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Il SeqOIA

O Au 1¢r avril 2022, depuis la mise en place de SeqOIA sur le GCS (réseau AP-
HP, Institut Curie et Gustave Roussy), un total de 3 165 prescriptions
maladies rares (MR) ont été envoyées

Répartition des prescriptions envoyées par LMG

Gustave Roussy 4

APHP Henri Mondor | 8
APHP Paris Seine Saint Denis ] 37
Institut Curie M 69

APHP Paris Saclay I 106

(dont 281 envoyeées par la
plateforme Paris Nord)
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Il SeqOIA
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Il SeqOIA

Q Au 1°" avril 2022, un total de 1 580 prescriptions MR envoyées hors GCS

Institut de Cancérologie de I'Ouest
CHI Creteil
Hopital Prive du Confluent
CH Estran
Centre Eugene Marquis
CH Alencon
CH Versailles
Fondation ophtalmique Adolphe de Rothschild
CHI poissy
Centre Francois Baclesse
GHU Paris psychiatrie et neurosciences
CH Vannes
CHU Brest
CHU Amiens
CHU Caen
CHRU Tours
CHNO des Quinze-Vingts
CHU Rouen
CHU Rennes
CHU Angers
CHU Nantes
CHU Lille
Source : Laboratoire SeqOIA
AP-HP

Plateforme d’expertise
maladies rares Paris Nord

Répartition des prescriptions envoyées par LMG

ASSISTANCE HOPITAUX
PUBLIQUE DE PARIS




Il SeqOIA

O En 2021, a partir d’avril, [a Plateforme a réalisé I'envoi de 188 prescriptions
d En 2022, |a Plateforme a réalisé I'envoi de 118 prescriptions

Répartition des prescriptions MR envoyées par la Plateforme Paris Nord
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Il SeqOIA

Répartition des prescriptions envoyées par la Plateforme Paris Nord par préindications

Troubles du spectre autistique ou troubles précoces et sévéres du neuro-développement -..

Syndromes malformatifs et syndromes dysmorphigues sans déficience intellectuelle
Surdités syndromiques et malformatives

Pathologies sévéres du foie a révélation pédiatrique

Pathologies plaquettaires constitutionnelles

Néphropathies chroniques

Malformations oculaires

Malformations cérébrales

Maladies mitochondriales d'une particuliére gravité

Maladies héréditaires du métabolisme

Maladies auto-inflammatoires et auto-immunes monogénigues

Malformations artérioveineuses superficielles et du SNC & potentiel agressif

11

+ I—— 12

26

Leucodystrophies _11 14
Insuffisance ovarienne primitive m 1
Génodermatoses g q
Entéropathies congénitales du jeune enfant g 2 4
Diabétes rares du sujet et diabétes lipoatrophiques mm 3
Deficits immunitaires héréditaires 1 <
Déficience intellectuelle 64
Aplasies et hypoplasies médullaires  pmmmm 4
Anomalies séveres de la différenciation sexuelle d'origine gonadique et hypothalamo-... mmm 3
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Il SeqOIA

Illl PRESCRIPTIONS ZONE SeqOIA — REPARTITION PAR PRE-INDICATION

Maladies Rares: 25 pré-indications ont plus de 25 prescriptions validées en RCP

SN

== SEQOIA

@decine gonsmique
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Syndromes malformatifs et dysmorphiques sans déficience intellectuelle
Déficience intellectuelle

~45%

Maladies osseuses constitutionnelles
Malformations cérébrales

Surdités syndromiques et malformatives
Leucodystrophies

Dystrophies rétiniennes héréditaires

~75%

Néphropathies chroniques

Malformations oculaires

Dystonies ou mouvements anormaux rares du sujet jeune
Maladies auto-inflhmmatoires et auto-immunes monogéniques
Ataxies héréditaires du sujet jeune

Maladies héréditaires du métabolisme

Malformations et maladies congénitales du cervelet et du tronc cérébral
Maladies mitochondriales

Epilepsies pharmacorésistantes a début précoce
Génodermatoses

Troubles du spectre autistique sans défidence intellectuelle
Cardiomyopathies familiales

Myopathies

Troubles du rythme héréditaires

Paraparésies spastiques héréditaires du sujet jeune
Insuffisance ovarienne primitive

Dysraphismes

Syndrome de Marfan et pathologies apparentées, formes familiales d’anévrymes de...
Anomalies séveres de la différenciation sexuelle d’origine gonadique et hypothalamo-...

Source : Laboratoire SeqOIA
(Assises de génétique - février 2022)
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Il SeqOIA

O Au 1¢r avril 2022, un total de 1 458 compte rendus ont été deélivrés

Gustave Roussy [ 10

APHP Henri Mondor | 6

APHP Paris Seine Saint Denis || 9
Institut Curie | 19

APHP Paris Saclay M 19

41% des prescriptions MR
envoyées ont un CR délivré

APHP Paris Sorbonne | —— 574

3eme position  APHP Paris Nord N 264

APHP Paris Centre | 557
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Il SeqOIA
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Il SeqOIA

11l RENDEMENT DIAGNOSTIQUE — GENOMES CONSTITUTIONNELS =~ seqoia
Concluants Non-conclusifs Non-conclusifs
VSI d’intérét . sans variant

| 38%

The NEW ENGLAND JOURNAL «f MEDICINE

|| ORIGINAL ARTICLE ”

