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ANNEXE A 
Stratégies de repérage de l’information scientifique 

Bases de données bibliographiques 
MEDLINE (Ovid) / Date du repérage : 12 octobre 2022 / Limites : anglais, français 

1 exp *Whole Genome Sequencing/ 

2 (((exome* OR exomic OR genome* OR genomic) ADJ3 (sequence* OR sequencing*)) OR ((molecular 
ADJ3 diagnos*) AND (exome* OR genome* OR sequence* OR sequencing*)) OR wes OR wgs).ti 

3 1 OR 2 
4 exp *High-Throughput Nucleotide Sequencing/ 

5 

(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR rna sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR illumina OR massive parallel 
sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen sequence* OR next-gen 
sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR ngs).ti 

6 4 OR 5 
7 (trio OR trios).ti,ab,kf 
8 (3 OR 6) AND 7 

9 Case Reports/ OR Comment/ OR Editorial/ OR (case report* OR comment* OR editorial* OR reply OR 
replies).ti 

10 Animals/ NOT (Humans/ AND Animals/) 
11 8 NOT (9 OR 10) 

 
Embase (Ovid) / Date du repérage : 12 octobre 2022 / Limites : anglais, français 

1 *Whole Exome Sequencing/ OR *Whole Genome Sequencing/ 

2 (((exome* OR exomic OR genome* OR genomic) ADJ3 (sequence* OR sequencing*)) OR ((molecular 
ADJ3 diagnos*) AND (exome* OR genome* OR sequence* OR sequencing*)) OR wes OR wgs).ti 

3 1 OR 2 
4 exp *High Throughput Sequencing/ 

5 
(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR rna sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR illumina OR massive parallel 
sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen sequence* OR next-gen 
sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR ngs).ti 

6 4 OR 5 
7 (trio OR trios).ti,ab,kf 
8 (3 OR 6) AND 7 
9 Case Report/ OR Editorial/ OR (case report* OR comment* OR editorial* OR reply OR replies).ti 
10 8 NOT 9 
11 Conference Abstract.pt 
12 10 NOT 11 

 
EBM Reviews (Ovid) : Cochrane Database of Systematic Reviews; Health Technology Assessment; NHS 
Economic Evaluation Database / Date du repérage : 12 octobre 2022 / Limites : anglais, français 

1 (((exome* OR exomic OR genome* OR genomic) ADJ3 (sequence* OR sequencing*)) OR ((molecular 
ADJ3 diagnos*) AND (exome* OR genome* OR sequence* OR sequencing*)) OR wes OR wgs).ti 

2 

(deep sequencing* OR ((high-throughput OR high-through-put) ADJ (nucleotide sequence* OR nucleotide 
sequencing* OR rna sequencing* OR sequence analys* OR sequencing*)) OR illumina OR massive parallel 
sequencing* OR massively-parallel sequencing* OR mps OR next-gen sequence* OR next-gen 
sequencing* OR next-generation sequence* OR next-generation sequencing* OR ngs).ti 

3 (trio OR trios).ti,ab,kw 
4 (1 OR 2) AND 3 
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ANNEXE B 
Recherche de la littérature grise 

Liste de contrôle pour la recherche de la littérature grise 
Sujet : Choix des gènes figurant sur un panel diagnostique 
Date : Recherches effectuées entre le 26 septembre et le 21 décembre 2022 

DOCUMENT 
SÉLECTIONNÉ, 

N 
Évaluation des technologies de santé – Guides de pratique 
INESSS (Institut national d’excellence en santé et en services sociaux)  www.inesss.qc.ca  0 
INSPQ (Institut national de santé publique du Québec)  www.inspq.qc.ca  0 
ACMTS/CADTH (Canadian Agency for Drugs and Technologies in Health)  www.cadth.ca  0 
HQO (Health Quality Ontario)  https://www.hqontario.ca/Evidence-to-Improve-Care/Health-
Technology-Assessment 2 

