e

Intéréts commerciaux et nouvelles techniques
de reproduction

O

Le présent chapitre a pour objet d'examiner le réle des intéréts
commerciaux dans la prestation et le développement des nouvelles
techniques de reproduction, ainsi que d’établir notre position globale a leur
endroit. Celle-ci a été exposée dans les chapitres précédents et nous y
reviendrons plus en détail en formulant nos recommandations dans les
chapitres qui suivent. Les commissaires estiment que le.développement et
la diffusion des techniques de reproduction ne sauraient étre laissés aux
forces du marché et au gré des entreprises, mais que leur utilisation devrait
respecter les principes éthiques que nous avons exposés. Ces principes
directeurs, combinés avec I'éthique du souci d’autrui, nous aménent a
formuler des recommandations congues pour faire en sorte qu'aucune
utilisation de ces techniques ne chosifie les étres humains ou ne
commercialise leur reproduction.

Le principe crucial a respecter dans le contexte des activités des
intéréts commerciaux est la protection des personnes vulnérables. Il est
évident que les intéréts des entreprises commerciales et ceux de leurs
Cclients ne sont pas identiques (par exemple, les unes veulent augmenter les
prix et les autres les réduire), mais dans une économie de marché ouverte,
on part du principe que les acheteurs peuvent protéger leurs propres
intéréts. La situation est différente dans le cas des soins de santé, car les
entreprises commerciales peuvent protéger leurs intéréts, alors que les
acheteurs en sont incapables seuls et ont besoin, pour ce faire, des régles
et des reglements de la société. Dés qu'il y a des intéréts vulnérables a
protéger, il ne s'agit plus de savoir s'il faudrait réglementer les intéréts
commerciaux, mais bien quelle forme leur réglementation devrait reveétir.
La reconnaissance de la nécessité de protéger les intéréts de ceux et celles
qui sont incapables de se protéger eux-mémes dans leurs échanges
commerciaux est I'€léement fondamental de toute la réglementation des
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activités professionnelles dans le domaine des soins de santé, une fois que
la nécessité de leur réglementation est reconnue. Cela dit, les intéréts
individuels ne sont pas les seuls qui aient besoin d’étre protégés contre les
intéréts commerciaux, car toute la collectivité canadienne est vulnérable,
elle aussi, et ce, de deux facons :

. La nature de la société dans laquelle nous vivons nous intéresse tous,
notamment parce que nous tenons a ce que la société ne traite pas les
gens comme des objets. C'est I'une des raisons pour lesquelles les
sociétés comme la notre décident de réglementer les activités permises
et interdites, grace a des lois comme celles qui limitent les genres de
contrats qu’on peut signer.

L La société est aussi vulnérable aux retombées des transactions en
principe « privées », car si elle doit assumer les couts qui en résultent,
elle a aussi un intérét a protéger.

De toute évidence, la plupart des transactions sont inévitablement
accompagnées de conflits d’'intéréts, mais dans le contexte medical, ces
conflits ont ceci de particulier que les intéréts des personnes en cause sont
vulnérables, étant donné qu'elles sont désavantagées en raison de leur
connaissance limitée de la médecine et de ses applications. La
réglementation des activités commerciales dans le domaine des soins de
santé est donc une nécessité. Le probléme ne résulte pas de I'existence
méme des conflits d'intéréts, mais plutét de la fagon de les résoudre. Les
organisations commerciales sont gérées en fonction d'objectifs congus pour
privilégier un seul intérét — le profit — et non pour concilier des intéréts
opposés. Or, les patients n'ont ni les moyens, ni les connaissances
nécessaires pour défendre leurs intéréts vulnérables; ces derniers seront
donc fatalement sacrifiés s'ils nuisent au profit. C'est pour cette raison
qu'une réglementation s’impose afin de les protéger et que le gouvernement
doit étre le gardien des intéréts vulnérables.

L'idée que les intéréts vulnérables doivent étre protégés contre les
intéréts commerciaux refléte les inquiétudes que bien des Canadiens et des
Canadiennes ont manifestées quant au role des intéréts commerciaux dans
le contexte des techniques de reproduction. Beaucoup de groupes et de
particuliers qui ont comparu aux audiences publiques ou qui ont présenté
des mémoires a la Commission ont dit craindre que le développement et la
prestation des techniques de reproduction ne soient malheureusement
motivés par des considérations commerciales. Les gens redoutent qu'en
privilégiant la recherche du profit, les entreprises privées favorisent le
recours aux techniques de pointe dans le traitement de I'infertilité, cela au
détriment des autres méthodes, et que le secteur privé finance la recherche
sur les médicaments et sur les traitements de l'infertilité plutét que sa
prévention. En outre, certains craignent que les modalités d'examen et de
contrdle éthique de la recherche menée dans le secteur privé sur des sujets
humains ne soient pas suffisamment rigoureuses, et que les entreprises
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puissent contourner les régles applicables a la recherche au Canada en
faisant leurs recherches et leurs essais de produits dans des pays ot la
réglementation en matiére de sécurité et de consentement éclairé est moins

stricte. Les Canadiens et les
Canadiennes nous ont fait part
aussi de leurs inquiétudes au
sujet des pratiques d’établisse-
ment des prix et de commercia-
lisation des produits et des ser-
vices de reproduction, en disant
craindre, par exemple, que les
compagnies ne fasse mousser
des produits et services inef-
ficaces ou dangereux. On nous
~a déclaré que les activités des
cliniques privées se soldaient
par des cotits pour le systéme
public de services de santé, que
le fait que les cliniques et les
laboratoires appartiennent a des
médecins constitue un conflit
d'intéréts qui risque de n’étre
pas résolu a l'avantage des

Le probléme ne résulte pas de l'exis-
tence méme des conflits d'intéréts,
mais plutét de la fagon de les résou-
dre. Les organisations commerciales
sont gérées en fonction d’objectifs con-
¢us pour privilégier un seul intérét —
le profit — et non pour concilier des
intéréts opposés. Or, les patients n'ont
ni les moyens, ni les connaissances
nécessaires pour défendre leurs inté-
réts vulnérables; ces derniers seront
donc fatalement sacrifiés s'ils nuisent
au profit. C’est pour cette raison
qu'une réglementation s'impose afin de
les protéger et que le gouvernement
doit étre le gardien des intéréts vul-
nérables.

patients, et que l'existence des cliniques privées limite injustement I'accés
aux services qu’elles dispensent. Enfin, les Canadiens et les Canadiennes
nous ont dit s'inquiéter des possibilités de chosification des fonctions et du
produit de la conception humaine a cause de la participation des intéréts
commerciaux, ajoutant qu'un transfert technologique irréfléchi des
techniques mises au point par les éleveurs d’animaux, par exemple, risque
lui aussi d’étre une conséquence de cette participation.

La gamme des opinions des
Canadiens et des Canadiennes
varie sur le réle que les entre-

Il est trés clair que les Canadiens et les

prises commerciales devraient
jouer dans le développement, la
commercialisation et l'offre des

Canadiennes sont convaincus que les
activités commerciales devraient étre
strictement limitées par une réglemen-

tation congue pour que le profit ne soit
pas le critére déterminant de la presta-
tion des techniques de reproduction.

produits et des services liés aux
nouvelles techniques de repro-
duction. Toutefois, nombreux
sont ceux et celles qui croient
que les intéréts commerciaux
ont un role utile — quoique limité — a jouer dans ce contexte, et qu'il n’est
pas réaliste de s'en remettre seulement aux gouvernements pour financer
le développement des NTR. Néanmoins, il est trés clair que les Canadiens
et les Canadiennes sont convaincus que les activités commerciales
devraient étre strictement limitées par une réglementation congue pour que
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le profit ne soit pas le critére déterminant de la prestation des techniques

de reproduction.

Une grande partie du débat
public s'est focalisé sur le réle
que lindustrie du meédicament
joue dans le développement et la
commercialisation des médica-
ments stimulateurs de la fertilité.
Pourtant, la gamme des entre-
prises commerciales qui pour-
raient intervenir dans le domaine
des NTR s'étend bien au-dela.
Ces entreprises sont globale-
ment de deux types : les compa-
gnies de produits et les compa-
gnies de services. Les premiéres
fabriquent des produits liés aux
NTR, comme les médicaments
stimulateurs de la fertilite,

Il semble qu’il existe bel et bien des
lois sur I'élevage du bétail. Les étres
humains auraient-ils moins d’'impor-
tance? Dés qu'un scientifique ou un
chercheur aura trouvé une application
commerciale a certaines des tech-
niques d’'aujourd’hui, les dés seront
jetés, et il sera trop tard, répétons-le,
pour y faire quoi que ce soit.
(Traduction)

Me’moire: présenté a la Commission
par le Provincial Council of Women of
British Columbia, juillet 1990.

I'équipement médical utilisé pour les techniques de procréation assistée et
les sondes géniques employées pour le diagnostic prénatal. Les compagnies
du deuxiéme type fournissent des services pour de l'argent; ce sont des
laboratoires médicaux, des banque de sperme et des cliniques privées
offrant des services de fécondation in vitro ou de présélection du sexe.

Nous avons déja exposé, au
chapitre 3, la position de la Com-
mission sur la commercialisation
de la reproduction. Nous enten-
~ dons par commercialisation tou-
tes les activités ou il y a échange
d'argent ou de biens afin de géné-
rer un profit ou un avantage pour
les parties 4 I'échange. Les com-
missaires sont fermement con-
vaincues que 'éthique du souci
d’autrui et le principe de la pro-
tection des intéréts vulnérables
nous interdisent de laisser le
développement et la diffusion des
techniques de reproduction a la
merci des forces du marché et
des plans d’entreprise. Nous
sommes persuadées qu'a moins
d’'une réglementation judicieuse,
I'impact des forces du marché sur

les techniques de reproduction risque de saper des valeurs sociales et des

Le financement public et privé des cli-
niques de FIV est une source de con-
flits d'intéréts pour les médecins en
cause; en outre, il aboutit a un sys-
téme de services de santé a deux
paliers pour ce « traitement » de l'in-
fertilité. [...] Les Canadiennes n’ont
pas toutes également accés a cette
technique, et des médecins dont les
recherches et la formation ont été sub-
ventionnées par 'Etat peuvent maxi-
miser leurs profits dans les cliniques
privées. (Traduction)

Mémoire présenté a la Commission
par la Canadian Association for
Women in Science, 15 janvier 1991.
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principes d’éthique importants et de causer du tort en raison d’utilisations
inopportunes, immorales ou dangereuses de ces techniques.

Des entreprises commercia-
les judicieusement réglementées
peuvent toutefois jouer un roéle
légitime dans certains domaines
de la recherche et du développe-
ment liés aux nouvelles techni-
ques de reproduction, comme
d’'ailleurs dans d’autres spéciali-
tés des soins médicaux. Bien des
femmes et des couples infertiles
qui n‘auraient pas pu avoir d'en-
fants autrement ont bénéficié des
médicaments simulateurs de la
fertilité. Les méthodes telles que
I'échographie et les appareils mé-
dicaux spécialisés jouent un réle
important et utile dans le diag-
nostic des troubles congénitaux
et le traitement de linfertilité.
Etant donné que les compagnies
qui les développent, les produi-
sent et les commercialisent
existent pour faire des profits, on
risquerait d’empécher les
Canadiens et les Canadiennes
d'avoir accés a des produits et a
des services bénéfiques en

Il semble bien qu'il existe des intéréts
opposés dans ce nouveau domaine, et
que l'accés aux services n'est pas as-
suré sauf pour celles qui peuvent les
payer. Bien des gens considérent la
FIV comme une mine d’or et I'exploi-
tent comme telle, on oublie que c’est
un terrain complexe semé d’emb(-
ches. La FIV comporte de nombreux
risques connus et inconnus. |l est

. donc vraiment dangereux de faire des
techniques qui I'entourent un nouveau
produit commercial; elies devraient
étre employées dans l'intérét de toutes
les femmes infertiles plutét que seule-
ment au profit des médecins et du
commerce. Leur accés devrait étre
universel et non réservé a de rares pri-
vilégiées. (Traduction)

Mémoire présenté a la Commission
par S. Andrews, simple citoyen,
26 avril 1991.

s'opposant a toutes les formes de leur commerce ou de leur
commercialisation. Et pourtant, nous croyons que leur offre doit étre
assujettie a une réglementation rigoureuse, au méme titre que la recherche
et le développement dans le domaine de la procréation.

