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Annexe 1 

L’histoire de santé familiale 

 

Introduction 

En tentant de structurer la demande qui lui avait été faite sur les examens de santé périodiques 

en consultation de prévention individuelle, le rapporteur s’est demandé si cette utilisation de 

ressources humaines et financières était efficiente. Il a pris en compte l’état actuel de la 

formation médicale initiale et continue en France, les comportements successifs des médecins 

face aux concepts de médecin-référent ou de médecin traitant. Il s’est donc posé la question 

d’une meilleure utilisation éventuelle de ces investissements nécessaires (70 millions d’euros 

par an pour une tranche d’âge, en pleine charge). A la place des consultations périodiques 

de prévention, des consultations de prévention familiale, tournées vers tous les 

ascendants du premier degré des personnes ayant souffert de certaines maladies à un 

âge anormalement précoce ne seraient-elles pas plus efficientes pour les nombreuses 

maladies multifactorielles ayant une composante génétique, comme elles le sont pour de 

rares maladies monogéniques ? Ce qui est fait seulement de temps en temps devrait alors 

être généralisé à 100 %, la mise en œuvre d’une prévention familiale devenant un nouveau 

critère de qualité des soins. Systématisée, initiée avec l’accord de la personne initialement 

malade [1, 2], la prévention familiale offrirait une analyse plus systématique des risques que 

partagent les familles : la génétique, l’environnement et les comportements. Le point d’entrée 

dans la prévention individuelle ne serait plus, à un âge arbitrairement choisi comme indicateur 

de risque, la prévention des risques les plus fréquents pour la tranche d’âge considérée. 

L’entrée serait la famille de celui ou celle qui a eu un accident théoriquement évitable puisque 

95 % (ou 90 %) de ce type d’accidents ne surviennent qu’à un âge plus avancé. La prévention 

individuelle serait alors ciblée autour de cet accident de santé, pour les personnes susceptibles 

de partager avec le cas index les risques génétiques, comportementaux, biologiques et 

environnementaux : la famille. 
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La recherche des antécédents familiaux fait partie depuis longtemps de l’exercice médical 

usuel. Le bon sens populaire a inclus dans ses croyances l’existence de familles où l’on vit 

vieux, où l’on meurt de cancer ou du cœur, où l’on souffre d’asthme ou d’arthrose. Depuis 

deux décennies, le développement de la génétique moléculaire a stimulé la recherche de 

maladies monogéniques et une attention de plus en plus grande a été portée à ces maladies 

rares. Les familles au sein d’associations, développent une entraide face aux difficultés de 

tous les jours, et apportent une contribution financière et organisationnelle à la recherche 

thérapeutique. Peut-on créer le même dynamisme pour les maladies multifactorielles 

fréquentes, où le risque familial, et sa composante génétique sont moins  ressentis, peut-être 

parce que prévention et traitement existent  déjà mais demandent plus modestement à être 

beaucoup mieux ciblés et beaucoup mieux individualisés (targeting and tailoring) ? 

 

Les développements des applications de la génétique reposent à la fois sur l’exactitude, la 

précision et la faisabilité des tests de génotypage, mais peut-être aussi sur une approche 

psycho-sociale, qui sophistique la construction de l’arbre généalogique, et la communication 

aux personnes concernées. L’orientation vers les maladies rares d’origine génétique ne peut 

suffire [3-5]. L’autre question aussi importante est de savoir ce que peut apporter la 

construction validée de l’histoire familiale à la prise en charge des maladies fréquentes qui 

résultent d’une interaction entre de multiples gènes (le qualificatif de multiples étant 

volontairement vague) et de multiples risques environnementaux [6]. 

 

Si la première étape d’une prévention individuelle est une analyse et une hiérarchisation des 

risques personnels, les risques familiaux méritent-ils d’être mieux recherchés et mieux 

quantifiés ? Le risque familial serait alors analysé au même titre que les risques biologiques 

les plus connus (les facteurs de risque cardiovasculaires par exemple), les risques 

comportementaux, encore mal évalués et mal approchés, et les risques environnementaux. 

Dans le programme ESPER (EStimation PErsonnalisée des Risques), un modèle générique 

informatisé de l’évaluation des risques familiaux avait été inclus [7]. Depuis 2002, le CDC 

américain pour la génomique et la prévention des maladies (OGDP), en liaison avec d’autres 

CDC et les NIH, s’est investi dans une recherche sur la place de l’histoire de santé familiale 

comme facteur de risques de certaines maladies (http://www.cdc.gov/genomics/). Il a lancé 

avec des Fondations de nombreux groupes de travail pour savoir si l’histoire de santé 

familiale pouvait devenir un outil de santé publique et de médecine préventive. 