AHS (Alberta Health Services)  www.albertahealthservices.ca 1 
Génétique 
ACGS (Association for Clinical Genetic Science) www.acgs.uk.com  0 
ACMG (American College of Medical Genetics and Genomics) www.acmg.net  3 
BSGM (The British Society for Genetic Medicine) https://bsgm.org.uk/  1 
CCMG (Canadian College of Medical Geneticists) www.ccmg-ccgm.org  1 
Clinical Sequencing Exploratory Research (CSER) Consortium https://cser-consortium.org/ 0 
MGI (Medical Genome Initiative) https://medgenomeinitiative.org/ 1 
ESHG (The European Society of Human Genetics)  - EuroGentest Committee 
https://secure.eshg.org/gsqc.0.html 2 

PFMG 2025 (Plan France Médecine Génomique 2025) https://pfmg2025.aviesan.fr/  1 
Genomics England https://www.genomicsengland.co.uk/ 0 
NHGRI (National Human Genome Research Institute Home | NHGRI) 
https://www.genome.gov/ 0 

TOTAL  12 

http://www.inesss.qc.ca/
http://www.inspq.qc.ca/
http://www.cadth.ca/
http://www.albertahealthservices.ca/
http://www.acgs.uk.com/
http://www.acmg.net/
https://bsgm.org.uk/
http://www.ccmg-ccgm.org/
https://cser-consortium.org/
https://medgenomeinitiative.org/
https://secure.eshg.org/gsqc.0.html
https://pfmg2025.aviesan.fr/
https://www.genomicsengland.co.uk/
https://www.genome.gov/
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ANNEXE C 
Sélection des publications 

Figure C-1 Diagramme de flux de la sélection des publications 
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ANNEXE D 
Méthode et résultats de l’évaluation de la qualité méthodologique 
des publications sélectionnées – Volet clinique 

Les documents suivants n’ont pas fait l’objet d’une évaluation de la qualité méthodologique 
parce qu’ils ne constituaient pas un guide de pratique clinique (GPC) ou des recommandations 
de société savante, un rapport d’évaluation des technologies en santé, une revue systématique 
ou rapide, une étude primaire ou parce qu’ils ne présentaient pas suffisamment de méthode 
pour être évalués : 

• National Health Institute (NHS) – Scotland. Clinical genome analysis evidence 
review [Blackburn et al., 2020]; 

• Politique et lignes directrices de l’Alberta Precision Laboratoiries (Alberta Health 
Service). Whole Exome Sequencing Guidelines [AHS, 2023]; 

• Plan France Médecine Génomique 2025 (PFMG 2025). Note d’information sur les 
analyses en trio (https://pfmg2025.aviesan.fr/) [PFMG, 2019]; 

• Revue. How to proceed after “negative” exome: A review on genetic diagnostics, 
limitations, challenges, and emerging new multiomics techniques [Wortmann et al., 
2022]. 

Tableau D-1 Évaluation du risque de biais des revues sélectionnées à l’aide de 
l’outil ROBIS a 

PHASE ÉLÉMENTS D’ÉVALUATION DE LA 
QUALITÉ MÉTHODOLOGIQUE 

SCORE / [AUTEUR, ANNÉE] 
[Pauta et al., 

2022] [HQO, 2020] [Dragojlovic et 
al., 2018] b 

[Clark et al., 
2018] 

1 Pertinence avec les travaux visés (optionnelle) Partielle Partielle Oui Partiel 

2 

1. Critères d’éligibilité de l’étude Faible Faible Faible Faible 
2. Identification et sélection des études Incertain Faible Incertain Faible 
3. Collecte des données et évaluation des 

études Faible Faible Fort Faible 

4. Synthèse et conclusion Fort Faible Fort Faible 
3 Évaluation du risque de biais global b Fort Faible Fort Faible 

a  Source : ROBIS – Risk of bias in systematic reviews [Whiting et al., 2016]. 
b  Pour l’étude Dragojlovic et al. [2018], il s’agit s’une revue rapide (revue non systématique) et seule la partie traitant de la 

détermination d’une valeur de référence pour le rendement diagnostique de l’exome en trio et en solo a été évaluée. 
 

