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Le point sur ...  

Etude « Information de la parentèle en génétique humaine »

Contexte et objectif 

L’information de la parentèle constitue l’un des problèmes éthiques majeurs de la nouvelle génétique. En France, 
la loi de bioéthique révisée en 2011 a ouvert la possibilité pour les patients qui le souhaitent d’autoriser, dans 
certaines conditions, les professionnels de la génétique à contacter directement leurs apparentés à risque. Au-delà 
de ce dispositif, d’autres acteurs, comme les médecins généralistes pourraient cependant jouer un rôle dans ce 
processus. 
Cette étude a cherché à mettre en évidence quel pourrait être le rôle du médecin de famille et dans quelle mesure 
la loi de bioéthique est applicable en l’état.   

Méthode 

          Les résultats de cette étude ont été publiés dans la Revue d’épidémiologie et de santé publique (https://
doi.org/10.1016/j.respe.2018.07.003).

Cette étude qualitative, sociologique de type ethnographique est basée sur des observations et des entretiens 
semi-directifs, et inclut des patients et des généticiens.

L’étude en quelques chiffres :

•	 début des inclusions : 2014
•	 nombre de patients : 59
•	 nombre de professionnels de la génétique : 16
•	 3 sites participants : Unité des Maladies Génétiques du Globule Rouge, Hôpital Henri Mondor (Pr Galactéros), 

service de génétique, Institut Curie (Pr Stoppa-Lyonnet), service de médecine génétique, CHU de Montréal  
(Dr El Haffaf)

•	 fin des inclusions : 2016

Coordination : Sandrine de Montgolfier (Iris, Université Paris-Est Créteil)

Financement : Institut National du Cancer
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Echange avec ...

Qu’est ce qu’une information génétique à caractère familial et quel est son champ 
d’application ?

Pour ce projet de recherche, nos collègues juristes se sont particulièrement penchés sur ce problème. La très 
grande variété de maladies génétiques rend assez compliqué le fait d’avoir des procédures uniformes pour 
informer les apparentés, car la gravité, le mode de transmission, etc. ne sont pas toujours les mêmes, Selon 
les pathologies, l’impact de l’information génétique peut varier. L’information peut concerner soit le cercle le 
plus large de la famille ou un cercle relativement restreint. Une des conclusions de notre enquête est qu’un 
travail d’adaptation de la mesure légale est réalisé par les acteurs de terrain (les médecins et conseillers en 
génétique), et ceci de manière « négociée » avec les patients. Une loi générale ne peut pas être applicable de 
manière strictement identique dans tous les cas. Cette étude a notamment mis en lumière tout le travail de 
mise en application concrète de la loi dans les cas particuliers de chaque pathologie, et ensuite face à chaque 
cas particulier que représente un patient, un malade ou une famille. 

Que dit la loi en  cas de diagnostic d’une anomalie génétique grave dont les conséquences sont 
susceptibles de mesures de prévention, y compris de conseil génétique, ou de soins ? 

Benjamin Derbez, Maître de conférences en sociologie, 
enseignant-chercheur

Université de Bretagne occidentale, Brest

De manière schématique, on peut dire que la loi de bioéthique révisée en 2011 rend obligatoire la transmis-
sion de l’information aux apparentés qui peuvent être concernés. Cette transmission peut se faire selon deux 
modalités que nous avons appelées voies « directe » et « indirecte » :

La voie « directe » est la transmission directe par le patient (ou l’apparenté) concerné aux membres de sa fa-
mille. Dans la voie « indirecte » l’information passe par les professionnels en génétique tels que les médecins 
cliniciens, le conseiller en génétique ou les médecins qui sont à l’origine de la demande du test de diagnos-
tic initial. Dans ce cas, la personne qui ne souhaiterait pas transmettre elle-même l’information à sa famille 
peut solliciter l’aide du professionnel de santé pour qu’il informe lui-même les apparentés. La condition est 
que le patient fournisse un certain nombre de renseignements sur les personnes concernées (nom, adresse). 
Les décrets d’application de la loi de bioéthique mis en place permettent aux professionnels de santé de 
transmettre l’information tout en préservant l’anonymat de la personne diagnostiquée initialement (le « cas 
index »), au moyen d’un courrier type rédigé par le législateur et qui peut être envoyé par voie postale. Ce 
courrier indique qu’un test génétique a été effectué chez l’un des membres de la famille et qu’il a donné lieu 
à un diagnostic de pathologie grave qui pourrait concerner le destinataire du courrier, qui de ce fait est invité 
à se rapprocher, s’il le souhaite, d’une consultation génétique ou de conseil génétique dans un établissement 
de santé. Le professionnel en génétique précisera qu’il est à disposition pour donner des détails sur l’anoma-
lie génétique repérée, lors d’un rendez-vous que la personne peut demander. 

