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ACMTS

Messages clés

e |La liste des tendances a surveiller en 2023 de 'ACMTS présente 10 technologies et themes
liés a la médecine de précision susceptibles d’entrainer au cours des cing prochaines
années des répercussions importantes et transformatrices sur les systemes de santé au
Canada, et de définir l'avenir des soins de santé.

Le projet GEnome humain, achevé il y a 20 ans, offre de nouvelles possibilités d'utiliser
I'information génétique sur une personne pour prendre en charge ses soins. Aujourd'hui,
on assiste dans les systemes de santé a I'émergence de nouvelles technologies de
médecine de précision pouvant servir a guider et a personnaliser les soins en fonction des
caractéristiques particulieres d'une personne. La liste des tendances a surveiller en 2023
départage espoir et engouement, et indique que ce domaine pourrait réellement permettre
d’améliorer les soins aux patients et le fonctionnement des systemes de santé.

La liste des tendances a surveiller en 2023 décrit 5 technologies prometteuses en
médecine de précision qui pourraient définir 'avenir des soins de santé, parmi lesquels les
biopsies liquides pour guider le choix d’anticancéreux et les tests pharmacogénomiques
pour les troubles de santé mentale. Afin de préparer les systemes de santé a I'adoption

et a la mise en ceuvre a grande échelle de ces technologies, la liste se penche également
sur des facteurs a considérer pour les décideurs en ce qui concerne les éventuels effets et
répercussions des technologies sur les cheminements cliniques, les ressources humaines
en santé, les infrastructures de soins de santé et I'équité en santé.

La liste releve également 5 themes importants s'appliquant aux technologies de médecine
de précision en général, et qui pourraient empécher les systemes de santé de réaliser

le plein potentiel de ces technologies. Mentionnons notamment les défis comme
I'augmentation de la complexité associée a l'interprétation des résultats et les difficultés
relatives a la réeglementation des technologies de médecine de précision, deux themes
sur lesquels il faudra se pencher attentivement et qui influenceront I'adoption, la diffusion
et la mise en ceuvre élargies des technologies en question.

e La surveillance des avancées et des données probantes concernant les technologies et les
thémes relevés peut aider les intervenants en soins de santé a préparer les systemes de
santé pour l'avenir et guider la planification des systemes de santé au Canada.

Introduction

LACMTS repeére les technologies nouvelles et émergentes susceptibles d'avoir une incidence
importante et transformatrice sur les systémes de santé au Canada. Par l'intermédiaire d'une
surveillance réguliere des différentes sources d'information sur la santé, 'ACMTS soutient

les décideurs en les informant sur les technologies de la santé en émergence pour qu'ils

se préparent en vue de leur introduction possible, de leur accessibilité et de leur adoption

a grande échelle. Les listes des tendances a surveiller’ annuelles de TACMTS relevent les
technologies les plus susceptibles de transformer les systemes de santé et de définir I'avenir
des soins de santé au Canada. Cette liste annuelle anticipe les répercussions des innovations
au sein de la technologie sur les besoins futurs des systemes de santé et fournit des signes
précoces pour guider la planification des systemes de santé. En s'appuyant sur les listes
antérieures qui ont examiné des technologies de la santé pour différents problemes de santé
et aspects des soins, la liste des tendances a surveiller en 2023 explore plus profondément

Compilation Liste des tendances a surveiller en 2023 : 10 technologies et themes liés a la médecine de précision


https://canjhealthtechnol.ca/index.php/cjht/article/view/er0012

ACMTS

les technologies de la santé au sein d'un theme unique et met 'accent sur les principaux
développements dans les technologies de médecine de précision.

Attentes de la médecine de précision

La médecine de précision? (en anglais) est une approche qui utilise I'information relative

aux caractéristiques biologiques, environnementales et comportementales influant sur

la santé propres a une personne pour orienter et personnaliser ses soins. Elle permet

une transformation de certains aspects des soins de santé, qui passent d'une approche
universelle a une approche ou les caractéristiques et les situations propres a I'individu sont
utilisées pour guider ses soins. Depuis la fin du projet Génome humain en 2003, la médecine
de précision a ouvert de nouvelles possibilités pour prévenir, diagnostiquer et traiter de
nombreuses affections a l'aide de l'information génomique (ADN ou ARN)?. Par exemple, elle
a mené a la mise au point de nouvelles technologies permettant de dépister les personnes
présentant un risque accru d'affections chroniques, comme la maladie d’Alzheimer, a la
création d'outils pouvant améliorer le dépistage et le diagnostic de maladies rares et a la
multiplication des traitements pharmacologiques ciblant des mutations précises dans le
domaine des soins contre le cancer*®. Les avancées dans la technologie du séquencage

et 'analyse des données ainsi que les investissements en recherche et dans de grandes
initiatives axées sur la génomique au Canada et a I'échelle internationale, accélerent le rythme
de l'innovation des technologies de médecine de précision*’1°.

Bien que le développement accru des technologies de médecine de précision fasse naitre une
proposition attrayante de prestation de soins plus ciblés qui pourrait améliorer les issues des
patients, cette transformation apporte également une plus grande complexité aux systemes
de santé. Si ces technologies devaient étre adoptées de plus en plus dans la pratique

clinique courante, elles modifieraient probablement de multiples aspects des soins, dont les
cheminements cliniques, les ressources humaines et sanitaires, les infrastructures des soins
de santé, les résultats et les expériences pour les patients et souleveraient des considérations
d'équité*"3. Pour sensibiliser les décideurs aux innovations en médecine de précision et aux
répercussions possibles sur les systemes de santé, la liste des tendances a surveiller en 2023
releve des technologies de médecine de précision nouvelles et émergentes et des themes
transversaux liés a ces technologies susceptibles d'entrainer au cours des cing prochaines
années des répercussions importantes sur les systemes de santé au Canada.

Elaboration de la liste des tendances a surveiller en 2023

Puisque la médecine de précision est un vaste domaine, le contenu de la liste des tendances
a surveiller en 2023 se limite aux dispositifs médicaux, aux interventions cliniques et a
d'autres technologies de la santé qui permettent de détecter, de caractériser ou d'utiliser
I'information provenant du génome ou des protéines d’une personne pour orienter et
personnaliser ses soins (consulter 'annexe 1). Elle n'examine pas les traitements ou autres
technologies de médecine de précision définis comme étant des médicaments par Santé
Canada (comme la plupart des produits a base de cellules souches) ni les technologies qui
font indirectement partie des soins cliniques avec des résultats pour les patients (p. ex.,
logiciel de technologie de I'information sur la santé).

Pour étre prises en compte dans la liste, les technologies doivent également étre nouvelles
ou en émergence, c'est-a-dire qu'elles ne sont pas encore accessibles ou largement adoptées
au Canada au-dela d'un nombre limité d'établissements de soins de santé ou d'initiatives.
Des exemples précis de technologies, d'études de recherche en cours ou d'autres initiatives
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figurent également dans la liste pour illustrer les éléments dans la pratique et sont fournis a
titre d'information générale. Les éléments de la liste des tendances a surveiller en 2023 ne
sont pas classés en ordre d'importance ni en fonction de I'incidence possible ou du moment
de cette incidence, mais certaines technologies sont rendues plus loin dans leur mise au
point que d'autres. La liste des tendances a surveiller de cette année reléve également les
themes les plus importants; a savoir des aspects politiques, sociaux, juridiques, éthiques ou
reglementaires s'appliquant aux technologies de médecine de précision qui pourraient influer
sur leur développement, leur adoption ou leur mise en ceuvre dans les systemes de santé
canadiens. Bien que des efforts aient été faits pour séparer les themes en éléments distincts,
en raison de l'interdépendance des themes, il peut y avoir un certain chevauchement. Cette
liste ne constitue pas I'approbation d’'une technologie en particulier et vise a étre utilisée
uniquement a titre d'information.

LACMTS a élaboré la liste des tendances a surveiller en 2023 a l'aide d'une approche modifiée
d'établissement des priorités de la James Lind Alliance (JLA) (en anglais). Une présélection
de technologies émergentes et de themes connexes a été établie a partir de la documentation
publiée et de I'actualité du domaine, avec les conseils d'un groupe consultatif d'experts.

Les éléments définitifs présentés dans la liste des tendances a surveiller en 2023 ont été
sélectionnés par un groupe d'experts au moyen d’'un processus décisionnel consensuel. Ce
groupe réunit diverses perspectives et expériences et compte des patients partenaires, des
personnes ayant un vécu pertinent, des spécialistes des politiques et du droit, des chercheurs,
des représentants de l'industrie et des professionnels de la santé de partout au Canada. De
plus amples détails au sujet du processus de sélection et de définition des éléments figurent
alannexe 1.

Objectifs de la liste des tendances a surveiller

La liste des tendances a surveiller en 2023 de TACMTS vise a souligner les technologies de
meédecine de précision susceptibles d'entrainer au cours des cing prochaines années des
répercussions importantes et transformatrices pour les décideurs en santé ainsi que de
définir l'avenir des soins de santé au Canada. Elle sert également de guide pour départager
I'espoir et 'engouement au sujet des perspectives de ces technologies et décrit certaines
des incertitudes qui y sont liées. Les themes relevés dans la liste des tendances a surveiller
en 2023 orientent les décideurs vers les aspects politiques, sociaux, éthiques et juridiques
a considérer qui sont a la base des développements au sein des technologies de médecine
de précision. La contextualisation des développements technologiques, parallelement aux
themes plus généraux, peut donner un apergu de I'avenir de la médecine de précision au
Canada et soutenir la planification des systémes de santé. lensemble des cing technologies
et des cing themes liés a la médecine de précision constitue la liste des tendances a
surveiller en 2023.
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Les technologies de médecine de précision
a surveiller

Des outils numériques pour évaluer lI'information génétique et guider
les patients dans les soins

Une enquéte de 2020 menée aupres de personnes vivant au Canada montre qu'il y a eu une
augmentation de 35 % de l'acces aux données de santé en ligne depuis 2019 et que 79 %
des gens veulent un acces électronique a leurs renseignements personnels sur la santé™.
Les outils numériques comme les portails pour patients donnent aux cliniciens, aux patients
et aux familles un accés a des renseignements de santé personnalisés. Dans un contexte
de médecine de précision, ces technologies peuvent permettre aux gens de consulter leurs
résultats génétiques, d'en comprendre l'incidence et d’en discuter avec des professionnels
de la santé lors d'interactions utiles et fructueuses, ce qui pourrait aider a améliorer leur
état de santé’™'s. Avec certains tests comme le séquengage du génome entier et les

panels génétiques qui recueillent de I'information sur des centaines de génes et d'autres
biomarqueurs, on se retrouve avec une quantité énorme de renseignements tres complexes.
Il serait bénéfique de disposer doutils pouvant aider a comprendre ces renseignements
complexes et offrant aux patients, aux membres de la famille et aux professionnels une
plateforme qui contextualise 'information génétique, ce qui améliorerait I'expérience pour
les patients, appuierait la prise de décisions partagées et favoriserait les soins centrés sur
le patient?”.

