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RESUME 

L’identification de centaines de gènes responsables de maladies génétiques récessives 

(autosomiques ou liées au chromosome X) sévères et incurables de l’enfant permet de dépister les 

porteurs d’anomalies sur ces gènes par les méthodes de la génétique moléculaire. Ce dépistage 

fait avant la conception d’un enfant par les deux partenaires d’un couple indiquera si ce couple est 

à risque élevé d’avoir un enfant atteint d’une maladie génétique récessive et d’informer les futurs 

parents des choix qui s’offrent à eux pour faire face à ce risque. Le rapport aborde les différents 

aspects du dépistage génétique préconceptionnel (DGP), éthiques, techniques, médico-

économiques, règlementaires et légaux.  L’Académie de médecine considère que le DGP est en 

accord avec les autres possibilités de choix reproductif déjà autorisés en France (diagnostic prénatal 

et préimplantatoire) et qu’il doit être autorisé en France.  

 

Mots clefs : dépistage génétique reproductif, maladies récessives autosomiques, maladies récessives liées 

à l’x, choix reproductifs 

 
SUMMARY 
The identification of hundreds of genes responsible for severe and incurable recessive genetic 

diseases in children (autosomal or X-linked) makes it possible to screen for carriers of mutations in 

these genes using molecular genetics methods. 



ACADÉMIE NATIONALE DE MÉDECINE, 16 rue Bonaparte - 75272 Paris cedex 06  2 

Tél. : +33 (0)1 42 34 57 70 

Site : www.academie-medecine.fr / Twitter : @Acadmed  

 
 

Carrier screening performed before conception in both partners of a couple can determine whether 

they are at high risk of having a child affected by a recessive genetic disease and allows prospective 

parents to be informed about the options available to them to address this risk. 

The report addresses the various aspects of preconception genetic screening (PGS), including 

ethical, technical, regulatory and legal, as well as medico-economic considerations. 

The French National Academy of Medicine considers that PGS is consistent with other reproductive 

choices already authorized in France (prenatal diagnosis and preimplantation genetic testing) and 

that it should be permitted in France. 

 

Key words: reproductive genetic carrier screening, autosomal recessive genetic diseases, X-linked 

recessive genetic diseases, reproductive choices 

 

OBJECTIF DU GROUPE DE TRAVAIL 

Collecter les informations les plus récentes sur les différents aspects du Dépistage Génétique 

Préconceptionnel (DGP), resituer cette pratique dans un contexte historique, analyser la situation 

actuelle à l’étranger, envisager les points de vue techniques, éthiques, économiques et 

réglementaires ainsi que les options possibles pour une implémentation en France. Les conclusions 

et les recommandations sont issues de ce travail. 
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I-DEFINITION 

Le dépistage génétique préconceptionnel (DGP) a pour but d’identifier, chez les deux partenaires 

d’un couple ayant un projet parental, des anomalies génétiques susceptibles d’entraîner des 

maladies graves chez l’enfant. Les maladies génétiques concernées peuvent être de transmission 

récessive autosomique (ex : mucoviscidose et amyotrophie spinale) ou récessive liée au 

chromosome X (ex : myopathie de Duchenne).  Ces maladies sont graves et incurables. Les 

porteurs hétérozygotes ne présentent le plus souvent pas de symptômes et, en l’absence 

d’antécédents familiaux, ne peuvent être dépistés que par un test génétique, hématologique ou 

biochimique s’il existei. Les maladies génétiques représentent une des premières causes de 

mortalité infantile (20%) et sont responsables d’environ 20% des hospitalisations de l’enfant. Sur les 

environ 7000 maladies de transmission mendélienne suspectée, plus de 1100 sont récessives et 

ont des bases moléculaires connues.  

Dans les pays où se pratique le DGP, les maladies génétiques concernées sont des affections 

graves et incurables chez l’enfant, ou des pathologies pour lesquelles le recul est insuffisant 

concernant l’efficacité et l’innocuité des traitements.  

Les termes anglo-saxons du dépistage génétique préconceptionnel (DGP) sont « reproductive 

genetic carrier screening » et « expanded carrier screening » lorsqu’un grand nombre de gènes sont 

explorés.  

 

II-PRINCIPES 

Le principe du DGP repose sur la détection, par séquençage de l’ADN, de variants pathogènes (ou 

mutations) sur les gènes responsables de maladies récessives chez les deux partenaires d’un 

couple issu de la population générale. Si les variants pathogènes sont localisés sur le même gène 

chez les deux parents, l’enfant a une probabilité de ¼ d’hériter des deux copies non fonctionnelles 

du gène et de présenter des symptômes de la maladie. 

L’analyse permet donc de déterminer si le couple présente ou non un risque élevé d’avoir un enfant 

atteint : 

-Soit un risque de 1/4 lorsque chacun des partenaires est porteur d’une anomalie du même 

gène ;  

-Soit il n’existe pas de risque accru lorsque les deux partenaires ne sont pas porteurs d’une 

anomalie sur le même gène ii.  

 

Dans une étude récente utilisant un panel de plusieurs centaines de gènes, la proportion de couples 

détectés à risque est de l’ordre de 1,9 % 1.  

Si le résultat du test montre que le couple est « à risque » de transmettre une maladie génétique, il 

sera informé de ce risque dans le cadre d’une consultation de conseil génétique et pourra élaborer 

son projet parental en tenant compte des différents parcours possibles. Le couple peut : (I) Assumer 

le risque potentiel d'un enfant malade pour se préparer à son accueil et, le cas échéant, envisager 

une thérapie précoce si elle existe; (II) s’orienter vers le diagnostic pré-implantatoire (DPI), qui 

permet de sélectionner et d’implanter, lors d’une procédure d’assistance médicale à la procréation 

(AMP), un embryon non atteint ; (III) opter pour une procédure de diagnostic prénatal (DPN), en 

cours de grossesse, avec la possibilité de l’interrompre si l’embryon est atteint ;  IV) s’orienter vers 

un don de gamète (ovocyte ou spermatozoïde) ou V) vers une adoption.  

 
i Certaines maladies récessives entrainent un tableau clinique très sévère à l’état homozygote et parfois différent à l’état 
hétérozygote (maladie de Gaucher, maladie de Fanconi, hypercholestérolémie familiale) et l’on peut les qualifier de maladies à 
dominance incomplète.  
ii Le risque peut être considéré diminué du fait du résultat du test mais il n’est pas nul du fait des limites du test. 
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La période préconceptionnelle constitue le moment le plus approprié pour réaliser un dépistage des 

maladies génétiques car elle permet au couple de disposer des informations nécessaires pour 

effectuer des choix éclairés concernant leur parcours reproductif. En cas d’annonce d’un risque de 

transmission, la possibilité de choisir suppose que le couple ait été informé en amont, afin d’avoir 

pu anticiper et réfléchir aux différentes options possibles. Ces décisions seront le résultat de 

l’interaction entre facteurs médicaux, socioculturels et psychologiques. En contrepartie d’un choix 

reproductif éclairé, une nouvelle responsabilité s’impose au couple. 

