvant étre responsable d"une affection grave, sauf si la
personne a exprimé par écrit sa volonté d’étre tenue dans l'ignorance
du diagnostic, I'information médicale communiquée est résumée dans
un document rédigé de maniere loyale, claire et appropriée, qui est
signé et remis a cette personne par le médecin. La personne atteste de
cette remise. Lors de ’annonce de ce diagnostic, le médecin informe la
personne de l’existence d"une ou plusieurs associations de malades sus-
ceptibles d’apporter des renseignements complémentaires sur I’anomalie
génétique diagnostiquée. Si la personne le demande, il lui remet la liste
des associations agréées en application de l'article L. 1114-1.

« La personne est tenue d’informer les membres de sa famille poten-
tiellement concernés dont elle ou, le cas échéant, son représentant légal
possede ou peut obtenir les coordonnées, des lors que des mesures
de prévention ou de soins peuvent leur étre proposées. La personne
ou, le cas échéant, son représentant 1égal communique aux personnes
contactées les coordonnées du médecin prescripteur.

«II. - Si la personne ne souhaite pas informer elle-méme les membres
de sa famille potentiellement concernés, elle peut demander par un
document écrit au médecin prescripteur, qui atteste de cette demande,
de procéder a cette information. Elle lui communique a cette fin les
coordonnées des intéressés dont elle dispose. Le médecin porte alors a
la connaissance de ces derniers I’existence d"une information médicale a
caractere familial susceptible de les concerner et les invite a se rendre a
une consultation chez un médecin qualifié en génétique sans dévoiler
a ces personnes le nom de la personne ayant fait 1'objet de I'examen, ni
I’anomalie génétique, ni les risques qui lui sont associés.

«III. - Si la personne fait I’objet d’une mesure de protection juridique
avec représentation relative a la personne ou est hors d’état d’exprimer
sa volonté et que I'examen est réalisé dans son intérét en application de
Iarticle L. 1130-3, le médecin procede a I'information des membres de la
famille potentiellement concernés dont il posséde les coordonnées, dans
les conditions prévues au Il du présent article. » Art. L. 1131-1.

«IV. - Sila personne décéde avant 'annonce du résultat ou avant d’avoir
pu informer les membres de sa famille potentiellement concernés, le
médecin procede a l'information de ceux dont il possede les coordon-
nées, dans les conditions prévues au II du présent article, sauf si la
personne s’était opposée antérieurement a étre informée du résultat ou
si elle s’était opposée antérieurement a ce que les membres de sa famille
potentiellement concernés bénéficient de cette information.

« V. —Dans tous les cas, le médecin qualifié en génétique consulté par
la personne apparentée est informé par le médecin prescripteur de
I’anomalie génétique en cause ».
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académiques ou privés, de domaines scientifiques tres
variés tels que la recherche clinique, la biologie, la bioin-
formatique, les statistiques, les développements tech-
nologiques, I'intelligence artificielle...

C’est un atout majeur pour renforcer la compétitivité
des équipes de recherche académiques et des entreprises
frangaises, et pour développer des collaborations interna-
tionales ambitieuses dans de nombreux domaines scien-
tifiques ...

A I’échelle de I'organisation du systéeme de santé

Pour l'organisation du systéme de santé, les données géné-
tiques ont tout d’abord une valeur médico-économique
puisque la médecine génomique vise a développer une
médecine plus efficiente, permettant d’obtenir des di-
agnostics plus rapides et plus précis et de choisir les
thérapies les plus efficaces et les moins toxiques. Cette
approche doit conduire a réduire les cofits pour le sys-
téme de santé, notamment par la diminution du nom-
bre de bilans inadaptés, imprécis et onéreux, la réduc-
tion des délais de rendu des résultats, le choix du traite-
ment ayant le meilleur rapport efficacité/toxicité, la sup-
pression des médicaments inutiles et la réduction des
effets secondaires. Dans ce contexte, le PEFMG met en
place un programme de recherche associé aux aspects
médico-économiques de I'implantation de la médecine
génomique dans la pratique médicale.

A I’échelle des entreprises privées

L'utilisation des données génétiques pour des projets
de recherche peut contribuer au développement de nou-
veaux produits pouvant étre commercialisés, comme par
exemple des biomarqueurs ou des outils d’analyse bioin-
formatique ... Leur valeur est de ce fait indéniable pour le
développement d’une filiere industrielle francaise dédiée
a la médecine génomique.

