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I- PRESENTATION DU SERVICE
A- LIEU D’EXERCICE

Service de génétique – Plateau de Biologie – CHU de Saint Etienne – HOPITAL NORD

B- MISSIONS DU SERVICE

Centre de compétence des anomalies du développement et syndromes malformatifs.

Centre de Référence des maladies neuromusculaires.

Centre de Référence Sclérose Tubéreuse de Bourneville.

Conseil génétique, diagnostic prénatal et diagnostic présymptomatique.
Accueil et prise en charge des familles dans lesquelles existe ou peut exister un problème génétique en particulier dans les domaines du retard mental, dysmorphologie, pathologies malformatives, oncogénétique, pathologies neurologiques et neurosensorielles, pathologies osseuses, pathologies de la reproduction, pathologies endocriniennes, hématologiques, néphrologiques, dermatologiques…

C- ORGANIGRAMME ET EFFECTIFS DU SERVICE

1° ORGANIGRAMME
Cf Annexe 1

2° EFFECTIFS DU SERVICE



5 médecins : 3 PH- 1AHU-1AH
· Laboratoire de Biologie Moléculaire :
4 techniciennes de laboratoire
1 secrétaire

· Laboratoire de Cytogénétique Diagnostic Anténatal :


6 techniciennes de laboratoire



1 adjoint administratif
1 ingénieur

· Consultation de génétique

2 secrétaires médicales
1 adjoint administratif
2 psychologues
1 neuropsychologue

3 conseillers en génétique

D- HORAIRE ET ROULEMENT

1° HORAIRE D'OUVERTURE DU SERVICE

Le secrétariat est situé sur le plateau de Biologie qui est interdit au public.
Secrétariat téléphonique seulement à ce niveau de 9 heures à 16 heures.
Les consultations ont lieu au bâtiment Mère-Enfant dans les locaux des consultations de pédiatrie.
2° ROULEMENT ET PLANNING
Temps de travail du Conseiller en Génétique : 75% sur une base de 39 heures.
Activité de jour.

Pas de garde.

II- MISSION ET FONCTIONS PRINCIPALES DU POSTE 

A- MISSION 

Le Conseiller en Génétique contribue, sous la responsabilité des médecins généticiens, à répondre aux besoins des individus et des familles atteints, potentiellement atteints, ou susceptibles de transmettre une affection génétique, en les accompagnants dans leurs décisions et leurs parcours de soins. 
Il assure la liaison avec l’ensemble des intervenants du système socio-sanitaire par délégation du médecin qualifié en génétique.

Recueillir et traiter l’information sur le patient, la pathologie et les risques :
• Recueil d’information familiale avec réalisation d’enquête familiale et d’arbre généalogique,
• Recueil, auprès des patients et dans les dossiers médicaux, d’informations médicales relatives aux antécédents personnels et familiaux, et sur le suivi des patients,
• Traitement d’information en vue de la mesure du risque en fonction des facteurs impliqués.  

 

Informer et conseiller la personne et son entourage :
• Accueil, conduite d’entretiens avec les patients et leurs familles au moment de la prise de rendez-vous et au moment de la consultation,
• Ecoute, conseil, information et aide de la personne dans son processus de décision, dans le respect de son autonomie,
• Conseils à la diffusion de l’information familiale dans le respect des dimensions sociales, psychologiques, culturelles, légales et éthiques,
• Soutien psychologique des membres de la famille en lien avec les psychologues,
• Présentation et explication relatives aux standards de prises en charge, de prévention et de dépistage,
• Présentation et explication relatives aux examens et analyses proposées (nature de l’examen, du prélèvement, sensibilité, spécificité, valeur prédictive, risques associés aux procédures),
• Information en vue du recueil du consentement éclairé.
 

Organiser la prise en charge :
• Organisation des prélèvements avec les laboratoires,
• Organisation des modalités de réalisation de l’analyse génétique avec l’équipe et les laboratoires,
• Organisation pratique des parcours de soins des patients,
• Intervention dans le cadre des réunions des équipes pluridisciplinaires, 

• Organisation de circuits relationnels avec les associations de patients.
 

Former et participer à la recherche :
• Encadrement, formation en conseil génétique des étudiants et des stagiaires sous la responsabilité de l’équipe pédagogique, 

• Information et formation auprès des associations de patients ou caritatives,
• Mise en place et gestion des bases de données dans les registres réglementaires et les recueils de données épidémiologiques,
• Recherche dans les domaines de la génétique et de la santé publique, 
• Veille professionnelle et documentaire.
B- FONCTIONS PRINCIPALES
Le conseiller en génétique assurera principalement ses fonctions dans le domaine de l’oncogénétique. Il devra : 

· Travailler au sein d’une équipe pluri-professionnelle et pluridisciplinaire et contribuer à l’élaboration du diagnostic médical. 

· Intégrer la dimension psychologique et sociologique dans sa pratique professionnelle. 

