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Contexte

• Maladies génétiques -> enjeu de l’information à la parentèle

• Information tardive, « secret de famille »

• Nombreux questionnements, « Comment le dire aux enfants ? »
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Contexte

• Test présymptomatique
• Maladie de Huntington « pionnière » : 1986 / 1992

• 5 à 20% des apparentés à risque
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Contexte

• Test présymptomatique
• Maladie de Huntington « pionnière » : 1986 / 1992
• 5 à 20% des apparentés à risque

• Diagnostic prénatal (DPN)
• < 20% porteurs (maladie de Huntington)
• 30 à 42 demandes par an (maladie de Huntington)
• 50 à 74 demandes par an (dystrophie de Steinert)

• Diagnostic préimplantatoire (DPI)
• 24 à 41 demandes par an (maladie de Huntington)
• 23 à 35 demandes par an (dystrophie de Steinert)

3Lucie Pierron – 7e Journée Nationale BRAIN-TEAM – 29/03/22

FAIBLES TAUX

WNF Research Committee, J Neurol Sci, 1989 ; IHA, J Med Genet, 1994 ; Piña-Aguilar RE et al, Genet Med, 2019 ; Bouchghoul H et al, Eur J Hum Genet, 2016 ; 
Baig et al, Eur J Hum Genet, 2016  ; ABM, Rapport annuel d'activité de DPN, 2018 ; ABM, Rapport annuel d'activité de DPI, 2018



Contexte

• Comment circule l’information dans les familles ?

• Que pensent les individus concernés du test présymptomatique ?

• Quels sont leurs avis à propos des options reproductives ?

• L’accès au DPN/DPI est-il un motif d’information à la parentèle ?
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RISQUINFO 1

• Etude réalisée en 2000 (maladie de Huntington) :

 30% informés par leurs parents
 24% l’ont appris par eux-mêmes

 Age moyen d’information 32 ans

 32% en faveur du test présymptomatique
 57,5% contre le test présymptomatique
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RISQUINFO 1 : Objectifs

En 2019 : 

• Étudier de possibles changements d’attitude vis-à-vis de 
l’information à propos du risque génétique

• Étudier une évolution potentielle des avis et motivations 
concernant le test présymptomatique
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Participants et questionnaire

• Participants concernés par la maladie de Huntington, différents 
statuts

• Auto-questionnaire identique entre 2000 et 2019

• Diffusé par associations de patients + consultation de génétique
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Participants

• 295 en 2019

• 148 en 2000
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Atteints
21%

Porteurs 
asymptomatiq

ues
16%

Apparentés à risque
22%

Non porteurs
9%

Conjoint.e.s
32%

STATUT DES PARTICIPANTS (2019)

n = 94

n = 27

n = 65

n = 46

n = 61



L’information à propos du risque génétique
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QUI VOUS A INFORMÉ DE VOTRE RISQUE ? 
(%)

QUI DEVRAIT INFORMER LES ENFANTS DE 
LEUR RISQUE ? (%)



L’information à propos du risque génétique
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46%

21%

9%

24%

< 18 ans 18 ans > 18 ans NSP

A QUEL AGE DEVRAIT-ON INFORMER ? (2019)

AGE MOYEN D’INFORMATION : 

29 ±14.2 ans (2019)
32 ±13.8 ans (2000)

p = 0.09

67 %



Le test présymptomatique
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Le test présymptomatique
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p < 0.001



Le test présymptomatique
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p = 0.01



Le test présymptomatique
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p = 0.16



RISQUINFO 2 : Objectifs

• Étudier comment les personnes concernées évaluaient la gravité 
de leur pathologie

• Étudier la manière dont les options reproductives étaient 
envisagées dans les familles, et s’il existait un lien entre la gravité 
estimée et les avis concernant les options reproductives

• Étudier les motivations pour informer les apparentés, en 
questionnant l’accès au DPN/DPI comme motif d’information à la 
parentèle
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Participants et questionnaire

• Maladie de Huntington (MH)

• Ataxies spinocérébelleuses (SCA)

• Dystrophie myotonique de Steinert (DM1)

• Sclérose latérale amyotrophique /  démence fronto-temporale 
(SLA/DFT)

• Différents statuts
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Participants et questionnaire

• Poursuite de l’auto-questionnaire en 2019

• Diffusé par associations de patients + consultation de génétique
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Participants
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55%
Maladie de 
Huntington

15%
Dystrophie

myotonique 
de Steinert

20%
Ataxies

spinocérébelleuses

10%
SLA / DFT

REPARTITION

n = 59

n = 114

n = 307

611

Inclus : 562

28

Non complétés

21

Maladie / statut 

non précisés n = 82



Comment les personnes concernées évaluent-elles 
la gravité de leur pathologie ?
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83,7
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SLA / DFT

DM1
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Considérez-vous que la maladie par laquelle vous êtes 
concerné.e est d’une particulière gravité ?

p < 0.001



Comment sont envisagées les options reproductives, 
existe-il un lien avec la gravité estimée de la maladie ?
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Comment sont envisagées les options reproductives, 
existe-il un lien avec la gravité estimée de la maladie ?
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Comment sont envisagées les options reproductives, 
existe-il un lien avec la gravité estimée de la maladie ?
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L’accès au DPN/DPI est-il un motif d’information à 
la parentèle ?
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Motivation non citée
44.7%

Motivation citée
55.3%

p = 0.01



Conclusion

• Le lien avec la gravité de la pathologie n’est pas celui attendu

• Donnée cruciale pour le conseil génétique

• L’accès au DPN/DPI n’est pas une raison suffisante pour informer 
la parentèle

• La gravité de la pathologie et la peur de nuire avec une 
information potentiellement dévastatrice prime sur la possibilité 
d’avoir recours au DPN/DPI

28Lucie Pierron – 7e Journée Nationale BRAIN-TEAM – 29/03/22



REMERCIEMENTS

Aux patients et leurs familles

Service de Génétique clinique, Pitié Salpêtrière

Pr. Alexandra Durr 
Pr. Marcela Gargiulo
Dr. Delphine Héron

Dr. Sophie Tezenas du Montcel
Juliette Hennessy, Rania Hilab, Élodie Petit 
Dr. Anna Heinzmann, Dr. Giulia Coarelli, 
Dr. Solveig Heide