https://pfmg2025.aviesan.fr/
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Tableau D-2 Évaluation de la qualité méthodologie des guides de pratique clinique sélectionnés à l’aide de l’outil 
AGREE II a 

[AUTEUR, ANNÉE] 
SOCIÉTÉ SAVANTE 

SCORE ATTRIBUÉ SELON LES CRITÈRES D’ÉVALUATION CONSIDÉRÉS, % 

SCORE 
GLOBAL 

(%) 
QUALITÉ 

GLOBAL b 

APPRÉCIATION 
GÉNÉRALE DU 

GPC PAR 
L’ÉVALUATEUR 
(Recommandation 
de l’utilisation du 

GPC, oui/non) 

Domaine 1 Domaine 2 Domaine 3 Domaine 4 Domaine 5 Domaine 6 

Champ 
d’application 
et objectifs 

Participation 
des groupes 
concernés 

Rigueur Clarté et 
présentation Applicabilité Indépendance 

éditoriale 

Score max. possible 21 21 56 21 28 14 161 (100) N/A 7 
[Souche et al., 2022] 
EuroGenetest 19 14 22 16 16 4 91 (56,5) Modérée 5 (oui) 

[Lazier et al., 2022] 
CCMG 14 16 24 17 16 7 94 (58,4) Modérée 5 (oui) 

[Austin-Tse et al., 2022] 
MGI 15 10 21 16 17 5 84 (52,2) Modérée 5 (oui) 

[Manickam et al., 2021] 
ACMG 18 18 52 14 15 11 128 (79,5) Bonne 7 (oui) 

[Mone et al., 2021] 
BSGM-RCOG 10 9 25 12 19 3 78 (48,4) Faible 4 (oui) 

[Rehder et al., 2021] 
ACMG 11 13 24 9 21 5 83 (51,6) Modérée 6 (oui) 

[Monaghan et al., 2020] 
ACMG 12 12 14 15 18 6 77 (47,8) Faible 5 (oui) 

[HQO, 2020] Ontario 
Ministry of Health 21 19 40 21 20 6 127 (78,9) Bonne 7 (oui) 

[ISPD, 2018] 
ISPD-SMFM-PQF 6 11 14 15 17 6 69 (42,9) Faible 3 (oui) 

[Vears et al., 2018] 13 14 21 17 15 10 90 (55,9) Modérée 5 (oui) 
[HQO, 2016] Ontario 
Ministry of Health 18 12 17 18 22 6 93 (57,8) Modérée 5 (oui) 

[Boycott et al., 2015] 
CCMG 11 13 20 16 15 7 82 (50,9) Modérée 5 (oui) 

Sigles et abréviations : ACMG : American College of Medical Genetics and Genomics; BSGM: British Society for Genetic Medicine; CCMG : Canadian College of a Medical Geneticists; GPC : 
guide de pratique clinique; ISPD : International Society for Prenatal Diagnosis; MGI: Medical Genome Initiative; PQF : Perinatal Quality Foundation; RCOG : Royal College of Obstetricians and 
Gynaecologists; SMFM : Society for Maternal Fetal Medicine 
a  Source : AGREE II : https://www.nccmt.ca/fr/referentiels-de-connaissances/interrogez-le-registre/100 (consulté le 2 mai 2023). 
b  Barème : Les publications sont jugées de bonne qualité méthodologique avec un score global fixé arbitrairement à 75 % ou plus; de qualité modérée avec un score global de 50 % à 74 %; de 

faible qualité avec un score global de 25 % à 49 %; et de très faible qualité avec un score global de moins de 25 %. 

https://www.nccmt.ca/fr/referentiels-de-connaissances/interrogez-le-registre/100
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Tableau D-3 Évaluation de la qualité méthodologique des études primaires sélectionnées selon l’outil ROBINS-E a 

