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Ce document compléte lexplications fournies par votre médecin ou conseiller en génétique qui reste
interlocuteur privilégié pour poser toutes les questions qui vous aideront a prendre votre décision.
souhaitez bénéficier de cet examen, le médecin vous fera &jnes sin formulaire de consentement.

Vous pouvez également consulter le site www.genetig®@R A OF f SOTNE O2y eedz LI
pour des informations trés complétes sur le sujet.
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1 En quoi consistef QSEF YSY RS&a OF
genétiques ?

[ QSELYSy 3SyStAljdzsS |jda o2

Un examen génétigue est un examen de biol FIAG tQ2028dG RS 08 R20dzrs\
YSRAORTUS® {2y 202SOu £ aSl dzS y-arSNIBs GOSSHANREND QI
saezy s _Y! t l_ RAS 3 Sy':? u A désoxyribonucléique- qui se trouve dans vos
contexte @rticulier, si une personne a risq| cellules.

peut transmettre cette maladie a ses enfants
[ S L) dza a2dz@Syid tQlylteas
prise de sang. Certaines situations particuliéres
nécessitent un autre type de prélévement comme
par exemple de salive, de cellules de la peau ou de
cellules musculaires
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2v dzQO8 8 G lj dzS urf geheSum 3génome, un
exome?

Une infographie, intégrée en fin de document, illustre les éléments déatidsspus.

Le corps humain esbmposéRS YA f f A NRa RS OSft f dzf S& d codstimiesoh S Y I
génome. Le génomdocalisé dans le noyau de la plupart des celldiesorps humairest totalement
ALISOATAIdzS £ OKLFIljdzS AYRAGARdAzd t SeMBEVdte Ys8Uf SRioug dveztus Y 2
FNBENBS 2dz dzyS adzdzNJ 2dzYSl dz 9SNRGEOGE SO @

[ S IASy2YS Sada fQSyas
nos chromosomesf Q! 5b ta QfS O Cellile  Noyau  Chromosome Helice d’ADN
alphabet de quatre lettres A T G (& pour
Adénine C pour cytosineT pour thymine et G
pour guaning.[ I a4 S1jdzSy 0S RQ!
génétique, forme 4e plan détaillé contenant
toutes les informations nécessaires

développement et au fonctionnement du corps

Composé de plus de 3 milliards de lettres,
I3Sy2YS RQdzyS LISINRSIyO
de 400 dictionnaires.

Un géene est un fragment @ ce génomell
correspond a une information génétique
particuliere qui aboutit a la production daas

cellue RQdzy O2vYLl2al yionySOS:
fonctionnement une protéine.

Intron Exon Intron Exon Intron

On dénombre environ@000 genes codant des protéinéshaque protéine ane fonctiondifférente. Par
SESYLX S f QKSY23ft20AyS Sad I LINE YIS Qj ddi NBSSINILINER
interviennent pour définir la couleur des yeux

Lesgéneseuxmémes sonhotammentcomposépar lesexors qui sont le véritable plan de construction

de la protéine pour laquelle code legéne [ QSy aSYo6t S RS& SE 2xtied RdA S8 Y Ip o
représentemoins de 1 % du génoie OQSa i R gedetrduds magowté dedjatizfionsconnues

pour étreresponsables des maladies railes.restedu génomeestdit non codant.
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3 En quoi consistane maladiggénétique?

Le génome de deux personnes est en moyenne N€ peutdonc plus jouerorrectementson role, ce
identiquea 99%. Il y a donc 1% de différences entre Ui peut provoquer une maladie génetique.

elles, appelées variations. Ces variations ainsi que | e caractére généralement rare des variations

t QAYGSNI OQidAzy RS tr Ny ¥dlique p8lrgtbi la dpRipart des
SYOGANBYYSYSYyl RS OAS &2 ynhladies §efdqlids FohtWarase Brdad Rdmbie Ol 8 N,
Unique de Chaque étre humain. Elles peuvent étre de genes dans le enome @m) exp“que
fréquentes ou rared; £ t I Yy i Rdz OKI y 33¥qa0f 18 noﬁm@@'zdg Smaladies est important
4Sd2A S tSUUNB RS fQ!5b (Bidsielhe blus (& 6 2 Hgthdies? fres t |
adzLILINS&aaAz2y RQdzy OKNRY?2 a@QYQSN@\ AAYS 3ASYSUAldzSO @

