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1. Qu’est-ce que c'est, un test génétique ?

Tu vas chez le docteur avec tes parents Il te propose de faire un test génétique.

pour chercher a comprendre ta maladie,
trouble ou handicap.

Pour faire ce test on te prend Dedans il y a ton ADN.
un peu de ton sang.

C'est ton prélevement.

Parfois, ¢a peut étre autre chose.

On va lire ton ADN.

On cherche une différence
génétique qui peut expliquer
ta maladie, ton trouble

ou ton handicap.

Peut étre qu’on ne pourra
pas la trouver.
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2. Qu'est-ce c'est, l'ADN et les génes ?

Ton corps est composé de beaucoup de cellules.
Dans tes cellules, il y a de l'ADN.

LADN contient toutes les informations

pour que ton corps fonctionne.

Un geéne correspond a une partie d'ADN. B L 06 | 68 ) 60
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Un géne

ILy a 23 000 geénes

qui permettent de produire
les protéines nécessaires

au fonctionnement du corps.

Chaque protéine a une fonction
différente.

Par exemple, certaines protéines
interviennent pour définir

la couleur de tes yeux,

tes cheveux, ta peau...




3. L'information génétique : tous uniques, tous différents

Ton ADN est différent La plupart des différences
de celui de tes camarades. génétiques ne donnent pas une
maladie, un trouble ou handicap
Personne dans le monde Tes différences génétiques mais cela arrive parfois.
n’a le méme ADN que toi et ta facon de vivre (nourriture,
(sauf si tu as un urai jumeauy). sport...) te rendent unique.

4. Qu’est-ce que c'est, une maladie génétique ?

Puisqu'’il y a beaucoup de génes, il peut y avoir
Une maladie génétique est une maladie causée beaucoup de maladies génétiques différentes :
par une différence génétique. Certaines différences on en compte plus de 6 000.
génétiques peuvent modifier des protéines,
qui ne fonctionnent plus correctement.




Cependant, peu de personnes

ont la méme maladie génétique.

C’est pourquoi on les appelle

aussi souvent des maladies Les maladies génétiques peuvent
rares. apparaitre a des dges différents.
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La majorité de tes génes sont présents en 2 copies : Voir la rubrique « Pour aller plus loin »

1 copie est transmise de ta mere et 1 copie

est transmise de ton pére. Une différence génétique peut &étre transmise
par tes parents et étre présente chez d’autres
membres de ta famille.
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Une maladie génétique peut aussi apparaitre Ton docteur pourra te donner des explications.
par hasard : il est possible que les parents, freres
et sceurs n‘aient pas cette différence génétique.

Voila

Merci 11
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5. Pourquoi lit-on 'ADN ?

Si tu es d’accord, on va lire tout ton ADN
pour chercher toutes les différences génétiques
qui te rendent unique.
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Etant donné le grand nombre de différences
génétiques, le défi est de trouver la différence
qui explique ta maladie, trouble ou handicap.
C'est comme chercher une aiguille dans

une botte de foin !

Pour aider a la trouver, il est possible que

tes parents soient aussi invités a faire

un test génétique.




6. Quels sont les résultats possibles du test génétique ?

Avec tes parents, tu peux choisir Si avec tes parents, tu souhaites Trois types de résultats
de connaitre ou non connaitre tes résultats, sont possibles :
tes résultats. Il faudra le dire le docteur te les expliquera.

au moment de la signature
du consentement.

* une différence génétique
explique ta maladie,
trouble ou handicap ;

* une différence génétique

il faudra faire d'autres
recherches pour le confirmer ;

n pourrait expliquer ta maladie,
trouble ou handicap mais

* aucune différence génétique ne
permet d’expliquer ta maladie,
trouble ou handicap a ce jour.

Les connaissances éuoluent. Il est possible de trouver
plus tard une différence génétique que l'on

ne connait pas encore pour expliquer ta maladie,
trouble ou handicap.

Si toi et tes parents étes d’accord,

tes données pourront étre analysées a nouveau

pour chercher cette différence génétique.

Si cela arrive, ton docteur t'en informera.
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Si besoin, un psychologue pourra t'accompagner.

Ton docteur pourra aussi te donner les noms
d'associations pour pouvoir parler avec d'autres
patients et familles.
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7. Va-t-on en parler a ta famille ?

Si Uon découure que tu as une différence génétique
responsable de ta maladie, trouble ou handicap,
elle peut se retrouver chez d’autres membres

de ta famille.

