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Conseil génétique: concepts, 
malentendus et perspectives
Génétique  Bien que marginale à ses débuts, la médecine génétique s’est développée en une discipline 
clinique essentielle. L’énorme croissance des connaissances de ces dernières années en ce qui concerne 
les phénotypes et génotypes ainsi que l’étiologie et l’évolution de maladies rares et fréquentes entraîne 
des répercussions sur toutes les spécialités de la médecine. Cependant, beaucoup n’ont qu’une vague 
idée de ce que devrait contenir un conseil génétique.
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Le conseil génétique tient compte de la situation individuelle des patientes et patients et devient de plus en plus complexe.
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L’impact sur les stratégies de diagnostic, 
de traitement et de prévention revêt non 
seulement de l’importance pour les indi-

vidus, mais également pour leur descendance 
et les autres apparentés de différentes généra-
tions.

Cependant, beaucoup n’ont qu’une concep-
tion vague de ce qu’est réellement un conseil 
génétique et de ce qu’il devrait contenir. Dans 
les pays anglo-saxons, le «genetic counselling» 
désigne un conseil génétique au sens strict, en 
tant que processus de communication décrit et 

reconnu au sein de la génétique médicale. 
Cependant, dans les pays germanophones, ce 
terme est utilisé dans un sens beaucoup plus 
large. Le conseil génétique n’est pas pris en 
compte de manière isolée mais il comprend 
notamment des considérations cliniques et dia-
gnostiques, l’établissement d’un diagnostic dif-
férentiel, l’examen médical, l’indication pour 
des analyses génétiques et génomiques en 
laboratoire, l’interprétation de leurs résultats, 
etc. [1]. La formation de médecin spécialiste en 
génétique médicale constitue actuellement en 
Suisse l’unique formation médicale postgra-
duée formelle et accréditée par la Confédéra-
tion qui couvre toutes les compétences néces-
saires pour le conseil génétique au sens large.

En Suisse, le conseil génétique dans le cadre 
d’analyses génétiques est règlementé par la loi 
et représente un important domaine d’applica-
tion, mais son contenu, ses applications et ses 
responsabilités s’étendent bien au-delà. Si cela 
n’est pas pris en considération, une perte de 
qualité peut en résulter, menant à des recom-
mandations peu claires ou erronées, avec d’im-
portantes conséquences pour les patients et 
leurs proches.

Compte tenu de l’importance croissante de 
la génétique dans la médecine clinique, la 
Société suisse de génétique médicale (SSGM) 
souhaite clarifier la nomenclature utilisée en 
Suisse en ce qui concerne le conseil génétique 
et dissiper les malentendus sur les contenus, 
les qualifications et les responsabilités.

Définition et principes
Le conseil génétique repose sur trois piliers fon-
damentaux: (1) une composante diagnostique, 
sans laquelle tout conseil s’appuie sur des pré-

misses douteuses; (2)  une évaluation des 
risques, qui peut s’avérer simple dans cer-
taines situations, mais complexe dans 
d’autres; et (3) un rôle de soutien, qui garan-
tit que les personnes qui consultent peuvent 
bénéficier du conseil et des différentes op-
tions de traitement et de prévention dispo-
nibles [2].

Le conseil génétique au sens strict, d’après les 
pays anglo-saxons, représente un processus qui 
aide une personne à comprendre les implications 
médicales, psychologiques et familiales des 
facteurs génétiques d’une affection, et à s’y adap-
ter [3]. Un conseil génétique fournit des informa-
tions scientifiques et médicales précises et actua-
lisées. Il tient compte des antécédents médicaux 
individuels et familiaux, ainsi que de la dimen-
sion psychosociale. Il inclut également le soutien 
aux personnes atteintes ou qui demandent 
conseil pour la transmission d’informations 
génétiques à d’autres membres de la famille 
(American society of human genetics, 1975).

Le conseil génétique repose sur plusieurs 
principes fondamentaux: la qualité des infor-
mations fournies, le respect du droit à l’autodé-
termination de l’individu et la non-directivité. 
Il sert à transmettre des connaissances et des 
informations complexes sous une forme com-
préhensible, adaptée et utile pour la personne 
qui le sollicite. Il lui fournit alors les moyens de 
prendre ses décisions de manière libre et éclai-
rée, en tenant compte de ses convictions et 
valeurs, ainsi que de faits et conséquences 
propres à sa situation. Le principe de non-di-
rectivité vise à garantir le respect de l’autono-
mie et des choix de l’individu, ce qui ne veut 
pas dire qu’il faut rester vague ou présenter 
tellement d’options que la personne conseil-
lée ne sera plus en mesure de prendre une 
décision [2]. Le conseil génétique doit égale-
ment assurer le soutien psychologique des 
personnes ou des familles confrontées à une 
maladie ou un risque génétique [2].