Une revue systématique révele I'existence d'au moins 70 outils différents pour la prestation
de soins en génétique, dont des portails Web, des applications et des outils numériques qui
peuvent étre utilisés pour I'évaluation clinique, I'éducation des patients, les consultations
avant et apres les tests génétiques et la communication des résultats’®. Si certains de ces
outils numériques utilisés actuellement ou a venir devaient étre adoptés et mis en ceuvre a
plus grande échelle au cours des cing prochaines années, ils souleveraient probablement
plusieurs possibilités et facteurs a considérer pour les systemes de santé. Par exemple, en
raison de la demande croissante de tests génétiques, ces technologies pourraient contribuer
a améliorer I'acces aux services de consultation pour les patients fournis par des généticiens
cliniques, des conseillers en génétique ou des fournisseurs de soins primaires’. Certaines
technologies numériques pourraient améliorer l'efficacité des processus en réduisant le
temps consacré a des taches administratives comme la préparation de dossiers ou autres
documents’®.

Alinstar du secteur plus vaste de la santé numérique, la perspective de croissance des
outils numériques en génétique souligne I'importance grandissante de la confidentialité et
de la sécurité des données des patients, qui sont des préoccupations importantes pour les
personnes vivant au Canada'®. Il sera approprié de continuer d'améliorer les infrastructures
relatives a la confidentialité des données pour répondre aux préoccupations de sécurité,
car les résultats des tests génétiques provenant des dossiers médicaux devront se relier
facilement aux outils numériques a l'intention des patients tout en assurant la sécurité et
la confidentialité des renseignements de nature délicate, comme les facteurs de risque
génétiques’®?. La diffusion élargie des technologies au Canada dépendra aussi probablement
de facteurs numériques a considérer en matiere d'équité en santé, notamment les
avantages potentiels de la technologie a surmonter les barrieres géographiques a l'acces,
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les initiatives visant a améliorer les connaissances en santé et le soutien aux infrastructures
technologiques (p. ex., acces a Internet dans les régions rurales et éloignées)’®.

Voici quelques exemples d'outils numériques a surveiller :

e Genetics Adviser?! (Toronto, Canada) est un outil daccompagnement numérique en
matiere d'information et de consultation génétique visant a guider les patients tout au long
de leur cheminement clinique. Il offre des renseignements avant les tests, aide a décrire
les éventuels effets favorables et néfastes de différents tests, et propose un guide pour
comprendre les résultats des tests et leur incidence, ainsi qu'un dossier permanent des
résultats génétiques, et des mises a jour?'. Cet outil numérique est adaptable aux multiples
types de tests génétiques, populations et contextes cliniques. Un essai contrélé randomisé
de méthodes mixtes est en cours pour évaluer 'efficacité de l'outil lorsqu'il est couplé a la
consultation génétique (comparativement a la consultation génétique seule) sur différents
criteres d'évaluation tels que l'incidence sur la prise de décisions, I'expérience des patients
et les couts économiques??. Cette initiative est soutenue en partie par les Instituts de
recherche en santé du Canada, la St. Michael's Foundation et le Centre McLaughlin de
I'Université de Toronto?.

ShareDNA? (Seattle, Etats-Unis) est une application gratuite pour téléphone intelligent
grace a laquelle les patients peuvent téléverser et transmettre les résultats de leurs tests
génétiques de fagon sécurisée. Lapplication aide également a comprendre comment
interpréter les résultats, et ne nécessite pas une tonne de données personnelles?. Une
étude de mise a l'essai menée aupres des premiers utilisateurs révéle que l'application est
facile d'utilisation, mais indique également le besoin de fournir plus de renseignements sur
la fagon dont les données sont protégées?*. Cette initiative est soutenue en partie par les
National Institutes of Health et le Kaiser Permanente Washington Health Research Institute
des Ftats-Unis?*.

Une biopsie liquide pour guider le choix du traitement anticancéreux

La biopsie liquide? (en anglais) est une technologie en émergence qui permet de détecter
I'information génétique dans les liquides corporels. Cette technologie pourrait modifier le
cheminement clinique dans le traitement du cancer. En effet, les approches classiques de
meédecine de précision reposent sur des biopsies chirurgicales, et on pourrait assister a

une transition vers des technologies moins effractives. Ces technologies visent surtout a
détecter de I'ADN acellulaire dans le sang, mais peuvent également le détecter dans I'urine, la
salive ou le liquide céphalorachidien?. Le recours a la biopsie liquide s’appuie sur un corpus
de données probantes grandissant selon lesquelles, dans certains cancers, les cellules
tumorales peuvent relarguer de 'ADN dans les liquides corporels?. Ces fragments d’ADN
peuvent avoir un profil génomique différent du profil de 'ADN provenant de cellules saines;
une analyse avec une technologie appropriée permettra de décrire des caractéristiques du
cancer qui pourraient jouer un réle important dans le choix du traitement. Bien qu'il existe
différents types de technologies reposant sur la biopsie liquide, les tests servant a guider les
décisions de traitement apres un diagnostic de cancer — plutét que les tests utilisés pour le
dépistage — ont été sélectionnés parmi les technologies de médecine de précision a surveiller
au cours des cing prochaines années. Méme si la majorité de ces technologies offertes a
I'neure actuelle sont des tests monogéniques ou des panels multigéniques qui ont recours a
une certaine forme de technologie de réaction de polymérisation en chaine (PCR), de plus en
plus de technologies de séquengage de nouvelle génération (SNG), qui évaluent une multitude
de cibles génomiques, sont mises au point et adoptées??’.
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La biopsie liquide peut également fournir des renseignements sur I'adéquation des cibles
thérapeutiques (par exemple, en tant que diagnostic compagnon), la réponse thérapeutique
(comme la résistance aux médicaments), la progression du cancer (comme I'évolution

de la tumeur au fil du temps) et les signes de récurrence au moyen d'approches peu
effractives (c'est-a-dire analyses sanguines)?. Pour les personnes chez qui la biopsie par
voie chirurgicale pourrait présenter un risque €levé ou lorsqu'il est impossible de prélever de
multiples biopsies par voie chirurgicale tout au long du cheminement clinique, les biopsies
liquides pourraient constituer une solution de rechange ou un complément aux analyses
tissulaires et contribuer a améliorer I'expérience des patients et les issues cliniques?*?®. Bien
que la biopsie liquide soit la plus adoptée pour guider le choix du traitement contre le cancer
du poumon non a petites cellules (CPNPC) en raison de I'hétérogénéité de ce type de cancer
et des différentes options thérapeutiques possibles, elle pourrait étre de plus en plus utilisée
au cours des cing prochaines années pour d'autres types de cancer, comme ceux du célon,
du sein, des ovaires et de la prostate?=°.

Il sera important de surveiller les nouvelles recherches sur la précision diagnostique (qui est
généralement plus faible que celle des analyses tissulaires), I'utilité clinique et le rapport cout/
efficacité des tests de biopsie liquide. Si la biopsie liquide devait étre adoptée a plus grande
échelle, les systemes de santé auraient probablement a tenir compte de ses exigences en
matiére d'infrastructures, notamment I'investissement initial en équipement, de la formation
du personnel et de la capacité nécessaire des laboratoires pour effectuer de tels tests?.
Particulierement dans le cas des tests reposant sur le SNG, les systemes de santé devront
probablement déterminer si la centralisation (comparativement a des infrastructures
décentralisées ou régionalisées) pourrait constituer une approche plus viable pour mettre en
ceuvre les tests et les analyses?. 'examen en vue du remboursement de la biopsie liquide
peut s'avérer complexe, et tirer des enseignements sur sa premiere utilisation et son adoption
en contexte de CPNPC peut orienter sa mise au point actuelle®’. Continuer de communiquer
avec les patients et les professionnels de la santé pour comprendre les perspectives

a propos de cette technologie et son utilisation dans les cheminements cliniques peut
également aider a guider son adoption dans les années a venir®. Si l'utilisation de la biopsie
liquide devait passer d'un nombre limité de types de cancer et de quelques centres de
recherche universitaire a un nombre plus élevé de types de cancer et a une intégration dans
les soins usuels de bon nombre d'établissements, la diffusion élargie de cette technologie
pourrait fournir un acces plus équitable au sein et dans I'ensemble des provinces et des
territoires au Canada.

Voici des exemples de technologies en émergence et d'évaluations effectuées a leur sujet :

e | es technologies de profilage génomique complet sont des tests sur biopsie liquide
reposant sur le SNG pouvant servir a caractériser des centaines de genes, a guider le choix
du traitement et a surveiller la réponse thérapeutique en contexte de CPNPC et d'autres
tumeurs solides, et ce, a partir d'un seul échantillon®'.