 

 



 Page 31
 

On doit donc se poser la question du caractère judicieux ou non de cette orientation. Les 

progrès techniques pourront sans doute permettre de rechercher des milliers de 

polymorphismes et de mutations dès la naissance, faisant naître encore plus de problèmes 

éthiques et philosophiques que de problèmes pratiques d’organisation ou financiers de prise 

en charge [8]. L’histoire de santé familiale, outil clinique associée à l’outil technique, ne 

devrait pas perdre de sa valeur puisqu’elle peut explorer, en même temps que la génétique, 

des comportements et un environnement partagés [9]. Elle peut être un indicateur de risque 

indépendant des autres facteurs reconnus de maladies pour les maladies cardiovasculaires, 

certains cancers, le diabète de type 2, l’ostéoporose, l’asthme (Tableau 1) [10]. 

 

Des histoires de santé familiales soigneusement collectées dans des lycées ont ainsi découvert 

des maladies coronariennes et cérébrovasculaires respectivement dans 14 et 11 % des familles 

chez lesquelles se concentrent 72 % des cas de maladies coronariennes et 86 % des accidents 

cérébrovasculaires précoces [11]. Malheureusement, on sait que le temps passé en 

consultation de médecine générale sur cette approche est beaucoup trop bref [12]. 

L’exactitude des renseignements collectés nécessite une analyse approfondie, même si 

certaines recherches ont déjà démontré une spécificité et une sensibilité intéressantes des 

données d’interrogatoire  par exemple pour les maladies cardiovasculaires [13-20] et les 

cancers [21-24].   

 

La prise en compte de l’histoire de santé familiale en médecine générale existe, mais de 

manière non structurée et non évaluée. Une étude faite sur 138 médecins de l’Ohio (84 

cabinets) avait porté sur 4454 consultations. Elles ont été directement observées par des 

infirmières de recherche pendant deux journées entières séparées de quatre mois. La cause de 

la visite était dans 58 % des cas une maladie aigue, dans 24 % des cas une maladie chronique, 

et dans 12 % des cas une visite systématique. 8,6 % des consultations concernaient de 

nouveaux patients. Pour les anciens patients (suivis depuis 5,7 ans en moyenne), le nombre 

moyen de visites annuelles était de quatre. Des informations sur la santé de la famille étaient 

recherchées lors de 24,3 % des consultations (de 0 à 82 % selon le médecin), plus souvent 

chez les nouveaux consultants que chez les anciens, et plus souvent chez les consultants âgés 

de moins de 65 ans. Pour une durée moyenne de visite de 10 minutes, le temps consacré à 

l’histoire familiale, quand il existait, était de deux à trois minutes. Or, un interrogatoire semi-

structuré sur l’histoire familiale prend 15 à 20 minutes. Dans cette étude d’observation des 

pratiques médicales, un arbre généalogique n’a été retrouvé que dans 11 % des dossiers, et 

son contenu réel n’a pas été analysé [12]. 
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Beaucoup de travail est à faire pour démontrer la validité analytique, la validité clinique, 

l’utilité clinique, les implications sociales, éthiques et légales du recueil de l’histoire de santé 

familiale. A quel âge la recueillir ? Qui doit la recueillir ? Comment la recueillir ? Sur quel 

support ? Où sont les zones d’imprécision et sur les diagnostics collectés et sur l’âge au 

moment du diagnostic ? L’implication des familles [25] et l’aide donnée par des logiciels 

appropriés sont à explorer dans des environnements différents : médecine générale, médecine 

spécialisée, hôpital, PMI ? Médecins scolaires ou enseignants ? Quels sont les professionnels 

les plus aptes à réussir ce travail [25, 26] ? Quelle est la rémunération qui serait attribuée ?  

 

Les efforts de recherche et de pratique sur l’histoire de santé familiale ne sont justifiés que si 

la connaissance d’une histoire familiale plus ou moins large se révèle capable d’influencer 1) 

le calendrier de dépistages, 2) la mise en route de traitements plus précoces,  

3) la modification des comportements individuels [27, 28]}. Si la réponse est positive, il est 

alors justifié de recommander des investissements et des efforts [29]. Le développement des 

diagnostics de génétique moléculaire utilisés avec prudence quant à leur impact sur la 

psychologie et les comportements de ceux à qui ils seront offerts ne sera-t-il pas de meilleure 

qualité, si tous les professionnels de santé sont sensibilisés par la construction plus 

systématique et mieux faite des histoires familiales ? En allant même plus loin, pour se 

préparer aux avancées de la génétique moléculaire, les familles ne devraient-elles pas être peu 

à peu entraînées à construire elles-mêmes et à mettre en mémoire elles-mêmes leur propre 

histoire de santé ? Si la réponse est négative, le temps et l’argent dépensés pour le repérage de 

personnes à haut risque par cet outil clinique, pourraient alors être mieux employés soit dans 

le premier système proposé soit en faveur du renforcement des mesures de prévention 

générale qui s’adressent à toute une population. Le point faible est que dans une prévention 

populationnelle non ciblée, les personnes à plus haut risque, certes automatiquement incluses 

parmi les bénéficiaires, ne bénéficient d’aucune attention spécifique.  

