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Médecine personnalisée
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Un concept pas si nouveau

Chr9

Chr6
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Une version très très simplifiée du génome humain

Gène Variation (proxy)

« Bloc »

ATGCTTGCAGTAACGTACGCGATTACGTCCCA….…ATGCTT

3 Milliards

vingt- mille des centaines de millions

Nucléotides

Comment identifier les causes génétiques des maladies, 
réponses au traitement, effets secondaires…?
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Comment identifier les causes génétiques des maladies, 
réponses au traitement, effets secondaires…?

Pour atteindre la significativité statistique besoin d’un grand nombre d’individus et donc de constituer des cohortes! 5



• Rassemble les cohortes en population générale (plus 
de 150 000 individus ) françaises 

• Capitalise sur CRB de pointe en France (le CEPH) 

• Réalise une annotation génétique pour tous avec des 
collaborateurs d’excellence (CNRGH)

• Atteint la taille nécessaire à « l’ambition statistique »

• Positionne la France dans la compétition 
internationale

• Innove avec la création d’un laboratoire de 
biobanking pour valoriser les collections 
d’aujourd’hui et penser celles de demain .

Le projet BioCF: une équipe de choc et des ressources patrimoniales et 
technologiques uniques pour soutenir et développer le recherche biomédicale 
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• Un pionnier de la médecine personnalisée

• Un centre historique pour le partage d’échantillons et données

• Familles du CEPH
• Carte physique du génome humain
• Programme HGDP

• Un CRB de pointe soutenu par une forte exigence en assurance qualité

• (ISO9001/208387)
• Des millions d’aliquots (RT, - 20,- 80, -150- - 190…)
• Une garanti de sécurité de conservation/protection des échantillons

• La plus grande capacité de stockage nationale

• Un laboratoire innovant en « génomique » et sciences du biobanking

• Une excellence reconnue en génomique humaine
• De nombreux projets dont PopGen (+ CNRGH)
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…Le voyage de CONSTANCES…
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Le parcours des échantillons et des données
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Etat des lieux du génotypage de BioCF

Puce GSA-MDV4 d’Illumina

• 48 échantillons par puce

• plateforme Excalibur

• ≈ 700 000 marqueurs

75 000 individus déjà génotypés (dont 44 000 CONSTANCES) . 17 000 en cours de génotypage

Analyse d’environ 700 000 positions variables (1 toutes les 5000 bases du génome) qui correspondent à des 
variations anonymes « marqueurs indirects » ou fonctionnelles « marqueurs directs »
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Ces données génétiques associées aux métadonnées disponibles 
vont permettre de tester/répondre à de nombreuses 

hypothèses/questions d’intérêt biomédical
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• Contrôles appariés

• Phénotypes

• Recherche plus fondamentale



Prochaines étapes et délais « envisagés »
• Finaliser les extractions d’ADN (salive, sang, leucocytes ) Q4 2027
• Finaliser le génotypage Q4 2027

• Analyse control qualité « fin » des données générées en cours
• 1er imputation (de 700 K à 15-20 millions de marqueurs de qualité) Q3 2026
• Obtention des autorisations d’utilisation des données (projets) Q3 2026
• Analyse génétique de la puissance de BIOCF (réplication d’associations connues) Q4 2026-Q1 2027
• Premier article décrivant BioCF Q42027

• Transfert des données au CASD Q1-Q4 2027

• Premiers projets collaboratifs Q4 2026
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CONSTANCES, un nom prémonitoire?

• La  plus importante des cohortes en population 
générale en France

• Une infrastructure en construction et en devenir 
pour soutenir la recherche biomédicale en France
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Merci de votre attention

Rien  ne serait possible sans eux: Marie, Marcel, Antoine, Marylène, Gianluca,  Pascale, Elodie, 
Thérèse, Mariel-Aline, Hélène, Jean-Marc, Jean-Christophe, Laetitia, ValérieS, Eric, Annaig, 
Delphine, Francis , Bertrand...

Rien ne serait possible sans vous: les centaines de milliers de volontaires/collaborateurs
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• No drugs
(Diagnostic)

• drugs
(Efficacy and safety)
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Many medical needs that highlight inequalities, 
some of which are genetic in origin

Commentaires du présentateur
Commentaires de présentation
Why are individuals different with regards to drug availiability, efficiency and toxicity
They react differently because they are inherently genetically different…
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