Groupe Francophone de Cytogénomique Oncologique
Assemblée Générale Ordinaire
13/06/2023



Ordre du jour

Validation des actions — rapport moral
Validation des comptes — rapport financier
Renouvellement du bureau

CNP de Génétique

Fonctionnalité du site internet

Journée du GFCO

Groupes et webinar

Assise de génétique PARIS 2024

HAS et hiérarchisation des indications du NGS
10. Points divers

e [VDR /LBMR

* Position des scientifiques au sein de nos laboratoires
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Rapport d’activité

Etienne ROULEAU



Présentation

* Groupe mis en place en 1992
e Association crée en 2002 par Alain Bernheim

* Objectif :
* Rassembler tous les professionnels travaillant dans le domaine de la génétique
somatique des tumeurs solides

* Promouvoir la compétence en génétique somatique en France

* Actions
* Information
* Formation
e Accréditation et qualité
e Communication / publication
* Représentativité de la génétique somatique des tumeurs solides



Organisation

Membres
100 adhérents en 2022 => 119 adhérents en 2023

Bureau actuel

* Etienne Rouleau, Gustave Roussy, Villejuif - Président
* Alexander Valent, Gustave Roussy, Villejuif - Trésorier
e Jacqueline Lehmann-Che, AP-HP, Paris - Secrétaire

* Marie-Dominique Galibert-Anne, CHU Rennes

* Alexandre Harlé, ICL Nancy

* Lucie Karayan-Tapon, CHU Poitiers

* Ludovic Lacroix, Gustave Roussy

* Pierre-Jean Lamy, LaboSud, Montpellier

e Cédric Le Marechal, CHU Brest

* Karen Leroy, AP-HP, Paris

* Isabelle Soubeyran, Institut Bergonié, Bordeaux



Actions

* Animer le réseau des professionnels de Santé de génétique
des tumeurs

* Devenir incontournable aupres des tutelles

* Partenaire obligatoire aupres des autres associations de
Santé

* Maintenir une reconnaissance internationale



Formation / symposiums

1. Assise de Génétique de Rennes 2022
Workshop « interprétation de variants en génétigue somatique »
Session « génétique somatique » - vendredi 4 février 2022

2. Journée GFCO sponsorisée par AZD en 2022



AstraZeneca%
8¢ EDITION

JOURNEES DU GFCO 2022

Biomarqueurs et analyses moléculaires
en oncologie

9510 DECEMBRE 2022

Crowne Plaza République
10 Place de la République
75011 Paris

Comité scientifique :

» Pr Alexandre Harlé, Nancy

* Pr Lucie Karayan-Tapon, Poitiers
* Dr Pierre-Jean Lamy, Montpellier
* Pr Antoinette Lemoine, Villejuif

* Dr Jonathan Lopez, Lyon

* Dr Isabelle Soubeyran, Bordeaux

VENDREDI 9 DECEMBRE

© 12h00-13h30 Accueil des participants

® 13h45-15h30 PLENIERE

@ 15h40 - 18h10

15h40 - 16h40
16h40 - 17h10
17h10 - 18h10

® 18h20-19h00

@ 19h00-19h10

Introduction
Biomarqueurs en oncologie : actualités et vision projective

Modérateurs : Lucie Karayan-Tapon, Poitiers & Pierre-Jean Lamy, Montpellier

Innovations dans le cancer du poumon

Nicolas Girard, Paris

Approche agnostique : nouveautés sur les marqueurs
d’instabilité microsatellitaire et techniques de détection en NGS
Alex Duval, Paris

Innovations en oncologie digestive (hors cancer colorectal)
Clémence Toullec, Avignon
ATELIERS*

Classification des variants : bases de données,
accessibilité & limites
Meélissa Alamé, Paris & Karen Leroy, Paris

Tumeurs cutanées mélaniques
Amaud de la Fouchardiére, Lyon
Modérateur : Jonathan Lopez, Lyon

HRD : mise au point sur les tests disponibles et en
développement

Romain Boidot, Dijon

Modérateur : Isabelle Soubeyran, Bordeaux

Biopsie liquide interventionnelle dans les cancers colorectaux
Jean-Baptiste Bachet, Paris
Modérateur : Alexandre Harlé, Nancy

Rotation 1
Pause
Rotation 2

PLENIERE - STATE OF THE ART

Dispositifs médicaux de diagnostic in vitro (IVRD)
Antoinette Lemoine, Villejuif & intervenants & confirmer

Conclusion

SAMEDI 10 DECEMBRE

® 08h45-09h30 PLENIERE - REAL-WORLD DATA

® 09h35 - 11h50

09h35 - 10h35
10h35 - 10h50
10h50 - 11h50

@ 11h55 - 12h25

@ 12h25 - 12h35

Intégration des données pour I’émergence de nouveaux
concepts et 'amélioration du parcours de soins
Intervenant et modérateur & confirmer

ATELIERS*

Classification des variants : prédicteurs in silico de
pathogénicité, actionnabilité & algorithme de calcul
Intervenant & confirmer

Modérateur ;: Etienne Rouleau, Paris

Marqueurs moléculaires de I'immunothérapie et TMB
Héléne Blons, Paris
Modeérateur : Jonathan Lopez, Lyon

Cancer du sein : place des anomalies génétiques dans les

analyses tumorales
Florence Coulet, Paris
Modeérateur : Pierre-Jean Lamy, Montpellier

Déploiement du RNAseq en France
Intervenants a confirmer

Rotation 1

Pause

Rotation 2

PLENIERE - NOUVELLES TECHNOLOGIES
Single cell & séquencage de 3*=¢ génération

Julien Masliah Planchon, Paris
Modérateur : Alexandre Harlé, Nancy

Conclusion générale




Gen&tiss et accréditation

- Continuité de Gen&tiss avec 'AFAQAP
- EEQ Tissu (Etienne Rouleau / Jean-Pierre Bellocq)
EEQ ADN circulant (Marc Denis)
EEQ BRCA/HRD (Etienne Rouleau)
EEQ Endopredict (Jacqueline Lehmann)
EEQ Fusion (Simon Garinet)
EEQ Interprétation (Karen Leroy)

- GFCO, membre IQNpath avec les autres membres européens qui
organisent des controles de qualité (EMQN, UKNEQAS, QUIB, ESP...)

