Qui peut faire un test
présymptomatique ?

(Ce que dit la loi)

Le test présymptomatique : une dé-
marche individuelle ?

« Chez une personne asymptomatique (ne pré-
sentant aucun signe de la maladie) mais présen-
fant des antécédents familiaux, la prescription
d’un examen des caractéristiques génétiques ne
peut avoir lieu que dans le cadre d’une consulta-
tion médicale individuelle » (Art R145-15-5).

Le test présymptomatique chezle mi-
neur ?

« Les examens ne peuvent étre prescrits chez un
mineur que si ce dernier ou sa famille peuvent
personnellement bénéficier de mesures préven-
fives ou curatives immeédiates »(Art. R145-15-5)

Ce test n'est indiqué que si la maladie peut se
déclarer pendant I'enfance et/ou si des me-
sures médicales utiles peuvent étre apportées a
I"enfant. L'équipe est foutefois 10 pour répondre
aux questions d’un enfant ou d'un adolescent @
risque.
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Qu’est ce qu’un test génétique preé-
symptomatique ?

Lorsqu'une maladie génétique héréditaire est
diagnostiquée dans votre famille, vous pouvez
demander un test génétique présymptomatique.
Il permet de déterminer si vous étes vous-méme
porteur de la mutation responsable de la mala-
die alors que vous ne présentez aucun signe a@
ce jour.

Que révéle-t-il ?
Si la mutation génétique responsable de la mala-
die:

* n'est pas retrouvée chez vous : il n'y a plus

aucun risque pour vous ni pour vos enfants
concernant cette maladie.

« est retrouvée chez vous :vous étes @ risque de
développer cette maladie et de la fransmettre
a vos enfants.

Lutilité d’un protocole
dans la durée ?

Il vous apporte une connaissance sur votre statut
génétique, qui aura des conséquences tant mé-
dicales que sociales et psychologiques, quelque
soit le résultat du test génétique. Pour cela, un
accompagnement pluridisciplinaire est indis-
pensable (médecin, conseillere en génétique,
psychologue, infirmiére...).

Les étapes du protocole

1¢ consultation d’information
médecin généticien

Entretien avec la psychologue

Période de réflexion

2éme consultation d’information
conseillére en génétique

1¢ prélévement
2¢me prélévement

3¢me consultation : rendu de résultat
médecin généticien et/ou conseillére en
génétique et psychologue

Suivi
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Pourquoi différentes étapes ?

Phase d‘information

Elle permet de vérifier que vous étes un sujet a
risque, de vous informer sur la maladie, le fest
génétique, la procédure et ses conséquences.

Phase de préparation

Ces entretiens avec les différents intervenants
sont destinés a faire marir votre réflexion, a vous
aider @ envisager toutes les conséquences de
votre décision et @ vous aider @ envisager le futur
en fonction du résultat pour vous-méme et votre
famille.

Savoir ou ne pas savoir 7

Informé correctement de I'intérét du test, sur ses
limites et ses conséquences, vous pouvez choi-
sir de recourir ou non au test. Vous conservez
le droit de savoir ou de ne pas savoir jusqu’au
rendu de résultat.

Exemples de maladies génétiques concernées.
Neurogénétique :

Maladie de Steinert

Maladie de Charcot-Marie-Tooth

Myopathie facio-scapulo-humérale. ..
Cardiogénétique :

Cardiomyopathies génétiques

QT long congénital. ..
Autres :

Syndrome de I'X fragile. ..



Qui peut faire un test
présymptomatique ?

(Ce que dit la loi)

Le protocole du diagnostic
présymptomatique :

L'utilisation d’un protocole de prise en charge était
recommandée par le Comité National dEthique
et la Fédération Mondiale de Neurologie depuis
de nombreuses années. Une équipe s’est mise
en place au CHU de Bordeaux, pour vous aider
dans cette démarche. Cette équipe vous propose
un protocole de déroulement du fest conformé-
ment aux dispositions 1égales du décret 2000-
570 du 23 juin 2000 fixant les conditions de
prescription et de réalisation des examens des
caractéristiques génétiques d’une personne. Les
équipes multidisciplinaires pratiquant des dia-
gnostics présymptomatiques doivent notamment
rassembler des compétences cliniques et géné-
tiques et étre déclarées au ministére de la santé.

