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1 ) Q U ’ E S T - C E  Q U E  L A  G É N O M I Q U E  ?

2 ) L E S  P R OJ E T S  D E  D É P I S TA G E  G É N É T I Q U E  À  L A  
N A I S S A N C E  D A N S  L E  M O N D E

3 ) D É F I S  /  E N J E U X  /  P OT E N T I E L

Mise en contexte

Dr. Nicolas Garnier, PhD, Membre du conseil scientifique du consortium Screen4Care (www.screen4care.eu); 
Chief Patient Officer, Servier (Paris, France)

http://www.screen4care.eu/


Génomique ou Génétique ?

Génomique
Etude de l’information génétique 

complète d’un individu

Le génome inclus l’ADN codant et non-
codant

Génome: Information génétique complète 
d’un individu

Génétique
Etude de l’hérédité

Etude de la nature et de la fonction d’un 
gène

Gène: portion spécifique d’ADN qui 
« code » pour une molécule fonctionnelle 

Source: adapté de: https://www.genomicseducation.hee.nhs.uk/education/core-concepts/what-is-genomics/



Histoire du séquençage de l’ADN

Source: https://www.rapidmicrobiology.com/news/unraveling-the-past-tracing-the-history-of-dna-sequencing



Comment lire un génome: 1) Séquençage

On extrait l’ADN d’un échantillon (ex: sang). 
Puis on place l’ADN dans un séquenceur qui 
« lit » l’ADN lettre par lettre

Source: adapté de: https://www.genomicseducation.hee.nhs.uk/education/core-concepts/what-is-genomics/



Comment lire un génome: 2) Bio-informatique

La grande quantité de donnée générée par le séquenceur est vérifié et 
filtrée par la bio-informaticiens grâce à des ordinateurs et des logiciels

Control qualité
Alignement et 
réassemblage

Comparaison à une 
référence et détection 

des « variants »

Création d’un fichier 
avec tous les 

« variants » détectés

Source: adapté de: https://www.genomicseducation.hee.nhs.uk/education/core-concepts/what-is-genomics/



Comment lire un génome: 3) L’analyse

Source: adapté de: https://www.genomicseducation.hee.nhs.uk/education/core-concepts/what-is-genomics/

Les chercheurs et les médecins travaillent ensemble sur le fichier des «variants » pour déterminer ce 
qui est pertinent ou pas.
Ils vont utiliser une variété d’outils et de sources, dépendamment de la question clinique: 

Bases de données 
génétiques

Littérature de 
recherche

Statistiques et 
modélisation

Données cliniques 
(phénotypiques) de 
l’individu, pouvant 

inclure d’autre types 
de test diagnostique



Source: adapté de: https://www.genomicseducation.hee.nhs.uk/education/core-concepts/what-is-genomics/

Comment lire un génome: 4) Les résultats

Un rapport détaillant les résultats de l’analyse génomique sera produit. Il sera envoyé à l’équipe clinique de 
l’individu et utilisé pour informer son parcours de soin potentiel.
Plusieurs scénarios possibles:

Poser un 
diagnostique

Identifier des 
traitements 

possibles

Référer à une étude 
clinique

Pas de résultats 
concluants



Source: adapté de Perogenomed et https://www.technologynetworks.com/diagnostics/blog/a-landscape-assessment-of-newborn-screening-in-europe-359964

• Quebec: 18
• USA: 38 core 

and 26 
secondary 



Les générations successives des technologies de séquençage ont fait baisser les 
couts et ouvert de nouvelles frontières

Source: https://www.genome.gov/about-genomics/educational-resources/fact-sheets/human-genome-project;  https://genomize.com/genome-sequencing-costs-effects-on-clinical-genetics/ 



Des dizaines de projets testent différentes approches à 
travers le monde 

Source: Perigenomed et https://www.iconseq.org/the-consortium; liste non exhaustive 



Enjeux - Défis- Potentiels



Défis

 Coûts de labo et d’expertise

 Coûts de technologies et des consommables

 Coûts assurance qualité, règlementation, compliance

 Qualité du séquençage et types de variants

 Rapport du test et support clinique (conseillers en génétique?)

 Model économique



Défis

 Choisir les variants, les gènes, les maladies (Wilson & Jungner’s? 1968)

 Ethique

 Gestion des données et partage

 Legal 

 Implications sociales

Ref: Bick, David, Arzoo Ahmed, Dasha Deen, Alessandra Ferlini, Nicolas Garnier, Dalia Kasperaviciute, Mathilde Leblond, Amanda Pichini, Augusto Rendon, Aditi Satija, and et al. 2022. "Newborn Screening by Genomic Sequencing: Opportunities and Challenges" International Journal of Neonatal Screening 8, no. 3: 40. https://doi.org/10.3390/ijns8030040



Et le future dans tout ça ? Le séquençage ira au-delà du 
génome vers le « multi-omics »

Source: https://www.bcg.com/publications/2024/how-genomic-sequencing-may-change-advanced-diagnostics

???



Potentiel

 6,000 - 10,000 maladies rares, 70% génétiques, 50-75% pédiatriques

 + de 380 maladies rares ont un traitement connu (source: radygenomics.org)

 Le dépistage génétique à la naissance: Porte d’entrée vers la médecine 
génomique du future?