- Programme WGS/WES/RNASeq/Trés Grand Panel de genes (Damien Vasseur)



GUSTAVE/
ROUSSY

CANCER CAMPUS I \
GRAND PARIS

Partenariat du programme :

AMGEN v

Gené&tiss

AFAQAP

Caroline Egele
Laumer Faure
Jean-Pierre Bellocq
Dominique Fetique
Jean-René Bellocq

Gustave Roussy
Jean-Yves Scoazec

Noémie Pata Merci
Damien Vasseur
Catherine Richon
Ludovic Lacroix
Sophie Cotteret

Biomedical Quality Assurance

ULB-Hoépital Erasme - Bruxelles
Isabelle Salmon
Claude Van Campenhout

UFR de Médecine - Nantes

Laboratoire de Biochimie

Research unit of the University

of Leuven

Sara Taverniers
Els Dequeker
Dorien Ceusters

Marc DENIS

AP-HP

Simon GARINET
Héléne BLONS
Karen LEROY

UFR de Médecine Marseille
Genetics and Bioinformatics team

Christophe BEROUD
David SALGADO
Céline GUIEN

Comité de pilotage
Jean-Christophe SABOURIN
Aude LAMY

Frederique PENAULT-LLORCA
Anne CAYRE

Cédric LEMARECHAL

Clotilde DESCARPENTRIES
Héléne BLONS

Jean-Frangois EMILE
Jean-Frangois COTE
Antoinette LEMOINE

Valérie DURANTON-TANNEUR
Yves DENOUX

Paul HOFMAN

Karen LEROY
Isabelle SOUBEYRAN
Alexandre HARLE
Ludovic LACROIX
Alexander VALENT
Pierre-Jean LAMY

GTFCO
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Sollicitation pour expertise
Instances de Santé

 Demande d’experts et implication sur des expertises
* HAS — limitation des CNP
* INCa — participation aux réunions
* Agence de la biomédecine — gestion des données incidentes

* Implication dans les Laboratoire de Biologie Médicale de Référence
* |sabelle Soubeyran ; Alexandre Harlé



Lien avec les autres associations
Génétique

Association membre du CNP de Génétique — septembre 2022

Association membre de la FFGH
* Prix GFCO aux assises 2022
» Co-organisation des assises de génétique en 2024 a PARIS
* Participation au conseil scientifique des assises
* Mobilisation sur la question du positionnement des scientifiques

Lien avec le GGC
e Groupe commun sur I’'HRD
* Intervention a BIOINFODIAG sur la génétique tumorale

Lien avec la SFMPP

* Relance pour un programme moléculaire a St Paul de Vence
* Pas de collaboration directe dans I'organisation des sessions
* Présentation des résultats du groupe HRD — St Paul 2023

Lien historique avec ’ACLF — pas d’action en 2022
Lien avec le GBMHM - pas d’action en 2022



Lien avec les autres associations
Anatomie pathologique

e Lien avec 'AFAQAP

e Organisation du contrble de qualité Gen&tiss
* Travail sur les comptes-rendus interopérables (A Harlé / M Barritault)

* Lien avec le CNP de Pathologie
e Représentant GFCO — | Soubeyran
* Représentant CNP au GFCO — M.P Wissler



Sollicitation pour expertise
Plateforme France Génomique

* Proposition des pré-indications « Cancer » et portage des projets
* Tumeurs rares — extension — Anne-Paule GIMENEZ-ROQUEPLO
* Echec de traitement de premiere ligne — Pierre-Laurent PUIG

* Extension des indications
 Campagne de validation des préindications du PFMG 2025 : 3eme vague

* Place des interpréteurs externes des plateformes et la valorisation de
I'expertise



Actions RIHN

» Action commune Unicancer / Ligue sur la génétique

e Etude médico-économique sur I'lacces au NGS

e Etude SHS en cours — Julia BONASTRE, Marie-Pierre WISSLER, Audrey VEZIAN,
Alexandre HARLE

* Réprésentant suite a la saisine de I’'HAS sur le NGS
* Réunion « Génétique des tumeurs » - 27 janvier 2023
* Réunion « Oncogénétique » - 6 juin 2023



Vie de I’'association

e Réunion mensuelle de 1H30 avec les membres du bureau
* Renouvellement complet du bureau en 2023
* Nouveaux adhérents identifiés via Gen&tiss

* Adhésion par cooptation — validation sur expérience en génétique
somatique des tumeurs

e Réunion semestriel du lien avec les adhérents non relancées

* Modification du fonctionnement a évaluer au prochain bureau
* Vice Présidence
* Limitation du nombre de mandats



Validez vous le rapport moral ?
OUl

NON
NE SE PRONONCE PAS



Bilan financier GFCO 2022

Alexander Valent, Trésorier
Gustave Roussy, Villejuif
&
Frédéric Brunault, Expert comptable
Cabinet AJILEC, TOURS



Association GFOO - GUSTAVEROUSSY

AJILEC Page: 5
- - ] 4 -
Détail de 1'Actif
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Détail du Compte de Résultat

01012022 12 01012021 12
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Validez vous le rapport financier ?
OUl

NON
NE SE PRONONCE PAS



Renouvellement du bureau



* Sortants

Pierre-Jean Lamy, LaboSud, Montpellier
Karen Leroy, AP-HP, Paris

* Candidats

Jonathan Lopez, CHU Lyon
Marie-Dominique Galibert-Anne, CHU Rennes

Alexandre Harlé, ICL Nancy

Lucie Karayan-Tapon, CHU Poitiers

Ludovic Lacroix, Gustave Roussy

Jacqueline Lehmann-Che, AP-HP, Paris

Cédric Le Marechal, CHU Brest

Etienne Rouleau, Gustave Roussy, Villejuif
Isabelle Soubeyran, Institut Bergonié, Bordeaux
Alexander Valent, Gustave Roussy, Villejuif

https://www.balotilo.org/



CNP de Genetique

Cédric Le Marechal



Conseil National
Professionnel (CNP)
« Genetique clinique,
chromosomique et
moleculaire »

RECHERCHE 1 CANDIDAT - CNP



CNP de Génetique clinique, chromosomique et moleculaire

Structuration

des specialites
medicales

CONSEIL NATIONAL PROFESSIONNEL (CNP):
e Structure Fédérative

e Double gouvernance (scientifique et professionnelle)

® Réunion exhaustive des professionnels des organismes représentatifs
de la specialite

Spécialité = existence d'un Diplome d'Etudes Spécialisees (DES) et/ou
d'un Dipldme d'Etudes Specialisees Complémentaires (DESC)
d’exercice de type 2 ou de type 1

... Génétique medicale + biologie medicale (CNP)

... 1 seul CNP par spécialite
Date de création (Décret 30 décembre 2011)
Gestion des conflits d’intéréts

Indépendance scientifique

Transparence financiéere (industrie, assureurs)



CNP de Génetique clinique, chromosomique et moleculaire

Organismes d’Etat :
DGOS, HAS, ABM, IGAS, CNOM, college des ARS

Fédération des Spécialités Médicales (FSM)

Structuration

des specialites

Conseil National Professionnel

e CNP #2 || CNP #3

medicales

Societes

Savantes Colleges Syndicats

Societes
Savantes




Code de la santé publique

& Partie réglementaire (Articles R1110-1 a R6431-76)
& Quatriéme partie : Professions de santé (Articles D4011-1 4 R4443-14)
B Livre préliminaire : Dispositions communes (Articles D4011-1 a R4041-5)
B Titre Il : Développement professionnel continu des professionnels de santé (Articles R4021-1 3 R4021-25)
B Chapitre unique [Articles R4021-1 3 R4021-25)

Section 1 : Les conseils nationaux professionnels (Articles B4021-1 3 D4021-3)

Maviguer dans le sommaire du code

o

& Sous-section 1: Dispositions générales (Article R4021-1)

* Article R4021-1 Medifié par Décret n°2016-942 du 8 juillet 2016 -art. 1

Les professionnels de santé, quels que soient leurs modes d'exercics, s'organisent dans le cadre de conseils nationaux professionnels. Le cas échéant, ces conssils
o ’ # I -
peuvent &tre regroupés dans des structures fedératives,

Les conseils nationaux professionnels ne peuvent pas exercer des activitds en tant qu'organisme ou structure de farmation continue ou de développement
professionnel continu.

