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1 Contexte et justification

Contexte et justification

La médecine personnalisée (aussi appelée médecine de précision ou encore génomique) basée sur
les possibilités de séquencage de I’ADN, semble offrir de belles perspectives en matiére de prise en
charge individuelle et de santé publique. Elle est aujourd’hui déja largement utilisée en
cancérologie pour le diagnostic moléculaire des tumeurs, dans les maladies rares et en
pharmacogénétique pour des ajustements de dosage (1-5). Ses objectifs a plus long terme sont de
pouvoir apporter de nouveaux outils pour le diagnostic précoce mais surtout pour la prévention
primaire et la prévention secondaire des maladies chroniques — telles que par exemple le diabete
de type 2, l'asthme, les maladies neurodégénératives, certains cancers — et ce, grace a
I’établissement de profils génétiques indicateurs du risque que porte chaque individu vis-a-vis de
ces maladies (6, 7). Au vu de la prévalence de ces maladies, le plus souvent suivies par le:la médecin
de famille, I'impact sur la santé de chacun-e mais aussi sur I'organisation des soins et sur la santé
publique pourrait étre majeur (8-11).

Toutefois, afin d’anticiper ces éventuels impacts sanitaires, il manque encore des connaissances
quant a la perception et aux attentes non seulement des patient-e:s, mais aussi des
professionnel-le:s de soins vis-a-vis de la démarche d’accées au profil génétique de risques en Suisse
(9, 12, 13). Si les patient-e's peuvent déja relativement facilement y accéder via un achat sur
Internet, des questions se posent. En premier lieu une difficulté de compréhension des résultats
sans accompagnement est rapportée dans la littérature, soulignant la nécessité d’un encadrement
par les professionnel-les, en particulier par des médecins généralistes (MG), de par leur role de
premier contact avec le systéme sanitaire pour les patient-e-s. Plusieurs travaux montrent que c’est
vers son MG que lela patient-e souhaite s’orienter pour l'interprétation de ses données
génomiques. C'est aussi ce-tte dernier-ere qu'’il-elle va solliciter s'il-elle souhaite des conseils ou un
dépistage en lien avec ses résultats (10, 14-21). Par ailleurs, certaines études ayant évalué la
démarche, évoquent parfois une réticence a connaitre son profil génétique par la population (22,
23). Il apparait donc intéressant de connaitre la position des patient-e-s suisses sur cette question.
Enfin, toujours d’apres la littérature internationale, d’éventuels changements en matiére de
recours aux soins (demandes de dépistages, examens complémentaires biologiques ou
radiologiques, voire simplement consultations) pourraient apparaitre et impacter alors les MG dans
leur pratique (11, 24-26). Il est important de pouvoir anticiper ces changements.

Du co6té des MG, a notre connaissance, aucune enquéte a ce jour en Suisse ne s’est vraiment
intéressée a leurs attentes propres. Quels bénéfices, quels obstacles, quels dangers entrevoient-
ils-elles ? Quel impact dans leur prise en charge des patient-e:s concerné-e:s ? Quelles priorités
souhaiteraient-ils-elles voir développer ? Comment peuvent-ils-elles, et veulent-ils-elles gérer les
données probabilistes que la recherche en médecine personnalisée pourrait produire ? Enfin,
comment cette démarche s’articule-t-elle avec leur préoccupation des risques liés a la
surmédicalisation (campagnes choosing wisely et smarter medicine) (27)? Les données issues de la
littérature internationale apparaissent comme mitigées avec un intérét pour la démarche dans une
perspective de prévention mais encore d’importants questionnements dont, en particulier, celui de
la formation nécessaire pour faire face a ce nouveau réle. La question de la place de cette démarche
par rapport a d’autres démarches de dépistage ou diagnostics ainsi que sa pertinence en I'absence
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1 Contexte et justification

de fondements cliniques sont aussi régulierement évoquées (28-35). L'ensemble de ces points
mérite d’étre exploré afin d’envisager au mieux le futur de la médecine générale en Suisse.
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2 Objectifs

Objectifs

Dans ce contexte, le projet GenPerso a eu pour objectif global de connaitre, pour la Suisse romande,
les perceptions, les attentes et les potentielles répercussions en médecine générale, notamment
en termes de prévention, de la part des patient-e's et des médecins quant a la possibilité d’acces
aux profils génétiques de risque. Ces deux volets ont ensuite été mis en perspective afin d’avoir une
vision globale pour la médecine générale.
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3.1

3 Méthodes

Méthodes

Pour répondre a ces objectifs, le projet s’est déployé selon deux axes indépendants mais
complémentaires, un axe relatif aux patient-e:s et un axe relatif aux médecins généralistes. Une
phase exploratoire qualitative, précédant ces deux axes, a permis la préparation de ces derniers.

Par ailleurs, que ce soit pour la recherche exploratoire préliminaire, I'axe A ou I'axe B, I’étude
n’entrait pas dans le cadre de la loi sur la recherche sur I’étre humain et n’a donc pas fait I'objet
d’une soumission pour approbation a la commission d’éthique du canton de Vaud (apres
consultation de cette derniere).

Phase exploratoire

La préparation des enquétes des deux axes s’est effectuée sur la base commune d’une recherche
exploratoire de type qualitatif. Une démarche inductive a fait émerger du terrain d’enquéte, et
donc des préoccupations exprimées par les interviewé-e's, les thématiques explorées
secondairement dans les questionnaires des deux axes.

Initialement cing entretiens ont été menés avec des MG et cing entretiens avec des patient-e:s
selon la méthode de I'entretien compréhensif, basé sur une grille souple comportant des questions
dont I'ordre n’est pas figé et varie au gré des interlocuteur-trice's (36). Les MG ont été sollicité-e:s
en Suisse Romande. Ils ont permis de recruter a leur tour cing de leurs patient-e-s. Une diversité sur
le sexe, I'age et la zone rurale-urbaine a été recherchée.

Pour le premier entretien, la grille comportait les éléments déja identifiés comme pertinents
d’apres les données de la littérature, mais I'objectif était de laisser I'interviewé-e s’exprimer
librement et prendre l'initiative des sujets a aborder. En particulier, chaque interviewé-e pouvait
s’exprimer sur ce gu'’il-elle entendait par médecine personnalisée sans qu’une définition lui soit
donnée au départ.

Dans un premier temps, I'intervieweur devait écouter et observer. ll-elle était attentif-ve a ce que
tous les themes de sa grille soient commentés, soit spontanément par l'interlocuteur-trice, soit
apres qu'’il-elle les ait lui-elle-méme mentionnés, cette distinction permettant d’indiquer si le sujet
était une véritable préoccupation de l'interviewé-e ou s’il-elle n’en parlait que parce que la question
était soulevée.

Ces dix premiers entretiens ont été complétés de dix autres (cing patient-e:s et cinqg médecins selon
les mémes contraintes qu’initialement) afin de tendre vers la saturation des données.

Les verbatim des entretiens ont été codés par 3 codeurs (2 médecins généralistes qui ont utilisé le
systeme MAXQDA2018 et une anthropologue). Les 3 étapes, codage ouvert, codage axial et codage
sélectif ont été élaborées par les 3 codeurs (accord inter-codeurs).
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3.2

3.21

3.2.2

3 Méthodes

Axe A : attitude des patient-e-s

Ce volet s’est basé sur des méthodes quantitatives d’analyse de données via une enquéte
observationnelle.

Population et mode de recueil de données

Le Département de médecine de famille travaille avec un réseau de médecins de famille (le réseau
SPAM) comprenant environ 250 MG implanté-e-s sur la Suisse entiere dont environ 80 en Suisse
romande. Ces dernier-ere:s contribuent aux projets de recherche du DMF via leur participation
et/ou celle de leurs patient-es a des enquétes épidémiologiques et/ou sur le fonctionnement de la
médecine de famille. Dans le cadre de ce projet, les MG du réseau devaient proposer le remplissage
d’un questionnaire a leurs patient-e:s (aprés présentation de I’étude a ces dernier-eére-s) sur un
mode aléatoire le jour d’une consultation. Jusqu’a 40 patient-e-s par médecin pouvaient étre inclus
sur une période de trois mois.

Donneées recueillies.
Les données ont été recueillies par auto-questionnaire (cf annexe 1).

Celui-ci a été élaboré sur la base des résultats de la phase exploratoire complétés des données de
la littérature. Les principaux thémes abordés incluaient I'accés au profil génétique de risque
(intention, pour qui, mode de financement souhaité...), la restitution des résultats (par qui et
comment, place du MG...), 'adoption de nouveaux comportements envisagée suite aux résultats
(mode de vie et recours aux soins), craintes de dérives (au regard des assurances, du milieu
professionnel). Ces questionnements étaient déclinés selon trois scénarii différents : risque élevé
de diabete de type I, risque élevé de cancer du célon et risque élevé de maladie d’Alzheimer.

Les données étaient complétées par des données sociodémographiques (age, sexe, niveau
d’éducation, statut d’emploi...) et d’état de santé (santé percue, existence de maladie...) du-de la
patient-e afin d’en tenir compte dans les analyses et de mettre en évidence des d’éventuelles
différences d’attitudes selon ces facteurs.

Les données ont été analysées a I'aide du logiciel Stata sous la forme de statistiques descriptives
(fréquence et moyenne (médiane) de distribution selon le type de variable).
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3.3

3 Méthodes

Axe B : Position des médecins géneralistes
romands

Ce volet s’est basé sur la méthode de consensus Delphi, soit une enquéte structurée et successive
d’'un cercle d’expert-e-s/acteur-trice's permettant de rassembler leur point de vue sur des
tendances complexes. Cette approche est a la fois quantitative et qualitative, dans la mesure ou les
personnes interrogées doivent quantifier un résultat ou une tendance attendue et expliquer de
maniere qualitative les motivations liées a cette attente (37).

Les étapes suivantes ont été réalisées :
e Elaboration du questionnaire (cf annexes 2)

Les questions/affirmations de I’enquéte Delphi (environ une quarantaine) ont pu étre élaborées
dans le cadre d’un focus groups de MG de la région Iémanique. Neufs médecins généralistes,
femmes et hommes, jeunes et agés, pratiquant en milieu urbain et rural, en solo et en groupe, y
ont participé assurant la diversité nécessaire. Les thémes abordés étaient issus de la phase
exploratoire et des données de la littérature sur le sujet.

e Recrutement des expert-e:s

Les expert-e-s ont été recruté-e-s parmi les médecins assistant-e:s et chef-fe:s de clinique en poste
a Unisanté et dans le Service de médecine de premier recours des HUG. |l nous a semblé opportun
de choisir des jeunes médecins qui assureront la releve de la médecine générale, mieux a méme
d’anticiper I'avenir de la profession.

e Réalisation de I'enquéte Delphi

Le consensus des expert-es sur les affirmations a été recherché lors d’'une enquéte en deux tours.
Les expert-e-s devaient se positionner sur chacune des affirmations a I'aide d’'une échelle de 0 a 10
(la note de 10 équivalant a « tout a fait d’accord »). lls-Elles pouvaient en outre ajouter des
justifications et commentaires. Les résultats de ce premier tour ont été analysés afin de déterminer
si certaines affirmations atteignaient déja un consensus (critére fixé a 70% des réponses entre 8 et
10 ouOet2).

Les affirmations n’ayant pas obtenu de consensus a I'issue du premier tour ont été discutées en
ateliers par les expert-es (une quarantaine d’entre eux-elles réuni-e:s en séminaire) d’aprés les
résultats et les indications fournies par les commentaires, en les regroupant en trois catégories :
distribution des réponses étendue, ambiguité dans la formulation, affirmation ayant suscité de
nombreux commentaires. Les affirmations ont ensuite été reformulées en fonction des discussions
lors de ces ateliers et ont été proposées lors d’un deuxieme tour d’enquéte auprées de ces mémes
expert-e-s.
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3.4

3 Méthodes

Restitution finale — Regard d’acteur-trice-s
impliqué-e-s en médecine générale

A l'issue de ces différentes étapes, une synthese des résultats a été proposée pour avoir le regard
de deux associations professionnelles en médecine générale en Suisse : le Collége suisse des
médecins de premier recours (CMPR) et I’Association des jeunes médecins suisses de premier
recours (JHaS).
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4.1

4 Synthése des résultats

Synthese des résultats

Les résultats de la phase exploratoire et des deux volets sont synthétisés ci-apres. Des résultats plus
détaillés sont disponibles en annexe du rapport, sous la forme de documents de restitution pour
les participant-e-s et d’articles scientifiques publiés.

La phase exploratoire

(Voir aussi annexe 3)

Ci-aprés sont synthétisés les points clés de ces interviews, du point de vue des patient-e:s et des
MG.

— Le mot médecine personnalisée fait plutét écho a une médecine de type globale (bio-
psycho-sociale), centrée sur le-la patient-e, intégrative ou holistique, non seulement
pour les patient-e's mais aussi pour les médecins. Sur ce point, I'intervieweur a donc d{
préciser dans un 2¢ temps apres avoir laissé la personne interviewée s’exprimer sur sa
compréhension du terme « médecine personnalisée », que la médecine discutée ici
concernait en fait le dépistage génétique de facteurs de risques aux maladies
chroniques.

— L'intérét pour les dépistages génétiques dans leur capacité de prédire est limité ; ces
doutes sont résumés dans les questions suivantes : que faire avec le flux de données
génétiques ? L'ignorance n’est-elle pas aussi parfois un avantage ? Cela va-t-il vraiment
changer le travail du-de la généraliste qui devrait se centrer sur I'accompagnement vu
le vieillissement de la population ? L'intérét est plus grand par rapport a I'impact des
tests génétiques dans un contexte curatif.

— Tout dépistage génétique devrait s’Taccompagner d’une action (curative ou préventive)
tres concréete et réalisable. Savoir pour savoir sans solution pose probleme méme si
pour certain-e's cela permet d’organiser sa vie.

— Pour les MG, il faut viser la clarté, voire idéalement la transparence avec les
patient-e:s ; mais que leur dire concrétement sachant que les résultats susceptibles
d’étre obtenus ne représenteront que des probabilités et une certaine dose
d’incertitude ? Il y a en effet bien d’autres facteurs a prendre en compte.

— Pour certains patients et MG, les faits cliniques devraient rester prépondérants sur la
génétique.

— Une crainte des MG est de devoir faire face a I'angoisse des patient-e:s générée par ces
tests, nécessitant une meilleure formation des MG dans le domaine
communication/psychologie.

— Tant les patient-e's que les MG voient la place du MG renforcée dans son réle
d’accompagnant et de médiateur-trice.

— Parmi les conséquences pratiques de cette médecine génétique, sont soulignés le
probléme des charges administratives liées a la gestion des dossiers (par les MG), le
probleme des colits émergents, les limites financiéres de notre systéme de santé, le
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4.2

4 Synthése des résultats

risque d’'une médecine a deux vitesses (patient-e:s et MG), celui de la surmédicalisation
et enfin les problémes de confidentialité (communication aux assureurs et aux
employeurs) ; tout cela nécessitant de la régulation, notamment des réglements, voire
des lois, ainsi que de la recherche et de la formation.

— Les données collectées devraient appartenir aux patient-e-s.

A noter que cette phase exploratoire a été complétée dans un second temps par une deuxiéme
série d’interviews (5 patient-e's et 5 MG), pour s’assurer de la saturation des données. Les données
supplémentaires liées a cette 2e phase concernent surtout les réactions des personnes interrogées
au terme médecine personnalisée : elles ont permis d’affiner le point de vue des médecins et des
patient-e's sur leur vision de la médecine dans un contexte d’innovations. Il y a eu moins de
nouveaux apports en ce qui concerne la médecine génétique. Ceci tient sans doute a la
méconnaissance de ce sujet chez nos interlocuteur-trice:s et au fait que pour la discussion il nous a
fallu donner définitions et exemples. Ce faisant, cette partie de la discussion était davantage
balisée, générant réflexions, questionnements voire parfois perplexité mais des attitudes qui ont
atteint la saturation apres les 10 premiers entretiens. On peut donc estimer que les 10 entretiens
supplémentaires n’auraient pas fondamentalement modifié les inputs apportés au questionnaire
aupres des patient-e-s et au processus Delphi.

