
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Cette brochure a été développée par Genetic Alliance UK. 
 
Traduction française : Orphanet 
Août 2009.  
 
Ce travail a ®t® produit par EuroGentest, un R®seau dôExcellence financ® par 
le contrat 512148 du plan FP6 de la Commission Européenne 

16 

Illustrations: Rebecca J. Kent 
www.rebeccajkent.com 
rebecca@rebeccajkent.com 

 

Test pré -symptomatique  
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Test pré -symptomatique pour cancer  
 
Cette brochure contient de lôinformation sur les tests pr®-
symptomatiques dans le cas de cancers familiaux. Nous lôavons 
développée afin de répondre à vos questions sur : 
Quôest-ce quôun test g®n®tique pr®-symptomatique ? 
Pourquoi peut-on d®cider dôen faire un ? 
A quoi dois-je réfléchir lorsque je considère la possibilité de faire 
un test pré-symptomatique ?  
 
Section 1. À propos de nos gènes  
 
Afin de comprendre ce quôest un test g®n®tique pr®-
symptomatique, il est nécessaire de comprendre ce que sont les 
gènes et les chromosomes. 
 
Gènes et chromosomes  
 
Notre corps est fait de millions de cellules. La plupart de ces 
cellules contient un jeu complet de gènes. Les gènes se 
comportent comme un ensemble dôinstructions, afin de contr¹ler 
notre croissance et le fonctionnement de notre corps. Ils sont 
également responsables de nos caractéristiques particulières, 
comme la couleur de nos yeux, le groupe sanguin ou notre taille.  
 
Les gènes sont situés dans des structures en forme de bâton 
appelées les chromosomes. Normalement, nous possédons 46 
chromosomes dans la plupart de nos cellules. Un jeu de 23 
chromosomes hérité de notre mère, et un jeu de 23 
chromosomes hérité de notre père. Nous avons donc deux jeux 
de 23 chromosomes, ou 23 paires. Puisque les chromosomes 
sont formés de gènes, nous héritons deux copies de chaque 
gène : une copie de chacun de nos parents. Côest pourquoi nous 
ressemblons un peu ¨ chacun dôeux. Les chromosomes, et donc 
les g¯nes, sont constitu®s dôune substance chimique appel®e 
ADN. 
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Pour plus dôinformations: 
 
Institut National du Cancer  
https://www.e-cancer.fr/ 
 
Association de Recherche contre le Cancer  
http://www.arc-asso.fr/L-heredite/article/L-heredite.html 
 
La ligue contre le cancer  
http://www.ligue-cancer.net/ 
 
Pour de plus amples informations vous pouvez consulter le 
centre de génétique le plus proche de votre domicile que 
vous trouverez ¨ lôune des adresses suivantes : 
 
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Clinics.php?lng=FR 
 
Vous pouvez rechercher les laboratoires de diagnostic dans 
votre pays par nom de maladie ou de gène à l'adresse 
suivante:  
 
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ClinicalLabs.php?lng=FR 
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travail, et certaines personnes doivent arrêter toute  activité 
professionnelle. Le conjoint ou dôautres membres de la famille 
peuvent également trouver des difficultés à jongler entre leur 
travail et la responsabilit® de sôoccuper du parent ou du 
partenaire malade. Pour certaines personnes donc, savoir quôils 
ont un risque de développer une maladie génétique leur permet 
de pr®voir les aspects financiers et dôautres aspects pratiques 
pour lôavenir. 
 

g) Planifier le test  
 
Si vous d®cidez dôentreprendre le processus du test pr®s-
symptomatique, choisissez une période calme, en réduisant les 
facteurs de stress au minimum. Un divorce, une rupture, des 
périodes de stress au travail, etc. sont des périodes difficiles 
pour entreprendre un test, comme peuvent lô°tre la c®l®bration 
dôun mariage ou dôune naissance. Il peut °tre bien de 
programmer ¨ lôavance ce que vous ferez le jour o½ vous 
recevrez le résultat, ce qui peut être émotionnellement 
®prouvant, quelle que soit lôissue. 
 
Il peut être utile de prendre une décision concernant le test, 
m°me si elle nôest pas d®finitive, comme par exemple, vous 
dire : « je ne ferai pas le test avant lô©ge de 30 ans ». De cette 
façon vous pouvez laisser le problème de côté tout en vous 
donnant la chance dôy revenir plus tard. 
 