En l'abzence de conzeils nationaux professionnels, les représentants de la profession ou de la spécialité concernée sont zollicités, dans les conditions fixées par le
décret mentionné au quatriéme alinéa de |'article L. 4021-3, pour exercer les missions définies au présent chapitre,

Versions ~ H Liens relatifs




CNP de Génetique clinique, chromosomique et moleculaire

Composantes:

> Societes savantes:
e Génétique Clinique (AFGC) (D Genevieve, M Fradin, E Shaeffer)

e Moléculaire (ANPGM) (N Sevenet, C Le Marechal)
e Chromosomique (ACLF) (M Doco, V Gatinois)

e Foetopathologie (SOFFOET) (C Beneteau, A Molin)
e Cancer (GGCQ) (O Caron, F Coulet)

e Génétique somatique des tumeurs (GFCO) (L Karayan Tapon —1
candidat)

> College : Praticiens et enseignants (CPEGM) (C Schluth-Bollard, C
Kannengiesser)

> Privé (M Valduga, S Mouton)

> Etudiants — internes du DES de genétique et biologie (C Porteret,
J Quilichini)

> CNOM (D Stoppa-Lyonnet, P Pujol)

> CNP Biologie Médicale (I Aimone-Gastin)



CNP de Genetique clinique, chromosomique et moleculaire

> President : N Sevenet
> Vice-Présidente : M Fradin

> Trésoriere : M Doco

> Secretaire : C Le Marechal
Représentation paritaire (public/privé) (sauf si >80% des praticiens)

GOUVQ rmance Réunion mensuelle du conseil d’administration (janvier 2022)

Assemblée Générale annuelle (12 septembre 2022)




CNP de Génetique clinique, chromosomique et moleculaire

> Convergences des orientations entre les composantes

> Interface avec les pouvoirs publics et autres institutions (DGOS,
HAS, ABM, IGAS, CNOM, colleges ARS...)

> Développement Professionnel Continu - DPC (Loi 2016, CSP —
art D4021):

e Orientations prioritaires (évaluer les besoins, définir les thémes,
elaborer le reférentiel)

MISSIOI’]S e Parcours pluriannuel

e Tracabilité et validation des certifications des professionnelles
(obligation triennale)

> Formations des professionnels : évolution des référentiels
d’activités et des compétences des dipldmes de spécialité

> Veille technologique et suivi des pratiques

> Centre de ressource d’'expertises (saisines, Déclaration d'intéréts)




CNP de Genetique clinique, chromosomique et moleculaire

»>DPC: (lienavec FSM et ANDPCQ)

e Parcours triennal de formation continue
e Orientations prioritaires de spécialité ou inter-spécialités (3)

> Certification (en cours)

Formation

continue

ACTIONS :
Orientations prioritaires « CNP » (3 dont inter-CNP avec CNP biologie)

Parcours triennal de formation




CNP de Génetique clinique, chromosomique et moleculaire

Formation

Continue

> Orientations prioritaires « CNP » (3) triennal 2023/25

Objectif : Prise en charge par ’ANDPC des formations proposees par
des organismes formateurs

e (ANPGM)(+Bio Med) Diagnostic moléculaire des maladies rares et
prédispositions génétiques aux cancers par séquengage haut débit
et autres innovations technologiques

e (AFGC) (+Bio Med) Diagnostic des maladies génétiques rares et
ultra-rares a révélation pré et post natale

® (ACLF) Détection des CNVs et utilisation clinique

> Certification

e Tracabilité des actions de formations par les professionnels
(portefolio)

e Portail internet « Parcours Pro » géré par le CNP (concurrent de
MonDPC) (en cours de déploiement)



CNP de Génetique clinique, chromosomique et moleculaire

Formation
continue

> Parcours triennal

FORMATION

AMNALYSE DES PRATIQUES

GESTION DES RISQUES

PROGRAMMIES
INTEGRES

ACTIONS LIBRES

= Actions présentielles de formation :
Participation & un congrés national de génétique (label CNF) :
Aszzizes de Genétique
réunions/journdes/séminairas/colloques,ateliers des Socidétés
Sawvantes membres du CNP [journéss de formation continue
de |2 SOFFOET)
Participation a un congrés européen ou international de
Zénétique;
Participation a une journée, demi-journée d'une assodation
régionale reconnue (label CNP) ou d’un centre de référence ou
de compétence HAS ;
Participation & une acticn proposée par ODPC** dans 0P ;
Formations universitaires diplomantes ou certifiantes
présentiglles (ex : DU ow DIU) (Izbsl CHP)

= Actions non présentielles de formation
Formation en ligne ou e-learning [HAS ou labsl CNP) ;
Formations universitaires en ligne type DU ow DIU (label CNP) ;
Participation 2 une action proposée par ODPLC* ™ dans OP*

= Enseignement
Actions de formation institutionnelles,
enseignement 1%, 2™ gu 3*™ cycle facultaire (label CNF)

# Reéunion de revue biblicgraphique
jowrnal club™*,
zbonnements revues (label CHF)

Audit clinique"**/ audit COFRAC
Bilan da compétences™**
Chemin dinigue"**

Patient traceur’**

RCP PMR2025 et ROPHAS 5cF rasesste
Fartnpathalagle

Rewue de pertinence des soins™**

® Staffs d'une égquipe médico-soignante,
groupes d'analyse des pratiques” ™

# Participation 3 une action proposés par
ODPC** dans OP'**

# Participation réguliére 3 des séances
d’ETP ou élaboration programme ETP
[Izbel CMP ou Plan Maladies Rares)

s Recherche (labsl CNF) -
participation & des tudes cliniques ou
épidémiclogiquas (institutionnelles),
publications dans une revue & comité de
lecture (place de Fauteur ?)
communications congrés,
reviewing

# Responsabilité collective - pour |z spé
LA socidtds savantes
missions dexpertise,
participation 3 des recommandations
(PNDS._} {label CNF)