Enquéte aupres des patient-e-s

(Voir aussi annexe 4 et référence (38))

Vingt-huit MG ont participé a cette phase de I'enquéte, en expliquant et en laissant a leurs
patient-e's la possibilité de répondre au questionnaire, au cours d’une de leur visite. Cela a permis
d’obtenir un total de 929 patient-e-s participant-e-s. Les points clés de cette enquéte peuvent se
résumer ainsi :

— La possibilité d’accéder, dans un futur proche, a son profil génétique de risque est une
démarche connue (spontanément) par un peu plus de 40% des patient-e-s.

— Apreés présentation de la démarche, 43% des patient-e-s souhaiteraient y accéder ; 17%
de plus seraient d’accord mais uniquement pour des tests concernant des maladies
spécifiques (pas de précision sur lesquelles).

— La découverte d’un risque élevé serait anxiogéne tout au long de leur vie pour une
minorité seulement des patient-e:s (environ un tiers).

— Concernant les trois situations concrétes présentées (tests génétiques dépistant un
risque élevé de diabeéte, de cancer du c6lon ou de maladie d’Alzheimer), les patient-e:s
dans une large majorité, déclarent étre prét-e-s a modifier leur mode de vie (de 65% a
plus de 80%, selon les maladies), a souhaiter faire des examens complémentaires de
suivi plus fréquent (env. 70%), et a souhaiter un changement de la prise en charge par
leur MG (entre 50 et 60%).

— La place du-de la médecin généraliste est trés largement plébiscitée par les patient-e-s,
qu’il s’agisse de discuter de la pertinence de réaliser ou non le test (78%), d’en discuter
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4.3

4 Synthése des résultats

les résultats (97%), et d’étre suivi ensuite selon le risque identifié (>80%). Pour ce suivi,
le recours additionnel a un-e spécialiste du domaine (entre 50 et 60%, selon le type de
maladie) est jugé utile. En revanche, la place des infirmier-ére-s clinicien-ne's, des
spécialistes généticien-ne's ou des membres d’autres professions en lien avec la santé
ne trouve que peu de soutien (7% en moyenne).

Enquéte aupres des médecins généralistes

(Voir aussi annexe 5 et référence (39))

Les entretiens menés lors de la phase exploratoire (voir ci-dessus), complétés par la conduite d’'un
focus groupe réunissant neuf médecins généralistes, ont permis la formulation de 24 affirmations.
Celles-ci ont été soumises sous forme d’un questionnaire a un groupe d’expert-e:s de 185 médecins
assistant-e's et chef-fe's de clinique. Le nombre de réponses étaient de 108 au premier tour et de
77 au second tour.

A l'issue des deux tours, une large majorité (80%) des affirmations a obtenu un consensus. Celles-
ci peuvent se résumer ainsi :

— La place du-de la MG ne sera pas remise en cause par le développement de I'accés au
profil génétique de risque. Au contraire, les médecins se projettent comme une
ressource clé pour le-la patient-e aux diverses étapes avant, pendant, aprés le test.

— Les nouvelles approches génétiques ne forment qu’un outil supplémentaire complétant
mais ne se substituant pas aux outils existants.

— Les besoins d’information sont largement soulignés, notamment dans la nécessité
d’une information claire et toujours a jour dans un contexte scientifique évolutif.

— Les besoins de nouvelles formations portent sur I'interprétation des données
génétiques en termes de risque, les implications éthiques, la gestion de I'incertitude, et
la gestion du risque de surmédicalisation (prévention quaternaire).

— Le cadre légal et déontologique devrait étre approprié, notamment vis-a-vis de la
liberté pour le:la médecin de proposer ou non un test génétique.

— Des ajustements dans I'organisation des soins et du systéme de santé seront
nécessaires, parmi lesquels : la délégation des taches administratives en lien avec ces
nouvelles pratiques, I'acces a un réseau de spécialistes, la tarification ajustée pour des
consultations de longue durée.

Cependant, cette étude permet aussi d’identifier des points de non-consensus. Trois points sont
plus spécifiquement soulignés :

— Bien que reconnaissant la position importante du-de la MG face a ces nouvelles
approches vis-a-vis des patient-e's, un positionnement pro-actif des MG autour de ces
démarches est bien moins partagé. En d’autres termes, il s’agit pour eux-elles
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d’endosser ce role prépondérant du fait de leur position en premiére ligne du systeme
sanitaire et non par véritable envie d’occuper cette place.

— Cela est en partie lié au fait que les MG ne sont pas convaincu-e-s de la plus-value des
tests génétiques par rapport aux outils déja en place.

— Plus particulierement, les MG ne sont pas convaincu-e:s d’'un changement dans les
approches de prévention, la responsabilité desquelles devraient pour certains rester
dans les mains des politiques de la santé publique.

Points principaux de convergence et de tension
identifiés entre ces trois phases du projet

La place du-de la MG est tres largement plébiscitée par les patient-es, ce a quoi consentent les
médecins. Les patient-e:s ont besoin d’un-e répondant-e, d’'un-e accompagnateur-trice, voire d’'un-e
médiateur-trice. En regard de ce besoin, les médecins sont a la recherche d’informations claires,
pertinentes et a jour, et de nouvelles formations appropriées. Médecins et patient-e-s s’accordent
aussi sur I'aide complémentaire que pourrait apporter un-e spécialiste du domaine concerné.

Les nouvelles possibilités de dépistage génétique des facteurs de risques aux maladies ne
constituent pas pour autant une priorité, ni pour les un-e-s ni pour les autres, et n’ont par exemple
pas encore convaincu les médecins. Des tests génétiques visant une meilleure précision et donc
efficacité des traitements plus que la mise en place de prévention auraient ainsi un meilleur soutien.

Les patient-e's et les médecins se rejoignent finalement aussi sur l'intérét, la pertinence de la
réalisation du test. En effet, les patient-e-s sont mitigé-e:s quant a I'’envie de réaliser le test (« I'envie
de savoir »). De plus, leurs intentions de changement de comportement sont liées au type de
maladie avec une intention plus grande pour les maladies dont on sait que la prévention primaire
joue un role important (diabéte ou cancer du célon), en contraste, dans une certaine mesure, a la
maladie d’Alzheimer (méme si le tabagisme double le risque de développer une telle maladie). Les
médecins les rejoignent quand ils considerent que I'approche n’est pas révolutionnaire.

Une possibilité de tension se présente en revanche dans le suivi d’'un-e patient-e porteur-se d’un
risque augmenté pour une maladie chronique. Le-La patient-e se dit prét-e a changer ses habitudes
de vie, mais souhaite aussi un changement de prise en charge par le:la médecin, avec des examens
complémentaires plus fréquents. Le-La médecin s’inquiete du risque de surmédicalisation, de la
gestion de I'anxiété des patient-e's et souhaite avoir une formation spécifique vis-a-vis de la
démarche dans I'ensemble de ses aspects et conséquences.

A noter que les interrogations identifiées lors de la phase exploratoire et concernant |I'organisation
du systéme de soins, les nouvelles charges administratives, le colt, les questions éthiques avec le
risque d’une médecine a deux vitesses, et celles en rapport avec la propriété des données, n’ont
pas été reprises dans les enquétes Patient-e-s et Médecins qui ont suivi, raison pour laquelle elles
ne réapparaissent pas dans ces dernieres.
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Regard d’acteur-trice-s impliqgué-e-s en médecine
générale

Une discussion des résultats, sous la forme d’un entretien individuel a été respectivement menée
avec:

— Le Dr Francois Héritier, Président du Collége suisse des médecins de Premiers Recours
(CMPR)

— Le Dr John Nicolet, Vice-président de I’Association des Jeunes Médecins Suisse de
Premiers Recours (JHaS)

Au préalable une synthése des résultats, via les trois documents de synthése de la phase
exploratoire et des axes patient-e:s et médecins, leur a été adressée.

Regard du CMPR

Le Dr Héritier n’a pas été particulierement surpris des résultats présentés, notamment ceux de
I'enquéte patient-e's. Cependant, pour cette partie de I'enquéte, il souligne gu'il est difficile
d’évaluer le biais lié au recrutement des patient-e-s volontaires au sein méme des cabinets
médicaux.

Concernant les médecins de premier recours, la thématique de la médecine personnalisée n’est
clairement pas au cceur des discussions entre confrére-sceur-s. Et il ne s’agit pas d’un déficit
d’information. En ville comme en campagne, le:la patient-e sait chercher sur Internet avant méme
de consulter son-sa médecin traitant. Mais en dehors de contextes familiaux ou I'anamnese suggere
une forte composante génétique, ou de patient-e's qui ont été en contact avec des personnes
directement concernées par les tests génétiques, le-la médecin aujourd’hui n’est pas confronté-e a
une demande de ces tests. IlI-Elle n’est pas non plus prét-e a les proposer a ses patient-e's, car a ce
jour, il n"est pas possible d’associer a cette démarche une attitude thérapeutique ou de prévention
différente de celles déja proposées par I’évaluation clinique des risques. Ainsi, le sentiment est que
c’est surtout dans le domaine de I'oncologie que les avancées thérapeutiques bénéficient des
approches génétiques. Plus globalement, la médecine personnalisée reléverait plus de certaines
spécialités, autres que la médecine de premier recours.

Pour faire avancer la médecine personnalisée dans le cadre de la prévention des maladies
chroniques, il faudrait en effet pouvoir faire de larges études populationnelles et le-la médecin de
premier recours devrait pouvoir étre partie prenante de ces études. La réponse du Dr Héritier a cet
énoncé révele un enthousiasme modeste. |l voit cependant quelques éléments clés qui pourraient
faire changer le niveau d’investissement des médecins dans ce type de projets. En premier lieu, ces
projets devront s’appuyer sur I'usage des dossiers électroniques des patient-es, qui ne sont pas
encore implémentés dans tous les cabinets. Il faut ensuite que les outils et notamment les logiciels
utilisés dans ces projets soient simples, d’utilisation intuitive. Surtout, le co(t, en temps et en
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argent, doit rester limité. Finalement, tant pour ces aspects techniques que pour le potentiel de
suivi des patient-e-s sur un long terme, les jeunes médecins qui s’installent, seront certainement
plus a méme d’entrer en matiere.

Mais I'argument le plus important pour n’offrir qu’une place relativement secondaire au
développement de la médecine personnalisée, c’est celui de la priorisation des besoins. La
médecine/santé Personnalisée est censée permettre un renouveau des pratiques de prévention.
Mais aujourd’hui cette préoccupation n’est de loin pas au coeur du systéeme de santé. Le systéme
de tarification tout autant que la formation et la pratique des médecins praticien-ne's sont centrés
sur les traitements aigus, sur le soin. La prévention n’est qu’un parent pauvre disposant de faibles
ressources. La prévention reléve en premier lieu de la responsabilité de la Santé Publique, mais le:la
médecin de premier recours devrait étre plus impliqué-e, en tant que médecin mais aussi en tant
gue citoyen-ne. Ainsi, les approches préventives débordent largement I'interaction privilégiée entre
le-la médecin et son-sa patient-e. C'est tout le systeme de santé qui doit étre revu pour tenir compte
des aspects liant santé/durabilité/environnement, ce qu’on appelle plus globalement « Planetary
Health ». Cette vision globale de la prévention ouvre aussi les possibilités d’'un usage facilité des
approches intégratives, telles qu’acupuncture, hypnose, phytothérapie, etc... Considérant
I'importance quantitative des troubles fonctionnels auxquels le-la médecin de premier recours doit
répondre, la prévention doit pouvoir faire appel a tous ces atouts. Ainsi, la prévention devrait
pouvoir bénéficier d’'une priorité dans l'allocation des ressources, plutdét que de privilégier les
développements plus techniques et spécifiques de la médecine personnalisée.

Regard des JHaS

Cet entretien a mis en lumiére une bonne convergence des JHaS avec les résultats décrits par
I’étude GenPerso, mais a aussi permis d’aborder certaines problématiques moins bien couvertes
par cette étude.

La confusion autour du mot Médecine Personnalisée (MP) n’a pas été vraiment une surprise. La
pratique de la médecine générale se fait toujours dans le contexte d’'un téte-a-téte entre le-la
médecin et un-e patient-e et, par essence, toutes les décisions sont personnalisées, et ce sans lien
avec |'utilisation des approches génétiques.

Le manque d’enthousiasme des MG pour les approches génétiques, telles que proposées par la MP,
vient du fait que le:la MG n’a qu’une information trés partielle. La réalisation d’un test génétique
devrait étre précédée de la question : dans quelle mesure, le résultat qui sera obtenu va modifier
la prise en charge du-de la patient-e ? Force est de constater qu’aujourd’hui, dans le cadre de la
plupart des maladies qu’il-elle soigne au quotidien, le:la MG n’a pas de réponse évidente a cette
question. Le méme probléme en fait est aussi ressenti quant a I'utilisation toujours plus grande des
objets connectés (suivi de la tension, de I'ECG, du sommeil, etc.) par les patient-es. Les fichiers de
résultats s’"amoncellent chez le:la MG, qui n’a pas les clés pour les utiliser au mieux.

Cela améne la question de la formation et de l'information. Aujourd’hui, lecla MG en Suisse
romande qui cherche une information s’adresse en priorité a deux sources : « Uptodate » et La
Revue Médicale Suisse. Une plateforme qui soit focalisée sur les questions en lien avec les
approches génétiques serait certainement un plus. Une formation appropriée, préférentiellement
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de type postgrade, devrait étre sous la responsabilité d’Institution publique, telle qu’UniSanté, pour
ne pas laisser le champ libre aux assureurs et a l'industrie pharmaceutique pour aborder cette
question.

L'implication du-de la MG dans la formation méme doit garder son lien avec la pratique propre et
concréete du-de la MG, dans le cadre de son cabinet. Ainsi, sa contribution a des enseignements plus
structurés ou en auditoire n’est pas vraiment envisageable aujourd’hui. De méme la contribution
des MG a la recherche reste dépendante de sollicitations spécifiques, sans responsabilités de
direction d’un projet. Cela peut changer avec I'évolution de la pratique du-de la MG. En effet, peu
de jeunes médecins s’installent aujourd’hui a 100%. Le temps partiel rend ainsi de plus en plus
possible un meilleur engagement dans la recherche. En résumé, lI'implication des MG dans cette
thématique est plutdt envisagée comme une réponse a des sollicitations et de loin pas de maniére
proactive.

Finalement, ces questions remettent en lumiére une question-clé : comment aujourd’hui mieux
valoriser le métier de MG ? Mettre le:la MG au cceur de la MP, en tant qu’acteur-trice central-e du
lien entre médecine et patient-e, pourrait légitimement faire sens, si les informations et formations
du-de la MG sont adéquates. Mais par ailleurs, souligne le Dr Nicolet, il serait également important
de permettre au-a la patient-e de rester/devenir autonome. Ainsi toutes les mesures de prévention
ne nécessitent pas nécessairement I'intervention d’un-e médecin et pourraient étre transférées a
d’autres professionnel-le:s au sein du cabinet ? Il faut étre vigilant a ne pas créer de nouveaux
besoins et a ne pas déresponsabiliser les patient-e-s.

C'est aussi le systeme de santé du futur qui devrait étre pensé. Les avancées scientifiques sont
tournées principalement vers I'innovation, colte que colte. La réflexion sur les conséquences
rameéne au terrain et a la nécessité de garder la maitrise de celles-ci, en amont des développements
et non apres et trop tard. Un exemple trés clair concerne la thématique de la protection des
données, tres peu abordée dans I’étude mais qui nécessite une démarche proactive urgente.

La réflexion sur la pratique future des MG aborde aussi la question d’'une médecine plus intégrative,
pluridisciplinaire, et bénéficiant des multiples approches de thérapies traditionnelles mais aussi
alternatives. Cela nécessiterait une communication trés fluide, qui ne peut exister que lorsque les
thérapeutes travaillent sous le méme toit.
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Discussion

Il ne s’agit pas ici de faire une discussion exhaustive, chaque méthode, chaque questionnement,
chaque affirmation pouvant étre revus ou interprétés en fonction d’'un contexte ou d’un objectif
précis. Ci-aprés, nous concentrerons les points de discussions sur quatre aspects, celui de la
méthodologie choisie, celui de I'adéquation des observations obtenues avec les objectifs de I’étude,
celui des limites actuelles des tests génétiques pour la prise en charge et la prévention des maladies
chroniques, et enfin, celui de la complémentarité de cette étude avec d’autres études financées
dans le cadre de I'appel « Santé Personnalisée » de la Fondation Leenaards.

