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Contexte historique de la recherche 

ü La	 fin	 du	 XX	 siècle	 a	 été	 marquée	 par	 des	 découvertes	
considérables	qui	ont	modifié	notre	concepGon	même	du	
desGn.	

ü La	 découverte	 de	 gènes	 responsables	 de	 certaines	
maladies	 généGques,	 permeVent	 à	 un	 individu	 en	 bonne	
santé	de	savoir	s’il	est	porteur	d’un	gène	responsable	de	la	
maladie	dont	d’autres	membres	de	sa	famille	sont	aVeints.		

ü Il	s’agit	de	situaGons	cliniques	inédites	pour	les	paGents,	et	
pour	les	soignants:	elle	bouleversent	les	modèles	existants	
et	nous	amènent	à	des	interrogaGons	sur	ces	effets.		 
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Paradoxes du savoir prédictif 

ü Preuve moléculaire vs aucun signe sur le champ perceptif 
 
ü Un excès de connaissance par la prédiction vs incertitude sur le 

début et la gravité de la maladie 
 
ü Le savoir prédictif constitue un savoir traumatique: un 

traumatisme anticipé  
 
ü Tous les registres de la temporalité se croisent: passé, présent et 

surtout le futur 

ü  Il crée une tension entre bien individuel et bien commun 
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Conséquences du test présymtomatique 
en cardiogénétique 

Etre à risque                  Résultat favorable       Résultat défavorable 

•  Risque 
subjectif=doute 

•  Vécu de la 
maladie familiale 

•  Organe : il bat, 
son rythme 
s'accélère et 
ralentit au gré de 
l'effort ou du 
repos, de l'anxiété 
ou de la quiétude 

•  Disparition des angoisses 
d e m o r t , n é c e s s i t é 
d’assumer de nouveaux 
choix de vie. 

•  Décalage entre le risque 
subjectif et résultat 

 
•  Sentiment de culpabilité 

par rapport aux autres 
membres de la famille 

•  Distinguer porteur d’atteint 
 
 
•   Incertitude sur l’âge de 

début et/ou la sévérité 

 
•  Anxiété et angoisses liées 

à  la maladie cardiaque 
 
 
•  Adaptation familiale, 

sociale et professionnelle à 
la maladie future 
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ü Les consultations de médecine prédictive  sont destinées à 
des personnes, singulières, des humains porteurs d’anxiétés 
et d’espoirs, et dont les besoins médicaux, psychologiques et 
sociaux doivent pourvoir être individualisés et évalués  

ü Médecine personnalisée / Médecine biographique 

ü Philosophie de notre recherche: le progrès scientifique doit 
toujours rimer avec  humanité 

ü Notre objectif:  donner la voix aux patients pour évaluer non 
seulement leur vécu personnel de l’annonce du résultat du 
test mais aussi leur avis sur le dispositif de révélation du 
statut génétique 
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Les maladies cardiaques héréditaires 

–  Les	Cardiomyopathies		
	(Dilatées,	Hypertrophiques,	RestricGves,	Ventriculaire	droites,	NCVG…)	

–  Les	Troubles	du	rythme/troubles	de	conducGon		
	(syndrome	du	QT	long,	syndrome	de	Brugada,	QT	court,	TVC…)		

	
Une	problémaGque	commune:	

Prévalence	:	1/500	à	1/5000	pour	les	principales	pathologies	
	
Un	risque	d’insuffisance	cardiaque	et/ou	de	mort	subite	++	
(1ere	cause	de	MS	du	sporGf	<	40	ans;	1ere	indicaGon	de	greffe	cardiaque)	
	
MutaGons	dans	de	nombreux	gènes	(sarcomère,	desmosome,	canaux	ioniques…)	

Transmission	variable,	souvent	autosomique	dominante	
Expression	cardiaque	volonGers	retardée	++	
	
Une	prise	en	charge	thérapeuGque	efficace	pour	prévenir	les	complicaGons	++		
(médicaments,	défibrillateur,	contre	indicaGon	du	sport)	

Des	pathologies	diverses:	
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Essor du test génétique 

à	Reco	classe	I	pour	réalisaGon	de	test	
généGque	chez	tout	paGent	(cas	index)	
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MutaGon	
idenGfiée	dans	la	

famille	
(cas–index)	‏	

Test	géné)que	
chez		

l’apparenté	
«	sain	»	

