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Test génétique de porteur Pour de plus amples informations vous pouvez consulter le
centre de génétique le plus proche de votre domicile que
Cette brochure contient des informations concernant les vous trouverez ° | O6une :des adres:
personnes qui pensent a faire un test génétique leur permettant S
de savoir S i el les sont porteus: http://www.orpha.net/consor/cqgi-bin/Clinics.php?Ing=FR
pour celles qui en ont déja fait un. Elle contient des informations _ _ _
surce que « porteur @ signi fi e, comment sa Vous pouvez rechercher les laboratoires de diagnostic dans
méme, et sur les conséquences pratiques et émotionnelles de votre pays par nom de maladie ou de gene a l'adresse
connaitre les résultats du test. La plupart de ces informations sulvante:
proviennent doboentretiens avec de S
test . Nous esp®rons qubelles vou http://www.orpha.net/consor/cqgi-bin/ClinicalLabs.php?Iing=FR
A . Qudesqudune personne porteuse D'autres informations peuvent étre obtenues aupres de:
Pour comprendre ce gque signifie Or_phanet ) _
g®n®t i que il est déabord utile Site ouvert tout pUb"_C consac
génes et les chromosomes. rares et les médicaments orphelins, contenant des liens vers les
associations de malades en Europe.
Geénes et chromosomes www.orphanet.fr
Notre corps est fait de millions de cellules. La plupart de ces Eu_roGentest ) _
cellules contient un jeu complet de génes. Les génes se Site ouvert tout public conten
comportent comme un ensemble déi génetiques et des liens vers les associations de malades en
notre croissance et le fonctionnement de notre corps. lls sont Europe
également www.eurogentest.org
responsables de nos "o Une cellule

caractéristiques =  EN
particulieres, comme la ‘ &
couleur de nos yeux, le
groupe sanguin  ou
notre taille.

‘axf\Chromosome - 23 paires

——Un chromosome est

fait de génes
= i A Q \’\«19/./,5»‘7$
Les genes sont situés ‘;é«\& 2
dans des structures en " - =

forme de baton
appelées les )
chromosomes. —
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Les génes sont faits d'/ADN— :
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sentiments a propos des résultats des tests génétiques. lIs
constituent une bonne source doi

ARencontrer E mma (1l a consei ||
rassurant car avant <cela je nobéav
une biopsie du trophoblaste ou une amniocentése, et donc ¢a a

®t ® bien dobéavoir des explication
t r s (Rdrtéul de & maladie de Tay Sachs)

=

Certains trouvent aussi trés utile de se rapprocher des
associations de malades. Les associations peuvent fournir des
informations sur les aspects psychologiques et pratiques par

rapport au statut de porteur dou
déoentre elles ont un service doba
Internet et/ou ligne téléphonique). Elles peuvent vous aider a

vous mettre en rapport avec doba

familles dans la méme situation. Elles ont parfois aussi un forum
dans lequel les membres peuvent parler entre eux.

MNNous avons eu beaucoup dobéinfor ma
c6®tait tr s utile, car parfois
voul ez | es appelheaaved eu, ilsapeuventrvousi n 0
rappeler, vous envoyer des choses, travailler avec

| 6®cel éé€ emme conductrice du synd

s
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Normalement, nous possédons 46 chromosomes dans la plupart
de nos cellules. Un jeu de 23 chromosomes hérité de notre
meére, et un jeu de 23 chromosomes hérité de notre pere. Nous
avons donc deux jeux de 23 chromosomes, ou 23 paires.
Puisque les chromosomes sont formés de genes, nous héritons
deux copies de chaque géne : une copie de chacun de nos

parents. Chest pour quoi nous re
dodeux. Les chr omosomes, et donc
débune substance chimique appel ®e

Les modifications doébun g ne ou
mutations , et nous en portons tous un certain nombre.
Cependant, comme nous possédons deux copies de la plupart

des genes, la copie normale compense le défaut de la copie

mut ®e . Etre porteur (ou conducte
atteint de |l a mal adi e, mai s VoOu:
géne sur une de vos pairs de chromosomes. La plupart du
temps, °tre porteur ndaffecte er
porteur doune mutati on peut ®V
survenue dbéune mal adie g®n®ti que

Dans qguell es circonstances °tre
peut entrainer une maladie génétique chez ses enfants ?
'l y a trois situations dans | es

peut résulter en une maladie génétique chez ses enfants :

1. Les maladies autosomiques récessives

Dans le cas des maladies autosomiques récessives, il existe un
risque doéoavoir un enf ant attel
seulement si les deux parents portent la méme mutation dans le

méme gene ou une mutation pour la méme maladie. Dans ce

cas, il existe une probabilité de 25% (1 sur 4) a chaque
grossesse qubébun enfant h®rite df
chacun de ses parents. Des exemples de maladies
autosomiques récessives sont la mucoviscidose, la
drépanocytose, la béta-thalassémie et la maladie de Tay Sachs.
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Vous trouverez une information plus détaillée dans la brochure
C 0 n s a ¢ héeelité "autds@mique récessive

2. Les maladies |i®es ~° |1 06X

Pour <ces mal adies, l orsquodoun f el
une probabilité de 50% (1 sur 2) que ses fils soient atteints de la
maladie génétique. Il existe également une probabilité de 50% (1

sur 2) que ses filles héritent de la mutation et deviennent a leur

tour conductrices comme leur mere. Dans de rares cas, une fille

peut étre également atteinte de la maladie.

