16

EuroGentest Q u 6 ecset q U 6 U n

Site ouvert ~ tout public conten ’ - ,)
génétiques et des liens vers les associations de malades en pre-sym ptOmathue ‘
Europe

www.eurogentest.org

Tous | es noms dans cette brochure ont (
des personnes intervieweées.

Cette brochure a été développée par Genetic Alliance UK. Z
Traduction francaise : Orphanet LL
Aot 2009.

Ce travail a ®t® produit par EuroGent es
le contrat 512148 du plan FP6 de la Commission Européenne

" i Information pour les patients
lllustrations: Rebecca J. Kent -
Iehecca@repeccakenicom  EU ro@test X e implng o et les familles




Qu 6 ecset g u 0 u n -syngMatiQue®

Cette brochure contient de -1 011
symptomatiques pour des maladies autres que le cancer. Nous

| 6avons d®vel opp®e afin de r®pon
Qudoexet quodun t estsynpte@makgue?que pr ®
Pourquoipeut-on d®ci der db6en faire un

A quoi dois-je réfléchir lorsque je considére la possibilité de faire

un test pré-symptomatique ?

Section 1. A propos de nos génes

Pour comprendre ce qubdbest une an
utile de comprendre les genes et les chromosomes.

Genes et chromosomes

Notre corps est fait de millions de cellules. La plupart de ces
cellules contient un jeu complet de geénes. Les genes se
comportent comme un ensemble doi
notre croissance et le fonctionnement de notre corps. lls sont
également responsables de nos caractéristiques particuliéres,
comme la couleur de nos yeux, le groupe sanguin ou notre taille.

Les genes sont situés dans des structures en forme de baton
appelées les chromosomes. Normalement, nous possédons 46
chromosomes dans la plupart de nos cellules. Un jeu de 23
chromosomes hérité de notre mere, 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

gene : une copie de chacun de nos ¢
ressemblons un peu ° chacun dodeu
l es g nes, sont constitu®s dobéun:
ADN.

®prouvant, quelle que soit | 0iss
Il peut étre utile de prendre une décision concernant le test,
m° me S ell e nbest pas d®f init.i
dre:«j e ne ferai pas | e t»PBdcetlev an
facon vous pouvez laisser le probleme de c6té tout en vous

donnant | a chance doy revenir pl

Une fois que vous avez re-u l|le r
marche arri re possible. Cbodest

do°tre s%r de | a d®cision que Vvo
déen discuter avec votre g-@ns®t i c
gue prendre rendez-vous avec le généticien ne veut pas dire que

vous serez obligé de faire le test.

Pour de plus amples informations vous pouvez consulter le
centre de génétique le plus proche de votre domicile que
vous trouverez ° | 6une :des adres

http://www.orpha.net/consor/cqgi-bin/Clinics.php?Ing=FR

Vous pouvez rechercher les laboratoires de diagnostic dans
votre pays par nom de maladie ou de géne a l'adresse
suivante:

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/ClinicalLabs.php?lng=FR

D'autres informations peuvent étre obtenues aupres de:

Orphanet

Site ouvert tout public consac
rares et les médicaments orphelins, contenant des liens vers les
associations de malades en Europe.

www.orphanet.fr
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Assurance

Les compagnies doOoassurance peuve
fournir des d®tails de votre dos
membres de votre famille lorsque vous voulez souscrire une

assurance-vie, par exemple, en particulier au-d e | déun ¢

mont ant . Le genre doinformation
est autori s®e demander vari e
|l 6autre. Vous devez vous rensei
génétiques que vous avez eu Ou gue vous étes susceptible

doéavoir dans | e futur r e peh avecn t [

votre médecin généticien et informez-vous sur la législation dans
votre pays.

Aspects financiers

Vivre avec une mal adie g®n®tique
vue financier. (I peut y avoir
travail, et certaines personnes doivent arréter toute activité
professionnell e. Le conjoint ou
peuvent également trouver des difficultés a jongler entre leur
travail et | a responsabilit® d:
partenaire mal ade. Pour <certaine
ont un risque de développer une maladie génétique leur permet
de pr®voir |l es aspects financi er

pour | 6avenir
g) Planifier le test

Si vVous d®ci dez déentreprendre
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, C 0O mMme
doun mari age ou ddune nai ssanc
programmer ) | 6avance <ce gue V(

recevrez le résultat, ce qui peut étre émotionnellement

Figure 1 : Genes, chromosomes et ADN
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Un chromosome est
fait de génes

© Clinical Skills Ltd

Parfois nous héritons ou nous développons une altération
(mutati on) dans | 6une (ou Il es d
fonctionne donc plus correctement. Cette altération peut
provoquer une maladie génétique, car le gene ne donne plus les
bonnes instructions ° | d&dorganism
génétiques mais quelgues exemples en sont la mucoviscidose,

la dystrophie musculaire ou la maladie de Huntington. Certaines

mal adi es g®n®ti ques apparaissent
surviennent plus tard dans la vie. Dans cette brochure, il est
surtout question des maladies génétiques qui surviennent tard

dans la vie.