Aspects méthodologiques

Le questionnaire dédié aux patient-e-s répond bien a une recherche « quantitative ». Le contenu en
termes d’information est certes moins riche que celui obtenu lors des entretiens qualitatifs, mais
cette enquéte qui a inclus 28 cabinets de MG répartis sur le territoire vaudois et genevois,
permettant d’obtenir les réponses de prés de 1000 patient-e's, a le mérite de représenter les
opinions d’une large part de la population ciblée. A notre connaissance, peu d’études a ce jour ont
pu étre menées sur une patientele de cette taille. De plus, le fait d’avoir été conduite dans une
population suivie en médecine générale, par rapport aux enquétes en population générale, offre a
cette étude une plus grande pertinence, si on souhaite étudier les conséquences de la démarche
sur le fonctionnement de la médecine générale. Par ailleurs, le fait que les questionnaires soient
anonymes a limité le biais de déclaration des patient-e-s éventuellement d( a un remplissage en
salle d’attente de leur médecin.

Enfin, il faut rappeler gu’il s’agit d’une enquéte d’opinion face a certaines situations hypothétiques ;
ces résultats pourraient ne pas étre superposables a ce que seraient I'attitude des patient-e's en
situation réelle. Certaines études 'ont d’ailleurs montré(11, 24).

Le recrutement des MG pour I'enquéte Delphi s’est révélé difficile. Les MG installé-e-s initialement
sollicité-e-s ont en effet peu répondu a I'appel a participation. C’est donc dans un deuxieme temps,
apres la phase exploratoire et la tenue du focus groupe, que I'équipe de projet a décidé de solliciter
les jeunes médecins en cours de finalisation de leur formation en médecine générale. Cela a permis
d’obtenir un nombre significatif de réponses. Cette population de MG n’est peut-étre pas idéale
quand il s’agit d’apprécier la pratique actuelle. Mais c’est probablement cette génération de
médecins qui sera confrontée aux questions posées par I'acces au profil génétique de risques de
maladies chroniques, cette démarche n’étant que peu répandue actuellement en Suisse d’apres
nos échanges avec les médecins généralistes impliqué-e's dans le projet.

La méthode Delphi a pour but d’identifier aupres d’expert-e:s (ici les MG) les affirmations
consensuelles touchant des domaines complexes. Elle peut ainsi étre considérée comme la
recherche du plus petit dénominateur commun, avec un risque de ne finir qu’avec des affirmations
tres « évidentes » et finalement peu informatives. Ceci est en partie circonvenu par le processus en
plusieurs étapes, identifiant les termes de désaccord et les reformulant tout en gardant leur coté
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informatif. Mais c’est aussi de I'analyse des désaccords que vient de nouvelles informations. Dans
notre enquéte, les affirmations qui donnent un résultat dispersé semblent liées a une certaine
réticence a s’investir activement et a contribuer au développement de nouvelles approches
génétiques, pour lesquelles un certain scepticisme semble prévaloir.

Enfin, qu’il s’agisse de I'enquéte Patient-e ou de I'enquéte MG, les personnes sollicitées se sont
trouvées devant une situation hypothétique, ce qui doit étre pris en compte dans 'analyse des
résultats. En ce sens, le probléme principal mis en évidence par la partie exploratoire est la
confusion sémantique du terme « médecine personnalisée » qui nous a obligés dans les parties
suivantes a définir ce dont on parlait et a faire réfléchir les interlocuteur-trice's sur des scenarios
auxquels ils-elles n’avaient pas forcément réfléchi. Le fait est que cette enquéte survient tot par
rapport a I'évolution attendue, mais pas encore observée, de la pratique médicale en lien avec les
tests génétiques. Néanmoins, il s’agit peut-étre la d’un des points forts de I'étude. Le consensus
formulé plus haut autour du réle du-de la MG : « La place du-de la MG ne sera pas remise en cause
par le développement de I'acces au profil génétique de risque. Au contraire, les médecins se
projettent comme une ressource clé pour le-la patient-e aux diverses étapes avant, pendant, aprées
le test » est une croyance dont il faudrait maintenant interroger les fondements. Si les MG tiennent
a garder ce réle, alors c’est maintenant qu’il faut aller en ce sens. Apres, ce sera trop tard.

Adéquation des observations avec les objectifs du
projet

Le premier objectif était d’identifier les attentes des médecins et des patient-e's vis-a-vis du
développement des tests génétiques prédictifs de maladies chroniques.

La premiere constatation, révélée lors de la phase exploratoire, est la méconnaissance du sujet.
L'utilisation de I'expression « Médecine personnalisée » a confirmé la confusion que ce terme
porte. Ce mot « personnalisé » devrait sans doute étre évacué du discours pour ce qui concerne la
médecine, au profit d’appellations plus techniques et appropriées comme « médecine génomique*
ou « médecine de précision », voire médecine de stratification* », selon les outils utilisés. Mais cela
devient plus difficile lorsqu’on parle de santé (il n'y a pas de santé génomique !...). Dans tous les
cas, il y a nécessité de déployer une information beaucoup plus large, claire, voire transparente, et
qui doit pouvoir évoluer en fonction de I'état des connaissances et des pratiques.

Cela ameéne a la deuxieme constatation : une fois le sujet de I'’enquéte clarifié, I'accueil est plutot
mitigé par les patient-e's : en effet, comme exprimé dans la partie exploratoire, I'enquéte aupres
des patient-e-s montre que moins de la moitié d’entre eux-elles (43%) sont en effet intéressé-e:s
par leur profil génétique de risque, et il n’y a pas d’attentes particuliéres de la part des médecins.
Le-La patient-e est surtout intéressé-e si les tests sont effectués pour des maladies spécifiques et
pour lesquelles une prévention efficace existe. Le-La médecin a besoin d’étre convaincu-e de la
validité de ces approches avant de s’intéresser a contribuer au développement de celles-ci. On peut
ainsi souligner le besoin formulé par les médecins d’informations claires sur ce sujet et
régulierement mises a jour.
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Le deuxiéme objectif était lié a 'importance de la prévention dans les maladies chroniques. Dans
quelle mesure I'accés au profil génétique de risque était-il susceptible de modifier les pratiques en
médecine générale, du c6té du-de la patient-e comme de celui du-de la MG ? De facon assez logique
par rapport a I'enthousiasme modeste manifesté pour les dépistages génétiques de risques vis-a-
vis de certaines maladies chroniques, les MG ne voient pas la de changement significatif dans leur
pratique. Certains voient la prévention comme une mission qui revient prioritairement a la santé
publique, avant d’étre la leur. C’est pourtant dans le domaine de la prévention primaire (qui vise a
éviter la survenue d’une maladie) et dans la prévention secondaire (qui vise au diagnostic précoce,
avant méme |'apparition des troubles de la santé) que les approches génétiques dans les maladies
chroniques pourraient avoir une place de choix. Mais sans doute faut-il d’abord faire la preuve de
la pertinence de ces approches avant de pouvoir réellement susciter des attentes. Cependant, du
cOté des patient-e's, un changement de mode de vie est envisagé en cas de risque élevé d'une
maladie évitable. Donc méme si les médecins n’envisagent pas de modification de pratique, ils-elles
y seront peut-étre contraint-e-s par une demande accrue de la part de leurs patient-e-s.

Toujours concernant la prévention, un point intéressant qui pourtant n’a pas regu d’écho dans cette
enquéte est le fait que le profil génétique de risques pourrait étre un moyen de mieux cibler la
population au bénéfice des tests de dépistage souvent colteux et parfois lourds (mammographie
ou colonoscopie, par exemple), plutot que de les proposer a toute la population sans
discrimination. En ce sens, le profil génétique de risques deviendrait un moyen de limiter plut6t
qgue d’augmenter les gestes médicaux. Cela n’empéche cependant pas le risque de
surmédicalisation (ou prévention quaternaire, mouvement « smarter medicine ») des personnes
jugées a risque, comme discuté plus haut.

Médecine personnalisée et maladies chroniques :
entre promesses et réalités

Comme indiqué ci-dessus, les difficultés a rassembler les MG autour de la médecine personnalisée
comme théme de débat viennent en partie d’une certaine distance entre promesses d’une
médecine adaptée a chaque patient-e et la réalité; entre la perspective d’une médecine plus
précise dans ses choix thérapeutiques en lien avec les caractéristiques notamment génétiques de
chaque patient-e et la réalité des prises en charge sur des bases standard encore aujourd’hui pour
une trés grande majorité des patient-e-s suivi-e-s en consultation par le-la MG. Et cette distance est
surtout marquée dans le cadre des maladies chroniques, cible du projet discuté ici.

L'exemple du diabete de type 2 est assez emblématique de ce décalage. En 2017, Serge Halimi écrit
: « Cette Médecine de Précision inaugure I’ére d’une médecine centrée sur une approche hautement
individualisée. Dans le domaine du diabéte, cela signifie d’abord développer les outils de la
génomique pour développer les prédicteurs de risque de diabéte et de complications, et développer
la pharmaco-génomique pour une approche sur mesure du traitement de cette maladie
génétiquement trés hétérogene et évolutive, donc ne répondant pas de la méme facon aux
traitements. Ainsi la recherche d’une typologie moins « globalisante » que « diabéte de type 1, ou
diabéte de type 2 » [...] reste tres insuffisante [...] »(40).
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Les progres les plus remarquables vont vers I'identification de mutations responsables de diabéte
monogénique (dont I'apparition est liée a la perturbation d’un seul géne), tant chez les enfants et
jeunes adultes que chez les personnes plus agées (41, 42). Ces diagnostics génétiques permettent
alors de proposer un traitement ciblant au mieux la perturbation causale. C'est incontestablement
un progres pour ces personnes. Mais elles ne représentent qu’une faible minorité (1 a 4%) des cas
de diabete. Pour la tres grande majorité, la quéte de marqueurs prédictifs reste a ce jour
infructueuse et ne permet pas d’améliorer les prédictions obtenues en pratique courante, soit le
recours a des scores cliniques liées a la présence de facteurs de risques. Sans minimiser
I'importance de pouvoir, dans un avenir tres proche, utiliser des tests qui permettront d’identifier
cette faible minorité porteuse de ces mutations, une prise en charge ciblée pour I'immense majorité
n’existe pas. Cela explique I'attentisme du-de la MG.

L'autre problématique est la complexité de la contribution génétique dans la survenue des maladies
chroniques pour I'immense majorité des patient-e:s. C'est aujourd’hui essentiellement un champ
de recherches, encore loin de pouvoir clamer des résultats fiables. Cela ne veut pas dire qu’un jour,
cela ne sera pas possible, mais le-la MG aujourd’hui faisant face a ses malades chroniques n’est pas
confronté a I'urgence de savoir comment répondre a I'apparition de données prédictives fiables et
utiles a ces patient-e-s.

Cela permet d’insister une fois encore sur la nécessité d’informer le:la médecin sur les avancées de
la recherche dans ce domaine, pour qu’il-elle soit prét-e, le cas échéant, a adapter ses pratiques.

Complémentarité de GenPerso et des autres
projets soutenus par la Fondation Leenaards

Le projet GenPerso répondait a I'appel Initiative SantéPerso de la Fondation Leenaards, qui visait a
« stimuler la recherche et le dialogue interdisciplinaires dans le domaine de la santé personnalisée
et développer les échanges avec et au sein de la société ». Une synthese des points de convergence
et de complémentarité avec ces projets est proposé dans ce dernier point.

Les neuf projets sélectionnés en sus de GenPerso

Parmi les neuf autres projets également retenus par cet appel, trois ont focalisé leurs approches
sur le cancer, un sur I'aspect spécifique du consentement et un autre sur la protection des données.
Bien qu’il y ait certainement des points de convergence intéressants a discuter, notamment autour
des forums citoyens réalisés, les thématiques de ces cing projets se trouvent étre finalement
relativement périphériques par rapport aux aspects soulevés par GenPerso.

Deux autres projets ont privilégié la réalisation et la mise a disposition d’outils didactiques pour
atteindre un public aussi large que possible. L’exposition itinérante « A votre santé » a sillonné la
suisse romande pendant 3 mois. Elle a pu rencontrer nombre de citoyen-ne-s dont les retours ont
été tres positifs. L'autre projet était dédié a la réalisation d’un outil pédagogique interactif visant le
grand public et ciblant |a restitution de résultats d’analyses génomiques, pour une aide a la décision
par le-la citoyen-ne/patient-e.
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Les deux derniers projets montrent les plus grandes convergences avec le projet GenPerso,
notamment dans son axe Patient-e. Le projet ECOS (Espace de convergence des savoirs sur la santé
personnalisée) a interrogé au cours d’ateliers approfondis un college de médecins-chercheurs, un
collége de citoyen-ne-s, et un colléege de médecins généralistes. Le projet « L’humain sur mesure :
la santé personnalisée en débat » a surtout ciblé les citoyen-ne's a travers des débats publics et
s’est associé a une démarche assez similaire, organisé par I’Académie suisse des sciences médicales
(ASSM) et par Science et Cité.

La confusion autour du terme médecine ou santé personnalisée et la méconnaissance générale
de ce domaine.

L’ensemble des projets, notamment a travers les divers forums citoyens, mais plus particulierement
les 4 derniers cités montrent 1) la confusion autour du mot « personnalisé » est une constante 2)
la nécessité de développer des outils appropriés pour faire comprendre ce qu’est la médecine
personnalisée dans tous ses aspects complexes 3) la curiosité du public pour cette « médecine du
futur » est manifeste.

Ceci est tout a fait cohérent avec les résultats de la phase exploratoire du projet GenPerso dont
I’équipe de projet a en conséquence préparé un bref document permettant d’expliquer de fagon
aussi concise que possible le contexte du questionnaire aux patient-e:s. On peut donc de ce fait se
demander si la diffusion de I'outil pédagogique développé dans I'un des projets ne devrait pas aussi
étre pensée dans I'enceinte méme des cabinets médicaux, pour les patient-e:s qui viennent
consulter.

Les citoyen-ne's ne sont pas les seul-e:s en quéte d’'une meilleure information. GenPerso a aussi mis
avant la relative méconnaissance des MG vis-a-vis de la médecine personnalisée. Et il y a une
demande également trés explicite de leur part, pour une information transparente, réaliste, et a
jour. Celle-ci reste a réaliser.

Une participation citoyenne : qui ? pourquoi ? comment ?

Globalement environ une centaine de personnes ont participé a au moins un des 4 débats organisés
par le projet « L’humain sur mesure ». Le questionnaire mis en ligne par le projet ASSM a obtenu
plus de 250 réponses en suisse romande. Les forums citoyens du projet « Oncologie de précision »
a vu un total de 73 participant-e's. Le projet ECOS, tres exigeant en termes d’investissement des
personnes recrutées, a travaillé avec un collectif de 21 personnes.

Il est difficile de s’assurer que I’échantillonnage de la population ayant répondu a ces enquétes est
représentatif de la population en général, mais elles permettent bien de « prendre le pouls » et
d’identifier les questions, attentes et craintes le plus souvent formulées.

Et 13, on peut constater une certaine saturation des domaines couverts et le sentiment de ne pas
découvrir de nouvelles craintes ou de nouvelles attentes, mais bien un corpus de réactions qui se
confirme étude aprés étude. L'étude GenPerso, quant a elle, en obtenant les réponses de plus de
929 patient-e-s recruté-e-s dans I’enceinte des cabinets médicaux a permis d’avoir une assez bonne
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représentation de la population ciblée et des résultats solides, bien que portant sur un domaine
relativement spécifique (profil génétique de risques aux maladies chroniques).

