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HistoriqueHistorique
Précurseurs des Services de médecine génétique : « Hereditary clinics»

1940 : Ann Arbor, Michigan
(James Neel) 

1946 : Great Ormond Street Hospital for Sick Children, London 
(John Fraser Roberts) 

1947 : Sheldon Reed introduit le terme « genetic counseling»

Dight Institute à Minneapolis avec  « Hereditary clinic » depuis 1941

1955 « Counseling in Medical Genetics »by Sheldon Reed  (1910 - 2003)



The Historial Perspective: Sheldon Reed and 50 YearsThe Historial Perspective: Sheldon Reed and 50 Years

of genetic counselingof genetic counseling
Robert G. Resta Journal of Genetic Counseling 1997Robert G. Resta Journal of Genetic Counseling 1997



DDééfinitionfinition

Processus de communicationpar lequel les patients ou des apparentés  à risque 
d’une maladie (potentiellement) génétique sont informés sur:

- nature et cause de l’affection en question

- risquede la développer et / ou de la transmettre

- risques génétiques pour lafamille apparentée

- disponibilité, fiabilité et limites des tests génétiques

- moyens de préventionet de dépistage 
- diagnostic prénatal
- test présymptomatique
- test de prédisposition

- support, existence d’associations de patients / parents, de groupe de soutien



Conseil gConseil géénnéétiquetique

* Diagnostic

* Temps

* Bonne connaissance en génétique médicale 
(FMH Génétique Médicale)

* Sens de la communication

* Technique de conseil non-directif

* Tact et empathie

* Considérations éthiques



Obstétrique:
Stérilité

Fausses-couches
Diagnostic prénatal

Néphrologie:
Rein polykystique

Alport

Oncologie:
Cancer du sein

Cancer du colon

ORL:
Surdité

Ophthalmologie:
Atrophie optique de Leber

Rétinite pigmentaire

Neurologie:
Chorée de Huntington

Ataxie
Dermatologie:

Dysplasie ectodermique Endocrinologie:
MEN 1 et 2

Hématologie:
Hémophilie

Cardiologie:
Cardiomyopathie
hypertrophique

Pneumologie:
Mucoviscidose

Alpha-1-Antitrypsin

Pédiatrie:
Syndromes

Retard psychomoteur
Malformations congénitales



Exemples de consultations interdisciplinaires gExemples de consultations interdisciplinaires géénnéétiques HUGtiques HUG

Médecin responsable Consultation interdisciplinaire

Dr. A. Bottani Neuropédiatrie
Orthopédie pédiatrique
Neurologie adulte

Réseau pluridisciplinaires:
Neuro-métabolo-génétique
Neuropéd-pédopsychiatrie-génétique

Dre S. Fokstuen Médecine fœtale
Cardiogénétique
Endocrinologie adulte

PD Dr. P. Chappuis Oncogénétique

Dre A. Giaccobino Infertilité
Maladies trophoblastiques

Etroites collaborations avec d’autres spécialités 



Exemple 

Motif : Histoire familiale de MEN 2



Exemple Exemple 

Anamnèse familiale : Mère (1949)

Phéochromocytome à 21 ans
Paragangliomes du glomus carotidien bilatéraux à 50 ans

3 tantes maternelles

Paragangliomes du glomus carotidien 
et/ou phéochromocytome

Tableau clinique évocateur : Paragangliome familial

Association de phéochromocytome à des paragangliomes

Diagnostic : ??? MEN2 ???? 

Cancer médullaire de la thyroïde, phéochromocytome, 
adénome/hyperplasie de la parathyroïde



Exemple Exemple 
Tests génétiques : Paragangliome familial : 

- SDHD, SDHB, SDHC
gènes de la succinate déshydrogénase codant pour 

des protéines du complexe II  mitochondrial

sensibilité : ~ 70 %

- SDHAF2 (Hao et al. 2009) sensibilité :  ?

Analyse chez cas Index (mère) ® consentement

MEN2 (Néoplasie endocrinienne multiple type 2):

- RET sensibilité : ~ 95 %

Durée pour l’analyse : ~ 2 mois

Coût / remboursement (liste d’analyses)









ExempleExemple

Hérédité : Atteinte autosomique dominante 
® risque de transmission de la mutation: 50%

SDHD soumis à« Empreinte parentale»
(atteinte dépend de l’origine parentale de la mutation)

Pour SDHD :    atteinte se déclare uniquement si 
mutation est héritée par le père

Incidence : 1 : 300’000 / ans
(Prévalence inconnu)

Clinique : Expression clinique variable (inter- et intrafamiliale)

Pénétrance SDHD : 86 % jusqu’à l’âge de 50 ans

Diagnostic : Paragangliome familial



ExempleExemple

Conseil génétique:

Risque d’avoir hérité de la mutation : 50% 

Risque de manifestations cliniques : selon les connaissances actuelles
pas de risque
car mutation héritée par la mère

Petits-enfants des fils de Mme: à risque élevé

Test génétique SDHD chez Mme : A discuter par rapport au risque 
pour les petits-enfants

Avertir les autres membres de la famille



* des connaissances profondes sur les maladies génétiques (souvent rares)

Apport du conseil gApport du conseil géénnéétiquetique

* des vérifications / confirmations d’hypothèses diagnostiques par des tests     
génétiques (connaître les limites)

Attention : CE N’EST PAS TOUJOURS LE CAS

* l’interprétation des résultats des tests génétiques

* les explications sur les conséquences du bilan génétique pour le /la 
consultante et sa famille (conseil génétique)

* support



ConclusionsConclusions

Approche pluridisciplinaireApproche pluridisciplinaire

Maladies rares génétiques Conseil génétique



Consultation de conseil gConsultation de conseil géénnéétiquetique

Adresse : Service de médecine génétique
Département de médecine génétique et de laboratoire
Centre médical universitaire
Rue Michel-Servet 1
1211 Genève 4

Rendez-vous : Sur simple demande ou via médecin traitant,
en appelant au :

022 379 56 96

Centre de Génétique médicale des autres hôpitaux 
universitaires suisses



Merci de votre attentionMerci de votre attention