 

Poids des maladies récessives selon les populations 

La fréquence des maladies génétiques varie selon les populations. Une étude canadienne2 retrouve 

une incidence des maladies récessives autosomiques de 1,7 pour 1000 naissances et de 1,4 pour 

1000 naissances pour les pathologies dominantes mais peut sous-estimer les mutations de novo 

non héritées.   

La fréquence de certaines maladies récessives varie selon les populations. Ainsi, la drépanocytose 

peut atteindre une fréquence de 10-20 pour 1000 dans les régions endémiques pour la malaria 

contre laquelle le statut hétérozygote est protecteur. Dans les populations où la consanguinité des 

unions est fréquente, la proportion de maladies récessives est plus importante.  

 
Maladie récessive autosomique Gène principal impliqué Fréquence du portage 

Mucoviscidose CFTR 1/30 (pop. européenne) 
Anémie de Fanconi FANCA (et autres FANCB/C/G...) 1/100 
Drépanocytose (anémie falciforme) HBB 1/13 (afrodescendants) 
Thalassémie β HBB 1/20 (pop. méditerranéenne) 
Maladie de Tay-Sachs HEXA 1/30 (juifs ashkénazes) 
Hyperplasie congénitale des surrénales (forme 
classique) 

CYP21A2 1/60 (pop. européenne) 

Syndrome de surdité DFNB1 GJB2 1/35 (pop. européenne) 
Atrophie musculaire spinale (SMA) SMN1 1/40 à 1/60 
Maladie de Gaucher GBA 1/15 (juifs ashkénazes) 
Galactosémie classique GALT 1/125 
Maladie récessive liée à l’X Gène principal impliqué Fréquence des femmes 

porteuses   
Hémophilie A Facteur VIII 1/3500  
Hémophilie B Facteur IX 1/12500 
Dystrophie musculaire de Duchenne DMD 1/2000 
Dystrophie musculaire de Becker DMD 1/9000 
Syndrome du X Fragile FMR1 1/1000 : prémutation 

Les données de ce tableau sont issues de différentes sources (Orphanet, CNPU) 

 

III- LE CONTEXTE JURIDIQUE ET REGLEMENTAIRE DU RAPPORT DE L’ACADEMIE DE 

MEDECINE 

Plusieurs raisons ont incité l’ANM à créer un groupe de travail sur le DGP. Actuellement, le DGP en 

population générale, c’est-à-dire en l’absence d’antécédents familiaux justifiant un test spécifique, 

est interdit par la loi (article 226-28-1 du Code pénal), contrairement à plusieurs pays étrangers, 

européens et non européens, où il est autorisé, voire encouragé (USA, Israël, Royaume-Uni, 

Belgique, Pays-Bas, Australie, Canada, Allemagne, Chypre, Arabie Saoudite, Malaisie, Chine, 

Inde). 

En France, un couple à risque de transmettre une maladie génétique à leur enfant ne pourra en être 

informé que i) si un apparenté est atteint, ou ii) si un premier enfant est atteint d’une maladie 
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génétique grave et incurable, ce qui pourra déclencher la réalisation d’un test génétique. Dans sa 

note de cadrage sur la santé préconceptionnelle de juin 2025, la Haute Autorité de Santé mentionne 

le dépistage génétique préconceptionnel en cas de maladies génétiques familiales ou de signes 

d’appel. Les couples engagés dans des procédures d’AMP dans d’autres pays européens, se voient 

souvent proposer la réalisation de tests génétiques de dépistage en préconceptionnel. Le dépistage 

préconceptionnel de drépanocytose peut être réalisé par test biochimique pour le couple et n’est 

donc pas concerné par l’interdiction des tests génétiques systématiques. 

Depuis les derniers avis émis par des instances officielles (CCNE, Conseil d’état, OPECST, rapport 

parlementaire) sollicités en 2018 et 2019 en préalable à la dernière révision de la loi relative à la 

Bioéthique, les tests génétiques utilisés dans le cadre du dépistage préconceptionnel ont bénéficié 

des progrès techniques importants qui ont permis une réduction des couts pouvant faire envisager 

une prise en charge par la collectivité.  

La population française a un intérêt réel pour les tests génétiques puisque, malgré l’interdiction des 

tests de génétique à visée généalogique, plusieurs millions de français ont réalisé ce type de tests 

à l’étranger. Le ministre de la Justice, Gérald Darmanin, a annoncéiii l’autorisation prochaine de ces 

tests, ce qui devrait faciliter l’accès aux tests génétiques en population générale. Une étude réalisée 

en 2021 en France a montré que 91% des personnes interrogées étaient favorables aux tests 

génétiques préconceptionnels et que 57% souhaiteraient faire le test s’il était disponible. En 

revanche, 19% des personnes interrogées ne feraient pas le test pour différentes raisons 3. Selon 

une étude portant sur des professionnels de santé et des étudiants, plus de 70 % seraient d’accord 

pour un test préconceptionnel et entre 10 et 20% ne le souhaiteraient pas 4.  

Une étude récente portant sur le grand public, environ 67 % des personnes interrogées seraient 

d’accord pour un test génétique préconceptionnel, 22% hésiteraient et 11% refuseraient iv.  

Dans son avis N° 129, le CCNE indique « Par ailleurs, le comité citoyen a émis une opinion sur la 

génomique en préconceptionnel, privilégiant, à la majorité de ses membres, un accès à tous, sous 

réserve du volontariat ».  

 

IV-HISTORIQUE DU DEPISTAGE GENETIQUE PRECONCEPTIONNEL 

Le dépistage préconceptionnel a d’abord été ciblé sur des populations à risque élevé d’avoir des 

enfants atteints de maladies génétiques à haute prévalence dans ces populations.  

On peut distinguer 3 périodes qui se sont succédées jusqu’à la période actuelle : 

-La première période a été celle des tests biochimiques pour le dépistage de certaines maladies 

génétiques. Plusieurs maladies ont fait l’objet des premières campagnes de dépistage avant 

l’identification de leurs gènes, grâce à l’utilisation de méthodes biochimiques ou de tests 

hématologiques. 

