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Cancers et médecine de précision

Traitement 
« personnalisé »

Patients avec la même maladie



CBNPC : Intégration des données moléculaires à la
classification histologique traditionnelle



Evolution technologique 
Séquençage nouvelle génération



Les différents types de NGS
(séquençage nouvelle génération)

Génome – WGS
3000Mb

Exome – WES
30Mb

Ciblé

RNA-seq
- total
- ciblé

ARN



Principes du NGS 
(séquençage nouvelle génération)



Screening NGS et CBNPC 
en 2018

NGS ciblé



Apport de l’exome au diagnostic 
moléculaire des CBNPC

Génome – WGS
3000Mb

Exome – WES
30Mb

Ciblé

• Exome

– Partie codante du génome

– 1% du génome

– 30Mbases

– 20 000 gènes



Apport de l’exome au diagnostic 
moléculaire des CBNPC

Découverte de biomarqueurs pronostiques ou 
thérapeutiques ou de résistance



Apport de l’exome
Etude des variations du nombre de copies 

des gènes

amplification



Apport de l’exome :
Evaluation de la charge mutationnelle

(nombre de mutations somatiques/Mb)



Impact de la charge mutationnelle

Charge mutationnelle 
élevée => Néoantigènes

Activation immunité 
antitumorale



Apport de l’exome au diagnostic 
moléculaire des CBNPC

Charge mutationnelle et prédiction réponse 
immunothérapie





Alternative à l’exome?
Les panels de grande taille 

(300 à 400 gènes; 1 à 1,5Mb)
Exemple:



Validation pour charge mutationnelle et prédiction immunothérapie

Alternative à l’exome?
Les panels de grande taille 

(300 à 400 gènes; 1 à 1,5Mb)



Intérêt du RNA-seq et CBNPC

Signature pronostique

RNA-seq
- total
- ciblé

ARN



Intérêt du RNA-seq et CBNPC
Découverte de nouveaux transcrits de fusion

An ALK status could be assigned by RNA-seq in 10/10 of the equivocal and/or borderline-positive 
IHC/FISH cases, 2/7 IHC/FISH discordant cases



Place des techniques très haut débit 
dans le parcours du patient

Discussion en RCP

Validation indication NGS Décision traitement



Faisabilité des techniques

Plateformes « INCa » 
actuelles

Futures plateformes 
France Médecine Génomique

NGS panel ciblé

NGS panel grande taille

RNA-seq ciblé 

Exome
RNA-seq total

Exome

Genome

RNA-seq total

Financement RIHN : 
- Facturation de l’établissement effecteur à l’établissement 

prescripteur (circulaire 2018)
- Déclaration dans FICHSUP



Conclusions- perspectives

• Evolution des techniques nécessaire

– Charge mutationnelle

– Transcrits de fusion

• Perspectives : Plateforme France Médecine 
Génomique 2025 

– projet commun région Nouvelle Aquitaine (Bordeaux-
Limoges-Poitiers)

– En attente nouvel appel d’offre

• Difficultés :

– Temps biologiste pour validation et interprétation des 
analyses
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