DOMAINES 
ÉVALUÉS 

RÉSULTAT DE L’ÉVALUATION DU RISQUE DE BIAIS DES ÉTUDES PRIMAIRES SÉLECTIONNÉES 
[Smedley et al., 

2021] 
[Zhang et al., 

2021] [Meng et al., 2017] [Retterer et 
al., 2016] 

[Farwell et al., 
2015] 

[Beaulieu et al., 
2014]* [Lee et al., 2014] 

Domaine 1 
(Variant A) 

Faible risque de 
biais, à l'exception 
des préoccupations 

concernant les 
facteurs de 

confusion résiduels 

Quelques 
préoccupations 

Faible risque de 
biais, à l'exception 
des préoccupations 

concernant les 
facteurs de confusion 

résiduels 

Risque de 
biais élevé 

Quelques 
préoccupations 

Faible risque de 
biais, à l'exception 
des préoccupations 

concernant les 
facteurs de 

confusion résiduels 

Faible risque de 
biais, à l'exception 
des préoccupations 

concernant les 
facteurs de 

confusion résiduels 
Domaine 2 
(Variant A) 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

Risque de 
biais élevé 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

Domaine 3 Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations Faible risque de biais Faible risque 

de biais 
Faible risque de 

biais 
Faible risque de 

biais 
Faible risque de 

biais 

Domaine 4 Faible risque de 
biais 

Faible risque de 
biais Faible risque de biais Faible risque 

de biais 
Faible risque de 

biais 
Faible risque de 

biais 
Faible risque de 

biais 

Domaine 5 Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations Faible risque de biais 

Quelques 
préoccupatio

ns 
Quelques 

préoccupations 
Faible risque de 

biais 
Quelques 

préoccupations 

Domaine 6 Faible risque de 
biais 

Quelques 
préoccupations Faible risque de biais Faible risque 

de biais 
Faible risque de 

biais 
Faible risque de 

biais 
Faible risque de 

biais 

Domaine 7 Faible risque de 
biais 

Faible risque de 
biais 

Quelques 
préoccupations 

Faible risque 
de biais 

Quelques 
préoccupations 

Faible risque de 
biais 

Faible risque de 
biais 

Évaluation 
globale du 
risque de 
biais 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

Risque de 
biais élevé 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

Quelques 
préoccupations 

a  Source : ROBINS-E : https://www.riskofbias.info/welcome/robins-e-tool (consulté le 14 août 2023) [ROBINS-E Development Group et al., 2023]. 

* Référence de Sawyer et al. [2016], citée par Clark et al. [2018]. 
 

https://www.riskofbias.info/welcome/robins-e-tool
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ANNEXE E 
Données extraites des études économiques 

AUTEURS 
(PAYS) 

DEVIS, APPROCHE 
ANALYTIQUE, PERSPECTIVE, 
HORIZON TEMPOREL, TAUX 

D’ACTUALISATION 

CONDITION CLINIQUE, 
POPULATION 

INTERVENTION ET COMPARATEUR, 
ISSUES RÉSULTATS* ET CONCLUSION 

[Lavelle et al., 
2022] 
 
(États-Unis)  

Devis : ACU 
Approche analytique : 
Arbre décisionnel  
Perspective : 
US healthcare perspective 
Horizon temporel : À vie 
Taux d’actualisation : 3% 
 

Condition : maladies rares 
non diagnostiquées. 
Population : enfants (moins 
de 18 ans) suspects d’être 
atteints de maladies 
génétiques. 

