FORMATION SPECIALISEE TRANSVERSALE DE GENETIQUE ET MEDECINE MOLECULAIRE
BIOCLINIQUE

l. Organisation générale

A. Objectifs genéraux de la formation
Cette FST permet de compléter la formation au diagnostic clinique et biologique et la prise en charge thérapeutique
et pharmacologique en fonction des compétences acquises au cours du troisieme cycle des études de médecine.

e Developper des compétences en matiere de pratique clinique et biologique de la génétique et de la
meédecine moléculaire dans les domaines de la biologie et de la génétique, en particulier dans les analyses
genomiques ciblées et pangénomiques de nouvelle génération, de genetique moléculaire et cytogénétique,
de lanalyse des ARN, des protéines, du métabolisme, des relations génes fonctions et de la bio-
informatique.

e Acquérir une parfaite connaissance clinique et biologique des pathologies et de leur traitement pour
effectuer l'interprétation intégrative.

B. Colleges d'enseignants impliqués dans cette FST
Collége National de Biochimie-Biologie Moléculaire Médicale (CNBBMM), College de Génétique, College
d'HistoEmbryo-Cytogénétique

C. DuréedelaFST
Deux semestres.

D. Sélectiondes candidats alaFST
Conformément a larticle 6 de l'arrété du 12 avril 2017 portant organisation du troisieme cycle des études de
medecine.

Il. Caractéristiques
A. Enseignement hors stages
1. Volume horaire
2 demi-journées par semaine : une demi-journée en supervision et une demi-journée en autonomie.

2. Nature des enseignements
Enapplication de l'article 5du présent arréte:

e Enseignement en autonomie notamment par e-learning
e Enseignement numerique avec QCMs et cas cliniques progressifs

e Enseignements présentiels : séminaires nationaux, cas cliniques

3. Connaissances a mattriser au terme de la formation
Les connaissances spécifiques a acquérir dépendent du DES dans lequel l'étudiant est inscrit et de son projet
professionnel. Elles figurent au contrat de formation mentionné a l‘article 13 de l'arrété du 12 avril 2017 portant
organisation du troisieme cycle des études de medecine.

Elles sont détaillées sur la plateforme numérique de la FST, en particulier :
Tronc commun
e Connattre les techniques de Génétique et Biologie Moléculaire : Next Generation Sequencing (NGS) ciblé
(panel), Whole Exome Sequencing, Whole Genome Sequencing (WGS), RNASeq. .., Analyse Chromosomique



sur Puce a ADN (ACPA), études de la méthylation de 'ADN, étude de la chromatine, PCR (PCR, Q-PCR,
RTPCR, Digital PCR, ...), analyse de fragments, séquencage Sanger, Southern/Northern/Western blots.
Etude fonctionnelle des variants (au niveau ARN, protéine)

Connaltre les techniques de Cytogénétique : techniques d'ensemencements, caryotypage, FISH

(Fluorescence In Situ par Hybridation), techniques moléculaires appliquées a la cytogénétique (ACPA,
gPCR,MLPA...)

Connaissances approfondies sur les relations génotype /phénotype, la physiopathologie moléculaire et la
semeéiologie clinique nécessaires a la stratégie de prescription des examens biologique et génétiques et
leur intérét diagnostique, pronostique et/ou thérapeutique dans les pathologies héréditaires ; -
Connaissances sur la classification et l'interprétation des variants génomiques (pathogénes, variants de
signification inconnue (VOUS, incidental findings), savoir réaliser des corrélations génotypes phénotypes,
connaitre le conseil génétique des variants pathogenes

Connaissances en bio-informatique : utilisation des principales bases de données, utilisation des logiciels
de bioanalyse/bioinformatique (prédiction de pathogénicitg, ...)

Connaissances des recommandations professionnelles des societés savantes et des colléges nationaux
Connaissances des nomenclatures internationales

Connaissance de lalégislation dans le domaine de l'examen des caractéristiques généetiques d'une personne
a des fins médicales.

Connaissances en biologie

Connaltre les méthodes d'analyse de Biologie Moléculaire et Biochimie : protéome, métabolome,
identification et dosage des meétabolites, oxymétrie du métabolisme mitochondrial, détermination de
lactivité fonctionnelle et des modifications traductionnelles et post-traductionnelles et modélisation d'une
protéine normale ou anormale

Connaissances concernant la démarche qualité en biologie médicale

Connaitre et savoir appliquer les dispositions réglementaires, et notamment les exigences spécifiques
pour ladémarche qualité et l'accréditation des laboratoires de Biologie Médical, en particulier, connaltre les
aspects reglementaires de la phase préanalytique, les conditions de prélevement des échantillons, leur

conservation, les conditions d'utilisation des différents milieux biologiques

Connattre les aspects réglementaires de la phase analytique, les principes de base des appareillages les
plus couramment utilisés et savoir choisir les systéemes analytiques appropries, gérer les contrdles de
qualité interne et externe

Connaitre les principes sur lesquels repose la validation des examens de biologique médicale.

Connaissances en genétique

Principes du calcul durisque génétique

Principes généraux du conseil génétique

Principes généraux de 'examen clinique en génétique

Principales maladies monogéniques

Principaux syndromes géniques et chromosomiques et principales approches thérapeutiques
Prise en charge du handicap

Modalités de fonctionnement d'un Centre Pluri disciplinaire de Diagnostic Pré Natal (CPDPN).

Stages
1. Stages aréaliser



2 stages d'un semestre dans un lieu agrée a titre principal ou complémentaire en biologie médicale ou en génétique
médicale et bénéficiant d'un agrément fonctionnel pour la FST Génétique et médecine moléculaire bioclinique.