Avant d’aller plus loin, plutot que de multiplier les enquétes « a fagon », peut-étre toutes ces études
mériteraient-elles maintenant un point d’étape commun, synthétisant dans un document unique
ce que I'on peut considérer comme caractérisant de maniere fiable les attentes et les craintes de la
population en général. Ce document aurait alors peut-étre une vraie valeur ajoutée, pour une
meilleure prise en compte de ces réactions dans les futurs décisions politiques en matiere de santé,
qui aillent au-dela des bonnes intentions. Il faut cependant noter qu’une partie de la population
restera toujours difficile a atteindre via ces enquétes, qu’il s’agisse de problemes de langue, de
culture, ou de situations socio-économiques. Il est important de garder cette limite en téte lors de
I'interprétation des résultats pour la pallier autant que faire se peut.

De la difficulté a obtenir la participation de médecins généralistes installé-e-s.

Qu’il s’agisse du projet ECOS ou de GenPerso, il a été difficile de mobiliser les médecins installé-e-s
autour de cette thématique. C'est donc finalement vers les médecins en fin de formation que les
enquétes ont pu se déployer, 10 a 15 participant-e-s aux deux ateliers d’ECOS, et 108 et 77 réponses
au 1°" et 2°™ tour de I'enquéte Delphi de GenPerso, respectivement.

Il y a certes de bonnes raisons a cette difficulté, notamment la surcharge de travail des MG, un
environnement administratif toujours plus lourd, I'implication dans d’autres études, etc.

On ne peut cependant pas occulter le gap qui semble s’installer entre les promoteurs de la MP
plutot proches des milieux académiques et de la recherche notamment au sein de spécialité telle
que l'oncologie, et lesla MG installé-e face a sa pratique quotidienne. Si la MP veut vraiment
contribuer a tous les domaines de la santé et de la médecine, il faut prendre en compte les
qguestions, les attentes et les craintes des MG. Pour cela, peut-étre faut-il commencer par une
information claire, précise, réaliste et transparente...

Cela est d’autant plus important qu’une des observations communes a la plupart des études
mentionnées ici est bien la place privilégiée (et humaniste...) du-de la médecin généraliste vis-a-vis
de son-sa patient-e. En ce sens, la médecine basée sur la génétique ne peut étre qu’une partie de
la médecine centrée sur le-la patient-e.
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6 Comment aller plus loin ?

Ci-aprés sont reprises les questions et principales suggestions égrenées dans ce rapport. Celles-ci
pourraient représenter des actions ou des pistes de réflexions a venir :

— Il faut trouver un consensus sur le ou les qualificatif(s) a utiliser en place de
« personnalisée », tant pour la médecine que pour la santé.

— Auvu de I'absence encore aujourd’hui de preuves tangibles d’efficacité de I'analyse des
profils génétiques a risque pour les maladies chroniques, ne faudrait-il pas surtout
accentuer la nécessité de mieux cibler la recherche dans ce domaine ? En commencant
par exemple par une réflexion autour de « Comment, pour qui, pour quoi » ? »

— La mise a disposition d’une information réaliste, transparente, et surtout évolutive est
une nécessité pour les MG.

— Cette démarche autour de la connaissance devrait aussi inclure une réflexion a partir
d’histoires vécues par les MG, soulevant les questions relationnelles, psychologiques, et
éthiques.

— La diffusion des outils didactiques pour les citoyens pourrait aussi se faire dans les
cabinets médicaux, avec un format approprié.

— La rédaction d’'un document « officiel » synthétisant les résultats des nombreuses
enquétes citoyennes faites a ce jour, pourrait identifier les fondamentaux maintenant
« acquis » et former la base d’un savoir sur lequel s’appuyer pour aller plus loin.

— Une action devrait viser a identifier les besoins éventuellement spécifiques de toute
une partie de la population non atteignable par les enquétes actuelles.
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ENQUETE GENPERSO
OPINIONS ET ATTENTES DES PATIENTS SUR L'APPORT DE LA MEDECINE PERSONMALISEE
EN MATIERE DE PREVENTION DES MALADIES CHROMIQUES EN MEDECINE GENERALE

Madame, Monsieur,

Votre médecin participe 3 une enquéte sur la santé personnalisée en médecine générale mise en
ceuvre par I'institut universitaire de médecine de famille et la Policlinique Médicale Universitaire de
Lausanne, en collaboration avec I'Université de Lausanne et les Hopitaux universitaires de Genéve.

Plus de 2000 patients dans toute la Suisse romande vont participer a cette enquéte sous la forme d'un
questionnaire & remplir. Dans ce cadre, vous avez &té tiré au sort pour v prendre part. Votre
participation n'a rien d'obligatoire et votre médecin ne sera pas informé de votre refus de participer
le cas échéant.

Le but de cette &tude est de connaitre votre opinion par rapport a la possibilité d'accéder a votre
profil génétique de risque de maladie (voir encadré 3 la page 2). Le questionnaire recusille aussi
quelgues données sociodémographiques et de santé.

Aucune connaissance particulidgre n’est requise pour participer. Le remplissage du questionnaire
prend moins de 10 minutes.

Le questionnaire est anonyme (merci de ne pas inscrire votre nom) et vos données sont
confidentielles. A I'issue de analyse de I'ensemble des questionnaires recueillis, nous enverrons a
votre médecin une synthése des résultats. Vous pourrez aussi la consulter si vous le souhaitez. Les
résultats seront sous forme de données groupées (non individuelles).

Mous vous serions trés reconnaissants de votre participation a cette &tude, car elle permettra de mieux
anticiper la médecine de famille du futur |

A
'z hfun:'-%

R = -~

e
Dre Christine Cohidon Pr Nicolas Senn Pr Jacques Cornuz

Meédecin associée, Directeur IUMF Directeur PMU et médecin chef
IUMF, PMU

Pour des renseignements complémentaires sur I'étude, vous pouvez contacter la coordinatrice du

projet, la Dre &s Sc. Regula Cardinaux regula cardinaux@hospwd.ch

(e ar s s s s farai ]
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Opinions et attentes des patients sur 'apport de la médecine personnalisée
en matiére de prévention des maladies chroniques en médecine générale

Merci de lire attentivement cet encadre -

Dans un futur proche on pourrgit vous proposer de déterminer guels seraient vos risques de
développer certaines maladies telles que les cancers, les moladies du coeur, hypertension, le diabéte,
Fobésité, lo maladie d’Alzheimer, des maladies inflammatoires. Pour cela, il suffirait de frotter un
coton-tige a Fintérieur de votre bouche pour recueillir guelques cellules et les envoyer au laborataoire.
Le test réalisé a partir de ces cellules vous donnerait un risque de développer une maladie au cours
de votre vie en comparaison du risgue moyen pour la population générale ; par exemple un risgue de
1 sur 3 de faire un infarctus en comparaison d'un risque de 1 sur 5 pour Fensemble de la population.

1. Avez-vous déja entendu parler de la possibilité décrite ci-dessus?
O Qui [0 Non O le ne sais pas

Supposons que vous décidiez de faire ce test ...

2. Dans quelle mesure seriez-vous inguiet en attendant les résultats du test ?

O Pas du tout inquiet [ Un peuinguiet [ Assezinguiet O Trésinguiet [ le ne sais pas

3. Selon vous, qui devrait recevoir les résultats ?
O Uniguement vous O Uniguement votre médecin O Les 2 en méme temps O Autre ...

4. Pensez-vous gque, sans I'aide d’'un professionnel, vous serez en mesure de comprendre ces
résultats ?

O Qui [0 Non O le ne sais pas

5. A réception des résultats, souhaiterez-vous en discuter avec un professionnel #
O Qi [0 Non O le ne sais pas

51 ouwi, lequel (plusieurs réponses possibles) O Médecin généraliste O Généticden

O Infirmier{e) formé&(e) dans le domaine [ Autre professionnel .o

Scénario 1. SUpposons que...
Le résultat du test indigue un risque plus élevé de développer un diabéte par rapport @ la population
generale

6. Pensez-vous que vous souhaiterez... Oui | Non | Ne sais
pas
a. modifier votre mode de vie (alimentation, spaort, tabac, alcool, etc)? |O | O O

b. que le suivi par votre médecin de famille change (plus de visites par

O | O
exemple) 7
c. faire des examens complémentaires plus souvent (prise de sang,
etc) ? od o

d. Pensez-vous que vous souhaiterez étre pris en charge pour ce probléme par (plusieurs réponses
possibles) O Médecin généraliste [ Spécialiste diabétologue [0 Génétiden
O Infirmier(e) formé{e) dans le domaine O Autre professionnel
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Scenario 2. SUpposons que...
Le résultat du test indigue un risgue plus eleve de faire un cancer du cdlon par rapport a lo
population générale

7. Pensez-vous que vous souhaiterez ... Qui | Non | Ne sais
pas
a. modifier votre mode de vie (alimentation, sport, alcool, etc) ? O (O O
b. que le suivi par votre médecin de famille change (plus de visites par
O (O O
exemple) ?
c. faire des examens complémentaires plus souvent (prise de sang,
N O (O O
hemoccult, coloscopie, etc) ?

d. Pensez-vous que vous souhaiterez étre pris en charge pour ce probléme par (plusieurs réponses
possibles) O Médecin généraliste [ Spédialiste du cancer O Généticien
O Infirmierie) formé{e) dans le domaine O Autre professionnel

Scenario 3. Supposons que...
Le résultat du test indigue un risque plus elevé de développer une maladie d'Alzheimer par rapport
a la population générale

8. Pensez-vous que vous souhaiterez... Qi | Non | Ne sais
pas
a. modifier votre mode de vie (alimentation, sport, mots croisés, etc)? (O (O O
b. gue le suivi par votre medecin de famille change (plus de visites par
oo O
exemple) ?
c. faire des examens complémentaires plus souvent (prise de sang, IRM
. . oo O
cerebral, etc.) ?

d. Pensez-vous que vous souhaiterez étre pris en charge pour ce probléme par [plusicurs réponse
possibles) [ Medecin généraliste [ Meurclogue [0 Géneticien
O Infirmier(e) forméle) dans le domaine O Autre professionnel

De fagcon générale, aprés la lecture de ces exemples...

9, Souhaiteriez-vous faire ce test pour obtenir une estimation de vos risques de développer
différentes maladies au cours de la vie ?
O Oui O] Non O le n= sais pas O Ca dépend de la maladie

10. Quelle que soit votre réponse, changeriez-vous d'avis :
a. 5ile cout du test est pris en charge par I"assurance maladie ?

O Qui O Non [ Je ne sais pas
b. Siwvous devez payer le test de votre poche {autour de 300 CHF)?
O Owi 0 Non [ le ne sais pas

11. Souhaiteriez-vous que vos proches fassent ce test pour obtenir une estimation de leurs risques
de développer différentes maladies au cours de la vie 7

a. Vos Parents et/ou fréres et soeurs Ooui ONon Ole ne sais pas [ Plus de parents
b. Votre Conjoint O0ui ONon O le ne sais pas [ Pas de conjoint
¢. Vos Enfants O0ui OMNon O le ne sais pas [ Pas d'enfant

12. Souhaiteriez-vous pouvoir en discuter avec votre médecin généraliste avant de prendre la
decision de faire ce type de test ?
O Owi 0 Non [ le ne sais pas
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13. De maniére générale, pensez-vous que vous serez inguiet tout au long de votre vie connaissant
cels) risque(s) augmenté(s) ?
O Pas du tout inquiet [0 Un peuinguiet [ Assez inquiet [ Trésinguiet [ le ne sais pas

14. Seriez-vous d'accord pour que vos résultats soient transmis & 7

a. Proches O Qui I Non [ le ne sais pas
. Chercheurs O Qui O Mon [ Je ne sais pas
. Assurances O Oui O Mon [ Je ne sais pas

15. Souffrez-vous d'une maladie chronigue ?
O Owi O Non [ Je ne sais pas

Siouwi, [0 Hypertension [ Diabéte O Cholestérol [ Cancer [ Maladie du coeur

O Depression [ Maladie génétique ; merci de préciser laquelle ;
16. Y a-t-il des personnes atteintes de maladies génétiques (ex trisomie 21, myopathie, ...) dans
votre entourage proche (parents, frére et sceur, conjoint, enfants) ?
O Oui O Non O le ne sais pas
17. Comment estimez-vous globalement votre état de santé ?

| | | | | | | | | | |
Mawais 0T T T 1T T b eveflent
a 1 y 3 4 5 & 7 8 9 10
Indiguez avec une croix sur cette échelle de 0 a 10 ol vous situez votre Etat de santé global, 10 tant

le meilleur état de santé possible et 0 le moins bon

18. Etes-vous ? O un homme O Une femme

19. Quelle est votre année de naissance 7 ...

20. Quel est votre code postal NPA T ...

21. Vivezr-vous ?

O seul(e) O 5eul(e) avec enfant|s) [ En couple avec enfant(s)

O En couple sans enfant O Avec vos parents [ Je ne souhaite pas répondre

22, Quel est votre niveau d'études ?
O Awvant |a fin de |a scolarité obligatoire O Fin de scolarité obligatoire

O Formation professionnelle générale (apprentissage) O Etudes supérieures

23. Quel est votre statut d’'emploi ?
[ En apprentissage O Etudiant OEnemploi O Retraité O En recherche d emploi

O Awtres inactifs, au foyer, bénéficiére rente imvaliditeé (A1), ...

24. Quel est approximativement le revenu mensuel net de votre ménage ?
[0 =4'500 CHF [4'500-6'000 CHF O 6'000-2'000 CHF [0 =2'000 CHF

O Je ne souhaite pas répondre

MERCI DE VOTRE PARTICIPATION !
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8.2 Annexe 2-a

. .

unisante LG G
Iy

Centre universitaine e

de medecine générale

el sanké publique

Lausarime

Meédecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 1

Introduction
La santé ou médecine personnalisée est constituée de trois avancées fulgurantes: I'accélération
du décryptage génomique, le captage et le stockage de quantités croissantes de données
individuelles et la capacité d'analyser et de comparer les gigantesques guantités de données ainsi
recueillies. Son but est de délivrer des diagnostics et des traitements médicaux sur mesure. Elle
ouvre aussi la porte & une évaluation beaucoup plus précise des risques de développer des
maladies, longtemps avant gu'elles ne se déclarent.

Cf. hitps:Iihwww leenaards INTENOOMAINE S SANTE- e TS

Les affirmations sur lesquelles nous vous invitons & vous positionner visent & déterminer les
besoins, perceptions et attentes du médecin généraliste quant aux enjeux de la médecine
personnalisée (MP) dans le domaine de la prévention des maladies chroniques.

* 1. Etes-vous:

} Médecin assistant ou médecin interne

} Chef de clinique
" Médecin installé en cabinet
J Autre
* 2. Pratiqguez vous dans le canton de
} Waud

JGenémre

_JAerrE

* 3. Merci de préciser votre genre
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unisante HE (i

Cendre untearsitaing
de médecing géndrale
ot sandd pubdinue
Lausanng

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigques: eng

- Round 1

Information en MP
Nous vous remercions de bien vouloir évaluer les affirmations ci-dessous sur une échelle de 0 & 10

0 = pas du tout d'accord et 10 = complétement d'accord.
S5i vous ajouter un commentaire, celul-ci ne peut dépasser 100 caractéres.