Section 2: A propos du test
Qu 0 ecset q u 0 u n -syngmMatigue®

Un test pré-symptomatique (ou prédictif) peut informer sur le fait
gudbune personne pr®sente ou pas



4

une maladie donnée, généralement plus tard dans sa vie. Le test

est fait dohabitude sur prise di¢
analys® dans un | aboratoire de g
altérations dans un ou des genes connus pour étre associés a la
maladie. La brochure « Que se passe-t-il dans un laboratoire

de génétique ? » donne une information plus détaillée sur la

facon dont les génes sont analysés.

Pourquoi pourrais-je avoir a faire un test pré-
symptomatique?

Soi l existe une mal adie g®n®ti gl
géne qui en est la cause a été identifié, alors vous pourriez faire

un test génétique pré-symptomatique pour savoir si vous avez

hérité du gene muté. Vous pouvez souhaiter faire ce test si :

1. La maladie peut étre prévenue ou ses symptdomes
peuvent étre traités efficacement, ou si
2. La maladie ne peut étre ni prévenue ni traitée mais :

1 Vous voulez avoir cette information pour pouvoir
prendre de d®cisions tel]l
ou pour en savoir plus sur le risque que vos
enfants peuvent avoir eux-mémes de
développer la maladie.

1 Vous étes convaincu que connaitre votre risque
de développer la maladie peut étre important
dans les décisions que vous prendrez par rapport
au suivi et aux soins que vous pourriez recevoir.

1 Vous étes le genre de
personne a préférer en
savoir plus sur votre avenir
car vous préférez savoir
gue Vvivre dan

Pour quelles maladies peut-on faire un

Certains personnes peuvent vouloir connaitre leur statut

g®n®t i que parce quobdils craignent
famill e. Doautres me mbr es de | 8
voul oir i gnorer so6il s sont " roi
génétique. Vous devrez étre prudent, car votre test peut aboutir

“ une information qubéils ne souh

doéoavoir | 6esprit que chacun d
avoir des sentiments différents par rapport au test génétique, et
gue ces sentiments m®ritent db°t

peut dans certains cas r®v®ler d
adoption ou une non-paternité (par exemple, le péere biologique

nbéest pas cel ui gue | a famille
processus cherche dans | 6histoir
gue VvVoOous ne partagez pas | es m
membres de | a famille. [ sbagit

prendre en compte des le début du processus.
f) Confidentialité, assurance et aspects financiers
Confidentialité
Les résultats de votre test sont confidentiels. Votre médecin
nodest pas autoris® communi quer

faites un test génétique ni le résultat de ce test sans votre
autorisation.
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Amniocentése et Biopsie du trophoblaste. Si vous envisagez
cette possibilité, parlez-en a votre médecin pour savoir si ce type
de test est disponible pour la maladie qui vous concerne. Il est
essenti el doen discuter avec
grossesse car le laboratoire peut avoir & se préparer a faire ce
test, ce qui peut prendre plusieurs mois.

Il est également possible de réaliser une technique appelée
diagnostic génétique pré-implantatoire (DPI), qui constitue une

alternative au test g®n®t i que
technique sObapplique | or squdune
assistée est réalisée, et consiste a tester les ovules fécondés
(l'es Tufs) pour voir soils ont I
gui ne pr®sentent pas |l a mutatic
de la mére. Cette méthode est un long processus qui ne
sbapplique pas © tous | es cas. P
et sur |l a possibilit® qudil SOIi

votre meédecin.
e) Les autres membres de la famille

Dans beaucoup de cas, le processus du test pré-symptomatique
fait que | a famille se rapproche
souti en dans ces cas. Cependan
processus est source de tensions et de complications au sein de
la famille Il est donc une bonne idée de songer a comment le
processus du test, puis ses résultats, affecteront vos relations

avec | es autres membres de votr
conjoint. Souvenez-vous quoun des membres
est atteint de | a maladie doit d
afin que | e g ne mut® puisse °tr
déoapprocher un membre de sa f ami

membres doéune famille se sont p
®gal ement d®Il i cat de parler dou
passé, car cela peut réveiller de souvenirs douloureux. Les
spécialistes du conseil génétique peuvent vous aider dans ce

genre de situations.

test génétique?

[l existe un certain nombre de maladies pour lesquelles il est
possible de faire un test pré-symptomatique. En voici quelques
exemples :
1. Certains cancers
consulter la brochure
Cancer).