Intervention :  
- Exome en trio 
- Tests standards puis exome en trio 
- Génome en trio 
- Tests standards puis génome en trio 
- Exome en trio puis génome en trio 
- Tests standards suivi d’exome puis de 

génome en trio 
Comparateur : Tests de diagnostic 
standards 
Issues :  
Coûts  : Coûts directs 
Bénéfices de santé : QALY 

- Pour les enfants de moins de 1 an, le 
séquençage du génome en trio serait une 
stratégie efficiente. Comparativement aux 
tests de diagnostic standards, le RCUI  
serait de 18 877 USD ou  26 795 CAD de 
2023. Toutes les autres stratégies sont 
dominées. 
- Pour tous les enfants de moins de 18 
ans, le séquençage du génome en trio 
serait inefficient aux seuils de 50 000 ou 
de 100 000 CAD/QALY. Le RCUI versus 
les tests standards se trouverait entre 
119 705 USD et  490 047 USD ou 
169 914 CAD et 695 590 CAD de 2023 
/QALY gagné. 

[Crawford et al., 
2021] 
 
(États-Unis) 

Devis : ACU 
Approche analytique : 
Hybride (arbre décisionnel + Modèle 
de Markov à 3 états de santé 
Perspective : 
Sociétale 
Horizon temporel : 25 ans 
Taux d’actualisation : 3 % 

Condition : maladies 
mitochondriales 
Population :  
Cohorte de nouveau-nés 
aux soins intensifs 

Intervention :  
- Exome en trio en première intention 
- Exome en singleton en première 

intention 
Comparateur :  
- Diagnostic usuel en trio 
- Diagnostic usuel en singleton  
Issues :  
Coûts : Coûts directs et indirects 
Bénéfices de santé : QALY 

L’exome en trio en première intention 
serait une stratégie dominante. Elle 
domine l’exome en singleton et les 
diagnostics standards en trio ou en 
singleton. 

[Kodabuckus et 
al., 2020]  
 
(Royaume-Uni) 
 

Devis : ACE 
Approche analytique : 
Arbre décisionnel  
Perspective : 
UK health sector perspective 
Horizon temporel : durée de suivi de 
la grossesse 
Taux d’actualisation : s.o 

Condition : Diagnostic 
prénatal des anomalies 
génétiques 
Population :  
Cohorte prospective de 298 
femmes enceintes référées 
pour test invasif (Étude 
« Prenatal Assessment of 
Genomes and Exomes 
(PAGE) ») 

Intervention :  
- Exome en trio en 1re  intention 
- CMA suivi d’exome en trio 
- CMA et exome en trio simultanés 
Comparateur : CMA  
Issues :  
Coûts : Coûts directs 
Bénéfices de santé : Diagnostic 
d’anomalie génétique additionnel 

L’exome en trio réalisé après CMA serait 
la stratégie la plus efficiente. Elle 
dominerait par extension l’exome en trio 
en 1re intention et dominerait le CMA et 
l’exome en trio en simultanés. 
Comparativement au CMA, le RCEI serait 
de 24 657£ ou 52 325 CAD de 2023/ 
diagnostic d’anomalie génétique 
additionnel réalisé. 



 

8 

AUTEURS 
(PAYS) 

DEVIS, APPROCHE 
ANALYTIQUE, PERSPECTIVE, 
HORIZON TEMPOREL, TAUX 

D’ACTUALISATION 

CONDITION CLINIQUE, 
POPULATION 

INTERVENTION ET COMPARATEUR, 
ISSUES RÉSULTATS* ET CONCLUSION 

[HQO, 2020] 
 
(Ontario, 
Canada) 

Devis : ACE 
Approche analytique : 
Simulation d’événements discrets  
Perspective : ministère de la Santé 
de l’Ontario 
Horizon temporel : 3 ans 
Taux d’actualisation : 1,5% 
 

Condition : Troubles du 
développement inexpliqués 
ou anomalies congénitales 
multiples 
Population : Cohorte 
hypothétique prospective de 
1000 personnes  
 
Hypothèse : 90 % de 
séquençages de l’exome ou 
du génome sont faits en trio 

Intervention :  
- Exome après tests standards  
- Exome en 2è intention (après CMA 

seul) 
- Exome en 1re intention + CMA si exome 

négatif 
- Exome et CMA simultanés en 1re 

intention 
- Génome après tests standards 
- Génome en première intention 
Comparateurs :  
Tests standards (CMA ± Fragile X ± 
panels ciblés) 
Issues :  
Coûts : Coûts directs  
Bénéfices de santé : Rendement 
diagnostic (diagnostic additionnel, résultat 
positif supplémentaire, traitement 
additionnel changé) 
Proportion exome en trio : 90 % 