* 4. Le médecin généraliste doit &tre le professionnel de santé de rélérence en MP pour ses patients.

o 1 2 3 4 5 ] T B ] 10

) > J J ) L J ) _J

Commernlaing Ecultalil au sujel de kb question 4. Max, 100 carachénes:

* 5. Les centres wuniversitaires de médecine générale dolvent étre acteurs de la formation et de Iinformation
du médecin généraliste au sujet de la MP

1] 1 2 3 4 5 ] T B : ] 10

4

\ \ » .
et w, L -\..; A et w, L - J -

Commentaine laculalil au sujet de ka question 5. Max. 100 caraciéres:

* 6. Une information continue et fable doit &tre développée pour blen informer le médecin généraliste en
matiére de MP, 12ls gue collogues, newsletter, helpline, ...

o 1 2 3 4 5 ] T B ] 10
s w._#l L -\._,-‘i _,J Tt -\._,.AI L «._,.‘i _,-ll g

Commeriaine Boultalil au suje de ka question 6. Max. 100 caracténes:
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* 7. Le médecin généraliste doit &tre impligué précocement dans les choix des domaines de recherche en
MP.  (Siscore £ 1, passer 4 la guestion 9.)

o 1 2 3 4 5 8 7 B 5 10
2 O 9 ) J D O ) 3 O

Commentaire lacultalil au sujel de ka question 7. Max. 100 carachéres:

8. Le cas échéant, ced dolt se falre via :

1] 1 Zz 3 4 5 ] T B -] 10

& Les cenires
URiversitaires e ot w J b \ W - w, w J -
médecing pénéale.
b. L& Colkge da
meédecine de premisr d d d s - et W - - et s
recours (CMPR]).
€. L émie Suisse

= Yy ™ ) k! T ' i
des sences médicales J J :} | J » ;‘I J :] |
(ASSM),
d. La Socébé suisse de
médecine interme J J J o o o o o O 9 O
gemérabe (SSMIG).
& Lindusirie ; - \ . 5 . .
phamaceutiue. JI' .} } W o ! - ot o o L_J

Commentaire acultatil au sujel de ka guestion 8. Max. 100 carachéies:

* 0. La rechercha en MP dolt intégrer des chercheurs en sclences humalnes dans ses réflexions et travaix.
o 1 2 3 4 3 & 7 B g 10
lLJ L L L J lJ LJ L L o J

Commentaine acultalil au sujel de ka question 9. Max. 100 carachénes:

8 Annexes
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*10. La médecine générale dolt &ére partie prenante des activités de l'organisme public de
subventionmement gu'est ke Swiss Personalized Health Metwork (SEHM).

o 1 z 3 4 B ] T B ) 10

) ) ) ) ) o ) )

Commeniaine lmoulall au suje de la question 100 Max. 100 caracibnes:
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unisante

Centre uniarsitaine
de miédecing géndrale
ot sanid publiqua
LaLsanng

Hipiaus
Linbsersiaires.
CeErvlivi:

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chroniques: eng

- Round 1

Conséquences de la MP
Nous vous remercions de blen voulolr évaluer les affirmations cl-dessous sur une échelle de 0 4 10

0 = pas du tout d'accord et 10 = complétement d'accord.
Si vous ajouter un commentaire, celui-ci ne peut dépasser 100 caractéres.

* 11, Le médecin généraliste doit disposer d'outils permettant de faire face A la complexité de la MP : outils
d'appréciation du risgue de surdiagnostic, délégation de thches administratives, accés 4 un réseau de
spécialiste, tarification pour consultations longue durée.

[i] i 2 3 4 5 B T f:] 1]
L ) L L _J » _J L L ) -

Commeniaine acoultalil au sujed de ks quesion 11 Max. 100 caraciines:

* 12, Le médecin généraliste doit étre en premiére ligne pour faire face & MNmpact psychologigue d'une
annonce de risque augmenté de maladies ou daffections, lié & lnformation générée par la MP.

o 1 z 3 4 5 & 7 B 9 10
) J ([ J ) > ) (] ) ) )

Commeniaine lmoulall au suje de la question 12, Max, 100 caracibnes:
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de médecing géndérala
et sarid publique
Laisanng

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chroniques: eng

- Round 1

Aspect bio-psycho-social
Nous vous remercions de blen vouloir évaluer les affirmations ci-dessous sur une échelle de 0 4 10

0 = pas du tout d'accord et 10 = complétement d'accord.
Si vous ajoiter un commentaire, celul-cf ne peut dépasser 100 caractéres.

*13. Le médecin généraliste doit &tre le garant d'une utilisation appropriée de la médecine personnalisée.
o 1 2 3 4 5 & 7 - g 10

) [ ) J L ) [ ) J )

-

Commeniaine moullall au sujed de ka queston 13, Max. 100 carscibyes:

* 14, Le médecin généraliste doit altendre de connaitre INimpact de la MP sur la prise en charge des patients
avant de proclamer gu'une révolution de la médecine est en marche.
o i 2 3 4 5 6 T B o 10

et _,' L) - ) e J L \._J ;' .-’

Commenlaine lacullalil au sujel de la question 14. Max. 100 carsciénes:

*15. La MP est une opportunité pour valoriser I'engagement du médecin généraliste dans la priorisation des
soins et des interventions.

o 1 2 ] 4 B B T B ] p[x]

L -._,.:I L -._.-.i _..:l e -.__J LN -.__J _.:l _—

Commeniaing moullalil au sujet de b queston 15, Max. 100 carsciiyes:

8 Annexes
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* 16, La MP n'est finalement gu'un nowvel outll gul s'ajoute & ceux déjd existants.
o 1 z 3 4 5 & 7 B o 10
L/ J ./ L _J L J L » J et

Commeniaine acultalil au sije de ka quesion 16, Max. 100 caracitnes:

* 17, Le médecin généraliste doit formellement discuter avec ses patients d'un consentemeant spécifigue lors
du recours a la MP.

o 1 2 3 4 5 & 7 B 9 10
) J U J J ) o U J J )

Commeniaine acoultalil au sujed de ks quesion 17 Max. 100 caraciines:

*18. La MP a le potenthel d'étre un nouveau levier pour favoriser la prévention darns l'activité du médecin
généraliste.

o 1 2z 3 4 B ] T B 9 10

9, @ ) ) D) @ ) ) J

Commentaine cultalil au sije de b queston 18, Max. 100 carssiines:

* 19, La MP rizsgue de rendne le médecin généraliste inutile.

o 1 2 3 4 5 & 7 B ] 10
J J U J J J J 9 ) _3

Commenlaine lacullalil au suje de la queston 19. Max. 100 caracitnes:
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. .
Hepitaus
Unlsante Hn Uinfversians
Cenre unkarsitaing e

de médecing générale

et sardd publique
LaLsanng

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chroniques: enqg

- Round 1

De nouvelles formations nécessaires ?
Nous vous remercions de bien vouloir évaluer les affirmations ci-dessous sur une échelle de 0 4 10

0 = pas du tout d'accord et 10 = complétement d'accord.
Si vous ajouter un commentaire, celui-ci ne peut dépasser 100 caractéres.

* 20. Uinformation sur la MP devra étre claire dans un contesxte scientifique évolutif, ce qui impligue une
mise 4 jour trés régulidére par les services compétents.
0 1 2 3 4 5 & 7 a g 10
J U U U O U U U u o o

Commenlaine lacullalil au sujel de la question 20. Max. 100 carsciénes:

*21. La formation du médecin généraliste en matiére de MP dolt &tre basée sur des situations wvécues.
o 1 2 3 4 5 & 7 & g 10

. . . )
L} w, - w i’ L} - - -, J W,

Commeniaing Boullalil au sujet de b queston 21 Max. 100 carsciiyes:

* 22, La formation du médecin généraliste an matiére de MP devra dire dispensde via des collogues, info-
letters, newslatter, sites internet, helpline, application smartphone.

1] 1 2 a3 4 B & T B o io
et J b J w, - J L J J W, o

Commenlaine lacultalil au sujel de la question 22, Mas. 100 carsciénes:
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* 23, Le MG devrail recevoir une informationformation sur:

o 1 2 3 < 5 6 T B B 10

a les

CONNAissances de base \
en malitne de médesne
GEnamigue.

B les evplications
éthigues © dnoil de e
PAS SAVOI, Secral
médical, anonymisation
des données pour kB
recherche, information
inlergérdrationelle &t

consenbermeni.

L
L
=
LS

¢

W

W
b
e
|-
L
=
L

L
L
L
#

.

L

"

¥

.
L
N
L
=

. o

€. la leciwre - " § ! \
deg donngso mﬂl':"'q;:_ e s - hd L ot L) - - "_.-\I L

4 la astistigue

apidémiologigue afin de

geérer le risgue de . " " . . .
MMW — - A Ly - - o ..-'I -..-Il ..r:l L
dans le dialogue avec

e patiefil.

e la m de T Y Y — — i o . —-.I —
IMAceilnde. ” A -_} A A rl A :I & L
L laprévention

fquBlErmaEire, visan & % " y ! !

eviter les risgues de S o 4 o . 4 v - A J L

surmédicalisation.

Commériaing oullall au sijed de b queston 23, Max. 100 carscises:
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. .
Hipitaus
unisante [ I .
Centre uniarsitaine et

de miédecing géndrale

ot sanid publiqua
Laisanng

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chroniques: eng

- Round 1

Cadre légal
Nous vous remercions de blen voulolr évaluer les affirmations cl-dessous sur une échelle de 0 4 10

0 = pas du tout d'accord et 10 = complétement d'accord.
Si vous ajouter un commentaire, celui-ci ne peut dépasser 100 caractéres.

* 24, Un cadre légal doit protéger le médecin généraliste gui s'abstient de pratiquer des tests susceptibles
de donner des prédictions.
o 1 z 3 4 5 & 7 B g 10
J oo o oo 0 o 9O U 9O o U

Commeniaing lacullalil au suje de la question 24. Max, 100 caraciéres:

* 25, Le cadre kagal doit permettre de s'assurer de la protection des données issues des tests génétigues,
notamment vis-A-vis des assureurs.

o 1 2 3 4 B ] T B 9 10
L «..r:l ! st e L -\..r:l R ot ot et

Commernlaing aoultatl au sujel de la question 25 Max. 100 caraciéres:

* 26, Une corsultation chiz le médecin gémnéraliste dolt &tre préalkable & un test génétigue.
o 1 z 3 4 5 & 7 B g 10
o -.J L -._,a.i j et -._,J L -._,a.i _,:l -,

Commeniaine lacullalil au sujel de la question 26 Max. 100 caraciéres:

10
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27. Une consultation chez ke médecin généraliste doit &tre fixée pour la discussion des résultats des tests
génétigques.

o 1 2 3 4 B & 7 B | 10

L
.,

J J A ) J J

Commenlaine lacultalil au sujel de la question 27. Max. 100 carsciénes:

11
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8.3 Annexe 2-b

. -
unisante LIG e
Centre universitaire ene

de médecine générale

&l santé publique

Lausanme

Meédecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

Introduction

Mous vous invitons & participer au second round de l'enquéte sur la médecine personnalisée dans
le domaine de la prévention des maladies chroniques (que vous ayez participé au premier round ou
pas). Ce deuxiéme round reprend uniqguement les points qui n‘ont pas abouti & un consensus a
l'issue du premier round. Sous chaque affirmation, légérement affinée, nous vous présentons la
distribution des réponses du premier round, ainsi que les commentaires les accompagnant. Ces
résultats vous aideront dans votre réflexion pour vous positionner au second round. Pour les
personnes qui participent pour la premiére fois, vous pouvez également baser votre réflexion sur
ces résultats et commentaires issus du premier round.

Le remplissage du questionnaire devrait vous prendre environ 20 minutes.
Aidés de ces éléments, nous vous invitons & vous prononcer sur les affirmations ci-dessous.

Pour rappel: La santé ou médecine personnalisée est constituée de trois avancées fulgurantes:
I'accélération du décryptage génomigque, le captage et le stockage de quantités croissantes de
données individuelles et la capacité d'analyser et de comparer les gigantesques quantités de
données ainsi recueillies. Son but est de délivrer des diagnostics et des traitements médicaux sur
mesure. Elle ouvre aussi la porte 4 une évaluation beaucoup plus précise des risques de
développer des maladies, longtemps avant qu'elles ne se déclarent.

Cf. https:/lwww.leenaards.chlinterdomaines/sante-personnalisee-societe/

Les affirmations sur lesquelles nous vous invitons a vous positionner visent a déterminer les
besoins, perceptions et attentes du médecin généraliste quant aux enjeux de la médecine
personnalisée (MP) dans le domaine de la prévention des maladies chroniques.

* 1. Avez-vous participé au ler round?

* 2. Etes-vous:

| Médecin assistant ou médecin interne
} Chef de clinique
| Médecin installé en cabinet

| Autre
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* 3. Pratiquez vous dans le canton de

waud
Gendve

Autre

* 4. Merci de préciser votre genre

Homme
| Femme

Autre
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H -
unisante LI e
Ceantre universitain Centve

de médecine générale
&l santé publique
Lausanme

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

Affirmations
Nous vous remercions de bien vouloir évaluer les affirmations ci-dessous sur une échelle de 0 & 10

0 = pas du tout d'accord et 10 = complétement d'accord.
Vous pouvez ajouter un commentaire, celui-ci ne peut dépasser 100 caractéres.

* 5. Le patient devrait pouvoir compter sur le médecin généraliste comme ressource clé en matiére
de MP.

\ \ %
) ]
; A

Commentaire. Si wous attribuez une note au-dessous de 7, merci de Fargumenter par un commentaire. Masx. 100 caractéres:
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Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I'affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis :

Aff ) - I
"Le medecin généraliste doit étre le professionnel de santé de référence en MP pour ses patients”.

1. Un suivi conjoint avec une infirmiére serait également optimal. 2. Cette médecine personnalisée fondée
sur le big data ne tient pas compte de l'empreinte environnementale gu'elle génére par l'accumulation
exponentielle des données informatiques stockées dans des serveurs énergivores. Au vu de la raréfaction
des énergies fossiles, ce systeme ne peut étre assuré a long terme. Je suis d'avis que les patients ont déja
des difficultés a suivre commectement les recommandations medicales alors qu'ils sont déja atteints de
maladies chroniques invalidantes et que le rile du MT est d'accompagner le patient depuis jeune adulte et
de développer une relation de confiance permettant un aiguillage vers un comportement favonsant la
bonne santé. Je trouve donc superflu et nuisible (empreinte carbone) d'ajouter cette couche dinformation.
3. A condition de recevoir une formation de base et continue adéquate, et que lui soient fournis les outils
informatigues nécessaires. Enfin, gue cette prestation soit valonsée comme il se doit. 4. En collaboration
avec des medecins généticiens et épidéemiologistes. 5. Lorsque Nencadrement infirmier est important,
l'infirmier peut &tre référent. 6. Oui, car il s"agit finalement d'un domaine de prévention, mais donner une
information n'est pas suffisante, il faudra probablement organiser un réseau de consultations amenant un
soutien par d'autres professionnels de santé: psychologues, psychiatres, professionnels de santé
physigue et malgré tout des avis de spécialistes. 7. En collaboration avec d'autre professionnels de la
sante, infirmier/ére, ligues de la santé... 8. Ouil et non. Le géeneraliste woit le tout, donc oui. Par contre, une
grande part des patients qui s'intéressera a la MP nécessiteront un avis de specialiste. 9. Role de
coordination du généraliste. 10. Domaine spécialise devant faire appel a des medecins formes en
medecine personnalisee.

a L * 3 L - a4 * B B * ¥ L - o - W ~ TOTAL™ MOYENNE
FOMDEREE
1,.96% 0,00% 1,96% 0,0E% 0,00% 3.99% 7,E4% 10,7E5% 24,515 16,ET% 3% 102 B9
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. -
unisante HIG S
Centra Universitaine e
de meédecine générale
et santéd publique
Lausanme

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

* 6. Les domaines de recherche en MP, financés par les deniers publics, sont définis en concertation
avec les médecins généralistes via les représentants des organisations professionnelles et des
sociétés savantes .

0 1 2 3 4 5 [ T 8 9 10

y ! \ y "
r " - A A S ) r - A

Commentaire. 5i vous attribuez une note au-dessous de 5, merci de Ffargumenter par un commentaire. Max. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I"affirmation originale du ler round et la
répartition des réponses :

affirmation oriai ;

“Le médecin généraliste doit &tre impliqué précocement dans les choix des domaines de recherche en
MP".

T o ~ o = e e 2 - a | : I b : | - W ™  TOTAL™ HOVEMNE
POMDEREE
20a% 2,04% 0, e 2.04% Laa% 14,77 4 T 10,78% 1T85% E80% TIEE% ik e

Raisons de santé 322 47



8 Annexes

unisanté HIG &

Centre universitaine

Hipitau
Universitaires
e

de meédecine générale
et santé publique
Lausarime

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

* 7. La MP est une opportunité pour renforcer le role du médecin généraliste dans la priorisation des
soins et des interventions.
o 1 2 3 4 5 [ T 8 9 10
1

J - J . J J r, v,

Commentaire. Si vous atiribuez une note au-dessous de 6, merci de Fargumenter par un commentaire. Max. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I'affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis :

A firmation origi ;

“La MP est une opportunité pour valoriser I'engagement du médecin généraliste dans la priorisation des
s50ins ef des internventions".

