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appliquer a des échantillons conservés (par exemple, si les
premiers tests néont abouti "’ a
consent. De cette facon, les patients et les médecins peuvent
étre sdrs que les tests les plus récents ont été réalisés. Les
laboratoires peuvent utiliser des échantillons anonymisés pour
développer de nouveaux tests, ou les partager dans le cadre de

procédures de contrdle de qualité, & moins que le patient ait
manifesté sa volonté de ne pas vouloir que son échantillon soit

utilis® ° ces fins. Comme nodoi mpo
fait partie du dossier médical du patient et de ce fait, soumis au
secret m®di cal . Ceci signifie qt

des professionnels de santé.

Certaines personnes sont inquiétes de savoir si les services de

police peuvent avoir acc s | eu
tr s rare. Si |l a police veut av.
conservé dans un laboratoire de génétigue médicale (comme

pour néi mporte quel autre ® ®mer
peut | 6obtenir que par ordre du
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Que se passe -t-il dans un laboratoire de génétique?

brochi
envoy®

Les informations de <cette

®chantillon |l orsquoil est

principaux points abordés sont :

T les différentes méthodes utilisées pour réaliser un test
génétique

1 pourquoi certains tests prennent du temps alors que
dédautres sont faits rapidement

1 pourquoi dans certains cas le laboratoire ne parvient a
aucun résultat

Pour des informations détaillées sur les raisons de faire un test
génétique, veuillez consulter la brochure « Qu 6 € ®t qu b6 un
génétique ? »
Qudeset qudun tes?t g®O®N®ti que

La plupart des tests g®nNn®tiques
chimique présente dans nos cellules qui donne les instructions a
notre corps pour qguobi l grandi s
correctement L6ADN est une c
organisés en instructions spécifigues appelées les génes. Les
humains possedent 30 000 genes différents, disposés dans des
structures en forme de batonnets
appelées les chromosomes. Nous
héritons les chromosomes de nos
parents, 23 de notre mere et 23
de notre pere ; nous avons donc
deux ensembles de 23
chromosomes on dit « 23
paires ». Le matériel génétique
peut étre représenté comme un
l'ivre de vie,
les lettres, les génes seraient les
mots et les chromosomes, les
chapitres.
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mauvaise qualité, cela peut faire que le test génétique soit deux
ou trois fois plus long. Dans ce
i mpossi bl e car il ndy a pas une

Peuvent les résultats étre faux?

A cause des conséquences que les résultats des tests
g®n®ti ques peuvent avoir sur | a
ils sont réalisés avec le plus grand soin. De nombreuses étapes
sont ex®cut ®es afin de sb6bassurer
que des machines soient utilisées a différents moments du test,

les résultats sont toujours vérifiés par un scientifique). Trés
souvent, les scientifiques effectuent un autre test pour vérifier le
premier résultat. Il existe des procédures qui garantissent que

deux ®chantillons ndont pas ®t ®
de laboratoires se soumettent a des contrbles de qualité (EQA)
qgui garanti ssent qguoil s r®aliser

qualité et fiables.

Que devient mon échantillon une fois que le test a été
réalise?

A moins que le patient ait demandé a ce que son échantillon soit
jet® apr s | e test, | e | abor at
conserver des échantillons de chromosomes. Les laboratoires
seront toujours préts a vous dire ce qui est devenu votre
échantillon, et les personnes
peuvent a tout moment demander
qgue leur échantillon soit détruit ou
| eur soit restit
r®al i s® dobéautres
maladies sans le consentement du
patient.

Comme de nouvelles techniques
sont régulierement développées,
les laboratoires peuvent les
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rapidement. Aussi, si une mutation ne peut pas étre trouvée
aujourdoéhui, i se peut gue de
de | a retrouver ° | 6avenir.

Pourquoi certains tests prennent beaucoup de temps alors
gue dbéautres sont? faits rapi deme

Si le laboratoire sait exactement quelle mutation il doit chercher,
parce quodoun autr e membr e de | a
affection, ou parce que le laboratoire sait a quel endroit du gene

il doit chercher, la tache est beaucoup plus facile. Le test
prendra alors une semaine ou deux.

Cependant , S i aucune mutation nbo
famill e, ou soi l existe pl usi e
responsables de cette affection,
un r®sultat. Au |lieu de se focal
| aboratoire devra analyser | e g
g ne. Coest un processus qui pet

mois. Ceci dépendra de plusieurs facteurs, tels que la taille du
gene et les capacités techniques du laboratoire.

Par exemple, dans le cas de la dystrophie musculaire de
Duchenne, la maladie est causée par des mutations du géne de

la dystrophine, un des plus longs genes connus. Il existe des
milliers de mutations possi bl es,
responsabl e dans une famille peu
A | 6oppos®, dans | e cas de | a
mutations du géne de la huntingtine surviennent toujours dans la
méme petite région du géne. Les scientifigues savent donc
exactement ou chercher, ce qui se révele beaucoup plus facile et
rapide.

La qualit® de | 6 ADN est ®gal em
| aboratoires sont amen®s ®t udi
de la famille afin de pouvoir identifier la mutation en cause dans

une affection. Si | 6 ADN de cet i

Figure 1: Genes, chromosomes et ADN

Les modifications qui surviennent dans les genes ou les
chr omosomes sont appel ®es Amut at
changeait | 6orthographe ou une s
Les mutations sont tres fréquentes et nous en possédons tous
un certain nombre. Lébeffet doune
d®f avorabl e, ou bien | a mutation
d®pend des facteurs de |l 6enviro
mutations dans dobéautres g nes.

Les mutations peuvent ctre 7 | O
s6ils emp°chent un g ne oOuU un ¢
les instructions nécessaires au bon fonctionnement de
| 6organi s me. Dans <ces <cas, |l es
trouver | es mutations doun g N
particulier. Les tests sont réalisés sur des échantillons de sang
ou doéun autre tissu. (Dans certa
un peu de salive pour obtenir