Les méthodes que nous pro-
posons pour limiter et réglemen-
ter les forces commerciales sont
exposées dans toute la partie II
de notre rapport, étant donné
que cette- question se pose a

I'égard de presque toutes les -

dimensions de notre mandat.
Nous avons fait des recomman-
dations quant au réle que les
intéréts commerciaux devraient

A moins d'une réglementation judi-
cieuse, I'impact des forces du marché
sur les techniques de reproduction
risque de saper des valeurs sociales et
des principes d'éthique importants et
de causer du tort en raison d'utilisa-
tions inopportunes, immorales ou dan-
gereuses de ces techniques. .
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avoir, dans les chapitres sur les médicaments stimulateurs de la fertilite,
I'insémination artificielle, la procréation assistée, I'adoption, les contrats de
maternité de substitution, le diagnostic prénatal et la recherche sur
I'embryon, ainsi que l'utilisation de tissu foetal. La nécessité de protéger les
intéréts vulnérables grace a la limitation ou a la réglementation des intéréts
commerciaux fait partie intégrante de tous les chapitres du rapport, et elle
a inspiré nos discussions et nos recommandations.

Le présent chapitre a pour objet de donner au lecteur une vue générale
du role des intéréts commerciaux a 1'égard des techniques de reproduction
dans le Canada d'aujourd’hui. Nous commengons par un exposé succinct
de I'importance des intéréts commerciaux dans les secteurs qui relévent de
notre mandat, puis nous étudions certaines des questions générales et des
inquiétudes que ces intéréts soulévent, en exposant notre position sur le
role qu'ils devraient jouer et sur la réglementation de leurs activités. Enfin,
nous terminons le chapitre par une bréve discussion du role du brevetabi-
lité dans le domaine a I'étude.

Importance des intéréts commerciaux dans le secteur
des nouvelles techniques de reproduction au Canada

Pour évaluer l'importance et la nature des intéréts du secteur privé
dans les techniques de reproduction, la Commission a analysé€ ses activités
dans le domaine. Elle a commandé des études congues pour évaluer les
forces sociales et économiques qui influent sur le développement des
techniques de reproduction assistée et pour déterminer I'importance de la
participation du secteur privé a I'offre des médicaments stimulateurs de la
fertilité, des appareils médicaux utilisés dans le contexte des techniques de
reproduction et des services de laboratoire commerciaux. Elle a aussi
réalisé des sondages auprés des entreprises pharmaceutiques et
biotechnologiques, afin de déterminer I'importance de leur participation au
développement de produits utilisés pour les techniques de reproduction, et
commandé des recherches sur la mesure dans laquelle on exploite des
cliniques de FIV, des banques de sperme et d'autres services privés sur une
base commerciale. La présente section est un exposé succinct de nos
constatations sur la contribution des entreprises commerciales aux
produits et aux services liés aux nouvelles techniques de reproduction.
(Pour plus de détails, voir le volume de recherche intitulé Les nouvelles
techniques de reproduction et les systémes scientifique, industriel, scolaire
et de sécurité sociale au Canada.)
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Intéréts commerciaux dans les produits liés aux nouvelles
techniques de reproduction

Les intéréts commerciaux qui fabriquent des produits liés aux
nouvelles techniques de reproduction sont de trois types : les compagnies
pharmaceutiques, qui produisent des médicaments stimulateurs de la
fertilité, les entreprises biotechnologiques, qui font des sondes géniques et
des trousses d’analyse, et enfin les compagnies d’équipement médical.

Compagnies pharmaceutiques : médicaments stimulateurs de la
Sertilité

Au cours de nos audiences publiques, de nombreux intervenants ont
laissé entendre que l'industrie du médicament a ciblé les stimulateurs de
la fertilité comme domaine d'importante expansion et qu'elle s’est livrée a
de nombreuses activités de recherche et de commercialisation a cet égard.
Ces dires sont démentis par l'information que nous avons recueillie. Nous
avons constaté que, pour le moment, le marché canadien des médicaments
stimulateurs de la fertilité est petit, car il ne représente qu'environ
0.4 pour 100, environ 16 millions de dollars par année, de I'ensemble du
marché canadien du médicament, dont le chiffre d'affaires s'éléve
a 4,2 milliards de dollars par an.

Environ une douzaine des quelque 3 000 médicaments figurant dans
le Compendium des produits et spécialités pharmaceutiques de 1991 sont
utilisés pour le traitement de I'infertilité. Et ces médicaments sont produits
par quelques compagnies seulement. En fait, une seule compagnie —
Serono Canada Inc. — produit environ les trois quarts de tous les
médicaments stimulateurs de la fertilité vendus au Canada. Serono
Canada Inc. fait partie du Groupe Ares-Serono, qui est basé a Genéve, en
Suisse, et qui est le principal producteur mondial de ce genre de
médicaments. Les autres compagnies qui vendent des meédicaments
stimulateurs de la fertilité au Canada sont Merrill Dow, Ayerst et Sandoz.

Un sondage, réalisé en novembre 1991 pour la Commission aupreés des
membres de 'Association canadienne de l'industrie du médicament, a
révélé que relativement peu de compagnies pharmaceutiques commer-
cialisent actuellement des médicaments contre l'infertilité, et que rares sont
celles qui envisagent de se lancer sur ce marché. Les renseignements
obtenus de Serono Canada Inc. I'ont été séparément, puisque Serono n'est
pas membre de I’Association canadienne de I'industrie du médicament, de
sorte qu'elle n'a pas participé au sondage.

La plupart des compagnies consultées considérent le marché de
l'infertilité comme relativement peu important, puisque les utilisateurs
potentiels de ce genre de médicaments (essentiellement les femmes infer-
tiles en age de procréer) ne représentent qu'une infime proportion de la
population. Par contre, le marché potentiel des produits de contréle de la
fertilité et postménopausiques est beaucoup plus important, de sorte que
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ces produits-la sont vraisemblablement plus rentables pour les compagnies
qui les fabriquent. Il est aussi intéressant de souligner que les fabricants
de médicaments génériques ne se sont pas lancés sur le marché de l'infer-
tilité, méme si la plupart des médicaments stimulateurs de la fertilité ne
sont pas brevetés, ce qui refléte aussi I'impression de lI'industrie que ces
meédicaments ne sont pas susceptibles d’étre vendus en grande quantité et
de générer de gros profits.

Comme le marché est petit, il arrive souvent que méme les compagnies
qui produisent des médicaments stimulateurs de la fertilité ne font pas de
publicité ou ne les annoncent pas au Canada, concentrant plutét leurs
efforts sur des produits susceptibles de leur faire réaliser plus de profits.
La principale exception a cette régle est le Groupe Ares-Serono, qui se
spécialise dans ce genre de médicaments et qui fait activement campagne
pour les faire connaitre, au Canada et ailleurs.

Cela dit, méme si le marché des médicaments stimulateurs de la
fertilité est relativement petit et qu'il a jusqu'a présent attiré peu
d'entreprises, les commissaires estiment important qu'on adopte des
réglements pour protéger les intéréts vulnérables contre les activités des
sociétés commerciales. Au Canada, nous avons l'occasion de nous donner
les mécanismes de protection nécessaires maintenant, et les commissaires
sont d’avis qu'il faudrait la saisir.

Compagnies biotechnologiques

Au Canada, I'« industrie » biotechnologique groupe de 300 a 400 com-
pagnies plus ou moins rangées dans ce type d'activité parce qu'elles
emploient des méthodes biologiques dans leurs recherches et leur produc-
tion. Ces compagnies ceuvrent dans de nombreux secteurs industriels, des
mines et de aquiculture a la gestion des déchets et aux soins de sante.
D’aprés Industrie et Sciences Canada, il est préférable de considérer la
biotechnologie comme un volet de nombreux secteurs d’activité plutot
qu'un secteur en soi.

Parmi les compagnies biotechnologiques canadiennes qui ceuvrent
dans le domaine des soins de santé, certaines sont des filiales de recherche
d’entreprises pharmaceutiques classiques, ce qui confirme que la
distinction entre les compagnies biotechnologiques et les entreprises
pharmaceutiques n'est pas claire. Parmi les quelque 300 compagnies et
instituts de recherche canadiens figurant dans le Répertoire biotech-
nologique canadien, environ 90 auraient des activités importantes dans le
domaine des soins de santé, et sept de ces derniéres ceuvreraient dans
des spécialités liees a la santé génésique, puisqu'elles fabriquent ou
développent des produits de diagnostic (ou thérapeutiques) servant a
combattre les maladies transmises sexuellement, des produits de détection
et d’évaluation de la grossesse ainsi que des produits de détection et
d'analyse d’hormones (y compris des trousses de tests de fertilité)'. L'une
de ces compagnies détient les droits de propriété de la technique de
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sondage génique utilisée pour le dépistage de la paternité, tandis quune
autre tente actuellement d’obtenir un permis pour la technique de sondage
visant a dépister le géne de la fibrose kystique. En outre, certaines
compagnies biotechnologiques développent et produisent des versions
recombinantes de médicaments stimulateurs de la fertilité existants (voir
le chapitre 18).

L'impression que les com-
pagnies biotechnologiques s’oc-
cupent beaucoup de recherche
sur les nouvelles techniques de

Premiérement nous croyons ferme-
ment que ni le corps, ni les gamétes,
ni les embryons humains, pas plus

reproduction est treés répandue,
peut-étre parce que certaines de
ces compagnies, particulierement

que notre potentie! génésique ne de-
vraient étre considérés comme des
marchandises fongibles et commercia-

lisables. Ce serait en effet gravement
méconnaitre les principes de la dignité
humaine et de l'individualité de la per-
sonne que d'ouvrir la voie a 'exploita-
tion, au conditionnement et a la distri-
bution des semences de la vie, des

embryons humains et des nourrissons,
au gré des fluctuations du marché.

aux Etats-Unis, font des re-
cherches liées au dépistage gé-
nétique. A linstar de bien des
grandes entreprises pharmaceu-
tiques, certaines compagnies bio-
technologiques du continent amé-
ricain font des recherches afin de
découvrir les facteurs moléculai-
res génétiques d'affections multi-
factorielles aussi répandues que
les troubles du systéme immuni-
taire et les affections neurologi-
ques et sanguines, ainsi que le
cancer. Sil'on fait toutes ces re-
cherches, c'est dans l'espoir de
découvrir de nouveaux traite-
ments (essentiellement des médi-
caments) susceptibles de générer rendu des audiences publiques,

des profits, grace a une meilleure Montréal (Québec), 21 novembre
compréhension des processus 1990.

pathologiques en cause. e e e e
11 est important d’'établir des
distinctions entre les différents
types de tests génétiques, étant donné que leur principale utilisation
potentielle n’a rien a voir avec la reproduction comme telle. Le premier type
de tests génétiques porte sur I'ensemble de la population; ces tests servent
a identifier les personnes souffrant d'un trouble monogénique et
susceptibles de bénéficier d'un traitement approprié. On les administre au
Canada, par exemple, pour dépister la phénylcétonurie chez les nouveau-
nés. Les troubles monogéniques sont rares, mais il existe des affections
plus répandues qui, sans étre monogéniques, comportent un aspect
génétique. Il s'agit des troubles multifactoriels, dont le dépistage
correspond au deuxiéme type de tests génétiques (voir le chapitre 27).

Nous réclamant du principe de gratuité
qui a toujours guidé la politique et le
droit canadien en matiére de dons de
sang et d'organes, nous recomman-
dons d'interdire la commercialisation
des transferts de gametes et d'em-
bryons.