Absence	de	la	
muta)on	

§  Pas	de	suivi	médical		
§  	Pas	de	risque	de					

transmission	à	la	
descendance		

Présence	
de	la	

muta)on	

Bilan	et	suivi	médical		
(écho,	ECG…)	

At	précoce	

Préven)on	
complica)ons	

(+/-	discuter)	
- Liste	Médicaments	contre	indiqués		(Brugada,	QT	long)	
- RestricGon	sport	
- Traitement	médical	(QTL)	

Impact	médical	du	test	géné)que	prédic)f	
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Les acteurs de la problématique 

Le	consultant	

Le	test	géné)que	

Le	soignant	

La	famille	

La	société	

Des enjeux variés 
§  Médicaux 
§  Légaux 
§  Social / Professional 

§  Prêt (banque) & assurances 
§  Sport/profession 

§  Psychologiques 
§  Projection dans le futur 
     (ex Projet enfant) 
§  Filiation, fratrie 

§  Ethiques 
§  Conflits entre principes / 

personnes / société 
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Organisation de la consultation / accompagnement 

ConsultaGon	de	généGque	prédicGve	au	CHU	PiGé	Salpêtrière	

Etape 1 : Informa)on (3 Cs: cardiologue, généticien, psychologue)

Etape 2 : Délai	de	réflexion	avant décision du test génétique

Etape 3 : Prélèvement	sanguin	et analyse moléculaire

Etape 4 : Annonce	du	résultat	

Etape 5 : Suivi (évaluation de l’impact psychologique,
  et bilan cardiaque régulier si test génétique positif)

Arrêt procédure
(temporaire ou définitif)

											P.	Charron,	D.	Héron,	M.	Gargiulo,	M-L	Babonneau,	A.	Mallet,	J.	Feingold.	

J	Med	Genet,	2002;39:741-746	



Colloque	Recherche	en	Sciences	humaines	et	sociales	dans	les	maladies	rares	-	20	octobre	2016	-	11		

Etude préliminaire de l’impact psychologique 

81	personnes	majeures	asymptomaGques	
Âge	moyen:	39,5ans	
46	hommes,	35	femmes	
CMH	:	60%	CVDA	:	21%	CMD:	19%	
Réponse	Q1:	n=66,	réponse	Q2:	n=38		

	

Popula)on:	
81	apparentés	adultes	venant	pour	test	prédicGf		
(âge	moyen	39	ans,	46	H,	35	F)	
Familles	avec	cardiomyopathies	
Q1	rempli	par	66	personnes,	Q2	par	38	personnes	
Etude	monocentrique	(PiGé)	

Mallet	A	et	al,	
Assises	GénéGque	2013	
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Étude PREDICT 
Test génétique prédictif  

dans les maladies cardiaques héréditaires :  
Evaluation de l’impact psycho-social  

et de la prise en charge pluridisciplinaire  
 
 

Coordination: Centre de référence  
pour les maladies cardiaques héréditaires, Paris 

 
Financement: Fondation Maladies Rares 

 
 
 
 

Réunion	de	mise	en	place	du	04/02/2016	



Colloque	Recherche	en	Sciences	humaines	et	sociales	dans	les	maladies	rares	-	20	octobre	2016	-	13		

Objectifs 
q  Objectif principal :  
ü  Evaluer l’impact psychologique et socio-professionnel de la révélation 

du statut génétique sur les personnes à risque de développer une 
maladie cardiaque héréditaire et qui ont réalisé, ou qui vont réaliser, 
un test génétique prédictif 

 
q  Objectif secondaire : 
 

ü  Recenser les modalités d’organisation des consultations de test 
prédictif des centres investigateurs (consultation pré-test et post-test, 
présence ou pas du cardiologue, présence ou pas du psychologue, délai de 
réflexion ou pas avant le prélèvement sanguin) et d’évaluer l’influence de 
cette organisation médicale sur l’impact psychologique et socio-
professionnel des consultants 

 

Le	projet	concerne	des	apparentés	adultes	réalisant,	ou	ayant	réalisé,	un	test	
généGque	prédicGf	dans	le	cadre	de	maladies	cardiaques	héréditaires.		
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Déroulement général de l’étude PREDICT 

§  Financement: FONDATION MALADIES RARES  

§  Accords: CPP (19/02/15), CCTIRS (16/09/15), CNIL (accord reçu 20/01/2016)       

§  Gestionnaire: INSERM 

§  Coordonnateur : Ph. Charron / Centre de référence pour les maladies cardiaques héréditaires (Paris) 