Les deux maladies qui ont fait l’objet des premières campagnes de prévention de la maladie sont 

les thalassémies répandues sur le pourtour méditerranéen, au Moyen-Orient et en Asie, et la 

maladie de Tay-Sachs, fréquente dans la population juive ashkénaze.  

Le dépistage des sujets porteurs d’anomalies pour la maladie de Tay-Sachs a été instauré dans les 

années 1970. Cette maladie présente une incidence accrue chez les personnes d’origine juive 

ashkénaze, avec une fréquence de porteurs de mutations à l’état hétérozygote d’environ 1 sur 30. 

Grâce à l’identification d’une activité déficiente de l’isoenzyme lysosomiale bêta-hexosaminidase A 

(HEXA), un test biochimique a permis le dépistage des hétérozygotes.  De 1971 à 1999, 1,4 millions 

de personnes ont été testées et 1379 couples à risque ont été détectés 5.  

Pour la béta-thalassémie, les campagnes d’information et de prévention ont débuté dans les années 

1970 en Sardaigne et à Chypre. En Sardaigne, ces campagnes de prévention ont abouti à une 

baisse majeure du nombre de malades, passant de 1/250 naissances en 1970 à 1/1660 en 2009 

 
iii Interview France inter 20/10/2025 
iv Présentation du Pr Sandra Mercier aux Assises de Génétique (janvier 2026). 
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avec une prévention effective de 85% 6. Des résultats similaires ont été obtenus à Chypre où les 

mariages religieux étaient subordonnés à la réalisation du test 6.  

Les principales hémoglobinopathies, drépanocytose (porteur de HbS) et thalassémie ( -

thalassémie) ont également été l’objet d’un dépistage des porteurs en population générale en 

France dans les lycées de la région de Marseille de 1978 à 1985 7. Des réunions d’information ont 

été organisées et les consentements ont été recueillis suivis du prélèvement sanguin analysé par 

hémogramme et méthode biochimique pour détecter les porteurs. Une consultation médicale était 

réalisée pour les porteurs.  Dans la région de Marseille, une baisse, probablement d’origine 

multifactorielle, de l’incidence de la  -thalassémie à la naissance a été observée depuis les années 

1970 jusqu’aux années 2000, ce qui n’est pas le cas pour la drépanocytose 7.  

-La deuxième période a été rendue possible par l’identification des gènes responsables de la 

maladie et la possibilité d’identifier directement la mutation responsable au niveau de l’ADN. Pour 

le gène CFTR, responsable de la mucoviscidose, le dépistage par séquençage d’un nombre 

croissant de mutations du gène CFTR s’est développé depuis le début des années 1990. En 1999, 

une conférence de consensus du NIH a préconisé de proposer aux couples ayant un projet parental 

le dépistage de la mucoviscidose 8.  

En 2004, l’American College of Obstetricians and Gynecologists (ACOG) a publié une déclaration 

recommandant de proposer un dépistage préconceptionnel pour quatre maladies récessives chez 

les personnes d’origine juive ashkénaze 9.   

-La troisième phase, à partir de 2011, a été rendue possible par les progrès rapides du 

séquençage de l’ADN à haut débit qui ont permis d’accroitre le nombre de gènes testés en parallèle 

sans augmentation importante des coûts conduisant au dépistage génétique étendu, passant de 

quelques gènes à plusieurs centaines de gènes réalisant l’« expanded carrier screening ».  

 

V-SITUATION ACTUELLE DU DGP A L’ETRANGER  

Le DGP est autorisé dans plusieurs pays européens. Au Royaume-Uni, les tests sont autorisés mais 

sont réalisés par des laboratoires privés et non remboursés sur une base nationale mais par des 

assurances privées.  En Espagne, le DGP est autorisé et régulièrement pratiqué, notamment par 

les cliniques de procréation médicale assistée (article 54 de la Loi espagnole 14/2007 du 3 juillet 

sur la recherche biomédicale). En Italie, où la situation légale sur cette question est plus complexe, 

le DGP est proposé par des laboratoires privés (tel que CarrierAdvance du laboratoire Genomica).  

En Belgique, le DGP est autorisé depuis 2017 et pratiqué dans différents centres de consultation de 
génétique avec des approches variées. Certains centres de génétique font la promotion du DGP 
alors que d’autres le réalisent uniquement sur demande. Les tests sont payants et sont ouverts à 
tous. Le test proposé pour 1500 euros par couple dans 8 centres inclut l’analyse de 1123 gènes de 
maladies autosomiques récessives et 110 gènes de maladies récessives liées à l’X.  
En Israël, un programme gratuit de DGP est en place depuis 1980 sur la maladie de Tay-Sachs et 
la thalassémie, et depuis 2002 sur des maladies fréquentes. En Israël, la population arabe a un fort 
taux de consanguinité, avec 40% de couples consanguins dont 20% sont cousins germains. La 
fréquence de la mucoviscidose a baissé dans cette population du fait du DGP remboursé. Le DGP 
est également bien accepté par la population juive et a conduit à la quasi-absence de naissance 
d’enfants touchés par la maladie de Tay-Sachs. Seul le dépistage de certaines maladies est 
remboursé ce qui limite l’analyse des autres gènes. Les mutations connues sont détectées par 
génotypage sur puce (et non par séquençage de l’ADN). 
En Australie, les tests génétiques sont autorisés sous la supervision d’un professionnel de santé. 

Une grande étude pilote nationale (Mackenzie mission) a été réalisée, portant sur plus de 10.000 

couples en situation reproductive. Cette étude a été initiée sous l’impulsion d’associations privées 

et de fonds privés et publics. 1,9% des couples ont été considérés à risque à partir de l’analyse de 

1281 gènes par séquençage (exome ou panel) et méthodes complémentaires pour les gènes FMR1 

(X fragile) et SMN1 (amyotrophie spinale) dont l’analyse est difficile par NGS 1.  L’intérêt majeur de 
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ce projet pilote à grande échelle a été de recueillir de nombreuses données de façon systématique 

et centralisée. Plusieurs publications du groupe responsable du Mackenzie project ont décrit les 

différents aspects du DGP, tels que les répercussions sur le couple, le choix des panels de gènes 

à tester et les aspects économiques. 

 

VI- LA SITUATION LEGALE EN FRANCE EN 2026  

Le DGP n’est pas autorisé. Les tests sont autorisés uniquement lorsqu’un antécédent est déjà 

présent dans la famille : soit premier enfant atteint, soit apparenté porteur d’une anomalie génétique 

identifiée. 