G. Létourneau, Commission de ré-
forme du droit du Canada, compte
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C’est pour ce deuxi¢éme type de tests que certaines compagnies
biotechnologiques américaines prévoient des possibilités d'expansion,
puisque le marché pourrait étre trés important. Aux Etats-Unis, les
régimes d'assurance-maladie sont privés, ce qui crée un gros marché
potentiel pour les techniques de détermination des risques, particu-
liérement si les employeurs continuent a assumer le cott de I'assurance-
maladie. La situation est bien différente au Canada, ot tout le monde est
assuré par le systéme public. Le troisiéme type de tests génétiques sert a
identifier les adultes qui ne souffrent pas maintenant — et ne souffriront
pas plus tard — d'un trouble génétique, mais qui en sont porteurs, ce qui
signifie que le risque que leurs enfants en souffrent est plus élevé. Enfin,
le quatriéme type de tests génétiques sert a repérer la présence d'un trouble
génétique dans un zygote ou un feetus, au moment de la pré-implantation
ou du diagnostic prénatal.

Des compagnies biotechnologiques d'autres pays — particuliérement
des Etats-Unis — mettent au point des sondes et des tests géniques. Leur
objectif fondamental consiste & cerner de gros marchés susceptibles de
générer des profits, comme le marché des troubles multifactoriels. On
pourrait en théorie utiliser ou appliquer des tests géniques des quatre types
que nous venons de décrire. Toutefois, les compagnies biotechnologiques
n'ont pas au Canada d’activités importantes de recherche ou de
développement méme si I'une d’entre elles, la Hospital for Sick Children
Research and Development Limited Partnership, cherche a obtenir un -
permis pour la sonde de dépistage du géne de la fibrose kystique (qui
pourrait avoir des applications dans le contexte génésique pour le
diagnostic prénatal). Jusqu’a présent, ce produit n'a pas généré de profits.
Si I'établissement en question arrive un jour a toucher des redevances, il
ne s'attend qu’a des rentrées modestes.

Au Canada, la participation limitée des entreprises au développement
de tests génétiques pour le diagnostic prénatal (ou pour dautres
applications) est due 4 de nombreux facteurs. Par exemple, les aspects
éthiques de ces tests ont une importance majeure lorsqu'il s'agit de
déterminer 'opportunité de faire un diagnostic prénatal afin de dépister les
troubles génétiques les plus communs (et, partant, ceux qui pourraient
générer le plus de profits), comme les génes de susceptibilité ou les
affections génétiques a apparition tardive, dont les symptémes peuvent
parfois n'apparaitre qu'a 'adge adulte. En outre, la demande de tests de
dépistage prénatal des troubles génétiques traitables ou n'apparaissant
qu'a I'age adulte est moins grande que certains ne sy attendaient, et les
tests eux-mémes se sont révélés plus compliqués qu’on ne I'avait prévu. Le
plus grand obstacle a la participation du secteur privé a ce genre d’activités
au Canada est peut-étre du au fait qu’il reste & déterminer qui paiera ces
services coliteux de dépistage et de counseling en période de restriction des
dépenses dans le secteur de la santé. Jusqu'a présent, les régimes
provinciaux d’assurance-maladie n'ont pas subventionné le dépistage
génétique prénatal, sauf pour les génes ou les facteurs qui cause;nt de
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graves troubles congénitaux, de sorte qu'il est encore moins vraisemblable
que les activités commerciales dans ce secteur soient rentables. Néan-
moins, la possibilité de concevoir et d’offrir en vente libre a une trés grosse
clientéle des trousses de dépistage peu cotiteuses (méme si les résultats ne
sont pas fiables et s'ils sont susceptibles d'étre mal interprétés) pourrait
inciter certaines compagnies américaines a faire des recherches dans ce
sens. Nous n'avons aucune idée des effets qu'une telle pratique pourrait
avoir si des produits de ce genre devaient ensuite étre mis en marché au
Canada.

Bref, il semble que trés peu ‘
de compagnies biotechnologi- Toute application future de tests géné-
ques canadiennes font des re- tiques de ce genre dans le domaine de
cherches touchant directement la reproduction devrait étre contrélée
les nouvelles techniques de par la commission nationale des tech-

niques de reproduction, et les gou-
+ vernements devraient prendre des

mesures pour protéger les intéréts

vulnérables. '

reproduction. Au Canada, la
grande majorité des recherches
de ce genre sont concentrées
dans les universités et subven- -
tionnées soit par les organismes
gouvernementaux créés a cette
fin, soit par des fondations privées. En outre, aucune compagnie bio-
technologique canadienne ne fait de la recherche en thérapie génique (voir
le chapitre 29).

Compagnies d’équipement médical

L’équipement médical comprend les produits qui sont utilisés a des
fins diagnostiques ou thérapeutiques pour dispenser des soins de santé et
qui ne sont ni des drogues, ni des médicaments. D’apres le regroupement
des entreprises de ce secteur, 'Association canadienne des fabricants
d’équipement médical (ACFEM), il se divise en plusieurs sous-groupes :
équipement de diagnostic; équipement d'imagerie médicale et de thérapie;
fournitures médicales et chirurgicales; équipement hospitalier; implants;
et appareils et accessoires fonctionnels. '

Environ 600 entreprises vendent de I'équipement médical au Canada;
beaucoup d’entre elles sont des divisions de grosses multinationales ou des
filiales de grandes compagnies pharmaceutiques. Elles fournissent quelque
6 500 types de produits & un marché canadien de 2,5 milliards de dollars
(voir le volume de recherche : Les nouvelles techniques de reproduction et
les systémes scientifique, industriel, scolaire et de sécurité sociale au
Canada). La gamme va des bassins hygiéniques aux tomometres et aux
systémes informatiques de données médicales. Enfin, 80 pour 100 de
I'équipement médical vendu au Canada est importé (surtout des Etats-
Unis).

Dans le contexte des nouvelles techniques de reproduction, I'équipe-
ment le plus important est le matériel de diagnostic (utilisé en laboratoire
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pour mesurer les concentrations d’hormones), I'équipement d'ultrasons, et
le matériel spécialisé employé pour la FIV et les autres formes de pro-
création médicalement assistée. Selon les spécialistes du domaine, il est
impossible, avec les données existantes, de mesurer quelle proportion du
secteur se consacre expressément aux nouvelles techniques de repro-
duction, mais elle est considérée comme vraiment infime.

Le sous-secteur de I'équipement de diagnostic fabrique des produits
d’essai (souvent appelés « réactifs ») utilisés en laboratoire, de méme que de
I'équipement perfectionné et des auto-analyseurs servant a traiter les
échantillons analysés. Le volume total de la partie des « produits de
consommation » de ce marché canadien est estimé a 350 millions de
dollars. En dépit d'une grande campagne de commercialisation que
certaines compagnies ont menée au cours des années 1980 pour faire
mousser leurs gammes de produits d’analyse des hormones de fertilité
(alors considérées comme un créneau d'expansion possible), les ventes de
réactifs utilisés a cette fin aujourd’hui ne totalisent qu’environ 2 pour 100
(sept millions de dollars) du marché annuel des produits médicaux de
consommation. Pour les entreprises qui ceuvrent dans ce domaine, les
tests d'évaluation de la fertilité ne sont qu'un tout petit marché spécialisé,
bien que, pour certaines d'entre elles, il puisse s’agir d’'un créneau
important.

Le deuxiéme sous-secteur du marché de I'équipement médical qui
touche les nouvelles techniques de reproduction est celui de 'équipement
4 ultrasons. Il est utilisé pour une forme d'imagerie désormais largement
répandue en médecine. Dans le domaine de la santé génésique des
femmes, on a le plus souvent recours a cette technique (I'échographie) pour
évaluer la grossesse, mais on I'emploie aussi pour étudier l'infertilité (par
exemple pour examiner l'utérus et les trompes de Fallope) et pour controler
quotidiennement la maturation des ovules dans les ovaires, pendant les
cycles de FIV.

Au Canada, pour I'ensemble de ses applications médicales, le marché
de I'équipement ultrasonore a récemment été estimé a quelque 50 millions
de dollars par an, soit 32 millions de dollars en matériel vendu aux
hépitaux, le reste allant 4 des laboratoires gouvernementaux, des centres
de recherche universitaires et des cabinets de médecins. On utilise
couramment cet équipement dans de nombreuses spécialités médicales et
chirurgicales, pour établir un diagnostic, mais il n'y a pas de statistiques
sur la proportion de son utilisation qui est consacrée aux problémes
génesiques.

Enfin, le troisiéme sous-secteur qui nous intéresse est celui de
I'équipement congu et fabriqué expressément pour la FIV, I'insémination
assistée et les actes connexes. Il s'agit notamment d’aiguilles d’aspiration
employées pour le prélévement d’ovocytes, de cathéters (tubes) de transfert
de zygotes et de divers autres cathéters pour linsémination ou la
procréation meédicalement assistées. Le marché canadien total de ces



Chapitre 24 : Intéréts commerciaux 795

articles est estimé a environ 250 000 $ par année, ce qui est si peu qu'il
n’'apparait pas dans les données du secteur.

Il semble donc que le marché canadien des produits pouvant étre
utilisés pour les nouvelles techniques de reproduction est infime et qu'il ne
constitue qu'une fraction du marché des compagnies pharmaceutiques et
biotechnologiques ainsi que des entreprises d’équipement médical. Bien
entendu, cela ne signifie pas que les compagnies ne sont pas animées par
le désir de faire des profits ou qu'elles offrent des produits liés aux
nouvelles techniques de reproduction par pure générosité. Bien au
contraire, comme dans n'importe quel secteur d'activité, leur objectif
consiste a tirer un rendement optimal de leurs investissements. Il est
certain que le profit est forcément le principal facteur motivant les décisions
que les compagnies prennent au sujet de leurs activités de recherche, de
développement et de commercialisation de produits, car elles ont toujours
pour but de faire de 'argent en réalisant des produits commercialisables,
aussi bien pour le marché des médicaments stimulateurs de la fertilité, qui
a toujours été rentable?, que pour ceux des tests génétiques et de
I'équipement médical.

Il faut d’ailleurs situer les compagnies pharmaceutiques et biologiques
et les fabricants d'équipement médical du Canada'dans le contexte de
I'économie mondiale. En effet, la plupart sont des filiales d’entreprises
étrangeéres basées aux Etats-Unis ou en Europe. Le marché mondial des
médicaments stimulateurs de la fertilité serait d’environ un demi-milliard
de dollars par année®, ce qui signifie que, avec 16 millions de dollars, le
marché canadien représente 3,2 pour 100 de I'ensemble. Autrement dit,
les décisions sur le développement et la commercialisation des produits des
filiales canadiennes sont influencées par des compagnies méres qui ont leur
siége social a I'étranger, voire carrément prises par ces derniéres. En outre,
la plus grande partie des travaux de recherche, de développement et de
mise a l'essai des médicaments ou des appareils nouveaux se déroule a
I'extérieur du Canada; seule la commercialisation se fait ici. Les
multinationales font leurs recherches la ou elles ont des installations et ot
c'est le plus rentable. Le Groupe Ares-Serono, par exemple, dépense moins
de 1 pour 100 de son budget de recherche au Canada. Comme nous le
verrons plus loin dans ce chapitre, cet aspect international de la fabrication
des produits liés aux nouvelles techniques de reproduction souléve
d’'importantes questions.

Intéréts commerciaux dans les services liés aux nouvelles
techniques de reproduction

La deuxiéme grande catégorie d'intéréts commerciaux qui nous
intéresse correspond aux entreprises a but lucratif qui fournissent des
services liés aux nouvelles techniques de reproduction. Elle comprend les
laboratoires commerciaux, les banques de sperme commerciales, les
cliniques privées (c'est-a-dire commerciales) de FIV et de présélection du
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sexe, et les agences commerciales offrant des services de méres porteuses
(maternité de substitution).

Tests médicaux dans les laboratoires commerciaux

Les laboratoires médicaux fournissent toute une gamme de services
de tests de diagnostic, de la simple analyse de sang et d'urine a des tests
plus spécialisés. Ils peuvent étre sans but lucratif et associés a des
hopitaux ou a des services d’hygiéne publique, ou encore étre des
entreprises commerciales a but lucratif. Les laboratoires commerciaux font
des tests médicaux sur demande écrite d'un médecin, auquel cas ils sont
payés par les régimes provinciaux d’assurance-maladie.