* | es tests sanguins de détection des mutations du gene EGFR® (en anglais) sont des
tests reposant sur la PCR mis au point par différents fabricants. Ils servent a détecter les
mutations du gene EGFR, qui peuvent conférer une résistance a certains médicaments,
afin d'orienter le choix du traitement contre le CPNPC.

e |'essai PREDICT qui est en cours en Colombie-Britannique® examine le taux de
détection, les issues cliniques et les couts d'utilisation de la biopsie liquide. Cet essai
randomisé mené en mode ouvert compare la caractérisation moléculaire des tests sur
biopsie tissulaire et des tests sur biopsie liquide reposant sur le SNG (a l'aide du test
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FoundationOne Liquid CDx) pour guider les décisions thérapeutiques relatives a de
multiples types de cancer.

Les technologies « omiques » et les cheminements cliniques

Le séquengage du génome (la totalité de 'ADN d'une personne; les liens sont en anglais),
de I'exome (I'ADN des portions codant pour des protéines) et du transcriptome (expression
génique globale, mesurée a I'aide de I'ARN) entiers sont des technologies de médecine

de précision parfois appelées collectivement technologies « omiques », comme elles
caractérisent la totalité de l'information moléculaire sur les cellules et les tissus d'une
personne®®. Cette méthode est a lopposé des tests ciblés, qui examinent un nombre limité
de genes, de régions du génome ou de protéines. Du fait de leur nature exhaustive, les
technologies « omiques » permettent la réalisation d'un seul test t6t dans le processus,
plutdt que d'une série de tests individuels. Ainsi, ils offrent de meilleurs renseignements et
pourraient accélérer le diagnostic®®=. Bien que le séquencgage du génome, de I'exome et du
transcriptome entiers soit déja largement utilisé en recherche, I'utilisation de ces technologies
dans les soins usuels pourrait augmenter considérablement au cours des cing prochaines
années, comme elles offrent des renseignements plus précis et plus complets que les tests
ciblés ou les tests visant un seul gene™. Leur adoption dans le continuum de soins, gu'on
pense au diagnostic, a la caractérisation ou au traitement, pourrait transformer les soins de
santé au Canada.

Le séquengage du génome et de I'exome entiers offre une proposition de valeur importante
dans le domaine des maladies rares, des maladies pédiatriques et des maladies chez I'adulte
touchant différents systemes organiques®’. Par exemple, ces technologies pourraient réduire
I'attente du diagnostic pour les nourrissons atteints de maladie grave inconnue, ce qui
pourrait donner lieu a de meilleures issues en milieu de soins actifs®. Le profilage tumoral
peut également aider a établir le diagnostic et a détecter des mutations qui peuvent étre
ciblées par un traitement pour les personnes atteintes de cancers rares ou inconnus#2,
Pour les cancers plus courants, bien que le séquengage « omigue » ait des avantages
cliniques, les couts et I'interopérabilité limitent 'utilisation de cette technologie dans les soins
usuels**# En raison du nombre croissant de traitements de précision ciblant des mutations
précises, de la diminution des couts du séquengage et du nombre toujours croissant d'études
évaluant la mise en ceuvre dans le monde réel, les cing prochaines années pourraient voir

les technologies « omiques » transformer les cheminements cliniques du diagnostic et du
traitement'246,

Si la mise en ceuvre du séquengage du génome, de I'exome ou du transcriptome entier devait
étre adoptée de plus en plus dans les soins usuels, les décideurs en santé devraient améliorer
ou grossir les infrastructures existantes pour effectuer ces tests (y compris la formation

du personnel, I'équipement et I'entreposage des échantillons) et analyser les résultats, qui
sont en soi plus complexes que ceux des tests classiques, car ils nécessitent une expertise
plus poussée dans le domaine de la bio-informatique™. Les systéemes de santé doivent
également considérer d'autres défis liés aux résultats des tests qu'il faudra peut-étre atténuer.
Il pourrait s'agir d'une incertitude concernant les découvertes fortuites qui pourraient avoir
une incidence sur les patients et leur famille (p. ex., possibilité d'un surdiagnostic et anxiété a
propos des résultats), linterprétation de résultats complexes et la connaissance des limites
des bases de données génomiques qui peuvent influer sur la pertinence des résultats en
raison de la sous-représentation de certaines caractéristiques démographiques dans les
génomes de référence’?4748,
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Voici des exemples de technologies et d'initiatives a surveiller dans ce domaine :

* | e séguencage ultrarapide du génome par nanopores® (en anglais) vise a accélérer le
processus de séquencage du génome entier afin de produire des résultats en moins
de huit heures. D'apres des résultats préliminaires, cette technologie pourrait étre utile
dans les milieux de soins intensifs, comme les unités néonatales de soins intensifs, ou le
séquengage rapide offrirait des résultats plus t6t et réduirait ainsi le besoin d'interventions
diagnostiques en aval.

Le Réseau des centres d'oncologie du Marathon de I'espoir®® a créé des réseaux
interprovinciaux et mene des projets pilotes aux quatre coins du pays pour élargir I'acces
au séquengage du génome et du transcriptome entiers ainsi qu’aux infrastructures
nécessaires pour appuyer la mise en ceuvre des technologies de médecine de précision
dans les soins usuels. Des milliers de personnes atteintes d’'un cancer qui, autrement,
n‘auraient pas acces aux traitements de précision pourraient s'en prévaloir directement.
Continuer de surveiller les résultats et les enseignements tirés de la mise en ceuvre de ces
programmes fournira de I'information utile pour la planification des systemes de santé.

Le projet pilote Genome-wide Sequencing Ontario® (en anglais), lancé en 2021, vise a
évaluer le rendement clinique, le rapport cout/efficacité et la mise en ceuvre d'offrir le
ségquengage du génome ou de I'exome entier aux adultes et aux enfants chez qui I'on
soupgonne un trouble génétique rare®. Les résultats de ce projet pilote contribueront a
éclairer la mise en place des infrastructures nécessaires a cette technologie et son role
comme traitement de référence, et permettront d’avoir une idée de l'incidence politique de
son remboursement.

Les tests pharmacogénomiques pour les troubles de santé mentale

Les tests pharmacogénomiques (en anglais) caractérisent les genes qui pourraient influer sur
la fagon dont une personne métabolise des traitements médicamenteux. Ce type de test peut
fournir des renseignements sur les cibles thérapeutiques appropriées, les interactions entre
différents médicaments, et les personnes présentant un risque accru d'effets indésirables®.
Contrairement a certains domaines cliniques, comme l'oncologie, il y a eu relativement

peu d'avancées en matiere de médecine de précision dans le domaine des soins de santé
mentale®. Cependant, étant donné les progres en pharmacogénomique, il est possible que
des technologies de médecine de précision entrainent d'importants changements dans les
cing prochaines années quant a la prescription de traitements pharmacologiques pour des
troubles de santé mentale®.

On estime qu'au Canada, une personne sur cing® (en anglais) aurait un probléeme de santé
mentale, et les soins de santé mentale constituent une priorité dans I'ensemble des provinces
et des territoires. Bien que les traitements pharmacologiques ne constituent qu'une partie

de I'approche thérapeutique, dans les soins usuels, le choix des médicaments repose en
grande partie sur les recommandations cliniques et I'approche essais-erreurs, entrainant une
efficacité variable®®. Les personnes a qui I'on prescrit des traitements pharmacologiques
doivent souvent attendre de voir si le traitement procure un bénéfice et peuvent ressentir

des effets indésirables pendant cette période. Ce processus empirique pour trouver le
médicament qui s'avere efficace pour soulager les symptémes et dont les effets secondaires
ne se répercutent pas sur la qualité de vie peut étre interminable, entrainant une prolongation
des symptdmes et des répercussions négatives sur le vécu des patients®. Ainsi, on constate
un intérét grandissant pour le dépistage de biomarqueurs qui permettent de prédire la
réponse au traitement et aident a personnaliser la démarche dans le choix des traitements.
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Les technologies de dépistage pharmacogénomique sont offertes sous forme de trousses
de prélevement d'échantillons a domicile ou de services de dépistage génétique en
laboratoire et évaluent de multiples génes qui peuvent venir influer sur le métabolisme des
médicaments®. Les tests offerts sur le marché contiennent souvent des liens vers des outils
d'accompagnement a la prise de décision clinique qui utilisent des algorithmes brevetés pour
fournir des évaluations de I'adéquation de différents médicaments pour traiter notamment

la dépression, la psychose et le trouble du déficit de I'attention avec hyperactivité (TDAH)®.
Jusqu'a maintenant, I'adoption clinique de cette technologie au Canada et dans le monde
entier demeure limitée en raison notamment des incertitudes relatives a l'utilité clinique et a
la pertinence des résultats des tests pour les personnes®1 0On voit apparaitre des travaux
de recherche examinant l'efficacité du dépistage pharmacogénomique, en particulier pour
guider le traitement de la dépression; toutefois, jusqu'a maintenant, les résultats demeurent
mitigés, car certaines études montrent une amélioration importante des résultats cliniques
tandis que d'autres ne montrent aucune différence comparativement aux soins usuels®” 5862,
Une étude qualitative révele qu'au Canada, les personnes qui sont touchées directement et les
professionnels de la santé fondent beaucoup d'espoir sur cette technologie, mais attendent
également des données probantes cliniques et économiques plus robustes®. Néanmoins,
les tests pharmacogénomiques sont offerts dans certains établissements de soins de santé
au Canada par l'intermédiaire de programmes de recherche et, de plus en plus, des tests
commerciaux sont offerts aux personnes qui les paient de leur poche ou par I'entremise d'une
assurance privée®®e0,

Si les travaux de recherche émergents devaient montrer des avantages cliniques significatifs
et que le dépistage devenait plus facilement accessible au cours des cing prochaines

années, les décideurs en santé devraient élaborer des approches équitables en matiere
d’acces aux tests, surtout chez les personnes qui ont déja de la difficulté a avoir acces a

des services en santé mentale. Etant donné la prévalence élevée des troubles de santé
mentale, le volume possible de tests pourrait avoir des répercussions sur la capacité des
infrastructures de laboratoire, et les professionnels de la santé devront peut-étre recevoir de la
formation additionnelle sur la fagon d'utiliser les résultats pour orienter les décisions relatives
au traitement.