Certaines variations génétiques (par exern La présencede variatiors génétique dans votre
dzy S Ydzil GA2Y RQdzy génomey Ql 62dzi A G LI a & 2;dz2 2 dzN.
chromosomique) peuvent perturber certaines peuvent passer totalement inaperguves:
fabrication des protéines.Ces varitions ou ne a QSEIDNR |j dzQSY F2yOuAzy
génétiques sont dites pathogénes. environnementde vie LaLINS a Sy OS R Qdzy S
mutation est associée a un risque plus élevé de
Le «plan de construction de la protéine est en développer une maladie.

quelque sorte fausséavec pour conséquence
fafisence 2 dzexdées) de productionde cette
protéine ou unefabrication anormale. La protéine

Lamaladie peut se déclarer a des ages différents.
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4 Comment surviemtine maladie génétigue

A quelquesexceptions pres, les génes sont présaisz un individen 2 copies, appeléediéles le plus

souvent différengs: unl £ £ § £ S  Aldied uz alRI issti ARs@ermatozoiddne variation génétique
pathogénelLJS dzii s G NB (NI yaYAasS ROaréte prasSnfehet giusieus membres/ S |
RQdzy S farmiglevd® méme génération. Les maladies correspondantes sont des maladies héréditaires.

En fonction du mécanisme génétique, la maladie ne se transmaetgbon le méme mode.

Il existe deux principaux modes de transmission

A Une copie (alléle), causde
Transmission autosomique dominante la maladieet KSNA i SS RQdzy
parents suffit pour que la

maladie se développ®©n parle

e et s o dans ce cas ddransmission

du géne muté pour &fre malade. dominante.

nique dominante.

Enfant Enfant Enfant Enfant
malade non malade malade non malade
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A Une copie (allelexause
de la maladigdoit étre
héritée de chacun des
parents pour que la
maladie se développ®n

parle dans ce cas dé¢

transmission récessive.

Transmission autosomique récessive

Y
!
iR

®

Copie
non mutée

Si une personne n'a qu'une seule copie
mutée, elle ne développe pas la maladie
et elle est dite « porteuse saine »

Si les deux parents sont porteurs sains,
le risque d'avoir un enfant malade

(qui hérite de 2 copies mutées) est

de 1/4 & chaque grossesse.

EXEMPLE

La mucoviscidose est une maladie
héréditaire a fransmission autosomique
récessive.

Les personnes malades ont hérité

de 2 copies mutées du géne.

Enfant non Enfant non Enfant non

porteur malade et malade et malade
du géne muté porteur sain porfeur sain

La variation génétique qui la provoquera peut survenir de fagcon accidentelle lors de la fabrication des gamét
(spermatozoide, ovocyteu bien trés tot apres la fécondation. Dans ce cas, la personne issue de ces gametes
2dz RS OSG0GS FTSO2yRIFGA2Yy LISdzi LIRNISNIftQFy2YFfAS 3S
reproductrices) et la maladieprra concerner ses éventuels descendants.

Votre médecin ou conseiller en génétique vous expliquera le mode de transmission qui vous conce!
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5 v dzQ-& &k leséquencageu gérome / exome?

[ ekamen génétiqugui vous est proposé consiste a lire voaBN: on parle deséquengagell peut porter
adzNJ £ QSy a S Y@dorfe cerplatouSiEfi2qQlas b 63SydHY$ QP2 EeR08&TF Sali
variations génétiques qui pourraient expliquer votre maladie.

[ S NBadz G RQd
présente sous la¥F 2 NS
succession des quatre lettre
constitutivesde | molécule @ ! 5 b
T G et {cf. chap. 2)

TTC TCCTGCECTCA
AT TTTTTGTATT

.ASY jdzS t1 £t SO0GdzaNE RQdzy SE2YS 2dz RQdzy 3ISy2YS 02
difficile et limitée aux connaissances adtglLes grandes quantités de données produites par ces nouvelles
G§SOKy2f23A8a az2yd lylrfeasSa 3INNOS t RSa 2dziAfa |
informaticiens, de biologistes généticiens et de généticiens clinidast donné legrand nombre de

G NRAFGA2ya RS OKIFIljdzS AYRAGARdIzZ S RSTA Rlya S Ol
cause de cette maladie, ce qui revient a chercher une aiguille dans une botte ddifioite faciliter cette
interprétationA f Sald a2dz@Syd ySOSaalSANAIRIZS iINdZRNESSNG yiiQ | GBS dit
de la famille.
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6 Quels sont lesypes RS NB a dz G |
examengénetique?