Un test génétique chez une personne asymptomatique ayant des antécédents familiaux ne peut se 

faire que dans le cadre du diagnostic sous la responsabilité d’un généticien ou dans le cadre de la 

recherche (Code de santé publique l1130 1 à 5 et L1131-1 à 6).  

Ces dispositions législatives excluent la possibilité de réalisation d’un DGP.  L’Article 226-25 du 

code pénal stipule que « Le fait de procéder à l'examen des caractéristiques génétiques d'une 

personne à d'autres fins que médicales ou de recherche scientifique est puni d'un an 

d’emprisonnement et de 15000 € d’amende ».  

VII- LES RAPPORTS INSTITUTIONNELS SUR LE DGP DEPUIS 2018 

Plusieurs rapports ont abordé le sujet lors de la révision des lois de bioéthique en 2020. Celui du 

Conseil d’état date de 2018 et s’appuie notamment sur l’avis du CCNE N° 120 et 124. « Il n’y a pas 

d’obstacle conventionnel ou constitutionnel à l’instauration d’un tel diagnostic, sous réserve des 

modalités de son déploiement. En revanche la question éthique sous-jacente est délicate ». L’avis 

mentionne les risques d’eugénisme et de stigmatisation des parents n’y ayant pas recours et redoute 

que l’information résultant de ce test ne fournirait qu’un éclairage imparfait des conséquences 

réelles, sur l’enfant, de la maladie génétique dont il pourrait potentiellement hériter. L’avis du Conseil 

d’Etat conclut que le déploiement de ce test n’est pas justifié au regard des difficultés qu’il 

engendrerait dont l’augmentation potentielle de la sollicitation du DPI dont les délais étaient déjà 

longs. L’avis envisage toutefois les éléments à considérer au cas où le DGP venait à être autorisé : 

la base du volontariat, l’absence de conséquences négatives pour la prise en charge de la 

grossesse et de l’éventuelle pathologie de l’enfant à naître. Il envisage aussi la possibilité de 

réserver ce dépistage pour certains groupes ethniques à risque avec le risque de se heurter au 

principe d’égalité. L’avis aborde également la question du remboursement des tests par l’assurance 

maladie et la détermination du champ des maladies génétiques visées par ce diagnostic. Le rapport 

de l’OPECST d’octobre 2018 reprend à son compte l’avis du Conseil d’état concernant « le 

diagnostic préconceptionnel généralisé : Vos rapporteurs ne sont pas favorables à un tel diagnostic, 

reprenant à leur compte l’avis du Conseil d’État, dans son étude du 28 juin 2018. Ils posent 

également la question du nombre de gènes étudiés : ceux responsables des pathologies 

héréditaires les plus fréquentes ? Ou bien l’ensemble — 117 — des gènes connus pour lesquels 

une mutation pathogène a été démontrée ? Se pose également les questions de la prise en charge 

financière, des conditions de réalisation de ces analyses et de l’encadrement médical indispensable 

exigeant des ressources importantes ». 

Le CCNE a émis plusieurs avis successifs qui ont démontré l’évolution de position. 

Le CCNE s’était interrogé en 2003 dans son avis n°83 sur « l’identification dans la population des 

couples à risque de mucoviscidose. Il avait exprimé certaines réticences à généraliser un tel 

dépistage préconceptionnel. Le Comité maintient ses réserves en raison de l’incertitude quant à la 

gravité de l’expression de la maladie. » C’est essentiellement la variabilité de l’expression de la 

mucoviscidose qui avait suscité la réserve du CCNE. Dans son avis 107 (2009) le CCNE maintient 

ses réserves en raison de la variabilité de l’expression de la maladie chez les porteurs de mutations 

du gène CFTR. L’interrogation sur la valeur prédictive des mutations en termes de pénétrance, de 

gravité et d’incurabilité a constitué la limite à la généralisation rapide de ces tests selon cet avis. 



ACADÉMIE NATIONALE DE MÉDECINE, 16 rue Bonaparte - 75272 Paris cedex 06  8 

Tél. : +33 (0)1 42 34 57 70 

Site : www.academie-medecine.fr / Twitter : @Acadmed  

 
 

 

En revanche l’avis 129 du CCNE propose l’extension du dépistage préconceptionnel selon les 

conditions suivantes : 

« - Ce diagnostic ouvert à tous ne serait pratiqué qu’aux seules personnes qui en feraient la 

demande, après information et consentement éclairé, dans le cadre des principes retenus dans le 

Code de santé publique, s’agissant de l’information à la parentèle. La médiation d’un médecin ou 

d’un conseiller en génétique, possible sur demande du patient (décret n° 2013-527) devrait être 

systématiquement proposée dans la perspective d’une information plus juste, mais néanmoins 

difficile, car en situation d’incertitude. 

- Ces tests devraient recevoir une labélisation par les instances ad hoc (Agence de la 

biomédecine (ABM), Haute autorité de santé (HAS)) comme étant fiables et conformes à la 

législation française. 

- Quelle que soit la démarche utilisée (panel de gènes, séquençage de l’exome ou du génome 

entier), le dépistage préconceptionnel ne devrait concerner qu’un panel de mutations considérées 

comme responsables de pathologies monogéniques graves, survenant chez l’enfant ou l’adulte 

jeune, selon une liste volontairement restreinte établie et mise à jour par l’ABM. Les pathologies de 

survenue tardive ou associées à certains gènes de prédisposition seraient exclues de cette liste. La 

liste restreinte des gènes étudiés permettrait que ce diagnostic soit réellement une approche 

préconceptionnelle et non une étude génétique systématique et globale de la population générale. 

- Outre la liste de gènes spécifiques à analyser, il pourrait être proposé à la personne, sur la 

base du volontariat, d'inclure la recherche de mutations dans une liste limitée d'autres gènes dits « 

actionnables » (environ 60) qui a été proposée par divers pays. Ainsi, la découverte de mutations 

dans ces gènes ne serait plus « incidente », mais les mutations recherchées uniquement si le patient 

donne son consentement. 

- Acte médical de prévention, il serait pris en charge par l’assurance maladie. 