Voici des exemples de technologies en émergence :

* Inagene (Inagene Diagnostics, Canada; les liens sont en anglais), GeneSight (Myriad
Genetics, Etats-Unis) et IDgenetix (Castle Biosciences, Etats-Unis) sont des services de
tests ciblés qui analysent un écouvillon fourni par une personne et envoient un rapport
personnalisé sur les variants génétiques presents chez cette personne. Les variants
pourraient influer sur le métabolisme des médicaments, les interactions médicamenteuses
et l'efficacité des médicaments utilisés dans le traitement d’'une vaste gamme de troubles
de santé mentale. Les rapports personnalisés fournissent des renseignements dont
les professionnels de la santé pourraient se servir dans leurs décisions sur les plans
de traitement.

* myDNA (myDNA Life, Australie; les liens sont en anglais) et MatchMyMeds (DNALabs,
Canada) sont des tests pharmacogénomiques plus généraux qui ne visent pas uniqguement
les troubles de santé mentale, mais qui couvrent plutot un large éventail de médicaments
utilisés pour traiter de nombreux problemes de santé, dont ceux de santé mentale. Ces
tests fournissent des rapports de compatibilité des médicaments qui peuvent servir de
recommandations aux professionnels de la santé sur le choix des médicaments pour
traiter les troubles de santé mentale.
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Le dépistage génétique a I'échelle de la population

Le dépistage vise a détecter les signes précoces d'une affection donnée ou a évaluer la
probabilité que des personnes asymptomatiques soient atteintes de certaines affections®.
Bon nombre d'interventions de dépistage, notamment celles utilisant les tests génétiques, ne
sont offertes qu'a certaines sous-populations présentant des facteurs de risque liés a I'age,
aux antécédents familiaux ou a d’'autres facteurs comportementaux ou démographiques.

Par exemple, le dépistage génétique des mutations BRCA financé par les fonds publics est
limité au Canada; les critéres d'admissibilité varient d’'une province ou d'un territoire a l'autre
et comprennent souvent la présence d'antécédents familiaux de mutations associées a un
risque accru de cancer®. Cependant, lorsquon a recours a des critéres stricts, on peut passer
a coté d’'une proportion importante de personnes qui pourraient présenter des mutations

a haut risque®®. Il est possible que cette approche ciblée de dépistage puisse s'étendre a
I'échelle de la population. Etant donné la diminution des couts du séquengage, I'augmentation
de l'accessibilité des tests ainsi que 'amélioration continue des algorithmes d’analyses, le
dépistage a l'aide de tests génétiques pourrait prendre de I'expansion au cours des cing
prochaines années et possiblement étre offert a I'échelle de la population, sans égard a I'age;
il ne serait ainsi plus nécessaire d'utiliser des criteres d'admissibilité stricts®®.

Divers programmes pilotes menés un peu partout dans le monde® (en anglais) sont en

cours pour évaluer la valeur, la faisabilité et les facteurs de mise en ceuvre de I'expansion

des programmes de dépistage en offrant des tests génétiques®. Si certains tests deviennent
plus facilement accessibles, ils pourraient faciliter le diagnostic précoce des affections,
prévenir certaines complications, accélérer 'obtention des traitements et aider a améliorer

les résultats®. Etendre les tests génétiques a un plus grand nombre de personnes peut
également soutenir les mesures visant a augmenter la taille et la diversité des bases de
données génomiques, ce qui aiderait a améliorer les analyses et a mieux orienter les soins”%/".

Les systemes de santé se heurtent également a plusieurs incertitudes liées a I'expansion
des systemes de dépistage génétique, comme ['utilisation des résultats des tests pour
guider la prise de décisions cliniques lorsque les données probantes sont limitées en ce qui
concerne l'efficacité des traitements, I'incidence des résultats complexes (p. ex., identification
de mutations héréditaires associées a des affections) sur les patients et leur famille, les
répercussions des tests de suivi sur les couts et la détermination de stratégies de dépistage
optimal (p. ex., quels sont les génes a tester et qui doit subir les tests)%72 La capacité des
infrastructures nécessaires au traitement du volume de tests et le nombre de professionnels
de la santé et leur expertise nécessaires a l'interprétation des résultats des tests seront des
facteurs importants a considérer dans la planification des systemes de santé. 'évaluation
de l'acceptabilité des tests chez différentes populations et des questions d'équité liées a
I'adoption du dépistage sera nécessaire pour éclairer les politiques a venir®. Le dépistage
est une intervention complexe qui peut présenter des avantages et des inconvénients. Par
conséquent, la surveillance des conclusions et des enseignements tirés des études pilotes
en cours peut aider a guider les décisions relatives a la meilleure fagon d’élargir le dépistage
génétique au Canada.

Voici certaines études et initiatives pilotes a surveiller :

e | e Screen Project” (en anglais) du Women's College Hospital (Toronto, Canada) est un
programme national lancé en 2017 qui offre un dépistage génétique des mutations sur
les génes BRCAT et BRCAZ2 a toute personne de plus de 18 ans. Le test coute 250 $ et
les résultats sont transmis par l'intermédiaire d’'un portail numérique ou par un conseiller
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en génétique. Cette initiative vise a évaluer la faisabilité du dépistage, a examiner
les expériences des personnes et a estimer les bénéfices cliniques de la prévention
possible du cancer’

Le Newborn Genomes Programme’® (en anglais), de Genomics England, a pour but de
séquencer le génome de 100 000 bébés nés en Angleterre a compter de 2023. Le projet
pilote vérifiera la présence de 200 affections pour lesquelles il existe des traitements

ou des interventions (il s'agit d'une augmentation par rapport a I'approche de dépistage
actuelle, qui dépiste 9 affections) afin de guider les soins a offrir aux enfants’®. Bien qu'il
existe des programmes de dépistage pour les nouveau-nés dans toutes les provinces et
tous les territoires au Canada, ce programme en particulier utilise un dépistage génétique
enrichi et il pourrait orienter I'avenir du dépistage par les technologies émergentes’”. Ce
programme vise également a utiliser des données dépersonnalisées afin de pousser plus
loin la recherche sur les diagnostics et les traitements’®. Lobjectif plus général de ce projet
pilote est d'évaluer 'ensemble des avantages, des inconvénients et des répercussions

du dépistage génétique, car les participants peuvent choisir d'étre suivis tout au long

de leur vie’®.

Le projet In Our DNA SC”® (en anglais), de I'Université médicale de la Caroline du Sud
(Charleston, Etats-Unis) et de Helix™ (Etats-Unis; lien en anglais), est un projet de santé
communautaire visant a recruter 100 000 participants sur quatre ans, auxquels on offrira
gratuitement un test génétique pour détecter les affections appartenant au premier pallier
(Tier 1) selon les Centers for Disease Control and Prevention (soit celles pour lesquelles
les tests génétiques offrent un potentiel important)®. Cette étude menée a I'échelle de
I'Etat vise a examiner les résultats de la mise en ceuvre liés aux taux de participation,

aux facilitateurs, aux obstacles et a la viabilité d'une offre de dépistage génétique a
I'échelle de la population®. L'étude vise également a communiquer avec divers groupes de
la population.

Théemes liés aux technologies de médecine de
précision a surveiller en 2023

Les disparités dans la mise en ceuvre des technologies de médecine
de précision

Dans plusieurs systemes de santé, on déplore des disparités dans I'acces et le recours

aux technologies de médecine de précision actuelles'®!. Ces disparités peuvent découler
d’'un acces réduit aux soins de santé associé aux couts, a la disponibilité, a des facteurs
géographiques et a la connaissance des services'®'. Elles sont exacerbées par le racisme
systémique présent dans les soins de santé, qui exclut les personnes racialisées et
autochtones et rend les soins difficiles d'acces pour ces personnes. De plus, certaines
populations sont depuis longtemps exclues de la recherche en santé et des bases de
données utilisées dans le développement des technologies de médecine de précision’. Ainsi,
il se peut que les tests élaborés a I'aide de ces bases de données ne s'appliquent pas aux
personnes racialisées ou sous-représentées dans la recherche en santé ou ne puissent pas
étre interprétés pour ces personnes’.

Les disparités existantes en santé peuvent s'amplifier en raison de la diffusion et de la mise
en ceuvre des technologies de médecine de précision. Par exemple, des inégalités reposant

Compilation Liste des tendances a surveiller en 2023 : 10 technologies et themes liés a la médecine de précision 18


https://www.genomicsengland.co.uk/initiatives/newborns
https://web.musc.edu/inourdnasc/
https://www.helix.com/pages/about

ACMTS

sur des facteurs géographiques peuvent se produire si des tests émergents sont remboursés
surtout par I'intermédiaire de centres de recherche spécialisés ou les taux de financement de

la recherche sont plus élevés, limitant ainsi I'acces pour les personnes qui ne regoivent pas de
soins dans ces établissements. Etant donné I'exigence de ressources spécialisées et les défis
rencontrés au moment de mettre en ceuvre la médecine de précision dans des milieux ou les

ressources sont plus importantes, les milieux ou les ressources sont moins importantes font

face a des défis particuliers, dont ceux liés a la dispersion géographique des populations®.

