
 



 

 

!ǳ ŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴŜ ŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴΣ Ŝǘ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ǾƻǘǊŜ ƘƛǎǘƻƛǊŜ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜΣ médicale et de vos antécédents, votre 
médecin a prescrit le séquençage de votre génome ou de votre exome. 

/Ŝ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀ ǇƻǳǊ ƻōƧŜǘ ŘŜ Ǿƻǳǎ ŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŀ ƴŀǘǳǊŜ ŘŜ ŎŜǘ ŜȄŀƳŜƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ǎŜǎ 
conséquences possibles pour vous et, dans certaines situations, votre famille, en apportant une réponse aux 
questions suivantes :  

1 9ƴ ǉǳƻƛ ŎƻƴǎƛǎǘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŘŜǎ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎǘƛǉǳŜǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ Κ ..................................................................... 1 

2 vǳΩŜǎǘ-ŎŜ ǉǳŜ ƭΩ!5bΣ ǳƴ ƎŝƴŜΣ ǳƴ ƎŞƴƻƳŜΣ ǳƴ ŜȄƻƳŜ ? ............................................................................. 2 

3 En quoi consiste une maladie génétique ? .................................................................................................. 3 

4 Comment survient une maladie génétique ? .............................................................................................. 4 

5 vǳΩŜǎǘ-ce que le séquençage du génome / exome ? ................................................................................... 6 

6 vǳŜƭǎ ǎƻƴǘ ƭŜǎ ǘȅǇŜǎ ŘŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ǇƻǎǎƛōƭŜǎ ŘΩǳƴ ŜȄŀƳŜƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ? ......................................................... 7 

7 Dois-je informer ma famille et comment ? .................................................................................................. 6 

8 Quelles sont les possibles utilisations ultérieures des échantillons biologiques et des données 
issues de cet examen ? ............................................................................................................................... 7 

 

 

 

Ce document complète les explications fournies par votre médecin ou conseiller en génétique qui reste votre 
interlocuteur privilégié pour poser toutes les questions qui vous aideront à prendre votre décision. Si vous 
souhaitez bénéficier de cet examen, le médecin vous fera alors signer un formulaire de consentement. 

 

Vous pouvez également consulter le site www.genetique-ƳŜŘƛŎŀƭŜΦŦǊΣ Ŏƻƴœǳ ǇŀǊ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ōƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜΣ 
pour des informations très complètes sur le sujet. 
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1 En quoi consiste ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŘŜǎ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎǘƛǉǳŜǎ 

génétiques ? 

 

Un examen génétique est un examen de biologie 
ƳŞŘƛŎŀƭŜΦ {ƻƴ ƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ 
ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ƻǳ ŘŜ ǎŀǾƻƛǊΣ Řŀƴǎ ǳƴ 
contexte particulier, si une personne à risque 
peut transmettre cette maladie à ses enfants. 

 

[ΩŜȄŀƳŜƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ǉǳƛ Ǿƻǳǎ Ŝǎǘ ǇǊƻǇƻǎŞ Ŝǘ ǉǳƛ 
Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ ŎŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŎƻƴǎƛǎǘŜ 
Ł ǎŞǉǳŜƴŎŜǊ όŎΩŜǎǘ-à-ŘƛǊŜ ŘŞŎƻŘŜǊύ ƭΩ!5b - acide 
désoxyribonucléique - qui se trouve dans vos 
cellules. 

[Ŝ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘΩǳƴŜ 
prise de sang. Certaines situations particulières 
nécessitent un autre type de prélèvement comme 
par exemple de salive, de cellules de la peau ou de 
cellules musculaires. 
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2 vǳΩŜǎǘ-ŎŜ ǉǳŜ ƭΩ!5bΣ un gène, un génome, un 

exome ? 

Une infographie, intégrée en fin de document, illustre les éléments décrits ci-dessous. 

