
appliquer à des échantillons conservés (par exemple, si les 
premiers tests nôont abouti ¨ aucun r®sultat), si le patient y 
consent. De cette façon, les patients et les médecins peuvent 
être sûrs 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 contrôle de qualité, à moins que le patient ait 
manifesté sa volonté de ne pas vouloir que son échantillon soit 
utilis® ¨ ces fins. Comme nôimporte quel autre ®chantillon, lôADN 
fait partie du dossier médical du patient et de ce fait, soumis au 
secret m®dical. Ceci signifie quôil ne peut °tre accessible quô¨ 
des professionnels de santé. 
 
Certaines personnes sont inquiètes de savoir si les services de 
police peuvent avoir acc¯s ¨ leur ADN. Il sôagit dôune demande 
tr¯s rare. Si la police veut avoir acc¯s ¨ un ®chantillon dôADN 
conservé dans un laboratoire de génétique médicale (comme 
pour nôimporte quel autre ®l®ment du dossier m®dical), elle ne 
peut lôobtenir que par ordre du juge. 
 
 
 
 
 
 
Cette brochure a été développée avec le concours du Dr Ian M Frayling, 
Institut de Génétique Médicale, Hôpital Universitaire de Galles, Cardiff, 
Royaume Uni ; Dr Domenico Coviello, Laboratoire de Génétique Médicale, 
Fondation IRCS, Milan, Italie et 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 
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Que se passe -t-il dans un  
laboratoire de génétique?  

Information pour les patients  
et les familles  



Que se passe -t-il dans un laboratoire de génétique?  
 
Les informations de cette brochure d®crivent le parcours dôun 
®chantillon lorsquôil est envoy® au laboratoire de g®n®tique. Les 
principaux points abordés sont : 
¶ les différentes méthodes utilisées pour réaliser un test 

génétique 
¶ pourquoi certains tests prennent du temps alors que 

dôautres sont faits rapidement 
¶ pourquoi dans certains cas le laboratoire ne parvient à 

aucun résultat 
 
Pour des informations détaillées sur les raisons de faire un test 
génétique, veuillez consulter la brochure « Quôest-ce quôun test 
génétique ? » 
 
Quôest-ce quôun test g®n®tique ?  
 
La plupart des tests g®n®tiques examinent lôADN, la substance 
chimique présente dans nos cellules qui donne les instructions à 
notre corps pour quôil grandisse, se d®veloppe et fonctionne 
correctement. LôADN est une cha´ne de messages cod®s 
organisés en instructions spécifiques appelées les gènes. Les 
humains possèdent 30 000 gènes différents, disposés dans des 
structures en forme de bâtonnets 
appelées les chromosomes. Nous 
héritons les chromosomes de nos 
parents, 23 de notre mère et 23 
de notre père ; nous avons donc 
d e u x  e n s e m b le s  d e  23 
chromosomes : on dit « 23 
paires ». Le matériel génétique 
peut être représenté comme un 
livre de vie, o½ lôADN constituerait 
les lettres, les gènes 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 certains cas, lôanalyse peut sôav®rer 
impossible  car il nôy a pas une quantit® suffisante dôADN. 
 
Peuvent les résultats être faux?  
 
A cause des conséquences que les résultats des tests 
g®n®tiques peuvent avoir sur la vie dôun individu et de sa famille, 
ils sont réalisés avec le plus grand soin. De nombreuses étapes 
sont ex®cut®es afin de sôassurer que le r®sultat est correct (bien 
que des machines soient utilisées à différents moments du test, 
les résultats sont toujours vérifiés par un scientifique). Très 
souvent, les scientifiques effectuent un autre test pour vérifier le 
premier résultat. Il existe des procédures qui garantissent que 
deux ®chantillons nôont pas ®t® confondus. De plus, beaucoup 
de laboratoires se soumettent à des contrôles de qualité (EQA) 
qui garantissent quôils r®alisent des test g®n®tiques de bonne 
qualité et fiables.  
 