Il existe trois types de résultats possibles aprés un examen de génétique

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

hy ARSYGAFAS dzyS 2dz LI dza A SdiNE -@
silrofiA R Fl e2y OSNIIFAYyS® 5 vya
SEI YSy & S 3ISySiAljdsST @2ANB RS
impligue leur accord.

A N& dzNJIA @ 3/ &ENJ
0OS OlFasz At
¢ e

S
R Sa Ll ceNEi

Y A £ 4oAa

5tya OSGGS arbGdza drazy:
R2yySSa 3ASYSNBSA LI NJ ¢
Aucune modification ne pouvant diquer pourront étre réutilisées dans le cadre de la mé
@2GNB YFtFRAS YQS&U RSYl NDKS RAFIy2aGAldsSs
des conaissances.Auquel cas, votre médeci
généticien vous en informera.

Dans tous les cas, le résultat vous sera communiqué par votre médecin. Votre médecin ou con
génétique vouexpliquera et commentera les résultats pour vous guider dans la suite de votre déi
médicale.
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7 Doisje informer mafamilleet comment?

{A f£Q2y RSO2dz@NB | dz
Fy2YFtAS 3Sy émbrigsdds wotre
FILYAEES azyd adzaoOSLid

En effet, le patrimoine génétique, hérité des

parents, est en partie partagé par différents
YSYO0ONBa
cousine, oncle, tante...).

Si les conséquencesaidte anomalie génétiqu
peuvent étre graves et sont susceptibles
mesures de prévention ou de soins, la loi img
ROAYT2NXSNI f S& YB& vaash
appelés « la parentéte

lls pourrontalors rencontrer en consultation un
médecin génétien qui les conseillera sur
t Q2 LILR2 NffednérudeSaméengénétique Le

NB adz i1 G
le suivi médical de cette personne.

/] QSaG £S5 N»xitS Rdz YS
conseiller en génétique de définir qui, ddas
famille, présente ou non un risqgieQ s i NB

R Q dayfofhalie génétique familiale. Ce risque
SPrfdzS Sy GSyryidG 02Yl
et du degré de parenté.

Si on vous diagnostique ua@omaliegénétique
héréditaireLJ2 dz@ y i s GNB f I
grave(en lien ou non avec la maladie pour laquelle
vous étes venu(e) consulter), pour laquelle il existe
des mesures de prévention, y compris de conseil
généique ou de soinsvous pourrezn informer
directement lesmembres concernésde votre
famille Si vous ne souhaitez pas le faire, vous
pouvezdemanderau médecin de les informpour
VOous.

Ce choix est fait lors de la signature du formul;
de consentemen

Si vous choisissez de les informer vwoé@sne,
votre médecinou votre conseiller en génétique
peut @2 dza I A RSNE LJ- NJ

RS f QSEIYSy o2y | 4

Ol dzasg 1BL2648Y 18 signdtfeS

SESYLX § t

document expliquant la maladie eton mode

R QK S NBiRaug $rbressentez le besoin, un
psychologue pourraussivous accompagner dans

cette démarche. Enfin, les coordonnées

RQFraaz20AlrdA2ya RS YIfl

pour échanger et bénéficier de leur expérience.

RSa

RQdzyS YsYS Tt YA tMVoife MedpqIoauasvous epaptes O2 dza Ay =

Si vous demandez a votre médecin de procéd
cette informdion, il enverra aux membres ¢
votre famille une lettre qui ne mentionnera

votre identité, ni le diagnostic de la maladie, ir
qui recommandera de prendre rendeaus pour
une consultation de génétique.

/I SGGS a2fdziazyx lj dzA
fay Af £ Sax yQSad (2dziST2ia
communication familiale étant a favoriser.
G2dza NBFdza sl ljdzs 05824
par vousméme ou par votre médecin, vot
responsabilité civile pourrait étre engagée.

En effet, les membres detre famille concernés,
yQl ety
de soins appropriés, pourraient
réparationdu préjudice subi

demander

Il est par ailleurs prévu que

A Vous puissiedemander a ne pas connaitre les
résultats devotre propre testet déléguer au
médecin la transmission des informationsca
autres membres de la famllleéclze chob’peut étre

a

Utdrfaire de
consentement).