C’est toujours à la personne qui a consenti à faire le test de choisir la voie d’information de la famille, donc de 
consentir éventuellement à ce que ce soit un professionnel qui informe ses apparentés de l’existence d’une 
anomalie génétique familiale les concernant potentiellement.
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Pouvez-vous nous décrire l’objectif de votre projet d’information de la parentèle en génétique 
humaine à l’origine de l’article ?

Dans ce projet, nous nous sommes intéressés aux conditions de mise en œuvre de la mesure législative dans 
plusieurs services. Le constat de terrain est qu’il y avait chez certains professionnels une inquiétude quant à 
la transmission effective de l’information en question aux apparentés, par-delà le consentement donné. Dans 
le cas où le patient est d’accord pour informer lui-même, certains professionnels s’interrogeaient également 
sur le fait que les patients le fassent réellement et comment. En effet, il arrive parfois que des patients disent 
avec bonne foi qu’ils transmettront l’information mais que pour diverses raisons, ils n’y parviennent pas. 
Nous avons effectivement pu confirmer dans cette étude la difficulté pour les patients de communiquer ce 
type d’information. 

Finalement, nous avons constaté que la loi n’était pas simplement une manière pour les médecins et les gé-
néticiens de se protéger en cas de non transmission d’une information vitale dont ils avaient connaissance. 
La question pouvait aussi être interprétée comme une façon de se prémunir contre d’éventuelles accusations 
de non-assistance à personne en danger, liée au secret médical. Or nous avons pu voir que, derrière cette 
question de l’information des apparentés, il y avait un véritable enjeu de prévention pour les professionnels 
interrogés.

Quels ont été les critères de sélection des familles et des professionnels de santé dans votre 
enquête ?

Nous avons travaillé avec 3 services : deux services d’oncogénétique travaillant sur les prédispositions géné-
tiques aux cancers du sein et de l’ovaire, l’un à Paris et l’autre à Montréal ; un service de consultation géné-
tique chez des patients atteints de pathologies du globule rouge en Ile-de-France.

Nous avons été frappés par rapport à cette question de prévention familiale d’avoir un recoupement sur la 
question du médecin généraliste. Cela n’était pas attendu dans notre étude. Le rôle potentiel du médecin 
généraliste dans le processus d’information a été révélé en travaillant dans les deux types de services alors 
que les pathologies prises en charge étaient très différentes. Aussi bien en oncologie que dans le cas des 
pathologies génétiques du globule rouge, il s’est avéré que le médecin généraliste peut avoir un rôle dans le 
suivi de la transmission de l’information dans les familles. En d’autres termes, nous nous sommes aperçus que 
les généticiens qui s’inquiétaient de la transmission effective des informations dans les familles cherchaient 
des relais pour s’assurer que l’information ait réellement été transmise. Le Pr Galactéros, par exemple, était 
très sensible à la notion de personnages clés dans une famille et au fait qu’il faut souvent s’assurer que l’in-
formation sera transmise à la « bonne » personne, celle qui a un rôle d’informateur au sein de la famille. Mais 
à côté de cela, il y avait aussi une recherche de relais auprès de collègues professionnels. Le gynécologue 
par exemple, dans le domaine de l’oncogénétique ou le médecin généraliste pouvaient avoir ce rôle de relais 
dans la mesure où ils effectuent un suivi des patients après le diagnostic.

Les données de ce travail vous ont-elles permis de dire comment le médecin généraliste pour-
rait être acteur de la diffusion des informations génétiques au sein des familles ?