Le marché total des tests médicaux réalisés dans des laboratoires
commerciaux au Canada a été estimé a environ 700 millions de dollars par
année. La plus grande partie de ces tests commerciaux se fait en Ontario
(certaines provinces n'ont pas un seul laboratoire commercial). D’aprés
I'information que nous avons recueillie, les laboratoires commerciaux
n'offriraient que trés peu de services liés aux nouvelles techniques de
reproduction. En principe, ils en fourniraient deux seulement, mais deux
importants : le dépistage génétique et celui de I'infertilité. Pour le moment,
au Canada, il n'y a toutefois pas de dépistage génétique effectué par des
laboratoires commerciaux; tout le dépistage génétique moléculaire est fait
par les universités, les hopitaux d’enseignement ou les centres de génétique
subventionnés par I'Etat. Aux Etats-Unis, par contre, le dépistage
génétique commercial est une industrie dont le chiffre d'affaires s'éléve
a 150 millions de dollars par an, et elle est en pleine expansion.

Les laboratoires commerciaux canadiens sont parfois appelés a faire
des tests liés a I'évaluation de la fertilité et &4 la procréation assistée, mais
cela ne représente qu'un infime pourcentage de 'ensemble de leurs activités
au Canada. D’aprés une de nos sources, les tests d'infertilité effectués
dans ces établissements représenteraient 7,5 millions de dollars par an,
soit environ 1 pour 100 du total. Par exemple, les tests de fertilité de la
plus grosse entreprise de laboratoires commerciaux du Canada (MDS
Laboratories) ne générent que de 1 a 2 pour 100 de ses rentrées. Le
nombre des tests de fertilité des laboratoires commerciaux a augmenté
pendant les années 1980, mais il s’est maintenant stabilisé. C'est peut-étre
en partie du au fait que certains médecins exer¢ant dans des cliniques de
FIV privées se sont équipés de leurs propres laboratoires.

Services de procréation médicalement assistée des cliniques
commerciales

Les laboratoires commerciaux sont devenus dans certaines provinces
un volet bien établi du systéme de soins de santé; leurs services y sont
payés par le régime provincial d’assurance-maladie. Toutefois, la plupart
des autres entreprises commerciales liées aux nouvelles techniques de
reproduction sont a but lucratif et en marge du systéme des soins de santé,
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car elles facturent leurs services non assurés directement aux patients.
Elles comprennent les cliniques commerciales de FIV et de présélection du
sexe, ainsi que les banques commerciales de sperme.

Cliniques commerciales de fécondation in vitro: Dans la pratique, la
distinction entre les cliniques commerciales et non commerciales n'est ni
claire, ni facile. Dans le domaine des soins de santé, on peut distinguer
trois catégories d'activités : a but lucratif (compagnies pharmaceutiques),
sans but lucratif (hépitaux) et pas exclusivement a but lucratif (cabinets de
médecins ou cliniques meédicales). Cela dit, cette. derniére catégorie
comprend les cliniques ou le médecin 1) est un employé salarié (d'un
hopital ou d'une université); 2) tire son revenu uniquement du rembourse-
ment par le régime provincial d’assurance-maladie du cout des services
offerts; ou 3) touche du patient ou de la patiente une somme qui couvre
non seulement les couts (du traitement ou des médicaments), mais aussi
ses honoraires. .

Aux fins de son analyse, la Commission entend par clinique
commerciale une clinique qui fait payer ses patients, a moins qu’elle le
fasse simplement pour couvrir ses frais et ou les médecins en cause n'en
tirent aucun revenu additionnel. Une enquéte de la Commission a révélé
que, d'aprés cette définition, 4 des 17 cliniques offrant des services de FIV
au Canada sont des cliniques commerciales (voir le chapitre 20). Les 13
autres cliniques, toutes sans but lucratif, sont affiliées a un hépital
universitaire ou d’'enseignement. Les quatre cliniques commerciales sont
le Toronto Fertility Sterility Institute; le C.A.R.E. Centre (a Mississauga, en
Ontario); IVF Canada (& Scarborough, en Ontario); et enfin I'Institut de
médecine de la reproduction de Montréal (IMRM) Inc.

Des médecins sont propriétaires des trois premiéres cliniques et les
exploitent, tandis que des gens d’affaires locaux financent en partie la
quatrieme. Les quatre cliniques font payer des frais a leurs patients et
patientes, a l'instar de la plupart des autres cliniques canadiennes de FIV,
étant donné que la FIV est un service assuré seulement en Ontario.
Toutefois, la somme que les quatre cliniques exigent de leurs patients
couvre non seulement le couit de I'intervention, mais comprend aussi une
part de bénéfices pour la clinique, une partie étant un revenu versé aux
médecins a titre d’honoraires ou constituant un revenu d'investissement
pour les propriétaires. En 1991, ces quatre cliniques ont traité environ le
quart {640 des 2 494) des patientes ayant subi une FIV au Canada.

Bangques commerciales de sperme : Notre enquéte a révélé qu'il y a quelque
15 banques de sperme au Canada, dont quatre a but lucratif. Les autres
sont affiliées 4 des hépitaux ou a des hopitaux d'enseignement ou
universitaires. Les donneurs touchent en moyenne 75 $ par échantillon.
Cette somme est habituellement considérée comme un dédommagement,
pour le temps du donneur et les inconvénients qu'il subit, plutét que
comme paiement du sperme lui-méme. Une fois traité, I'échantillon de
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sperme est divisé en « unités d'insémination »; il n'est pas rare qu'un
échantillon donne de huit a dix de ces unités, qui sont ensuite vendues a
des médecins traitant l'infertilité. Une banque de sperme torontoise
demande aux médecins de 100 $ 4 150 $ 'unité*. Un échantillon de 75 $
peut donc rapporter 1 000 $ a la banque de sperme.

La différence entre la somme versée au donneur et le prix exigé par la
banque de sperme pour ses unités d'insémination ne constitue pas un
bénéfice net. Il faut tenir compte des cofits d'analyse, de congélation et de
décongélation du sperme, de la tenue des dossiers et de la distribution.
Quoi qu'il en soit, les banques de sperme commerciales réalisent des profits
en vendant du sperme aux médecins. Certains médecins peuvent aussi
majorer le prix de I'unité d’'insémination qu'ils vendent a leurs patientes,
pour couvrir une partie des frais généraux de leur clinique. Le cotut pour
la patiente varie énormément, mais il est en moyenne de 300 $ 4 400 $ par
cycle, ce qui comprend deux ou trois inséminations.

Il y a trés peu dinformation publiée sur les banques de sperme
canadiennes, et la valeur totale du commerce du sperme humain au
Canada n’est pas connue. Certaines cliniques canadiennes obtiennent leur
sperme de banques commerciales américaines. Aux Etats-Unis, le chiffre
d'affaires de I'industrie de I'insémination assistée s’éléverait a 164 millions
de dollars par année, d’aprés un sondage qui a été réalisé en 1987 par
I'Office of Technology Assessment®, et qui portait a la fois sur les bénéfices
des banques de sperme et sur ceux des médecins offrant des services
d'insémination artificielle. =~ Une banque commerciale américaine, la
California Cryobank de Los Angeles, conserve a elle seule 100 000
échantillons de sperme congelé et expédie 2 300 fioles par mois. Aux
Etats-Unis, ce secteur d’activité est si peu réglementé que personne — ni
les groupes professionnels, ni les gouvernements, a quelque palier que ce
soit — ne sait combien il y a de banques de sperme commerciales. Environ
45 de ces banques sont membres de I'’American Association of Tissue
Banks, mais 12 seulement sont agréées par cette association. La situation
qui existe aux Etats-Unis risque de se produire au Canada en l'absence de
toute réglementation.

Cliniques commerciales de présélection du sexe : En 1973, un chercheur
américain, Ronald Ericsson, a découvert une technique qui permet de
séparer le sperme de maniére a produire des échantillons plus riches en
chromosomes Y (déterminant du sexe masculin) ou en chromosomes X
(déterminant du sexe féminin). Selon lui, les femmes qui désirent avoir un
gargon (ou une fille) et qui sont inséminées avec du sperme traité selon
cette technique augmentent de 69 pour 100 leurs chances d'avoir une fille
et de 71 a 76 pour 100-leurs chances d'avoir un garcon. Ses prétentions
n'ont toutefois pas été vérifiées par des chercheurs indépendants.

Cette technique de traitement du sperme a été brevetée et franchisée
a 57 cliniques américaines qui se spécialisent dans ce service et qu'on
appelle souvent des « cliniques de présélection du sexe ». Au Canada, ce
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genre de clinique n'a pas suscité autant d’intérét. Une clinique qui utilise
cette technique a néanmoins ouvert ses portes en 1987 et une autre l'a
imitée récemment, les deux étant situées a Toronto. La procédure de
présélection du sexe n'est pas payée par les régimes provinciaux
d’assurance-maladie; elle coiite environ 500 $ l'insémination.

Autres services commerciaux

Aux Etats-Unis, il existe au moins deux autres types de services
commerciaux liés aux nouvelles techniques de reproduction. Le premier est
offert par des cliniques de détermination du sexe du foetus qui utilisent
I'échographie pour fournir ce diagnostic prénatal aux couples susceptibles
d'opter pour un avortement si le feetus n'est pas du sexe souhaité. Un
médecin américain a méme fait breveter une technique permettant de
déterminer le sexe du foetus apreés 12 a 14 semaines de gestation et il a
ouvert plusieurs cliniques offrant ce service, dont une située juste au sud
de la frontiére canado-américaine, prés de Vancouver, ou il espére attirer
une clientéle canadienne. Il n'y a pas de cliniques de ce genre au Canada,
et le médecin en question n'est pas autorisé a exercer la médecine en
Colombie-Britannique.

Enfin, il existe aux Etats-Unis des agences commerc1ales de materniteé
de substitution qui offrent des contrats de maternité de substitution aux
couples désireux de retenir les services d'une femme qui concevra et
portera jusqu’a terme un enfant qu'elle leur cédera ensuite. Pour agir
comme intermédiaires, ces agences peuvent exiger des dizaines de milliers
de dollars. Il n'y a pas d'agences de ce genre au Canada, et leurs activités
seraient probablement illégales en vertu des lois provinciales sur I'adoption
{(voir le chapitre 23).

Role optimal et réglementation des intéréts commerciaux

Nous venons de voir que les produits liés aux nouvelles techniques de
reproduction ne constituent qu'une infime fraction des marchés des
produits pharmaceutiques et biotechnologiques ainsi que de celui de
Téquipement médical, et qu’ils ne sont pas considérés comme des priorités
de recherche et de développement par la plupart des compagnies de ces
secteurs. En outre, la plupart des services liés aux nouvelles techniques
de reproduction sont fournis par l'intermédiaire des régimes de soins de
santé subventionnés par I'Etat. Il existe au Canada quatre banques de
sperme commerciales, quatre cliniques commerciales de FIV et deux
cliniques commerciales de présélection du sexe. Il n'y a chez nous ni
agence commerciale de maternité de substitution ni clinique de
détermination du sexe du foetus. Néanmoins, rien ne garantit que la
situation ne changera pas, et méme des intéréts commerciaux limités
peuvent influer nettement sur le développement et la diffusion des
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nouvelles techniques de reproduction. De plus, ces intéréts pourraient
devenir beaucoup plus importants, comme ils le sont aux Etats-Unis, car
les découvertes techniques de l'étranger pourraient étre importées au
Canada, et les produits et services liés aux nouvelles techniques de
reproduction pourraient finir par générer des profits dans notre pays. Bref,
des intéréts commerciaux risquent d’exploiter ces secteurs a leur guise a
moins que des mécanismes de protection et des réglements ne soient
établis. Notre société doit bien réfléchir au réle optimal des intéréts
commerciaux ainsi qu’aux mécanismes les plus susceptibles de garantir
qu'ils ne dépassent pas les limites voulues et qu'on adopte des réglements
pour assurer une surveillance et protéger les intéréts vulnérables. Nous
avons la possibilité d’agir maintenant; a nous de nous en prévaloir.

