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Plateforme AURAGEN

Plateforme de séquençage à très haut débit 

Séquençage d’Exome Entier : ensemble des régions codantes

Séquençage de Génome Entier : ensemble du génome

Transcriptome : ensemble de l’expression génique

 Indications 

Cancer (50 %)

Maladies rares (50 %) 

Maladies communes

18 000 génomes / an (2018-2025)

 Intégration des données génétiques dans la prise en charge du malade 

Médecine Génomique



Pré-indication oncologique 

Cancer pédiatrique en situation de maladie réfractaire ou de rechute avec échec du traitement curatif 

 Cancers de l’enfant et de l’adolescent 

Objectif : orientation vers un essai clinique

Cas extrêmes sporadiques 

 Précoce et / ou Multiples (>3 cancers)

Analyse par panel constitutionnel sans anomalie au préalable

Cas extrêmes familiaux

Antécédents familiaux sévères

Analyse par panel constitutionnel sans anomalie au préalable



Pré-indication oncologique 

Deux indications en cours de discussion :

 Cancer solide de l'adulte < 40 ans, réfractaire au traitement

 Leucémie aigue de l'adulte en rechute, éligible à un traitement curatif



AURAGEN : Parcours de soin

Réunion de Validation 

AURAGEN

Interprétation et 

Compte-Rendu moléculaire

RCP France Médecine 

Génomique (FMG) d’amont :

Validation de l’indication

Centres labellisés INCa :

Validation / Qualification 

des

prélèvements

RCP d’aval

Consultation



Mutations Secondaires non sollicitées

Séquençage d’Exome Entier  

2 % du génome

85 % en pathologie humaine héréditaire

Séquençage de Génome Entier 

Risque d’identifier une mutation pathogène secondaire non sollicitée

à l’état constitutionnel

Actionnable :  Prise en charge médicale

Non actionnable : Absence de prise en charge médicale



Mutations secondaires 







Mutations Secondaires non sollicitées

Analyses par séquençage à très haut débit 

Risque d’identification d’une mutation à l’état constitutionnelle

Analyse uniquement des gènes actionnables

 Prédisposition héréditaire au cancer au cancer

Nécessité d’une information préalable et d’un consentement du malade



Analyses des caractéristiques génétiques d’un individu

Aspects éthiques et réglementaires 

Prescription

Information préalable du malade

Recueil du consentement

Rendu de résultat



Analyses des caractéristiques génétiques 
d’un individu

Aspects éthiques et réglementaires 

Prescription

Information préalable du malade

Recueil du consentement

Rendu de résultat



Prescription d’une analyse génétique 
d’un individu

Médicale et / ou Scientifique

Prescripteur 

Médecin Généticien

Médecin non généticien connaissant la situation clinique (maladie, prise en 
charge, thérapeutique) et ses conséquences, en relation avec une équipe 
d’oncogénétique

Inscription sur la plateforme Hybrid Génétique (https://hygen.auragen.fr/,

Tutorat : http://hygentuto.auragen.fr/)

Au préalable 

Information du malade

Recueil du consentement du malade

Obligations légales :
Arrêté du 27 mai 2013

Article 16-10 du code civil

https://hygen.auragen.fr/
http://hygentuto.auragen.eu/


Analyses des caractéristiques génétiques 
d’un individu

Aspects éthiques et réglementaires 

Prescription

Information préalable du malade

Recueil du consentement

Rendu de résultat



Information préalable

Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en 
consultation individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du 

code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en 
consultation individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 
6211-2 du code de la santé)

 Caractéristiques de la maladie recherchée

 Moyens de détection et leurs limites

 Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état 
constitutionnel

 Possibilités de prise en charge médicale

 Conséquences  familiales

 Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

 Conservation des prélèvements et des données de séquençage

 Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les 
résultats

Information préalable



Information préalable

Le cancer est une maladie génétique et multifactorielle 

Cancer sporadique 

75 % des cancers

Mutation acquise par la tumeur

Pas de risque de transmission

Cancer génétiquement prédisposé 

5 à 10 % des cas

Mutation constitutionnelle

Haut risque de cancer

Transmissible à la descendance

Pénétrance et expressivité variable



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en 
consultation individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du code 

de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats

Information préalable



Information préalable

Séquençage d’exome entier ou de génome entier

Analyse des caractéristiques génétiques somatiques tumorales :

• Recherche de mutations acquises par la tumeur et actionnables

Analyse des caractéristiques génétiques du patient :

• Systématique

• Distinction variants acquis / variants constitutionnels

• Recherche de variant pathogènes actionnables à l’état constitutionnel

Limites :

 Techniques : l’ensemble des mécanismes moléculaires d’oncogenèse ne peuvent être détectés

 Scientifiques : l’ensemble des gènes actionnables ne sont pas connus



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en consultation 
individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats

Information préalable



Information préalable

 Risque d’identification d’une mutation secondaire non sollicitée à l’état 
constitutionnel 