Soi l sbagit débun homme porteur d
obligatoirement de la mutation et en seront porteuses
(conductrices), mais ses fils nbo
ne seront pas atteints de la maladie ni ne la transmettront. Vous
trouverez une information plus détaillée dans la brochure
consacrée al 6 h®r ®d i t ® Ddsiex@mples de mdaxies
|l i ®es " | 6 X sont | e syndr ome (
muscul aire de Duchenne et | 6h®mo

3. Les remaniements chromosomiques

Si un indi vidu est porteur doéun
(telle qudune translocation ®qui
gue la grossesse se termine en avortement spontané (fausse
couche), ou que | 6enfant nai sse
ou un déficit intellectuel. Vous trouverez une information plus
détaillee dans la brochure consacrée aux remaniements
chromosomiques et aux translocations chromosomiques

Puis -je étre porteur?
Il y a un certain nombre de raisons qui peuvent faire que vous
ayez un risque augment ® do°tre

g®n®ti que ou doébun remani ement ch

1 Un membre de votre famille présente une maladie
autosomi que r®cessi ve, ou [
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Pour <certains, partager cette in
de la famille est une expérience positive. Cela peut rapprocher la
famille, et dans ces conditions la famille peut étre un grand
souti en. Mai s pour ddautres, i
résultat du test avec des personnes de leur famille, et cela peut

étre source de difficulté ou de stress.

fVous sentez que vous amenez une peste dans la famille de

guel qudéun dbéautre, et cela mdéa v
en tant que belle-f i | | e, ce noest pas que
souhaitez faireé »(une f emme conductrice

Pour les grands-parents, cela peut étre particulierement dur. lls
peuvent ne pas accepter que la mutation génétigue a pu
provenir doeux. Cbest donc fr ®qu
car ils pensent que cbest de | eu
dans la famille. Ce sont des réactions que vous devez anticiper.

fMa méreenaparlée amagrandqm re et el l e a di
pas de moi , poi nt final 6. Donc

sujet, elle a dit 6éje noba(portepses a
du syndrome de | 606X fragile)

el a | 6a d®vast ®e. Ell e sbest S
6®cout e, ce sont des <choses qui

faute ». (porteur de la mucoviscidose ayant un enfant atteint)

[ peut °tre wutile dbéavoir des
meédecin généticien a montrer aux autres membres de la famille.

Cela vous aidera ° | eur explique
gue | e fait doé°tre porteur est q

Dé6autres sources de soutien

Les m®decins g®n®ticiens ainsi q
santé (tels que les conseillers en génétique et les psychologues)
ont | 6exp®rience doéaider |l es P
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Cependant , I se peut gubdappren remaniement chromosomique.
porteur (euse) soit source de tensions et rende difficile la vie de T Un membre de votre famille s
couple. Parfois les couples sont amenés a discuter de sujets tres mutation pour wune maladie r ®c
difficiles et parfois bouleversants. un remaniement chromosomique.
1 Vous avez un enfant qui présente une maladie récessive,
fde sens que je peux supporter beaucoup de choses, mais | i ®e ~° | 66X ou due -~ un remani
entra"ner | " dedans quelquodoun gt § Vous appartenez a un groupe ethnique particulier dans
cbest un senti ment horribl e. Cobe |eque| °tre porteur ddune mu
touteseulee . (une conductrice doh®mop fréquent que dans la population générale. Des exemples
en sont |l a dr ®panocytose <che.:
Les autres membres de la famille Africaine ou des Caraibes, la béta-thalassémie chez les
personnes originaires du pourtour méditerranéen, et la
Lorsque vous apprenez que vous étes porteur (euse), vous maladie de Tay Sachs chez les personnes ayant des
pouvez vouloir en discuter avec origines Juives Ashkénazes. Ces maladies sont plus
famille. Cela | eur donimémesundeptpor fréquentes dans ces populations, mais peuvent aussi se
afin de conna“"tre | eur statut, S pr®senter dans doéautres group
sera ®gal ement util e ° di agnost
famille ®ventuell ement atteints. M°me | orsqudaucune de ces raisor
pour les personnes de votre famille qui souhaitent avoir des cas, vous pouvez décider de faire un test afin de savoir si vous
enfants dans le futur. Parler du résultat de votre test avec les °t es porteur | orsque votre conj
autres membres de la famille est votre ChOiX, et ce résultat ne mutation génétique pour une maladie récessive. Dans ce cas, le
doit jamais étre connu des autres membres de la famille sans résultat de votre test indiquera si vos futurs enfants présentent
votre autorisation. un risque augment® do°tre attein
guestion.
Alls savent °~ pr®sent que cobdest
faire tester so6il s | e VeUlent, [ Comment puis-je savoir si je suis
eux |l ors quodil d ®ci dx=e (uo poiteurdidla v o i porteur?
mucoviscidose)
Si vous pensez quobil existe wune
gue Vous soyez porteur doune r
g®n ®t i que responsabl e déune m

particuliere, vous devriez en parler avec
votre médecin traitant. Il peut éventuellement
vous adresser a un medecin généticien. Le
généticien vous posera des questions sur
votre famille et les maladies génétiques que
des membres de celle-ci ont pu présenter. Il