Le test présymptomatique chez le
mineur ?

« Les examens ne peuvent étre prescrits chez un
mineur que si ce dernier ou sa famille peuvent
personnellement bénéficier de mesures préven-
fives ou curatives immédiates » (Art. R145-15-5).

De ce fait, le diagnostic présymptomatique ne
peut pas éfre proposé aux mineurs en raison de
I"absence de bénéfice thérapeutique ou préven-
tif, et dans le but de préserver leur autonomie vis-
a-vis d’une décision future. L'équipe est foutefois
I pour répondre aux questions d'un enfant ou
d‘un adolescent @ risque.
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(u’est ce qu’un test génétique
présymptomatique ?

Lorsqu’une maladie génétique héréditaire est
diagnostiquée dans votre famille, vous pouvez
demander un test génétique présymptomatique.
Il permet de déterminer si vous étes vous-méme
porteur de la mutation responsable de la mala-
die alors que vous ne présentez aucun signe @
ce jour.

Que révele-t-il ?
Si la mutation génétique responsable
de la maladie :

* n'est pas retrouvée chez vous : il n'y a plus
aucun risque pour vous ni pour vos enfants
concernant cette maladie.

« est retrouvée chez vous :vous étes a risque de
développer cette maladie et de la fransmettre
a vos enfants.

Lutilité d’un protocole
dans la durée ?

|l vous apporte une connaissance sur votre statut
génétique, qui aura des conséquences tant mé-
dicales que sociales et psychologiques, quelque
soit le résultat du test génétique. Pour cela, un
accompagnement pluridisciplinaire est indis-
pensable (médecin, conseillere en génétique,
psychologue, psychiatre, assistante sociale, infir-
miere...).

Les étapes du protocole

1% consultation d’information
entretien avec un neurogénéticien

Période de réflexion

Phase de préparation

entretien avec une conseillére en génétique
entretien avec une psychologue

entretien avec un psychiatre

entretien avec une assistante sociale

Chacun de ces entretiens est séparé
d’une période de réflexion.

Période de réflexion

1¢ prélévement
2 ‘prélevement

consultation
rendu de résultat

Suivi
entretien dans les 2 semaines
suivant le résultat

Résultat défavorable
eniretien tous
les 3 d 6 mois

Résultat favorable
entretien
tous les ans
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L'organisation du protocole

Mme Lafoucriére (infirmiére coordinatrice) est
chargée de I'organisation avec vous des diffé-
rentes étapes du protocole et elle est la personne
« contact » entre vous et les autres membres de
I"équipe.

Pourquoi différentes étapes ?

Phase d’information

Elle permet de vérifier que vous étes un sujet a
risque, de vous informer sur la maladie, le test
génétique, la procédure et ses conséquences.

Phase de préparation

Ces entretiens avec les différents intervenants
sont destinés @ faire mdrir votre réflexion, & vous
aider @ envisager foutes les conséquences de
votre décision et G vous aider @ envisager le futur
en fonction du résultat pour vous-méme et votre
famille.

Savoir ou ne pas savoir 7

Informé correctement de I'intérét du test, sur ses
limites et ses conséquences, vous pouvez choi-
sir de recourir ou non au test. Vous conservez
le droit de savoir ou de ne pas savoir jusqu’au
rendu de résultat.
Exemples de maladies génétiques concernées

Maladie de Hunfington

SCA

CADASIL

Maladie d’Alzheimer familiale

Maladies @ prions...



Qui peut faire un test

présymptomatique ?