Les décideurs en santé devront veiller a ce que le développement des technologies de
meédecine de précision et I'acces a ces technologies soient équitables, et veiller a atténuer le
risque que ces technologies reproduisent ou exacerbent les disparités de santé existantes.
Différents systemes de santé sont a élaborer des approches ciblées qui seraient importantes
a surveiller. En voici des exemples :

¢ Investir dans les bases de données représentatives de la population : Afin de s'attaquer
aux biais et aux iniquités dans la médecine de précision, des systemes de santé
investissent dans la collecte et la mise sur pied de bases de données génomiques
représentatives. Par exemple, au Canada, Génome Colombie-Britannique finance le Silent.
Genomes Project (en anglais) qui vise a pallier le manque de représentation des Premieres
Nations, des Inuits et des Métis dans les bases de données génétiques sur le cancer
chez les enfants®. Aux Etats-Unis, All of Us (en anglais), une initiative financée par les
National Institutes of Health Research, tente d'atteindre des buts similaires en construisant
une base de données comportant des renseignements sociaux, environnementaux et
génomiques diversifiés et inclusifs sur toutes les personnes vivant aux Etats-Unis®. Ces
deux initiatives exigent une participation, une supervision et un engagement actifs des
collectivités visées par ces projets.

Faire tomber les barriéres : Des projets collaboratifs pancanadiens comme le projet
PRecision Oncology For Young PeoplE (PROFYLE) (PROFYLE; lien en anglais), de I'Institut
de recherche Terry Fox, ont pour but de rendre les technologies permettant le profilage
moléculaire des tumeurs accessibles aux enfants et aux jeunes, ou qu'ils habitent. D'autres
initiatives explorées par les systemes de santé comprennent I'élimination des barrieres

a l'acces pour des motifs géographiques et financiers par la création de programmes

de soutien pour les déplacements entre les provinces et les territoires, la mise en place
d’'un remboursement public des technologies de médecine de précision a l'intérieur des
systemes de santé provinciaux et territoriaux et entre ces divers systemes et I'élaboration
de modeles de soins qui mettent a profit des technologies comme les tests a domicile et
les soins virtuels pour faciliter la prestation de soins a distance®°.

Améliorer la diversité, I'inclusivité et I'engagement : Accroitre la diversité chez les
professionnels de la santé par I'intermédiaire d'une planification des effectifs et de
I'éducation peut aider a atténuer les préoccupations liées a la santé et créer des soins plus
inclusifs®. La conception participative (c’'est-a-dire un partenariat et un engagement actifs)
de services de santé en médecine de précision avec des groupes en quéte d'équité et
sous-représentés et la collecte continue de données liées aux disparités dans I'acces a la
médecine de précision et dans ses résultats en sont d'autres exemples' 88,
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Les pressions accrues sur la capacité et les infrastructures des
systemes de santé découlant de l'utilisation de la médecine

de précision

’émergence de la médecine de précision occasionnera des pressions accrues sur les
systemes de santé, notamment les ressources matérielles, le personnel et les infrastructures.
Les ressources matérielles comprennent les congélateurs, I'espace dans les hopitaux et
I'équipement nécessaires pour entreposer et traiter les échantillons®. Les traitements de
certains cancers et autres affections peuvent nécessiter des tests réguliers ou multiples tout
au long du cheminement clinique d’'une personne, le besoin en infrastructures pour entreposer
adéquatement les échantillons devient donc de plus en plus important. Les changements
aux infrastructures pourraient toucher la capacité et les processus du systeme de santé

pour réaliser et traiter les tests, tenir les bases de données et offrir de solides services de
technologies de l'information®. 'adoption de certaines technologies exigera un nombre
suffisant de professionnels qualifiés pour réaliser les tests et analyser les résultats issus

de technologies de médecine de précision, comme les tests de séquengage qui pourraient
s'accompagner de mesures strictes de contréle de la qualité. Les pressions accrues
pourraient influer sur I'adoption et la mise en ceuvre de la médecine de précision au Canada
et sur sa viabilité a long terme?. Si elles sont utilisées de fagon judicieuse, les technologies
de médecine de précision pourraient réduire les soins inutiles et améliorer I'état de santé des
patients, et ultimement donner lieu a des soins plus efficaces et plus efficients*.

En plus de répondre aux pressions accrues en ajoutant de nouvelles ressources et
infrastructures, il est possible d'améliorer la capacité en médecine de précision grace a des
gains d'efficacité. Le renforcement de la capacité des systemes de santé peut consister a
augmenter le nombre de professionnels qualifiés, mais aussi a simplifier les processus, et a
investir dans des soins cliniques assistés par la technologie et de nouveaux modeles de soins
aux patients guidés par la génétique?°°T.

Voici quelques exemples d'initiatives portant sur la capacité des systemes de santé :

* Déploiement et démocratisation des services de tests génétiques : Par exemple,
GenCOUNSEL®? (en anglais) est un projet collaboratif pluridisciplinaire de I'Institut de
recherche de I'hdpital pour enfants de la Colombie-Britannique qui met 'accent sur
la participation des patients et des familles. Plusieurs initiatives sont en cours pour
augmenter la capacité a offrir des conseils et des services génétiques. Mentionnons
notamment la conception et la mise en ceuvre d'outils d'accompagnement a la prise de
décision pour aider les patients et les fournisseurs de soins au moment de prescrire des
tests génétiques et de les interpréter et I'établissement des besoins actuels et a venir en
matiere de services et de fournisseurs de conseils en génétique.

Modéles de soins alternatifs : En Angleterre, le National Health Service (NHS) a mis
sur pied le NHS Genomic Medicine Service® (en anglais) et investit dans la médecine
génomigue, notamment dans la formation massive du personnel, dans la centralisation
des laboratoires et dans la conception de services de santé en collaboration avec

les patients et le public. Des modeles de soins qui permettent une centralisation des
infrastructures de dépistage et établissent des processus? et une communication et
une coordination améliorées par la technologie entre les professionnels de la santé qui
prescrivent les tests et ceux qui interpretent les résultats dans les établissements de
soins, comme la consultation électronique,?®9+° peuvent aider a batir un systeme cohérent
et simplifié?®%4, Le recours a la technologie sera également nécessaire pour soutenir

et encourager les cliniciens a adopter et a utiliser des portails pour patients et autres
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plateformes numériques pour permettre I'échange d'information entre les cliniques, les
professionnels de la santé et les patients®.

Lévolution des réles et du champ d'exercice des
professionnels de la santé

'adoption élargie par les systemes de santé de la médecine de précision et des tests
génétiques pour différentes affections pourrait faire évoluer les roles et les champs

de pratique de plusieurs professionnels de la santé. Par exemple, les infirmieres, les
pharmaciens, les professionnels de la santé publique, les médecins en soins primaires

et les spécialistes utilisent de plus en plus les technologies de médecine de précision
pour personnaliser les soins aux patients® *°. Bon nombre de professionnels de la santé
qui n‘avaient habituellement pas de contact direct avec la médecine de précision doivent
maintenant s'adapter a la prescription et a l'interprétation de tests génétiques et a l'offre
de conseils 4 ces sujets. Etant donné le rythme rapide de l'innovation dans le domaine de
la médecine de précision, l'offre limitée de formation structurée a ce sujet, et le manque de
clarté dans les roles, les professionnels indiquent avoir du mal a déterminer a qui revient
la prescription des tests (et a quel moment ils doivent étre prescrits), linterprétation des
résultats et l'orientation des patients dans le parcours de soins™0101,

Il serait judicieux de clarifier les réles et responsabilités des divers professionnels de la
santé en ce qui concerne les services de médecine de précision afin d'appuyer la prestation
de services efficace et harmonieuse tout au long du continuum de soins'™21%3, Soutenir les
professionnels de la santé dans I'utilisation optimale de leur formation et de leur expertise
peut se traduire par I'établissement de nouvelles responsabilités (p. ex., prescription de tests),
des modifications de certaines taches (p. ex., tdches administratives) et la facilitation de la
constitution des équipes de soins composées d'un effectif approprié de professionnels®.
Les systemes de santé doivent peut-étre aussi envisager d'autres modeles de rémunération
pour différents professionnels de la santé qui peuvent participer a diverses étapes liées a la
prescription ou a l'évaluation des tests et au soutien des patients et des familles tout au long
du parcours de soins.01%3

Voici des exemples d'approches pour répondre aux défis touchant les réles et le champ
d'exercice des professionnels :

e Examiner les processus ainsi que les rdles et responsabilités dans les tests génétiques :
Il existe des possibilités de revoir les réles et le champ d'exercice et d'officialiser les
processus pour assurer une prestation des soins efficace. Par exemple, les lignes
directrices d’Action cancer Ontario et Santé Ontario Améliorer la prestation de services
de génétique clinique en contexte de cancer (en anglais) examinent l'offre de services
génétiques en Ontario et soulignent des occasions de modifier les taches et les
responsabilités afin de veiller a ce que les professionnels de la santé puissent optimiser
leur expertise et leur formation®. Bien que ce rapport se concentre sur les soins contre
le cancer, il donne un apergu de ce qui peut étre fait dans d'autres domaines de la santé
et des types de possibilités dont on peut tirer profit lorsque I'on applique la médecine de
précision de fagon plus générale.

e Offrir aux professionnels de la santé du soutien et de la formation en médecine de
précision : De nombreuses initiatives sont en cours pour soutenir les professionnels de la
santé en offrant de la formation en médecine génomique. Ces types d'activités permettent
aux professionnels d'utiliser I'ensemble de leur champ d'exercice et d'intégrer la médecine
de précision dans les soins. Par exemple, I'initiative Canadian Nursing & Genomics (en
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anglais) appuie l'intégration de la médecine génomique a la pratique infirmiere en misant
sur le réle du personnel infirmier et sur sa participation a I'élaboration d'une stratégie de
formation'®. Les initiatives de formation en génomique a l'intention des professionnels de
la santé bénéficient d'un soutien a I'échelle des systemes; par exemple le Cadre de mise en
ceuvre de 'éducation génomiqgue a l'intention des professionnels de la santé (en anglais)
de Génome Colombie-Britannique décrit des options prometteuses qui comprennent
I'élaboration de lignes directrices cliniques centralisées, de documents destinés aux points
d'intervention et de formation professionnelle qui est liée a la pratique clinique™®.

