
Version 
Parents

pour les examens 

constitutionnelle

Janvier 2023

1 - ?

TABLE DES 2 -

3

4 - ?

5 ?

6 -

7

8 Devez-vous informer votre famille et comment ?

Rappel de vos droits 9 Est-ce que votre enfant est +

10 Comment les les de votre enfant 
pourront-ils 



1 - ?

ou de savoir, dans un contexte 
particulier, si une personne 

Le plus souvent, cet examen est 

C'est .

par exemple de cellules de la peau 
ou de cellules musculaires.

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

3

2 -

les unes avec  les autres et ayant 

Par exemple : les cellules 
musculaires, les globules blancs, 

succession de 4 briques 

par les lettres : A, T, G, C. 

L'ADN est le support de toutes 

et au fonctionnement du corps. 

A T

C G

Chaque cellule du corps contient 

chromosomes.
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5

3

Personne dans le monde n a le 
ADN, sauf les vrais jumeaux.

-uns 
peuvent dans certaines conditions  

ou un handicap.

le 
qui ne 

sont pas de famille. 

variants. Les 
et les conditions de vie 
(alimentation, tabac, sport
rendent unique chaque personne.
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4 - ?

une maladie dans laquelle 

peuvent perturber la fabrication 

plus assurer correctement 
leurs fonctions.

sont rares.

d'une maladie, d'un trouble 
ou d'un handicap.

qu il peut y avoir beaucoup 

C est pourquoi il y a beaucoup 

: on en compte 
plus de 6 000.
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5 ?

des 
en deux copies la 

du 

Il existe plusieurs modes de transmission : 

dominante autosomique.

Variant Variant non 

8



un chromosome X et un chromosome Y. 

9

Le expliquera le 
mode de transmission qui concerne votre enfant et votre 
famille.

Vous pourrez en discuter avec le 

accidentelle, on parle de variant de novo : 
les parents.
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6

L est 

son ADN 
est- -dire le lire. 

L

sa maladie, son trouble ou son 
handicap.

de variants dans l'ADN de chaque 

variant en cause dans la maladie, le 
trouble ou le handicap de votre 
enfant. Cela revient chercher une 
aiguille dans une botte de foin.

parents de votre enfant, et 

membres 
de la famille.

Bien que la lecture de l'ADN 

actuelles.

Les nouvelles technologies 

informatiques puissants 

-
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7

Vous et votre enfant pouvez choisir 
les 

Vous pouvez faire ce choix lors 
de la signature du consentement.

Si vous et votre enfant souhaitez 
connaitre les 
vous les expliquera en consultation.

Il est possible de trouver plus tard un 
on 

ne connait pas encore pour expliquer 
la maladie, le trouble ou le handicap 
de votre enfant.

Si vous d accord, 
les examen 

la 
Si cela arrive, 

le 
informera. Quand votre enfant sera  
majeur, il pourra revenir sur ce choix.

Si besoin, un psychologue pourra vous 
accompagner.

Le 
associations pour 

autres patients et 
familles.

possibles :

un (ou plusieurs) variant 

la maladie, le trouble 
ou le handicap de votre enfant ; 

un (ou plusieurs) variant 
sa 

maladie, son trouble ou 
handicap mais des recherches 

chez lui, chez vous 
ou les membres de votre famille ; 

aucun variant ne permet 
sa maladie, 

son trouble 
jour.
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8 Devez-vous informer votre famille et comment ? 

votre enfant 
est 

sa maladie, 

membres de votre famille sont 

d'une personne est en partie 

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

Ils pourront alors rencontrer 

les membres de votre famille 
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Vous pourrez informer 
directement les membres 

Si vous ne souhaitez pas le faire, 
vous pouvez, lors de la signature 
du consentement ou lors du rendu 

de les informer pour vous.

Si vous demandez 
il leur 

enverra une lettre qui ne donnera 
ni le 
diagnostic de sa maladie, de son 
trouble ou handicap. 
Elle recommandera de prendre 
rendez-vous pour une consultation 

Cette solution, qui permet d'aider 

: 
la communication familiale 

Si vous les informez vous-
le en 

un 
document expliquant la maladie et 
ses risques 
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soit transmise par vous-

En effet, les membres de votre 

Si vous et votre enfant ne voulez 
les son 

examen 

de 
en cas d'information importante 
pour eux.

NON

NON
15

9 Est-

.
Avec votre enfant, vous pouvez 
accepter non.

16

OUI

NON



+ Comment les -ils 

Des travaux de recherche sur les  

peuvent 
faire avancer les connaissances. 
Votre enfant, ainsi que les membres 

, sont 

Si vous acceptez, les 

Pour cela, 

dans le cadre du Plan France 

Avec votre enfant, vous pouvez 

futures recherches. Si 

enfant pourra revenir sur ce choix.
Votre enfant continuera 

par son 

que vous prendrez. 17

Toutes les mesures seront prises 
pour assurer un partage des 

le plus strict respect 

et des bonnes pratiques.

Si vous, ou votre enfant quand il 
sera devenu majeur, ne vous y 
opposez pas, vous 

par les chercheurs concernant la 

Les noms ne seront pas transmis 
aux 

les 
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de 

doit avoir obtenu les autorisations 

Les ne 
du 

des projets de recherche, 

du CAD par les chercheurs. 

Les informations concernant ces 
projets de recherche sont mises 
en ligne sur le site internet du Plan 

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

si vous et votre enfant 
pour comprendre les informations qui 

Les 
sont 

:
vous pouvez les 

contenues dans le CAD et leurs 
utilisations.
Droit de rectification : vous pouvez 

: vous 
avez le droit, sauf dans un nombre de cas 

personnel 
concernant votre enfant ou 

des objectifs de la recherche.

: 
vous avez le droit de demander 

de certaines 

concernant.

des : 

pour des projets de recherche.

au devenir des 
de votre enfant.

ou en vous rendant sur le site internet 
2025 

(https://pfmg2025.aviesan.fr) 
en justifiant de votre 
votre enfant.

par le CAD constitue une violation 
des 
https://www.cnil.fr 

Commission nationale de l informatique 

3 Place de Fontenoy, TSA80715, 
75334 PARIS CEDEX 07

Vous retrouverez toutes ces informations 

2025 
https://pfmg2025.aviesan.fr/protection-
des-donnees-et-exercice-vos-droits/).

Vous, ou votre enfant quand il sera devenu 
majeur, pouvez exercer ces 

(dpo-cad@aviesan.fr) 
Fresk

(CAD), DPO, 10 rue Eliane Jeannin-Garreau, 
75015 Paris
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Sauf opposition de votre part, ou de 
votre enfant quand il sera devenu 
majeur, les 

de votre enfant 
alimenteront la Banque Nationale 

Maladies 
Rares (BNDMR) dans le respect de 

Vous pouvez vous opposer 
l usage de ses 
base en vous adressant 

le formulaire : 
www.bndmr.fr/espace-
patients/mes-droits/.
Quand votre enfant sera devenu 
majeur, il pourra revenir sur ce 
choix. Vous 

www.bndmr.fr/espace-
patients/transparence/.

mesures du Plan National Maladies 
des

connaissances sur les maladies 
rares, la prise en charge 

NON
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Notes
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Notes
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