Le corps humain est composé ŘŜ ƳƛƭƭƛŀǊŘǎ ŘŜ ŎŜƭƭǳƭŜǎΦ ¢ƻǳǘ ƭŜ ƳŀǘŞǊƛŜƭ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŘΩǳƴ ƛƴŘƛǾƛŘǳ constitue son 
génome. Le génome, localisé dans le noyau de la plupart des cellules du corps humain est totalement 
ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ Ł ŎƘŀǉǳŜ ƛƴŘƛǾƛŘǳΦ tŜǊǎƻƴƴŜ Řŀƴǎ ƭŜ ƳƻƴŘŜ ƴΩŀ ǳƴ ƎŞƴƻƳŜ ƛŘŜƴǘƛǉǳe au vôtre (sauf si vous avez un 
ŦǊŝǊŜ ƻǳ ǳƴŜ ǎǆǳǊ ƧǳƳŜŀǳ ǾŞǊƛǘŀōƭŜύΦ 

[Ŝ ƎŞƴƻƳŜ Ŝǎǘ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ƭΩ!5b ǉǳƛ ŎƻƴǎǘƛǘǳŜ 
nos chromosomes. [Ω!5b ǎΩŞŎǊƛǘ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩun 
alphabet de quatre lettres A T G C (A pour 
Adénine, C pour cytosine, T pour thymine et G 
pour guanine). [ŀ ǎŞǉǳŜƴŎŜ ŘΩ!5bΣ ƻǳ ǎŞǉǳŜƴŎŜ 
génétique, forme « le plan détaillé » contenant 
toutes les informations nécessaires au 
développement et au fonctionnement du corps.  

Composé de plus de 3 milliards de lettres, le 
ƎŞƴƻƳŜ ŘΩǳƴŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ǊŜƳǇƭƛǊŀƛǘ ƭΩŞǉǳƛǾŀƭŜƴǘ 
de 400 dictionnaires. 

 

 

Un gène est un fragment de ce génome. Il 
correspond à une information génétique 
particulière qui aboutit à la production dans la 
cellule ŘΩǳƴ ŎƻƳǇƻǎŀƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ Ł son 
fonctionnement : une protéine.  

 

 

On dénombre environ 20 000 gènes codant des protéines. Chaque protéine a une fonction différente. Par 
ŜȄŜƳǇƭŜΣ ƭΩƘŞƳƻƎƭƻōƛƴŜ Ŝǎǘ ƭŀ ǇǊƻǘŞƛƴŜ ǉǳƛ ǎŜǊǘ Ł ǘǊŀƴǎǇƻǊǘŜǊ ƭΩƻȄȅƎŝƴŜ Řŀƴǎ ƭŜ ǎŀƴƎΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ ǇǊƻǘŞƛƴŜǎ ŜƴŎƻǊŜ 
interviennent pour définir la couleur des yeux. 

Les gènes eux-mêmes sont notamment composés par les exons qui sont le véritable « plan de construction » 
de la protéine pour laquelle code le gèneΦ [ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŜȄƻƴǎ Řǳ ƎŞƴƻƳŜ Ŝǎǘ ŀǇǇŜƭŞ exomeΦ .ƛŜƴ ǉǳΩƛƭ 
représente moins de 1 % du génomeΣ ŎΩŜǎǘ Řŀƴǎ ƭΩŜȄƻƳŜ ǉǳŜ se retrouve la majorité des variations connues 
pour être responsables des maladies rares. Le reste du génome est dit non codant. 
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3 En quoi consiste une maladie génétique ? 

Le génome de deux personnes est en moyenne 
identique à 99%. Il y a donc 1% de différences entre 
elles, appelées variations. Ces variations ainsi que 
ƭΩƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ŀǾŜŎ ǎƻƴ 
ŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ǾƛŜ ǎƻƴǘ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ Řǳ ŎŀǊŀŎǘŝǊŜ 
unique de chaque être humain. Elles peuvent être 
fréquentes ou rares, ŀƭƭŀƴǘ Řǳ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ 
ǎŜǳƭŜ ƭŜǘǘǊŜ ŘŜ ƭΩ!5b ƧǳǎǉǳΩŁ ƭΩŀƧƻǳǘ ƻǳ ƭŀ 
ǎǳǇǇǊŜǎǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ŎƘǊƻƳƻǎƻƳŜΦ 

Certaines variations génétiques (par exemple 
ǳƴŜ Ƴǳǘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƎŝƴŜ ƻǳ ǳƴŜ ŀƴƻƳŀƭƛŜ 
chromosomique) peuvent perturber la 
fabrication des protéines. Ces variations 
génétiques sont dites pathogènes.  

Le « plan de construction » de la protéine est en 
quelque sorte faussé, avec pour conséquence 
ƭΩabsence ƻǳ ƭΩexcès de production de cette 
protéine ou une fabrication anormale. La protéine 

ne peut donc plus jouer correctement son rôle, ce 
qui peut provoquer une maladie génétique. 