Les commissaires estiment
qu'il faut tenir compte de neuf
facteurs importants pour déter- Notre société doit bien réfléchir au role
miner le role des intéréts com-  optimal des intéréts commerciaux ainsi
merciaux. Nous avons retenu qu'aux mécanismes les plus suscep-
ces facteurs dans notre étude tibles de garantir qu’ils ne dépassent
des possibilités de réglementa- pas les limites voulues et qu'on adopte
tion et dans les recommanda- des réglements pour assurer une sur-
tions que nous avons formulées veillance et protéger les intéréts _vu}né.-
dans la partie Il de notre rap- rab.1e5. Nous‘avons la possibilité d agir

maintenant; a nous de nous en préva-

port. Ces neuf facteurs sont les loir

suivants : priorités de la re- '

cherche; examen éthique de la
recherche; essais des produits
et des services; commercialisation; conflits d’intéréts; subventions versées
par I'Etat aux cliniques privées; accés; chosification; et transfert
technologique. Nous en donnons un apergu général dans les pages qui
suivent, et nos recommandations détaillées a leur sujet figurent dans les
chapitres suivants, dans la partie traitant plus particulierement des
techniques ou des interventions auxquelles ils sont liés.

Priorités de la recherche

Les sociétés commerciales décident d'investir dans un type de
recherche seulement si elles estiment pouvoir en tirer un produit ou un
service dont la vente est susceptible de générer des profits. Par exemple,
les compagnies pharmaceutiques ne financent des recherches sur
I'infertilité que s’il est vraisemblable qu'elles méneront a la mise au point
d’'un nouveau médicament brevetable ou d'un autre produit éventuellement
lucratif liés aux nouvelles techniques de reproduction.

Or, bien des types de recherche qui pourraient étre utiles aux
Canadiens et aux Canadiennes n'ont guére de chances de déboucher sur
des produits ou des services lucratifs. Ainsi, une grande partie de la
recherche sur les causes et la prévention de linfertilité ne meénera
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vraisemblablement pas a la mise au point d'un médicament, d’'un appareil
ou d'un service commercial vendable. Pourtant, comme nous l'avons
montré dans notre exposé sur l'éthique du souci dautrui, il est
généralement préférable de prévenir une maladie, lorsque c'est possible,
plutdét que de la traiter avec des médicaments ou en recourant a la
chirurgie une fois qu'elle a déja fait du mal.

Il s’ensuit que les types de
recherche les plus importants

pour les intéréts commerciaux Les types de recherche les plus impor-
ne sont peut-étre pas toujours tants pour les intéréts commerciaux ne

ceux qui ont le plus d'impor- sont peut-étre pas toujours ceux qui
tance pour la population cana- ont le plus d’'importance pour la popu-
dienne. Siles intéréts commer- lation canadienne. La société devrait

ciaux étaient en mesure de se montrer vigilante et essayer d'em-
déterminer les priorités de la pécher que des intéréts privés ne se

recherche médicale au Canada rendent maitres du processus de la
celles-ci pourraient étre faus—, recherche publique. Les universités

. . . et les organismes de recherche sub-
sées. La société devrait se mon-

e s ventionnés par I'Etat doivent en étre
trer vigilante et essayer d'em- conscients. Leurs décideurs devraient

pécher que des intéréts privés  toujours avoir cela a I'esprit et en tenir
ne se rendent maitres du pro- compte dans leur approche.

cessus de larecherche publique.
Depuis 'adoption de la nouvelle
loi fédérale sur les brevets, les compagnies pharmaceutiques doivent
désormais engager d'importantes sommes dans la recherche au Canada.
Si cet argent est canalisé vers le Conseil de recherches médicales et vers les
universités, particuliérement a une époque ou les ressources publiques
consacrées a la recherche stagnent ou déclinent, le processus décisionnel
sur les priorités de la recherche dans ces établissements risque d'étre
faussé. La possibilité d'obtenir de l'argent des compagnies pharmaceu-
tiques peut inciter les intéressés a orienter la recherche de fagon qu’elle
méne a des applications pouvant étre rentables pour ces entreprises. Les
universités et les organismes de recherche subventionnés par I'Etat doivent
en étre conscients. Leurs décideurs devraient toujours avoir cela a I'esprit
et en tenir compte dans leur approche.

Le plus inquiétant, c’est que notre perception des causes et du
traitement de la maladie pourrait étre déformée parce que la recherche
serait motivée par des considérations purement commerciales. Les facteurs
déterminants de la maladie sont extrémement complexes, étroitement
reliés, et ils sont indissociables de leur contexte social, comme nous I'avons
vu au chapitre 4. N'examiner qu'un seul membre de 'équation — celui qui
pourrait supposer un traitement pharmaceutique — c¢’est avoir de la santé
et de la maladie une perception aussi simpliste qu’'inacceptable.

Il faut donc envisager avec beaucoup de prudence l'acceptation de
subventions assorties de conditions par les universités et les organismes
publics. Dans ses discussions avec la Commission, 'Association
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canadienne de l'industrie du médicament a déclaré que, en vertu de la
législation fiscale actuelle, les recherches que ses membres subventionnent
doivent satisfaire a certains critéres : elles doivent, dans une certaine
mesure, €tre liées a leurs activités commerciales. Il faudrait analyser la
situation et, au besoin, modifier la loi afin que I'argent que les compagnies
pharmaceutiques versent inconditionnellement a certains grands orga-
nismes publics de financement de la recherche puisse quand méme leur
valoir des crédits d’'imp6t.

Non seulement les ressources financiéres considérables dont
l'industrie pharmaceutique dispose pour la recherche et la mise au point
de nouveaux médicaments (comparativement aux ressources publiques
plus limitées pour la recherche fondamentale sur la procréation) risquent-
elles d’influer sur les activités de recherche, mais elles pourraient aussi
nous amener a mettre 'accent sur les méthodes de traitement et a négliger
d’autant la recherche sur les mesures préventives. La distinction entre la
recherche sur les causes et la prévention de la maladie et celle qui a pour
objetla découverte de nouveaux médicaments brevetables n'est pas entiére-
ment claire. En effet, certains produits pharmaceutiques, notamment les
vaccins, sont utilisés expressément pour la prévention, tandis que d’autres
(tels les antibiotiques) servent a empécher la progression du mal et, par
conséquent, a prévenir des problémes de santé plus graves. Ainsi, un
vaccin contre les infections a chlamydia (voir le chapitre 10) serait a la fois
rentable et trés utile. Certaines recherches sur les médicaments visent une
meilleure compréhension des processus pathologiques sous-jacents, et
cette compréhension, qui peut aboutir a la mise au peoint d'un nouveau
médicament, vient aussi enrichir la masse des connaissances scientifiques,
qui pourront a la longue produire des méthodes pour prévenir ou soigner
la maladie le mieux possible, sans I'administration de médicaments.

ATheure actuelle, le secteur privé fournit une proportion relativement
négligeable des fonds consacrés a la recherche biomédicale dans les
universités et les hépitaux universitaires du Canada. En 1989-1990,
577 millions de dollars ont été consacrés a l'ensemble des recherches
biomédicales réalisées dans les facultés de médecine du Canada® Le
secteur privé a fourni 8,3 pour 100 (environ 48 millions de dollars) du
financement pour ces recherches, tandis qu'un peu plus de 70 pour 100 est
venu du gouvernement fédéral, des gouvernements provinciaux et des
fondations sans but lucratif. (Le secteur privé fait aussi ses propres
recherches, et I'on estime que, en 1990, il aurait consacré 237 millions de
dollars a des recherches dans les domaines médical et pharmaceutique’.)
A lui seul, le Conseil de recherches médicales du Canada, qui est subven-
tionné par le gouvernement fédéral, finance 30 pour 100 de la recherche
biomédicale qui se fait dans les universités canadiennes. Les organismes
publics veillent a ce que les besoins de la population canadienne au
chapitre de la santé, et non pas la recherche de profits, restent le principal
déterminant des priorités de la recherche médicale dans nos universités.
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A cause de la situation économique actuelle, le gouvernement a
restreint la croissance du financement de la recherche, et les impératifs
commerciaux risquent d'infléchir de plus en plus la recherche médicale de
demain. Cette question revient constamment dans notre rapport. Nous
avons donc formulé des recommandations visant a garantir que l'intérét
public sera protégé lorsqu'on déterminera les priorités de la recherche
médicale. Nous avons aussi exposé des moyens de mieux employer les
fonds publics consacrés a la recherche, afin de cibler les domaines de la
recherche médicale qui sont négligés par I'entreprise. Nous recommandons
que, dans certains cas, celle-ci soit encouragée a participer au financement
de la recherche payée avec les fonds publics ou qu’elle soit tenue de le faire.

Nous croyons que les socié- :
tés commerciales peuvent jouer
un role légitime dans la re-  Nous croyons que les sociétés commer-
cherche médicale au Canada, ciales peuvent jouer un roéle légitime
mais que des mesures concretes dans la recherche médicale au
s'imposent si nous voulons que Canada, mais que des mesures con-
leur participation ne fausse pas crétes s'imposent si nous voulons que
les priorités et les activités de leur participation ne fausse pas les
recherche des universités et des priorités et les activités de recherche
organismes financés 4 méme les c!es un‘ive.rsm?s et des organismf:s
fonds publics. Nous avons parlé financés a méme les fonds publics.

p p
du financement et des priorités
de la recherche, et formulé des
recommandations a ce sujet tout au long de la partie II, dans l'optique de
la prévention de l'infertilité, de la procréation médicalement assistée et du
diagnostic prénatal, ainsi que de la recherche sur le zygote et I'embryon
humains et sur l'utilisation de tissu feetal.

Examen éthique de la recherche

La plus grande partie des recherches médicales faites au Canada sur
des sujets humains est approuvée par des comités locaux d’éthique en
matiére de recherche. Ces comités évaluent les aspects scientifiques de la
recherche envisagée, en fonction de principes d’'éthique (par exemple savoir
si la méthode employée pour obtenir le consentement éclairé des
participants a la recherche est convenable). L'obligation pour les
chercheurs de faire approuver leurs recherches par ces comités est une
bonne garantie que la recherche médicale respecte les intéréts de ses sujets
et de la société dans son ensemble.

Toutes les recherches médicales portant sur des sujets humains et
subventionnées par I'Etat doivent étre approuvées par un comité d’éthique
en matiére de recherche. Les universités et les hopitaux imposent la méme
condition pour les recherches réalisées chez eux. Toutefois, comme ces
examens éthiques ne sont pas'prescrits par la loi, il se peut que certaines
recherches médicales importantes ne fassent pas l'objet d'un examen
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suffisant. C’est particuliérement le cas pour la recherche subventionnée
par des entreprises et effectuée ailleurs que dans des hopitaux ou des
universités. Par exemple, les recherches de ce genre qui sont faites par des
médecins dans leur cabinet ou les recherches maison des entreprises
commerciales elles-mémes peuvent échapper a l'examen d'un comité
d’éthique en matiére de recherche.
Nous sommes fermement
convaincues que la recherche
sur des sujets humains subven-

Nous sommes fermement convaincues

tionnée par des sociétés com-
merciales devrait étre soumise
au méme examen éthique que si
elle était subventionnée par

que la recherche sur des sujets hu-
mains subventionnée par des sociétés
commerciales devrait étre soumise au
méme examen éthique que si elle était
subventionnée par I'Etat.

I'Etat. Dailleurs, puisque son
but ultime est lucratif, il est
d'autant plus important qu’elle soit soumise a I'approbation d'un comité
d’éthique indépendant. Nous avons donc fait, dans toute la partie II, des
recommandations pour que les recherches médicales subventionnées par
des sociétés commerciales soient aussi approuvées par un comité d'éthique.
Dans ce contexte, la recherche médicale visée est non seulement celle qui
fait appel a des sujets humains, mais celle qui porte sur des zygotes

humains et qui nécessite 'utilisation de tissu feetal.

Nous avons déja dit qu'une
grande partie de la recherche
sur les produits liés aux nou-
velles techniques de reproduc-
tion se fait a l'extérieur du
Canada. Or, dans certains
pays, il n'existe pas de comités

Puisque le but ultime [de cette re-
cherche] est lucratif, il est d'autant
plus important qu’elle soit soumise a
I'approbation d'un comité d'éthique
indépendant. :

d'éthique en matiére de re-

cherche, ce qui signifie que les

compagnies pourraient tenter de contourner les principes d'éthique des
pays développés en mettant des médicaments ou de I'équipement a I'essai
dans des pays en développement, ot1 les normes de sécurité et de
consentement éclairé ne sont pas aussi rigoureuses.