A Vous puissiezdemander a ce que ces
informations soient transmises anonymement.

A Dans le cas particulier ou vous auriez fait un don
de gametes (spermatozoides ouuleg, le
YSRSOAYS>S air @2dza Qe
informations au responsable du centre
RQ! daAradidl yoOSrocrestbhAdpitat S
attribué vos gameétes a un ou des couple(s)
infertile(s)), afin de prendre les mesures
nécessaires pour les enfants qui seraient nés de
ce don.

I dzii

fQF ARS RQdzy

ROAYVFT2NXNIGAZ2Y Sy @dzS§ RQdzy SEI

LIS NYY

L

)

LJdz LINBsydemMbEnéfieid RA &L
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8 Quelles sont les possibles utilisatiom$érieures des
échantillons biologiques des données issueke cet
examen?

réanalysées au fur et a mesure de la découverte

oA . n - o« Qadtres informations gopcerpapt,.des;gene A
DNNOS b taso2tadiizy RSa o GHESEEERAC HECECI B a5z
la quantité de matériel biologique (nombre de
OSftftdzA Sav ysOSaalANB t I
de plus en plus minime. S LISdzi R2y O
LI NI A Sanillén piiélevs (sangu autre soit
encore disponible et puisse étre réutilisée.

EI YS
Aucun nouveau consentement ne vous < }/

demandé.

A Comme pour les échantillons biologiques,
les données issues du ségquencage peuvent
permettre de faire avancer les
connaissances au travers de protocoles de

Vous pouvez, a travers le formulaire
consentement, accepter ou vous opposer a ¢

conservation. o L
recherchegen particulier sur la génétique.
Si vous acceptez, liai prévoitque cet échantillon Si vous en acceptez le principe, vos données
puissedtre réutilisé: L2 dZNNRyYy (G siGNB O2YYdzyAljdzsSS

A Soitdansle cadre déa méme démarche de soin ple rechgrche, privées ou publiques, nationales ou
Odzi At A&l GA2Y RQdzy S F dzi WEMHAYUR gﬁ&'ﬁsd% gadrg zdj f"éf}*&?dgsﬁ‘-eﬁ A2y

des résultats) aucun nouveau consentement preala_ lement orisees et enc,ad
ne vous sera demandé garanties appropriées et adaptées assurant leur

confidentialité et prévues dans un/une
A Soit dans le cadre de projets de recherche. Ces contrat/convention de partage entre I'lnserm et
recherches peuvent concerner directement la  le(s) destinataire(s) des données.
pathologie pour laquelle vous étes venu

O2yadzZ G§SNE dzyS | dziNB L Vous pouvez librement, et & tout momes
génétique ou une autre recherche. Dans ce cas, sans conséquence pour votre prise en ch

f S OKSNOKSdzNI | f Q26f A3 ( médicale, vous opposer a cette utilisati NJ R S
son projet de recherche et de vérifigue vous ultérieure a but de recherche, en vo

yS ©@2dza 2L aSi LIl a +t  adressant votre médecin. 2 35

échantillons pour cette recherche.

Vous trouverez l'ensemble des informations
nécessaires, spécifiques a ces projets sur le site
internet du Plan France Médecine Génomique
5S YsYS: f Sa R2yySSa RGRA dz$tips:/Rr$12026. v/ 4am. fivpSojftde-
geneétique (la séquence de votre exome ou de rechercte/). Vous disposez du droit d'obtenir une
votre génome) sont des données sensibles pour copie des documents liés au transfert de vos
lesquelles une législatioh NI A Odzt A S:NB & d3finkdsIetAslirézInformé de la finalité de tout
A Danst S Ol a 2G fQl ylfeasS nREecagtmiiengt ag Sgmes gpp@tunysd le
f AGNB LI & RQAYT2NYlesi A 2 site intetndiutpsy afhaeB25. avieshn: fioii§ts
données seront conservées et pourront étre  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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C Rappel de vos droits

A Liberté de choix

ABNRBAG t f QkoyisFaRedMds difficRlys p¥ur comprenkseinformations qui vont ont ét
transmises oralement ou par éc@iti Ij dzS @2 dza | ST RSa ljdzSaidaA2)
médicalesont la pour y répondre.