2. Criteres d'agrement des stages dans la FST, en lien avec le DES d'origine, éventuellement services
avec double agrément
Conformément a l'article 34 de l'arrété du 12 avril 2017 portant organisation du troisieme cycle des études de
médecine:
Pour les laboratoires :

e Laboratoire agréeeé par ['Agence Régionale de Santé

e Présence d'au moins 2 praticiens ayant la qualification ou 'autorisation d'exercice et /ou les agréments pour
réaliser et valider des actes de biologie médicale en lien avec la médecine moléculaire et la génétique

Pour les services cliniques:
e Présence d'au moins 2 praticiens réalisant des consultations de génétique
e Lienavecun Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal

e Etrecentre deréférence ou de compétence en lien avec une filiere de soins.

B. Compétences a mattriser au terme de la formation
Les compétences spécifiques a acquérir dépendent du DES dans lequel ['étudiant est inscrit et de son projet
professionnel. Elles figurent au contrat de formation mentionné a l'article 13 de l'arrété du 12 avril 2017 portant
organisationdutroisieme cycle des études de médecine. Elles sont détaillées sur la plateforme numérique de laFST,
en particulier:

Tronc commun:

e Utiliser les méthodologies et dispositifs d'analyses biomédicales hyperspécialisées permettant la
caractérisation par techniques de biologie moléculaire des modifications d'un seul gene, d'un groupe de
genes, de l'exome ou du génome entier, de cytogénétique et les analyses du méthylome et du transcriptome

e Acquérir la pratique de l'examen clinique d'un patient au cours d'une consultation de génétique et/ou du
conseil génétique selon le cursus d'origine, médical ou pharmaceutique de l'interne

e Interpréter et valider les examens biologiques et faire un diagnostic en fonction du contexte clinique,
orienter et/ou définir les choix thérapeutiques en fonction des corrélations génotypes phénotypes ; -
Utiliser les bases de données du génome et du post génome et les outils de bioinformatique spécifique aux
analyses a haut débit et de bioinformatique intégrative

o Appliquer les stratégies de diagnostic prénatal (DPN), de diagnostic préimplantatoire (DPI) et d'étude de
I'ADN libre circulant dans le sang maternel (ADNlc)

o Appliquer les obligations légales et les régles de bonnes pratiques en génétique constitutionnelle a des fins
médicales, le guide de bonnes pratiques pour la réalisation d'un diagnostic prénatal par génétique
moléculaire a partir d'un prélevement foetal et le guide des bonnes pratiques en cytogénétique

e Mettreaprofitl'organisationdes filieres de santé des maladies rares pour leur prise en charge diagnostique
et thérapeutique.

Compétences en Génétique Médicale:

e Appliquer les bases de la génétique biologique en lien avec les objectifs de compétences listés dans le DES
de Génétique Medicale, notamment la communication avec le patient et ['entourage, l'éthique médicale,
l'annonce du diagnostic/handicap, synthétiser un compte rendu, organiser la prise en charge clinique en
collaboration avec les spécialistes d'organe dans le cadre d'une structure de centre de référence ou de



compétence et ['organisation nationale de la prise en charge des maladies rares, connaitre les mécanismes
physiopathologiques des thérapies ciblées dont labase de déterminisme est la génétique, savoir expliquer
un consentement en vue d'un examen des caractéristiques génétiques d'un individu, Interagir dans le cadre
de réunions pluridisciplinaires (Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal (CPDPN), Réunion de
Concertation Pluridisciplinaire (RCP)...)

Pratique du conseil génétique

Examen d'un patient au cours d'une consultation de génétique
Traitement et suivi d'une maladie génétique

Participation au fonctionnement d'un CPDPN

Calculderisque.

Compétences en Biologie Médicale:

Tirer parti des méthodologies et dispositifs d'analyses biomeédicales hyperspécialisées permettant la
caractérisation du protéome, du metabolome, l'identification et le dosage des métabolites, 'oxymeétrie du
métabolisme mitochondrial, la détermination de lactivité fonctionnelle et des modifications
traductionnelles et post-traductionnelles d'une protéine normale ou anormale a partir de prélevements
sanguins, cellulaires et tissulaires

Participer a la démarche diagnostique, au suivi bio-clinique et aux choix thérapeutiques, notamment, mais
non exclusivement pour les pathologies prises en charge dans les centres de référence et centres de
compétence

Synthétiser, commenter et argumenter le dossier clinico- biologico-thérapeutique d'un patient dans les
staffs pluridisciplinaires; Appliquer les dispositions réglementaires, et notamment les exigences
specifiques pour l'accréditation des laboratoires de Biologie Médicale, dans les étapes pré-analytiques,
analytiques et post-analytiques ; Appliquer les regles de la validation d'un examen spécialisé de biologie
medicale.

C. Evaluation

1. Modalités de 'évaluation des connaissances

Conformément au VIl de l'article 59 de l'arrété du 12 avril 2017 portant organisation du troisieme cycle des études

de médecine:

Examen oral de trente minutes sur les connaissances a acqueérir

2. Modalités de |'évaluation des compétences

Conformément au VIl de l'article 59 de l'arrété du 12 avril 2017 portant organisation du troisieme cycle des études

de médecine

Validation d'une mise en situation de conseil génétique ou de prise en charge clinique et thérapeutique,
selon le cursus initial pharmaceutique ou medical en lien avec l'expérience acquise au cours des stages

Validation d'une mise en situation pour linterprétation de résultats de génétique biologique /médecine
moléculaire également en lien avec les stages réalises

3. Modalités de validation de la FST

Conformément au VIl de l'article 59 de l'arrété du 12 avril 2017 portant organisation du troisieme cycle des études

de médecine

Fiches d'évaluation de stage

Soutenance d'un mémoire redigeé sous la forme d'un article scientifique sur un sujet en lienavec laFST