On reconnait généralement qu’il y a eu des abus dans le passé, dans
le cas de certains médicaments comme les contraceptifs, mais I'industrie
pharmaceutique nie qu'il y en ait encore aujourd’hui. Nous avons été
incapables de trouver des preuves ou des documents concernant I'existence
de telles pratiques. Il serait bien entendu inacceptable que les expériences
se fassent aux dépens des femmes des pays en développement, alors que
ce sont les citoyennes relativement privilégiées des pays occidentaux qui en
bénéficieront. Pour aider a prévenir pareille situation, le Canada a-la
responsabilité morale de veiller a ce que les médicaments stimulateurs de
la fertilité — et les nouvelles techniques de reproduction en général —
soient mis au point et employés d'une maniére responsable aussi bien au
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Canada qu’a lI'étranger. Nos recommandations sur le réle que le Canada
devrait jouer a I'échelle internationale pour empécher le recours abusif aux
nouvelles techniques de reproduction sont présentées plus loin dans cette
:partie de notre rapport.

Conflits d’intéréts dans certaines situations

Comme nous l'avons expliqué au début de ce chapitre, la présence de
sociétés commerciales dans la mise en ceuvre des nouvelles techniques de
reproduction donne lieu a des conflits d'intéréts; les intéréts vulnérables
doivent étre protégés pour que nous puissions arriver 4 un réglement
convenable de ces conflits. Si les compagnies pharmaceutiques
commencent a participer a la prestation des services liés aux techniques de
reproduction, il en résultera un conflit dans lequel les intéréts vulnérables
risquent de ne pas étre protégés. Ainsi, une organisation a but lucratif qui
fonderait ou achéterait une clinique de traitement de l'infertilité, ce qui lui
permettrait de décider de sa politique du point de vue clinique, ne serait
pas soumise aux mécanismes de contréle et de suivi de la profession ou
guidée par des attentes sociales et personnelles (contrairement aux
médecins, en principe) qui l'inciteraient & donner préséance aux intéréts
des patients et patientes. Il y aurait un conflit d'intéréts analogue, sans
aucune protection des intéréts vulnérables, si des compagnies
pharmaceutiques créaient ou finangaient directement des bases de données
ou des répertoires pour assurer le suivi des résultats des médicaments
stimulateurs de la fertilité administrés. C’est pour cette raison qu'un
mécanisme d'intervention indépendant s'impose pour canaliser pareil
financement.

Dans le méme ordre d'idées, lorsque des cliniques commerciales de
FIV sont propriétaires de laboratoires qui offrent un service de tests de
fertilité, ou que des médecins propriétaires de laboratoires peuvent y
envoyer des patients pour qu'ils subissent des tests, des conflits d'intéréts
surviennent. Il faut alors assurer la protection des intéréts vulnérables en
réglementant les activités commerciales de facon que le conflit puisse se
régler comme il se doit.

Les commissaires sont convaincues que l'intérét des Canadiens et des
Canadiennes ne sera pas bien servi si 'on permet a ces conflits d'intéréts
de persister sans adopter une réglementation pour les contréler. Il n'est
pas réaliste de s’attendre que des entreprises a but lucratif se réglementent
elles-mémes d'une facon susceptible de réduire leurs profits. Nous avons
donc fait des recommandations dans cette optique sur la propriété et la
gestion des cliniques, des bases de données sur les traitements, et des
laboratoires.
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Essais des produits et des services’

La question des essais de sécurité et d'efficacité des produits et des
services est un bon exemple des conflits d'intéréts liés a la mise au point
et a l'utilisation des techniques médicales; les intéréts des entreprises
commerciales et ceux des gens qui ont besoin de traitements ne coincident
pas exactement. ’

Pour les entreprises commerciales, en 'absence d'obligations imposées
par la loi, c'est la quéte de profits qui détermine le choix des produits
faisant l'objet de recherches et le sérieux des essais de sécurité et
d'efficacité. Bien qu'il soit souvent dans l'intérét de ces compagnies de faire
plus d’essais et de suivi qu'elles ne sont 1également tenues d’en faire, on ne
peut s’attendre qu'elles fassent volontairement la recherche et le suivi a
long terme nécessaires pour garantir que les nouveaux médicaments,
appareils ou services soient surs et efficaces, lorsqu'ils sont utilisés par une
clientéle nombreuse pendant une longue période. Toutefois, il est
manifestement dans I'intérét des patients et patientes que ces essais soient
constants et rigoureux.

Dans une certaine mesure, les compagnies gagnent a soumettre leurs
produits a des essais, étant donné qu'elles risquent d'étre poursuivies en
justice, de voir leur réputation ternie et de perdre des ventes si elles
mettent sur le marché des produits et des services dangereux ou
inefficaces. Toutefois, ces deux motivations ne sont pas suffisantes pour
protéger la santé de la population canadienne. Le gouvernement fédéral
doit aussi exiger des essais et un suivi suffisants des produits et des
services liés aux nouvelles techniques de reproduction, pour protéger les
intéréts des patients et patientes.

Pour le moment, la réglementation sur les essais des produits et des
services médicaux varie beaucoup. Par exemple, les produits pharma-
ceutiques, y compris les médicaments stimulateurs de la fertilité, doivent
étre approuvés par le gouvernement fédéral avant d’étre mis sur le marché.
Les compagnies pharmaceutiques doivent prouver que le médicament offert
est efficace et sans danger avant d'obtenir cette approbation (voir le
chapitre 18). Le suivi a long terme des résultats de I'utilisation de médica-
ments fait cependant gravement défaut, et les analyses diagnostiques ne
font pas systématiquement lI'objet d'une réglementation rigoureuse. En
effet, la réglementation n'exige le dépdt des résultats des essais et
I'approbation avant la mise en marché que pour une infime fraction des
appareils médicaux et des analyses diagnostiques en vente aujourd’hui.
Rien n'exige que les nouveaux services, par exemple les techniques de
procréation médicalement assistée, fassent l'objet d'essais et soient
approuvés avant d’étre offerts par des cliniques commerciales, s'ils sont
fournis par des médecins.

Nous estimons qu'il faut absolument procéder i des essais et a un
suivi suffisants pour tous les produits et services liés aux nouvelles
technique de reproduction, et nous avons fait des recommandations a cette
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fin tout au long de la partie II. Nous recommandons, par exemple, des
moyens d’améliorer la procédure d’approbation des médicaments. Nous
proposons aussi un systéme de réglementation de la prestation des services
de procréation médicalement assistée et de diagnostic prénatal. De plus,
la commission nationale sur les techniques de reproduction dont nous
recommandons la création serait chargée dapprouver les nouvelles
procédures et les nouveaux services avant qu’ils soient mis en ceuvre dans
des cliniques dament autorisées. Enfin, nous recommandons un systéme
de tenue de dossiers et de couplage de données qui permettrait un meilleur
suivi a long terme.

Commercialisation des produits et des services . ‘

Une fois qu'un produit est mis au point ou une clinique commerciale
établie, les compagnies emploient des stratégies de commercialisation d'une
efficacité éprouvée pour récupérer leur investissement et optimiser leurs
profits.

A cet égard, certains se sont demandé notamment si les compagnies
fournissaient aux médecins et aux patients I'information objective dont ils
ont besoin pour prendre une décision éclairée. D'autres se sont aussi
demandé si l'information communiquée par les compagnies pharmaceu-
tiques aux médecins et aux pharmaciens était exacte et compléte. De
meéme, certains ont dit craindre que les cliniques commerciales de FIV et
de présélection du sexe ne donnent pas a leurs futurs patients suffi-.
samment d'information objective et de counseling impartial pour garantir
qu'ils prendront une décision en toute connaissance de cause.

Un choix éclairé est impossible sans une information compléte, exacte
et objective, et les médecins aussi bien que les patients doivent avoir accés
a cette information. Nous avons fait des recommandations en ce sens,
notamment sur la normalisation des documents d'information et des
formulaires de consentement, le controle des textes publicitaires, la
nécessité d'un counseling impartial et la communication d'information
indépendante par la commission nationale sur les techniques de
reproduction et par le gouvernement fédéral. :

Egalité d’acces

Les clients doivent payer de leur poche les services fournis par les
cliniques commerciales; ceux et celles qui n’en n'ont pas les moyens n'y ont
donc pas acces. Il en résulte un systéme a deux paliers, ou l'accés aux
services est fonction de la capacité de payer.

La Commission s’oppose avec énergie a I'émergence d'un systéme de
services de santé de ce genre. Selon nous, tous les services médicaux surs,
efficaces et conformes a I'éthique devraient autant que possible étre
couverts par les régimes provinciaux d’assurance-maladie. Certains des
services actuellement fournis ne sont ni sars, ni conformes a I'éthique; ils
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ne devraient donc pas étre fournis du tout. D’autres n’ont pas fait leurs
preuves; ils ne devraient pas étre offerts comme traitements tant qu’on

n'aura pas démontré qu'ils sont
efficaces et sans danger. Cela
dit, notre examen de l'informa-
tion recueillie et notre évalua-
tion éthique nous ont amenées
a conclure que certaines tech-
niques de reproduction de-
vraient étre assurées par le sys-
téme de services de santé que
I'Etat finance. Les commis-
saires ont pu constater qu’avoir
des enfants est un élément
important de la vie. La possibi-
lité d'en avoir n'est ni un luxe,
' ni un caprice, et il s’ensuit que,
pour les personnes qui sont in-

La Commission s'oppose avec énergie a
I'émergence d'un systéme de services
de santé de ce genre. Selon nous, tous
les services médicaux surs, efficaces et
conformes a I'éthique devraient autant
que possible étre couverts par les ré-
gimes provinciaux d'assurance-mala-
die. Certains des services actuelle-
ment fournis ne sont ni sars, ni con-
formes a I'éthique; ils ne devraient
donc pas étre fournis du tout. D’au-
tres n'ont pas fait leurs preuves; ils ne
devraient pas étre offerts comme traite-
ments tant qu'on n'aura pas démontré
qu'ils sont efficaces et sans danger.

fertiles, des services efficaces de

procréation médicalement assis-

tée sont tout aussi importants, voire plus importants que bien d’autres ser-
vices déja assurés par le systéme de soins de santé. Nous concluons par
conséquent que s'il existe des interventions efficaces et sans danger, qui
peuvent étre fournies a un coit raisonnable, elles devraient 1'étre par
Iintermédiaire de ce systéme. En outre, I'égalité d’accés aux services
médicaux légitimes est un principe fondamental du systéme canadien de
soins de santé, et c’'est dans cette optique que nous avons formulé des
recommandations sur le financemeént des services et sur la délivrance de
permis aux cliniques.

Subventions de I'Etat aux cliniques privées

Certains sont d'avis que les cliniques commerciales fonctionnent
parallélement au systéme de services de santé subventionné par I'Etat et
qu’elles le complétent. A leurs yeux, ce systéme fournit a tous les services
médicalement nécessaires en fonction de leurs besoins médicaux, tandis
que les cliniques commerciales fournissent ce qu'’ils considérent comme des
services optionnels a ceux et celles qui sont disposés & les payer.
Autrement dit, les cliniques commerciales n'auraient aucune incidence sur
le systéme public de soins de santé, car elles ne feraient que fournir les
services supplémentaires que celui-ci n'est pas disposé a assurer.

Les commissaires rejettent carrément une telle idée. Il existe
d'excellents arguments pour que les interventions approuvées n'aient lieu
que dans des cliniques autorisées et subventionnées par I'Etat; le principal,
c'est qu'il y a des indices convaincants que les cliniques commerciales
imposent de nombreux cotuits cachés au systéme public de services de
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santé. Par exemple, bien que la fécondation in vitro et le transfert
d’embryons ne soient pas un service assuré dans la plupart des provinces,
c'est le systéme de soins de santé qui paie le cout des analyses de labo-

ratoires inévitables en l'occur-
rence. De méme, c'est ce sys-
téme qui doit assumer les couts
des naissances multiples qui
résultent souvent de l'utilisation
des inducteurs de l'ovulation
administrés dans les cliniques
privées de FIV. En outre, pour
contréler les activités de ces cli-
niques et s’assurer qu'elles res-
pectent les normes de sécurité et
de consentement éclairé, I'Etat
doit mobiliser des ressources, et
il doit en consacrer d'autres aussi
a la formation de leur personnel
médical et infirmier.