(Ce que dit la loi)

4 Le test présymptomatique :
une démarche individuelle ?

« Chez une personne asymptomatique (ne preé-
sentant aucun signe de la maladie) mais présen-
tant des antécédents familiaux, la prescription
d’un examen des caractéristiques génétiques ne
peut avoir lieu que dans le cadre d’une consulta-
tion médicale individuelle » (Art R145-15-5).

4 Le test présymptomatique chez
le mineur?

« Les examens ne peuvent étre prescrits chez un
mineur que si ce dernier ou sa famille peuvent
personnellement bénéficier de mesures préven-
tives ou curatives immédiates »

(Art. R145-15-5).

Ce test n'est indiqué que si la maladie peut se dé-
clarer pendant I'enfance et/ou si des mesures mé-
dicales utiles peuvent étre apportées a I'enfant.
L'équipe est toutefois la pour répondre aux ques-
tions d'un enfant ou d’un adolescent a risque.
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Qu'est ce qu'un test
génétique présymptomatique ?

Lorsqu’une maladie génétique héréditaire est dia-
gnostiquée dans votre famille, vous pouvez deman-
der un test génétique présymptomatique. Il permet
de déterminer si vous étes vous-méme porteur de
la mutation responsable de la maladie alors que
VOus ne présentez aucun signe a ce jour.

Que révele-t-il ?

Si la mutation génétique responsable de la maladie:
- n'est pas retrouvée chez vous : il n'y a plus aucun
risque pour vous ni pour vos enfants concernant
cette maladie.
- est retrouvée chez vous : vous étes a risque de
développer cette maladie et de la transmettre a vos
enfants.

L'utilité d'un protocole

dans la durée ?

I vous apporte une connaissance sur votre statut
génétique, qui aura des conséquences tant médi-
cales que sociales et psychologiques, quelque soit
le résultat du test génétique. Pour cela, un accom-
pagnement pluridisciplinaire est indispensable
(médecin, conseillere en génétique, psychologue,
infirmiére...).

Les étapes du protocole

I!ll consul!allon ! mlorma!lon

MEDECIN GENETICIEN
L ————
—
‘
ENTRETIEN AVEC LA PSYCHOLOGUE
e ——————

Période de

réflexio

!!"l! COﬂSUl!a!IOI\ ! mlorma!lon

CONSEILLERE EN GENETIQUE

4 1¢ prélevement
1 2¢me préléevement

!!"l! consullallon . ren!u !e resul!a!

MEDECIN GENETICIEN et/ou CONSEILLERE

EN GENETIsUE ET PSYCHOLOGUE

4 Suivi

Pourquoi différentes étapes ?

Phase d'information

Elle permet de vérifier que vous étes un sujet a
risque, de vous informer sur la maladie, le test gé-
nétique, la procédure et ses conséquences.

Phase de préparation

Ces entretiens avec les différents intervenants
sont destinés a faire mrir votre réflexion, a vous
aider a envisager toutes les conséquences de
votre décision et a vous aider a envisager le futur
en fonction du résultat pour vous-méme et votre
famille.

Savoir ou ne pas savoir ?

Informé correctement de l'intérét du test, sur ses
limites et ses conséquences, vous pouvez choisir
de recourir ou non au test. Vous conservez le droit
de savoir ou de ne pas savoir jusqu'au rendu de
résultat.
Exemples de maladies génétiques concernées :
“'Neurogénétique :

Maladie de Steinert

Maladie de Charcot-Marie-Tooth

Myopathie facio-scapulo-humérale...

X Cardiogénétique :
Cardiomyopathies génétiques
QT long congénital...

X Autres :
Syndrome de I'X fragile...



Qui peut faire un test

présymptomatique ?
(Ce que dit la loi)

" Le protocole du diagnostic
présymptomatique:

L'utilisation d’un protocole de prise en charge était
recommandée par le Comité National d’Ethique
et la Fédération Mondiale de Neurologie depuis
de nombreuses années. Une équipe s'est mise en
place au CHU de Bordeaux, pour vous aider dans
cette démarche. Cette équipe vous propose un
protocole de déroulement du test conformément
aux dispositions légales du décret 2000-570 du
23 juin 2000 fixant les conditions de prescription
et de réalisation des examens des caractéristiques
génétiques d'une personne. Les équipes multidis-
ciplinaires pratiquant des diagnostics présymp-
tomatiques doivent notamment rassembler des
compétences cliniques et génétiques et étre dé-
clarées au ministére de la santé.

