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>La derniére révision des lois de bioéthique
encadrant la prescription d’un examen des
caractéristiques génétiques a modifié les pra-
tiques. Au-dela des droits du patient a recevoir
une information claire et loyale, le prescripteur
doit également ’informer, avant méme la pres-
cription de cette analyse, de ses devoirs vis-a-
vis des membres de sa famille en cas d’iden-
tification d’une anomalie génétique. A I’heure
des techniques de séquengage a haut-débit et
de leur application aux différentes spécialités
médicales, une collaboration entre spécialistes
d’organes et service de génétique médicale est
fortement recommandée. <

La France a été le premier pays au monde a se doter
de lois de bioéthique dés 1994, le but étant d’enca-
drer les activités de génétique médicale clinique et
biologique. Cette loi a été révisée plusieurs fois [1],
la derniére datant de juillet 2011 [2], en s’appuyant
largement sur les recommandations des comités
d’éthique et des sociétés savantes. Ces révisions
étaient devenues indispensables en raison des progrés
continus de nos connaissances dans le domaine de la
génétique, ayant amené a une évolution progressive
de nos pratiques.

Le conseil génétique

Le conseil génétique est un acte médical destiné a un
individu, malade ou non, a un couple ou a une famille.
Une consultation de conseil génétique se déroule selon
des modalités précises, a savoir :

« recueillir des informations médicales personnelles
et familiales permettant de dessiner un arbre généalo-
gique le plus précis possible, ce qui permet d’évoquer le
mode de transmission de la maladie familiale ;

- donner des explications quant aux caractéristiques
cliniques de cette maladie, aux perspectives d’évolution
des symptomes, des possibilités de traitements y com-
pris symptomatiques, et des progres de la recherche ;
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- expliquer le mode de transmission avec le pourcentage de risque de
développer ou de transmettre la maladie ;

- informer sur les diverses possibilités de prévention faisant appel au
diagnostic prénatal, au diagnostic préimplantatoire et au diagnostic
présymptomatique.

Cette consultation de conseil génétique peut déboucher sur un préle-
vement afin de réaliser une analyse génétique. Toutefois, la réalisation
d’une analyse génétique n'est pas systématique a I'issue d’une telle
consultation. Son indication doit répondre a I'existence d’une utilité
clinique et au souhait de la personne chez qui elle va étre réalisée [2, 3].
A Popposé, un prélévement dans le but d’une analyse génétique ne
peut pas étre réalisé sans une consultation de conseil génétique au
préalable. €n effet, toutes les informations et explications fournies
lors de ce conseil génétique sont indispensables avant d’obtenir la
signature d’un consentement éclairé.

Le conseil génétique n’est donc pas réservé a I'activité des médecins géné-
ticiens mais au contraire, tout médecin connaissant la situation clinique et
ses conséquences personnelles et familiales, peut réaliser une consultation
de conseil génétique et prescrire un examen a visée génétique. Le médecin
prescripteur doit néanmoins étre capable d’interpréter le résultat de I'ana-
lyse prescrite. Il est fortement recommandé que les médecins spécialistes
non généticiens travaillent en relation étroite avec une équipe de géné-
tique clinique. Les conseillers en génétique, qui exercent une profession
paramédicale apparue en France en 2005, sont également amenés a réa-
liser des actes de conseil génétique et a prescrire des analyses génétiques
sous la responsabilité d’'un médecin généticien [4].
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REFERENCE DOSSIER
COORDONNEES du MEDECIN

o) Modeéle de lettre

Madame, Monsieur,

En ma qualité de médecin, j’ai été amené(e) a prendre en charge un membre de votre famille.
Les ffe és sur cette ont mis en évid une lie généti d’origine f: qui
peut faire 'objet de mesures de prévention ou de soins. Appartenant a la méme famille, il est possible que vous

soyez également concerné(e) par cette anomalie de fagon directe ou indirecte. Cela ne signifie, ni que vous étes vous-

prélevement a visée génétique doivent étre
exclusivement réalisés au sein d’une équipe
pluridisciplinaire déclarée a I’Agence de Bio-
médecine pour cette activité.