Il y a des raisons trés sé-
rieuses d’empécher les cliniques
privées ou les entreprises com-
merciales d'offrir des tests géné-
tiques ou des techniques de
reproduction directement a la
population. Ces services doivent
en effet s’inscrire dans un cadre
social donné, et il est essentiel
d'en contrdler la qualité et la
prestation pour protéger ceux et
celles qui les utilisent. Prenons
I'exemple des services de coun-
seling qui coutent cher parce
qu’ils mobilisent le temps d'un
professionnel. Dans une entre-
prise privée, cet aspect du service
risque d'étre minimisé. Les auto-
rités gouvernementales ont la
responsabilité de s’assurer que ce
genre de service ne soit pas
fourni qu'a titre exceptionnel
dans le privé.

La motivation principale de lindustrie
pharmaceutique est la méme que celle
de toute autre entreprise commerciale,
c'est-a-dire rentabiliser ses place-
ments. [...] Cela nous améne & nous
demander si certaines NTR ne
devraient pas étre offertes par le
secteur privé. |l existe des chaines de
cliniques privées aux Etats-Unis, et
Féquilibre entre le secteur public et le
secteur privé pourrait pencher en leur
faveur. Si tel était le cas, nous
devrions alors envisager non seule-
ment une industrie pharmaceutique a
but lucratif, mais aussi une industrie
privée a but lucratif qui, dans les faits,
utilise les produits de I'industrie
pharmaceutique.

Dans de telles circonstances, il me
semble que les problémes de sur-
veillance et d'utilisation judicieuse de-
viennent encore plus aigus. Nous
avons affaire, a I'heure actuelle, a des
médecins qui veulent offrir le meilleur
service possible a leurs patients, et qui
ne sont limités que par le temps, les
efforts et I'information dont ils dis-
posent; il s’agit de médecins dont les
intéréts différent, jusqu'a un certain

“point, de ceux des fabricants de pro-

duits pharmaceutiques.

R. G. Evans, examinateur, volumes de
recherche de la Commission,
28 septembre 1992.

Parce que I'Etat subventionne déja de bien des facons les activités des
cliniques commerciales a but lucratif qui fournissent des services non
assureés a leur clientele, nous estimons qu'il s’agit 1a d’'un mauvais usage
des ressources publiques, qui devraient étre consacrées exclusivement a la



810 Conditions, techniques et pratiques

prestation de services médicaux considérés comme efficaces, sars et
éthiquement acceptables a la population canadienne. Toutes les
recommandations qui figurent dans le rapport reflétent cette conviction.

Chosification

Poussé a l'extréme, le désir de réaliser des profits aboutirait a un
marché mondial des matériaux et des services de reproduction. Il serait
possible de faire un bénéfice en achetant et en vendant des ovules, du
sperme, des zygotes, des embryons et des feetus, de méme qu’en offrant des
contrats de maternité de substitution faisant appel 4 des méres porteuses.
-Dailleurs, dans d’'autres pays, des intéréts commerciaux ont déja exploré
certaines de ces possibilités. '

Comme nous l'avons déja
expliqué, nous sommes convain-
cues que certains aspects de
I'expérience humaine ne doivent
jamais étre commercialisés. Les
activités que nous considérons

Nous sommes convaincues que cer-
tains aspects de 'expérience humaine
ne doivent jamais étre commercialisés.
Les activités que nous considérons
comme éthiquement inacceptables en

comme éthiquement inaccep-
tables en raison de ce principe
de non-commercialisation sont
I'achat et la vente de gamétes,
de zygotes, d'embryons ou de

raison de ce principe de non-commer-
cialisation sont I'achat et la vente de
gamétes, de zygotes, d’embryons ou de
foetus et l'utilisation d'incitatifs finan-
ciers dans le contexte des contrats de
maternité de substitution ou d'adop-

foetus et l'utilisation d'incitatifs
financiers dans le contexte des
contrats de maternité de substi-
tution ou d’adoption. Autoriser
des échanges commerciaux de
ce genre saperait, selon nous, le
respect de la vie et de la dignité
humaines, et ménerait a la chosification des femmes et des enfants. Nous
recommandons, tout au long de la partie II, I'interdiction absolue de ces
formes de commercialisation, dans le contexte de I'insémination assistée,
de la procréation assistée, du diagnostic prénatal et de la recherche faisant
intervenir les zygotes et les embryons humains de méme que le tissu feetal.

tion. Autoriser des échanges commer-
ciaux de ce genre saperait, selon nous,
le respect de la vie et de la dignité hu-
maines, et ménerait a la chosification
des femmes et des enfants.

Transfert technologique de I'animal a I’étre humain

Une grande partie des nouvelles techniques de reproduction utilisées
dans le contexte de la procréation médicalement assistée — par exemple la
fécondation in vitro, 'insémination assistée et la congélation d'embryons —
sont aussi employées en vue de I'amélioration génétique des animaux. En
fait, beaucoup d’entre elles ont d’abord été développées pour améliorer la
valeur commerciale du bétail (tout comme, a I'inverse, on applique désor-
mais aux animaux des techniques congues a l'origine pour I'étre humain).
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Par exemple, la modification génique d’embryons d’animaux sert actuelle-
ment a créer de nouvelles variétés animales ayant des caractéristiques
commerciales recherchées.

Le transfert technologique de 'agro-industrie a la médecine humaine
ne laisse pas d'inquiéter bien des gens pour qui ce transfert technologique
sera inévitablement accompagné d'un transfert de valeurs. Les buts de
I'utilisation des nouvelles techniques de reproduction sont bien différents
selon que celles-ci visent 'animal ou l'étre humain. Chez I'animal, on les
utilise pour accroitre le nombre et la valeur commerciale des jeunes mis
bas, et non pour traiter l'infertilité. Néanmoins, si I'on adaptait une
technique donnée a I'étre humain, on courrait le risque qu'elle soit utilisée
a des fins analogues a celles pour lesquelles on 'emploie chez 'animal, ce
qui ménerait a la chosification des femmes et des enfants.

Nous ne croyons pas que les '
techniques développées a des fins
commerciales pour I'amélioration

génétique des animaux soient ap-
pliquées d'une facon analogue a
I'étre humain. Lesvaleurs chéres
aux Canadiens et aux Cana-
diennes (y compris a la fois les
clients éventuels et les médecins)
sont telles que ce genre d'utilisa-
tion est trés peu probable. Néan-
moins, pour prévenir le risque
que les techniques congues a l'in-
tention des animaux puissent
étre utilisées a des fins condam-
nables chez I'étre humain et pour
protéger les intéréts vulnérables
€n cause, nous avons présenté
dans plusieurs chapitres des
recommandations en vue de
Iinterdiction de diverses utili-
sations que nous jugeons immo-
rales et, donc, inacceptables. En
outre, plusieurs de nos recom-
mandations sur la délivrance de
permis aux établissements qui
fournissent des services liés aux

Les aspects techniques de la manipu-
lation .génésique sont a peu prés les
mémes, qu’'ll s’agisse des humains ou
des animaux domestiques; les objec-
tifs sont cependant tout a fait diffé-
rents. Dans le cas des humains, la
manipulation génésique vise a servir
les intéréts de 'lhomme, tandis que
Finsémination artificielle (1A) et le
transfert d’'embryon (TE) chez les ani-
maux domestiques servent a améliorer
la production, dans l'intérét des agri-
culteurs et, en fin de compte, des
consommateurs.

K. J. Betteridge et D. Rieger,
« Transfert d'embryon et techniques
connexes chez les animaux domes-

__tiques : Historique,_situation actuelle et. ..
orientations futures, et liens avec la

médecine humaine », dans les vo-
lumes de recherche de la Commission,
1993.

nouvelles techniques de reproduction sont formulées de fagcon que ces
installations ne puissent étre utilisées qu'a des fins thérapeutiques non
commerciales dans le contexte du systéme de services de santé. Enfin,
nous avons recommandé qu’on impose des limites a ce genre de pratiques
en criminalisant certaines utilisations des techniques de reproduction chez
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I'étre humain. (Pour un examen plus détaillé de la question du transfert
technologique, voir le chapitre 25.)

Pour résumer, nous dirons que la présence d’intéréts commerciaux
souléve de sérieux problémes et des craintes non négligeables. 11y a, par
définition, une différence d’'intéréts dans toute transaction entre un ven-
deur et un acheteur. Dans le domaine des nouvelles techniques de repro-
duction (comme d'ailleurs dans tous les domaines des soins médicaux), il
y a des intéréts vulnérables a protéger, aussi bien ceux des personnes en
cause que ceux de la société dans son ensemble. Si l'activité commerciale
dans ce domaine continue a ne pas étre réglementée, elle risque de saper
les principes d’éthique et les valeurs sociales de base. Il faut donc qu'une
réglementation fédérale dynamique soit adoptée pour que les utilisations
contraires a I'éthique de ces techniques soient interdites, que les priorités
des Canadiens et des Canadiennes en matiére de santé soient respectées,
que la recherche commerciale fasse I'objet d'un examen éthique, que la
sécurité et l'efficacité des produits et des services commerciaux soient
éprouvées convenablement, qu'une information exacte sur ces produits et
services soit mise a la disposition des patients et des médecins, que les
conflits d'intéréts soient réglés de fagon a assurer la protection des intéréts
vulnérables, qu'un acces équitable aux services soit assuré, que les entre-
prises a but lucratif ne réalisent pas des profits parce qu'elles sont subven-
tionnées grace aux ressources publiques, et enfin qu’il n'y ait aucune
chosification.

Cela dit, une fois ces limites adoptées et ces principes posés pour pro-
téger les intéréts vulnérables, nous estimons que les intéréts commerciaux
peuvent jouer un role légitime dans le développement et I'offre de produits
et de services qui risqueraient de ne pas étre offerts autrement et qui
peuvent étre bénéfiques pour beaucoup de Canadiens et de Canadiennes.

Brevetabilité

Notre mandat nous a amenées a examiner le role de la brevetabilité
dans le contexte des nouvelles techniques de reproduction. Les brevets
donnent aux inventeurs de produits ou de procédés nouveaux le droit
d’empécher quiconque de copier, d'utiliser ou de vendre leur invention
pendant un certain nombre d'années (typiquement de 17 a 20 ans), a
moins d’'obtenir d'’eux un permis d'utilisation. Au Canada, la brevetabilité
est assujettie & une loi fédérale, la Loi sur les brevets.

Le droit des brevets a notamment pour but de favoriser l'inves-
tissement commercial dans le développement d'innovations utiles. Comme
nous avons dit que l'entreprise privée peut jouer un réle valable (quoique
limité) dans le développement des nouveaux produits et services liés aux
nouvelles techniques de reproduction, il pourrait sembler opportun de
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prévoir une forme (limitée, elle aussi) de protection de ce genre pour
certaines inventions.

Pourtant, lorsque nous avons approfondi notre étude de la question,
nous avons constaté qu'on ignore a peu prés tout des implications de la
brevetabilité dans ce domaine. En fait, on se demande méme dans quelle
mesure le droit des brevets en vigueur s’applique aux nouvelles techniques
de reproduction. Il n'existe pas de catalogue a jour de matériaux,
d'instruments ou de procédés déja brevetés liés aux nouvelles techniques
de reproduction, par exemple, et ce, largement parce que les inventions
susceptibles d'étres utilisées a cette fin ne sont pas toutes décrites de facon
aussi précise que dans des brevets. (Si elles I'étaient, leurs applications
risqueraient d'étre limitées, et il est bien compréhensible que leurs
inventeurs ne le souhaitent pas.)

Les principes fondamentaux du droit des brevets ont été établis il y a
plus de 200 ans. Ils n'ont donc pas été concus en fonction de certaines des
questions soulevées par les techniques modernes, ce qui explique que cette
spécialité du droit soit en plein changement. L'idée méme de brevetabilité
n’'est plus claire, étant donné que diverses formes « hybrides » de droit de
propriété intellectuelle se sont développées pour résoudre les problémes
soulevés par les techniques nouvelles. Par exemple, le Canada a désormais
un régime de brevetabilité distinct pour les obtentions végétales, et les
fabricants de médicaments doivent respecter des conditions particuliéres
qui imposent de plus grandes restrictions aux détenteurs de brevets pour
protéger les intéréts plus importants de la société. C'est ainsi, par exemple,
que les prix des médicaments brevetés peuvent étre étudiés par le Conseil
d'examen du prix des médicaments brevetés, pour que l'intérét public soit
protégeé.