La complexité de l'interprétation des résultats

'accessibilité accrue des tests de médecine de précision tout au long du cheminement
clinigue (qu'on pense au dépistage, au diagnostic, au traitement ou au pronostic) souléve des
défis pour les professionnels de la santé lorsqu'il est question de la prescription des tests

et de l'interprétation des résultats. La signification clinique des résultats n'est pas toujours
claire et les résultats ne sont pas toujours utiles (c'est-a-dire qu'ils ne permettent pas toujours
dorienter les décisions concernant un certain traitement)'®. Bon nombre de professionnels
(p. ex., médecins en soins primaires, pharmaciens, oncologues) expriment avoir une
connaissance limitée de la marche a suivre pour prescrire un test et de la fagon d'interpréter
les résultats'”1%, |Is décrivent également leur difficulté a contextualiser les résultats
parallelement a d'autres renseignements phénotypiques, comme les déterminants sociaux
et environnementaux de la santé, de maniere a les rendre utiles sur le plan clinique®.196.10°,

La difficulté a interpréter les tests génétiques peut étre exacerbée lorsque les personnes qui
les subissent sont sous-représentées dans les soins de santé®’. En outre, la possibilité de
découvertes fortuites ou secondaires (soit de renseignements sans lien direct avec le but
initial du test) et les répercussions de ces découvertes sur les patients et leur famille ajoutent
une complexité supplémentaire.

Les défis que pose l'interprétation de renseignements complexes peuvent influer sur le degré
d'adoption des technologies de médecine de précision par les professionnels de la santé

et l'organisation des soins pour répondre aux besoins des professionnels de la santé et de
ceux qui accedent aux soins de santé. Les tests peuvent étre compliqués a prescrire dans les
systemes de santé ou la médecine de précision ne fait pas partie intégrante des processus
cliniques. Par exemple, les processus de prescription peuvent varier d'un établissement a
I'autre et d'une province ou d’un territoire a l'autre, selon si le test est financé par le public

ou remboursé®. De plus, selon le cheminement clinique, il se peut que la personne qui
prescrit le test ne soit pas celle qui interprete les résultats et qui communique les résultats
et I'information pertinente a la personne ayant subi le test, ce qui complique le processus
d'interprétation et de transmission des résultats”’.

En outre, I'élaboration de lignes directrices cliniques fondées sur des données probantes
constitue un défi dans un domaine ou les tests sont de plus en plus complexes. Des outils
d’accompagnement a la prise de décision et des aides électroniques peuvent offrir une
aide précieuse aux fournisseurs de soins et, lorsqu'ils sont intégrés aux dossiers de santé
électroniques, ces outils peuvent aider a simplifier la prise de décisions et les processus.
Toutefois, il peut étre difficile de suivre le rythme rapide des changements relatifs a
I'accessibilité des tests, de méme qu'aux tests eux-mémes® "% Par ailleurs, on ignore
jusgu’a quel point les outils d'accompagnement a la prise de décision améliorent les prises
de décision cliniques et les résultats pour les patients'?. Des modeles de prise de décision
partagée peuvent aider a tenir compte des perspectives et des valeurs des patients au
moment de décider de prescrire des tests et de transmettre les résultats, car linformation
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génétique peut contenir des découvertes fortuites qui peuvent également avoir des
répercussions sur les membres de la famille™®’.

Outre I'amélioration de la capacité des professionnels de la santé a I'aide d'initiatives de
formation générale, d'autres mesures pourraient étre prises a I'égard de la complexité de
linterprétation des résultats des tests de médecine de précision. A titre d'exemples :

e l'élaboration de modeéles de soins centrés sur le patient : 'ladoption d'une approche de
soins centrés sur le patient peut aider a aborder la complexité des résultats, comme la
conception des cheminements cliniques est guidée par I'expérience des patients. Ce type
d'approche englobe des éléments tels que la détermination des professionnels de la santé
responsables de guider les patients dans leur parcours des tests génétiques, de méme
que l'allocation de temps supplémentaire nécessaire lors des consultations de soins de
santé pour discuter de la prescription des tests et de la communication des résultats™”.
On pourrait également y prévoir I'élaboration de modeles de prise de décision partagée
et d'outils pour aider a la prescription et a l'interprétation des tests qui évoluent au méme
rythme que les développements technologiques et la pratique clinique ainsi que I'évaluation
de leurs répercussions sur la prise de décision et les résultats pour les patients™”1°,

Lélaboration de processus entourant les résultats fortuits et secondaires : Il est
important de veiller a ce que les patients puissent fournir un consentement éclairé a la
réception (ou non) de résultats fortuits ou secondaires et de conseils et recommandations
connexes si, par exemple, ces résultats appellent a des interventions médicales™®. ||

peut s'agir de trouver des processus pour trier les aiguillages et avoir acces a du soutien
spécialisé par des moyens tels que la consultation électronique et la télésanté, au besoin.

De la formation et des initiatives pour le personnel axées sur I'équité : Par exemple, il
peut s'agir d'accroitre la formation des professionnels de la santé qui se consacre aux
tests de médecine de précision et a leur interprétation et qui répond aux besoins des
populations racialisées ou insuffisamment servies®’, de méme que de créer des outils de
soutien qui permettent une interprétation cohérente pour réduire les inégalités possibles
dans les soins™".

Les défis de la reglementation et de I'évaluation des technologies de
médecine de précision

Il'y a fort a parier que les technologies de médecine de précision vont occasionner des

défis pour les voies d'autorisation reglementaires et les processus et méthodes d'évaluation
des technologies de la santé (ETS) actuels''. Les tests de médecine de précision, comme

le séquencage du génome entier ou les tests multigéniques, s'inscrivent souvent dans

un cheminement clinique compliqué destiné a des populations tres précises. Ils reposent
souvent sur des essais menés chez des échantillons de petite taille et font I'objet de données
comparatives limitées. Cette situation, combinée a I'augmentation des tests offerts et

au rythme rapide de l'innovation, complique I'évaluation de la valeur des tests a l'aide des
meéthodes et des processus d'ETS habituels''"3, En I'absence de nouvelles approches
pouvant étre appliquées de fagon cohérente a I'évaluation des nouvelles technologies de
meédecine de précision, il pourrait y avoir des disparités dans I'acces a ces technologies®.

Souvent, les diagnostics compagnons et les traitements passent par différents processus
d'autorisation reglementaire et de remboursement®?. Certains processus reglementaires
sont de compétence fédérale, tandis que d’autres, notamment en ce qui concerne les tests
diagnostiques de laboratoire et les services diagnostiques, sont de compétence provinciale®?.
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De méme, le remboursement releve parfois du palier provincial, mais peut aussi étre
déterminé par l'autorité régionale de la santé ou I'hdpital. Ces fragmentations systémiques
occasionnent des difficultés dans le financement et le remboursement des technologies de
médecine de précision, et il faudra de nouvelles approches d'évaluation pour aider a trouver
un compromis entre le besoin d'évaluations et I'acces rapide pour les patients?.

On peut adapter les processus et les méthodes d'autorisation reglementaire et d’ETS en
trouvant de nouvelles fagons de traiter 'incertitude et I'hétérogénéité et d'utiliser les données
probantes du monde réel afin de guider la prise de décisions'?""4175 Voici quelques exemples

de projets a surveiller a cet égard :

* Génération et utilisation de données probantes du monde réel : Il peut s'agir de la
génération et de I'utilisation de données probantes du monde réel a I'aide de nouveaux
modeles de soins et de nouvelles structures de soins de santé. Par exemple, le Canadian
Network for | earning Healthcare Systems and Cost-Effective 'Omics Innovation (CLEO)

appuie I'élaboration de cadres de systéemes de santé apprenants permettant I'évaluation et
I'ETS en continu s'appliquant aux technologies de médecine de précision'?.

Elaboration de nouvelles méthodes d’ETS : Par exemple, les méthodes qui examinent le

cycle de vie d'une technologie, de la recherche a l'obsolescence, pourraient prévoir une
réévaluation des technologies et promouvoir une collecte permanente des données et des
cadres d'évaluation des données probantes'?. De nouvelles approches pour I'évaluation
économiqgue sont en cours d'élaboration, dont des outils et des approches qui tiennent
compte de la valeur des technologies de médecine de précision et des couts et avantages
directs et indirects des technologies de médecine de précision qui sont distribués dans

I'ensemble du systéeme de santé®'3,

Etudier de nouvelles dispositions pour le remboursement et les modéles de paiement :

De nouveaux modeles de paiement, comme des ententes en fonction des résultats et
des approches connexes, pourraient permettre le partage du risque et représenter une
occasion de modifier les dispositions d'achat et de financement en fonction de données

probantes du monde réel et d'‘évaluations actuelles?®2 1.
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Annexe 1 : Approche

Survol du projet

Groupe consultatif

Un groupe consultatif externe a TACMTS a guidé ce projet. En septembre 2022, nous avons invité trois experts a faire partie du groupe
consultatif; ces experts ont différentes perspectives et expertises relatives a I'expérience des patients, aux cheminements cliniques

et aux aspects sociaux et juridiques liés a la médecine de précision, de méme qu'une connaissance des technologies en émergence
et des enjeux auxquels font face les systémes de santé au Canada. Le groupe consultatif a fourni des conseils et des suggestions
concernant la précision de la portée du projet, que ce soit dans I'élaboration des définitions du projet, la détermination et I'affinement
des éléments de la présélection, 'examen du contenu du rapport provisoire et la détermination des participants potentiels a I'atelier.
Deux membres du groupe ont également assisté a I'atelier. Tous les membres ont examiné les critéres et les définitions, fourni des
commentaires, affiné les éléments de la présélection et examiné une version antérieure du rapport final. Tous les membres ont
participé a au moins deux réunions du groupe consultatif et ont regu des honoraires.

Portée du projet et définitions

Nous avons rédigé des définitions pour aider a circonscrire la portée du projet et a le clarifier et les avons transmises au groupe
consultatif aux fins de commentaires. Nous les avons ensuite révisées pour nous assurer de leur exactitude et de leur pertinence par
rapport au sujet de la médecine de précision et a l'objectif de |a liste des tendances a surveiller en 2023. Les définitions sont présentées
au tableau 1.