= Participation & un groupe qualité (norme:

izo15183)

# Exercice coordonné et protocolé d'une équipe pluri professionnelle de soins en ambulatoire

=  Encadrement professionnel™* [dont tutorat, MDS) : Enca
exercice DES Génétique

drement interne DES GEnétique, Direction thése

# Participation réguligre aux
séances de CREX... de son
etablissement de santé"*

s Déclaration et gestion
d'éwénements porteurs de risque
[Izbe CHP)

® Participation a un réseau de
vigilance (lzbel CNF)

= Participation a une action
proposée par ODPC** dans OP"™

- ‘[csl'ﬁ!
» Participation ou élaboration de registre, observatoire, base de données™
[institutionmels)
® Suivi d'indicateurs de qualité et de sécurité des soins"™
# Participation réguliére aux séances de RMM"™
= Accréditation des médecins et des équipes médicales" | Accréditation COFRAC

® Gestion des risques en équipe*
= _Simulation en santé"*

= Participation 3 un
programme intégré
proposé par ODPC**
dans OPH*

= TCEMS

= Simulation en santé"*

¥¥ pour toutes les actions
prészntielles ou non
proposées par un ODPC
enregistré, la validation de
I'action inclut les madedins
impligués dans 2
préparation d'une action ou
orateur lors d'une session
d"ODRC

# Possibilité pour le médecin de proposer
une action & valider par la CNP : |z CHP
jugers aprés demande de proposition de
formation |2 priori} ou sur pigca (3
paosteriori) et devra valider

Au moins 3 actions différentes au cheix du meédecin clinidien biologiste ou mixte sur la péricde triennale, dont si possible au moins une action de DPC entrant dans le @dre des OP nationales ou de spédialité figurant dans I'armaté pour la

periode considérée.

Parmi ces actions, le médecin devra choisir aw moins une & 2 actions cognitives ET une & 2 actions réflexives OU un & 2 programmes intégrés.

Les actions choisies ne pourront pas &tre identiques.




CNP de Genetique clinique, chromosomique et moleculaire

ACTIONS :

- (DGOS) Sélection d'experts (PHRC - PRME)
EXpe rt|SeS - (HAS) Avis actes HN peu prescrit : justificatif de maintien (N314 - tests

fonctionnels ex-vivo)

AVi S - (DGOS) Préparation Décret modalité d'exercice des conseillers en
génétique
(HAS) saisine des actes HN de NGS (en cours)




Site Internet

Jacqueline LEHMANN-CHE
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Une section « actualites » Une section « adhésion en ligne »

Séminaire virtuel de restitution des EEQ
o GenTiss

.~
helloasso Outils Exemples Une so

La réunion a eu lieu vendredi 10
décembre 2021 de 10h & 12h.

Workshop - classement de variants

Pathogéne  Impact S- somatiques

e MUtation & 1er février de 16h45 & 18h30 en visio

Classification gVuUs ~ . . .
Prédiction 3 cosss  conférence — depuis les Assises de

Poimerptisme & sasededomée S enétique 2022 G é rez y d iffu S ez et
Pour en savoir plus, consultez I'article. fl N a n cez VOS a Ct 1VI te S

3 Assemblée Générale du GFCO 2022

‘ \.‘ 31 janvier 2022 - 17 & 19h en visio aSSOCiatives

¥ Pour en savoir, consultez I'article.

HELLOASSO, LA PLATEFORME DES ASSOCIATIONS

Rejoignez les 178 236 associations et clubs déja présents sur
HelloAsso.
Grace a notre modele alternatif et solidaire, bénéficiez gratuitement

de tous nos outils et de I'accompagnement de notre équipe pour

Une Section « Colloques » développer et financer votre association.
= Programmes des colloques du GFCO
=>» Supports dias et vidéos reserves aux membres

=> sauf Journees du GFCO avec support AZ, pendant 1 an. Les archives sont réservées aux membres

= Liens pour des séminaires —colloques-congres d’autres associations



Une section dédiée aux adhérents: enfin finalisée

GTFCO

Bienvenue

sur votre espace membre

Espace membres

Groupe.Francophone | .
de CYTOGENOMIQUE . e oo | =) tescotioaues (=)
ONCOLOGIQUE ‘ e

Erat autem diritatis eius hoc quoque indicium nec Erat autem diritatis eius hoc quoque indicium nec r“’l" Séminaire virtuel de restitution
. i T

obscurum nec latens, quod ludicris cruentis obscurum nec latens, quod ludicris cruentis des EEQ GenTiss 2021
delectabatur et in circo sex vel septem. delectabatur et in circo sex vel septem. 10 décembre 202110-12h
" f1] Assemblée Générale du GFCO
VOIR LE! ES RENDU > VOIRLE S RENDU > vz
&
(V%] 2021
* 10 décembre 2021

Définir vos préférences

Adobe et ses les technologies similaires pour améliorer votre expérience et mesurer vos interactions avec nos sites web, nos
produits et n fournir des informations pertinentes dans le cadre de vos recherches et dans les publicités diffusées sur des sites T M 1 f ff. . "
web comme la vou:  tout ». Vous pouvez aussi cliquer sur « Personnaliser » pour restreindre le partage et voir nos ravaux o ntos officielles
fournisseurs. Vous pouvez modifir ces choix 3 tout moment. e 2 ractivité
s R De groupe de l'activité
P
cytogénétique
Erat autem diritatis eius hoc quoque indicium nec oncologique m Assemblée Générale du GFCO
obscurum nec latens, quod ludicris cruentis .‘ﬁ : =] 2021

delectabatur et in circo sex vel septem. 10 décembre 2021

Accordez-vous le droit de publier un annulaire
des membres du GFCO?

- sur la partie publique du site ?

- en intranet uniquement?

Offres d’emploi

Envois d’e-mail de notification (attention a ’exactitude de vos
adresses mails)

Rubrique : propositions de publications par les membres
(apres validation par le webmaster)



Une section dédiée aux adhérents

Vous allez recevoir un mail individuel avec un code d’accés de 1¢* connexion trés prochainement
puis changez ce mot de passe pour le personnaliser .