En effet, ton ADN vient de tes parents et ressemble
a UADN des autres membres de ta famille :

freres, sceurs, cousins, oncles, tantes...

Ils pourront alors voir un docteur qui va
les conseiller pour faire ou non un test génétique.

Si cette différence génétique peut avoir

des conséquences graves pour la santé des membres
de ta famille, la loi oblige de les informer.

Le docteur dira qui doit étre informé.

Vous savez qui
il faut informer 15

Tes parents et toi pourront informer directement
les membres de ta famille concernés ou demander au
docteur de le faire.
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Si tes parents demandent au docteur d'informer

ta famille, il enverra alors une lettre aux membres de
ta famille sans dire ni ton nom ni ta maladie,

ton trouble ou ton handicap.

8. Es-tu obligé de faire le test ?

Tu n'es pas obligé.
Tes parents décideront
avec toi de le faire ou non.

Il est possible de ne pas connaitre les résultats
de ton test génétique et quand méme demander
au docteur de prévenir ta famille

s'il y a une information importante pour eux.
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9. Comment tes prélevements et tes données pourront-ils

étre utilisés apres le test génétique ?

Tes prélevements et tes données
prouenant du test génétique
peuvent seruir plus tard

a la recherche pour faire auancer
les connaissances.

Si tes parents et toi acceptez,
tes données pourront servir
serviront a faire de nouvelles
recherches en France

ou a U'étranger.

@8y

Avec tes parents, vous pouvez
décider de participer ou non

a ces futures recherches.

Si vous n’étes pas ou plus
d’accord, il vous suffira

de le dire au docteur.

Pour cela, tes données seront
transférées et conseruées
pendant 20 ans dans

une grande base de données,
appelée le "Collecteur Analyseur
de Données" ("CAD").

Que tu participes ou non,
tu continueras a étre suivi
par ton docteur.

Toutes les mesures seront prises
pour assurer un partage

de tes données de facon
sécurisée, dans le plus strict
respect de la réglementation

et des bonnes pratiques.
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Personne ne pourra t'identifier
directement. La régle du secret
médical s’applique a toutes
tes données.

+ Rappel de tes droits

* Tu peux poser des questions
si tu ne comprends pas quelque

chose. Les docteurs sont la pour y

répondre.

* Tes parents et toi pouvez
demander a voir tes données et
leurs utilisations.

+ Tes parents et toi pouvez
demander a corriger tes données.

* Tes parents et toi pouvez
demander a effacer tes données
a tout moment.

Mais les données indispensables
pour faire aboutir une recherche
déja en cours seront tout de
méme utilisées jusqu’a la fin

de cette recherche.

Si toi et tes parents ne vous y
opposez pas, tu seras informé
des découvertes des chercheurs
concernant ta santé.

* Tes parents et toi avez le droit
de demander de geler
temporairement lutilisation
de certaines de vos données.

« Tes parents et toi pouvez
vous opposer au partage de

tes données pour la recherche.

* Tes parents et toi pouvez
exercer vos droits a tout
moment. Il est possible
de le dire par exemple
a ton docteur.

Tes données seront partagées
uniquement pour des projets
qui ont recu une autorisation.

Tes données ne feront l'objet
d’aucun transfert en dehors
du CAD.
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Sauf opposition de ta part

et de celles de tes parents,

les résultats de ton test
génétique seront enuoyés

de maniere sécurisée

et confidentielle a la Banque
Nationale de Données

des Maladies Rares (BNDMR).

S8y

+ Pour aller plus loin

Des fois, il suffit qu’une seule copie du gene présente
la différence pour avoir la maladie, le trouble ou

Cette base de données de santé

permettra de produire
de nouvelles connaissances
en dehors du CAD.

Tes parents et toi pouvez
vous opposer a l'usage
de vos données dans cette base.

Dans d’autres cas, il faut que les 2 copies du gene
présentent la différence pour avoir la maladie,
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le handicap. On parle de transmission dominante. le trouble ou le handicap.
On parle de transmission récessive.
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LADN est rangé en chromosomes.

Pour d’autres maladies, troubles ou handicaps,
la différence est située sur le chromosome X.
Les femmes possedent deux chromosomes X

tandis que les hommes possedent un chromosome X

et un chromosome Y.
On parle dans ce cas de transmission liée a U'X.
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Notes

Parfois, la différence génétique survient de facon
accidentelle : elle n’est pas transmise par
les parents, on parle de différence de novo.
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Seul I'enfant porteur du variant génétique est malade
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