Le caractère généralement rare des variations 
pathogènes explique pourquoi la plupart des 
maladies génétiques sont rares. Le grand nombre 
de gènes dans le génome (20 000) explique 
pourquoi le nombre de maladies est important 
(actuellement plus de 6 000 maladies rares 
ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜύΦ 

La présence de variations génétiques dans votre 
génome ƴΩŀōƻǳǘƛǘ Ǉŀǎ ǘƻǳƧƻǳǊǎ Ł ǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ; 
certaines peuvent passer totalement inaperçues 
ou ne ǎΩŜȄǇǊƛƳŜǊ ǉǳΩŜƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ǾƻǘǊŜ 
environnement de vie. La ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ǘŜƭƭŜ 
mutation est associée à un risque plus élevé de 
développer une maladie.  

La maladie peut se déclarer à des âges différents. 
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4 Comment survient une maladie génétique ? 

À quelques exceptions près, les gènes sont présents chez un individu en 2 copies, appelées allèles, le plus 
souvent différentes : un ŀƭƭŝƭŜ ƛǎǎǳ ŘŜ ƭΩƻǾule et un allèle issu du spermatozoïde. Une variation génétique 
pathogène ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜ ŘΩǳƴŜ ƎŞƴŞǊŀǘƛƻƴ Ł ǳƴŜ ŀǳǘǊŜ et/ou être présente chez plusieurs membres 
ŘΩǳƴŜ ƳşƳŜ famille de même génération. Les maladies correspondantes sont des maladies héréditaires. 

En fonction du mécanisme génétique, la maladie ne se transmet pas selon le même mode.  

Il existe deux principaux modes de transmission :  

 

Á Une copie (allèle), cause de 
la maladie, et ƘŞǊƛǘŞŜ ŘΩǳƴ ŘŜǎ 
parents, suffit pour que la 
maladie se développe. On parle 
dans ce cas de transmission 
dominante.  
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Á Une copie (allèle) cause 
de la maladie, doit être 
héritée de chacun des 
parents pour que la 
maladie se développe. On 
parle dans ce cas de 
transmission récessive.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

La variation génétique qui la provoquera peut survenir de façon accidentelle lors de la fabrication des gamètes 
(spermatozoïde, ovocyte), ou bien très tôt après la fécondation. Dans ce cas, la personne issue de ces gamètes 
ƻǳ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŦŞŎƻƴŘŀǘƛƻƴ ǇŜǳǘ ǇƻǊǘŜǊ ƭΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Řŀƴǎ ǘƻǳǘŜǎ ǎŜǎ ŎŜƭƭǳƭŜǎ όȅ ŎƻƳǇǊƛǎ Řŀƴǎ ǎŜǎ ŎŜƭƭǳƭŜǎ 
reproductrices) et la maladie pourra concerner ses éventuels descendants. 

 

Votre médecin ou conseiller en génétique vous expliquera le mode de transmission qui vous concerne. 
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5 vǳΩŜǎǘ-ce que le séquençage du génome / exome ? 

[Ωexamen génétique qui vous est proposé consiste à lire votre ADN : on parle de séquençage. Il peut porter 
ǎǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŜȄƻƴǎ (exome complet) ou de ƭΩ!5b όƎŞƴƻƳŜ ŎƻƳǇƭŜǘύΦ [ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǊŜǇŞǊŜǊ ƭŜǎ 
variations génétiques qui pourraient expliquer votre maladie. 

[Ŝ ǊŞǎǳƭǘŀǘ ŘΩǳƴ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ ǎŜ 
présente sous la ŦƻǊƳŜ ŘΩǳƴŜ 
succession des quatre lettres 
constitutives de la molécule dΩ!5bΣ ! 
T G et C (cf. chap. 2). 