Étant donné qu’une affection génétique peut 
comporter un risque de récurrence chez la des-
cendance, le conseil génétique doit aborder des 
questions de reproduction telles que les options 
de dépistage et de diagnostic prénatal ou les tests 
génétiques préimplantatoires. Comme les infor-
mations génétiques peuvent également être im-
portantes pour d’autres membres de la famille, 
le conseil génétique doit également évaluer les 
risques potentiels pour la famille et identifier les 
apparentés qui pourraient bénéficier de ces 
informations. La communication au sein de la 
famille se trouve ainsi encouragée, de sorte que 
d’autres membres de la famille puissent être à 
leur tour personnellement conseillés. Mais il 
convient également de respecter leur «droit de 
ne pas savoir», c’est-à-dire la décision de ne pas 
connaître leurs risques génétiques potentiels. 

Dans le contexte des tests présymptomatiques, 
le conseil génétique suit des directives cliniques 
internationales établies [4].

Le conseil génétique au sens large, tel qu’il 
est établi en Suisse et dans d’autres pays germa-
nophones, comprend en outre une consultation 
clinique avec examen physique, qui vise à cla-
rifier le diagnostic suspecté par un médecin 
d’une autre discipline chez une personne sans 
diagnostic préalable ou à explorer le diagnostic 
différentiel. Il permet alors de choisir la straté-
gie de test génétique sur la base de l’évaluation 
génétique-clinique et de l’examen physique et, 
si nécessaire, de prescrire l’analyse génétique de 
laboratoire appropriée et de clarifier la prise en 
charge des coûts par l’assurance-maladie. La 
pertinence des résultats de l’analyse génétique 
doit être évaluée individuellement en fonction 
des résultats cliniques et de l’anamnèse fami-
liale. De telles corrélations phénotype-géno-
type, ainsi que l’interprétation des résultats des 
tests génétiques dans le contexte clinique indi-
viduel du patient, constituent des compétences 
médicales spécialisées importantes du médecin 
généticien et sont devenues de plus en plus exi-
geantes – et exigées – à l’époque de la géno-
mique à haut débit et d’autres technologies 
omiques. L’accompagnement clinique et gé-
nétique des personnes affectées et de leur fa-
mille s’élabore notamment sur la base de re-
commandations cliniques de prise en charge et 
sur l’évaluation du risque chez les membres de 
la famille, ainsi que de leurs besoins indivi-
duels. Par ailleurs, le conseil génétique offre 
aux familles la possibilité de prendre contact et 
de collaborer avec des groupes de patients et les 
organisations qui les représentent.

Concepts actuels et futurs
La formation de médecin spécialiste en géné-
tique médicale constitue actuellement en Suisse 
l’unique formation médicale postgraduée for-
melle et accréditée par la Confédération qui 

couvre toutes les compétences nécessaires pour 
le conseil génétique au sens large, telles que 
décrites ci-dessus. Les spécialistes en génétique 
médicale apportent d’importantes contribu-
tions à l’évaluation interdisciplinaire des 
patients; ils collaborent avec de nombreuses 
disciplines dans le cadre de consultations inter-
disciplinaires et de comités, avec d’autres socié-
tés professionnelles médicales pour la forma-

Dans les pays germano-
phones, le terme «conseil 
génétique» est utilisé dans 
un  sens beaucoup  plus 
large que dans les pays 
anglo-saxons.

La SSGM souhaite dissiper 
les malentendus sur les 
contenus, les qualifications 
et les responsabilités du 
conseil génétique.
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tion continue des médecins aux questions 
génétiques spécifiques à ces disciplines, ainsi 
que pour la formation et le perfectionnement 
du personnel non médical, l’enseignement uni-
versitaire et la recherche. Face à la demande 
croissante d’analyses génétiques dans la routine 
clinique, la SSGM a élaboré des concepts visant 
à créer des ressources en vue d’une implémen-
tation plus large de la médecine génomique, 
exposés dans une récente prise de position [1].

Ceux-ci incluent la mise en œuvre d’offres 
de formation médicale continue destinées à 
d’autres spécialistes cliniques qui prescrivent 
des tests génétiques, par exemple, pour le risque 
héréditaire de cancer du sein. En effet, les spé-

cialistes qui ont suivi le cours structuré proposé 
par le Groupe suisse de recherche clinique 
sur le cancer (SAKK) peuvent désormais ré-
aliser le conseil génétique dans le cadre de telles 
analyses  [5]. Ces médecins doivent pour  cela 
également attester d’une collaboration docu-
mentée avec un spécialiste en génétique médi-
cale, puisque des cas de routine apparemment 
simples peuvent se révéler d’une telle com-
plexité qu’ils en viennent à nécessiter les connais-
sances génétiques-cliniques approfondies d’un 
médecin titulaire de cette spécialisation.