- Une information et un accompagnement par un personnel compétent et à l’écoute seraient 

nécessaires. Il ne faut en effet pas négliger les conséquences possibles du diagnostic 

préconceptionnel, pouvant entraîner une grande inquiétude, un risque de déstabilisation du couple 

lui-même et une stigmatisation du ou des porteurs de mutations. » 

 

Dans le rapport de la Mission d’Information de l’Assemblée nationale sur la révision de la loi relative 

à la bioéthique présidée par MM Breton et Touraine, on trouve la « Proposition n° 24 :  Proposer le 

dépistage préconceptionnel afin d’identifier : 

– les mutations génétiques responsables d’une pathologie monogénique grave survenant chez 

l’enfant ou l’adulte jeune ; 

– les gènes actionnables. » 

Les débats et le vote de l’Assemblée nationale en 2020-2021 n’ont pas rendu possible la 

libéralisation des tests génétiques. 

 

VIII- LES CHOIX TECHNOLOGIQUES POUR L’IDENTIFICATION DES COUPLES A RISQUE 

-La technique des microarrays (DNA chips ou puces à ADN) permet le génotypage, c’est-à-dire de 

déterminer si le sujet est porteur de mutations connues détectables grâce à la conception de la 

puce.  

Cette technique a l’avantage d’être rapide et peu onéreuse mais elle a des limites : elle ne peut 

identifier que les mutations connues et ne permet pas d’identifier de façon fiable des modifications 

de taille des expansions de triplets par exemple. Elle est utilisée à l’échelle de la population en Israël 

notamment. 

-L’analyse par séquençage direct de l’ADN du sujet par séquençage de nouvelle génération (NGS). 

Dans le cas d’un nombre limité de gènes testés, le laboratoire s’orientera vers un séquençage d’un 
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panel de gènes sélectionnés par capture des séquences ADN des gènes sélectionnés.  En 

revanche, dans le cas d’un nombre très important de gènes testés (plus de 200 gènes), il peut 

devenir plus intéressant de faire un séquençage complet de l’exome (séquences codantes et 

immédiatement adjacentes des régions codantes de tous les gènes) et de filtrer les gènes analysés 

par un filtre informatique lors de l’analyse des séquences. L’avantage de l’exome réside dans 

l’évolutivité plus facile du panel de gènes testés puisqu’il suffit de faire varier le filtre informatique 

sur les gènes analysés et la possibilité de faire une exploration plus large chez les couples 

consanguins en raison du risque de porter des variants très rares mais présents chez les 2 membres 

du couple consanguin. L’exome pose un problème de volume de données à conserver et de coût. 

-Certains gènes nécessitent des techniques particulières car l’anomalie recherchée de façon 

récurrente est une expansion de triplet ou une délétion qui peut poser un problème en séquençage 

NGS short-read (fragments d’ADN courts tels que réalisés avec les séquenceurs de marque Illumina 

dominants le marché des séquenceurs). Il s’agit notamment des gènes FMR1, SMN1/2, 

HBA1/HBA2, CYP21A2, et GBA (Glucocerebrosidase).  

 

IX- LES CRITERES A RETENIR POUR DEFINIR LE PERIMETRE DES GENES A TESTER POUR 

LE DEPISTAGE GENETIQUE PRECONCEPTIONNEL 

Les gènes testés dans le DGP sont les gènes responsables de maladies graves et incurables de 

l’enfant. Certaines maladies, comme la mucoviscidose, la drépanocytose et la SMA bénéficient de 

traitements récents pouvant améliorer l’état du patient sans toutefois le guérir. On ne dispose pas 

du recul suffisant sur ces traitements (efficacité et effets secondaires à plus long terme) pour 

supprimer ces maladies de la liste à tester mais il est important d’informer les parents de l’état de la 

médecine. Les déficits neurosensoriels profonds non syndromiques sont à discuter car ils ne 

menacent pas la vie de l’enfant mais entrainent des handicaps sévères. 

L’inconvénient des listes officielles de gènes est leur caractère fixé et la difficulté à les faire évoluer. 

Une alternative consiste à définir des critères pour l’inclusion ou la non-inclusion de certains gènes. 

L’étude pilote australienne a été précédée d’une étude approfondie sur le choix des gènes à tester 
10. Les critères retenus étaient la sévérité du phénotype associé, la robustesse de la relation entre 

le gène et le phénotype, les considérations techniques dont la contrainte du nombre de gènes à 

tester et du nombre important  d’hétérozygotes qui a conduit à une approche par couple pour réduire 

la mobilisation de professionnels de la génétique, la possibilité d’un phénotype d’intérêt chez les 

hétérozygotes notamment dans les maladies récessives liées à l’X, les considérations éthiques 

portant sur la qualité de vie des personnes atteintes, les attentes de la communauté et les facteurs 

spécifiques à différentes communautés sur l’impact de différents gènes. Finalement, quatre critères 

majeurs ont été retenus dans le cadre de ce programme : 

1/ La maladie dépistée est telle qu’un couple informé prendrait des mesures pour éviter la 

naissance d’un enfant avec cette condition,  

2/ Il y a un bénéfice potentiel de connaitre la condition pour la prise en charge néonatale en cas 

de naissance d’un enfant atteint, 

3/ Il y a un niveau de preuve suffisamment fort que les variants pathogènes du gène soient 

associés à la maladie, et un degré de confiance suffisant dans l’information donnée aux couples sur 

la probabilité d’avoir un enfant avec la maladie en question, 

4/ il n’y a pas d’obstacle technique à tester ces variants du gène. La liste finale du programme 

pilote australien est de 1330 gènes. Aujourd’hui grâce au séquençage de nouvelle génération, de 

nombreux gènes peuvent être testés simultanément ce qui permet de ne pas restreindre la liste de 

gènes en fonction de l’origine ancestrale des membres du couple et d’utiliser un large panel de 

gènes pan-ethnique.  
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X- L’OPTIMISATION DU NOMBRE DE GENES A TESTER 

Plusieurs études ont cherché à optimiser les panels de gènes à tester de façon à couvrir les gènes 

dont les fréquences des porteurs de variants pathogènes (gene carrier frequency, GCF) sont 

supérieures à 1/200. Hotakainen 11 et al estiment à 324 le nombre de gènes à tester en fonction des 

fréquences des variants présents dans la base de données de séquence du génome humain 

« gnomAD V4.0 ».  Ces 324 gènes présentent des mutations qui ont une fréquence >1/200 dans au 

moins un groupe de population. Les gènes ayant une GCF >1/200 varient beaucoup selon les 

groupes de population, mais la fréquence des couples à risque varie moins d’une population à l’autre 

si la connaissance des variants est similaire dans les différentes populations 12.  

Gruzin et al ont cherché à optimiser le nombre de gènes à tester en fonction de la sensibilité 

recherchée pour un test pluriethnique en s’appuyant sur les bases de données de séquence 

(gnomAD V4.1.0).  En modélisant les données portant sur 1310 gènes de maladies récessives et 

liées à l’X, ils montrent que le test aura une sensibilité de 90, 95, 99 et 99,7% avec 152, 248, 531 et 

725 gènes, respectivement 13 .  