· Intégrer la dimension juridique et éthique dans sa pratique professionnelle. 

· Utiliser les systèmes d’information, la gestion de bases de données et contribuer aux 

recherches. 

III- ACTIVITES A REALISER

A- ACTIVITE PRINCIPALE
1° TECHNICITE ET CHARGE DE TRAVAIL
En oncogénétique :

· Evaluation des demandes de consultation : évaluation de la demande des patients, contexte familial, contexte psychologique, degré d’urgence et orientation vers la consultation adéquate.

· Obtenir les éléments complémentaires nécessaires à l’évaluation du dossier (dossiers médicaux, résultats d’analyse génétique, etc…)

· Consultations d’oncogénétique seul ou en binôme avec la psychologue : recueil d’informations cliniques individuelles et familiales, transmission d’informations génétiques adaptées à la situation
· Contact téléphonique avec les patients, professionnels de santé, laboratoires, associations

· Réalisation d’arbres généalogiques (Logiciel Defgen)

· Calculs de risque (Boadicea, Bonaïti, Inserm,…)
· Suivi des patientes à haut risque de cancers dans le cadre du programme régional GENERA : information des patients, recueil de leur consentement, établissement d’un projet personnalisé de suivi, recueil des éléments de ce suivi et relance si nécessaire
· Organisation de visioconférences sur site

· Présentation de dossiers à l’occasion de réunions de concertation régionales

· Suivi des dossiers

· Rédaction de courriers

· Informatisation des dossiers

· Encadrement de stagiaires
· Informations et inclusion de patients dans des protocoles de recherche.
· Réalisation des bilans d’activité
· Participation aux activités nationales ou régionales en lien avec son activité (en particulier sociétés savantes en génétique, génétique médicale, diagnostic prénatal)
Dans le cadre de certaines pathologies génétiques (mucoviscidose, hémochromatose, amyotrophie spinale infantile) : Consultation, recueil d’informations cliniques individuelles et familiales, réalisation d’arbres généalogiques, consultations d’information génétique et de suivi, organisation des examens biologiques, traitement des résultats.

2° INFORMATIONS TRAITEES
Dossier de patients.
Résultats d’analyses.
3° COMMUNICATION-RELATION
Communication avec les acteurs de santé : médecins, biologistes, pharmaciens, services CHU et extérieurs, chargés de missions, techniciens, secrétaires, réseaux de soins.

Communication avec les patients et leur famille. 

Communication avec les associations, administrations, tutelles.

4° CONTRIBUTION ECONOMIQUE ET PARTICIPATION A LA FORMATION

Participation à la formation des stagiaires conseillers en génétique et des étudiants.
Collaboration avec les médecins lors des formations post-universitaires.

Aide à l’organisation des consultations qui permet un gain de temps aux médecins.
Participation à l’activité des consultations.
Gestion des réunions de concertation.
Aide à l’organisation des réunions de formations professionnelles en lien avec le diagnostic prénatal
Participation aux études.
            5° RISQUES LIES AU POSTE (DECRET n° 2001-1016 du 5 Novembre 2001)

Respect du secret médical et de la confidentialité.
B- ACTIVITES SPECIFIQUES A REALISER

IV- APTITUDES ET COMPETENCES ATTENDUES

A - CONNAISSANCES

Etre diplômé(e) du Master Sciences de la Santé à finalité Professionnelle Mention Pathologie Humaine spécialité Conseil Génétique et Médecine Prédictive, dispensé à la faculté d’Aix-Marseille II.
Avoir une expérience minimum d’un an dans un ou plusieurs services de génétique, avec un exercice dans les domaines du diagnostic prénatal et de la génétique médicale.

Avoir l’autorisation d’exercer en tant que Conseiller en Génétique.

Bases des pratiques de diagnostic prénatal et du suivi des grossesses pathologiques.
Contexte légal et règlementaire des consultations et prescriptions d’examens génétiques.
Bases de la relation soignant-personne et de la psychologie médicale.
B - SAVOIR-FAIRE
· Compétences légales :
Application des lois de bioéthique.
Application des lois de santé publique.
Application de tout texte légal en lien avec la profession (lois, décrets d’applications et arrêtés) et les activités de génétique médicale.
Respect des guides de bonnes pratiques, des recommandations de prise en charge, des modes opératoires et des procédures de son activité.
· Compétences méthodologiques et instrumentales
Recueil des données patients.
Gestion de ces données patients (utilisation d’un logiciel de gestion des patients DEFGEN).
Utilisation des logiciels de généalogie DEFGEN.

Maîtrise des outils informatiques de traitement de texte et excel.

C - SAVOIR-ETRE

Travail en équipe et au sein d’un réseau. 
Réassurance, dédramatisation.
Aptitude au contact et au dialogue, capacité à anticiper, diplomatie.

Rigueur, précision, efficacité, sens de l'organisation, sens du contrôle.
Respect d'autrui.
Adaptabilité.
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