Commentaires recueillis:

1. Comme toute nouveauté, il existe une opportunité. Tout dépendra de la maniére d'utiliser les nouveaux
outils. Car mal utilisés, il peuvent &tre une opportunité de perdre de vue I'essentiel (de la problématique de
patient, et des aspects relationnels). 2. Oui et non, car cela ne valoriseras pas nos compétences clinigues.
3. C'est trop t&t pour le dire.

Répartition des réponses du 1er round:

B =1 =g * §F F & ¥ § % g = F = g = g F W ¥ TOALT™ MAENMNE _

POMDERE E

403N 0,00% 101% T00% 1,07 IE ALY i 10% 18,10% T2 T, 13,3% 13,1.7%
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unisanté LI G
TerStares
Centre universitaina I e

de médecine générale

wf sante publique

Lausarime

Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

* 8. La MP est un outil supplémentaire qui compléte la palette des outils déja existants des MG, mais

ne s'y substitue pas.
] 1 2 3 ] 5 [ T -] g 10
1

’ . v, . S r, J r.

Commentaire. Si vous attribuez une note au-dessous de &, merci de Fargumenter par un commentaire. Mas. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I'affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis :

A fficmalion orioi ;

“La MP n'est finalement gqu'un nouvel outil pour valoriser 'engagement du médecin généraliste qui 5'ajoute
a4 ceux existants ".

Commentaires recueillis:

1. Comme tout nouvel outil en médecine, il n'en est gu'un parmi tant d'autres. 2. Cela permettra de
hiérarchiser les problémes des patients et d'aider & établir une prionisation en fonction bien sir de l'avis
des patients et leur entourage et d'aider le praticien et ses patients & faire des choix de prise en charge
parfois difficile et I'absence de recommandation ou consensus. 3. Révolution de la médecine. 4. La MP ne
va pas apporter une révolution particuliére a la pratigue des MG. 5. C'est un gadget.

Répartition des réponses du ler round:

o s A | T I = LaBE | o | i - 27 N | T R - wm * TOTAL™ MOYEMNE
PONDEREE
3,0 2,07% 2,07% +04% 4045 2,06 13,13% 1202% 20,20% 0% 4% ag 620
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Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

* 9. La MP a le potentiel de favoriser la prévention dans les activités du médecin généraliste.
0 1 2 3 4 5 ] T 8 9 10
.z.' - .-’ ; 4 / o r

Commentaire. Si vous attribuez une note au-dessous de &, merci de Ffargumenter par un commentaire. Max. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I"affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis @

Affirmation ariai ;

“La MP a le potentiel d'étre un nouveau levier pour favoriser la prévention dans I'activité du médecin
geénéraliste *.

Commentaires recueillis:

1. De fagon marginale oui mais la majorité des maladies chronigues sont des maladies dites de civilisation
(allergie, maladies respiratoires, maladies CV, tabac, alcool) et la santé publique joue un rdle majeur dans
la prévention de celles-ci. 2. Oui et Mon, car je pense gue des modifications externes globales et si

logigues comme, améliorer la qualité de vie des gens par une alimentation saine, la possibilité de faire de
lexercice physigue et offrir un environnement sain { non pollué ) a bien plus d'impact et de satisfaction que
d'utiliser une médecine personnalisée et individuelle. 3. Le MG est en premiére ligne. 4. C'est un argument
supplémentaire pour aborder de questions de prévention avec les patients: profiter de ce moment-la avec
le patient pour parler de prévention. 5. Il n'y a pas assez d'éléments pour se positionner. 6. J& ne crois pas
en la MB. Cest un gadget

o X Al G r 2 Xl Y =2 * o ¥ 8 ] 5 i ¥ TOTAL™ MOYEMNE
POMNDEREE
2.02% 1,07% 101% 2,00% 1,00% B 02% N T8, 18% I,11% T 14%: .30% a9 7,38
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Meédecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

*10. Il est nécessaire que la formation du médecin généraliste en matiére de MP s'appuie sur des

situations concrétes (vignettes cliniques).
0 1 2 3 4 5 6 T 8 a 10
1

J .- v, . S r, J r.

Commentaire. Si vous attribuez une note au-dessous de 5, merci de Fargumenter par un commentaire. Max. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I"affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis :

Afirmati - i
“La formation du médecin généraliste en matiére de MP doit &tre basée sur des situations vécues'.

Commentaires recueillis:

1. Notamment, mais pas uniqguement. 2. Et aussi sur lmpact en santé publique. 3. Vérifiées et
reproductibles. 4. Des situations pratiques mais pas nécessairement vécues. 5. Formation théorigue tout
aussi importante.

B T 1 * g - 3 - 4 ~* U5 - 4 = g = &l = g * m * TOTAL™ MOYEMME |
POMDEREE
2,13% 0,00% 9% 5,32% 4,50, 700 B,37% o0, 318 18,05% W,64% M BE%, 24 [4:1
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Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

*11. Le médecin généraliste devrait recevoir une informationfformation afin d'interpréter les risques
identifiés par les outils de MP, et de savoir en discuter avec le patient.

o 1 2 3 4 5 [ T B a 10
1

S - A . r. r, r. r.

Commentaire. 5i vous atiribuez une note au-dessous de 7, merci de Fargumenter par un commentaire. Max. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I'affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis :

affimation origi ;

"Le MG devrait recevoir une information/formation sur la statistigue épidémiologique afin de gérer les
risques de maniére appropriée dans le dialogue avec le patient”.

Commentaires recueillis:

1. Il est crucial de connaitre les statistiques/'épidémiclogie pour aborder de fagon comecte le sujet avec
les patients. Intérét plus général pour cette formation. 2. M&me en ayant une bonne notion de statistiques
et de bonnes connaissances, 'estimation du risgue est un sujet difficile & aborder méme en &tant bien
forme. Méme une bonne formation n'est probablement pas suffisante pour juger. 3. Il faut une formation
trés forte et pousseée.

Répartition des réponses du ler round:

8 T T EF TI T4 TE OTE TIF T TH O OTW T T NN
PSR
0% 00N 080M  30% SR 1% A% mMN MW XNMe Y " i

10
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Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chroniques: eng

- Round 2

*12. Le cadre déontologique doit explicitement protéger le médecin généraliste qui s'abstient de

pratiquer des tests génétiques susceptibles de donner des prédictions.
] 1 2 3 ] 5 [ T -] 9 10
1

s . v, . S r, r ¥,

Commentaire. Si vous attribuez une note au-dessous de 8, merci de Fargumenter par un commentaire. Mas. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I'affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis :

afficmation orici ;

“Un cadre légal doit protéger le médecin généraliste qui s'abstient de pratiguer des tests susceptibles de
donner des prédictions”.

Commentaires recueillis:
1. Droit du patient versus droit du médecin. 2. Le MG a-t-il le droit de refuser le test génétique & un patient?
3. Décision partagée?

i =1 = & = 5 = 4 = B = 4 = 9 - & - & = {0 = TOTAL= HOYEMNE
PONDEREE
217 106 L0 1,055 0,304 8,50% 00 878 W0k 1,664 G000% a2 B45
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Meédecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chronigues: eng

- Round 2

*13. Les tests en MP dans le domaine du dépistage devraient étre soumis & prescription,
principalement par le médecin généraliste.

[i] 1 2 3 4 5 [ T 8 a 10

§ . \ .
A A - o v - " " - o

Commentaire facultatf. Max. 100 caractéres:
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Médecine personnalisée dans le domaine de la prévention des maladies chroniques: eng

-Round 2

* 14, La restitution des résultats en MP devrait s'accompagner d'une consultation médicale.
o 1 ] 3 4 5 & 7 8 9 10

A o v, . A 4 . r)

Commentaire. Sivous attribuez une note au-dessous de 7, merci de Fargumenter par un commentaire. Max. 100 caractéres:

Afin d'affiner votre opinion, vous trouverez ci-aprés I'affirmation originale du ler round, la
répartition des réponses ainsi que les commentaires recueillis :

Affimation orioi | ;

“Une consultation chez le médecin généraliste doit étre fixée pour la discussion des résultats des tests
geénétigues”,

Commentaires recueillis:

1. S'il est bien formé. 2. Ou co lefla généticien-ne. 3. Vioir méme plusieurs... comme le diabéte qui doit &tre
suivi, il faudra rajouter une brigue probléme suivi suite a l'annonce de diagnostics prédictifs, car il est
probable gue ce soit rediscuté a chague consultation. 4. Absolument. 5. Qui avec au préalable une
consultation interdisciplinaire avec les spécialistes de la génétique. 6. Ou médecin généticien. 7. Cette
discussion est plus appropré avec un spécialiste en médecine génétigue. 8. Consultation chez médecin
généticien. 9. Oui mais pas seulement, chez le médecin spécialiste également.

Répartition des réponses du ler round:

a - 1 * gz 3 v a4 -] v & - 7 v & L 1 T w0 T TOTAL™ MOYEMME |
PONDEREE
543% LITH O,00% o,00% o,00% 5435 5,59% 8,70% 15,20% 1,30 40,90% o] 8,00
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Santé Personnalisée et prévention des maladies chronigues: besoins,
perceptions et attentes des patients et des médecins généralistes

Synthése des résultats de la phase exploratoire

INTRODUCTION

Le Centre universitaire de médedne générale et santé publigue, Unisanté, de Lausanne, le Service de médecine
de premier recours des Hopitaux Universitaires de Genéwe [HUG) et I"Institut des Sciences Soclales de I"UNIL ont
mis en place en 2018 une étude sur le théme « Santé Personnalisée et prévention des maladies chronigues:
besoins, perceptions et attentes des patients et des médecins généralistes . Cette étude a été financée par la
Fondation Leenaards, dans le cadre d'un appel & projet intitulé « Santé personnalisée & Socété »_

Le projet a pour objectif global de connaitre les attentes et les potentielles répercussions en médecine générale
quant & la possibilité d'accés aux profils génétigues de risgue!, de la part des patients et des médecins. Deux axes
constituent donc ce projet (patients et médecins (MG]). Ils ont &t précédéds d'une phase exploratodre gualitative
qui a permis d"affiner les thématiques abordées dans les deux axes, en rendant visible un certaln nombre de
préoccupathons présentes chez des médecins et des patients. Cette synthiése est précisément relative a la phase
exploratoire du projet.

METHODE ET CONTENTE

Durant la phase exploratoire, 5 entretiens avec des patients et 5 entretiens avec des médecins généralistes ont
été menés selon la méthode de I"entretien compréhensif?. Propre & la soclologle et 3 Fanthropologie, cette
méthode inductive (par opposition aux méthodes hypothético-déductives) consiste & s'appuyer sur une grille
souple comportant des questions dont Fordre n'est pas figé mais varie au gré des interlocuteurs. Pour le premier
entretien, la grille comporte déa les éléments gue le chercheur considére o prior! comme pertinents, mais
Fobyjectif est de lalsser Finterviewé s exprimer librement et prendre |'initiative des sujets & aborder. On peut alnsl
identifier les sujets qul sont abordés en premier, la logique du discours et des enchainements d'un théme &
Fautre, les problématigues sur lesguelles Finterlocuteur s'appesantit, celles qu'll ignore ou qu'il ne fait
qu'effleurer. Le chercheur est attentif 3 ce que tous les thémes de sa grille solent commentés, soit spontanément
par l'interlocuteur, soit aprés qu'il les a lui-méme mentionnés, cette distinction étant trés importante car elle
indigue si le sujet abordé est une réelle préoccupation de Fintendewé ou 5'll n‘en parle gue parce gue la question
a dté soulevée.

Un rapport relatif 4 cette phase exploratoire a été rédigé en aodt 2018 3 usage interne afin d'informer les deux
autres phases [guestionnaire patients et Delphl médecins). Ce rapport figure en annexe 1. Notre présentation
des résultats intermédiaire du projet en mars 2019 & la Fondation Leenaards s'est basée sur ce rapport. Comme
sulte & cette présentation, la Fondation Leenaards a suggéré de développer la phase exploratoire pour palier une
édwentuelle non saturathon des données. Un financement complémentaire a été accordé fin juin 2019 pour la
réalisation de 5 entretiens avec des médecins et 5 entretiens avec des patients.

Cette deuxiéme série d’entretiens a commencé en septembre 2019 mails a &té interrompue en mars 2020 par
Fépidémie de la Covid. Les entretiens sont malntenant terminés et en cours d’analyse. Pour mener & blen cette
dernbére, nous avons, sur la base d'un accord Inter-codewrs, élaboré une grille de codage (annexe 2) a partir des
10 premiers entretiens. Nous verrons sl de nouveaux codes apparalssent dans la seconde sérle d'entretiens et sl
nous obtenons une saturation des données. Trols codeurs sont impliqués: Dankel Widmer et Marie Sandy Boyer,
médecins généralistes gul codent avec un logldel MAXQDA et Danlela Cerqui, anthropologue, qui a une approche
contextualisante du codage. Un deuxiéme accord intercodeurs aura lieu dés la fin du codage avant la rédaction
finale qui devrait faire I'objet d'une publication pour la fin 2020.

1 Dans ka suite du dooument, ke terme de médecine personnalisée [MP) est utiisé en référence 3 la démarche of acces au profil pénetigue
de risques.
2 yoirace propos I'ouvrage méthodolngique suivant : Kaufmann, lean-Claude, 19596, L 'satreten compréhensy, Pars - Nathan.
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Ce type d'approche méthodologigue ne se veut pas représentatif, c'est pourguol les interviewés nont pas été
sélectionnés sur la base de critéres stricts. Nous avons toutefols été attentifs a interviewer des hommes et des fernmes,
des citadins et des personnes de la campagne, des jeunes et plus agés afin de multiplier les contextes et récolter ainsl le
plus d’idées possible.

RESULTATS INTERMEDIAIRES

En gulse de synthése, mous pousons évoquer les quelgues éléments sulvants :

- Motre premiére interrogation portalt sur le falt de savoir si médecins et patients savalent ce que recouvre la
notion de « médecine personnalisée #. Nous leur avons donc dermnandé de maniére trés large ce gue leur inspiralt
cette expression sans leur fournie de définition préalable. 1l s’est avéré que les deux catégories d'interviewds
awabent trés peu réfléchl & la question en amont. Du cité des patients, une seule avait une idée claire de ce dont
nous parlons, les autres n'ayant jamails entendu Fexpression avant notre sollicitation pour un entretien. Aprés
explicitation, il 5'est toutefols awéré que, si cette dénomination leur était inconnue, le dépistage génétique leur
évoqualt guelque chose. En ce qui concerne les médecins interviewés, tous avalent déja entendu parler du
déplistage génétique, mals ce n'est pourtant pas la premiére chose 3 laquelle la plupart d'entre eux ont pensé
lorsqu'ils ont é&té inwités a réaglr & la notion de = médecine personnalisée ». Dans les deux groupes,
spontanément, c'est la vision d’'une médecine centrée sur la personne et prenant en compte la totalité de
Findividu qui s'est imposée comme étant de la médecine personnalisée, et non le dépistage génétique ; dans
cette optique, il est ressortl du discours de plusieurs interviewés gue la médecine générale est depuls toujours
une médecine personnalisée et que ce dont nous parfions dans entretien constitualt une autre forme de
personnalisation, complémentaire a la premiére.

- Une fols sensibilisés au fait gue nous parlions de dépistage génétique, les deux catégories d’interviewds ont
manifesté, de maniére générale, un intérét limité ; des médecins ont souligné qu'ills ne se voyalent pas mettre
en pratigue une telle médecine dans leur consultation parce qu'elle était trop élolgnée du guotidien de leurs
patients. Ils se sont montrés plus sensibles & Paspect curatif, particuliérement en oncologle avec la perspective
d’offrir des tralternents personnalisés, qu'a I'aspect préventif. De leur cité, les patients se sont mantrés plutdt
réticents & subir de tels tests. Tous s'accordent 3 dire gu'un dépistage n"a d'intérét gue si un traiternent existe ;
se pose aussl pour les médecins la guestion de savoir quol falre, trés concrétement, de tous de ces résultats,
tout en sachant que, sur le principe, il faudrait tout dire au patient.