=» Nous contacter si vous n‘avez rien regu d’ici 15j

Toujours d’actualite:
Appel a candidature pour 2 webmasters pour compléter I’équipe site GFCO
Envoyez votre candidature a jacqueline.lehmann-che@aphp.fr




Journée du GFCO

Isabelle SOUBEYRAN
Lucie KARAYAN-TAPON



AstraZeneca%

e e
Mf 9°EDITION

4 4 A4

JOURNEES DU GECO 2023

Biomarqueurs et analyses moléculaires
en oncologie

/3

/ "‘ : " " o

/ ) B B W . d . >
% <T G D

INVITATION
859 DECEMBRE, 2023

Hotel Renaissance Paris La Défense
60 Cr Valmy
92800 Puteaux

'! T -}_A'E— E ,‘,’ "
« Dr Anne Cayre, Clermond-Ferrand
* Pr Alexandre Harlé, Nancy
* Pr Lucie Karayan Tapon, Poitiers

* Pr Antoinette Lemoine, Villejuif

* Dr Jonathan Lopez, Lyon

* Pr Alain Morel, Angers

* Dr Isabelle Soubeyran, Bordeaux




12h-13h30
13h30-15h15

15h20 - 15h50

15h50 - 16h30
16h30 - 18h25

16h30 - 17h25
17h30 - 18h25
18h40-19h
19h - 19h30

19h30
20h30

Accueil des participants

PLENIERE

Introduction

Biomarqueurs en oncologie : quelles actualités en 2023 7
Modérateurs : Lucie Karayan-Tapon, Poitiers & Alain Morel, Angers
Innovations dans le cancer du poumon par Charlotte Domblides,
Bordeaux

Innovations en oncologie digestive par Lola Jade Palmieri, Bordeaux
Innovations dans les cancers du sein par intervenant a confirmer

PLENIERE - METHYLOME : techniques et applications
d’aujourd’hui et de demain

Modérateur ; Alexandre Harlg, Nancy

FPar intervenant 4 confirmer

Pause

ATELIERS*

Biopsie liquide : Comment évaluer la contributivité des
échantillons d’ADNtc, en particulier des échantillons négatifs 7
Animé par Léa Payen, Lyon et Zohair Selmani, Besangon

Quel positionnement des panels larges dans la prise en charge
des patients ? Quelle contribution a la recherche ?

Dans quel cadre économique ?

Animé par Romain Boidot, Dijon - Camille Tlemsani, Paris - Marie-Pierre
Wissler, Villeurbanne et modéré par Jonathan Lopez, Lyon

Interprétation de variants : Comment peut-on améliorer la qualité

de nos analyses 7
Animé par Damien Vasseur, Villejuif et modéré par Gaélle Tachon, Lyon

Rotation 1
Rotation 2
PLENIERE - RESTITUTION DES ATELIERS

PLENIERE - TRAVAIL COLLECTIF SUR LA COLLECTE
DES BESOINS SUR LA QUESTION : Défis du financement
de I'innovation : comment continuer ? Quelle place pour la
recherche académique demain ?

Session animée par des spécialistes de animation d ateliers d'idéation

Conclusion

Diner

* Choix de 2 ateliers d'une durée d'1 heure parmi 3

08h45 - 09h

09h - 09h40

09h45 - 12h15

09h45 - 10h40
10h40 - 11h20
11h20-12h15
12h30-13h15

13h15

PLENIERE - SESSION FLASH IVDR
Par Antoinette Lemoine, Villejuif

PLENIERE - CARACTERISATION FONCTIONNELLE DES
VARIANTS : vers une mise en place en routine ?
Modérateur : Jonathan Lopez, Lyon

Par Alain Morel, Angers

ATELIERS*

Biopsie liquide : Comment 09h45 - 12h15**
identifier des mutations sur

des longs génes suppresseurs
de tumeur via analyse ADNtc ?
Animé par Etienne Rouleau, Villejuif et
modéré par Alexandre Harlé, Nancy

RNAseq : indications et outils
d’analyse

Animé par Franck Tirode, Lyon -
Sarah Watson, Paris et modéré par
Jonathan Lopez, Lyon

Comment continuer a
financer I'innovation ?
Quelle place pour la
recherche académique
dans I'innovation de
demain 7

Outils numériques et intelligence
artificielle : des solutions

au service des biologistes
moléculaires

Animé par Soléne Kammerer-Jacquet,
Rennes et Delphine Loussouarn, Nantes
et modéré par Isabelle Soubeyran,
Bordeaux

Rotation 1
Pause
Rotation 2

PLENIERE - RESTITUTION DES ATELIERS & TEMPS DE
CONVERGENCE DES DEFIS

Conclusion générale

** Pause de 30 minutes enre 10h40 et 11h20
*** Atelier d'idéation participatif et de co-construction, sur la base de l'intelligence collective en vue de répondre 4 des
défis par des solutions concrétes.



Groupes et Webinar

Alexandre HARLE
Etienne ROULEAU



Thématigues

e Webinar de 1h

* Themes retenus
* Approche d’un bilan sur ESR1
IVDR
Variant — interprétation
RNAseq — bilan du groupe
HRD — bilan du groupe
* Techniques rapides Genexus / ldylla



Groupes

* Groupe HRD — GFCO / GGC — E Rouleau / D Vaur
* Groupe RNASeq — A Harlé



Assises de génétique Paris 2024

Pierre-Jean Lamy
Marie-Dominique Galibert

Etienne Rouleau



Assise de Genétique 2024

* OQuverture des résumeés
* lundi 3 juillet 2023 jusqu’au dimanche ler octobre

e Date comité scientifique le mardi 21 novembre 2023
* Date des assises —du 9 au 11 janvier 2024



Assise de Genétique 2024

* Intervention Cancer — 9 janvier

e Caroline ROBERT
o XXX

* Workshop Cancer - 17h le mardi 9 janvier.

« Utilisation des signatures dans le diagnostic et le théranostic du
cancer »

(7'.7[1(/2111//,/( e ;f‘:/‘/'/(,:/
12 g ASSISES DE GENETIQUE
S HUMAINE ET MEDICALE
q 09-12 s

JANV. 2024 momia RNFFGH




17h-17h30

16:45-18:15
SESSIONS SIMULTAMEES 01

16:45-18:15
SESSIONS SIMULTAMEES 02

16:45-18:15
SESSIONS SIMULTANEES 03

16:45-18:15
SESSIONS SIMULTANEES 04

13h-18h30
1

TR WORKSHOP W ORKSHOP W ORKSHOP WORKSHOP WORKSHOP
iy Anomalies dupt 0PN avec éthique (Dutre- | Expression, épissage . intron, transcriptome | Déficience intellectuelle (Amélie Fiton, |Bio-informatique (Alban, Lhermine, Muller, PFMG : vers une déconstruction post-
}l“:h] Thaﬁh mer [Attie-Bitach, Consalino, Faivre) [Claude Houdayer) Micolaz Chatron) Eewsizeni] I e ey
1Zh-AZRET
1EHE0TIR
SR R TEMPS LIBRE POUR CEJEUMER
jelenNE
430 OU¥ERTURE CONGRES
14
g e e} 14:15-16:15

I-TEH CONFERENCE PLEHNIERE 1

Thérapeutique [Stanislas Lyonnet, Marie

16h-16h30 Dominique Galibert, Pascaline Berthet)
18h30-17h 16:15 - 16:45PALUSE

Sh00-8h30
“SRET-HR

08:30-10:30
CONFEREMCE PLENIERE 2
Bicinfarmatique et modéle [(Emmanuells
Bouzigon, Jean Muller, Anne Louize
Leutenegger]

