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UN PLAN NATIONAL CO-CONSTRUIT
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Plus de 160 personnes mobilisées, pendant 

un an sous la présidence d’Aviesan, 

- représentants institutionnels 

- des compétences transversales des 

domaines de la recherche, de la 

santé, et de l’industrie, 

- les agences de recherche et 

sanitaires, 

- les ministères, 

- les industriels (Ariis, IT,…) 

- la CNAMTS et l’HAS, 

- le CGI, 

- l’école d’économie de Toulouse,…. 



LE PLAN FRANCE MÉDECINE GÉNOMIQUE 2025 : 

3 OBJECTIFS – 14 MESURES
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I. METTRE EN ŒUVRE LES INSTRUMENTS DU PARCOURS

DE SOIN GÉNOMIQUE

II. ASSURER LA MISE EN ŒUVRE OPÉRATIONNELLE ET LA

MONTÉE EN PUISSANCE

III. METTRE EN ŒUVRE LES OUTILS DE SUIVI ET DE

PILOTAGE



AMBITIONS DU PFMG 2025
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Qu’est-ce qu’une pré-indication ? 

Pré-indication (validée par GT6 du PFMG 2025)

Evaluation par la HAS en vue de l’inscription à 

la nomenclature 

- Eléments cliniques (valeur ajoutée du WGS 

par rapport à prise en charge de référence)

- Fiabilité de l’organisation 

Indication (validée par la HAS)

Indicateurs de suivi 

(dont tableau de bord transmis 

aux filières et plateformes)

▪ Les pré-indications retenues ont vocation à être évaluées dans un 2ème temps par la HAS en vue de leur 
inscription à la nomenclature.

▪ A cet effet, il est indispensable que :
• le GT 6 de la HAS précise les données nécessaires en vue de l’évaluation de ces actes par la HAS
• pour chaque pré-indication, un nombre suffisant de patients soit adressé aux plateformes de 

séquençage pour permettre le recueil de ces données.

▪ Le PFMG2025 accompagnera les pré-indications retenues pour accélérer et faciliter leur mise en œuvre.



61 Pré-indications

▪ 51 pré-indications maladies rares (impliquant 21 FSMR)

▪ 10 pré-indications cancer et oncogénétique
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14 pré-indications 48 pré-indications

➔ 2 vagues de priorisation

2019

2020
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AnDDI-Rares

Syndromes malformatifs et 
syndromes dysmorphiques

sans déficience 
intellectuelle

DI en impasse diagnostique avec résultat 
ACPA ou exome-CNV dont le résultat date 

de plus de 18 mois 

Démarrage différé après inclusions de 
DEFIDIAG

Malformations cérébrales

NEUROSPHINX

Dysraphismes

DéfiScience

Malformations et maladies 
congénitales et très précoces du 

cervelet et du tronc cérébral

Epilepsies pharmaco-résistantes à 
début précoce (dans la première 

année de vie)

Schizophrénie 
syndromique

SENSGENE

Surdités 
syndromiques et 

malformatives

Malformations 
oculaires de l’enfant 

et de l’adulte

Dystrophies 
rétiniennes 

héréditaires phase 1

FAVA-Multi

Maladie de Rendu-
Osler

Syndrome de Marfan et 
pathologies apparentées, formes 
familiales d’anévrymes de l’aorte 

thoracique

Malformations Artério-Veineuses 
cérébrales, spinales et 

superficielles, isolées de l’enfant et 
familiales de l’adulte

Groupe artères de moyen calibre

Pré-indications maladies rares (1)

