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est un test biologique 
qui pourrait permettre 
de trouver quelle est 

trouble ou handicap.

commence par 
une prise de sang. 

(cellules de la peau, 
cellules des muscles).

-
?1

3

- -dire lu, 
pour chercher si on peut 
expliquer votre maladie, 
trouble ou handicap.

Chaque cellule de votre corps 

forme de chromosomes. 

de son ADN.

-2

4

A, T, G, C.

L'ADN est le support de toutes 

et au fonctionnement 
du corps.

de milliards de cellules, 

les autres et ayant chacune  

Par exemple : les cellules 
musculaires, les globules 

A T

C G
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comme des livres. 

qui permettent la production de toutes 

du corps.

de la peau...

Personne dans le monde 

(sauf si vous  avez un vrai 
jumeau).

variants.   

et vos conditions de vie 

vous rendent unique.

La plupart des variants 

mais quelques-uns peuvent  
dans certaines conditions  

un trouble ou un handicap.

:3
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est une maladie dans laquelle 

majeur. 

Ces variants viennent 
perturber la fabrication 

: celles-ci 
ne peuvent plus assurer 
leurs fonctions correctement 
et cela peut conduire 

d'un trouble ou d'un handicap.

:  on en compte 
plus de 6 000.

Cependant, peu de personnes 

on les appelle aussi souvent 
des maladies rares.

-
?4
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Comment survient 
?5
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: 

membres de votre famille : 
on parle alors de maladies 

:  

par les parents.

donner des explications.

Voir la rubrique 
Pour aller plus loin



Les nouvelles technologies 

-
de l'ADN ?6

9
expliquer votre trouble, 
maladie ou handicap.

La lecture de l'ADN 

actuelles.
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de variants dans l'ADN 
de chaque individu, 

le variant en cause dans votre 
maladie, trouble ou handicap. 

aiguille dans une botte de foin.

Afin de faciliter 

ou plus rarement 

de la famille.



Vous pouvez choisir de 

vos parents lors de la signature 
du consentement.

les expliquera en consultation.

sont possibles :

expliquer votre maladie, 
trouble ou handicap ;

expliquer votre maladie, 
trouble ou handicap 
mais des recherches 

ou les membres 
de votre famille ;

Aucun variant ne permet 

trouble ou handicap 
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Il est possible de trouver 

pour expliquer ta maladie, 
trouble ou handicap.

Si besoin, un psychologue 
pourra vous accompagner.

et familles.
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particulier, la loi impose 

Va-t-on en parler 8
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de votre maladie, trouble 

membres de votre famille 
sont peut-

par d'autres membres de 

cousin, cousine, oncle, tante...).

Ils pourront alors rencontrer 
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Vos parents et vous pourront 
informer directement 
les membres de votre famille 

Si vos parents demandent 

votre famille, il leur enverra 
une lettre sans dire ni 
votre nom ni votre maladie, 
trouble ou handicap.

Si vous ne voulez pas 

s'il y a une information 
importante pour eux.



avec vous de le faire ou non.

-
cet examen ?9
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Avec vos parents, vous pouvez 

avec vos parents. 

Si vos parents et vous 

de recherche en France 

pendant 20 ans dans une base 

le "Collecteur Analyseur 

pourront-10
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Des travaux de recherche 

avancer les connaissances.



Toutes les mesures seront 
prises pour assurer un partage 

et des bonnes pratiques.

Personne ne pourra vous 
identifier directement. 

Si vous et vos parents 
ne vous y opposez pas, 

chercheurs concernant 

17
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https://pfmg2025.aviesan.fr/
projets-de-recherche/uniquement  pour des projets 

des projets de recherche 

du CAD par les chercheurs.

Les informations concernant 
ces projets de recherche 
sont sur le site internet 



Rappel de vos droits

Vous pouvez poser des questions 
si vous ne comprenez pas 

Vous et vos parents pouvez 

leurs utilisations.
Vous et vos parents pouvez 

vos 

Vous et vos parents pouvez 

indispensables pour faire aboutir 

Vous et vos parents avez le droit 
de demander de geler 

.

Vous et vos parents avez le droit 
de vous opposer au partage de 

Vous et vos parents pouvez exercer 

Vous pouvez aussi envoyer 

(dpo-cad@aviesan.fr) 

Fresk, Collecteur Analyseur de 

Jeannin-Garreau, 75015 Paris", 
ou aller sur le site internet du Plan 

(https://pfmg2025.aviesan.fr) 

Rappel de vos droits +

Vous retrouverez 
toutes ces informations 
sur le site internet 

(https://pfmg2025.aviesan.fr/prote
ction-des-donnees-et-exercice-
vos-droits/).
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Sauf opposition de votre part 
et de celle de vos parents, 

et confidentielle 

des Maladies Rares (BNDMR). 

permettra de produire de nouvelles 
connaissances en dehors du CAD. 

Vos parents et vous pouvez 

ou en remplissant le formulaire 
www.bndmr.fr/espacepatients/
mes-droits/.

www.bndmr.fr/espacepatients/
transparence/.
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Pour certains troubles, maladies ou handicaps, 

on parle de transmission dominante.

Variant non 

Pour aller plus loin+
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Comment se transmettent 

chromosome X et un chromosome Y. 

22



accidentelle : la maladie, le trouble ou le handicap 

on parle de variant de novo.
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traduction, ou adaptation des contenus provenant de ce document 
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