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Le diagnhostic moléculaire des maladies rares
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Qui peut vous aider?

Loi, Facturation et prise en charge
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Préanalytique
* |dentité du patient (15015189 5.4.5)

Les échantillons primaires qui ne sont pas identifiés correctement ne doivent ni
étre acceptes, ni étre traités par le laboratoire.
[...]

‘ Pour la majorité d'analyses,
' un prélevement de 4 ml de
EDTA sang/EDTA est idéal

f’ (enfants <1 an: 1 ml).

Bien indiquer NOM Prénom
sur chaque tube: date de naissance
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Rapports d’analyse

SAMPLE REPORT ACCORDING TO SSGM GUIDELINES

Swiss Hospital
Genetics
atory of Motecutar Genetcs m

Cay. 12-12-1602

—

MENDEL Gregor (22-7-1822; # 00001)

e aton Cilinscal of aut
Anayses ONA @sdraction  Anatyss Of e MOs! COMIMON MUtatons Of the gene | tateia tested EDTA
CHOC 1. by PCR and sequencing of exon 10 (reference: Eur J Choc | oooa
SES T2-408). |_Sempie received 1-3-2002
Asem No CHOCT mutations detected.
remreteton The of any in exon 10 makes the diagnosis very unlikely,
it (99% of have a in this exon).
Remans Further very rare mu could be Y on request
H Gene TESTER Ph.D
Signature » o .
Laboratory Director
signature/mitials  auyees pesormes vy xvz

Anaysis reouested &y Or A Medxc. Swirenand

Cepy o

Because of their complexity and their potential implications for other family members. all
genetic tests should be accompanied by genetic counseliing.

page 9 ot 9

TING report Cannol 5e Copied mNOuUT DErTINESION Of the Ladoralory, except in s entvety Further
of Analyses or from the Labovadory on request The abtove results

- " the C. g
refer anly fo the samples as receved. The mdication, the remarks and sections indicated by § are not part

OF e 3Cope Of e accreditation
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Que chercher dans un rapport d’analyse?

SAMPLE REPORT ACCORDING TO SSGM GUIDELINES

The Swiss Hospital
Division of Genetics
I:ab_:r: I

R Résumé

3458 TE. Fan 012 34 86 T0

Report of molecular genetic i

fllon

MENDEL Greg
Et si le rapport n’est pas clair,
ou n’est pas complet :

Ramn No CHOCT mu

intemmtation The absence of ar
without formally

o appeler le labo et demander un nouveau!
bnt

i écificité
Signg

W

signature/Nitials s permea by vz , L. , .
— d’actions ou d’analyses ultérieures

- Dr A Medic, Switzedand
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Qui peut vous aider avec les tests?

@S chaffhausen

e Local

— Le Service de génétique le plus proche

— Contact avant analyse
* Médecins et/ou Laboratoire

— Extraction et mise en banque d’ADN toujours possible
* Stockage +/- ad eternam
* Envue d’analyses futures

En attendant de trouver un laboratoire

En attendant d’autres informations (AssMal)
4 ml de sang/EDTA

eilsg
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Aucun labo n’offre toutes les analyses — exemple GVA:

Reproduction

e  « Screening Ashkénaze »

J Drépanocytose

J Infertilité masculine, CFTR

J Infertilité masculine, mdel Y

J Mucoviscidose

J Insuffisance ovarienne primaire

Médecine interne

e  Alpha-1-antitrypsine

e  Amyloidose TTR

o APECED

e  FMF, TRAPS, HIDS, CAPS

J Gilbert

J Hémochromatose héréditaire
J Intolérance au lactose

J Mitochondriopathies

J Mucoviscidose

J Pancréatite chronique

o PFIC

Hématologie

e Afibrinogénémie congénitale
J Drépanocytose

J Hémochromatose héréditaire
J Hémophilie A

J Hémophilie B

I‘{Q‘H‘_ﬁr
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Neurologie

e  Amyloidose TTR

e Amyotrophie spinale (SMA)
o Angelman, sd. de

e  Ataxie de Friedreich

e  Ataxies spinocérébelleuses
e  CADASIL

. Charcot-Marie-Tooth 1/X

J Chorée de Huntington

o DRPLA

J Dystrophie FSH

. FXTAS

J HNPP (fragilité nerveuse)