 

 

.ƛŜƴ ǉǳŜ ƭŀ ƭŜŎǘǳǊŜ ŘΩǳƴ ŜȄƻƳŜ ƻǳ ŘΩǳƴ ƎŞƴƻƳŜ ŎƻƳǇƭŜǘ ǎƻƛǘ ŀǳƧƻǳǊŘΩƘǳƛ ǇƻǎǎƛōƭŜΣ ǎƻƴ ƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ǊŜǎǘŜ 
difficile et limitée aux connaissances actuelles. Les grandes quantités de données produites par ces nouvelles 
ǘŜŎƘƴƻƭƻƎƛŜǎ ǎƻƴǘ ŀƴŀƭȅǎŞŜǎ ƎǊŃŎŜ Ł ŘŜǎ ƻǳǘƛƭǎ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜǎ ǇǳƛǎǎŀƴǘǎΣ ŎƻƳōƛƴŞǎ Ł ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜ ōƛƻ-
informaticiens, de biologistes généticiens et de généticiens cliniciens. Étant donné le grand nombre de 
ǾŀǊƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ŎƘŀǉǳŜ ƛƴŘƛǾƛŘǳΣ ƭŜ ŘŞŦƛ Řŀƴǎ ƭŜ Ŏŀǎ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŎƻƴǎƛǎǘŜ Ł ƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŀ ǾŀǊƛŀǘƛƻƴ Ŝƴ 
cause de cette maladie, ce qui revient à chercher une aiguille dans une botte de foin. Afin de faciliter cette 
interprétation, ƛƭ Ŝǎǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩŞǘǳŘƛŜǊ ƭΩ!5b ŘŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ, Ŝǘ Ǉƭǳǎ ǊŀǊŜƳŜƴǘ ŎŜƭǳƛ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ 
de la famille.  
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6 Quels sont les types ŘŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ǇƻǎǎƛōƭŜǎ ŘΩǳƴ 

examen génétique ?  

Il existe trois types de résultats possibles après un examen de génétique : 

 

 

Dans tous les cas, le résultat vous sera communiqué par votre médecin. Votre médecin ou conseiller en 
génétique vous expliquera et commentera les résultats pour vous guider dans la suite de votre démarche 
médicale. 

  

1 
On identifie une ou plusieurs variations génétiques, dites pathogènes (communément appelées 
mutations), qui pourraient expliquer votre maladie.  

2 

hƴ ƛŘŜƴǘƛŦƛŜ ǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǾŀǊƛŀǘƛƻƴǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜǎ Ƴŀƛǎ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ŎŜƭƭŜǎ-Ŏƛ ǎǳǊ ǾƻǘǊŜ ǎŀƴǘŞ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ 
Şǘŀōƭƛ ŘŜ Ŧŀœƻƴ ŎŜǊǘŀƛƴŜΦ 5ŀƴǎ ŎŜ ŎŀǎΣ ƛƭ ǇŜǳǘ ǎΩŀǾŞǊŜǊ ǳǘƛƭŜ ŘŜ ŎƻƳǇƭŞǘŜǊ ǾƻǘǊŜ ŀƴŀƭȅǎŜ ǇŀǊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ 
ŜȄŀƳŜƴǎ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ǾƻƛǊŜ ŘŜ ƭŜǎ ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ŎƘŜȊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ǾƻǘǊŜ ŦŀƳƛƭƭŜ ς ce qui 
implique leur accord.  

3 
Aucune modification ne pouvant expliquer 
ǾƻǘǊŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ƴΩŜǎǘ ŘŞŎŜƭŞŜ Ł ŎŜ ƧƻǳǊΦ  

5ŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴΣ ǎƛ Ǿƻǳǎ şǘŜǎ ŘΩŀŎŎƻǊŘΣ ƭŜǎ 
ŘƻƴƴŞŜǎ ƎŞƴŞǊŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ǎŜǊƻƴǘ ŎƻƴǎŜǊǾŞŜǎ Ŝǘ 
pourront être réutilisées dans le cadre de la même 
ŘŞƳŀǊŎƘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΣ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ 
des connaissances. Auquel cas, votre médecin 
généticien vous en informera. 
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7 Dois-je informer ma famille et comment ? 

{ƛ ƭΩƻƴ ŘŞŎƻǳǾǊŜ ǉǳŜ Ǿƻǳǎ şǘŜǎ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘΩǳƴŜ 
ŀƴƻƳŀƭƛŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ŘΩŀǳǘǊŜǎ membres de votre 
ŦŀƳƛƭƭŜ ǎƻƴǘ ǎǳǎŎŜǇǘƛōƭŜǎ ŘŜ ƭΩşǘǊŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘΦ 

En effet, le patrimoine génétique, hérité des 
parents, est en partie partagé par différents 
ƳŜƳōǊŜǎ ŘΩǳƴŜ ƳşƳŜ ŦŀƳƛƭƭŜ όŦǊŝǊŜΣ ǎǆǳǊΣ ŎƻǳǎƛƴΣ 
cousine, oncle, tante...).  

