
Colloque 2021 - “La génétique”

2e webinaire
POPGEN : un exemple de 
projet de séquençage en 

population générale

Emmanuelle GENIN

CNCP CONFÉRENCE NATIONALE DES COMITÉS
DE PROTECTION DES PERSONNES

Webinaire - 10 h -
25 juin 2021



CNCP

Contexte
Le plan 
France 
Médecine 
Génomique 
2025

2

§ Avril 2015 : Demande du Premier ministre à Aviesan
Examiner la mise en place, et la prospective 
sur 10 ans, des conditions de l’accès au diagnostic 
génétique dans notre pays

§ 22 Juin 2016 : Plan FMG2025
Introduire le séquençage du génome des patients dans 
le parcours de soins

§ 3 projets pilotes pour tester la fonctionnalité et la cohérence 
du parcours de soins incluant le séquençage
- Cancer, Déficience intellectuelle et diabète atypique -

§ 1 projet pilote en population générale : POPGEN
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Le génome est l’ensemble du matériel génétique 
contenu dans les cellules sous la forme de chromosomes 
constitués d’ADN.

Nucléotides
A Adénine
C Cytosine
T Thymine
G Guanine

CGTATTGGTTCAAGTAATTCTCCTGCCTCA 

Séquençage = lire la succession de nucléotides (séquence)

Le génome humain = 3.2 milliards de nucléotides
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1977
W. Gilbert & F. Sanger
Premières méthodes de séquençage

1980 Prix Nobel de Chimie

1990
Composés fluo et automatisation
Projet génome humain

2003
Première séquence du génome

2006
Miniaturisation et nanotechnologies
Séquençage NGS

→ 800 bases
en 5 jours

→ 500 000 bases
en 1 jour

→ 1 génome 
en 1 jour coût ~1000$

→ 13 ans et 3 milliards $
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CGTATTGGTTCAAGTAATTCTCCTGCCTCA 

Séquence d’un individu

CGCATTAGTTCAAGTAATTCTTCCGCCTCA

Séquence de référence

CGTATTGGTTCAAGTAATTCTCCTGCCT_A 

Interprétation

Variants génétiques
Identification

Pathogène Neutre
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Variabilité du génome humain
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A votre avis, 
entre 2 individus, 
sur quel pourcentage du génome
trouve-t-on des différences ?

A- 10%

B- 1%

C- 0.1%

D- 0.01%



CNCP 7

0.1%
du génome montre des différences entre deux individus 



CNCP 8

3 millions
de différences entre les génomes de deux individus
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Interprétation 
des variants
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Connaître les variants et leurs fréquences 
dans la population française

Filtrage des variants
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Le filtrage 
des variants
fréquents 
en population
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§ Des projets internationaux 
§ 1000 Genomes : 2 504 individus de 26 populations à travers le monde
§ ESP : 6 500 individus américains
§ ExAC : 60 706 exomes dont 33 370 individus européens
§ GnomAD : 123 136 exomes & 15 496 génomes (63 416 européens)

Des bases de données sur la variabilité
génétique dans la population générale

Manque de données sur la diversité génétique en France
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Différences 
de fréquences 
des variants
en Europe
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(Heath et al., EJHG, 2008)

Analyse sur 5,811 individus de 12 populations européennes
121,242 SNPs
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Italie

Espagne

CEU

France

GBR

573 individus (exomes) de 6 régions françaises

Résultats des  
premiers projets 
de séquençage 
dans la population 
française
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Résultats des  
premiers projets 
de séquençage 
dans la population 
française
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573 individus (exomes) de 6 régions françaises
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§ Constituer un panel de référence de génomes 
séquencés provenant d’individus représentatifs
de la population métropolitaine française

§ Aider à interpréter les variants génétiques 
trouvés dans les données de séquençage de patients

§ Une base de données contenant les variants
génétiques avec leur position sur le génome
et leurs fréquences selon les zones 
géographiques d’origine des individus 
(données agrégées)
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POPGEN
Sélection
des participants
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§ Recrutement de 15 000 volontaires 
de la cohorte Constances

§ Origine géographique de leur ascendant

§ Couvrir tout le territoire métropolitain en tenant 
compte de la démographie en 1900
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Lieux de naissance 
des grands-parents

16

Connaissez-vous les communes 
de naissance de vos grands-parents ?