J Kennedy

. Leber

J Mitochondriopathies

J Myotonie de Steinert

. Neurofibromatose 1

o OPMD

J Prader-Willi, sd. de

J Rett, sd. de

e  Surdité non-syndromique
e  Xfragile

. Unverricht-Lundborg (EPM1)

M. A. Morris, Genéve

Pédiatrie

e  Achondroplasie

e  Afibrinogénémie congénitale
e Amyotrophie spinale (SMA)
o Angelman, sd. de

e  APECED

o Disomie uniparentale

. Dravet (SMEI)

° EDA

. Hémophilie A

. Hémophilie B

o Liaison, analyse de

o Microdélétions chromosomiques
J Mucoviscidose

o Myotonie de Steinert

J Neurofibromatose 1

o Prader-Willi, sd. de

o Rett, sd. de

e  Sexe génétique

e  Surdité non-syndromique

e Xfragile



oECD (( @ OCDE 2003:

* Enquéte de 827 labos, =1.1 million échantillons en 2002

— Sensibilisation: nécessité d’action et d’harmonisation internationales

* Trafic international d’échantillons :
— 64% de labos recevaient des échantillons de I'étranger
— >18,000 échantillons en 2002 (1.6%)

* Criteres de qualité pour un laboratoire (p<0.005) :

Accréditation du laboratoire CH: le plus de labos médicaux accrédités;
devient une obligation légale

Participation dans le controle de CH: Obligation légale
qualité externe

Directeur avec une formation CH: programme FAMH en analyses de
formelle en génétique moléculaire  génétique médicale

Affiliation avec une unité de
génétique clinique




Qui peut vous aider?

International
. . Laboratory for Molecular Diagnostics
4 7 . .
- Les Ia bos de geneth ue trava I I |E Center for Human Genetics Phone §0- 003216.. & Typeis) =
University hospital Gasthuisberg Additional - Status Public hospital
Herestraat 45 Phone
) é t rave rs I’ E u r'o e et Ie m O n d e SEUL%:_U%NEN Fax I I- 003216.. & g;”:i::es prenatal diagnosis (service
p ’ Website provided provided)
EUGT EUGTBES5654
. - . . number
— Siun test est disponible en Suis
CONTACTS . . .
. . Director of laboratory : Pr Gert MATTHIIS Additional information
Direct f d rt it : Prl -Fi 2 FRYNS - "
* On envoie en Suisse e e, Furinerinformatin
Professionals : Pr Gert MATTHIIS = Clinice
. ) . . > Diagnostic tests
= Research projects
- SI u n te St n est pa S d IS po n I b I e e Quality management > Patient organisations
Orph 1 R rt: i
o o N )7 Accreditation and EQA participations are validated by EuroGentest :p ‘:::val;‘::: U:r:reendei:eﬁses
b Identlfler u n Ia bo a I et ra nger: u Accreditation = Orphan drugs with M4
o N\ . Accreditation IS0 15189 by BELAC in 2005 (effective) Gettir;g i:::lved J’in;;rmed
. A itation = > Read the newsletter
* Criteres de choix: sesdiaton Seoes ) o
> Contact other patientz/families
7 . . = OrphanXchange
-_— Accredltatlon N En > Register your activity
n | d | o, 7 7 | . DMNA sequencing : participation 2006, organised by EMOQN Tr-!e docunjents contained in
CO ntro e e q u a Ite regu Ie r DMNA sequencing : participation 2007, organised by EMOQN ::flzr\:je;s:;z:;;’g::ilﬁ:é—:ﬁ;
D . . 7 7 . | . t DMD/BMD : participation 2007, organised by EMQN rr“:::r‘l?::;:u::a:;i‘;::l i:_lt:;igsld fo
I rlge pa r u n S peCIa IS e e n DMD/BMD : participation 2006, organised by EMOQN :‘:_Ifu?;:Dc:u;e“ﬂ::dsz:c:gl:;znd
4 23 4 H for diagnosis or treatment.
génétique médicale
4 | H certification
De als certification Government Orphan et - Eu rOGenteSt
n authorization by Government in 1987 (effective) .
— Colt guality assurance database
g Cur st
— *
FEss . h
. . . . . *
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Cadre légal

* Protection du patient
* Assurer la qualité des analyses

} }

LAGH OAGH LAMal

Conseil et
consentement

Analyses prises en
charge (LA)

Exigences labo

Droit de

prescription <oz

Autorisation

Droit d’effectuer ISO 15189/17025 Droit de facturer

18/11/2009 M. Morris, Diagnostic moléculaire
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Prescription, Conseil et Consentement (LAGH)

Diagnostic

Prénatal “Planning familial” Présymptomatique

a titre indépendant ou sous la
surveillance d’un tel médecin

Par un médecin habilité a exercer

Comme Diagnostic, plus:

Que par un médecin ayant une formation postgrade
adéquate.

