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Objectifs principaux de l’UE 
 
Cette introduction à la génomique médicale vous permettra d’entrevoir 
comment nous pouvons valoriser en médecine l’information contenue dans 
notre ADN. Le terme génomique désigne aujourd’hui, plus de 10 ans après 
la complétion du « Human genome project », l’intégration des informations 
provenant du génome entier. Cette information facilite la compréhension 
d’un phénotype ou d’une maladie voire d’un ou plusieurs processus 
biologiques. La plupart des données sont en fait stockées dans des 
databases d’accès libre (comme la base européenne Ensembl) pour tous les 
gènes. Ces informations ont été valorisées pour un individu donné, voire un 
groupe d’individus, par l’amélioration majeure et la baisse des couts des 
techniques de séquençage depuis 2010-2012. Ces techniques dites « haut 
débit » ou « NGS » (Next generation sequencing) génèrent une énorme 
quantité de données « génomiques » pour un individu. Une information 
personnalisée en quelque sorte. Des outils bioinformatiques ont du être 
développés pour les manipuler. L’UE enseignera aussi quelques rudiments 
de bioinformatique pour mieux comprendre les maladies et sa génomique. 
On sait aujourd’hui que nombre  de maladies dites « monogéniques » sont 
en fait associées à plusieurs gènes affectant une même voie 
physiopathologique. Cette UE bien que parlant de gène et génome n’est pas 
un cours de génétique classique mendélienne.  La génomique à des 
implications directes en cancérologie et en pharmacologie et dans bien 
d’autres disciplines. Par simplicité, l’UE se limitera  volontairement aux 
données ADN, les volets trancriptomiques ou épigénétiques ne seront que 
survolés. En fait nous mettrons particulièrement en avant: 
  



 

– L’impact du séquençage haut débit  -NGS- sur la médecine (Whole 

exome sequencing, Whole genome sequencing, RNA-seq). 

– L’importance de la connaissances des bases théoriques et 

pratiques de la génomique et post-génomique humaine. Par 

l’utilisation et la compréhension des bases des données publiques 

en libre accès: (Ensembl, Clinvar, HGMD, dbSNP, ExAC….).  

– L’Introduction aux outils bioinformatiques permettant l’analyse de 

séquences ADN (Analyse pratique de variants/mutations)  

– Les connaissances nécessaires aux futurs praticiens leur 

permettant de comprendre les outils proposés des aujourd’hui au 

grand public comme outils de « médecine prédictive » (exemple de 

23andMe), leurs potentiels avantages et limites. 

 
Nombre d’étudiants : 
Nombre optimum : 16 ; nombre maximum : 20 ; nombre minimum : 10 ; Nombre 

d’étudiants extérieurs (internes, étudiants en médecine dans d’autres facultés) que 

vous acceptez d’accueillir en plus de nos étudiants : 4 

 

Organisation: 30h de cours théoriques la première semaine. 30h de TD 

Comprenant en salle multimédia analyse d’EXOME et impact des variants. 

L’analyses d’articles et mises au point par les étudiants, ½ journée au 
laboratoire; Travail personnel  Commentaire + présentation orale d’un article par 

groupes de 2 étudiants (notés). Objectifs des TD: utiliser les connaissances acquises 

lors des séminaires de la semaine 1. La validation de cet enseignement sera fondée sur 

la présentation du commentaire d’article (50%) + examen écrit final (50%) ayant lieu 

le dernier jour de l’UE. 

 