Le médecin généraliste est apparu comme un relais potentiel pour les entretiens avec les médecins géné-
ticiens mais aussi avec les patients. C’est une piste qui a été évoquée à de nombreuses reprises. Dans les 
entretiens menés dans l’unité des maladies génétiques du globule rouge avec environ 60 patients atteints 
d’hémochromatose d’origine génétique et de drépanocytose, on trouve fréquemment cette « figure » du 
médecin généraliste, notamment au stade du diagnostic avec des récits d’errance thérapeutique (difficultés à 
poser un diagnostic). Dans l’article, nous avons insisté sur l’hémochromatose d’origine génétique car le mé-
decin généraliste joue un rôle fondamental  dans la prise en charge de cette pathologie. En effet, il intervient  
dans le diagnostic, puis dans l’orientation efficace du patient dans un parcours adapté.
Dans certains cas, le médecin généraliste avait d’emblée joué ce rôle d’informateur de la famille car il avait 
une connaissance de la famille des patients. Je pense par exemple à un patient qui nous a rapporté que son 
médecin généraliste lui avait demandé de venir en consultation directement avec ses deux enfants parce qu’il 
suspectait une forme génétique d’hémochromatose.

L’idée de l’étude était donc aussi de démontrer qu’une nouvelle articulation entre les soins primaires et les 
soins spécialisés est possible.
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Qu’avez-vous cherché à mettre en perspective ?

A l’issue de ce travail, les perspectives sont multiples mais les deux grands enjeux qui se dégagent sont :

•	 la formation et la sensibilisation des médecins généralistes aux problématiques des maladies génétiques 
et à l’information des apparentés, car la méconnaissance de ces maladies par les médecins généralistes 
induit une errance thérapeutique, même si l’on demande déjà beaucoup aux généralistes en termes de 
prévention,

•	 concernant la question de la transmission de l’information aux apparentés, on peut dire qu’elle est ap-
pelée à rester d’actualité, au-delà du cas des maladies génétiques identifiées, si l’on considère la montée 
en puissance de la médecine personnalisée et du séquençage du génome des individus. De plus en plus 
d’informations génétiques seront produites et poseront la question de l’information de la parentèle. Il 
faudra donc rester vigilant sur cette question. 
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Quelques études cliniques 

Pathologie  Intitulé du projet 

Investigateur 
principal (ou 

investigateur pour la 
France) 

Statut,
N° clinicaltrials.gov
et/ou financement

drépanocytose

HDL2 :
variation du bilan lipidique des pa-
tients drépanocytaires adultes SS 
et SC en fonction du phénotype 
clinique à l’état de base et lors de 
complications

Dr Marie-Laure 
Lalanne-Mistrih

(CHU de Pointe-à-Pitre/
Abymes) 

Recrutement en cours
(patients ≥ 18 ans),

PHRC interrégional 2012

drépanocytose

IDEAL :
identification de prédicteurs pré-
coces dans la drépanocytose pour 
permettre une médecine personna-
lisée

Pr Mariane de 
Montalembert

(hôpital Necker-Enfants 
Malades)

Recrutement en cours
(patients de 6 à 18 ans), 

Institut Imagine

drépanocytose

SOMMEDREP :
évaluation systématique des 
troubles respiratoires au cours du 
sommeil chez l’enfant drépanocy-
taire

Dr Malika Benkerrou
 (hôpital  Robert Debré)  

Recrutement en cours
(patients de 2 à 6 ans),

PHRC 2010
NCT01565954 

drépanocytose

NEODREP II :
suite de l’étude NEODREP sur l’éva-
luation de 15 années de dépistage 
néonatal de la drépanocytose dans 
la région Nord de l’Ile-de-France.

Dr Malika Benkerrou
 (hôpital  Robert Debré)  

Recrutement non 
commencé

(patients de 0 à 18 ans), 
Mécénat LVMH

drépanocytose

MUSICODREP (étude pilote) : 
étude pilote évaluant les effets d’un 
programme de musicothérapie sur 
la douleur de crise vaso-occlusive 
chez le patient drépanocytaire.