- Les médecins ont tenu des discours trés clalrs guant aux craintes qu'ils avalent de voir leurs patients développer
des angolsses en cas de déplstage génétique. Ils se sontaccordés 3 dire que la tiche de gérer les angolsses des
patients incomberait au médecin de famille ; d'ol la nécessité, selon eux, de développer toujours plus I"aspect
communicationnel dans la relation patient- médecin de famille, quitte & ce gue ce dernler dodve se former plus
dans le domaine communication f psychologle. Les patients interrogés rejolgnalent les médecins pour dire que
le généraliste restaitleur interlocuteur priviléglé, avec un rile d'accompagnant ou de médiateur.

- L'aspect clinigue ast considéré comme fondamental pour certains patients et médecins au point de 'emporter
sur bes résultats génétiques, ce qui met en évidence la volonté partagée de maintenir une approche axée sur la
globalité ;

- Uncertain nombre de conséquendces prathiques ont été ont mises en évidence aussi bien par les médecins que
par les patients. Elles ont pour dénominateur commun la question des colits, gu'il s'aglsse de Faugmentation
des charges administratives lides & la gestion des dossiers ou de sawolr qul dait prendre en charge le finance ment
des dépistages. Sur cette derniére guestion, les avis étalent partagés. Plusieurs interviewés ant mis "accent sur
les limites de notre systéme de santé qul ne pourrait pas prendre en charge tous ces colts émengents et sur la
médecine 3 deux vitesses qui pourrait aller en s'accrolssant.

- Certalns interviewés ont mis en avant le falt que ces donnédes deviennent des marchandises et insistent sur le
fait qu'elles devralent appartenir aux pathents.

COMCLUSION

Il est ressorti des dix premiers entretiens exploratoires gue la médecine personnalisée ne cristallisalt pas de grandes
attentes de la part de nos interviewés qui, souvent, ne savalent que partiellerment ou pas du tout en quol elle consiste.
Cet élément est 3 prendre en compte lorsgue 'on examine les résultats obtenus dans les deux axes car |l faut partir de
Fidée que les opinions qui y ont été exprimées "ont &té en réponse & des questions précises et se dolvent donc d"étre
lé&gérement nuancées car elles ne refletent pas forcément les préoccupations spontanédes des interdlewsds (cf plus haut,
point « méthode et contextes.
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8.5 Annexe 4

unisanteé
e T ik e ENQUETE GENPERSO

« Santé Personnalisée et prévention des maladies chronigues: besoins, perceptions et attentes
des patients et des médecins généralistes »

SYMNTHESE DES PREMIERS RESULTATS
AL'ATTENTION DES MEDECINS DU RESEAL SPAM

Rappels sur I'étude
Le centre de médecine générale et santé publique Unisanté, en collaboration avec les Hopitaux
Universitaires de Genéve (HUG) et I'Institut des Sciences Sociales de I'Université de Lausanne, a mis
en place une étude sur le théme de la Santé Personnalisée et de la prévention des maladies
chronigues : besoins, perceptions et attentes des patients et des médecins généralistes ». Cette
étude, financée par la Fondation Leenaards, a pour objectif de connaitre les opinions et les attitudes
des patients et des médecins généralistes par rapport a la possibilité d'accéder au profil génétique
de risque.
En tant que médecin romand du réseau de recherche SPAM, vous avez été sollicité pour participer &
cette &tude afin de recueillir des données auprés de vos patients. L'enquéte s'est déroulée entre
I'automne 2018 et le printemps 2019. |l s'agit ici de vous informer des principaux résultats.

Nous remercions trés sincérement les médecins SPAM qui ont permis ce recueil de données |

Participation
Sur les 107 médecins généralistes (MG) romands du réseau SPAM sollicités, 28 d'entre vous ont
effectivement participé, permettant de recueillir 929 questionnaires de patients.

Description de la population de patients interrogés

Parmi les 929 participants, 57 % étaient des hommes ; I'ge médian était de 58 ans. Une majorité
d'entre eux vivait en zone urbaine ou péri-urbaine (76 %), 46 % étaient en emploi. Un peu plus d'un
tiers des patients rapportaient souffrir d’'une maladie chronique et, sur une échelle de 1 a 10
(excellent), la valeur médiane reflétant I'état de santé percue était de 7,5. (Tableau 1)

Tableau 1. Description de I'échantillon de patients

Caractéristiques % ou médiane
Genre

Homme 57.1
Age médian 58 ans
Zones de résidence o
Urbaine 28,0
Peri-urbaine 48.0
Rurale 24,3
Mode de vie o
Vit seul 32,6
Vit en couple 60,8
Autre (vit avec ses parents, ne souhaite pas répondre) 6,6
Statut d’emploi %
En emploi 45,8
Retraité 345
Autra? 19,7
Santé pergue (/10) 7.5

' Awtre : en apprentissage, étediant, en recherche d'emploi, autres inactifs, au foyer, rente Al, et

Raisons de santé 322 58



8 Annexes

Accéder & son profil génétique de risgue : connaissances et intentions (Tableau 2)

Parmi les participants, 57% d'entre eux affirmaient ne pas avoir entendu parler de la possibilité
d'accéder a son profil génétigue de risque. Aprés présentation de la démarche, 43 % des patients
déclaraient qu'ils souhaiteraient v accéder, 17 % le feraient pour certaines maladies seulement et 16 %
ne se prononcaient pas. Des différences significatives (ou & la limite de la signification a 5%) selon les
variables sociodémographiques étaient observées (en dehars des variables de niveau d'éducation et
de zalaire, non présentées).

Tableau 2. Proportion des patients qui souhaiterait faire le test selon les critéres socio-
démographigues

Critére Réponses (%)
Mon _ Oui Dépend de la maladie  Ne sais pas
Genre Homme 238 399 18,4 17.0
Fermme 226 483 148 143
Age =50 19,6 511 145 148
S0-65 23,0 424 18,1 16,5
£ 28,0 355 20,1 16,5
Ruralité Urbain 19.8 486 146 17,0
Péri-urbain 225 453 17,5 14,7
Rural |0 370 19,9 12
Mode de vie Vit seul 1,7 483 16,6 135
Wit en couple 244 395 19,0 17,2
Autrat 211 55,0 ES 15,5
Statut d'emplol En ernplal 13 431 18,6 17,0
En retraite 73 ] 197 16,0
Autrat 20,2 56,2 10,1 13,5
Existence maladie chronigue Non 155 395 174 13,6
Oui 231 450 18,2 129
Ensernble 234 4315 17,2 153

farbre : aver ses parens T partre - em apprenthsage, etudiant, en necherche dlemplol, autres inactifs, au Fﬂ'"ﬂf, rembe Al eic.

Inquigtude dans I‘attente des résultats et tout au long de la vie en cas de risque élevé [Tableau 3)
Prés de 80 % des femmes déclaraient qu'elles ne seraient pas inguigtes dans |"attente des résultats
des tests (B9 % des hommes). Les plus dgés seraient les moins inquiets 3 ce sujet avec (85 % de non).
Si les résultats des tests devaient réwéler un risque élevé de maladie, environ un tiers des femmes et
un tiers des patients de moins de 50 ans demeureraient inquiets tout au long de leur vie (différences
statistiquement significatives pour le sexe et 'ige).

Tableau 3. Proportion des patients inguiets en attente des résultats ou tout au long de la vie en cas
de risque élevé selon les critéres socio-démographigues

Critére Inquiétude en attente  Inguiétude vie entiére
des résultats sl risgue élevé
Non Dul Non 0wl
Genre Homme 68,7 314 B5,2 34,8
Femime M3 0,7 735 26,5
Classes d'Age <=5 64,4 35,7 621 79
50-65 719 1 B, & 334
=56 BS.0 15,0 TE,9 211
Ruralité Urbain 679 1 B&, 7 333
Péri-urizain 76,4 17 74 276
Rural 728 2 B5,6 345
Existence maladie chronique MNon 75,3 48 M5 295
Ouil 9.4 0.6 B5,9 331
Ensembile 732 258 687 13
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Perception du rle du médecin généraliste autour de la démarche

Prise de décision, destinataires des résultats (Tableau 4)

Une large majorité des patients (78 %) souhaiterait discuter avec son MG avant de décider de faire le
test. Les patients pensent aussi majoritairement (58 %) ne pas étre en mesure de comprendre les
résultats des tests seuls, sans I'aide d'un professionnel (24 % ne savent pas).

Ainsi 92% des patients souhaiteraient discuber des résultats avec un professionnel, dont 97% avec un
MG (sans différence significative selon les variables sociodémographiques).

Tableau 4. Implication des professionnels dans la démarche

Souhalteriezr-vous en discuter avec votre MG avant de prendre la décision de faire ce type de test ¥ (5]

MNon 15,3

Ol 78,2

e ne sals pas 6,5

Pensez-vous que, sans I'aide d'un professionnel, vous serez en mesure de comprendre ces résultats ? (%)
MNon 57,7

Ol 18,5

e ne sals pas 138

A réception des résultats du test, souhaiterez-vous en discuter avec un professionnel ?| %)

Mon 1.9

Ol 91,7

e ne sals pas 6.5

5l wous souhaitez discuter des résultats avec un professionnel, lequel ? [Plusieurs réponses possibles, %)
Médecin généraliste a7.4

Généticlen 18,4

Infirrler.&re 7.6

Autre prof. de la santé [

Destinataires des résultats (Tableau 5)

Quant aux destinataires des résultats du test, 76% des personnes souhaiteraient qu'ils leur soient
transmis ainsi gu'a leur MG alors que 17% des patients estimaient gue seul leur MG devrait recevoir
les résultats (différences significatives selon le genre).

Tableau 5. Destinataires des résultats du test
Selon wous, qui devrait recevoir les résultats du test ? [%)

Que vous Que Vous Autre
wotre médecin et votre médecin
Genre Hommme i3 18,7 142 R
Femme 59 118 M1 13
Ape =50 B 16,7 745 2.8
50-65 42 17,2 75,3 i3
=66 28 15,0 B0l 21
Ensemble 44 16,8 76,0 2B

Attitude envisagée par les patients en cas de risque élevé (Tableau G}

Trois situations de risque élevé de développer une maladie étaient proposées: diabéte, cancer du
cilon, et maladie d’Alzheimer. Dans ces trois situations, les patients déclaraient gu'en cas de risgue
élevé, ils modifieraient leur mode de vie (respectivement 81 %, 80 % et 65 %), ils soubaiteraient que
la prise en charge de leur MG change (respectivement 48 %, 59 % et 56 %) et ils souhaiteraient faire
des examens complémentaires plus souvent [respectivernent 687 %, 77 % et 63 %).
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Tableau 6. Attitude envisagée par les patients en cas de risque élevé selon le scenario

Risgue élavé de : Modiflcation Changement dans  Examens cormplémentaires
mode de vie (%]  subd MG [%) plus souvent (%)
Diabéte Mon 87 36,3 0.0
Ol BLO 48,2 G675
Me sals pas i3 155 125
Cancer du cdlon Mo 10.2 28,1 12,7
Ol BO.S 59,4 770
Me sals pas 93 125 10,3
Maladie d’alzhelmer MNon 185 31,7 221
Ol 65,2 55,9 63,0
Me sals pas 153 124 149

Choix du professionnel pour la prise en charge selon les différentes situations (Tableau 7)

En cas de risque élevé de développer un diabéte, un cancer du cblon ou une maladie d’Alzheimer, les
patients souhaiteraient &tre pris en charge avant tout par leur MG (respectivement 3 87 %, 80 % et
82 % zelon |a situation). Néanmoins, la place du spécialiste de |a maladie dans la prise en charge est a
souligner (souhait des patients respectivernent de 49% pour le diabéte, 57% pour le cancer du clon
et la maladie d°Alzheimer).

Tableau 7. Souhait de prise en charge par un professionnel de santé en cas de risque

Pensez-vous que, selon la situation, vous souhaiterez étre pris en charge pour ce probléme par :
{plusieurs réponses possibles)...

Diabéte (%) Cancer du colon Maladie d*Alzheimer (%)
(%)
MG 87,0 78,5 82,3
Specialiste’ 488 57,0 57,2
Généticien E.1 60 7.5
Infirmier.ére® 76 a3 6.0
Autre prof. 4.8 57 T4

1. Specialistes - diabete, diabétalogue ; cancer, spéchaliste du cancer ; Alzheimer, newrologue.
2. infirmierdre formée dans ke domaine

Conclusion

Cette enquéte permet d'appréhender la perspective des patients en médecine générale face a la
paossibilité d'obtenir facilement des prédictions de développer certaines maladies au cours de la vie.
Les résultats montrent que la démarche est actuellement connue par environ 4 patients sur 10,
Cependant une majorité d'entre eux semblerait finalement intéressée & faire un test et linquiétude
potentiellement résultante, aussi bien dans I"attente des résultats que dans la gestion d'un risque
éleve de maladie ne semble pas majeure. En revanche, dans de telles circonstances, un changement
de comportement est clairement envisagé par les patients, aussi bien dans leur mode de vie que dans
leur utilisation du systéme de santé. Enfin, les patients accordent une place majeure au meédecin
généraliste a toutes les étapes de la démarche, depuis intention de faire un test (3 discuter avec leur
médecin) jusqu’a des changements de prise en charge attendus en cas de risque élevé de maladie.
Ces résultats offrent un éclairage intéressant pour envisager les enjeux autours de ces tests pénétiques
directerment accessibles pour les patients, en particulier, pour 500 impact sur la médecine générale.
Le nombre de patients participants (929) est suffisamment élevé pour considérer ces résultats comme
robustes. Cependant, il est a noter qu'il s'agit ici d’une enquéte d'opinion face & certaines situations
hypothétiques ; ces résultats pourraient ne pas étre strictement superposables & ce que serait
I'attitude des patients en situation réelle. Enfin, d'autres exploitations pluz approfondies de ces
données sont en cours et feront I'objet de publications.
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Santé Personnalisée et prévention des maladies chroniques: besoins,
perceptions et attentes des patients et des médecins généralistes

Synthése des résultats de I'enguéte menée auprés des medecins généralistes

INTRODUCTION

Le Centre universitaire de meédecine générale et santé publigue, Unisanté, de Lausanne et le Service de médecine
de premier recours des Hapitaux Universitaires de Genéwe [HUG) et I'Institut des Sciences Sociales de I'UNIL ont
mis en place en 2018 une &tude sur le theme « Santé Personnalisee et prevention des maladies chronigues:
besoins, perceptions et attentes des patients et des médecins généralistes ». Cette étude a été financée par la
Fondation Leenaards, dans le cadre d’un appel 3 projet intitulé « Santé personnalisée & Société ».

Le projet a pour objectif global de connaitre les attentes et les potentielles répercussions en médecine générale
guant a la possibilité d"accés aux profils génétiques de risque’, de la part des patients et des médecins. Deux axes
constituent donc ce projet (patients et médecins (MG)). lls ont &té précedes d'une phase exploratoire qualitative
permettant d'appréhender au mieux la thématique.

Ce document présente synthetiguement les résultats du wolet mené aupres des médecins generalistes.

METHODE

La description des perceptions et attentes des médecins 5'est basée sur une méthode de consensus de type
Delphi’. Les enguétes Delphi, menges auprés d'acteurs concernés par |a question étudiée [qualifiés « d'experts »)
permettent de rassembler des points de vue sur des tendances complexes et de les discuter afin de tendre vers
un consensus. Il s'agit d*enquétes structurees qui se déroulent en plusieurs phases successives (ou tours). Les
experts sont invités a se prononcer gquant a leur degré d'accord avec des propositions, avec la possibilité de
justifier leur réponse.