(pour
Test pré-symptomatique -

2. Des maladies du systéme nerveux (neurologiques) telles
que :
1 La maladie de Huntington
T Les ataxies héréditaires et
spastiques

les paraplégies

3. Des maladies du muscle (neuromusculaires) telles que :
1 La dystrophie myotonique (maladie de Steinert)
1 La dystrophie fascio-scapulo-humérale (FSH)

mal adi es du ciur
1 La cardiomyopathie hypertrophique
1 Le syndrome du QT long.

Qudeset qudbon veut dire par Arisaq
Dans | a plupart des cas (° | 6 ex
mut ® signifie qudon d®vel oppera
pas possibl e, du moins pour | 6i

arrivera, ni comment, ni a quelle vitesse la maladie progressera.

Si vous croyez que vous étes a risque et que vous voulez faire
un test pré-s y mpt omati que pour | une
devrez prendre rendez-vous avec un généticien spécialiste.

Comment se passe le test pré-symptomatique?

Avant de faire le test pré-symptomatique, il faut confirmer que

pl us

(cardi agq

u

c

n

d
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vous étes vraiment a risque et, dans ce

cas, il faut savoir quelle mutation
génétique il faut chercher si vous décidez
de faire |l e test

g®n®al ogi que (1 6hi s
sera dressé. Un de vos proches parents
affecté par la maladie en cause sera testé
afin déidentifier |

Faire un test génétique est un choix, et
vous ne devez jamai
empresse de le faire, que ce soit les

m®decins, votre famille ou vos a
fait de nombreux entretiens avec un généticien et de mois
ddébattente des r®sul tats de | a

informations tout a fait nouvelles pour vous, parfois trés
complexes, et difficiles a appréhender du premier coup. Une
bonne idée est de vous faire accompagner par une autre
personne (un ami, votre conjoint
de prendre de notes pendant les consultations. Il est important

que vous puissiez discuter et poser toutes vos questions a un
généticien expérimenté. Il sera a méme de vous donner toutes

les informations qui vous aideront & prendre votre décision. Vous
pourrez ®gal ement di scuter avec
émotionnel de cette démarche, ainsi que de tous les sujets et les
interrogations que vous pourriez avoir.

Rappelezvous quodi l ne sera plus pos
une fois que vous aurez recu les résultats de votre test. Il est

donc essentiel de penser a toutes leurs implications avant de
prendre une décision. Quelgues unes de ces implications sont
évoquées dans les paragraphes qui suivent : i sbag
guestions importantes 7 r ®f | ®c hi
cependant pas exhaustive, et les points évoqués ci-dessous ne
sbappliquent pas tous votre si
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mais aussi sur le risque encouru par vos enfants.

Si |l e r®sultat du test montre qu
d®f ect ueux, vous nobdavez pas pl us
population de développer la maladie présent dans votre famille,

et vous ne transmettrez pas ce risque a vos enfants. La raison

en est que vous ne pouvez pas leur transmettre un géne muté

gue vous ne possédez pas.

Si le test montre que vous étes porteur du gene muté, vos
enfants peuvent avoir hérité a leur tour de ce géne et donc étre a

risque de développer la maladie. En régle générale, un enfant ne

peut pas avoirun testpré-s y mpt omati que avant |
Soi l noéy a pas de b®n ®f i ce m®d
consid re que cbdbest pr®f ®rabl e d
grand pour décider par lui-méme de faire ou ne pas faire le test
g®nNn®ti que. La seule exception e:
médical a réaliser ce test chez un enfant.

La discussion au sujet déune- mal
symptomatique avec un enfant ou un adolescent peut étre
difficile. lls poseront beaucoup de questions, et il est important

de pouvoir y répondre le plus honnétement possible, en prenant

en compte leur age et leur niveau de maturité.

Y a-ti | un moyen AAemn?®echaer
que mon enfant soit atteint de la
maladie ?

Pour certaines maladies
géneétiques, il est possible de
réaliser un test pendant la

grossesse pour s fan
naitre porte le gene muté
(diagnostic pr ®n e p

amples informations, veuillez
consulter les brochures
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Comment réagirai-je si jamais je ne suis pas porteur du
gene muté?