Rendu du résultat
Le résultat d’un examen génétique doit étre
communiqué directement au patient par le

méme porteur de cette anomalie ni, si tel était le cas, que vous étes ou serez atteint d’'une maladie.

concernée.

avec moi pour obtenir plus d’informations (1). A titre indicatif, je vous les des

Tenu au respect de la loi, je ne peux vous révéler ni l'identité de cette personne ni I'anomalie génétique

En revanche, il est de mon devoir de vous inviter a consulter un médecin généticien qui sera 3 méme de vous
donner plus de précisions et de vous proposer les examens qu’il jugera utiles. Ce médecin pourra prendre contact

prescripteur. Les modalités de communica-
tion de ce résultat ont été préalablement
définies au cours de la consultation qui a

de génétique les plus proches de votre domicile. Vous pouvez é un autre méd

regu le méme courrier. Certains en parleront et d’autres préfé,
de chacun. Vous pourrez évoquer également ces aspects avec le que vous
Bien entendu, vous restez totalement libre de donner suite ou non a ce courrier.
Je vous prie d’agréer, Mad i Pexpi ion de ma i isti

se taire. Il est

.

in de votre choix.
Je comprends que ce courrier puisse vous surprendre. D’autres membres de votre famille ont probablement
i de respecter les choix

donné lieu a la prescription. Ce rendu direct
du résultat peut donc éventuellement se
faire lors d’une consultation présentielle,
éventuellement par contact téléphonique,
mais pas par simple courrier.

Figure 1. Modéle de lettre.

Examens génétiques d’une personne a des fins médicales

Avant la prescription

[l'est indispensable de s’assurer de la bonne compréhension du patient
a 'occasion de cette consultation qui reprendra tous les éléments du
conseil génétique cités plus haut. Il faudra aussi expliquer I'objectif de
I’analyse génétique, les modalités de communication du résultat et les
délais probables de leur obtention, les limites de 'analyse génétique
prescrite, le risque éventuel de retrouver des données secondaires (en
cas d’analyses génétiques a haut-débit), le droit au refus de I’examen
ou a ignorance du résultat par I’individy, et enfin, les conséquences
familiales engendrées par ce résultat dont I’obligation qui sera faite
a ce moment-la d’informer ses apparentés. A Pissue de toutes ces
explications, le consentement libre et éclairé peut alors étre signé. Les
formulaires de consentement ont d’ailleurs récemment évolué pour
permettre de n’oublier aucun de ces points.

Le formulaire de consentement s’accompagne maintenant d’une
attestation de consultation qui doit étre signée par le prescripteur.
Une copie du consentement et une copie de cette attestation de
consultation doivent étre conservées par le prescripteur. Une copie
doit étre donnée au patient et une autre doit partir au laboratoire en
charge de I'analyse génétique.

La prescription

Une prescription d’analyse génétique doit faire apparaitre clairement
I’analyse demandée, le motif de cette demande et surtout permettre
Iidentification du médecin prescripteur qui est celui qui sera amené a
rendre en direct le résultat et qui donc, dans les hopitaux, doit étre un
médecin senior, et non pas un interne ou un chef de clinique amené a
changer régulierement de lieu d’exercice.

Lorsqu’un test génétique est réalisé chez un sujet asymptomatique,
dans le cadre d’un test présymptomatique, la prise en charge et le
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J Lors de ce contact direct, le résultat est
communiqué par le prescripteur et doit étre
accompagné d’informations sur les consé-
quences pour I'individu lui-méme ainsi que pour sa
famille. Les modalités d’information a la parentele
doivent alors étre recueillies, une copie du résultat de
I’analyse doit étre fournie au patient qui doit, dans
le méme temps, signer une attestation de rendu de
résultat. Un document écrit résumant toutes ces infor-
mations doit étre donné au patient, par exemple sous la
forme du courrier médical qui lui est adressé en copie
de celui envoyé au médecin traitant. Uexistence et les
coordonnées des associations de malades couvrant la
maladie concernée doivent également étre abordées.

Information a la parentéle

Linformation a la parentele correspond a la diffusion
de I'information vis-a-vis d’une maladie génétique et
d’un risque familial auprés des apparentés a risque
[5]. Cette information a la parentéle est aujourd’hui
obligatoire si le diagnostic d’une anomalie génétique
grave [6] :

- peut faire I"objet de mesures de prévention ou de
soins, permettant de diminuer un risque de déces pré-
maturé ou de handicap. Ces actes de soins incluent par
exemple des actes chirurgicaux, une prise en charge en
kinésithérapie, une surveillance en imagerie pour pré-
venir 'apparition de tumeurs... ;

- est utile au conseil génétique en vue d’un projet
parental.