" Le test présymptomatique chez
le mineur?

« Les examens ne peuvent étre prescrits chez un
mineur que si ce dernier ou sa famille peuvent
personnellement bénéficier de mesures préven-
tives ou curatives immédiates » (Art. R145-15-5).

De ce fait, le diagnostic présymptomatique ne
peut pas étre proposé aux mineurs en raison de
I'absence de bénéfice thérapeutique ou préventif,
et dans le but de préserver leur autonomie vis-a-
vis d'une décision future. Léquipe est toutefois la
pour répondre aux questions d'un enfant ou d’un
adolescent a risque.
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Quelques informations pour
mieux comprendre

Assitante médico-administrative
0556795952
Infirmiere neurogénétique coordinatrice
0557820102



Qu'est ce qu’un test

présymptomatique ?

Lorsqu’une maladie génétique héréditaire est diagnos-
tiquée dans votre famille, vous pouvez demander un
test génétique présymptomatique.
Il permet de déterminer si vous étes vous-méme porteur
de la mutation responsable de la maladie alors que vous
ne présentez aucun signe a ce jour.

Que révele-t-il ?

Si la mutation génétique responsable de la maladie :

- n'est pas retrouvée chez vous:il n'y a plus aucun risque
pour vous ni pour vos enfants concernant cette maladie.

- est retrouvée chez vous : la probabilité que vous déve-
loppiez la maladie est pratiquement de 100%. De plus,
vous étes a risque de la transmettre a vos enfants.

L'utilité d'un protocole

dans la durée ?

II vous apporte une connaissance sur votre statut gé-
nétique, qui aura des conséquences tant médicales que
sociales et psychologiques, quelque soit le résultat du
test génétique. Pour cela, un accompagnement pluri-
disciplinaire est indispensable (médecin, conseillére en
génétique, psychologue, psychiatre, assistante sociale,
infirmiere...).

Les étapes du protocole

PHASE D'INFORMATION

ﬁ | | '|- .

" PERIODE DE REFLEXION

3
AT

X entretien avec une conseillére en génétique
X entretien avec une psychologue

X entretien avec un psychiatre

entretien avec une assistante sociale

“ PERIODE DE REFLEXION

1¢ prélevement

2°me prélevement
CONSULTATION

G

V¥

SUIVI
X entretien dans les 2 semaines suivant le résultat

RESULTAT
DEFAVORABLE

X entretien
tous les 3 a 6 mois

RESULTAT
FAVORABLE

X entretien
tous les ans

L'organisation du protocole

Mme LAFOUCRIERE (infirmiére coordinatrice) est
chargée de l'organisation avec vous des différentes
étapes du protocole et elle est la personne « contact »
entre vous et les autres membres de I'équipe.

Pourquoi différentes étapes ?

Phase d’information

Elle permet de vérifier que vous étes un sujet a risque,
de vous informer sur la maladie, le test génétique, la
procédure et ses conséquences.

Phase de préparation

Ces entretiens avec les différents intervenants sont
destinés a faire marir votre réflexion, a vous aider a en-
visager toutes les conséquences de votre décision et a
vous aider a envisager le futur en fonction du résultat
pour vous-méme et votre famille.

Savoir ou ne pas savoir ?

Informé correctement de lintérét du test, sur ses li-
mites et ses conséquences, vous pouvez choisir de re-
courir ou non au test. Vous conservez le droit de savoir
ou de ne pas savoir jusqu'au rendu de résultat.
Exemples de maladies génétiques concernées:

> Maladie de Huntington

> SCA

> CADASIL

> Maladie d’Alzheimer familiale

> Maladies a prions...