Tableau 1 : Définitions utilisées pour la portée du projet

Terme Définition utilisée pour le projet

Médecine de précision Approche qui utilise I'information génomique unique d'une personne (c'est-a-dire génes, expression
génique et protéines) pour adapter ou personnaliser les soins qu'elle regoit, qu'on pense a la
prévention, au diagnostic, au traitement ou au pronostic.

Technologies de Technologies de la santé (tout dispositif médical et test diagnostique, mais aucune technologie
médecine de précision définie comme étant un produit pharmaceutique par Santé Canada) qui détectent, caractérisent ou
utilisent I'information génomique (c’est-a-dire génes, expression génique et protéines) d’'une personne
pour guider et personnaliser ses soins, qu'on pense a la prévention, au diagnostic, au traitement ou au
pronostic.

Technologie de la santé Tout dispositif médical ou test diagnostique, toute intervention médicale, chirurgicale ou dentaire, ou
encore toute autre intervention clinique non pharmacologique. Les médicaments ou les technologies
définies comme des produits pharmaceutiques par Santé Canada (p. ex., la plupart des produits de
cellules souches) sont exclus de cette liste. Les technologies qui n'ont pas d'incidence directe sur
I'état de santé des patients (p. ex., ressources humaines en santé, systemes de chauffage, ventilation
et climatisation) sont également exclues.

Technologies de la santé | Technologies de la santé qui ne sont pas encore offertes au Canada ou qui sont offertes pour un
nouvelles et émergentes | usage clinique limité depuis un an ou deux et qui sont a I'étape du lancement ou aux premiéres étapes
subséquentes a la mise en marché. Il peut également s’agir de technologies offertes au Canada, mais
dont la diffusion ou I'accessibilité est limitée a quelques établissements ou centres de soins de santé.
Une technologie existante possédant de nouvelles indications pourrait également étre considérée
comme étant nouvelle ou émergente.

Théme lié aux Facteurs a considérer plus généraux (p. ex., cliniques, sociaux, éthiques, juridiques, réglementaires
technologies de ou liés a la planification des systémes de santé) qui s'appliquent aux technologies de médecine de
médecine de précision précision en général et pourraient influer sur leur mise au point en cours, leur adoption ou leur mise en

ceuvre dans les systemes de santé canadiens.

Compilation Liste des tendances a surveiller en 2023 : 10 technologies et themes liés a la médecine de précision 30



ACMTS

Principales étapes
Le processus délaboration de la liste des tendances a surveiller en 2023 comporte quatre grandes étapes résumeées a la figure 1.

Figure 1 : Principales étapes de I'élaboration de la liste des tendances a surveiller en 2023

Détermination
des éléments

Présélection Atelier Rapport final

Revue de la Choix d’'une vingtaine Sélection par un panel Elaboration du rapport
documentation d’éléments en fonction de 11 personnes des par l'intégration des
(littérature grise, des criteres et des 10 technologies et résultats tirés de la

publications revues par commentaires du thémes lors d'un atelier documentation et des

les pairs, documents de groupe consultatif d’une demi-journée discussions tenues

I'industrie et du marché) lors de I'atelier pour
et commentaires du décrire les 10 éléments

groupe consultatif

Etape 1 : Détermination des éléments de la présélection

Le processus délaboration de la liste des tendances a surveiller en 2023 visait a déterminer et a décrire des technologies et des
themes nouveaux et émergents liés a la médecine de précision qui sont susceptibles d'avoir une incidence importante sur la prestation
et la planification des soins de santé au Canada dans les cing prochaines années. Cette incidence comprend des changements
importants et transformateurs touchant les ressources humaines et sanitaires, les lieux et les parcours de prestation de soins de
santé, les expériences et les résultats pour les patients et I'équité et I'accessibilité dans les soins de santé. Le choix de ces domaines
de changement repose sur leur pertinence pour les politiques et la planification de soins de santé, dont le soutien a la capacité des
systemes de santé a adopter et a mettre en ceuvre des technologies de médecine de précision. Nous avons choisi une période de
référence de cing ans pour cerner des technologies de médecine de précision dont la phase de recherche est avancée ou I'adoption
pourrait étre plus importante au Canada ou dans des milieux de soins de santé similaires. Cette période vise a écarter les technologies
qui sont au début de leur développement, dont la proposition de valeur éventuelle demeure tres incertaine, ou qui risquent de ne pas
étre adoptées de fagon importante a 'extérieur des milieux restreints de la recherche. De la méme fagon, la période de cing ans utilisée
pour la détermination des themes permet aux décideurs en santé d'apporter des changements qui peuvent guider la planification des
systémes de santé a différents niveaux de prestation des soins.

Aux fins de clarté, le « changement important et transformateur » a été défini comme étant un changement qui nécessiterait I'ajout de
nouveaux types de ressources, de politiques et d'interventions, de méme qu’une réorganisation ou des transformations des systemes
de santé, pour adopter, mettre en ceuvre ou diffuser avec succes les technologies.

Ces domaines ont été déterminés a l'aide de renseignements provenant d'autres produits et processus de 'ACMTS, de I'énoncé de
position de 'INAHTA (International Network of Agencies for Health Technology Assessment) sur les technologies perturbatrices'”, du
Plan stratégique de TACMTS'® et des besoins de la clientéle de TACMTS. Nous avons relevé des criteres pertinents et communs dans
I'ensemble de ces documents pour constituer des domaines possédant des interventions et des éléments clés qui comprennent des
enjeux a I'échelle du systeme de santé, des établissements de soins et des patients. Ces criteres provisoires ont été diffusés et discutés
au sein du groupe consultatif, et les commentaires qui en sont ressortis ont permis de les affiner davantage. Les domaines définitifs et
les facteurs a considérer lors du choix des technologies et des themes pour la liste des tendances a surveiller en 2023 sont présentés
dans le tableau 2.
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Tableau 2 : Criteres pour la présélection des éléments

Domaines Elément de changement important et transformateur
Prestation et organisation des soins de * e cheminement clinique ou thérapeutique

santé e Le lieu de traitement (p. ex., point d'intervention, soins virtuels)
Ressources humaines et sanitaires * Le besoin de plus ou de moins de personnel

¢ | e besoin de nouveaux roles ou postes

e | a capacité d'utiliser des effectifs d'un niveau de formation ou de qualifications
différent

e Le besoin d’équipement auxiliaire (p. ex., imagerie, entreposage de spécimens),
d’installations supplémentaires, de stockage de données et d'infrastructures des
technologies de l'information

Résultats et expériences pour les e Expériences pour les patients liées au cheminement clinique ou au lieu de
patients traitement (p. ex., moins de déplacements pour consulter un spécialiste, soins a
proximité du domicile)

® Réponse a un besoin non comblé (p. ex., maladies rares, populations de patients
pour qui les options thérapeutiques sont actuellement limitées ou inexistantes)

e Résultats pour les patients (p. ex., bénéfices cliniques, effets néfastes, innocuité)

* Fagon dont les patients sont traités (p. ex., traitement moins effractif,

rétablissement plus rapide) et allegement du fardeau des aidants naturels (p. ex.,
par l'intermédiaire d’'une plus grande autonomie)

Equité et accessibilité des soins * Qui peut avoir acces aux soins et a quel endroit (I'accés comprend l'accessibilité, la
disponibilité et 'acceptabilité)

e Capacité de la technologie (et des services ou des soins auxiliaires) a se disperser
(géographiquement) dans les systemes de santé

¢ Si la technologie remédie aux inégalités en matiére de santé ou les favorise.

Thémes prioritaires de TACMTS ¢ Si la technologie agit sur 'un des themes prioritaires de 'ACMTS : soins virtuels,
santé numérique, santé mentale, COVID-19, rétablissement du systeme de
santé, soins aux ainés, soins de longue durée, soins dans la collectivité ou soins
pédiatriques

Nous nous sommes servis des criteres du tableau 2 pour cerner les éléments tirés de la revue de la documentation et choisir ceux pour
la présélection provisoire en nous posant les questions suivantes :

* Cette technologie (en tant que technologie distincte ou catégorie ou type de technologie) a-t-elle une proposition de valeur (c'est-a-
dire ce pour quoi elle a été mise au point et les avantages qu'elle propose) qui est en mesure d'apporter un changement important ou
transformateur a au moins un des critéres du tableau 2?

e S'attend-on a ce que ce theme entraine un changement important ou transformateur a au moins un des criteres du tableau 2 ou ait
une incidence sur la capacité des patients, des cliniciens ou des systemes de santé a réaliser la proposition de valeur de la médecine
de précision?

Le repérage d’'une technologie et son ajout a la présélection provisoire reposent sur un examen des sources d'information (p. ex.,
actualité du marché, blogues, sites Web, entreprises en démarrage, sociétés financiéres d'innovation), des travaux de recherche publiés,
des éditoriaux, des commentaires et de la littérature grise. Nous avons utilisé les criteres du tableau 2 pour relever dans les sources
d'information les technologies et les themes admissibles et pertinents. Linformation sur les technologies et les themes potentiels a été
compilée de maniere électronique et comprend : le nom et une description sommaire de la technologie ou du theme; ses avantages

ou ses conséquences pour les patients, les cliniciens, les systemes de santé et les payeurs; les critéres ayant permis son inclusion. Le
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tableau d'extraction a été rédigé a priori en fonction des critéres de sélection, il a été testé par trois des auteurs et les éléments ont été
révisés aux fins de cohérence et de clarté. Des rencontres régulieres ont permis de discuter des résultats, de cerner les enjeux et les
tendances de nos observations et de noter les similitudes et les écarts.