ABNRAG RQFOOsa I dzP2RizZy YRS RA2IABNE RYOHS/E {BEERXAENNER;
Vous concernant.

A BNRBAG RQ2 LlrdasinissibpA 8eyvostdoniées? dza RA aLJ2a ST RQdzy
transmission de vos données, y compris des données génétiques et des origines ethniques,
par le secret professionneél dza O S LJG A 6 f S et tRiResdaNsSe cddiiefed pkogrgndnes d
NEOKSNDOKS® /S48 RNRAGA &AQSESNDOSYy(d | dzLINB& RS
identité.

ABNRBAG bt f Qd@indes d8svatey @ drétSsauf dans un nomlimaté de ca, de demande
I'effacement de donnéescaractére personnel vous concernad®achez toutefois que les données ut|
recueillies préalablement a I'exercice de votre droit d'opposition ou au retrait de votre consent

pourront continuer a étre traitées de fagon confidentielle pour répondneedobligation légale et pou
ne pas compromettre la réalisation des objectifs de la recherche.

A Droit a la limitation du traitement des donnéésous avez le droit de demander de geler temporairen
fQdziAt Aal GA2Y RS OSNJI deice Bait esRdSvited PaaliffuRicn\diifSrdatiol
devant faire I'objet de vérification, en suspendant provisoirement leur traitement pendant la
nécessaire pour procéder aux analyses.

A Droit ala pseudonymisation des donnéstsa la confidentialité votre identité est protégée. Votre nol
yS aSN} 2FYlFIAa RA@Gdz I3dzS® [ NEIES Rdz a SONEB

A Droit & la communication des informations relatives a votre samt&:votre accord, vous serez inforr
des éventuelles infornimns relatives a votre santé.

ASBNRBAG RS OKIYy3aSNIARQIaDAIAD 24A NO 20dz(0 2Yd2aY Sa/dia GYA F A
biologiques a des fins de recherche en contactant votre médecin référent/généticien.
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Chaque personne est formée de

70 000 milliards
de cellules

Dans chaque cellule, il y a un noyau
qui contient nos chromosomes

22 paires de chromosomes autosomes Nous avons 23 paires de chromosomes :

22 paires dites « autosomes » (communes aux
hommes et aux femmes) et une paire sexuelle :
X-X pour les femmes, X-Y pour les hommes.
Chaque paire est constituée dun chromosome
issu de la mére et d'un autre

du pére. Les génes autosomes sont donc en
deux copies.

1 paire de chromosomes sexuels

Copie du géne
issu du peére

Copie du géne
issu de la mére




LCADN est composé de 4 éléments
chimiques qui constituent le code
de notre patrimoine génétique. Ce
code est composé des

4 éléments suivants :

A (adénine), T (thymine),

C (cytosine), G (guanine).

Quand un géne ou un chromosome
est modifié ou supprimé : les
protéines concernées sont alors mal
ou pas du tout produites.

myosine

Plan France Médecine Génomigue 2% O dzY §

Nos 23 paires de chromosomes sont composées par 'ADN :
ce filament en forme de double hélice porte les génes.
Un géne est donc une fraction de 'ADN.

A T

Sur cet ADN, donc dans les
chromosomes, se frouvent nos génes :
ils forment notre patrimoine
génétique, unique a chacun et
transmis par nos parents.

C'est le mode d'emploi de tout
lorganisme.

Il dicte son fonctionnement et son
apparence.

Lespéce humaine posséde environ

25 000 génes : c'est le génome.

Par exemple, la myosine est une
protéine qui sert a la contraction
des muscles.

Quand la myosine est mal produite
a cause d'un géne muté, la
personne développe une maladie
génétique appelée myopathie qui
entraine un dysfonctionnement des
muscles.

Quand le mode d’emploi de l'organisme
(chromosome ou ADN) comporte des erreurs qui
provoquent une mauvaise synthése des protéines
et donc des dysfonctionnements, c’est une maladie
génétique héréditaire.

Les génes indiquent & chaque cellule
son réle dans l'organisme.

A partir de l'information qu'ils
contiennent, elles synthétisent des
protéines indispensables a la vie :
c’est la traduction du code
génétique.

Nous produisons des dizaines de
protéines différentes.

Le fonctionnement de notre corps
repose sur ces protéines.