10h-10K30 i i i B i i i i I B i
}%‘1%;? 10:30-11:30 PAUSE - VISITE DES STANDS ETEPOSTERS - SESSION 1 - POSTERS AFFICHES EN PRESEMCE DES AUTELRS
COMMUNICATIONS ORALES
SELECTIONMEES 01
12h30-13h
13:15-14:15 ATELIERS DEJEUMER
13h30-14h
AR
14:15 - 14:45. PAUSE - VISITE DES STANDS ET EPOSTERS
14h30-15h
Tab-Tahal 14:45-15:45
CONFERENCE INYITE 1
Génétique et sport [Xavier Jeunemaitre et
1Bka0-16h Stanislas Lyonnet)
TER-TE R
15:45-16:45 PAUSE - WISITE DES STANDS ET EPOSTERS - SESSION 2 - POSTERS AFFICHES EM PRESEMNCE DES AUTEURS
1Bh30-17h
Kifpubis 16:45-18:15 16:45-18:15 16:45-18:15 16:45-18:15
g R SESSIONS SIMULTAMEES 05 SESSIONS SIMULTAMEES 06 SESSIONS SIMULTAMNEES 07 SESSIONS SIMULTAMNEES 05
18:15-15:45
—_— COMFERENCE INVITE

13h-19h30

16:45-13:30
ASSEMELEE GEMERALE OE LA FFGH




jeudi 11 janvier

Vendredi 12 janvier

] CONFERENCE PLENIERE 3 ERPLOITA TION EXPLOTATION ERPLOTATION ERPLOITA TION EXPLOTATION
Bhial-Shoo Génomique des population et papulations
3h-3h30 fondatrices [Liuis Suintana-Murci, fnne
3h30-10h Louice Leytenegger, Micaolas Chagon]
10h-10h 20
0:00-1:00 PAUSE - VISITE DES STAMDS ET EPOSTERS - SESSION 3 - POSTERS AFFICHES EM PRESENCE DES AUTEURS
10k30-11h
S 11:00-12:30 00-12:30 1£00-12:30 1£:00-12:30
L, SESSIONS SIMULTAMEES 09 SESSIONS SIMULTANEES 10 SESSIONS SIMULTANEES 11 SESSIONS SIMULTAKEES 12
briE 12:45-13:45 ATELIERS DEJEUNER
R 13:45-14:05 PAUSE - VISITE DES STANDS ET EPOSTERS
1::;;_’:;3 COPMUMICATIONS ORALES
iR SELECTIONMEES 02
15:35-15:50
COMMUNICATION INVITEE 2
Organcides { Embrucides
16h30-16h [Eric: Leguern et Alexis Brice)
Teh-Tehal 16:00-16:45 16:00-16:45 16:00-16:45 16:00-16:45 16:00-16:45 16:00-16:45
—— SESSION COMMUMICATIONS FLASH 01 SESSION COMMUMCATIONS FLASH 02 SESSION COMMUNICATIONS FLASH 03 SESSION COMMUMCATIONS FLASH 04 SESSION COMMUMCATIONS FLASH 05 SESSION COMMUNCATIONS FLASH 05
17h-17h30
16:45-18:-15 PAUSE - VISITE DES STANDS ET EPOSTERS - SESSION 4- POSTERS AFFICHES EN PRESENCE DES AUTEURS ST ELEE (e ERALE L CRIERE
17h30-18h
T 15-15:45
CONFERENCE INVITE 3
18h-12ha0 Dépistage génomigque néonatal
18h30-13h i ityal
13h-13h30
19h30-20h00
- 08:30-10:30 EXPLOITATION EXPLOTATION EXPLOITATION EXPLOITATION
i CONFERENCE PLENIERE 04 08:30-11:30
T Validation fonctionnelle avec aspect conseil CONFERENCE PLENIERE - SESSION
générique et thique [Houdayer, Gimensz— opPC
1k-10k30 Roguepla, Treadec, Consoling) Retransmission de la conf plénigre 04
: Session pré ian d hémati
e 10:30-1:30 PAUSE - VISITE DES STANDS ET | T 7=551°n Preseniaton de poster= ematiqus 10:30-11:30 - SESSION 5 - POSTERS AFFICHES EN PRESENCE DES AUTEURS -
RS2 TI0-1230
12h-1zhl COMFEREMCE INVITE 04
Lecture évalutive de la génétique des
maladies infectieuses
12:310:33 | iz Chuintans-Turci
TR 12:45-15%:45 ATELIERS DEJEUMER
13:45 - 14:15 PALSE - VISITE DES STANDS
14h-14h 30
- TAELE ROMOE PFMG
15k 13h.40 15:00-15:45 15:00-15:45 15:00-15:45 15:00-15:45 15:00-15:45
15h30-16h SESSIONS SIMULTAKEES 13 SESSIONS SIMULTANEES 13 SESSIONS SIMULTAMEES 15 SESSIONS SIMULTAKEES 16 SESSIONS SIMULTANEES 17
15:45-16:15 FEMISE DES PRI I ' ST : ' : ' :
16h-16h30 ET CLOTURE COMGRES
1BRh30-17h

TPh-T7RD




HAS — hiérarchisation des
indications NGS

Pierre-Jean Lamy
Marie-Dominique Galibert

Etienne Rouleau



Methodologie HAS

|'objectif des évaluations de la HAS sera de s'assurer gue ces actes inscrits au RIHN ont fait |la

HAS

preuve de leur intérét médical dans le cadre du soin courant dans une (des) indication(s)
definie(s)
HAS « A lissue des évaluations, la HAS émettra un avis (consultatif) quant a l'inscription de ces
examens sur la NABM et sur la CCAM

}h‘;ﬁ“ﬁ"‘e « L’'Union nationale des caisses d'assurance maladie décidera in fine de leur prise en charge

financiére par 'Assurance maladie



Methodologie HAS

* Priorisation

e Conséquence de I'évaluation

* Temps nécessaires — 6 a 12 mois — réduction sur maturité des preuves
e Situation non identifiée — demande a faire via le CNP

* Formulation des futurs libellés — organe / panel / stade

* PFMG non concerné

* Importance de la part dans la prise en charge (diag/théra)