Une fois que vous avez re­u le r®sultat du test, il nôy a plus de 
marche arri¯re possible. Côest pourquoi il est tr¯s important 
dô°tre s¾r de la d®cision que vous prenez, et côest aussi la raison 
dôen discuter avec votre g®n®ticien sp®cialiste. Souvenez-vous 
que prendre rendez-vous avec le généticien ne veut pas dire que 
vous serez obligé de faire le test. 
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Figure 1  : Gènes, chromosomes et ADN  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Parfois, nous héritons ou développons une altération (mutation) 
dans un g¯ne qui lôemp°che de fonctionner correctement. Cette 
mutation peut, dans certains cas, entraîner une susceptibilité à 
d®velopper certains cancers, car le g¯ne nôest plus en mesure 
de donner les bonnes informations ¨ lôorganisme. 
 
Section 2: À propos du test  
 
Quôest-ce quôun test pr®-symptomatique?  
 
Un test pré-symptomatique (ou prédictif) peut informer  sur le fait 
quôune personne pr®sente ou pas un risque accru de  
développer un type de cancer en particulier. Bien que ces 
cancers surviennent le plus souvent ¨ lô©ge adulte, certains 
cancers peuvent appara´tre durant lôenfance ou lôadolescence 
(par exemple, chez les patients atteints de n®opalsie 
endocrienienne multiple (NEM) ou de polypose adénomateuse 
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familiale). Le test est fait dôhabitude sur prise de sang. 
Lô®chantillon sanguin est analys® dans un laboratoire de 
g®n®tique afin de voir sôil y a des alt®rations dans un ou des 
gènes connus pour être associés à la maladie. La brochure 
« Que se passe -t-il dans un laboratoire de génétique  ? » 
donne une information plus détaillée sur la façon dont les gènes 
sont analysés. 
 
Pourquoi pourrais -je avoir à faire un test pré -
symptomatique?  
 
Sôil existe une histoire de survenue dôun type particulier de 
cancer dans votre famille  (en général, deux ou plus de vos 
proches du même côté de la famille atteints à un âge 
relativement jeune, par exemple, en-dessous de 60 ans), il est 
possible quôil y ait une mutation g®n®tique dans la famille. Une 
personne qui pr®sente un cancer alors quôil est relativement 
jeune, ou qui a plusieurs cancers, comme par exemple du sein 
et des ovaires, avant lô©ge de 50 ans, a une plus forte probabilit® 
que la population g®n®rale dôavoir un g¯ne mut®. Si une 
mutation génétique a été détectée chez un des vos parents 
proches, vous pouvez faire un test pré-symptomatique pour 
savoir si vous aussi vous avez hérité du même gène modifié. 
Vous pouvez souhaiter de faire ce test si : 

¶ Le type de cancer en question peut être efficacement 
pr®venu ou trait®, et sôil existe de moyens de d®pistage 
dont vous pourriez bénéficier si vous avez un risque accru 
de le développer. 

¶ Vous pensez que si vous en savez 
plus sur votre risque de 
développer ce type de cancer, 
cela vous aidera à prendre des 
décisions importantes au sujet de 
votre vie, y compris sur les soins 
que vous pouvez recevoir (par 
exemple, des bilans réguliers ou 
bien une chirurgie préventive). 
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génétique. Vous devrez être prudent, car votre test peut aboutir 
¨ une information quôils ne souhaitent pas avoir. Il est important 
dôavoir ¨ lôesprit que chacun des membres dôune famille peut 
avoir des sentiments différents par rapport au test génétique, et 
que ces sentiments m®ritent dô°tre respect®s. Le test g®n®tique 
peut dans certains cas r®v®ler des secrets de famille, tels quôune 
adoption ou une non-paternité (par exemple, le père biologique 
nôest pas celui que la famille croit). La raison en est que le 
processus cherche dans lôhistoire de la famille et peut r®v®ler 
que vous ne partagez pas les m°mes g¯nes avec dôautres 
membres de la famille. Il sôagit dôune ®ventualit® que vous devez 
prendre en compte dès le début du processus. 
     

f) Confidentialité, assurance et aspects financiers  
 
Confidentialité  
Les résultats de votre test sont confidentiels. Votre médecin 
nôest pas autoris® ¨ communiquer ¨ qui que ce soit que vous 
faites un test génétique ni le résultat de ce test sans votre 
autorisation. 
 