En fonction de I'anomalie génétique recherchée, le
médecin détermine les apparentés qui seraient concer-
nés par ce dispositif en fonction de I’arbre généalo-
gique. L'information de la parentéle concerne le plus
souvent les apparentés du premier degré (parents,



enfants majeurs, fréres et sceurs). €n raison notamment de certains
modes de transmission (lié & I’X, mitochondrial...) ou en cas d’impos-
sibilité d’informer les apparentés du premier degré, il sera parfois
nécessaire d’informer les apparentés du 2° degré voire de degrés supé-
rieurs. D’autres parametres peuvent étre pris en compte (grossesse en
cours, consanguinité...). Trois modalités d’information a la parentéle
sont envisageables :

» Modalité n° 1: information directe de la famille. Si la personne
exprime son souhait d’informer elle-méme les intéressés ou certains
d’entre eux, le médecin prescripteur le mentionne dans le dossier
médical et précise I'identité des tiers qui seront informés directement
par la personne. Pour I'aider a la diffusion de cette information, le
médecin peut proposer des mesures d’accompagnement comme un
document qu’elle pourra remettre a ses apparentés [5].

» Modalité n° 2 : information via la procédure du décret n°® 2013-527
[3]. Lorsque la personne ne souhaite pas informer elle-méme les
membres de sa famille, elle demande alors au médecin prescripteur de
procéder a la transmission de cette information. Le prescripteur doit
alors, par lettre recommandée, porter a la connaissance des membres
de la famille potentiellement concernés I’existence d’une information
médicale a caractére familial susceptible de les concerner, sans dévoi-
ler le nom de la personne ayant fait I’objet de I’examen ni I’anomalie
génétique ni les risques qui lui sont associés. Un modéle de lettre a
été mis en disposition a I'occasion de la sortie du décret d’application
(Figure 1) [71.

« Modalité n° 3 : refus d’information par I'individu. Le médecin doit
I’informer sur le risque de perte de chance, en termes de prise en
charge médicale, que fait courir la personne qui refuse de transmettre
I’information aux membres de sa famille concernés. Il informe la
personne que, selon la loi, elle est tenue d’informer sa parenteéle des
résultats des examens réalisés. En cas de non-respect de cette obliga-
tion, la responsabilité civile de la personne peut étre engagée dans les
conditions du droit commun. €n cas de défaut d’information, ’individu
pourrait étre tenu responsable pour faute des éventuels dommages et
pourrait étre condamné par un juge & indemniser les préjudices (verse-
ment de dommages et intéréts) [5].

Conclusion

Uactivité de génétique médicale occupe une place sans cesse gran-
dissante dans les divers champs de la médecine. De nombreux spé-
cialistes sont amenés de plus en plus régulierement a pratiquer des
consultations de conseil génétique avant de réaliser une analyse géné-
tique chez leurs patients. Les lois de bioéthique imposent un cadre tres
rigoureux dans les étapes a accomplir avant la réalisation d’un test
génétique, au moment du prélevement et lors du rendu d’un résultat.
Ces dispositions ont alourdi les conditions de réalisation de ces actes,
nécessitant de prévoir un temps suffisant avant une prescription d’un
acte génétique et au moment du rendu du résultat, ce qui est par-
fois incompatible avec I'organisation des différentes spécialités. La
collaboration étroite des spécialistes d’organes avec un service de
génétique clinique est trés fortement recommandée en particulier pour
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aider a organiser au mieux I'information a la parentele
en s’appuyant sur les conseillers en génétique en exer-
cice dans ces services. Il faut en effet arriver au travers
des diverses consultations a concilier divers enjeux
comme le respect du secret médical et de la vie privée,
la préservation du lien de confiance entre le médecin et
Pindividu qui vient le consulter, éviter de dissuader une
personne malade de réaliser un examen a visée géné-
tique tout en préservant a la fois son droit de ne pas
savoir et son droit a ne pas lui-méme diffuser Iinfor-
mation @ sa parentéle. Il est indispensable de notifier
par écrit dans le dossier médical les différentes étapes
accomplies a I"occasion des consultations de conseil
génétique précédant ou suivant un test génétique.
Enfin, le développement des analyses du génome a haut
débit invite a rester trés humble par rapport au risque
de découverte, par exemple, d’'un variant de signifi-
cation inconnue ne permettant pas une interprétation
précise et claire des résultats, ou bien d’une donnée
secondaire, c’est-a-dire d’un résultat qui n’était pas
recherché mais qui pourrait avoir des conséquences
importantes pour la santé future de 'individu. 'enca-
drement législatif de I'activité de génétique médicale
sera ainsi trés probablement amené a évoluer dans le
futur au gré des progres de nos connaissances. ¢

Legal aspects of genetic testing for diagnostic
purposes in France
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