* Nouvelle hiérarchisation



Methodologie HAS

e Réduction des contraintes sur les conflits d’intérét

e GT tranversaux :
e Condition de réalisation des actes
e Systeme évolutif

e Evaluation concomittante tumoral / constitutionnel dans le cancer

* Nouvelle version RIHN — proche du forfait innovation / gestion par
I"HAS

Extension de I'enveloppe RIHN : 507 millions d’euros



Génétique somatique des tumeurs

Conseil nationaux professionnels [CNP) et sociétés savantes Association de patients
Professeur Jacgueline LEHMANN-CHE : représentante du CNP de biologie médicale Maonsieur Frank FONTENAY : représentant de La Ligue contre le cancer
Professeur Niki CHRISTOU et Docteur Léonor BEMHAIM : représentantes du CNP de chirurgie
viscérale et digestive Institutions de santé
Professeur Caroline GAUDY : représentante du CNP de dermatologie et vénérologie Docteur Magali OZANEAUX : représentante de la Caisse nationale d'assurance maladie
Docteur Camille BUFFET et Professeur Pascal CREMN : représentants du CNP d'endocrinclogie, Docteur Sophie LE RICOUSSE : représentante de I'lnstitut national du cancer
diabétologie, nutrition Haute Autorité de santé (Service d'évaluation des actes professionnels)
Professeur Cédric LE MARECHAL : représentant CNP de génétique clinigue, chromosomigue et Docteur Cédric CARBOMNNEIL (chef de service)
moléculaire Docteur Denis-lean DAVID (adjoint au chef de service)
Docteur Etienne ROULEAU : représentant du Groupe francophone de cytogénomigue oncologique Docteur Marie DACLIN (cheffe de projet)
Professeur Chérif AKLADIOS : représentant du CNP de gynécologie-obstétrique et de gynécologie Docteur Melissa HACHEM [cheffe de projet)
médicale Docteur Audrey NGANBOU (cheffe de projet)

Professeur Hervé AWVET-LOISEAU et Professeur Pierre SUJOBERT: représentants du CNP
d'hématologie
Professeur Olivier KOSMIDER : représentant du Groupe des biclogistes moléculaires des
hémopathies malignes
Professeur Pierre MICHEL : représentant du CNP d'hepato-gastroentérologie
Professeur Christophe MASSARD : représentant du CNP d'oncologie
Docteur Diane EVRARD : représentante du CNP d'oto-rhino-laryngologie et chirurgie cervico-faciale
Docteur Marie-Pierre WISSLER : représentante du CNP des pathologistes
Professeur Laurent GREILLIER : représentant du CNP de pneumologie
Professeur Fierre MOMGIAT-ARTUS : représentant du CNP d'urologie
Docteur Gudrun SCHLEIERMACHER : représentante de la Société frangaise de lutte contre les cancers
et leucémies de I'enfant et de I'adolescent



Génétique somatique des tumeurs

GROUPES

Cancer du poumon

ARGUMENTS DE PRIORISATION FOURNIS

PARTIES PRENANTES

* Gancer fréquent
* Existence de traitements prescrits en fonction des
altérations moleculaires

* Enjeu important du test pour une prise en charge
équitable des patients, sur 'ensemble des
établissements de santé du territoire

GIST, sarcomes des tissus
mous et tumeurs
desmoides

* Plusieurs cancers concernés : GIST, sarcomes des
fissus mous et tumeurs desmoides

* Evaluation groupée

* Population concernée : y compris des populations
vulnérables (pédiatrique)

* Intérét diagnostique

Leucémie lymphoide
chrenique

* Cancer fréquent en hématologie

* Prise en charge ambulataire (en ville) assez
fréquente

* Intérét théranostique

* Litterature disponible

Cancers pouvant étre traités
par des inhibiteurs de PARP
(cancers de l'ovaire, du sein,

du pancréas et de la prostate)

* Evaluation groupée

* Intéréts diagnostique et théranostique

*Volets de génétique somatique et constitutionnelle a
prendre en compte conjointement

Cholangiocarcinome

* Méme si cancer peu fréquent

* Pronostic défavorable

* Intéréts diagnostique et thérapeutique

* Existence de traitements prescrits en fonction des
altérations moléculaires

Myélome

* Cancer fréquent en hématologie (incidence :

3 600 casfan)

* Population concernée : y compris des populations
vulnérables (personnes dgées)

* Intéréts pronostique et théranostique

* Littérature disponible

Cancer de I'endomeétre

* Gancer fréquent

* Intéréts thérapeutique et diagnostique (classification
histo-moléculaire établie sur la base du NGS,
essentielle a la prise en charge)

Tumeurs neuro-
oncologiques (dont les
glioblastomes, les gliomes, les
médulloblastomes et les
méningiomes)

* Evaluation groupée
* Population concernée : y compris des populations
vulnérables (pédiatrique)

GROUPES

Syndrome
myélodysplasique

ARGUMENTS DE PRIORISATION FOURNIS

PARTIES PRENANTES

* Gancer fréquent en hématologie
* Population concernée - population dgée
* Intéréts diagnostigue et pronostigque

* Existence de thérapies ciblées

* Littérature disponible

Mélanome

* Intéréts thérapeutique et pronostique

Cancer colorectal

* Cancer fréquent

* Intéréts pronostique et théranostique important pour
certains sous-types

* Existence de traitements prescrits en fonction des

v altérations moléculaires pouvant étre détectées par
d'autres technigues que le NGS
* Situation jugée comme prioritaire par le GBMHM et le
Leucémie aigiie myéloide 9NP d he_matologle L . :
Population concernée : y compris des populations
vulnérables (pédiatrigue)
Cancer de la thyroide * Intérét théranostique
Neuroblastome * Population cqnc_:ernée ©y compris des populations
vulnérables (pédiatrique)
v [|Néoplasie
myéloproliférative
(thrombocytémie essentielle, |-
polyglobulie de Vaguez,
myélofibrose primitive)
* Plusieurs cancers concernés - principalement le
cancer des glandes salivaires mais aussi le cancer
nasa-sinusien
* Evaluation groupée
Cancers ORL * Intéréts diagnostique, thérapeutique, pronostique et
théranostique
* Pas d'alternative au NGS
Vi * Reférentiel en cours de publication

Cancer de la vessie

Hémopathies lymphoide
matures (lymphome de
Hodgkin, lymphome non
hodgkinien B ou T, syndromes
lymphoprolifératifs T, NK ou B
(hors LLC))

* Population concernée : y compris des populations
vulnérables (pédiatrique)




Génétique somatique des tumeurs (fin)

Tumeurs épidermoides -

Leucémie aigiie * Population concernée : y compris des populations
Vil lymphoblastique vulnérables (pédiatrique)
Hémopathies myéloides * Population concernae | y compris des populations

rares (mastocytose, vexas...) | vulnérables (pédiatrique)

Cancer du thymus -

Vil | Leucémie myéloide
chronique (dont mutations de
résistance aux ITK)

* Population concernée : y compris des populations
vulnérables (pédiatrique)

GROUPES ARGUMENTS DE PRIORISATION FOURNIS

PARTIES PRENANTES

Errance diagnostique avec
suspicion d’hémopathies,
hématopoiése clonale

* Population concernée : y compris des populations
vulnérables (pédiatrique)

* Population concernée . y compris des populations

IX | Aplasie meédullaire vulnérables (pédiatrique)