Ils pourront alors rencontrer en consultation un 
médecin généticien qui les conseillera sur 
ƭΩƻǇǇƻǊǘǳƴƛǘŞ ŘΩeffectuer un examen génétique. Le 
ǊŞǎǳƭǘŀǘ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŎƻƴŘǳƛǊŀ Ł ŀŘŀǇǘŜǊΣ ŀǳ ōŜǎƻƛƴΣ 
le suivi médical de cette personne.  

/ΩŜǎǘ ƭŜ ǊƾƭŜ Řǳ ƳŞŘŜŎƛƴ ǇǊŜǎŎǊƛǇǘŜǳǊ ƻǳ Řǳ 
conseiller en génétique de définir qui, dans la 
famille, présente ou non un risque ŘΩşǘǊŜ ǇƻǊǘŜǳǊ 
ŘΩǳƴŜ anomalie génétique familiale. Ce risque est 
ŞǾŀƭǳŞ Ŝƴ ǘŜƴŀƴǘ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜ ƭΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ 
et du degré de parenté. 

Qui informe la famille ? Quels membres de la 
famille ? 

Si on vous diagnostique une anomalie génétique 
héréditaire ǇƻǳǾŀƴǘ şǘǊŜ ƭŀ ŎŀǳǎŜ ŘΩǳƴŜ ŀŦŦŜŎǘƛƻƴ 
grave (en lien ou non avec la maladie pour laquelle 
vous êtes venu(e) consulter), pour laquelle il existe 
des mesures de prévention, y compris de conseil 
génétique ou de soins, vous pourrez en informer 
directement les membres concernés de votre 
famille. Si vous ne souhaitez pas le faire, vous 
pouvez demander au médecin de les informer pour 
vous. 

Ce choix est fait lors de la signature du formulaire 
de consentement. 

Si vous choisissez de les informer vous-même, 
votre médecin ou votre conseiller en génétique 
peut Ǿƻǳǎ ŀƛŘŜǊΣ ǇŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩǳƴ 

document expliquant la maladie et son mode 
ŘΩƘŞǊŞŘƛǘŞΦ Si vous en ressentez le besoin, un 
psychologue pourra aussi vous accompagner dans 
cette démarche. Enfin, les coordonnées 
ŘΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƳŀƭŀŘŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ Ǿƻǳǎ şǘǊŜ ǳǘƛƭŜǎ 
pour échanger et bénéficier de leur expérience. 
Votre médecin pourra vous orienter. 

Si vous demandez à votre médecin de procéder à 
cette information, il enverra aux membres de 
votre famille une lettre qui ne mentionnera ni 
votre identité, ni le diagnostic de la maladie, mais 
qui recommandera de prendre rendez-vous pour 
une consultation de génétique. 

/ŜǘǘŜ ǎƻƭǳǘƛƻƴΣ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩŀƛŘŜǊ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ 
faƳƛƭƭŜǎΣ ƴΩŜǎǘ ǘƻǳǘŜŦƻƛǎ Ǉŀǎ ƭŀ Ǉƭǳǎ ŀǇǇǊƻǇǊƛŞŜΣ ƭŀ 
communication familiale étant à favoriser. 

{ƛ Ǿƻǳǎ ǊŜŦǳǎŜȊ ǉǳŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎƻƛǘ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜ 
par vous-même ou par votre médecin, votre 
responsabilité civile pourrait être engagée. 

En effet, les membres de votre famille concernés, 
ƴΩŀȅŀƴǘ Ǉǳ ǇǊŜƴŘǊŜ ŘŜ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛƻƴs pour bénéficier 
de soins appropriés, pourraient demander 
réparation du préjudice subi.  

Il est par ailleurs prévu que : 

Á Vous puissiez demander à ne pas connaître les 
résultats de votre propre test et déléguer au 
médecin la transmission des informations aux 
autres membres de la famille (ce choix peut être 
fait lors de la signature du formulaire de 
consentement). 

Á Vous puissiez demander à ce que ces 
informations soient transmises anonymement. 

Á Dans le cas particulier où vous auriez fait un don 
de gamètes (spermatozoïdes ou ovules), le 
ƳŞŘŜŎƛƴΣ ǎƛ Ǿƻǳǎ ƭΩȅ ŀǳǘƻǊƛǎŜȊΣ ǘǊŀƴǎƳŜǘǘǊŀ ŎŜǎ 
informations au responsable du centre 
ŘΩ!ǎǎƛǎǘŀƴŎŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜ Ł ƭŀ procréation (qui a 
attribué vos gamètes à un ou des couple(s) 
infertile(s)), afin de prendre les mesures 
nécessaires pour les enfants qui seraient nés de 
ce don.