Les étapes ont &té bes suivantes :

1. Identification des thémes & aborder dans le guestionnaire

Les thémes a aborder ont pu &tre identifies lors de la phase exploratoire grace a cing entretiens avec des
medecins généralistes et 3 la conduite d un focus groupe mene aupres de neuf meédecins généralistes volontaires
(huit MG exergant en cabinet et un MG exercant en Centre universitaire de médecine générale). Aprés
transcription et codage du contenu, 24 affirmations ont été formulées pour constituer le guestionnaire
d'enguéte. Les principaux thémes abordes etaient les suivants : I'image que se fait ke MG de la medecine
personnalisée (MP), impact actuel de la MP dans la pratiqgue du MG, I'intérét du MG & contribuer au
développement de la MP, la perception des attentes du patient, la gestion « personnalisee » des données
statistiques liées a la notion de risgue, et la nécessité de mouvelles formations du MG dés aujourd’hui et pour sa
pratique de demain. {Annexes synthése FG et questionnaire, pour le rapport final seulement].

2. Choix et recrutement de professionnels gualifiés « d'experts » pour répondre 3 I'enguéte.

Les experts ont eté sollicites parmi les medecins assistants et chefs de clinigues des deux institutions partenaires
du projet, Unisanté et HUG.

3. Realisation de I'enguéte en deux tours

Au premier tour, le gquestionnaire a été envoyé a 185 médecins assistants et chefs de clinique. Les experts
devaient se positionner sur chatune des affirmations 3 Faide d'une échelle de 0 & 10 (la note de 10 équivalant &
« tout a fait d’accord #). lls pouvaient en outre ajouter des justifications et commentaires.

Les résultats de ce premier tour ont été analysés afin de déterminer si certaines affirmations atteignaient déja
un consensus [critére fivé a 70% des réponses entre 8 et 10 ou 0 et 2).

Les affirmations n'ayant pas obtenu de consensus a I'issue du premier tour ont été discutées en ateliers par les
experts [une gquarantaine d’'entre eux réunis en séminaire) d'aprés les résultats et les indications fournies par les
commentaires, en les regroupant en trois catégories : distribution des reponses étendue, ambiguite dans la

1 Dans la suite du document, le erme de mbdecing personnalisée (MP) est utilisé en référence 4 la démarche d'accbs
au profil génétique de risques.

2 Jones J, Hunler D. Consensus methods for medical and healih services research. BM.. 1995,311:376360

F Baurrés 1, P Michal, LR Salmi. Consensus Methods: Review of Original Methods and Thedr Main Alernatives Used in Public
Heslth. Rev Epidemiol Sante Publique. 2008 Dec:56(B):415-23
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formulation, affirmation ayant suscité de nombreux commentaires. Les affirmations ont ensuite &té reformulées
en fonction des discwssions lors de ces ateliers et ont &t€ proposées lors d'un dewdéme tour d'enguéte auprés
de ces mémes experts.

RESULTATS

Cent-huit experts (S8%) ont répondu au premier tour et 77 (44%) au second tour. Soxante-cing pourcents des
répondants ont participe aux deus tours, compte tenw du tournus du personnel meédical. [Tableau 1)

Tableau 1. Participants a I'étude

Premier tour Deuxieme tour

Nombre de meédecins sollicités 185 174
Nombre de réponses 108 7
Medecin (%) Chef de clinique L0.9 s0.6

Meéd. assistant/interne 45.4 a4.2

Autre 7 5.2
Genre (%) Femme 63.0 623
Canton (%) Waud 333 429

Genéve BE.7 571

Premier tour de I'enguéte Delphi
Quinze affirmations (soit 62%) ont obtenu un consensus au premier tour. (Tableauw 2)

Tableau 2. Affirmations awvec consensus a l'issue du premier tour de 'enquéte Delphi

Premier tour - Affirmations avec consensus % réponses
entre 8 et 10

Les centres universitaires de médecine générale doivent &tre actewrs de |a formation et de Iinformation B3

du mededin généraliste au sujet de la MP

Ume inforrmation continee et fiable doit &tre développée pour bien informer le médecin généraliste en 29

maticre de MP, tels gue colloques, newsletter, helpling, ...

La recherche en MP doit intégrer des chercheurs en sciences humaines dans ses réflexions et travaus. 70

Le médecin pénéraliste doit disposer &' outils permettant de faire face 3 la complexité de la MP : outils 93

d'appréciation du risque de surdiagnostic, délégation de tiches administratives, accks & un réseau de
spécialiste, tarification pour consultations longue durée

Le MG doit &tre en premigre ligne pour faire face & Pimpact psychologique d'une annonce de risgue 71
augmenté de maladies

Le MG doit attendre de connaitre llimpact de la MP sur la prise en charge des patients avant de 79
proclamer gu'une révolution de la médecine est en marche

L& MG doit formellement discuter avec ses patients &' un consentement spécifigue lors du recaurs 3 la 20
MP

La MP risgue de rendre le medecin généraliste inutile 3=
Linformation sur la MP devra &tre claire dans un contexte scientifigue volutif, ce qui impligue une 81
mise & jour trés régulibre par les services compétents

La formation du médecin généraliste en matitre de MP devra 8tre dispensée wia des collogues, info- Bl

letters, newsletter, sites internet, helpline, application smartphane
Le MG devrait recevoir une information)” formation sur:

Les implications éthiques | ... 75
La becture critique des données de (2 WP 76
La gestion de |'incertitude 79
La préventian guaternaire B2
Ui cadre légal doit protéger le médecin géndraliste qui s'abstient de pratiguer des tests susceptibles 78
de danner des prédictions
Le cadre légal doit permettre de sassurer de la protection des données issues des tests génétiques, a9h
notamment vis--vis des assureurs
e consultation chez le médecin gémnéraliste doit Atre préalable & un test pénétigue 77
Uie consultation chez le médecin géndraliste doit &tre fixde pour la discussion des tests génétiques®™* 72

* Le consensus est abtenw par 70 des réponses entre Qet 2.
** Bien qu'ayant obteru le consensus au 1 tour, cette affirmation a été reprise au 3** tour pour la scinder en deux |corsultation avant et
aprés e test).
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2™ tour de 'enguéte Delphi

Deux affirmations n'ont pas eté reprises du fait de leur redondance avec d'autres et une troisiéme a eté
reformulée en deux affirmations distinctes. Parmi les 10 affirmations reformulées et soumises pour &valuation
au 2*™ pour, cing ont obtenw un consensus (Tableaw 3], les cing autres n’en ont pas obtenu. Les cing affirmations
gui n"ont pas obtenu de consensus au deuxigéme tour, ont suscité de nombrews commentaires. [Tableau 4).

Tableau 3. Affirmations avec consensus 3 Fissue du second tour de I'enguéte Delphi

Deuxiéme tour - Affirmations avec consensus. % réponses
entre 8 et 10

Le patient dewrait pouvoir cormpter sur le MG comme ressource clé en matibre de MP 72

La MP est un outtil supplémentaire qui compléte la palette des outils déja existants des MG, mais ne s'y 77

substitue pas

Le médecin généraliste devwrait recevoir une informationformation afin dlinterpréter les risgues [

identifiés par les outils de MP, et de sawair en discuter avec le patient

La restitution des résultats en MP devrait £'accompagner d'une consultation médicale q2

Le cadre déontologigue doit espliciternent protéger le médecin généraliste qui s abstient de pratiousr g9

des tests génétiques susceptibles de donner des prédictions

Tableau 4. Affirmations n'ayant pas obtenu de consensus a Fissue des deux tours 2°* tour

Deuxiéme tour - Affirmations sans consensus ";-T tr F;n-::l :;:n:

En italigue : commentaires libres des porticiponts s contra s | o teutre = | = Bro s ensus)
% % = %

Les domaines de recherche en MP, financés par les deniers publics, sont 3 35 &2 a0

définis en concertation avec les médecins généralistes via les représentants
des organisations professionnelles et des sociétds savantes
= Sous guelles modoités?
= Awec woe portion congrue de médecing pénéroistes trés spécialisés en MP. Aver risque de ne pos pouvair odopter e point de voe
des générolistes gui 0’y connoissent presgue nen, & qui sercient &n premiére ligne powr ko orise en change des patients.
= Important d"ovolr e wision giobole. Souvvent spéciplistes surestiment Mimporionce de fewr domoine.
La BAP est une opporunité pour renforcer le rle du médecin généraliste 11 27 &5 42
dans la priorisation des soins et des interventions
= [ ke cos, ef comparte beouroup d'éléments & gérer, sero woe tdche de plus 4 gérer
= Sihien uhifsde
= Line opportunits, si elle act bien amende. Un risque 5f elle ext mol wtifsde, por des médecing peu formés.
= Médeoin géndraliste est important dans fe rile des bilans préventifs ef swivie moeis sons sovoir goai foire exoctement fdes
guidefines] rvec fes rézuitats celo risque de mettre pivs de choos et av controine pivs sovoir qo'est-ce goid st priontore
= Cwi une opportunitd, mok difficile & dire.
- Fente de valeurs des compétences oinigues. Towlowrs difficile dexpliguer et de finre comprendre ou potient des résubhats
“mumérigues” tont gue n'ont pas de s pmped Ry
La MP a le potentiel de favoriser |2 prévention dans les activitds du médecin | 5 23 72 51
généraliste.
- D d'autres moyens pour porker de lo prévention,
= A pondérer en fonction du degré de compréension du patient et de son odhérence oux trofements/explications.
- L'impoce est plus fort ovec des stratégies de sonté publique: forcer kes dtots o prendre des mesures de prodection de o nature,
diminuer ko pollution, arréter Ao vente de botssons sucrées...
- Avec un risque non négiigeable de suprescription et de surcodt
Il est nécessaire que la formation du médecin généraliste en matibre da MP 3 13 84 fet]
s'appuie sur des situations concrétes |vignettes cliniques).
- O, et fe plus ri¢ possible (formmtion prégrodude +++)
- I sevait & mon avis pius “fedickeus " que “nécessoire”que ka formation 5'appuie sntre gutre sur des situotions concrétes
- Owi ginsi gu'vm suppovt theéorigue solide
= e neconnois que peu o médecineg personnolisée
Les tests en MP dans le domaine du dépistage devraient &re soumis & 7 13 75 58
prescription principalement par le médecin géndraliste.

- Les possibiftds sont trop vostes pour Etre prescrites principalement por e MG, I fou? plutSt un réssau, woir oo centre O expertise
pouvont évoluer fes patients, ardonner kes prescriptions ef transmetire Hinformaetion oo MG, Cedl powsrait fonctionner comme
pour e dépistoge du CCRY

= Celo ne dewolt pos étre propriété / responsobiitd sxclusive des géndrols tes, D'awtres professionmals formés 2n médecine
persanmalisée powrgient 5'en charger tel quun internite, géneticien.... I foudroit protéger les géndralistes en keur donnart fe
droit de ne pos interpréter des tests quils n'ont pos prescrits su méme. Lin test dévroit Sre précéod d'une discussion over fe
méme docteur des inténdts / bdndfices / risgue S utilitd ou pos.
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idégiernent oul. Sinon, pour les patients polymorbides, chogue spécaiiste voudre réaliser ses progres panets. Aisque dexplosion
des codts +++. Le médecin géndroliste o et dok garder wn rdle oe réguicteur/patekeeper, dons ce domoine Sgolement.
Lo pluport des médecins (géndrolistes ou non) sant & mon awls & méme de grescrire o tels tests 5 il Festiment fudiciews
. 4 on croit effectivernent gue ir AP est importonte ef aun impoct fovorohie swr ke potiend, mieux fout foworiser des partes
dentrée multiples pour gugimenter les nombres de dépistoges.

SYNTHESE ET CONCLUSION

Une large majorité des affirmations proposées a obtenu un consensus aprés um, respectivement deux tours
d'enguéte (B0 % de consensus sur les deux tours). Seules, 20% des propositions n'ont pas obtenu de consensus
auprés des experts.

Les experts ont clairement identifié un réle en premiére ligne pour la médecine générale sur la question de Faccés
au profil génétique de risque. lls se sont projetés dans les consultations avant et aprés un test génétique,
respectivement pour discuter des enjeux du test et pour la restitution des résultats. Ils considérent que le patient
devrait pouvoir compter sur le médecin généraliste comme ressource clé dans ce domaine et lui conférent un
rile majeur pour faire face a l'impact psychologique d"une annonce de risque augmenté de maladies. lls se sont
accordés sur le fait que la MP ne risquait pas de rendre le médecin généraliste inutile et que, plutét qu'une
rewolution, elle n’était qu'un outil supplémentaire complétant la palette de leurs outils déja existants, sans pour
autant 5"y substituer.

Les besoins de formation et d'information ont été largement soulignés. Pour cela, les experts souhaitent un rile
actif des centres universitaires de médecine générale. L'information (sous forme de collogues, newsletter,
helpline] dewrait étre daire et régulierement mis & jour dans un contexte scientifigue évolutif. Quant a la
formation du meédecin généraliste en MP, elle devrait notamment porter sur linterprétation des risgues
identifiés par les outils de MP, les implications éthigues, la gestion de Fincertitude et la prévention guaternaire.
Enfin, les experts ont souligné la nécessité d'un encadrement de ces pratiques. Ainsi, un cadre légal devrait
permettre de s'assurer de la protection des données issues des tests génétiques, notamment vis-a-vis des
assureurs. Le cadre légal et le cadre déontologigue devraient aussi explicitement protéger le médecin généraliste
qui s'abstient de pratiguer des tests génétiques susceptibles de donner des prédictions. Enfin, les experts ont
également souhaité disposer d'outils permettant de faire face a la complexité de la MF, incluant la délégation de
taches administratives relatives & ces questions, I'accés a un réseau de speécialiste, et [a tarification pour des
consultations de longue durée.

Une affirmation sur cing n'a pas obtenu de consensus de la part des experts. Une origine d’ordre meéthodologigue
est toujours possible : méme 3 'issue de deux tours avec un travail de reformulation, il est possible que la
farmulation soit demeurée encore insuffisamment explicite ou précise par rapport a I'idés sous-jacente.

Pour autant, deux domaines d’incertitude regroupant des opinions divergentes se dégagent de ces résultats. Le
premier concerme la position du MG face & ce type de démarche. 5i les experts reconnaissent la position
importante des MGs, celle-ci serait plutdt la conséquence de leur position de professicnnel de santé privilégié
auprés de leurs patients. En revanche un positionnement pro-actif des MGs autour de ces démarches est bien
maoins partage, que ce soit dans Iimplication en recherche sur ce théme ou dans le cadre d'une prescription
exclusive de ces tests par les généralistes. Le sentiment de |la nécessité d'une collaboration pluridisciplinaire tant
dans le domaine de la recherche que le souhait d'une implication par les spécialistes est mis em avant.

Le second concerne les éventuelles répercussions sur la pratique du MG, que ce soit en termes de priorisation
des prises en charges ou en termes d’actions de préwention. L'impact potentiel d'une prévention ciblée sur les
personnes 3 risque, plutdt que visant la population en générale, est un argument important wtiliseé par les
promateurs de la MP dans les maladies chroniques. L'affirmation en rapport ne regoit pas pour autant un
consensus. En particulier, il est intéressant de noter un commentaire sur le renvoi des missions de prévention
wers les politigues de santé publigue. Globalement, les experts semblent plutdt mitigés sur Futilité de ces tests
pour un changement de leurs pratiques et surtout quant a leur plus-value par rapport 3 Fensemble des outils
dont ils disposent déja.

Un réle majeur des médecins généralistes se dessine autour de la démarche d'accés aux profils génétiques de
risque, mame si pour Finstant, leur positionnement est quelque peu conditionne par leur place de professionnels
de la sante de premiére ligne et que des doutes subsistent sur I'impact de ces démarches pour orienter leur
pratique. Ce constat demontre la nécessite, et les experts interroges dans 'enguéte 'ont fortement souligne,
d'anticiper les besains en développant un programme de formation et d'information pointu et évolutif dans ce
domaine et plus généralement dans le domaine de la medecine personnalisee. Cette enquéte prend tout som
sens dans le fait que les participants sont des médecins assistants et des chefs de clinigue en institutions
universitaires. Ce sont les médecins généralistes de demain.
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