Plusieurs sociétés savantes ont proposé des panels de gènes à tester : L’American College of 

Medical Genetics (ACMG) a publié une liste de gènes à tester selon leur fréquence dans la 

population avec plusieurs niveaux selon la fréquence des porteurs 14. Le niveau 1 inclut la 

mucoviscidose et la SMA et d’autres gènes selon les risques particuliers à une population. Le niveau 

2 inclut les gènes dont les porteurs de variants pathogènes ont une fréquence supérieure à 1/100 

dans la population testée (soit un risque de 1/40.000 naissances d’un enfant atteint). Le niveau 3 

inclut les gènes dont les porteurs sont supérieurs à 1/200 et certains laboratoires proposent de tester 

les gènes dont la fréquence est inférieure à 1/200. L’ACMG recommande le niveau 3 chez tous les 

couples.  Un niveau 4  est proposé  en cas de consanguinité suspectée ou si l’histoire familiale le 

justifie 15 v. Ce niveau 4 n’a pas de limite inférieure en termes de fréquence des porteurs et étend le 

nombre de conditions criblées. 

Les grands laboratoires privés des US proposent des panels avec des niveaux différents de prix 

selon le nombre de gènes testés et offrent des tests pour les couples.  

 

Conséquences pratiques 

1- L’intérêt de la restitution des résultats par couple 

Pour diminuer le coût du test même s’il inclut un nombre important de gènes testés, les méthodes 

d’automatisation des interprétations de séquences sont indispensables sous contrôle d’un 

biologiste. La restitution des résultats au couple (« à risque » ou « non à risque accru ») permet 

d’éviter de rendre des résultats sans pertinence médicale chez des hétérozygotes, résultats pouvant 

entraîner la multiplication de consultations de génétique inutiles. En effet, plus le nombre de gènes 

testés est grand, plus la probabilité de trouver des anomalies à l’état hétérozygote augmente chez 

un individu.  En effet, chaque génome contient 100 à 300 variants qui pourraient perturber la fonction 

de la protéine correspondante. Sur les 1800 gènes répertoriés de maladies génétiques récessives, 

chaque individu est porteur en moyenne de plus de 20 variants pathogènes à l’état hétérozygote 16. 

 

2- Les situations complexes   

Le cas des variants de signification incertaine (encore appelés VSI ou VUS en anglais ou variants 

de classe III) peut poser un problème pour la restitution des résultats au couple. Ce n’est qu’en cas 

de VSI sur un partenaire du couple et de variant pathogène chez l’autre partenaire que le couple 

peut être considéré à risque mais la conduite à tenir est à définir au cas par cas. Il en est de même 

lorsque le variant identifié chez un partenaire n’entraine qu’une perte de fonction partielle et une 

maladie atténuée et qu’il est associé à un variant perte de fonction complète chez l’autre partenaire. 

 

 
v Aux US ce sont les sociétés savantes comme l’ACOG ou l’ACMG qui émettent les recommandations (guidelines) 



ACADÉMIE NATIONALE DE MÉDECINE, 16 rue Bonaparte - 75272 Paris cedex 06  11 

Tél. : +33 (0)1 42 34 57 70 

Site : www.academie-medecine.fr / Twitter : @Acadmed  

 
 

3- La notion de « risque résiduel » dont il faut informer les couples 

La limite de sensibilité des tests qui sont à l’origine du « risque résiduel » qui est une notion 

essentielle à porter à la connaissance des couples : nous avons vu qu’elle varie selon le nombre de 

gènes testés et que même dans ces gènes, certains variants pathogènes peuvent ne pas être mis 

en évidence (variants introniques profonds, expansions non codantes) et peuvent entrainer une 

perte de fonction. Certains variants ne peuvent être détectés que par séquençage génomique 

complet.  

-Pour les maladies récessives liées à l‘X, environ 30% des mutations sont des mutations de novo 

(qui surviennent dans l’une des gamètes avant la fécondation ou lors des premières divisions de 

l’embryon) et le test génétique des parents ne permet pas dans ce cas de prévoir la maladie.  

 

XI-LES DIFFERENTS TYPES DE CRITIQUES FORMULEES A L’ENCONTRE DU DGP 

Considérations éthiques  

-Risque d’eugénisme. Selon le Conseil d’état « Il (l’eugénisme) recouvre aujourd’hui un ensemble 

de méthodes et de pratiques se fixant pour but d’améliorer le patrimoine génétique de l’espèce 

humaine. Il peut résulter d’une décision politique d’un État et se traduire par exemple par un refus 

de l’immigration, une ségrégation avec contrôle des mariages, la stérilisation forcée de certaines 

populations. Il peut aussi résulter de positions individuelles prises par des parents ou des médecins 

dans une perspective de refus du handicap allant jusqu’au désir de « l’enfant parfait ». 

Cependant, comme le souligne le CCNE dans son avis N°138 « Tout d’abord, on ne peut attribuer 

aux choix individuels de futurs parents l’intention d’améliorer l’espèce. Tout au plus veulent-ils ne 

pas mettre en péril l’équilibre d’une vie de famille, souvent bouleversé par l’accueil d’un enfant 

malade ou handicapé. »   

Le DGP ne constitue pas une rupture avec ce qui est actuellement autorisé en termes de médecine 

reproductive.  D’une part, il est autorisé en cas de naissance d’un premier enfant atteint d’une 

maladie sévère et létale d’origine génétique, ou si un cas est connu chez des apparentés, de réaliser 

un diagnostic prénatal ou préimplantatoire pour les enfants suivants du couple. D’autre part, le 

dépistage prénatal de la trisomie 21 est obligatoirement proposé aux femmes enceintes au premier 

trimestre quel que soit leur âge et un médecin qui n’a pas réalisé les tests diagnostiques appropriés 

à suite d’un dépistage positif d’une trisomie 21 lors d’une échographie fœtale a récemment été 

condamné à payer la charge financière engendrée chez les parentsvi.  

 

Les considérations religieuses. 

Le DGP implique un choix reproductif qui peut passer par le DPN et l’interruption de grossesse ou 

le DPI. La position des différentes religions sur ce point est importante mais ne concerne que les 

personnes dont la pratique religieuse suit les préceptes des autorités de leur religion. Les religions 

présentes en France ont des attitudes différentes vis-à-vis de ces pratiques (DPN et DPI) qu’il n’est 

pas possible de détailler, allant de l’interdiction totale à des attitudes plus nuancées et acceptant 

des exceptions.  

