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CONTEXTE

Dans le cadre du plan France 2030, le Ministere de la santé a lancé un appel a projets visant a consolider un réseau des Entrepots
de donnees de sante (EDS) afin de stimuler I'écosysteme public et prive de la recherche et de l'innovation. LEDS 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 I'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 a 'AP-HP et ainsi permettre
leur réutilisation secondaire.
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Projet préfigurateur sur les déficiences intellectuelles : InDICE
(Intellectual Disability Clustering & Exploration)

Cas d'usage InDiCE centre sur les troubles du développement intellectuel (TDI)
« 1€ cause de consultation dans les centres pediatriques
« Pres de 3 % de la population serait atteinte de TDI (Binquet et al., 2022).
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ii) améliorer la prédiction génomique en exploitant les données cliniques Caractéristiques génotypiques Caractéristiques phénotypiques
non structurées par des approches d’intelligence artificielle (IA) Données de séquencage complet du Reférentiels : HPO, Code ORPHA
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L'apport des differentes sources de données phénotypiques (comptes-rendus

des DPI, BaMaRa, prescriptions de sequencage, etc.) sera compare, quantifié et : — : : :
qualifié. Enjeu : diminuer I'impasse diagnhostique et

améliorer la prise en charge des patients

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

Outre les objectifs scientifiques, le projet INDICE préfigure l'intéegration des donnéees genetiques et genomiques dans 'EDS de 'AP-HP pour permettre la mise en ceuvre de
['offre de service genomiqgue AP-HP.
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