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EVALUATION DU NOMBRE ANNUEL
ATTENDU DE PATIENTS

Selon les éléments déclarés dans les dossiers des pré -indications :

MaladiesRares & Oncogéenétique Nb patients
Préindications 2019 1 600
Pré&indications2020 15 000
Dont Déficience Intellectuelle 8000
TOTAIMALADIERARES 16 600

Nb patients
sicongeélation

Cancers

TOTAL CANCERS 12 300
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CALENDRIER DE MISE EN 7T UV R EDES PRE-IN
POUR LAANNEE 2020

Suspension activité
de SeqOIA et

AURAGEN
< >

Jan Fev Mar  Avr Mai  Juin  Jui Aol Sep Oct Nov Dec

A ] A

Validation pré- Ouverture pré- Ouverture
indications 2020 indications de progressive
canceérologie pour Déficience

SeqOIA Intellectuelle

Pré-indications 2019 = 9,5 mois de prescriptions

I

Pré-indications 2020 hors DI = 7 mois de prescriptions
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Nb de dossiers

Nb de dossiers

patients au patients au
31/12/2020 28/02/2021
Maladies rares 2176 2718
Prescriptions validées Oncogenétique 86 97
en RCP-FMG d'amont Cancer 593 782
TOTAL 2855 3 597
Dossiers validés en RCP-FMG et en attente de réception des échantillons 1050 937
Dossiers complets en attente de séquencage 601 461
Dossiers complets séquencés 1279 1 826
Dossiers Maladies rares| CR en cours 111 1001
et Oncogénétique CR rendu au prescripteur 81 148
: CR encours 9 65
Dossiers Cancers :
CR rendu au prescripteur 133 224
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EVOLUTION DU NOMBRE DE PRESCRIPTIONS VALI
RCP-FMG D®MONT

Toutes pré-indications
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NOMBRE DE COMPTES RENDUS SIGNES

Nombre de dossiers avec comptes-rendus rendus au
prescripteur
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Fin Aodt Fin Septembre Fin Octobre Fin Novembre Fin Décembre  Fin janvier Fin fevrier 2021
2021

==g== Dossiers Maladies rares et Oncogénétique avec CR rendu au prescripteur

==g== Dossiers Cancers avec CR rendu au prescripteur
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REPARTITION DES PRESCRIPTIONS
PAR PREINDICATION EN 2020

Répartition de l'activité par pré-indications
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TRANSITION DEFIDIAG

b4

C

Inclusions totales par centre

50 ° “B . 50 inclusions attendues par
- I q - I = m II centre pour les patients déja
n N A » " 4 explorés
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m De novo m Déja explorés Inclusions totales analysables
Au 17/03/21
Ve

V Ne pas induire de pertes de chance pour les patients
V Assurer le bon déroulement de Defidiag

Y Transition par étape : centres ayant inclus 50 patients
Y Transition par territoire géographique
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TRANSITION DEFIDIAG C PREINDICATION

A RCP-FMG pour lesquelles la préindication DI a ouvert :
RCP AnDDI - DéfiScience Strasbourg

RCP AnDDI -DéfiScience Nancy

RCP AnDDI -DéfiScience Reims

RCP AnDDi - DéfiScience Paris Necker, Necker polyhandicap, Trousseau, Bondy,
Pitié - Salpétriere , Robert Debré

A RCP-FMG pour lesquelles la préindication DI va ouvrir prochainement :
- 1® mai: RCP AnDDI -DéfiScience Brest
RCP AnDDI - DéfiScience Rennes

- Prochainement . RCP AnDDI -DéfiScience Montpellier, Toulouse, Nimes
RCP AnDDI -DéfiScience Lyon, Grenoble, St Etienne Clermont -Ferrand
Rappel : la préindication déficience intellectuelle est actuellement réservée a des patients ayant déja
bénéficié  d'explorations antérieures , telles que I'ACPA.
Les patients n‘ayant bénéficié d'aucune investigation antérieurement doivent faire  l'objet

d'une proposition d'inclusion dans l'étude DEFIDIAG .

11
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INDIVIDUELS

A 3journées : 11, 12 et 25 janvier 2021

A Personnes auditionnées
Y Porteurs des 61 préindications maladies rares et cancer

Y Animateurs et chefsde  projet des 21 filieres maladies rares et
sociétés savantes en cancérologie concernées parles preindications



FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

IEVES-R I
REMARQUES RECURRENTES SUR LES DIFFIC

RENCONTREES ET LES ATTENTES

A Contraintes de la pandémie Covid pour réorganiser les consultations, mobiliser du
personnel, contre -indication a la venue des parents (agés donc a risque )

Circuits ddéamont

A Complexit® de | a mise en 1 Avlesecidresui ts doamolaurdsr e
circuits de prescription sur le terrain, pour les cliniciens
avec une phase doapprenti ssage assez
lourde pour les cliniciens ; x Délais de consultation et difficultés

pour faire venir plusieurs

x Mi se en Tuvre des proc®dur esmedrebr es do unfamillem® me
prescription et doéenvoi des
échantilons dans | es ceimdryr es de X &ourdeurde certains outils de
région RCP, double saisie avec les outils

de e-prescription

x Manque de comprehension des
procédures de la part des cliniciens x  Quelques fonctionnalités des outils
de prescription a optimiser
Point particulierement sensible pour les
préindications dont la file active est restreinte

CAttente forte de | 6aide des assistants
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FACILITER LA PRESCRIPTION

1. FACILITER LES CIRCUITS DG\MONT

CRecrutement doédassistants de
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FACILITER LES CIRCUITS DGAMONT

CRecrutement doassistants de pr

Ve

A Interfacage du PNMR3 avec PFMG2025

Ve

A Financement de 24 postes doassistants

prescription pour 12 mois par la DGOS pour les
maladies rares

V Assister et former les prescripteurs (revues des dossiers,

consentements, circuits des échantillons, RCP -FMG d 6 amon
e- prescription)

V Déployéessur 21sites hospitaliers pour daouv
territoire

maladies rares
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REPARTITION ACTUELLE DES 24 ETP
ASSISTANTS DE PRESCRIPTION MALADIES RARES

Strasbourg

. C.-Ferrand L*o
Limoges

St-Etienne @

[ )
Toulouse

A
Q D % 3 o 8 assistants multisites

@ 24 Assistants de prescription avec une valence Maladies Rares
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ROLES DES ASSISTANTS DE PRESCRIPTION

Suivi des RCP-FMG pour ceux
qui coordonnent les RCP-FMG

Former/accompagner les
prescripteurs a utiliser les
outils de e-prescription

RCP FMG d'amont
Validation de la prescription

Consultation

Information /

Consultation
médicale
Roéle opérationnel Séquencage - Consentement
&5 haut débit (STHD) Prélevements Prescription

E-prescription

Interprétation

L or , Consultation
dlinico-biologique Reumqn d ||.1terp.retat|on RCP FMG Flaval edicale
clinico-biologique pour la prise en
si nécessaire charge si nécessaire Compte-rendu de

Compte-rendu de biologie ~ Compte-rendu de biologie médicale et prise
médicale RCP en charge adaptée