100,000 Genomes Pilot on Rare-Disease
Diagnosis in Health Care — Preliminary Report

The 100,000 Genames Praject Pilot Investigatars

Newember 11, 2001 N Engl | Med 2021; 335:1868-1830

2183 cas index

R
6%
1%

2%

SNV & delins codants dans PanelApp
SNV & delins codants hors PanelApp
SNV & delins non codants dans PanelApp
SV impliquant géne(s) PanelApp
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== SEQOIA

-
Médecine génomique

1260 cas index
33,50%

38%  Analyse diagnostique

35% o 4,50%
- - SV impliquant géne(s) OMIM R
SACOSRCIS RN ERR RS A 0,2% (n=5) Variants minoritaires (Mito, etc...) _
0,15% (n=3) Nouveaux génes 0,15% (n=2)
Source : Laboratoire SeqOIA 10
(Assises de génétique - février 2022)
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Il SeqOIA

RENDEMENT DIAGNOSTIQUE GLOBAL

63% —

m % Concluants  » % Non-conclusifs

TYPE DE VARIATIONS RENDUES

13%
o~

- 87%

® % concluant SNV ® %concluant CNV

2 111

BIOLOGISTES SIGNATAIRES

COMPTE-RENDUS

AP-HP

S RENDEMENT DIAGNOSTIQUE / PRE-INDICATION

== SEQOIA

"7 meducing quaemigus
2
Hy W Cancluants

TROUBLES DU SPECTRE AUTISTIOUE OU TROUSLES PRECOCES ET SEVERES DU NEURD-..

TROUBLES DU RYTHMEWERIDITAIRES

SYNDEOMES MALFORMATIFS ET SYMOROMES DYSMORPHIGUES SANS BEFICIENCE
STNDROME DE MARFAM ET PATHOLDGIES APPARENTEES, FORMES FAMILIALES.
SYNDROME DE CUSHING PAR HYPERPLASIE NODULAIRE BILATERALE DES SURRENALES
SURBITES SYNOROMIGUES ET MALFORMATIVES

SCHIZOPHRENIE SYNDROMIOUE

PATHOLOGIES SEVERES DU FOIE A REVELATION PEDIATRIAUE
PATHOLOGIES RARES OU S ETABOLISME PHOSPHO-CALEICLUE O OF LA MINERALISATION,
PATHOLOGIES FLACGUETTAIRLS CORSTITUTIONNE LLES

FARAPARESIES SPASTIQUES MEREDITAIRES DU SUJET JEUNE

NEUTROFEWIES CHREONIQUES SEVERES
WEURODEGENERESCENCE FAR ACCUMULATION INTRACEREBRALE DE FER
MEPHADFATHIES CHRONIQUES

MYOFATHIES

MALFORMATIONS QCULAIRES

MALFORMATIONS ET MALADIES CONGENITALES UT TRES PRECOCTS BU CERVELETET DU
BALFORMATIONS CEREBRALES

MALADIES OSSEUSES CORSTITUTIONMELLES

MALADIES NEWRGDEGENTRATIVES DU SUJET JEUNE

MALADIES MITOCHONDRIALES D UNE PARTICULIERE GRAWITE

MALADRIES HEREDITAIRES DU METABOLISME

MALADIES DES ARTERES DE MOYEN CALIBRE

MALADIES CONSTITUTIONNELLES DU GLOBULE ROUGE

MALADIES AUTO-INFLAMMATOIRES ET AUTS.IMMUNES MONDGENIQUES
LEUCODYSTROPHIES

INSUFFISANCE %A NIERNE PRIMITIVE

HYPOTONIES NEORATALES PERIPHERIQUES SUSPECTES DE MALADIE NEURDMUSCULAIRE
GENDDERMATORES

FORMES INEXPLIQUEES D'HYPERTENSION PULMOMN &I RE

EPFILEPSIES PHARMALCDRESISTANTES A DEBUT PRECOCE

ENTERCPATHIES COMGENITALES DU JEUNE ENFANT

OYSTEOPHIES RETINIENNES HEREDITAIRES

OYSTOMIES DU MOUVEMENTS ANORMALUX RARES DU SUJET JELINE

DYSRAPHISMES

IABETES RARES DU SUIET JEUNE ET DIABETES LIPDATROPHICUES

DIABETE NEONATAL

DEFICITS IMMUKITAIRES HEREDITAIRES

DEFICIENCE INTELLECTUELLE

CARDIGMYGPFATHIES FAMILIALES

CANCERS AWEC PHENOTYPES TUMORAUK EXTREMES ET SANS AMTECEDENTS FAMILIALX
CANCERS AVEC ANTECIDENTS FAMILIAUN PARTICULIEREMENT SEvERES

ATANIES WEREBITAIRES DU SUIET IEUNE

APLASIES ETHYPOPLASIES MEDULLAIRES

AWGMALIES SEWIRES DE LA DITFERENCIATION SEXUELLE D' ORIGINE GONADIQUE ET ..
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Pour plus d’'informations,
contactez les chargées de parcours génomique :

claudine.charles@aphp.fr

caroline.guinotsauvent@aphp.fr
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