FILFOIE

Pathologies 
sévères du 

foie à 
révélation 

pédiatrique

FIMARAD

Génodermatoses

FIMATHO

Entéropathies 
congénitales 

du jeune 
enfant

MaRIH

Aplasies et 
hypoplasies 
médullaires

Déficits immunitaires 
héréditaires chez 

l’adulte et chez l’enfant

Neutropénies chroniques sévères 
avec et sans co-morbidités

Histiocytoses sans mutations 
BRAFV600E

MHEMO

Pathologies 
plaquettaires 

constitutionnel
les avec panel 

négatif

RESPIFIL

Formes 
inexpliquées 

d’hypertension 
pulmonaire 

isolée de 
l’enfant et 

familiale de 
adulte

MCGRE

Maladies 
constitutionnelles 
du globule rouge 

en impasse 
diagnostique

TETECOU

Maladies rares à 
expressions bucco-
dentaires - formes 

syndromiques

Validées en 2020

Avec 
recommandation

Sous réserve



OSCAR

Maladies osseuses 
constitutionnelles

Pathologies rares 
du métabolisme 

phospho-calcique

FILNEMUS

Maladies 
mitochondriales 

d’une particulière 
gravité

Hypotonies 
néonatales 

périphériques 
suspectes de 

maladie 
neuromusculaire

Myopathies non 
étiquetées après 

résultat négatif des 
panels 

thématiques 
correspondants

FIRENDO

Anomalies sévères de 
la différenciation 
sexuelle d’origine 

gonadique et 
hypothalamo-
hypophysaire

Insuffisance 
ovarienne primitive

Dysfonction de 
l’axe thyréotropes 

avec ou sans retard 
mental

Diabète néonatal 

Hypersécrétions 
hormonales 

hypophysaires 
syndromiques et non 

syndromiques

Diabètes rares de l’enfant et 
de l’adolescent incluant les 

diabètes monogéniques non 
auto-immuns et les diabètes 

lipoatrophiques

Déficits hypophysaires 
combinés (au moins 2 

déficits antéhypophysaires) 
d’apparition néonatale ou 
plus tardive, syndromique 

ou non syndromique. 

G2M

Maladies 
héréditaires du 

métabolisme 
avec profil 

biochimique 
atypique

ORKID

Néphropathie 
chronique 
d’origine 

indéterminée

FAI2R

Maladies 
inflammatoires 

et auto-
immunes

Cardiogen

Cardiomyopathie 
dilatée familiale

Cardiomyopathies 
familiales

Malformations 
cardiaques 

congénitales 
complexes : formes 

syndromiques

Troubles du rythme 
héréditaires

BRAIN-TEAM

Leucodystrophies

Ataxie héréditaire avec 
un début dans l’enfance 

ou à l’âge adulte

Paraparésie spastique 
héréditaire avec un 

début dans l’enfance ou 
chez l’adulte jeune

Dystonie ou 
mouvements anormaux 

rares avec un début 
dans l’enfance ou à 

l’âge adulte

Maladies 
neurodégénératives du 

sujet jeune (âge de 
début <55 ans)

Neurodégénérescence
par accumulation 

intracérébrale de fer
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Validées en 2020

Avec recommandation

Pré-indications maladies rares (2)

Validées en 2019

Profil biochimique 
pathognomonique : 

exploration des régions 
introniques profondes et 

régulatrices des gènes 
ciblés.

En foetopathologie



CIRCUIT DE PRESCRIPTION
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NOTES D’INFORMATION ET CONSENTEMENTS
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Note d’information
A transmettre au patient

Consentement
A télécharger et imprimer

Disponibles en ligne : pfmg2025.aviesan.fr

✓ Consentements pour les examens de génétique constitutionnelle disponibles 
✓ Consentement pour les fœtus et adultes sous tutelle
✓ PRIVILEGIER L’ ANALYSE EN TRIO (WGS 30X)



E-PRESCRIPTION
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SPICE

HYGEN

Tableau dynamique : actualisable

Chaque prescripteur doit être rattaché à une RCP par préindication
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MERCI DE VOTRE ATTENTION

12https://pfmg2025.aviesan.fr/professionnels/pre-indications-et-mise-en-place/

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