Dr Sylvain Le Jeune       
(hôpital Avicenne)

Recrutement en cours 
(patients ≥ 18 ans),

    Appel d’offre interne 
GHPPSSD (APHP),

NCT03639805

drépanocytose

PADRE :
ADN plasmatique et remodelage 
vasculaire chez le patient drépano-
cytaire

Dr Sylvain Le Jeune       
(hôpital Avicenne)

Recrutement en cours 
(patients ≥ 18 ans),

ADDMEDICA et bourse 
SNFMI,

NCT02721472

drépanocytose

impact de la drépanocytose sur la 
vie quotidienne des personnes at-
teintes de syndromes drépanocy-
taires majeurs 

Pr Frédéric Galactéros
(hôpital Henri Mondor)

Recrutement en cours
(patients ≥ 18 ans),
Association SAMG

drépanocytose & 
sphérocytose

étude de la déformabilité des glo-
bules rouges drépanocytaires et 
sphérocytaires en microfluidique

Dr Emmanuelle Bernit 
(hôpital de la Timone) Recrutement en cours
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Pathologie  Intitulé du projet 

Investigateur 
principal (ou 

investigateur pour la 
France) 

Statut,
N° clinicaltrials.gov
et/ou financement

drépanocytose

OXYCKLE :
étude multicentrique, en double 
aveugle, randomisée contre placebo 
évaluant l’effet de l’oxygénothérapie 
pour la prise en charge des crises va-
so-occlusives dans la drépanocytose

Dr Jean-Benoit Arlet
(hôpital européen 

Georges Pompidou) 

Recrutement non 
commencé

(patients ≥ 18 ans),
PHRC national 2017

drépanocytose

DREPARIC : 
étude prospective multicentrique 
évaluant un conditionnement réduit 
pour la greffe de cellules souches 
hématopoïétiques dans la drépano-
cytose 

 
Dr Nathalie Dhedin
(hôpital Saint Louis)

Recrutement non 
commencé

(patients ≥ 15 ans), 
PHRC national 2018

drépanocytose

SIKAMIC : 
étude multicentrique, en double 
aveugle, randomisée contre place-
bo évaluant les effets de l’hydroxy-
carbamide sur l’albuminurie chez les 
patients drépanocytaires

Pr Pablo Bartolucci
 (hôpital Henri Mondor)  

Recrutement non 
commencé

ADDMEDICA 2017
(patients ≥ 18 ans),

2018-002899-41 (Eudract)

thalassémie

Projet national d’évaluation de l’état 
de santé des patients atteints de bê-
ta-thalassémie majeure ayant reçu 
une greffe de cellules souches hé-
matopoïétiques

Dr Isabelle Thuret
(hôpital de la Timone)

Recrutement en cours
AORC APHM 2011

Si vous souhaitez d’autres exemples d’études, n’hésitez pas à consulter nos précédentes éditions.
 Vous pouvez les retrouver sur le site internet de la filière à l’adresse suivante : www.filiere-mcgre.fr
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Appels à projets  

Appel à projets transnational en médecine personnalisée 2019 dans le cadre de l’ERA-NET : ERA PerMed

L’ANR s’associe à 22 pays pour lancer un appel à projets transnational en « médecine personnalisée : recherche mul-
tidisciplinaire vers la mise en œuvre » (“Personalised Medicine: Multidisciplinary Research towards Implementation”) 
dans le cadre de l’ERA-NET : ERA PerMed en médecine personnalisée.

Les objectifs de cet appel à projets sont de soutenir des projets de recherche transnationaux dans le domaine de la 
médecine personnalisée ; d’encourager et permettre les collaborations interdisciplinaires vers la mise en œuvre de la 
médecine personnalisée en combinant la recherche préclinique et / ou clinique avec des aspects de la bio-informa-
tique et une recherche sur les aspects éthiques, juridiques et sociaux pertinents et / ou une recherche sur l’optimi-
sation des systèmes de soins, et d’encourager et permettre les collaborations transnationales entre des groupes de 
recherche académique (équipes de recherche des universités, établissements d’enseignement supérieur, institutions 
de recherche publiques), la recherche clinique/santé publique (équipes de recherche hospitalières/santé publique, 
établissements de santé et autres organisations de santé).
Date limite de soumission des pré-propositions : 07 mars 2019
Date limite de soumission des propositions complètes : 17 juin 2019 
         Plus d’informations :
http://www.agence-nationale-recherche.fr/fileadmin/aap/2019/aap-permed-2019-v2.pdf