Que devient mon échantillon une fois que le test a été 
réalisé?  
 
A moins que le patient ait demandé à ce que son échantillon soit 
jet® apr¯s le test, le laboratoire conserve lôADN, et peut 
conserver des échantillons de chromosomes. Les laboratoires 
seront toujours prêts à vous dire ce qui est devenu votre 
échantillon, et les personnes 
peuvent à tout moment demander 
que leur échantillon soit détruit ou 
leur soit restitu®.  Il nôest jamais 
r®alis® dôautres tests pour dôautres 
maladies sans le consentement du 
patient. 
 
Comme de nouvelles techniques 
sont régulièrement développées, 
les laboratoires peuvent les 
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rapidement. Aussi, si une mutation ne peut pas être trouvée 
aujourdôhui, il se peut que de nouvelles techniques permettent 
de la retrouver ¨ lôavenir. 
 
Pourquoi certains tests prennent beaucoup de temps alors 
que dôautres sont faits rapidement ? 
 
Si le laboratoire sait exactement quelle mutation il doit chercher, 
parce quôun autre membre de la famille pr®sente la m°me 
affection, ou parce que le laboratoire sait à quel endroit du gène 
il doit chercher, la tache est beaucoup plus facile. Le test 
prendra alors une semaine ou deux. 
 
Cependant, si aucune mutation nôa encore ®t® identifi®e dans la 
famille, ou sôil existe plusieurs g¯nes connus pour °tre 
responsables de cette affection, ce sera plus laborieux dôobtenir 
un r®sultat. Au lieu de se focaliser sur une r®gion dôun g¯ne, le 
laboratoire devra analyser le g¯ne en entier ou parfois plus dôun 
g¯ne. Côest un processus qui peut °tre long, et durer plusieurs 
mois. Ceci dépendra de plusieurs facteurs, tels que la taille du 
gène 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 gène de 
la dystrophine, un des plus longs gènes connus. Il existe des 
milliers de mutations possibles, et lôidentification de la mutation 
responsable dans une famille peut sôav®rer longue et laborieuse. 
A lôoppos®, dans le cas de la maladie de Huntington, les 
mutations du gène de la huntingtine surviennent toujours dans la 
même petite région du gène. Les scientifiques savent donc 
exactement où chercher, ce qui se révèle beaucoup plus facile et 
rapide. 
 
La qualit® de lôADN est ®galement importante. Parfois, les 
laboratoires sont amen®s ¨ ®tudier lôADN dôun membre d®c®d® 
de la famille afin de pouvoir identifier la mutation en cause dans 
une affection. Si lôADN de cette personne d®c®d®e est de 
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Figure 1: Gènes, chromosomes et ADN  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Les modifications qui surviennent dans les gènes ou les 
chromosomes sont appel®es ñmutationsò. Côest comme si on 
changeait lôorthographe ou une s®rie de mots dans une phrase. 
Les mutations sont très fréquentes et nous en possédons tous 
un certain nombre. Lôeffet dôune mutation peut °tre favorable ou 
d®favorable, ou bien la mutation peut nôavoir aucun effet. Ceci 
d®pend des facteurs de lôenvironnement, du hasard, ou de 
mutations dans dôautres g¯nes.  
 
Les mutations peuvent °tre ¨ lôorigine de probl¯mes de sant® 
sôils emp°chent un g¯ne ou un chromosome de communiquer 
les instructions nécessaires au bon fonctionnement de 
lôorganisme. Dans ces cas, les tests g®n®tiques cherchent ¨ 
trouver les mutations dôun g¯ne ou dôun chromosome en 
particulier. Les tests sont réalisés sur des échantillons de sang 
ou dôun autre tissu. (Dans certains cas il est possible de prendre 
un peu de salive pour obtenir de lôADN. Cependant, il est 
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