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   Contexte 

• Génétique moléculaire des cancers 
= génétique somatique (anomalies moléculaires de la tumeur)  

≠ génétique constitutionnelle (maladies génétiques) 

 Circuit de prise en charge différent de celui de l’oncogénétique 

 

• Durant ces 20 dernières années, irruption de la génétique somatique dans le traitement des cancers 
avec le développement des THÉRAPIES CIBLÉES 

 - sein, colon, poumon, mélanome, 

 - ovaire, pancréas, prostate…  

 - tous types 

La génétique moléculaire des cancers fait partie intégrante du parcours de soin 
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La PGMC en région Centre - Val de Loire 

• Plateforme régionale bi-site Tours / Orléans 
• Coordonnée par le CHRU de Tours (> 80% de l’activité) 

• Activités : diagnostic / recours / coordination / réponse aux AO 

• Pour tous les patients de la région 
 

• 2 secteurs d’activité : Tumeurs solides / hémopathies 

 

Région Centre 

 Tumeurs solides              9593 tests      (env. 3000 patients) 

 Hémopathies              2978 tests 

 2018  
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Activité tumeurs solides CHRU de TOURS 



Organisation pratique en région Centre 

4 



MSI (pentaplex) KRAS 
NRAS BRAF PIK3CA…
  

1 cible / “hot spot“ 
Techniques unitaires / ciblées 
“On ne trouve que ce que l’on cherche” 

 

2008 2009 2010 … 2016…………..      2020   2021 

CCRm K Estomac K Pancréas Cholangiocarcinome 

Mutations Fusions Amplif. (IHC) 

Cancer colorectal 

métastatique
GIST

Cancer gastrique 

métastatique

Cancer du pancréas 

métastatique

Cholangiocarcinome 

avancé

KRAS/ NRAS KIT Amplif HER2 BRCA1/2 germinal IDH1

BRAF V600E 

(Val600Glu)
PDGFRA

PDL1 MSI Fusions FGFR2

MSI Fusions NTRK Fusions NTRK MSI

Fusions NTRK Amplif EGFR Fusions NTRK

Amplif. HER2 Amplif MET BRAF V600E

Principales altérations ESCAT I/II en 
oncologie digestive (d’après Mosele et al. 
2020) 

10-100 cibles / totalité d’un gène 

Techniques “NGS” 

BRCA / panel HRR (prostates) 

RNAseq: Transcrits de fusion 

Exemple d’évolution des testings sur la PGMC du CHRU de TOURS 

> 100-1000 cibles : exome ou génome complet ! 
Pour certaines pré-indications 

Plateformes nationales  : Plan France Médecine 
Génomique 2025 



Les besoins 

• Complexité croissante des cibles moléculaires, 
des algorithmes de prise en charge,  
en évolution et modification constante 

 

 

 

• Difficultés croissante pour les praticiens de nombreuses disciplines 
• Variants de signification inconnue / multiples 

• Indications de consultation oncogénétique 

• Patients en impasse thérapeutique 

• Essais thérapeutiques / accès aux thérapies ciblées 
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• Nécessité d’une RCP de recours régionale 
• Elan national 

Déjà en place dans de nombreuses régions (PdL (Angers, Nantes), Bretagne (Rennes)…) 

• Inégalité /région Centre Val-de-Loire 

• Risque de fuite 

 

• D’une organisation capable de s’intégrer dans le PFMG-2025 
• Sélection des indications de séquençage complet (génome / exome) 

• Demande du PFMG2025 depuis 2020 / réflexion interne CHU 
 (PGMC, Oncologues, 3C, Généticiens, Pathologistes, Hématologues, Direction) 

• 2021-22 : Apparition des 1ères demandes 
• tumeurs pédiatriques, réseaux tumeurs rares, cancer de primitif inconnu… 

 

Double objectif 
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Pré-indications dans le cancer pour Seqoia 
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RCP nationale 

RCP nationale 

Onco-hématologie adulte 

Onco-hématologie pédiatrique 

Neuroblastomes 

Non présentables à la RCP de pathologie moléculaire régionale Centre Val-de-Loire 

https://pfmg2025.aviesan.fr/professionnels/preindications-et-mise-en-place/  

https://pfmg2025.aviesan.fr/professionnels/preindications-et-mise-en-place/
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https://pfmg2025.aviesan.fr/professionnels/preindications-et-mise-en-place/
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Pré-indications dans le cancer pour Seqoia 

Tumeurs solides adultes 

RCP nationale 

RCP dédiées ou  
RCP d’amont 

RCP d’amont 

Présentables à la RCP de pathologie moléculaire régionale Centre Val-de-Loire 



10 

Exemple : prise en charge cancers avancés en échec 
thérapeutique de première ligne 