 Avons-nous la technologie ? Le savoir ? Les ressources ? La volonté en tant 
que société ?

Ref: Ferlini, A., Gross, E.S., Garnier, N. et al. Rare diseases' genetic newborn screening as the gateway to future genomic medicine: the Screen4Care EU-IMI project. Orphanet J Rare Dis 18, 310 (2023). https://doi.org/10.1186/s13023-023-02916-x



Potentiel

Ref:Garnier N, Ferlini A; et.al;. Genetic newborn screening and digital technologies: A project protocol based on a dual approach to shorten the rare diseases diagnostic path in Europe. PLoS One. 2023 Nov 22;18(11):e0293503. doi: 10.1371/journal.pone.0293503. PMID: 37992053; PMCID: PMC10664952.



Merci

Panel de discussion:

Du labo à la clinique à la société



Stark et Scott, Nature Reviews Genetics, 2023 (24:755-766) 



Opportunités

➢ Dépistage de plusieurs conditions additionnelles +++ (> 100-200 +)

➢ Accès rapide à des traitements innovants

➢ Diminution de la mortalité / morbidité

➢ Flexibilité vs ajout de conditions additionnelles à peu de frais

➢ Entreposage des données:

➢ Accès à des données potentiellement utiles le plan clinique

➢ Possibilité de couplage de données pour des fins de recherche en 

vue d’améliorer le diagnostic et les traitements de maladies rares

Dépistage néonatal génomique 



Bailey et al, APHL Newborn Screening Symposium, 2025



Enjeux / Défis

➢ Stratégies/outils de sélection des conditions et des gènes associés

            Risque important d’hétérogénéité

➢ Stratégies de séquençage

➢ Capacité de production / débit              Respect des délais attendus

➢ Interprétation des données et production des rapports

➢ Variants de signification incertaine

➢ Impacts sur le nombre de « faux positifs » / « faux négatifs »

➢ Prise en charge et confirmation des nouveau-nés à risque

➢ Diminuer vs générer l’errance diagnostique !

➢ Consentement éclairé – impact sur la participation au programme

➢ Éducation – communication

➢ Entreposage + accès aux données génomiques

➢ Couts, fardeau sur le système de soins: équipement, infrastructure,… 

➢ Équité vs diversité

➢ Demeurer humbles… !

Dépistage néonatal génomique 



Nouveau paradigme 

   

Besoin crucial de partage / collaboration !!

Dépistage néonatal génomique 



ADN et DNN! 

« ...[M]ost parents are completely stunned when they find out 
that their child's blood is being held by the State. They have no 
recollection and they think it's unlawful. »



Programme québécois de dépistage néonatal sanguin et urinaire

Symposium 25 octobre 2024

Séquençage du génome et rôle de 
la génomique en première intention 
dans l’avenir du dépistage néonatal 
sanguin : 

Défis associés à une telle technologie et 
implications éthiques, légales et sociales, 
dans une vision de santé publique

Anne-Marie Laberge, MD, MPH, PhD Santé publique, 

FRCPC Génétique médicale
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DÉCLARATION DE CONFLIT D’INTÉRÊT

Je suis présidente du Comité Consultatif sur le 
PQDNSU



© CHU Sainte-Justine

LES CRITÈRES DE DÉPISTAGE DE WILSON ET 
JUNGNER

Dobrow et al, CMAJ 2018 190:E422-9



© CHU Sainte-Justine

QUEL EST L’OBJECTIF DU DNS?

Hinton et al, Molecular Genetics and Metabolism, 2016
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GOUVERNANCE DU DNS: QUI DÉCIDE?

Miller et al, Can J Public Health 2015; 106(4):e244-e248.
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QUI, QUAND ET COMMENT DÉPISTER?

Downie et al, JAMA Network Open 2021; 4(7):e2114336Parisi et al, Am J Med Genet part C 2023; 193C:44-55
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QUELLES CONDITIONS DEVRAIENT ÊTRE 
CIBLÉES?

Downie et al, Genet Med 2024; 26:101077 doi.org/10.1016/j.gim.2024.101077

https://doi.org/10.1016/j.gim.2024.101077
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DIFFÉRENTS MODÈLES ET 
ENJEUX À CONSIDÉRER

Yu et al, Arch Med Research 2024 Spiekerkoetter et al, J Inherit Metab Dis 2023; 46:778-795 
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QUELS SONT LES ENJEUX RELIÉS AUX 
DIFFÉRENTS TYPES DE RÉSULTAT LORS DE 
L’AJOUT D’UNE NOUVELLE MALADIE?

Van der Burg et Oerlemans, Bioethics 2018; 32:171-183
Goldenberg et al, Genet Med 2019; 21:525-533

• résultats positifs

• faux positifs

• faux négatifs

• état de porteur

• résultat indéterminé
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COMMENT ÉVALUER À LONG TERME 
LES IMPACTS DU DNS?

Défis de mesurer bénéfices, torts et fardeaux

Types de données à colliger

Types de devis pour évaluation

Défis de faire des évaluations périodiques/ 
longitudinales

Est-ce que l’impact du DNS doit être évalué pour 
toutes les maladies ciblées par le DNS? 

Kalkman et al, Eur J Hum Genet 2024; 32:146-149
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