European Joint Programme on Rare Diseases (EJP RD)

Dans le cadre du programme européen conjoint sur les Maladies Rares, l’Agence Nationale de la Recherche, en col-
laboration avec 23 pays, lance le 1er appel à projets sur « les projets de recherche pour accélérer le diagnostic et/ou 
explorer la progression et les mécanismes des maladies rares ». 
Date limite de dépôt des pré-dossiers : vendredi 15 février 2019  
Date limite de soumission des dossiers : mardi 11 juin 2019 
         Plus d’informations : 
http://www.agence-nationale-recherche.fr/fileadmin/aap/2019/aap-ejp-rd-2019.pdf

L’accompagnement dans la maladie de l’enfant

Proposé par le fonds de dotation Mécénat Servier, cet appel à projets a pour objectif de soutenir des initiatives am-
bitieuses bénéficiant directement aux enfants malades. Les projets sélectionnés doivent favoriser l’amélioration de la 
qualité de vie des enfants tout en leur permettant de devenir acteur principal de leur guérison. 
Date limite : 18 février 2019
         Plus d’informations : 
https://servier.com/fr/engagements/mecenat/presentation-de-lappel-a-projet/

Appel à projet «Consolidator Grant 2018» par le Conseil Européen de la Recherche (ERC-COG-2018)

Cet appel s’adresse à des chercheurs ayant un parcours scientifique prometteur et qui souhaitent consolider leur 
équipe de recherche.
Eligibilité : les candidats doivent avoir obtenu leur thèse entre 8 et 12 ans avant le 1er janvier 2019, soit entre le 1er 
janvier 2007 et le 31 décembre 2011. Une extension de la fenêtre d’éligibilité est possible dans certains cas.
Budget total de 602 millions d’euros pour financer environ 301 bourses
Date limite pour la soumission des candidatures : jeudi 7 février 2019
         Plus d’informations : 
http://ec.europa.eu/research/participants/data/ref/h2020/wp/2018-2020/erc/h2020-wp19-erc_en.pdf
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Estime de Soi & Handicap

La Fondation L’Oréal et la Fondation Internationale de la Recherche Appliquée sur le Handicap (FIRAH) ont ouvert un 
appel à projets de recherche appliquée intitulé « Estime de soi et handicap ». Celui-ci a pour but d’améliorer l’accom-
pagnement des personnes handicapées dans l’affirmation de leur dignité et identité, et de participer au changement 
de regard nécessaire de la société envers ces dernières.
Date limite : clôture de la réception des lettres d’intention : 25 mars 2019
Clôture de la réception des dossiers complets : 30 septembre 2019
         Plus d’informations : 
 https://www.firah.org/fr/appel-projets-estime-de-soi-handicap-2019.html

Précarité & handicap

Cet appel à projets lancé par la FIRAH, la Fondation Maaf Initiatives et Handicap et la Croix Rouge Française concerne 
les différentes situations et populations suivantes :
•	 la précarité et pauvreté en général, définie comme une absence totale ou partielle de ressources.
•	 l’ensemble des personnes handicapées :
1.	 qui présentent une déficience physique, sensorielle, intellectuelle ou psychique, 
2.	 sont soit des enfants, des adultes ou des personnes avançant en âge,
3.	 et vivant à domicile, en institution, en foyer de vie, sans domicile fixe ou en milieu carcéral etc.
Date limite : clôture de la réception des lettres d’intention : 25 mars 2019 à minuit
Clôture de la réception des dossiers complets : 30 septembre 2019 à minuit
         Plus d’informations : 
https://www.firah.org/fr/appel-a-projets-precarite-et-handicap-2019.html