Oncogénétique constitutionnelle

De la saisine a 'enquéte de pratique

Trimestre 4 Trimestre 2 Trimestre 3-4 Trimestre 1-2 Trimestre 3
2021 2022 2022 2023 2023

Saisine Enquéte de Analyse des '~ Recueil de la positioni

de la delamétbode pratique données : des parties prenantes finale et
DGOS 1. Saisie et analyse sur la hiérarchisation début des
des données ' évaluations
2. Regroupements 1/ \r
3. Priorisation,
hiérarchisation Réunions
6 juin : Pharma-oncogénétique
9 juin : Maladies rares
H/)‘é Hiérarchisation des futures .'.I“"Io::.?;.‘.:;:::.‘.g;ug::::::o?,::::‘.:: lllllllllllllllllllllllllllllllll



Oncogénétique constitutionnelle

Conseils nationaux professionnels Filiere de santé maladies rares
# CNP de biologie médicale (Pr Marie-Anne LORIOT, Dr Florence COULET) '—b FIRENDO
i (Dr Nelly BURNICHON)

‘-l' CNP de Génétique Clinique, Chromosomique et Moléculaire (CNP GCCM)

5 (Pr Nicolas SEVENET)
i Association de patients

% CNP d'oncologie (Pr Christophe MASSARD)

j—l- La Ligue contre le cancer
(Mme Catherine SIMONIN)

Société savantes

i L ) . L , _ Autres invités
—» Association Nationale des Praticiens de Génetique Moléculaire (ANPGM)

. (Pr Marie-Pierre BUISINE) !

! i
> Réseau Francophone de Pharmacogénétique (RNPGx) !-P CNAM (Dr Magali OZANEAUX)

! (Pr Nicolas PICARD) !

g -» INCa (Dr Sophie LE RICOUSSE)

» Groupe Génétique et Cancer (GGC)

; (Dr Catherine NOGUES)

Lp Groupe Francophone de cytogénomique oncologique (GFCO) Excusée :

(Dr Etienne ROULEAU) + Agence de la Biomédecine (Dr Pascale LEVY)

Florent AMSALLEM
Wafa ELACHI

Eunice LOW



Oncogénétique constitutionnelle

I Résultats provisoires : volet oncogénétique

RANG Nb

N° Nom Groupe Structures Nom des situations cliniques déclarées \:gtlngUE

D'EVALUATION sc

: 274 SC  Cancers du sein, du pancréas, de la prostate et de l'ovaire :
Cance'rs du sein, du Groupe Génétique et Analyse constitutionnelle a visée thérapeutigue (indication
1 G0001 pancreas, de la 4 Cancer théranostique) 17890"
prostate et de Plateforme Montpellier 275_SC  Prédisposition héréditaire aux cancers du sein et de l'ovaire.
'ovaire Plateforme Marsellle 293 SC  Syndrome sein-ovaire (cancer du sein , cancer de l'ovaire)
295 SC  Prédisposition pour les cancers du sein, de I'ovaire, de la prostate
Groupe Génétique et Prédisposition héréditaire aux cancers digestifs (syndrome de
AN =roup C*:nce-l' q 276_SC  Lynch, Polyposes, )
2 GO002 di ifs/col I 3 F'I'iteformte Montoellier 294 SC  Tumeurs digestives (syndrome de lynch, polypose adénomateuse 2376"
igestiis/colorecta F‘Llateformehl‘--‘larspeille 296 SC  familiale, polypose juvénile...)
' Prédisposition pour les cancers du tube digestif
115 SC Neéoplasies endocriniennes multiples type 1 et type 4
- Néoplasie endocrinienne multiple type 2 (NEM2A, NEM2B, Cancer
116_SC
- Médullaire de la Thyroide (CMT), CMT familial)
i 17 SC Paragangliomes / phéochromocytomes
3 G0003 Tumeurs endocrines 8 FIRENDO 118 SC Tumeurs neurcendocrines digestives isolées 1930
malignes 119 SC Maladie de Von Hippel-Lindau
120 SC Tumeurs stromales gastrointestinales (GIST) isolees
121 SC Syndrome de Carney Stratakis (GIST + Paragangliomes)
I22_SC Hyperplasie micronodulaire pigmentée des surrénales, Complexe
- de Carney
4 G0004 Cancers 5 MARIH 206_SC  Aplasie médullaire d’allure constitutionnelle 113
hématologiques Plateforme Marseille 299 SC  Panel hémopathies malignes familiales
Total 17 22309

*Volumes rapportés dans les questionnaires en citant le rapport « Oncogénétique en 2020 /consultations & laboratoires, suivi en 2019
et 2020 » de I'INCa



Pharmacogénétique

RANG N° Nom dgs_ groupes / m!uatlons Nb SC Structure Volume
cliniques declarees retenu

D'EVALUATION

Pharmacogéneétique des traitements

1 GP001 d’oncologie et des soins de supports

1 RNPGXx 410

Pharmacogéneétique des traitements
2 GP002 immunomodulateurs, 1 RNPGXx 350
immunosuppresseurs et anti-infectieux

Pharmacogéneétique des traitements de

3 S neuropsychiatrie

1 RNPGx 200

Pharmacogeéenetique des traitements a
4 GP004 visée cardiovasculaire (antiagrégants 1 RNPGx 40
plaquettaires, anticoagulants)

Total <l 1000




l Groupe Génétique et Cancer :

2 Car pane £ ou guestionnailre non re

Situations chinigues déclarees

Prédisposition héréditaire au mélanome malin
ot autres cancers cutanes

Predisposition héréditaire aux cancers du rein

Prédisposition héréditare aux tumeuwrs du systéme
nerveux central (cérétrales el méduiares)
Maladkes cassantes (Malade de Fanconi et
syndromes apparenieés )

Auttres tumeurs rares (Syndrome de Li-Fraumen,
DICER, tumeurs stromales digestives®
Maladie de Cowden (PTEN hamarnoma tumor
syndrome), Syndrome de Gorlin, )

Neurs stromales digestives  Rapponée par FIREND

Oncogénétique constitutionnelle

Autres indications rapportees

f _"'.:o»

Commentaires

Panel de genes

“Panei de genes 0edie”

Régions codantes
. et nironques
Panel de génes dédié
(GGCPREDIR) fasrymnies
Taile des séquences
Panel de génes dédie” fysées (14)
20<NGS<100 Kb
"Panel de génes dédie” (N351)
S Tadle du paned
“Paneis de génes En fonction du
spaciiques dédiés” syndrome



Points divers

Etienne Rouleau
Ludovic Lacroic

Alexandre Harlé



Points divers

* PFGM — évolutions — cfDNA / FFPE

* INCA — rapport annuel =5 juillet 2023

* VDR / LBMR

* Comptes-rendus interopérables pathologie / génétique tumorale

* Position des scientifiques au sein de nos laboratoires (FFGH/GFCO)