Par ailleurs, les données génétiques peuvent égale-
ment étre utilisées a des fins non médicales, comme lors
des tests dits « récréatifs », qui ne correspondent en rien
a des analyses de médecine génomique. Un certain nom-
bre d’entreprises privées, israéliennes, américaines ou
canadiennes pour la plupart (23andMe, MyHeritage, Liv-
ingDNA, Gene by Gene, AncestryDNA...), proposent
ainsi au monde entier de répondre a une liste hétéro-
clite de questions & partir du séquencage complet de
I’ADN d’un individu effectué sur un simple échantillon
de salive pour moins de 100 euros : quelles sont vos orig-
ines ethniques ? d’ot1 viennent vos ancétres ? Avez-vous
une forte susceptibilité au surpoids, a 1’obésité, au dia-
bete ? Au-dela de ces analyses, certaines entreprises en
tirent un business trés lucratif, car elles constituent ainsi
d’immenses bases de données génétiques.

En France, de tels tests ne sont pas autorisés puisque
I'examen des caractéristiques génétiques d’une personne
n’est autorisé que dans un cadre médical, de recherche
défini ou judiciaire, selon 1’article 16-10 du code civil : «
Art. 16-10. — 1. — L'examen des caractéristiques génétiques
constitutionnelles d’une personne ne peut étre entrepris
qu’a des fins médicales ou de recherche scientifique. Il est
subordonné au consentement expres de la personne, re-
cueilli par écrit préalablement a la réalisation de I'examen.
Les tests récréatifs sont ainsi interdits par 1’article 226-
28-1 du Code Pénal : « Le fait, pour une personne, de
solliciter I'examen de ses caractéristiques génétiques ou



de celles d’un tiers, ou l'identification d’une personne
par ses empreintes génétiques en dehors des conditions
prévues par la loi est puni de 3 750 € ». La réalisation de
tests ADN ne peut étre demandée que par un médecin,
un juge ou la police comme cela est inscrit dans le code
civil, article 16-10 : « L'examen des caractéristiques d"une
personne ne peut étre entrepris qu’a des fins médicales
ou de recherche scientifique ». Néanmoins, cet exemple
illustre la valeur commerciale qui peut étre conférée aux
données génétiques.

Plan France Médecine Génomique et données
génétiques : quels enjeux ? quels risques ?

Pour le PFMG, les enjeux liés aux valeurs des don-
nées génétiques sont multiples et majeurs, a la fois
médicaux, scientifiques, technologiques, organisationnels,
économiques, stratégiques et éthiques.

Pour les patients et leur famille, ’enjeu est de pou-
voir accéder a leur résultat génétique, que ce soit a visée
diagnostique comme dans les maladies rares ou a visée
théranostique dans les cancers. Cet acces doit pouvoir
s’effectuer tout au long de leur vie en fonction de leurs
besoins de santé, impliquant la conservation et la réanal-
yse de leurs données génétiques. Par ailleurs, le génome
entier d’un individu est une donnée de santé qui ne peut
jamais étre rendue totalement anonyme et qui contient des
informations sensibles vis a vis du patient et de sa famille.
Les conserver dans des bases de données nationales in-
duit un risque supplémentaire d’identification a 1’échelle
des populations. Avec une certification d’"Hébergeur de
Données de Santé (article L.1111-8 du CSP), le CAD sera
ainsi situé au sein du Trés Grand Centre de Calcul (TGCC)
du Commissariat a I'Energie Atomique (CEA) et du Cen-
tre Informatique National de I’'Enseignement Supérieur
(CINES), dans un environnement hautement sécurisé. Un
groupe de travail dédié élabore actuellement sa mise en
place opérationnelle.

Les enjeux éthiques sont importants puisque le
séquencage de génome permet de connaitre les prédis-
positions génétiques d’un individu sur de nombreuses
maladies, de méme que ses risques de transmission a la
famille. S’y ajoutent les questions éthiques liées au recueil
du contentement et également, au recueil, a la conserva-
tion et au traitement des données génétiques. Le groupe
de travail Ethique et Réglementaire travaille notamment
a la rédaction des consentements, qui seront prochaine-
ment modifiés quant aux données additionnelles dans le
respect des nouvelles lois de bioéthique. C’est également
dans ce contexte qu’a été mis en place le Comité Scien-
tifique et Ethique (CSE) du CAD pour l'accés aux don-
nées (https:/ /pfmg2025.aviesan.fr/acces-aux-donnees/).
Le CSE, multidisciplinaire, s’assure que les projets de
recherche demandant 1’accés aux données du PFMG re-
spectent les criteres scientifiques et éthiques définis dans
une charte dédiée.

L'information des patients et de la population générale
sur les tenants et les aboutissants de la médecine
génomique s’avere ainsi primordial, notamment en ter-
mes d’utilisation, de protection et de confidentialité des
données personnelles. Cette action est portée par les
groupes de travail Communication et Notices d’information
en lien étroit avec le Gram (Groupe de réflexion avec les
associations de malades de I'Inserm), qui a par exemple
traduit les notices d'information en plusieurs langues et
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élaboré différentes notices d'informations simplifiées par
niveau de compréhension.