Salariés aidants 

La FIRAH, le CCAH et Klésia ouvrent également un appel à projets de recherche appliquée sur le thème des salariés 
aidants, ces personnes qui aident au quotidien, bien souvent, des personnes handicapées de toutes tranches d’âge 
(enfants, adultes et personnes âgées) et de tous les types et degrés de déficience physique, sensorielle, intellectuelle 
et psychique.
Date limite : clôture de la réception des lettres d’intention : 25 mars 2019 à minuit
Clôture de la réception des dossiers complets : 30 septembre 2019 à minuit
         Plus d’informations : 
https://www.firah.org/fr/appel-a-projets-salaries-aidants-2019.html

Bourses France L’Oréal-UNESCO « pour les femmes et la science »

Créées en 2007, les Bourses France L’Oréal-UNESCO Pour les Femmes et la Science ont pour but de promouvoir la 
participation des jeunes femmes dans la science. Ce programme identifie et récompense de jeunes chercheuses dans 
les sciences formelles, les sciences du vivant et de l’environnement, les sciences de la matière, les sciences de l’ingé-
nieur et technologiques.
Date limite : 14 avril 2019
         Plus d’informations : 
https://www.forwomeninscience.com/fr/fellowships/217394880
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Handicaps et douleurs

La Fondation APICIL lance son nouvel appel à projets : « handicaps et douleurs », ouvert aux chercheurs, soignants et 
associations dans toute la France jusqu’au 30 avril 2019.
L’appel à projets est doté de 75 000 €, destinés à financer des projets de recherche ou des projets pilotes pour une 
meilleure prise en charge de la douleur des personnes en situation de handicap.
Date limite : 30 avril 2019
         Plus d’informations : 
http://www.fondation-apicil.org/categorie.php?categorie_id=12&sscategorie_id=68&article_id=780

Appel à projets GIRCI SOHO – Fondation Maladies Rares

Le Groupement Interrégional de Recherche Clinique et d’Innovation Sud-ouest Outre-Mer Hospitalier (GIRCI SOHO) 
et la Fondation Maladies Rares s’associent pour co-financer un appel à projets commun consacré en 2019 aux études 
de faisabilité/études pilotes portant sur les maladies rares et cancers rares. L’objectif de cet appel à projets est de per-
mettre à des professionnels de santé de l’inter-région de mener à bien un projet de recherche permettant de mieux les 
connaître, de mieux les évaluer dans l’objectif de pouvoir réaliser dans un deuxième temps des études de plus grande 
envergure.
Les types de projets ciblés sont des études cliniques pilotes, des preuves de concept, des approches physiopatholo-
giques impliquant la personne humaine (définition RIPH Loi Jardé) pouvant déboucher sur des essais thérapeutiques, 
ou des travaux portant sur des collections biologiques existantes ou des bases de données et ayant un impact direct 
sur le patient, dans la perspective d’une soumission ultérieure à un appel à projets inter-régional (PHRCI) ou national, 
voire international.
L’enveloppe de 350 000 € permettra de financer 7 projets à 50 000 €.
Durée maximale indicative des projets : 2 ans
Sélection  : conseil scientifique le jeudi 12 décembre 2019 composé d’un rapporteur clinicien par établissement 
membre du GIRCI SOHO, et co-présidé par le coordonnateur médical du GIRCI et un représentant médical de la Fon-
dation maladies rares.
         Plus d’informations :
http://www.girci-soho.fr/content/apithem-2019

Fondation Air Liquide

La Fondation soutient des projets scientifiques dans les domaines suivants :
•	 protection de l’environnement : contribuer à préserver l’atmosphère de notre planète, notamment la qualité de 

l’air,
•	 santé / respiration : améliorer la fonction respiratoire et le métabolisme des gaz dans le corps humain dans le do-

maine de la santé ou les domaines de l’exploration (espace, plongée sous-marine, sport),
•	 éducation scientifique : soutien à l’éducation scientifique dans les domaines qui précèdent (musées en particulier),
•	 développement local : soutenir des micro-initiatives qui contribuent à l’amélioration des conditions de vie des 

communautés dans les domaines suivants : accès à l’eau, à l’énergie et aux soins, environnement, handicap, mi-
cro-entrepreneuriat, éducation & formation, social…

Date limite : soumission tout au long de l’année
Plus d’informations : 
https://www.fondationairliquide.com/fondation-comment-deposer-projet/deposer-projet#content
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