Si les conséquences de cette anomalie génétique 
peuvent être graves et sont susceptibles de 
mesures de prévention ou de soins, la loi impose 
ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ŘŜ ǾƻǘǊŜ ŦŀƳƛƭƭe, aussi 
appelés « la parentèle ». 
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8 Quelles sont les possibles utilisations ultérieures des 

échantillons biologiques et des données issues de cet 

examen ? 

Echantillons biologiques 

DǊŃŎŜ Ł ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜΣ 
la quantité de matériel biologique (nombre de 
ŎŜƭƭǳƭŜǎύ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ Ł ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ Ŝǎǘ 
de plus en plus minime. Il ǎŜ ǇŜǳǘ ŘƻƴŎ ǉǳΩǳƴŜ 
ǇŀǊǘƛŜ ŘŜ ƭΩŞchantillon prélevé (sang ou autre) soit 
encore disponible et puisse être réutilisée.  

Vous pouvez, à travers le formulaire de 
consentement, accepter ou vous opposer à cette 
conservation. 

Si vous acceptez, la loi prévoit que cet échantillon 
puisse être réutilisé : 

Á Soit dans le cadre de la même démarche de soin 
όǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŀǳǘǊŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜΣ ŎƻƴŦƛǊƳŀǘƛƻƴ 
des résultats) : aucun nouveau consentement 
ne vous sera demandé. 

Á Soit dans le cadre de projets de recherche. Ces 
recherches peuvent concerner directement la 
pathologie pour laquelle vous êtes venu 
ŎƻƴǎǳƭǘŜǊΣ ǳƴŜ ŀǳǘǊŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ 
génétique ou une autre recherche. Dans ce cas, 
ƭŜ ŎƘŜǊŎƘŜǳǊ ŀ ƭΩƻōƭƛƎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ǿƻǳǎ ƛƴŦƻǊƳŜǊ ŘŜ 
son projet de recherche et de vérifier que vous 
ƴŜ Ǿƻǳǎ ƻǇǇƻǎŜȊ Ǉŀǎ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ǿƻǎ 
échantillons pour cette recherche. 

 

Données 

5Ŝ ƳşƳŜΣ ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ƛǎǎǳŜǎ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ 
génétique (la séquence de votre exome ou de 
votre génome) sont des données sensibles pour 
lesquelles une législation pŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎΩŀǇǇƭƛǉǳŜ : 

Á Dans ƭŜ Ŏŀǎ ƻǴ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜ ǾƻǘǊŜ ǎŞǉǳŜƴŎŜ ƴŜ 
ƭƛǾǊŜ Ǉŀǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǎǳǊ ǾƻǘǊŜ ƳŀƭŀŘƛŜ, les 
données seront conservées et pourront être 

réanalysées au fur et à mesure de la découverte 
d'autres informations concernant des gènes 
potentiellement impliqués dans la maladie. 

Aucun nouveau consentement ne vous sera 
demandé. 

Á Comme pour les échantillons biologiques, 
les données issues du séquençage peuvent 
permettre de faire avancer les 
connaissances au travers de protocoles de 
recherche, en particulier sur la génétique. 

 Si vous en acceptez le principe, vos données 
ǇƻǳǊǊƻƴǘ şǘǊŜ ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŞŜǎ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ 
de recherche, privées ou publiques, nationales ou 
internationales dans le cadre de recherches 
préalablement autorisées et encadrées selon des 
garanties appropriées et adaptées assurant leur 
confidentialité et prévues dans un/une 
contrat/convention de partage entre l'Inserm et 
le(s) destinataire(s) des données. 

Vous pouvez librement, et à tout moment, 
sans conséquence pour votre prise en charge 
médicale, vous opposer à cette utilisation 
ultérieure à but de recherche, en vous 
adressant à votre médecin. 

 

Vous trouverez l'ensemble des informations 

nécessaires, spécifiques à ces projets sur le site 

internet du Plan France Médecine Génomique 

2025 (https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-

recherche/). Vous disposez du droit d'obtenir une 

copie des documents liés au transfert de vos 

données et serez informé de la finalité de tout 

nouveau traitement au moment opportun sur le 

site internet (https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-

de-recherche/).