Assurance  
Les compagnies dôassurance peuvent vous demander de leur 
fournir des d®tails de votre dossier m®dical ou de celui dôautres 
membres de votre famille lorsque vous voulez souscrire une 
assurance-vie, par exemple, en particulier au-del¨ dôun certain 
montant. Le genre dôinformation quôune compagnie dôassurance 
est autoris®e ¨ demander varie consid®rablement dôun pays ¨ 
lôautre. Vous devez vous renseigner si les r®sultats des test 
génétiques que vous avez eu ou que vous êtes susceptible 
dôavoir dans le futur rentrent dans ce cadre. Discutez-en avec 
votre médecin généticien et informez-vous sur la législation dans 
votre pays. 
 
Aspects financiers  
Vivre avec une maladie g®n®tique peut °tre difficile dôun point de 
vue financier. Il peut y avoir de longues p®riodes dôarr°t de 
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diagnostic pr®natal nôest pas indiqu®. 
 
Il est également possible de réaliser une technique appelée 
diagnostic génétique pré-implantatoire (DPI), qui constitue une 
alternative au test g®n®tique effectu® sur le fîtus. Cette 
technique sôapplique lorsquôune f®condation m®dicalement 
assistée est réalisée, et consiste à tester les ovules fécondés 
(les îufs) pour voir sôils ont le g¯ne mut®. Seulement les îufs 
qui ne pr®sentent pas la mutation sont implant®s dans lôut®rus 
de la mère. Cette méthode est un long processus qui ne 
sôapplique pas ¨ tous les cas. Pour plus dôinformation sur le DPI 
et sur la possibilit® quôil soit applicable ¨ votre cas, consultez 
votre médecin. 
 

e) Les autres membres de la famille  
 
Dans beaucoup de cas, le processus du test pré-symptomatique 
fait que la famille se rapproche. La famille peut °tre dôun grand 
soutien dans ces cas. Cependant, dans dôautres cas ce 
processus est source de tensions et de complications au sein de 
la famille Il est donc une bonne idée de songer à comment le 
processus du test, puis ses résultats, affecteront vos relations 
avec les autres membres de votre famille, ainsi quôavec votre 
conjoint. Souvenez-vous quôun des membres de votre famille qui 
est atteint de la maladie doit dôabord accepter de se faire tester 
afin que le g¯ne mut® puisse °tre identifi®. Il peut sôav®rer d®licat 
dôapprocher un membre de sa famille dans ce but. Parfois les 
membres dôune famille se sont perdus de vue.  Il peut °tre 
®galement d®licat de parler dôune maladie survenue dans le 
passé, car cela peut réveiller de souvenirs douloureux. Les 
spécialistes du conseil génétique peuvent vous aider dans ce 
genre de situations.  
 
Certains personnes peuvent vouloir connaître leur statut 
g®n®tique parce quôils craignent pour dôautres membres de leur 
famille. Dôautres membres de la famille peuvent cependant 
vouloir ignorer sôils sont ¨ risque, et donc refuseront le test 
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¶ Vous souhaitez °tre inform® sur le risque quôencourent 
vos enfants. 

¶ Vous êtes le genre de personne à préférer connaître votre 
risque de développer un cancer, car vous préférez en 
savoir plus sur votre avenir. 
 

Quels types de cancer peuvent être recherchés par un test 
pré-symptomatique  ? 
 
Il existe un certain nombre de cancers héréditaires pour lesquels 
il existe un test pré-symptomatique. En voici quelques 
exemples : 

1) Certains types de cancers du sein et/ou de lôovaire 
2) Certains types de cancers de lôintestin, du c¹lon ou de 
lôut®rus (de lôendom¯tre), comme le cancer h®r®ditaire du 
côlon non-polyposique ou la polypose adénomateuse 
familiale (PAF). 

3) Dôautres cancers rares, tels le r®tinoblastome, un cancer 
rare des yeux. 

 
Note: Il est important de savoir que le cancer est une 
maladie fréquente et que, dans la plupart des cas, elle est 
provoquée par une combinaison de facteurs  : les gènes, le 
style de vie et dôautres facteurs de lôenvironnement. Seule 
une faible proportion de cancers (5 -10%) est héréditaire.  
 
Quôest-ce quôon veut dire par órisqueô? 
 
