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Introduction : Thèmes et Contexte 

FIND (340 patients, 3 centres, séquençage de l'exome) a analysé les enjeux médicaux, économiques et psychologiques du rendu des DS. DEFIDIAG-DS (1275

patients, 13 centres, séquençage du génome) permet d'approfondir l'impact des discours médicaux, et des décisions des parents lorsqu'il s'agit de leur

propre santé. Les deux études ont une méthodologie mixte, quantitative et qualitative, longitudinale (jusqu’à 12 mois post-rendu des résultats).

1ers résultats : Bon vécu des DS dans l’ensemble, DS vues comme une façon
de se prendre en main et de changer ses habitudes, plus de ressenti négatif
si prédisposition au cancer, importance de la transmission de la famille.
Confirmation de l’influence du discours médical sur la demande initiale.

Pour aller plus loin 
FHU TRANSLAD : http://www.translad.org/presentation.html 

Contacts : laurence.faivre@chu-dijon.fr

1ers résultats : Absence d’évolution des scores d’anxiété sur les échelles
standardisés ; pas de regret exprimé, mais impact psychologique non nul
dans le groupe des pathologies à révélation tardive (anxiété). A distance,
oubli des résultats de DS par certains, et parfois, confusion avec les données
primaires.

Le séquençage du génome est une vraie révolution dans les démarches diagnostiques des maladies rares,

mais expose au risque de mettre en évidence des données additionnelles (DA) (données incidentes (DI) ou

données secondaires (DS)). Ces informations peuvent être perçues comme un intérêt potentiel pour les

patients/familles lorsqu’elles sont actionnables, mais aussi une inquiétude supplémentaire. Jusqu’en 2021,

la loi de Bioéthique n’encourageait pas le rendu des DI et interdisait la recherche de DS en France. La

révision de la loi, en attente du décret d’application, devra entrainer des modifications dans l’information

et le processus de consentement puisqu’il sera attendu de proposer aux patients l’accès aux données

incidentes. Un groupe de travail a été mis en place au sein de l’Agence de la BioMédecine pour réfléchir à

des recommandations. En parallèle, nous disposons maintenant des résultats complets ou partiels de deux

études françaises mises en place sur la question des DS.

Objectifs, Méthodes et 1ers résultats

Sources de financement : FIND : DGOS - PREPS 
DEFIDIAG-DS : PFMG - DEFIDIAG

Les résultats des deux études permettent d'accroître les connaissances sur la perception et l'impact des données additionnelles, et donnent des pistes en
matière d'information, d'annonce et de prise en charge. Nous montrons que les patients n'ont pas montré de regrets, même s’il existe un impact
psychologique, en particulier dans les situations où les familles sont déjà vulnérables. Avec le temps, le retentissement sur la prise en charge des personnes
est inégal. Des efforts doivent être réalisés sur l’information donnée aux patients, le temps de réflexion et l’accompagnement post-rendu des résultats.

Calendrier, consortium impliqué

FIND : Inclusions terminées, analyses réalisées, en
cours de valorisation.
Consortium : FHU TRANSLAD et CLAD Lyon et Paris
Pitié

DEFIDIAG-DS : Inclusions terminées, suivi à 1 an
en cours.
Consortium : FHU TRANSLAD et 13 CHU
participants
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