 

Dans l’état actuel des pratiques, le recueil de l’histoire familiale de santé ne se fait pas du tout 

comme dans les études de recherche, qui en ont mis en évidence la valeur prédictive. Les 

efforts d’information, d’informatisation et d’utilisation d’Internet à faire sont donc importants 

[4, 30, 31]. L’influence du recueil de l’histoire de santé familiale sur la qualité de soins 

préventifs et curatifs demande certainement des investigations spécifiques. 
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Pour choisir cette orientation, il faut faire l’hypothèse et préparer la démonstration 1) que les 

progrès de la génétique moléculaire seront mieux intégrés par les personnels soignants grâce 

au développement de cette pratique clinique 2) que la rencontre de la génétique moléculaire 

avec l’histoire de santé familiale facilitera le ciblage des actions de prévention individuelle 

(éducation à la santé, dépistage et chimioprévention) et en accroîtra  l’efficience. A une 

entrée dans la prévention par le risque statistique de la population, on propose une 

entrée par le risque familial, c'est-à-dire un mélange d’influences génétiques, 

comportementales, environnementales et sociales. La prévention individuelle devient 

familiale. Elle est l’objectif partagé des usagers du système de soins et des personnels de 

santé, tandis que la prévention populationnelle est une tâche de l’Etat amplifiée et négociée 

avec les citoyens. 

 

Différentes actions sont à initier, si cette proposition est retenue, qui sont listées sur le 

Tableau 2 de l’Annexe 1. Il faut en particulier insister sur la méthodologie de l’enquête 

familiale à déclencher lorsque survient un accident de santé à un âge anormalement jeune, par 

comparaison à la distribution des âges auxquels survient habituellement cet accident de santé 

(décès, hospitalisation). Il faudrait veiller à ce que les efforts faits en ce sens pour certaines 

maladies (cancer du sein, cancer colo-rectal) soient bien réalisées partout, chez 100 % des 

personnes concernées et que le mode de raisonnement soit adapté aux maladies 

multifactorielles. 
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Risque relatif dû aux antécédents familiaux 

Maladies cardiovasculaires OR = 2,0 (1 antécédent, 1er degré) 
OR = 5,4 (2 antécédents, 1er degré, à moins de 55 ans) 
 

Cancer du sein RR = 2,1 (1 antécédent, 1er degré) 
RR = 3,9 (3 antécédents, 1er degré) 
 

Cancer colo-rectal OR = 1,7 (1 antécédent, 1er degré) 
OR = 4,9 (2 antécédents, 1er degré) 
 

Cancer de la prostate RR = 3,2 (1 antécédent, 1er degré) 
RR = 11  (3 antécédents, 1er degré) 
 

Mélanome 0R = 2,7 (1 antécédent ou plus, 1er degré) 
0R = 4,3 (1 antécédent, 1er degré) 
 

Diabète de type 2 RR = 2,4 (mère) 
RR = 4    (antécédents paternel et maternel) 
 

Ostéoporose OR = 2    (fracture ostéoporotique, 1er degré, femme) 
RR = 2,4 (fracture du poignet, père) 
 

Asthme OR = 3    (mère) 
RR = 7    (père et mère) 

PW Yoon et al 
Genetics in Medicine 2004, 4:304-310 

Tableau 1 
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Tableau 2 

 

1. Connaître les opinions des médecins généralistes et spécialistes (INPES, CAM) 

a) sur la valeur prédictive de l’histoire de santé familiale (niveau régional) 
- peut-on obtenir des renseignements valables ? 
- sur combien de générations ? 
- avec quel degré de proximité ? 
- que déduit-on du recueil de l’histoire familiale ? 

b) sur la pratique actuelle du recueil de l’histoire familiale 
- absente, constante, au hasard 
- à quel âge préférentiel ? 
- par quelles méthodes  

• interrogatoire libre 
• interrogatoire structuré 
• distribution d’une fiche de recueil de l’information 
• support informatique 
 

2. Connaître les pratiques des médecins généralistes sur le recueil 
d’informations concernant la santé de la famille (CNAM, CAM) 

- Observation directe des pratiques de deux ou trois journées d’activité, 
avec recensement des différentes actions mises en œuvre lors d’une 
consultation 

 
3. Connaître les opinions et les connaissances des citoyens français (et 

en particulier des enseignants) sur le recueil systématique de l’histoire de santé 
familiale (INPES) 

- par leur médecin 
- par eux-mêmes 
 

4. Recenser et évaluer les méthodes mises à la disposition du personnel soignant, ou des 
personnes elles-mêmes, pour faciliter le recueil d’informations sur l’histoire de santé 
familiale (ANAES).  