 

Les autres critiques :  

-La raréfaction des enfants ayant une maladie sévère ou un handicap grave risque de les stigmatiser 

et de faire diminuer la qualité de leur prise en charge.  

Des études sur plusieurs pathologies réfutent ce risque. Par exemple, pour la  -thalassémie à 

Chypre où l’incidence chez les nouveau-nés est passée de 51 en 1974 à 0 en 2002, la diminution 

des besoins transfusionnels a permis d’améliorer la disponibilité pour les patients atteints. 

 
vi  (Pourvoi en cassation N°P24-16.323).  
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L’espérance et la qualité de vie de ces patients s’est améliorée. L’espérance de vie des patients 

thalassémiques en Italie s’est considérablement allongée 17.  

- La routinisation du DGP pourrait engendrer une pression sur les couples pour faire ce dépistage 

et restreindre leur liberté de choix. 

Ce risque doit être prévenu par la neutralité de l’information donnée aux couples et par la possibilité 

de consulter des vidéos d’explication en toute liberté et accessible dans différentes langues. La 

transmission de l’information donnée aux couples doit pouvoir être évaluée. 

-Les limites du diagnostic génétique que sont les faux-négatifs du fait de variants non identifiés ou 

apparus de novo chez l’embryon.  La pénétrance incomplète (taux de sujets atteints chez les 

porteurs de l’anomalie génétique) de certaines anomalies génétiques, et l’expressivité variable des 

gènes responsables, justifient un choix rigoureux des gènes à tester. En effet, les mêmes anomalies 

génétiques peuvent entraîner une sévérité variable de certaines maladies. Ces incertitudes devront 

être communiquées aux couples et nécessitent des explications générales en amont du test et plus 

spécifiques lors du rendu de résultat du dépistage aux couples à risque pour une maladie 

particulière. Il en est ainsi de la drépanocytose et d’autres maladies telles que la mucoviscidose. 

Les couples devront être informés préalablement à la réalisation du DGP du risque résiduel qu’un 

enfant issu d’un couple soit malade d’une des pathologies dépistées, quand bien même leurs tests 

génétiques préconceptionnels sont normaux. 

 

-Du fait de l’absence d’information largement disponible auprès du public, il y aurait une inégalité de 

l’accès au DGP responsable, à terme, d’une fréquence plus élevée de maladies récessives dans 

les catégories sociales non ou mal informées. 

Aujourd’hui le grand public de toutes les catégories sociales n’est que peu informé de la possibilité 

d’un DGP. Seuls les couples informés dans le cadre d’une AMP en France (voir l’expérience pilote 

française à l’Hôpital Foch de Suresnes 18), ou à l’étranger surtout, ont accès au DGP. La stratégie 

d’information du grand public est donc un enjeu majeur d’une mise en place du DGP en population 

générale. Une expérience datant de 1978 pour le dépistage des hémoglobinopathies par les 

méthodes biochimiques a été réalisée en France dès 1978 au niveau du collège.  Des évaluations 

ultérieures ont montré que l’information délivrée au collège avait persisté mais faute de financement 

et en raison de l’interdiction faite de dépister les mineurs (même sur un test non génétique), 

l’expérience a été arrêtée 19.   

 

-Le coût du DGP en cas de prise en charge par la collectivité d’un test génétique sur les gènes de 

maladie récessive dans le cadre d’un projet parental 

Différents types d’analyse médico-économiques peuvent être effectués. Un indicateur clé en 

évaluation économique des interventions de santé peut être utilisé : le ratio coût-efficacité 

incrémental (ICER). Il peut être utilisé 1/pour une analyse coût-efficacité : coût par évènement 

indésirable évité tel que la naissance d’un enfant atteint d’une maladie grave comparé au coût de la 

santé d’un enfant indemne 2/ pour une analyse coût-utilité où la mesure est effectuée sur les années 

de vie ajustées à la qualité de vie qui peut concerner aussi bien les parents que l’enfant atteint.  

Il faudra donc comparer le coût de l’ensemble du dispositif depuis la mise en place des mesures 

d’information et de formation des personnels, de la réalisation des tests génétiques et de la prise en 

charge des couples et de leur projet reproductif jusqu’aux conséquences du résultat du test et du 

choix du couple. L’étude de Busnelli et al porte sur l’espérance de vie des patients atteints de la 

maladie concernée comparée à l’espérance de vie de la population de référence. Les 3 panels de 

gènes testés (restreint, ethniquement focalisé et le panel étendu du niveau 3 de l’ACMG) sont 

économiquement effectifs selon cette étude 20.  Toutefois, cette étude ne prend en compte que les 

année de vie gagnées et non le coût de la charge économique et mentale liée à la maladie de 

l’enfant. Un travail plus ancien d’Azimi et al 21 avait également conclu que le dépistage sur panel 
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NGS étendu était plus efficient que le génotypage d’un nombre limité de mutations. Ces études 

économiques manquent de précisions car le nombre de paramètres à prendre en compte est très 

important : cout des soins de l’enfant né avec la maladie et coût pour le couple, comparé au cout de 

la mise en place du dispositif de DGP à l’échelle nationale.  

Il faut prendre en compte la charge financière pour la collectivité de certaines thérapies géniques et 

médicamenteuses de plusieurs maladies génétiques (amyotrophie spinale, mucoviscidose) qui peut 

faire reculer les autorités de santé à les autoriser si le nombre de patients à traiter est trop important. 

L’engorgement des services de pédiatrie et adulte pour les maladies telles que la drépanocytose 

peut être préjudiciable à la prise en charge des enfants et des adultes atteints de cette maladie 

comme des autres. 

 

XII-LES MODALITES D’UNE MISE EN PLACE DU DGP EN FRANCE                                               

Nous avons vu les différents arguments qui peuvent être opposés au DGP et sa mise en place en 

France doit s’en affranchir par différentes actions à réaliser en parallèle en tenant compte des 

expériences étrangères.  

Une information large et complète est la condition d’une équité pour l’accès au DGP et d’une 

autonomie de choix des couples. L’information sur le test sera diffusée par les professionnels de 

santé : médecins généralistes, gynécologues, sage-femmes, généticiens, biologistes médicaux 

autorisés en génétique, conseillers en génétique. Des affichettes pourront être apposées dans les 

laboratoires d’analyse et les services cliniques privés et publics concernés par la procréation, 

expliquant succinctement le test et renvoyant sur un site internet et les professionnels de santé. Des 

vidéos de type e-learning ou MOOC et des textes d’information seront mis à la disposition des 

médecins et des autres professionnels de santé potentiellement impliqués pour se familiariser avec 

le DGP et avoir la capacité de délivrer une information optimale.  