Pour les professionnels, cela nécessite le développe-
ment de nouvelles expertises, comme la bio-informatique,
de nouveaux savoir-faire et pratiques, et de nouveaux
métiers (bio-informaticiens, biostatisticiens, assistants de
prescription, ingénieurs de plateforme de séquengage...),
avec un véritable enjeu de formation pour I'ensemble des
acteurs du parcours de soins et de la recherche. Cette
action est portée par un groupe de travail Formation
dédié. Il s’agit également de s’inscrire dans de nouvelles
organisations multidisciplinaires a ’échelle locale, interré-
gionale voire nationale, par la mise en place de réunions
de concertations pluridisciplinaires.

Pour le systéeme de santé et la recherche, il s’agit non
seulement d’effectuer des investissements technologiques
majeurs (séquenceurs a tres haut débit, supercalcula-
teurs...) avec un plan d’investissement annoncé pour
le PFMG a hauteur de 670 millions d’euros, mais égale-
ment de produire des données de qualité, standardisées,
au sein de bases de données interopérables. Cela im-
plique de modifier fondamentalement les organisations
actuelles. La révolution technologique de la médecine
génomique est en effet considérée comme équivalente a
celle de la découverte du microscope, classée d’ailleurs
comme la 7éme révolution technologique la plus impor-
tante au monde par l'institut Mondial McKinsey. Pour le
systeme de santé, il s’agit notamment de mettre en place
des parcours de soins solides a long terme, pour des in-
dications cliniques précises. Un groupe de travail dédié
en lien avec la Haute Autorité de Santé (HAS) détermine
ainsi les préindications de STHD et accompagne leur mise
en place a I’échelle nationale. Ces préindications feront
I’objet d"une étude médico-économique par la HAS pour
devenir des indications cliniques avec une prise en charge
financiére pour le patient et sa famille.

L’enjeu économique s’avere ainsi important, avec non
seulement l'opportunité de développer une nouvelle
filiere industrielle mais surtout une médecine plus ef-
ficiente, avec un enjeu de soutenabilité économique a
long terme, tout en devenant un contributeur majeur
de science ouverte, dans le respect de criteres d’éthique
et d’excellence scientifique et en encadrant les contres-
parties (propriété intellectuelle, responsabilité, regles de
publications, etc...).

S’y ajoute un enjeu stratégique majeur a I’échelle in-
ternationale a I'heure ot de nombreux pays a travers
le monde lancent leurs projets nationaux de médecine
génomique et ot la diminution drastique des cotts de
séquencage du génome humain a vu se développer a
'échelle internationale un véritable marché économique
lié & ces tests. Le groupe de travail International met en
place différents partenariats avec d’autres plans nationaux
de médecine génomique.

Conclusion

Depuis 2016, la France s’est dotée du Plan France
Meédecine Génomique, un plan ambitieux pour déployer,
de fagon pérenne, la médecine génomique dans le par-
cours de soins, tout en soutenant les activités de recherche
et de développement. La France produira ainsi une
quantité massive de données génétiques identifiantes qui
présentent différentes valeurs, non seulement pour les pa-
tients et leurs familles, les professionnels, mais également



pour le systeme de santé, la recherche et le développe-
ment d’une filiere industrielle. Ces différents niveaux de
valeur sont nécessairement sources de tensions entre les
différentes parties prenantes du PFMG, dans un contexte
international particulierement compétitif, qui renvoie no-
tamment a des contextes, des législations et des cultures
propres a chaque pays. Les valeurs individuelles et famil-
iales peuvent ne pas toujours étre harmonieuses, ni celles
du soin et leurs dimensions médico-économiques, etc. ...
Ces éléments de tension ne sont pas nouveaux. On les
retrouve dans le champ de la génétique médicale depuis
de longues années mais sont exacerbés dans le cadre
du PEMG. Par ailleurs, la quantité massive de données
générées et leur réutilisation pour la recherche nécessite
de trouver de nouveaux équilibres, parfois difficiles, entre
leur degré d’ouverture et le niveau de protection a assurer
aux patients, l’acceptabilité des professionnels ayant con-
tribué a générer les données a les partager et le niveau de
valorisation économique qui en est attendu. Au-dela de
ces éventuels conflits de valeur, la souveraineté nationale
s’avere un autre enjeu majeur du PFMG, nécessitant une
véritable vigilance faisant appel aux responsabilités des
différents professionnels et du gouvernement, voire des
citoyens. L'organisation méme du PFMG en lien étroit
avec les tutelles et structurée en groupes de travail dédiés
rassemblant les parties prenantes permet de se déployer
en un consensus national.

Par ailleurs, la France a pour le moment un statut
d’observateur au sein de l'initiative Européenne 1+MG
lancée en 2018 mais envisage d’en devenir signataire.
Cette initiative qui rassemble 24 pays signataires de
I’'Union européenne, ainsi que le Royaume-Uni et la
Norvege a pour objectif de disposer d’au moins 1 mil-
lion de génomes séquencés accessibles dans 1'Union Eu-
ropéenne.
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