- supports papiers 
- supports informatiques (Internet) 
 

5. Encourager les études de validation des informations recueillies, selon les méthodes 
utilisées (ANAES) 

 
6. Tester l’approche de prévention individuelle initiée dans une famille autour d’un 

décès ou d’une maladie grave anormalement précoce par rapport à son incidence 
actuelle en fonction de l’âge (les cinq pour cent les plus précoces) (PHRC). 

 
7. Etablir une liaison formelle avec le CDC Office of Genomics and Disease Prevention 

(OGDP : http://www.cdc.gov/genomics) 
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Family History for Preventive Medicine 
and Public Health  

 

Family history is known to be a risk factor for many chronic diseases—including 
coronary heart disease, cancer, and diabetes—but its use in preventive medicine has 
been de-emphasized compared with modifiable risk factors like smoking and diet. In 
2002, the Centers for Disease Control and Prevention’s (CDC) Office of Genomics 
and Disease Prevention (OGDP) organized an interdisciplinary working group with 
members from CDC, the National Institutes of Health (NIH), academia, state health 
departments, and professional organizations. The purpose of this working group is to 
evaluate the role of family history in risk assessment and disease prevention.  

Background  
Geneticists have long recognized the value of family history for diagnosing disorders due to mutations 
in single genes, including certain forms of common diseases. Although typically associated with a very 
high individual risk of disease, single-gene mutations account for a small proportion of cases. Most 
common diseases result from the interactions of multiple genes with multiple environmental factors in 
complex patterns that, despite progress in sequencing the human genome, are unlikely to be 
understood fully in the near future. In the meantime, family medical history represents a “genomic tool” 
that can capture the interactions of genetic susceptibility, shared environment, and common behaviors 
in relation to disease risk.  

Family History Public Health Initiative  
The Family History Public Health Initiative comprises an assessment of existing family history tools, 
the development of a family history tool for common chronic diseases, the development of a research 
agenda to assess the validity and utility of using family history for disease prevention, and the creation 
of provider education programs and public information campaigns.  

This initiative includes four components:  

. •Assessment of existing strategies,  

. •Tool development,  

. •Research and evaluation, and  

. •Provider education programs and public information campaigns.  
 
Assessment of Existing Strategies  
A workshop was held in May 2002 to review what is known about family history as a risk factor for 
selected diseases. Ten articles based on workshop presentations were published in the February 
2003 issue of the American Journal of Preventive Medicine.A national working group was formed to 
develop a long-term research agenda and to provide guidance and expertise for the Family History 
Initiative. The working group includes representatives from CDC, NIH, other federal agencies, state 
public health programs, academia, and the health care community. After reviewing current tools 
developed for primary care, the working group recommended development of a prototype tool with a 
few selected diseases to facilitate pilot testing and evaluation in different population-based settings.   
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Tool Development  
The prototype Web-based family history tool, Family Healthware, includes an assessment of the 
following:  

. • Personal history of heart disease, stroke, diabetes, and specific cancers (colorectal, 
breast, and ovarian),  
. • Family history of these diseases for first- and second-degree relatives, and  
. • Personal history of selected risk factors (e.g., smoking, exercise, etc.) and screening 
tests (e.g., mammography).  
 
After an individual completes the family history assessment, a report is generated that includes the 
level of familial risk for each disease as well as personalized prevention messages.  

A resource guide is being developed for primary care providers that includes an explanation of the risk 
levels, recommended interventions for each level of risk, an explanation of potential genetic conditions 
underlying familial risk, and additional resources for patients and providers. Diseases will be added to 
the tool as the risk and recommendation components are developed and validated.  

Research and Evaluation  
Family Healthware will be pilot-tested in a variety of public health and preventive medicine settings. 
CDC has awarded funding to three research centers—the University of Michigan School of Medicine, 
Evanston Northwestern Healthcare Research Institute, and Case Western Reserve University School 
of Medicine—for a collaborative study set in primary care clinics. The study will use the tool to 
determine whether family history risk assessment, classification, and personalized prevention 
messages influence health behaviors and the use of preventive medical services. Data from past and 
ongoing population-based studies of chronic diseases are also being analyzed as part of the initiative 
to help fill gaps in our understanding of the role of family history in disease prevention.  

Provider Education Programs and Public Information Campaigns  
CDC is working with its public health partners, including states and professional organizations, to 
promote the use of family history for disease prevention. Educational materials and Web resources 
are being developed for the public, and provider education programs are planned that will include 
training in the use of the new Family Healthware tool and resource guide.  

For more information, please visit CDC’s Office of Genomics and Disease Prevention Web site at 
http://www.cdc.gov/genomics.  
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