PLACE DU STHD DANS LA STRATÉGIE DIAGNOSTIQUE 

STHD: SÉQUENÇAGE À TRÈS HAUT DÉBIT 

CARTOGRAPHIE DES RCP-FMG 



Exemple prise en charge cancer rare 
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1 
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RCP FMG 2025 d’amont / d’aval =  
RCP de pathologie moléculaire régionale 



Proposition de circuit de prise en charge 

Médecin 
référent  

Information au 
patient pour RCP 

Soumission du dossier en 
RCP par médecin référent 

Validation du dossier 
en RCP 

Saisie de la prescription sur le 
logiciel e-prescription SPICE 

Référent RCP valide 
la prescription dans 

SPICE 

Information au patient 
avec consentement + 
notice d’information  

Organisation 
du/des 

prélèvement(s)  

Prélèvements  
tumoraux congelés 

Prélèvement sanguin à 
conserver à + 5°C  

A envoyer avec bon de prescription à télécharger sur SPICE 

nécessité d’avoir un compte 
SPICE par médecin 

Chargé de 
parcours 
génomique 

fiche RCP 

RCP D’AMONT 
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• Formation et accompagnement des prescripteurs 
 
• Contribution à la mise en place et à la gestion des circuits des 

prélèvements 
 
• Collaboration avec les LBM-FMG pour la résolution des non 

conformités et l’amélioration des pratiques 

MISSIONS DU CHARGÉ DE PARCOURS GÉNOMIQUE 
Pré-indications Cancers 

• Faciliter la prescription des examens pangénomiques pour les préindications du 
PFMG2025 

 

Chargé de parcours génomique « Cancer » 
Recrutement en 01/2023 
PGMC - CHRU de TOURS 
Mr A. ROMOLI 
Mail: a.romoli@chu-tours.fr 
Téléphone: pas encore disponible 



La RCP de pathologie moléculaire régionale en pratique 

• 1 fois / mois, le vendredi début après midi 

Format hybride : une salle à Trousseau + en visio à Bretonneau (CHU Tours)  

    + région (hors CHU Tours) 

• Quorum minimum par session :  
• 1 oncologue 

• 1 onco-généticien (pour les demandes Seqoia) 

• 1 pathologiste 

• 1 biologiste moléculaire 

 

• Chaque dossier sera présenté par le médecin référent du patient 

• Inscription des patients pour la RCP de pathologie moléculaire régionale dans 
le DCC 
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Fiche de RCP de pathologie moléculaire régionale: disponible sur le DCC 
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Fiche de RCP de pathologie moléculaire régionale: disponible sur le DCC 
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Fiche de RCP de pathologie moléculaire régionale: disponible sur le DCC 
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Fiche de RCP de pathologie moléculaire régionale: disponible sur le DCC 

Mission du chargé de parcours génomique 
Si les CR ont été chargés et sont disponibles 



Recours régional 

• RCP mensuelle 

• Ouverte à toutes les RCP « primaires » 
de la région 
• Variants de signification inconnue / 

anomalies multiples 
• Indications de consultation 

oncogénétique 
• Patients en impasse thérapeutique 
• Essais thérapeutiques 

Plan France Médecine Génomique 2025 

• Sélection des patients éligibles 

• Identification des prélèvements / 
re-prélèvements 

• Acheminement des échantillons 

• Relations (envoi / retour) vers la 
plateforme Sequoia 

• Synthèse des résultats 

• Retour vers RCP d’amont 
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Résumé:  
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Site du Plan France Médecine Génomique - https://pfmg2025.aviesan.fr/ 
 
• Notices d’informations 
• Consentements 
• Pré-indications 
• RCP 
• Demande de création de compte  
   prescripteur SPICE 

RESSOURCES 

https://pfmg2025.aviesan.fr/
https://pfmg2025.aviesan.fr/
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Site du laboratoire SeqOIA - https://laboratoire-seqoia.fr/ 
 
•  Consentements 
• Conditions d’acheminement 
• Bilans d’activité 
• Formulaires 
• Recommandations professionnelles 
• Recommandations Pilotage PFMG2025 
• Recommandations CREFIX       

RESSOURCES 

https://laboratoire-seqoia.fr/
https://laboratoire-seqoia.fr/
https://laboratoire-seqoia.fr/
https://laboratoire-seqoia.fr/


Objectif :  
première RCP  

au premier trimestre 2023 
 

Toutes les bonnes volontés sont les bienvenues, 
nous recherchons des référents d’organe !  
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