L’analyse de l’exome réalisée en 2è 
intention (après CMA seul) et l’analyse de 
l’exome réalisée simultanément avec le 
CMA seraient des stratégies les plus 
efficientes. Toutes les autres stratégies 
sont dominées. Les RCEIs  de l’exome et 
du CMA en simultanées versus  l’exome 
réalisée en 2è intention (après CMA seul) 
sont de 11 831 CAD (13 606 CAD de 
2023), 10 848 CAD (12 475 CAD de 
2023) et 64 082 CAD (73 694 CAD de 
2023) par diagnostic moléculaire 
additionnel, par résultat positif 
supplémentaire et par traitement 
additionnel changé, respectivement. 

[Tan et al., 
2019] 
 
(Australie) 

Devis : ACE 
Approche analytique : Cohorte 
prospective  
Perspective : Système de soins de 
santé de l’Australie 
Horizon temporel : moyenne de 19 
mois 
Actualisation : non rapportée 
 
  

Condition : maladie 
génétique monogénique 
Population : cohorte 
ambulatoire de 30 familles 
avec enfants suspectés 
d’avoir une maladie 
génétique monogénique qui 
ont eu un CMA et n’ayant 
pas eu de séquençage 
mono ou d’un panel de 
gènes. 

Intervention : 
- Exome en trio 
- Exome en trio réflexe (analyse 

hypothétique : exome en solo + 
analyses de ségrégation dans la famille 
pour les variants identifiés + analyse 
post-hoc en trio pour les patients qui 
demeurent non diagnostiqués) 

Comparateur : Exome en solo 
Issues :  
Coûts : coûts directs 
Bénéfices : rendement diagnostic 

L’analyse de l’exome en trio augmente 
les coûts par diagnostic comparativement 
à l’analyse en solo. Les coûts par 
diagnostic additionnel versus l’analyse en 
solo sont de 55 020 AUD et de 46 876 
AUD ou 45 912 CAD et de 39 116 pour 
l’exome en trio et l’exome en trio réflexe, 
respectivement. 
 
 

[Palmer et al., 
2018]  
 
(Australie) 

Devis : ACE 
Approche analytique : 
Arbre décisionnel 
Perspective : système de santé 
d’Australie 
Horizon temporel : Jusqu’au 
diagnostic 
Taux d’actualisation : s.o 

Condition : 
Encéphalopathies 
épileptiques  
Population : Cohorte 
rétrospective de 48 enfants 
atteints d'encéphalopathie 
épileptique, qui n'ont pas 

Intervention :  
- Algorithme de diagnostic incluant 

l’exome en trio 
Comparateur :  
- Algorithme de diagnostic standard 
Issues :  
Coûts : Coûts directs  

L’algorithme de diagnostic incluant 
l’exome en trio domine l’algorithme de 
diagnostic standard. Il permettrait de 
sauver AUD 5,236 (IC 95% : 2,482; 
9,784) ou 5 150 CAD (IC 95% : 2035 
CAD-8 023 CAD) de 2023 par diagnostic 
additionnel. 
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AUTEURS 
(PAYS) 

DEVIS, APPROCHE 
ANALYTIQUE, PERSPECTIVE, 
HORIZON TEMPOREL, TAUX 

D’ACTUALISATION 

CONDITION CLINIQUE, 
POPULATION 

INTERVENTION ET COMPARATEUR, 
ISSUES RÉSULTATS* ET CONCLUSION 

été diagnostiqués par les 
tests de première intention 

Bénéfices de santé : Rendement 
diagnostic  

[Dragojlovic et 
al., 2018]  
 
(Colombie-
Britannique, 
Canada) 