Une analyse génétique ou
prénatale ... ne peut étre
effectuée qu’avec le

la personne concernée.

Consentement éclairé| Demande

Consentement écrit pas exigé.

consentement libre et éclairé de

Le consentement doit étre donné par écrit

Pas explicitement requis.

Cependant, I'exigence de
consentement éclairé rend un
conseil pré-test effectivement
obligatoire.

Conseil génétique

Doit étre précédée et suivie d’un conseil génétique non
directif donné par une personne qualifiée.

L'entretien doit étre consigné.

Un temps de réflexion « suffisant » doit étre laissé entre
le conseil et le test.

Les informations qui doivent étre données sont détaillées
(Art. 14.3, 1t5, 16).

Wl
(@R@ 18/11/2009
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Section 9 Dispositions pénales

Art. 36 Analyses génétiques effectuées sans consentement

Est puni de I’emprisonnement ou de I’amende quiconque, itentionnellement, pres-
crit ou effectue une analyse génétique sans que la personne concernée ait donne le
consentement prévu par la présente loi.

‘s

4T 18/11/2009 M. Morris, Diagnostic moléculaire 14
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Consentement

Chaque test génétique doit s'accompagner d'un conseil génétique (Loi fédérale sur l'analyse génétique humaine 2004).

Par sa signature le médecin demandeur atteste avoir informé la personne concernée

selon les obligations légales en vigueur et avoir regu son consentement :

Signature du médecin demandeur obligatoire:

Patient

"Par ma signature, je donne mon consentement aux analyses demandées. Je
confirme avoir regu un conseil génétique concernant cette analyse et avoir eu
suffisamment de temps de réflexion” :

Signature du patient (facultative):

Date:

Une fois I'analyse terminée, 'ADN restant :

./—) doit étre stocké au Laboratoire pour d'autres
Mo - - P
analyses eventuelles dans mon intérét.

O' peut étre employé de fagon anonyme par le
Laboratoire pour ses recherches (par déefaut).

() doit &tre détruit.

eilsg
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Liste des Analyses et le Remboursement

* Notre labo:
— colUt moyen d’un test: 510 CHF (2009)
— Gamme: 150-2000 CHF

* « Sont des prestations obligatoirement prises en charge :
— 1. les examens prénataux conformes a la liste des analyses...

— 2. les examens permettant de diagnostiquer ou de traiter une
maladie et conformes a la liste des analyses;

— 3. les analyses présymptomatiques/prédictives chez les personnes en
bonne santé,
visant a mettre en évidence la prédisposition a une maladie :
seulement si I'analyse en question est prévue aussi bien dans la liste
des analyses que comme mesure de prévention dans l'art. 12 d, let. f,
OPAS. »

18/11/2009 M. Morris, Diagnostic moléculaire 16



La liste des analyses (LA)

Une liste regrettable avec des éléments arbitraires, non-
professionnels, et qui ne correspond pas a la réalité

Mucoviscidose
Mitochondriopathies 4 v x
Hémophilie A v v v

Maladie VWF X X X
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Effet

'analyse est obligatoirement prise en charge pour certaines
maladies, mais pas toutes

— Discriminatoire : Il faut avoir « la bonne maladie génétique »

— Environ 30% de nos prestations sont hors liste

— Le labo peut vous renseigner

Les analyses a I'étranger ne sont jamais obligatoirement prises
en charge

Les assurances peuvent rembourser les autres

— Mais il faut les contacter avant

18/11/2009 M. Morris, Diagnostic moléculaire 18



Conclusions

Des tests sont disponibles pour (presque) toutes les
maladies monogéniques rares

Les Services de Génétique médicale peuvent vous aider
avecC :

— Conseil génétique

— Mise en bangue en vue d’analyse ultérieure

— Analyses génétiques

— Sélection des laboratoires pour des tests tres rares
Exigences strictes mais claires

— Information aux patients et consentement

— Liste des analyses et le remboursement obligatoire

La LA et le remboursement des tests représentent une
barriere a la prise en charge correct des patients et des
familles

18/11/2009 M. Morris, Diagnostic moléculaire
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