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Introduction - contexte

* Denombreuses maladies rares ont une origine génétique ;
* Les tests génétiques peuvent non seulement faciliter le diagnostic individuel mais aussi étre utiles pour les

apparentés;

e Complexe, I'Information Génétique de la Parentéle (IGP), qui repose en France essentiellement sur le patient, peut
se révéler médiocrement informative et/ou responsable de dégradation des relations familiales.

Objectifs de la recherche

* Comprendre les mécanismes en jeu lors de I'lGP : Identifier les facteurs (actionnables ou non) associés a une IGP
peu informative et/ou responsable de dégradation des relations familiales;
* Réfléchira des améliorations concrétes dans la réalisation de I'IGP.

Méthode

Une recherche multipartenaire

portée par un comité de pilotage multidisciplinaire et 3
colléges* (PdS/patients/ SHS), impliqués de la conception du
questionnaire a I'analyse des résultats ;

Un questionnaire en ligne trés complet

(7 volets, 85 questions)
élaboré collégialement et diffusé par une soixantaine
d’associations, pour recueillir I'expérience de personnes ayant
fait une ou plusieurs IGP.

Une recherche transversale
s’intéressant aux mécanismes propres a I'IGP : le questionnaire
s’adressait donc a I'ensemble des malades concernés par une
maladie génétique rare et ayant eu a faire une IGP;

Une méthode statistique innovante

Analyse des correspondances multiples - classification ascendante hiérarchique ACM-CAH

permettant, sans a priori sur les mécanismes en cause, de
mettre en évidence des groupes de situations d’'IGP susceptibles
d’étre améliorées.

Résultats
*Données 685 IGP rapportées (plus de 100 maladies rares). Les 2/3 des répondants sont la personne malade, 1/3
un parent d’enfant
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Conclusion

Ces résultats, nettement contrastés entre sous-groupes, soulignent la valeur de I'approche collaborative adoptée pour
cette recherche, notamment dans le choix des questions. Cette stratégie et nos résultats fournissent une base factuelle
de pistes d’améliorations pour un accompagnement plus personnalisé des personnes dans cette délicate tache

d’information des apparentés.
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