A- Oui pour les 4 grands-parents

B- Seulement 3 des 4

C- Seulement 2 des 4

D- Seulement 1 des 4

E- Aucun



CNCP

Résultats 
sur les lieux 
de naissance 
des gds-parents 
dans Constances
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117 991 questionnaires Constances 

GP 
renseignés

Nombre de 
volontaires

0 63 623
1 10 605
2 13 882
3 7 779
4 22 102
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POPGEN
Les différentes 
étapes
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1 2

3

4
5

6

2019 2020

1er trim.
2021

Mars-Dec.
20211er trim. 

2022
1er trim. 

2023

Questionnaire sur les
Lieux de naissance

Géolocalisation des ascendants et 
calcul des distances géographiques

Sélection des 15 000 volontaires

Envoi des courriers d’inclusion  
contenant le kit salivaire

10 000 génotypages

Base de données de référence

Fin 2023

4 000 séquençages
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POPGEN
Les différents 
partenaires
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Inclusion 
des participants
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§ Sollicitation directe des volontaires à leur domicile 
Envoi d’un courrier d’inclusion contenant

– Une lettre d’invitation
– Une notice d’information de 4 pages
– Deux exemplaires du formulaire de consentement
– Un kit salivaire OG-600

• Une notice d’utilisation du kit salivaire
• Un sac contenant un papier absorbant
• Une fiche d’accompagnement du prélèvement
• Une enveloppe T cartonnée bleue

§ Si le volontaire souhaite participer
– Complète et signe le formulaire de consentement
– Réalise l’auto-prélèvement salivaire
– Renvoie l’échantillon salivaire 

et un exemplaire du formulaire de consentement
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POPGEN
La notice
d’information
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Pourquoi cette étude ?

Comment participer à la recherche POPGEN ?

Que se passe-t-il ensuite ?

Aurai-je le droit d’obtenir des informations concernant ma santé ?

Serai-je informé(e) des résultats de la recherche POPGEN ?

Comment sont traitées et conservées mes données génétiques ?

Comment sont gérés mes échantillons biologiques ?

Quels sont vos droits ?

Quel est le cadre réglementaire de cette recherche ?
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POPGEN
Le formulaire de 
consentement
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QUIZZ 3
Consentement à la recherche 
POPGEN
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Et vous, vous auriez répondu quoi ?

Je consens…

A- A la conservation et à la réutilisation 
de mes données et de mon ADN

B- Seulement les données

C- Seulement l’ADN

D- Aucun
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27 49108

POPGEN
Les retours
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8 397 inclusions au 11/06/2021
184 refus de réutilisation (2.2%) 

135 (1.6%)
Refus données

157 (1.9%) 
Refus échantillons
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POPGEN
L’information
aux volontaires
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Sur le site du Plan FMG2025
https://pfmg2025.aviesan.fr/le-plan/projets-pilotes/popgen/

Sur notre site
https://lysine.univ-brest.fr/popgen/

Sur le site de Constances
https://www.constances.fr/actualites/2021/
POPGEN-medecine-de-demain.php

https://pfmg2025.aviesan.fr/le-plan/projets-pilotes/popgen/
https://lysine.univ-brest.fr/popgen/
https://www.constances.fr/actualites/2021/POPGEN-medecine-de-demain.php
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POPGEN
Numéro Vert
FAQ
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Thèmes Total
Objectifs de POPGEN et son contexte 27
Questions sur le formulaire de consentement 13
Questions sur les prélèvements 52
Risques et bénéfices personnels 13
Questions sur les données génétiques 9
Sécurité des échantillons et des données génétiques 9

135 appels et 35 courriers électroniques
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Les données 
génétiques
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§ Des données identifiantes
§ Des données partagées 

avec ses apparentés
§ Des données informatives 

sur certaines maladies
sur les origines géographiques

… qu’il faut protéger

Des données sensibles …
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Des données 
génétiques 
accessibles 
mais protégées
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Des solutions sécurisées 
de partage des données génétiques

→ Le projet PRIVGEN
D. Niyitegeka, R. Bellafqira, G. Coatrieux – LaTim IMT Brest
F.Z. Boujdad, M. Sudhölt – LS2N IMT Nantes
T. Ludwig, E. Génin – UMR1078 Brest

→ La plateforme PRIVAS
R. Bellafqira, G. Coatrieux – LaTim IMT Brest
T. Ludwig, E. Génin – UMR1078 Brest
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