Dans le cas des cancers héréditaires, le fait de posséder le gène 
mut® signifie que lôon a plus de risque de d®velopper ce type 
particulier de cancer que les personnes qui ne présentent pas la 
mutation. Dans la grande majorité des cas, cela ne signifie pas 
que si vous avez la mutation vous développerez obligatoirement 
ce cancer, mais que la probabilité de le développer au cours de 
votre vie est plus élevée. 
 
Si vous croyez que vous êtes à risque et que vous voulez faire 
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un test pré-symptomatique pour un type particulier de cancer, 
vous devrez prendre rendez-vous avec un généticien spécialiste. 
Avant de vous décider à faire le test, vous devrez demander au 
spécialiste de vous expliquer quel est précisément votre risque 
de d®velopper ce cancer si votre test sôav¯re positif pour la 
mutation. 
 
Comment se passe le test pré -symptomatique?  
 
Avant de faire le test pré-symptomatique, il faut confirmer que 
vous êtes vraiment à risque et, dans ce cas, il faut savoir quelle 
mutation génétique il faut chercher si vous décidez de faire le 
test. Côest un processus en deux ®tapes. 
 
Tout dôabord, un arbre g®n®alogique sera dress® afin de d®finir 
la façon dont sont survenus des cancers dans la famille. Un de 
vos proches parents atteint  dôun cancer en particulier sera test® 
afin dôidentifier le g¯ne mut®. Si vous avez ®t® vous-même 
atteint de ce type de cancer, vous pourriez être la première 
personne de votre famille à être testée (dans ces conditions, le 
test est un test « diagnostique » et non pas un test « pré-
symptomatique »). 
 
Si une mutation a pu être trouvée chez un de vos parents, vous 
aurez la possibilité de faire un test afin de savoir si vous portez 
la même mutation. Au contraire, 
lorsquôaucune mutation nôa pu °tre 
trouvée chez votre proche parent, il ne 
sera pas possible de vous proposer un 
test pré-symptomatique. Ceci ne veut 
pas dire que vous nô°tes pas ¨ risque 
de développer ce cancer, car le fait 
dôavoir une histoire de cancer dans la 
famille fait que votre risque soit plus 
important que la moyenne. Aussi, vous 
devrez avoir un suivi médical régulier et 
des examens de dépistage. 
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enfants ont une probabilit® de 1 sur 2 (50%) dôh®riter du g¯ne en 
question, et donc du risque accru de développer le cancer 
présent dans votre famille. En règle générale, un enfant ne peut 
pas avoir un test pré-symptomatique avant lô©ge de 18 ans. Sôil 
nôy a pas de b®n®fice ¨ tester un enfant en terme de traitement 
ou de pr®vention, on consid¯re quôil est pr®f®rable dôattendre 
quôil soit assez grand pour prendre sa propre d®cision. En 
revanche, on peut faire une exception lorsquôil existe un b®n®fice 
m®dical ¨ faire le test g®n®tique chez lôenfant, par exemple 
lorsque le d®pistage du cancer est recommand® avant lô©ge de 
18 ans. 
 
La discussion au sujet dôune maladie g®n®tique et du test pr®-
symptomatique avec un enfant ou un adolescent peut être 
difficile. Ils poseront beaucoup de questions, et il est important 
de pouvoir y répondre le plus honnêtement possible, en prenant 
en compte leur âge et leur niveau de maturité. 
 
Existe -t-il un moyen dôemp°cher que mon enfant d®veloppe 
la maladie  ? 
 
La meilleure fa­on dôemp°cher que votre enfant d®veloppe le 
cancer est de vous assurer que: 

a) il est informé que cette maladie existe dans la famille 
b) il est informé des mesures préventives disponibles pour 
pr®venir lôapparition de ce type de cancer en particulier. 

 
Pour certains types de cancer, en particulier ceux qui touchent 
les enfants et les adolescents,  il est possible de faire un test 
pendant la grossesse afin de savoir si lôenfant ¨ na´tre poss¯de 
le mauvais g¯ne (diagnostic pr®natal). Pour plus dôinformation, 
vous pouvez consulter les brochures sur lôamniocentèse  et la 
biopsie du trophoblaste . Si vous consid®rez cette possibilit®, 
demandez ¨ votre m®decin sôil existe un diagnostic pr®natal pour 
la maladie qui vous concerne. Cependant, pour la plupart des 
cancers qui surviennent ¨ lô©ge adulte, des progr¯s dans leur 
prévention et leur traitement sont constamment faits, et le 
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