Uniquement dans des gènes actionnables

Uniquement dans des gènes en lien avec sa maladie

Prédisposition héréditaire au cancer

Absence d’analyse des gènes non impliqués dans les maladies héréditaires sans risque de cancer 
associé



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en consultation 
individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats

Information préalable



Information préalable

Analyse des caractéristiques génétiques tumorales 

Cible identifiée et Autorisation de Mise sur le Marché (AMM) : proposition d’un traitement adapté

Cible identifiée sans AMM : orientation du malade dans un essai clinique (si existant)

Cible non identifiée : pas d’indication à une thérapie ciblée

Analyse des caractéristiques génétiques du patient 

Haut risque de cancer

Mesures de dépistage (Analyses biologiques, Imagerie)

Mesures de prévention (Mesures hygiéno-diététiques, chirurgie prophylactique)



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en consultation 
individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats

Information préalable



Information préalable

 Conséquences familiales 

Modes de transmission :

Autosomique dominant

Autosomique récessif

Risque de transmission à la descendance

Risque d’avoir hérité de la mutation

Risque que la fratrie ait hérité de la mutation

Obligation légale d’informer la parentèle ( Décret n° 2013-527 du 20 juin 2013, 
Art. L1131-1 du Code de la Santé Publique) :

• Directement

• Par le médecin (généticien, par courrier)

Enquête Génétique



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en 
consultation individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 
du code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état 
constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les 
résultats

Information préalable



Information préalable

 Les modalités de rendu de résultats 

Présence d’une mutation à l’état constitutionnel 

Rendu par le généticien

Absence de mutation à l’état constitutionnel 

Rendu par le médecin prescripteur

En consultation individuelle

 Le délai d’analyse 



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en 
consultation individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du 

code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats

Information préalable



Information préalable

Diagnostique 

Poursuite des analyses à partir des prélèvements biologiques et des données de séquençage en 
fonction de l’évolution des connaissances (Article L.6211-7 et suivants du Code de la Santé Publique)

Recherche

Utilisation des prélèvements biologiques

Utilisation des données de séquençage

Dans le cadre de la recherche uniquement (Article L.1131-1-1 du Code de la Santé 
Publique, Article 63 loi n°78-17 du 6 janvier 1978 modifiée) 

 Information sur la nature de la recherche envisagée

Possibilité d’opposition



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en consultation 
individuelle (Arrêté du 27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats

Information préalable



Claire, loyale, appropriée et adaptée à la compréhension du malade, en consultation individuelle (Arrêté du 

27 mai 2013, Article L. 1111-2  et L. 1131-1-2  L. 6211-2 du code de la santé)

Caractéristiques de la maladie recherchée

Moyens de détection et leurs limites

Risque d’identification d’une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Possibilités de prise en charge médicale

Conséquences  familiales

Les modalités de rendu de résultats et le délai d’analyse

Conservation des prélèvements et des données de séquençage

Liberté d’accepter ou non l’examen et d’en connaitre ou non les résultats

Attestation de consultation / Livret d’information

Information préalable



Analyses des caractéristiques génétiques d’un individu

Aspects éthiques et réglementaires 

Prescription

Information préalable du malade

Recueil du consentement

Rendu de résultat



Consentement

Obligatoire

Révocable à tout moment

Information préalable dispensée (Attestation de consultation : Article R. 1131-5 du code de la 
santé publique) et Livret d’information

Indication et Nature de l’examen

Consentement  

à l’analyse des caractéristiques génétiques (Article 16-10 du Code Civil)

à la communication des résultats de l’analyse constitutionnelle 

à informer la parentèle 

• Directement

• Par le médecin généticien



Consentement

• Consentement  

• À la conservation des prélèvements et des données dans un cadre diagnostique 

• À la conservation des prélèvements et des données dans un cadre de recherche

• A Informer le Centre d’Etude et de Conservation des Œufs et du Sperme Humains 
(CECOS) en cas de don de gamète (Article L. 1131-1-2 du Code de la Santé Publique)



Analyses des caractéristiques génétiques d’un individu

Aspects éthiques et réglementaires 

Prescription

Information préalable du malade

Recueil du consentement

Rendu de résultat



Rendu de résultat

Réunion de Validation AURAGEN

En présence d’une mutation à l’état constitutionnel

 Rendu par le généticien

En l’absence d’une mutation à l’état constitutionnel

 Rendu par le médecin prescripteur

 N’écarte pas un risque héréditaire au cancer

 Orientation du malade en oncogénétique pour adaptation prise en charge familiale si cancer précoce et / ou antécédents 
familiaux

Les données brutes ne seront pas rendues aux malades

RCP FMG d’aval : recommandations complémentaires



Conclusion

Le séquençage à très haut débit

Révolution technologique

Révolution médicale

Médecine génomique en oncologie

Analyses des caractéristiques de la tumeur et du malade 

Risque d’identifier une mutation secondaire à l’état constitutionnel

Actionnable

Conséquences individuelles et familiales

Nécessité d’information préalable et de recueil du consentement du patient
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