Devis : ACE 
Approche analytique : arbre 
décisionnel  
Perspective : Système de soins de 
santé du Canada 
Horizon temporel : non rapporté 
Actualisation : 

Condition : Maladies 
génétiques 
Population : cohorte de 
patients pédiatriques 

Intervention : Exome en trio (avec ou 
sans consultation génomique)  
Comparateur : Exome en solo 
Issues : 
Coûts : coûts directs 
Bénéfices : rendement diagnostic 
(diagnostic additionnel) 

L’exome en trio augmente le rendement 
diagnostic, permettant de diminuer le coût 
par diagnostic positif, comparativement à 
l’exome en solo. Comparativement à ce 
dernier, les RCEI sont de 11 693 CAD et 
de 8 029 CA de 2023 par diagnostic 
additionnel, respectivement pour l’exome 
en trio sans consultation génomique et 
celui avec consultation génomique. 

[Vissers et al., 
2017] 
 
(Pays Bas) 

Devis : ACE 
Approche analytique : algorithme 
décisionnel  
Perspective : Système de santé de 
Pays Bas 
Horizon temporel : maximum 6 mois 
Taux d’actualisation : s.o 

Condition : Troubles 
neurologiques suspectés 
d’être d’origine génétique 
Population : Cohorte 
prospective de 150 enfants 
référés au Centre 
universitaire de neurologie 
pédiatrique de Radboud 
(Pays Bas) 

Intervention :  
- Exome après tests standards  
- Exome en 1re intention  
Comparateur :  
- Tests standards 
Issues :  
Coûts  : Coûts directs  
Bénéfices de santé : 
Rendement diagnostic (diagnostic 
moléculaire additionnel) 

L’exome en 1re intention est dominant 
(coûte moins chers et permet plus de 
diagnostics que les autres stratégies) 

[Monroe et al., 
2016] 
 
(Pays-Bas) 

Devis : ACE 
Approche analytique : 
Arbre décisionnel 
Perspective : système de santé de 
Pays-Bas 
Horizon temporel : Jusqu’au 
diagnostic (6,6 ans en moyenne) 
Taux d’actualisation : s.o 

Condition : déficience 
intellectuelle  
Population : Cohorte 
prospective de 17 enfants 
référés dans un centre de 
recherche multidisciplinaire 
spécialisé. 
 

Intervention :  
- Exome en trio après les tests de 

diagnostics standards 
Comparateur :  
- Tests de diagnostic standards 
Issues :  
Coûts : Coûts directs  
Bénéfices de santé : 
Rendement diagnostic  

L’exome en trio après les tests standards 
serait efficient coûterait 13 510 USD ou 
20 895 CAD de 2023 par diagnostic 
additionnel comparativement aux tests 
standards. 

Sigles et abréviations : ACE : analyse coût-efficacité ; ACU : analyse coût-utilité; AUD : dollars australiens; CAD: dollars canadiens; CMA : Chromosomal Microarray; GBP £; British 
pound sterling; QALY: quality-adjusted life year; US $ : dollars américains. 

*  Les ratios de coût efficacité ou de coût utilité incrémentaux ont été convertis en dollars canadiens de 2023 selon la parité du pouvoir d’achat par l’outil de conversion de l’OCDE 
(OCDE (2023), Parités de pouvoir d'achat (PPA) (indicateur). doi: 10.1787/c0bc06ba-fr et ajusté à l’inflation selon la feuille de calcul de l’inflation de la banque du Canada 
(https://www.banqueducanada.ca/taux/renseignements-complementaires/feuille-de-calcul-de-linflation/) 

https://www.banqueducanada.ca/taux/renseignements-complementaires/feuille-de-calcul-de-linflation/
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ANNEXE F 
Évaluation des études économiques 

Tableau F-1 Évaluation de la qualité méthodologique des études économiques sélectionnées selon la grille CASP a 

QUESTION D’ÉVALUATION 
ÉTUDE / RÉSULTAT DE L’ÉVALUATION 

[Lavelle et al., 
2022] 

[Crawford 
et al., 2021] 

[Kodabuckus 
et al., 2020] [HQO, 2020] [Tan et al., 

2019] 
[Dragojlovic 
et al., 2018] 

[Palmer et 
al., 2018] 

[Vissers et 
al., 2017] 

[Monroe et 
al., 2016] 

1- L’évaluation repose-t-elle 
sur une question bien 
définie ? 

Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui 

2- A-t-on fait une description 
complète des alternatives 
comparées ? 

Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui 

3- L’article démontre-t-il 
l’efficacité de l’intervention ? 
(l’innocuité de l’intervention 
est-elle acceptable ?) 

Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui 

4- Les effets de l’intervention 
ont-ils été identifiés, mesurés 
et évalués adéquatement ? 

Oui Oui Non Non Non Non Non Non Non 

5- A-t-on identifié, mesuré 
avec les unités appropriées et 
évalué de façon 
vraisemblable toutes les 
ressources et tous les coûts 
importants et pertinents pour 
chaque alternative 
considérée ? 

Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui Oui 

6- Les auteurs ont-ils ajusté 
les coûts et les consé-
quences en fonction du 
moment où ils se concré-
tiseront (actualisation) ? 

Oui Oui Sans objet Oui Sans objet Sans objet Sans objet Sans objet Sans objet 

7- Quels sont les résultats de 
l’évaluation ? 

Le génome en 
trio serait efficient 
seulement chez 
les enfants de 
moins de 1 an 

L’exome en 
trio en 1re 
intention 
serait 
efficient 

L’exome en trio 
en 2e intention 
serait efficient 

L’exome en trio 
en 2e intention 
serait efficient. 

L’exome en 
trio en 2e 
intention ne 
serait pas 
efficient 

L’exome en 
trio serait 
efficient. 

L’exome en 
trio est 
dominant 

L’exome en 
trio en 1re 
intention est 
dominant 

L’exome en 
trio en 2e 
intention 
serait 
efficient 
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QUESTION D’ÉVALUATION 
ÉTUDE / RÉSULTAT DE L’ÉVALUATION 

[Lavelle et al., 
2022] 

[Crawford 
et al., 2021] 

[Kodabuckus 
et al., 2020] [HQO, 2020] [Tan et al., 

2019] 
[Dragojlovic 
et al., 2018] 

[Palmer et 
al., 2018] 

[Vissers et 
al., 2017] 

[Monroe et 
al., 2016] 

8- Une analyse différentielle 
des conséquences et du coût 
a-t-elle été réalisée pour les 
alternatives comparées ? 

Oui Oui Oui Oui Oui Non Oui Non Non 

9- Une analyse de sensibilité 
en bonne et due forme a-t-
elle été effectuée ? 

Oui Oui Oui Oui Oui Non Oui Non Non 

10- Le modèle aura-t-il la 
même efficacité dans le 
contexte québécois ? 

Difficile à dire Difficile à 
dire Difficile à dire Partiellement Difficile à dire Difficile à dire Difficile à 

dire 
Difficile à 

dire 
Difficile à 

dire 

11- Les coûts sont-ils 
transposables au contexte 
québécois ? 

Non Non Non Non Non Non Non Non Non 

12- L’utilisation du même 
modèle dans le contexte 
québécois est-elle justifiée ? 

Non Non Non Partiellement Non Non Non Non Non 

a  Source : Critical Appraisal Skills Programme (2018). CASP (Economic Evaluation) Checklist. [En ligne] disponible à : https://casp-uk.net/images/checklist/documents/CASP-
Economic-Evaluation-Checklist/CASP-Economic-Evaluation-Checklist-2018.pdf (consulté le 14 juillet 2023).

https://casp-uk.net/images/checklist/documents/CASP-Economic-Evaluation-Checklist/CASP-Economic-Evaluation-Checklist-2018.pdf
https://casp-uk.net/images/checklist/documents/CASP-Economic-Evaluation-Checklist/CASP-Economic-Evaluation-Checklist-2018.pdf
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