En outre, la  SSGM aspire à exploiter le 
potentiel que présente le profil professionnel de 
«genetic counsellor». Les conseillers en géné-
tique sont des professionnels de santé non mé-
decins qui soutiennent la médecine génétique 
au sein d’équipes multidisciplinaires sous la res-
ponsabilité d’un généticien médical, comme 
c’est le cas dans de nombreux pays. Notamment 
mis en œuvre par exemple en France [6], ce rôle 
fait maintenant l’objet de discussions en Alle-
magne et en Autriche [7].

Après une formation de niveau Master leur 
ayant transmis des connaissances en génétique 
ainsi que des compétences en matière de conseil, 
les conseillères et conseillers en génétique sont 
en mesure de soutenir les médecins spécialistes 
en génétique médicale lorsque la demande de 
conseil génétique augmente. Pour les membres 
d’une famille avec un diagnostic confirmé d’af-
fection génétique et une mutation familiale 
connue, par exemple, un conseil génétique sert à 
connaître leur propre risque de présenter la 
maladie, ou à comprendre, selon la maladie et 
son mode de transmission, le risque d’en être 
porteur, voire le risque de récurrence lors d’une 

grossesse ultérieure. Les conseillères et conseil-
lers en génétique peuvent discuter les options de 
dépistage et de diagnostic prénatal et les tests 
génétiques préimplantatoires. Par ailleurs, ils 
peuvent faciliter la décision d’effectuer ou non 
des analyses complémentaires, soutenir le 
conseil génétique avant et après le test, de 
même que participer à la communication des 
résultats, au soutien individuel et à la coordina-
tion interdisciplinaire avec toutes les personnes 
impliquées dans la prise en charge. Étant donné 
qu’il existe des situations qui semblent simples à 
première vue, mais qui nécessitent ensuite à 
court terme une (ré)évaluation spécialisée sup-
plémentaire, génétique-clinique et diagnostique, 
le conseil génétique fourni par les genetic coun-
sellors doit être réalisé sous la responsabilité pro-
fessionnelle d’un médecin spécialiste en géné-
tique médicale [8]. Il respecte ainsi les normes 
médicales et scientifiques. Si cela n’est pas 
garanti, des erreurs peuvent se produire, notam-
ment l’évaluation du risque de récurrence pour-
rait se révéler erronée, de même que l’indication 
de l’analyse ou sa sélection, auparavant effectuées 
par un médecin spécialiste non généticien.

Jusqu’à présent, il n’existe pas en Suisse de 
formation de genetic counsellor ni de normes 
relatives à sa formation postgraduée et continue 
et cette profession n’est pas formellement recon-
nue, hormis dans le canton de Vaud. Toutefois, 
la France, l’Italie et l’Autriche proposent désor-
mais un curriculum de Master en conseil géné-
tique, reconnu par l’European Board of Medi-
cal Genetics (EBMG) [9]. En outre, l’EBMG a 
introduit en 2014 une procédure d’enregistre-
ment européenne pour les genetic counsel-
lors [10]. En Suisse romande, quelques conseil-
lères et conseillers en génétique pratiquent déjà 
leur activité, sous la responsabilité de médecins 
spécialistes en génétique médicale, après une 
formation majoritairement effectuée en France. 
La Commission fédérale pour l’analyse géné-
tique humaine (CFAGH) a par ailleurs récem-

ment réalisé une étude sur les perspectives d’in-
troduction formelle de ce profil professionnel 
en Suisse  [11]. Spécifiquement axée sur le 
conseil génétique lié aux analyses de laboratoire, 
cette étude n’évalue toutefois pas l’ensemble des 
besoins en matière de conseil génétique au sens 
large, tel que nous l’avons décrit. Quoi qu’il en 
soit, les conseillères et conseillers en génétique 
ne peuvent pas compléter ni remplacer les com-

pétences médicales des spécialistes en génétique 
médicale pour toute la palette d’applications du 
conseil génétique. Parallèlement à l’implémen-
tation de ce profil professionnel, il convient 
donc également de développer des capacités de 
formation postgraduée afin de disposer de 
médecins spécialisés en génétique médicale. En 
Suisse, la loi fédérale sur l’analyse génétique 
humaine (LAGH) règlemente les analyses géné-
tiques [12] et définit les exigences en matière de 
conseil génétique, avant et après le test.

Comme cela se pratique déjà de manière 
exemplaire dans d’autres pays, les conseillères et 
conseillers en génétique, travaillant sous déléga-
tion médicale spécialisée, peuvent contribuer à 
une meilleure disponibilité du conseil génétique 
pour les personnes qui demandent conseil, les 
patients et les membres de leur famille. C’est 
pourquoi la SSGM a déjà entamé une collabo-
ration avec la FMH en vue de leur implémenta-
tion. La SSGM poursuit ainsi son engagement 
de garantir des standards élevés dans la prise en 
charge génétique-clinique des patientes et 
patients.
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La SSGM a élaboré des 
concepts pour créer des 
ressources en vue d’une 
implémentation plus large 
de la médecine génomique.

La SSGM poursuit ainsi son 
engagement de garantir des 
standards élevés dans la 
prise en charge génétique-
clinique des patients.
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