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Dans le cadre du plan France 2030, le Ministère de la santé a lancé un appel à projets visant à consolider un réseau des Entrepôts 
de données de santé (EDS) afin de stimuler l’écosystème public et privé de la recherche et de l’innovation. L’EDS AP-HP en est 
lauréat avec son programme ACCES AP-HP. 

Ce programme comprend un cas d’usage sur les maladies rares qui permettra au catalogue de l’EDS AP-HP de s’enrichir d’ici fin 
2026 avec de nouvelles données issues du soin (sources : BaMaRa et MOABI) pour les patients suivis à l’AP-HP et ainsi permettre 
leur réutilisation secondaire.

Données des patients

de l’AP-HP

Set de données minimum maladies rares, dont :
• activités
• prises en charge
• diagnostics (codes ORPHA, HPO, CIM-10, …) 
• histoire de la maladie 

Données de génomique de MOABI dont :
• pré-indications
• codes ORPHA, HPO
• pathogénicité des variations
• caractère concluant/non-conclusif des examens 
• profil global génomique, CNV, STR
• indicateurs de qualité 
• données des apparentés
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Offre de service génomique et maladies rares 
proposée d’ici début 2027

Projet préfigurateur sur les déficiences intellectuelles : InDiCE 
(Intellectual Disability Clustering & Exploration)

Cas d’usage InDiCE centré sur les troubles du développement intellectuel (TDI)
• 1e cause de consultation dans les centres pédiatriques
• Près de 3 % de la population serait atteinte de TDI (Binquet et al., 2022).

Objectif double :
i) mieux caractériser les patients grâce à l’analyse combinée de variants

génomiques et de phénotypes
ii) améliorer la prédiction génomique en exploitant les données cliniques

non structurées par des approches d’intelligence artificielle (IA),
notamment le traitement automatique du langage naturel (TALN).

L’apport des différentes sources de données phénotypiques (comptes-rendus
des DPI, BaMaRa, prescriptions de séquençage, etc.) sera comparé, quantifié et
qualifié.

Consortium InDiCE (responsable scientifique : Pr Anita Burgun) : 
• >30 participants 
• 5 groupes de travail

Enjeu : diminuer l’impasse diagnostique et 
améliorer la prise en charge des patients
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Similarité de cas

Caractéristiques phénotypiques
Référentiels : HPO, Code ORPHA
Sources AP-HP : BaMaRa, ORBIS, 
MOABI

Caractéristiques génotypiques
Données de séquençage complet du 
génome 
Source AP-HP : MOABI

Outre les objectifs scientifiques, le projet InDiCE préfigure l’intégration des données génétiques et génomiques dans l’EDS de l’AP-HP pour permettre la mise en œuvre de
l’offre de service génomique AP-HP.
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