Pour | a plupart des gens, appren
d®f ectueux est une joie et un s
pas rare de se sentir mal aprés le test. La raison en est que,

aprés avoir cru étre a risque pendant si longtemps, il faut un
temps dbéadapt at i on ngroal»y Cestagns sprt n s i
décus car la « bonne nouvelle » ne bouleverse pas positivement

|l eurs vies comme ils sb6y attenda
Pour certaines personnes qgui ®
portaient |l e g ne mut ®, apprendr
|l es faire changer compl tement |

Pour certaines personnes, il peut étre déroutant de d®c ouv

gudell es ont un avenir

Certains peuvent trouver difficle de communiquer cette bonne
nouvelle a leur famille. La « culpabilité du survivant » est un
sentiment souvent rapporté par les personnes qui ont eu ce
« bon » résultat au test génétique. Elles se demandent pourquoi
elles ont « échappé € al ors que dobéautres me

néont pas pu. Parfois il est dif
de | a chance alors que | es autre
Certains, l orsqudil s re-oivent

responsables de veiller sur les membres de la famille atteints de
l a mal adi e. Sdbadapter aux r ®s ul
certain temps, y compris |l ors qu

d) Le risque pour vos enfants

Que signifie le résultat de votre test pour vos enfants (ou
vos futurs enfants)?

Le résultat de votre test génétique ne vous informera pas
seulement sur votre risque de développer la maladie génétique,

Section 3: Pour prendre votre décision
a) Traitement et prévention

Y a-t-il un moyen de traiter ou de prévenir la maladie?

1 est i mportant de savoir soil
de diminuer le risque de développer la maladie, dans le cas ou

vous porteriez le géne qui en augmente le risque. Apprendre
gudun traitement existe peut vou

Pour certaines des maladies évoquées ci-dessus, telles que les

mal adi es cardiaques, | orsqudon n
m®di cament s, i existe dobéautres
pace-maker ou, dans certains cas, la chirurgie.

Pour dodéautres mal adies, comme | a
pas de traitement capable de ralentir la progression de la
maladie. Cependant, certaines de ses manifestations peuvent

étre contrélées, au moins en partie, par des médicaments.
Malgré cela, savoir que vous étes porteur du gene peut
représenter un bénéfice psychologique, ou vous aider a planifier

votre avenir.

b) Les incertitudes de la génétique

Incertitude liée aux résultats du test et a la maladie en elle-
méme

Les tests pré-symptomatiques comportent un certain degré
déincertitude, bien qubi l soit
signifie g®n®r al ement qudon d®ve
il est tres difficile de prédire quand la maladie se déclarera,
guelle sera sa sévérité ou a quelle vitesse ses manifestations
progresseront.

1 faut | 6esprit
porteur du g ne et guodun

qguodéun r
r®sul t
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portez pas ce géne. La plupart du temps le résultat est soit
positif, soit négatif.

Cependant, il y peut y avoir une troisieme possibilité: une zone
Agri seo, | or sque | e inte@ngdriret»aQGela d u
signifie que bien que le gene muté ait été trouve, il est difficile
doaffirmer quoi l va entra’ ner | a
mais recevoir ce résultat peut étre trés frustrant.

Vous devez discuter avec le médecin généticien de tous ces
possibles résultats lorsque vous envisagez de faire le test.

c) G®rer | 6i mpact des r®sultats

°tre

Quel peut

| 6i mpac? psychol o
Avant de décider de faire ou pas un test pré-symptomatique, il

est i mportant déi magi ner comment
recevez de bonnes ou de mauvaises nouvelles ainsi que de

vous rappeler comment avez vous réagi a de mauvaises
nouvelles par le passé. Ceci peut vous aider a choisir entre vivre
dans | déincertitude ou vouloir sa
I mportant doéoavoir ' | 6esprit
di ff ®r emment et guodi | noomale ». "oicip a s
quelgues points a considérer.
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Comment réagirai-je si les résultats révélent que je suis
porteur (euse) du mauvais gene?

Pour certaines personnes, m° me
possedent le mauvais gene est préférable au stress et a

| 6angoi sse de ne pas savoir. Pou
sur | eur statut, quel quobil soit
Certaines personnes s e sentent
apprennent guodell es ont un ri sql

génétique qui peut étre traitée. lls trouvent cette information utile
car elle leur donne une chance de faire quelque chose pour

rester en bonne sant®. Pour do e
gudell es sont ° risque de d®velo
néy a pas de ‘traitement peut °t
déja malades. Elles se demandent « qu 6-e st q Ui va m¢
précisément ? ». Cette situation peut étre trés pénible.

Pour <certains, apprendre quoil s

un choc. lls se sentent seuls, angoissés, en colére ou bien
hont eux. Les g®n®ticiens et
comme des psychologues, ont
type de situations et peuvent °t

Pour certaines personnes, il peut étre utile de prendre contact
avec une association de malades. Ces groupes peuvent
egalement informer sur la maladie et sur le quotidien des
personnes malades, y compris sur les aspects émotionnels et
pratiqgues. Ces associations peuvent souvent mettre en contact
des personnes ou des familles atteintes de la méme affection.

Pour certaines personnes, appren
développer une maladie génétique entraine des sentiments « en

dents de scie » : pour elles il y a de bons et de mauvais jours. La
plupart des gens arrivent cependant a composer avec leurs
résultats et en tiennent compte pour planifier leur avenir.