Etape 2 : Présélection des éléments pour la liste des tendances a surveiller en 2023

Apres que la liste a atteint une vingtaine d’éléments, nous avons examiné chacun d'eux individuellement en nous penchant sur la portée
du projet, les définitions et les criteres de sélection. Une discussion plus approfondie a suivi pour affiner les définitions des éléments

et pour regrouper, séparer et éliminer certains éléments. La présélection provisoire a été transmise au groupe consultatif aux fins de
validation et d'évaluation de la crédibilité (c'est-a-dire vérifications effectuées par ses membres). A la suite des commentaires oraux et
écrits du groupe consultatif, nous avons ajouté, retiré et modifié des éléments pour créer la présélection finale utilisée a I'étape 3. Cette
présélection comprend 9 technologies (I'annexe 2 présente les technologies de la présélection qui n'ont pas été retenues pour la liste
définitive) et 11 thémes (I'annexe 3 présente les themes de la présélection qui n'ont pas été retenus pour la liste définitive).

Etape 3 : Atelier de sélection des 10 technologies et thémes pour la liste des tendances a surveiller en 2023

Le processus d'établissement des priorités en partenariat de la JLA a été utilisé pour guider I'atelier et sélectionner les 10 éléments qui
se retrouveront sur la liste des tendances a surveiller en 2023. Les principes de la JLA correspondent aux priorités de TACMTS que sont
la participation égale et l'inclusivité (p. ex., représentation équilibrée des patients, des cliniciens et autres parties prenantes de 'TACMTS),
la transparence (p. ex., piste de vérification claire des technologies et des tendances soumises) et 'engagement a utiliser et a enrichir
les données probantes (p. ex., utilisation des technologies et des tendances pour guider les prochains produits de ITACMTS).

Trouver et recruter les participants a I'atelier

Nous avons trouvé des participants potentiels a I'atelier lors de I'établissement de la portée du projet et de la revue de la documentation,
ainsi que par l'intermédiaire des réseaux de 'ACMTS et des recommandations du groupe consultatif. Il s'agit de personnes provenant
de divers milieux géographiques (c’est-a-dire provinces et territoires du Canada) et dont les expériences professionnelles et 'expertise
sont diverses, comme des cliniciens, des fournisseurs de soins de santé, des patients et des aidants ayant une expérience de la
meédecine de précision, des bailleurs de fonds, des payeurs, des décideurs en des systemes de santé et des représentants de l'industrie.
Au moins un membre de chaque type d'expertise a été invité a participer a l'atelier, tout en reconnaissant que plusieurs participants
représentent plus d’'une catégorie (p. ex., universitaire et clinique). LACMTS reconnait I'importance de la diversité, de I'équité et de
I'inclusion, et la composition du panel d'experts a tenu compte de ces facteurs. Les participants potentiels ont regu une invitation dans
laquelle on précise l'objectif de I'atelier et leur rdle, et le recrutement s'est poursuivi jusqu’a ce que 11 participants aient confirmé leur
présence a 'atelier d'une demi-journée.

Latelier de sélection des 10 technologies et themes d’'une demi-journée

Avant l'atelier, les participants ont regu un guide, la présélection des 20 éléments accompagnée d’'un résumé de chaque technologie
et de chaque theme et une feuille de travail du participant. Avant d'assister a l'atelier, chaque participant devait examiner et classer les
technologies et les themes de la présélection en se servant de la feuille de travail du participant.

Latelier d'une demi-journée s'est déroulé de fagon virtuelle le 12 décembre 2022. Il a réuni 11 experts externes qui ont choisi et placé en
ordre de priorité les 10 meilleurs éléments parmi les 20 présélectionnés. Deux membres de I'équipe de TACMTS, dont une personne qui
est conseillere aupres de la JLA, ont animé les séances de l'atelier. Les animateurs ont confirmé que tous les participants ont pris part
activement a la discussion, faisant en sorte que le principe de participation égale de la JLA a été respecté. De plus, cing membres de
I'équipe de TACMTS ont fourni un soutien ou pris des notes.

Latelier s'est déroulé en deux parties : dans la premiere partie, les participants ont été divisés en deux petits groupes et ont partagé
leurs points de vue et leur classement des éléments. Dans la seconde partie, tous les participants ont assisté a une séance de

groupe au cours de laquelle, par I'intermédiaire d'une discussion facilitée, ils ont travaillé ensemble a ordonner les éléments et a
sélectionner cing technologies et cing themes. Le choix de sélectionner cing technologies et cing themes, pour un total de dix, visait a
uniformiser le processus et a faciliter la communication. Ces 10 éléments n'ont pas été hiérarchisés et forment la liste des tendances a
surveiller en 2023.
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Etape 4 : Préparation du rapport final

Un rapport final provisoire a été préparé qui décrit chacun des 10 thémes et technologies, leur incidence sur les systemes de santé et
des exemples de ces technologies ou d'avancées sur les themes. Les descriptions et les exemples fournis dans le rapport ont été créés
a l'aide de la documentation publiée trouvée au cours de |'élaboration de la présélection, d'autres recherches ciblées sur Internet et de

renseignements décrits ou soulevés au cours de I'atelier. Une version provisoire du rapport a été transmise au groupe consultatif et a
été révisée d'apres les commentaires de ses membres.
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Annexe 2 : Technologies présélectionnées ne faisant pas partie de la liste
définitive des tendances a surveiller en 2023

Tableau 3 : Technologies présélectionnées ne faisant pas partie de la liste des tendances a

surveiller en 2023

Technologie
(catégorie ou intervention)

La biopsie liquide pour le
dépistage et la détection
précoce du cancer

Description

Technologies de séquencgage qui détectent des mutations ou des marqueurs épigéniques de
cancer a partir de biopsies liquides (le plus souvent du sang).

Utilisation du séquengage de nouvelle génération et de I'intelligence artificielle pour détecter des
signes précoces de cancer chez les personnes qui sont asymptomatiques.

La biopsie liquide pour le
diagnostic de maladies
infectieuses

Technologies de séquengage de nouvelle génération reposant sur le sang ou autre liquide
corporel permettant d’évaluer des pathogenes a diffusion hématogene, des infections
pulmonaires, des pneumonies complexes et des infections urinaires a I'aide de la génomique.

Les technologies de dépistage
génétique a domicile ou en
vente directe

Les tests génétiques en vente directe (payés par la personne ou par une assurance privée)
peuvent fournir des renseignements sur les antécédents familiaux, le statut de porteur,

les facteurs de risque potentiellement prédictifs d'une personne et certains rapports
pharmacogénomiques (p. ex., métabolisme des médicaments).

Les tests visent en grande partie a éclairer sur la santé future, a I'aide de la prévision des risques.

Les technologies de
séquencage de I'’ARN ou de
I'’ADN d'une seule cellule

Le séquengage (géne ou expression génique) d’une seule cellule ou d’'un nombre limité de
cellules provenant d’'un tissu pourrait guider le diagnostic et le traitement d’affections touchant
les systemes reproducteur, digestif, nerveux et immunologique.

A I'heure actuelle, la mise au point de cette technologie vise la surveillance du cancer et sa
réponse au traitement.
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Annexe 3 : Themes présélectionnés ne faisant pas partie de la liste
définitive des tendances a surveiller en 2023

Tableau 4 : Themes présélectionnés ne faisant pas partie de la liste des tendances a surveiller en

2023

Theme Description

Les biais des biobanques

Les biobanques ne sont pas représentatives de I'ensemble des personnes et sont biaisées, car
elles sous-représentent les personnes racialisées et autres groupes de population historiquement
sous-représentés dans la recherche en santé.

Ces biobanques forment la base des algorithmes et des technologies utilisés pour guider les soins
par la médecine de précision.

Le besoin de mégadonnées

Le développement de la médecine de précision exige des mégadonnées (c’est-a-dire d'‘énormes
quantités de données).

Les mégadonnées peuvent provenir de nouveaux ensembles de données (p. ex., grandes cohortes
longitudinales) ou d’'un acceés a des données existantes qui peuvent étre fusionnées (p. ex.,
dossiers de santé électroniques et se pencher sur l'interopérabilité de diverses bases de données).

Les utilisations de
I'intelligence artificielle en
médecine de précision

Lintelligence artificielle est de plus en plus utilisée pour faire avancer le développement des
technologies de médecine de précision.

Lutilisation de l'intelligence artificielle amplifie certains enjeux existants en médecine de précision.
Par exemple, I'utilisation de mégadonnées qui sont biaisées et reproduiront les biais, et les
préoccupations relatives a la sécurité et a la confidentialité des données.

La complexité de la
prévision des risques
et de la détection des
biomarqueurs

Il'y a de I'incertitude et des problémes liés & la mesure et & |a validation des biomarqueurs. A un
moment ou plus de tests sont offerts et rendus accessibles aux gens, il est difficile de caractériser
la signification et I'utilité de différentes mutations et de différents biomarqueurs.

Par exemple : quel est le risque associé aux affections attribuables a des mutations dans un seul
ou de multiples genes? Quels facteurs influencent ce risque?

Les cadres existants d’évaluation des biomarqueurs ne sont peut-étre pas suffisants pour guider
les soins.

Les risques et les effets
néfastes potentiels de la
médecine de précision chez
les patients et leur famille

Les tests de médecine de précision peuvent fournir des renseignements qui pourraient ne pas
s’avérer utiles pour le moment. Un nombre plus élevé de personnes qui sont autrement en santé et
asymptomatiques peuvent étre classées comme étant « a risque », en particulier s'il s’agit de tests
qui visent a éclairer sur la santé future ou a fournir un dépistage.

Ces résultats peuvent introduire des risques de préjudice psychologique et une incertitude quant a
savoir si oui ou non, I'information peut devenir utile dans I'avenir. Les patients pourraient recevoir
de l'information qui affecte les membres de leur famille biologique.

Payer de sa poche pour de la
médecine de précision

Etant donné le remboursement limité des technologies de médecine de précision par les régimes
publics de soins de santé, les patients ne peuvent avoir acces qu’a certaines formes de médecine
de précision en payant de leur poche ou par l'intermédiaire d'une assurance privée.
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