§  Méthodologie: multicentrique, inclusion d’une série de cas consécutifs 

 

§  Durée totale : 24 mois (dont inclusions sur 12 mois) 

§  Nombre de centres: tous les centres de compétence « volontaires » (rétrospectif)   

 et divers centres pré-sélectionnés (prospectif)    

§  Nombre de patients à inclure: 100 à 150 sujets (étude prospective) +  400 (étude rétrospective) 

Ø  Eude	prospec)ve		
Ø  Etude	rétrospec)ve			

Ø  Entre)ens	semi-structurés	(à	Paris)	

Ø  Recensement	des	modalités	d’organisa)on	des	consulta)ons	de	
géné)que	dans	chaque	centre	
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Dimensions explorées dans les questionnaires 
prospectifs et rétrospectifs 

 

ü Connaissances de la maladie (symptômes, complications, mode de transmission) 
ü  Perception du risque 
ü  Motivations pour faire le test 
ü  Anticipation des conséquences du résultat sur la vie future 
ü  Modalités de la prise de décision vis-à-vis du test  
ü  Délai de réflexion avant le test 
ü  Information aux autres membres de la famille sur le test et son résultat 
ü  Impact du résultat du test sur  

ü  les relations familiales (couple, fratrie, projet d’enfant) 
ü  la vie sociale (projets, activité sportive)  
ü  professionnelle (projets, changement activité) 
ü  l’anxiété: échelles STAI (trait et état); échelle IES (impact d’évènement) 

ü  Vécu du dispositif de la consultation (utilité, expertise, écoute, temporalité, anticipation)  
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Déroulement de l’étude prospective 

+/- délai  
de réflexion 

>6 semaines 

Note d’information + 
Auto-questionnaire Q1 Cs pluridisciplinaire 

d’information 

Prélèvement 
sanguin 

Cs de rendu de 
résultat 

Auto-questionnaire Q2 

(Rempli sur place 
avant la consultation) 

(Rempli sur place 
avant la consultation) 

+	

Étape	3	

Étape	1	

Étape	2	 1 Questionnaire « patient »  
(sections à remplir par 

l’équipe à chacune  
des étapes) 

1-2 mois après 
le résultat

Lettre + 
Auto-questionnaire Q3 

Formulaire de non 
opposition 

 à signer par investigateur 

Investigateur 
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Déroulement de l’étude rétrospective 

																																									
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	
	

LisGng	des	consultants	ayant	réalisé	un	test	
généGque	prédicGf	et	venus	prendre	connaissance	

de	leur	résultat	entre	2000	et	2015	

	
Envoi	de	l’auto-ques)onnaire	accompagné	de	sa	
note	d’informa)on	au	domicile	du	consultant	

	

Remplissage	de	la	fiche	des	paGents	inclus	après	
retour	du	quesGonnaire		

Contact	direct	préconisé		
mais	non	obligatoire	

+	

Formulaire	de	non	
opposi)on	

	à	signer	par	invesGgateur	

1	Ques)onnaire	«	pa)ent	»	
(à	remplir	par	l’équipe	à	parGr	

des	données	du	dossier)		

Inves)gateur	

Retour	du	ques7onnaire	

PotenGellement	
incluables	

Pré-inclus	

Inclus	

Etude	rétrospecGve	

+	

Lis)ng	des	consultants	
potenGellement	incluables,	

pré-inclus	et	inclus		
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Etat du recrutement au 30 sept 2016 

ü 22 centres ouverts en France (dont 12 centres actifs) en février 2016 
ü Etude prospective: N = 213 apparentés inclus au 30 sept 2016 
ü Etude rétrospective: N = 91 apparentés inclus au 30 sept 2016 
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Perspectives 

ü Les résultats apporteront des éléments innovants et 
déterminants sur la pratique du test génétique prédictif  dans 
les maladies cardiaques héréditaires en France et son impact 
psychosocial.  

 
 
ü Les enseignements seront tirés afin de réviser les modalités 

d’accompagnement et de réalisation des consultations de 
génétique prédictive dans les maladies cardiaques 
héréditaires, avec la définition de nouvelles modalités 
optimales qui seront proposées aux centres français afin 
d’harmoniser les pratiques et le parcours de soin en France. 
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www.cardiogen.aphp.fr	

Sincères	remerciements	à	la	FondaGon	maladies	rares	!	


