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INTRODUCTION

Il est aujourd’hui possible de recourir au
sequencage de I'Exome (ES) lorsque d’autres tests
genétiques tels que le caryotype et I'ACPA ne
permettent pas de déterminer un diagnostic sur
un foetus présentant des signes polymalformatifs.
'intégration et l'exploration de I'ES pendant la
premiere étude pilote francaise (AnDDI-
Prenatome) menée entre 2016 et 2019, a
démontreé |'efficacité de cet examen en matiere de
rendement diagnostic. L'ES suppose en revanche
des enjeux éthiques et cliniques autour du
parcours de soins des femmes, et plus largement

du processus de décision des couples.
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Objectifs

MATERIEL ET METHODES

Etude qualitative transversale

Tous participants a AnDDI-Prenatome
analyse thématique
(Généticiens cliniciens, gynécologues obstétriciens,
sages-femmes, biologistes )
- 2 Focus groups avec des généticiens cliniciens
Avec deux études de cas cliniques.
- 3 Focus groups pluridisciplinaires
- 1 Focus group avec les biologistes

» A
Focus Group i
Professionnels de santé (N,%) 33 (100)
Généticiens cliniciens 17 (51,5)
Gynécologues obstétriciens 5 (15,1)
Sages-femmes 5 (15,1)
Pédiatre néonatologiste 1 (3) _>
Biologistes 5(15,1)
Entretiens
Couples (N, %) 15 (100)
IMG 7 (46,6)
Centres recruteurs 4 (100)

*Variations de significations incertaines

Thémes émergents : Professionnels /

Communication

Dilemmes éthiques - Quels résultats rendre ?

Perceptions
Attentes
Et roles
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Entretiens semi-dirigés itératifs avec les couples, analyse thématique.

Dans le cadre de I'étude clinigue DPNI-Exome.

Prescription POSt‘rendU des Issue de Ia
de I'ES resultats grossesse
e Parcours antérieur et . y , . , .
, * Vécu de l'attente et du « Expérience de la décision
present I’endu des I’éSU/t(JtS ° Apport percu des

 Compréhension de
['‘étude et attentes

 Cohérence parcours
de PEC / délais

genetiques

familiaux

— Pour quelles indications ?

pluridisciplinaires—> Quand proposer I'ES dans le
parcours de soin ?

—> Sensibiliser les professionnels
non-genéticiens a I'ES

-> Expliquer en consultation I'ES

- Quelles conditions de
possibilité pour un consentement
libre et éclairé ?

- Des rendus non-
systématisables

— La classification des variants :
- Les VSI* avec gene candidat

-Les données incidentes a
révelation précoce pendant
'enfance

* Soutien social / rapports

Couples

Renforcement de |la
communication
Professionnels/

Couples (examens

supplémentaires,
rendus)

Systématiser les
propositions de soutien
et de dialogue
(psychologue,,
conseiller génétique)

Laisser le choix aux
parents d’avoir
acces aux données
(DI) et doit ouvrir
sur PEC

examens genéetiques
* Perception résultats
Incertains

Simplification des
circuits d’information
(rendus d’examens) et
du langage spécialisé

Formaliser les rendus
d’examens de maniere a
s’assurer gue l'information
donnée soit comprise en
intégralité

VSI percues
comme
amplification de
I"incertitude dans
la prise de décision

CONCLUSION

Ces résultats vont aider a la mise en place de recommandations pour le séquencage d’exome ou du génome en DPN. lls
permettront également de confronter les avis des professionnels francais avec la littérature internationale.
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