  

https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
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Č Rappel de vos droits 

Á Liberté de choix  

Á 5Ǌƻƛǘ Ł ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Υ si vous avez des difficultés pour comprendre les informations qui vont ont été 
transmises oralement ou par écrit Ŝǘ ǉǳŜ Ǿƻǳǎ ŀǾŜȊ ŘŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎΣ ƴΩƘŞǎƛǘŜȊ Ǉŀǎ Ł ƭŜǎ ǇƻǎŜǊΦ [Ŝǎ ŞǉǳƛǇŜǎ 
médicales sont là pour y répondre.  

Á 5Ǌƻƛǘ ŘΩŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭƭŜǎ Υ Ǿƻǳǎ ŘƛǎǇƻǎŜȊ ŘΩǳƴ ŘǊƻƛǘ ŘΩŀŎŎŝǎ Ŝǘ ŘŜ ǊŜŎǘƛŦƛŎŀǘƛon aux données 
vous concernant. 

Á 5Ǌƻƛǘ ŘΩƻǇǇƻǎƛǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǘransmission de vos données : vƻǳǎ ŘƛǎǇƻǎŜȊ ŘΩǳƴ ŘǊƻƛǘ ŘΩƻǇǇƻǎƛǘƛƻƴ Ł ƭŀ 
transmission de vos données, y compris des données génétiques et des origines ethniques, couvertes 
par le secret professionnel, ǎǳǎŎŜǇǘƛōƭŜǎ ŘΩşǘǊŜ ǳǘƛƭƛǎŞŜǎ et traitées dans le cadre des programmes de 
ǊŜŎƘŜǊŎƘŜΦ /Ŝǎ ŘǊƻƛǘǎ ǎΩŜȄŜǊŎŜƴǘ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ǾƻǘǊŜ ƳŞŘŜŎƛƴ ǊŞŦŞǊŜƴǘκƎŞƴŞǘƛŎƛŜƴ ǉǳƛ ǎŜǳƭ Ŏƻƴƴŀƞǘ ǾƻǘǊŜ 
identité.  

Á 5Ǌƻƛǘ Ł ƭΩŜŦŦŀŎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ données : vous avez le droit, sauf dans un nombre limité de cas, de demander 
l'effacement de données à caractère personnel vous concernant. Sachez toutefois que les données utiles 
recueillies préalablement à l'exercice de votre droit d'opposition ou au retrait de votre consentement 
pourront continuer à être traitées de façon confidentielle pour répondre à une obligation légale et pour 
ne pas compromettre la réalisation des objectifs de la recherche. 

Á Droit à la limitation du traitement des données : Vous avez le droit de demander de geler temporairement 
ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǊǘŀƛƴŜǎ ŘŜ Ǿƻǎ ŘƻƴƴŞŜǎΦ [ϥƻōƧŜŎǘƛŦ de ce droit est d'éviter la diffusion d'informations 
devant faire l'objet de vérification, en suspendant provisoirement leur traitement pendant la durée 
nécessaire pour procéder aux analyses. 

Á Droit à la pseudonymisation des données et à la confidentialité : votre identité est protégée. Votre nom 
ƴŜ ǎŜǊŀ ƧŀƳŀƛǎ ŘƛǾǳƭƎǳŞΦ [ŀ ǊŝƎƭŜ Řǳ ǎŜŎǊŜǘ ƳŞŘƛŎŀƭ ǎΩŀǇǇƭƛǉǳŜ Ł ǘƻǳǘŜǎ Ǿƻǎ ŘƻƴƴŞŜǎΦ  

Á Droit à la communication des informations relatives à votre santé : avec votre accord, vous serez informé 
des éventuelles informations relatives à votre santé.  

Á 5Ǌƻƛǘ ŘŜ ŎƘŀƴƎŜǊ ŘΩŀǾƛǎ Ł ǘƻǳǘ ƳƻƳŜƴǘ Υ ǎŀƴǎ ŀǾƻƛǊ Ł Ǿƻǳǎ ƧǳǎǘƛŦƛŜǊΣ ǎǳǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ Ǿƻǎ ŞŎƘŀƴǘƛƭƭƻƴǎ 
biologiques à des fins de recherche en contactant votre médecin référent/généticien. 
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Source : Agence de la biomédecine www.genetique.medicale.fr 
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