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Barrières à la mise en place

Lien vers le papier

 Etude australienne

 Identification des étapes qui
mènent à la prescription d’un
séquençage d’exome en situation
de réanimation néonatale et
pédiatrique et de leur répartition
dans le temps

 Comparaison avec un séquençage
d’exome « standard »

 Identification d’éléments à mettre
en œuvre pour faciliter la mise en
place d’une analyse ultra-rapide
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Etudes d’impact médico-économiques

 Etude australienne

 Réduction des coûts en
cas de séquençage de
génome ultra-rapide

 Réduction + importante
si prescription de
l’examen + précoce

Lien vers le papier

 Etude américaine

 Impact du séquençage rapide de génome sur
prise en charge des patients, avec
principalement diminution des jours
d’hospitalisation (table 2)

 Réduction des coûts + importante si le rendu est
+ rapide (table 3)
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Case-report : exemple d’un diagnostic avec traitement

 Publication américaine

 Exemple d’un diagnostic génétique fait avec
un séquençage de génome ultra-rapide :

- 17h entre l’admission et la prise de sang
- 16,5h entre le prélèvement sanguin et le

résultat génétique

 Mise en place d’un traitement vitaminique
adapté au déficit en thiamine identifié par
l’analyse génétique
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Perception des professionnels de santé et parents

Lien vers le papier Lien vers le papier

 Etude australienne

 Parents interrogés sur leur ressenti suite à un séquençage génomique
rapide ou ultra-rapide

 Résultat génétique perçu utile dans 75% des analyses ultra-rapides
(pour les négatifs et les positifs) (table 2)

 Regret parental sur une échelle de 0 à 100 : moyenne à 14 (écart-type
à 11,8) pour les analyses ultra-rapides (table 3)

 Etude australienne

 Cliniciens interrogés sur l’utilité perçue d’un séquençage
génomique rapide en situation de réanimation néonatale et
pédiatrique (exome rapide=rWES, génome rapide=rWGS,
génome ultra-rapide=urWGS)

 Analyse considérée utile par les cliniciens dans 77% des
cas, que le résultat soit positif ou négatif (93% des positifs,
72% des négatifs) (table 1)
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