L’autorisation du DGP en France doit s’accompagner de mesures d’encadrement des laboratoires 

qui pratiqueront le test après son autorisation, permettant une garantie de la qualité de l’information 

délivrée aux personnes testées, de la pertinence médicale des tests proposés et de la qualité 

technique des analyses. Une évaluation a posteriori permettra d’évaluer L’impact des tests sur les 

projets parentaux et d’identifier les populations ayant eu accès aux tests.  

Lorsque les tests seront autorisés par la loi, l’Agence de Biomédecine aura pour mission de créer, 

dans les meilleurs délais, un dossier d’accréditation pour la réalisation de ces tests en France. Ce 

dossier permettra d’évaluer la qualité de l’information délivrée en amont et en aval du test, la qualité 

technique du laboratoire au niveau pré-analytique, analytique et post-analytique (accréditation 

COFRAC). Les modalités opérationnelles pourront être discutées lors d’une phase préparatoire 

avec des représentants des organisations professionnelles impliquées vii. 

Les modalités d’information des couples avant et après le test devront être décrites en détail et le 

personnel médical ou paramédical en charge de cette information sera identifié. Il sera demandé 

aux laboratoires de proposer des offres de tests de différents niveaux de coût et de nombre de 

gènes testés. 

Les laboratoires accrédités transmettront leurs résultats (gènes concernés, variants pathogènes 

identifiés, situations complexes et résultats transmis aux couples demandeurs) sur une base de 

données anonymisée nationale hébergée par l’Agence de la Biomédecine, par exemple. Celle-ci 

comprendra toutes les données statistiques sur les analyses réalisées, le retour d’expérience des 

couples grâce à un questionnaire fourni aux couples et le devenir du projet parental.  

Un test pour le DGP, remboursé par l’assurance maladie devrait être envisagé dont les contours 

seront à définir par l’HAS. Il pourra s’agir d’un DGP exclusivement destiné aux couples ayant un 

projet parental identifié et sera gratuit. Le résultat sera rendu sous la forme « couple à risque » ou 

 
vii Telles que la Fédération française de Génétique Humaine, la Société Française de Pédiatrie, la Société Française de Médecine 
Prédictive, la Société française de gynécologie) 
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« couple à risque non accru » et les limites du test seront expliquées de façon détaillée. Les 

modalités de mise en œuvre de ce test remboursé seront définies par l’HAS et les autorités 

compétentes. Une information large et accessible du public sera nécessaire en accompagnement. 

 

CONCLUSIONS DU GROUPE DE TRAVAIL SUR LE DEPISTAGE GENETIQUE 

PRECONCEPTIONNEL (DGP) 

1/Le DGP constitue un progrès dans l’information et la liberté de choix des couples ayant un projet 

parental. Il n’y a pas de justification à ce que les couples vivant en France en soient privés. 

2/Dans la mesure où la France autorise le diagnostic prénatal et l’interruption médicale de grossesse 

ainsi que le diagnostic préimplantatoire si un premier enfant est atteint ou en cas d’antécédents 

familiaux, l’autorisation du DGP permettrait d’éviter aux couples à risque n’entrant pas dans ces 

catégories d’avoir accès aux mêmes procédures dès le premier enfant, ou de se préparer à accueillir 

un premier enfant atteint d’une maladie génétique pédiatrique sévère et incurable. 

3/ Le GT estime que le DGP doit être autorisé en France sous réserve qu’il soit réalisé avec un 

niveau d’information des couples suffisant pour leur permettre un choix éclairé et dans des 

conditions de qualité technique et d’information optimale. Ceci nécessitera l’autorisation légale d’une 

consultation génétique par couple pour les couples reconnus à risque et nécessitant une 

consultation spécialisée. 

4/ Le DGP ne remplace pas le dépistage néonatal de maladies génétiques nécessitant une prise en 

charge dès la naissance (et pour lequel un programme pilote est en cours en France), de même 

que le dépistage néonatal ne remplace pas le DGP, mais une articulation entre ces deux 

programmes sera à organiser. 

5/ Le GT estime que pour faciliter l’accès au DGP de la population générale, il est proposé de 

rembourser les tests faits dans un cadre reproductif pour les maladies récessives les plus fréquentes 

en optimisant le périmètre des gènes inclus dans le panel pris en charge et pour les couples 

consanguins. 

Les couples de France devraient pouvoir accéder au DGP, quel que soit le mode de prise en charge 

financière décidé par la collectivité, dans le cadre d’un accès aux progrès de la médecine 

génomique. 

6/ Dans un souci d’équité, le panel de gènes testés doit inclure les maladies présentes dans toute 

la diversité d’origine de la population française pour le panel remboursé par la collectivité. Le GT 

estime que la réalisation de panels plus larges doit rester à la charge des couples qui le 

souhaiteraient. 

7/ Le GT estime que l’arrivée de nouveaux traitements symptomatiques (thérapie génique, 

traitements médicamenteux) de certaines maladies récessives graves et incurables ne doit pas 

exclure du DGP les maladies concernées en raison du manque de recul de ces traitements qui ne 

permet pas de connaitre leur efficacité, leur effet sur la qualité de vie et leur innocuité à moyen et 

long terme et du coût considérable de certains d’entre eux qui risque de pénaliser l’ensemble du 

système de soins. Il est probable que les progrès considérables qui seront faits dans ces domaines 

feront reconsidérer cette position dans l’avenir. 
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RECOMMANDATIONS 

 

L’Académie Nationale de Médecine recommande :  

1/ d’autoriser la réalisation du dépistage génétique préconceptionnel sur les gènes de maladies 

récessives autosomiques et liées à l’X. 

2/ que la prescription de ces tests soit effectuée par des professionnels de santé ayant reçu une 

formation adéquate tels que des généticiens, des médecins généralistes, des gynécologues, des 

sage-femmes, des conseillers en génétique.  

3/ d’envisager le remboursement par l’assurance maladie des tests génétiques préconceptionnels 

sur les gènes les plus fréquents dans le cadre d’un projet parental identifié.  

4/ de mettre en place un plan d’information sur les maladies génétiques et le DGP dès le collège 

dans le cadre des enseignements de sciences de la vie. Cette information permettra une 

sensibilisation et une demande des personnes dès la concrétisation d’un projet parental.   
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