Dans la mesure o1 il serait opportun de breveter les découvertes liées
aux nouvelles techniques de reproduction, il faudrait peut-étre que leurs
brevets revétent une forme « hybride ». Avant d’aller plus loin, nous tenons
a préciser que nous estimons que toute cette question doit étre étudiée
davantage. Par conséquent, il ne serait pas utile que la Commission
déclare qu'il faudrait accorder — ou ne pas accorder — la protection d’'un
brevet aux découvertes liées aux nouvelles techniques de reproduction.
Compte tenu de la diversité de ces découvertes (elles vont d’équipements
meédicaux comme les aiguilles d'aspiration aux lignées cellulaires
génétiquement modifiées) et de la nature évolutive du droit des brevets, une
déclaration comme celle-la serait inévitablement simpliste et trompeuse.
A notre avis, il est plus utile d'étudier les questions fondamentales dont il
faudra tenir compte pour évaluer la politique en matiére de brevetabilité
dans ce domaine et de dégager les principes dont cette politique devrait
s'inspirer, ainsi que les limites a lintérieur desquelles elle devralt
s’appliquer. :

Pour commencer, nous estimons qu’il faudrait imposer deux limites
claires a la brevetabilité : il ne devrait s'appliquer ni aux traitements



814 Conditions, techniques et pratiques

médicaux, ni aux ovules, au sperme, aux zygotes, aux embryons ou aux
foetus humains.

Traitements médicaux

La premiére de ces limites est déja largement en place. Les
traitements médicaux innovateurs administrés au corps humain ne
peuvent étre protégés par un brevet au Canada, pour plusieurs raisons
d'intérét public, notamment la nécessité d’assurer la liberté d’accés aux
traitements médicaux et une évaluation impartiale de leurs résultats, de
meéme que celle d’éviter les conflits d'intéréts pour les médecins. Il s’ensuit
qu'un traitement innovateur de I'infertilité administré a un étre humain ne
serait pas plus brevetable qu'une nouvelle technique de traitement du
cancer. .

Par contre, les analyses diagnostiques et I'équipement médical
innovateurs utilisés pour les traitements médicaux peuvent étre breveteés,
au Canada. Nous ne comprenons pas précisément pourquoi ils peuvent
I'étre, contrairement aux traitements médicaux. Cette distinction semble
avoir donné de bons résultats jusqu’a présent dans d'autres domaines des
soins de santé, mais il faudrait absolument faire en sorte que la
brevetabilité des sondes géniques et de I'équipement meédical liés aux
nouvelles techniques de reproduction n’empéche pas la réalisation d'essais
de sécurité et d'efficacité suffisants, ne crée pas de conflits d'intéréts pour
les fournisseurs de services dans le contexte des nouvelles techniques de
reproduction, et ne réduise pas l'accés aux traitements.

Zygotes, embryons et foetus

Les commissaires sont fermement convaincues que les zygotes,
embryons et feetus humains ne devraient pas bénéficier de la protection
prévue pour la propriété intellectuelle. (Ils ne seraient pas normalement
considérés comme des « innovations », méme si certains pouvaient étre
tentés de les décrire de cette fagon s’ils ont subi des modifications géniques
ou fait I'objet d'autres recherches du genre.) La morale et le respect de la
vie humaine font que toute reconnaissance des droits de propriété d'un étre
humain a I'égard d’'un autre nous répugne. Par conséquent, en raison de
leur potentiel de vie humaine, les zygotes, les embryons et les feetus ne
devraient pas étre brevetables.

Jusqu'a présent, on n'a pas reconnu de droits de propriété
intellectuelle 4 I'égard des foetus et des embryons humains. Bien que la Loi
sur les brevets n'interdise pas expressément de breveter des formes de vie
supérieures, aucune ne I'a encore €té au Canada, et les tribunaux ne se
sont pas non plus penchés jusqu'ici sur la question de savoir si elles sont
brevetables. Dans la seule affaire déja tranchée dans ce domaine (I'affaire
Pioneer Hi-Bred Limited, de 1989), le tribunal a refusé d'accorder un brevet
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pour une nouvelle variété de féve soja, sans toutefois se prononcer sur cette
question, parce qu'il a fondé sa décision sur d’autres motifs.

Toutefois, le Bureau des brevets autorise la brevetabilité de « formes
de vie microbienne » innovatrices. Cette expression désigne non seulement
les organismes inférieurs comme les virus, les levures et les algues
modifiés, mais aussi les lignées cellulaires tirées d’espéces supérieures, y
compris I'€tre humain. En général, les lignées cellulaires humaines sont
donc brevetables, pourvu qu’elles répondent aux conditions exposées dans
la Loi sur les brevets. Pour étre brevetable, une invention doit étre une
création ou une innovation, et non la simple découverte d'un phénomeéne
naturel préexistant; elle doit aussi étre reproductible et avoir une fonction
utile. Siles chercheurs arrivent a trouver un moyen d’assurer indéfiniment
la reproduction de cellules humaines (c'est ce qu'on appelle
Iimmortalisation de la lignée cellulaire) et de leur trouver une application,
ces lignées cellulaires « immortelles » pourraient étre brevetées, bien qu'elles
existent déja a I'état naturel, si elles satisfaisaient aux critéres de la loi. De
méme, les procédés employés pour la manutention, la préservation, la
modification et I'utilisation de ces lignées cellulaires seraient brevetables
eux aussi.

Les lignées cellulaires humaines sont tirées de divers tissus corporels,
y compris les tissus feetaux et embryonnaires. Bien que les embryons et
les feetus ne soient pas brevetables, les procédés, les techniques et les
lignées cellulaires réalisées a partir non seulement de tissus humains
adultes, mais aussi de tissus embryonnaires et foetaux pourraient étre
brevetables s'ils satisfaisaient aux critéres de la loi. Par exémple, les
lignées de cellules pancréatiques utilisées pour produire de l'insuline sont
brevetées, comme d'ailleurs le procédé de fabrication de I'insuline, et I'on
a aussi breveté les cellules humaines qui ont servi 4 produire de la peau
artificielle. Le développement et la mise au point de techniques comme
celles-la ainsi que la conservation de lignées cellulaires de ce genre
pourraient nécessiter des investissements considérables dépassant ce que
les organismes publics sont susceptibles de vouloir ou pouvoir y consacrer.
Par contre, les compagnies pharmaceutiques ou biotechnologiques
pourraient investir les capitaux nécessaires, a condition de pouvoir compter
en tirer des profits raisonnables, ce qui pourrait dépendre du type et de la
portée de la protection qu'un brevet pourrait leur assurer.

Il est donc possible que la protection d'un brevet visant actuellement
les lignées cellulaires humaines puisse avoir des conséquences bénéfiques
pour les Canadiens et les Canadiennes. Toutefois, on a exprimé des
craintes a ce sujet. Certains y voient un premier pas vers la chosification
de la vie humaine. La brevetabilité de lignées cellulaires tirées de tissus
humains favorisera-t-elle des formes de recherche qui risquent détre
immorales ou socialement indésirables? Le fait est, par exemple, que des
lignées cellulaires tirées de tissus humains pourraient étre utiles non
seulement pour améliorer la thérapie dans les cas de transplantation, mais
aussi pour créer des produits cosmétiques. Comment pourrons-nous fixer
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des limites pour encourager les chercheurs a privilégier les utilisations
souhaitables et a rejeter les autres?

Ce sont 1a certaines des questions dont il faudra tenir compte pour
présenter des propositions visant a faire adopter de nouvelles protections
fondées sur des brevets, ou a changer celles Qui existent déja dans ce
domaine. Nous pourrons peut-étre arriver a un régime de brevetabilité qui
favorise la recherche désirable tout en évitant les problémes de la
chosification et ceux de la recherche contraire a I'éthique. Bien qu'il soit
évident que les zygotes, les embryons, les fcetus, les ovules et le sperme
humains ne devraient pas étre brevetables, ces deux types de problémes
sont bien plus fonction du systéme de réglementation qui coiffe le régime
des brevets que de la brevetabilité comme tel.

Nous avons recommandé 'adoption d'une législation rigoureuse contre
I'achat et la vente de gamétes, de zygotes, d'embryons et de tissus feetaux.
Cette interdiction fixerait les limites de la brevetabilité des formes de vie
microbiennes. Une fois l'interdiction promulguée, la brevetabilité des
lignées cellulaires ne ménerait pas nécessairement a la chosification de la
vie humaine. Par contre, en I'absence d’'une loi interdisant la vente de
gameétes, de zygotes, d'embryons et de tissus foetaux, retirer la protection
d'un brevet aux lignées cellulaires ne suffirait pas en soi a éliminer le
probléme de la chosification de la vie humaine : on n'irait pas acheter et
vendre des gamétes ou des tissus foetaux pour la simple et unique raison
qu'ils seraient brevetés.

Nous avons aussi recommandé la mise en place d'un systéme de
délivrance de permis pour réglementer I'utilisation des zygotes et des tissus
foetaux dans la recherche. Ce systéme exigerait notamment que toutes ces
recherches soient autorisées par un comité d'éthique pour la recherche
(voir les chapitres 22 et 31). Sice régime d’autorisation était mis en ceuvre,
le fait qu'une lignée cellulaire soit brevetée ne favoriserait ni ne permettrait
I'utilisation de tissus foetaux dans les cosmétiques, pas plus qu’il ne
favoriserait ou ne permettrait d'autres recherches socialement indésirables.
Si ce systéme n'est pas mis en place, refuser la protection d'un brevet ne
résoudra pas le probléme, puisque ce n'est pas seulement pour obtenir des
brevets qu'on pourrait se livrer a des recherches contraires a I'éthique.

En d'autres termes, bien que la brevetabilité de lignées cellulaires
humaines souléve certaines inquiétudes, il faut distinguer les problémes
inhérents a cette pratique et ceux qui résultent de I'absence de mécanismes
de protection convenables dans d’autres volets du systéme de réglemen-
tation. Qui plus est, il est important de se rappeler que les régimes de
propriété intellectuelle classiques ne correspondent plus a des catégories
bien délimitées juridiquement. En effet, de nombreux régimes différents de
propriété intellectuelle sont possibles, et les gouvernements peuvent aussi
créer des régimes « hybrides ». De plus, ils peuvent exiger des autorisations
supplémentaires qui modifient les droits du propriétaire de brevet afin de
protéger lintérét public. Par exemple, le gouvernement fédéral pourrait
instaurer une procédure d’'approbation rigoureuse pour certains produits
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nouveaux liés aux nouvelles techniques de reproduction, tout comme il le
fait dans le cas des compagnies pharmaceutiques, qui doivent obtenir son
autorisation avant de mettre leurs nouveaux médicaments brevetés sur le
marché.

Il est évident que cette question mérite une étude plus approfondie.
Il y a trop de régimes possibles — et trop peu de documentation — pour
que nous puissions arriver a une proposition précise quant au contenu
d'une loi sur la brevetabilité. Nous avons décidé de dégager plutot les
principes qui devraient inspirer la politique gouvernementale dans ce
domaine. Nous croyons qu’il est important de favoriser la recherche
susceptible d’améliorer la santé humaine, et que la brevetabilité peut étre
utile en encourageant les sociétés commerciales a investir dans cette
activité. Néanmoins, nous estimons que la politique de brevetabilité
retenue, quelle qu'elle soit, doit respecter des limites précises: la
brevetabilité des traitements médicaux ainsi que des zygotes, embryons et
feetus de méme que des ovules et du sperme humains doit étre interdit. En
outre, dans les domaines des soins médicaux, de la santé et des techniques
de reproduction, la brevetabilité doit étre assujetti a- un systéme de
réglementation plus vaste, applicable aussi a la chosification, a 'accés au
traitement, aux conflits d'intéréts, au contrdle de la qualité, a lexamen
éthique de la recherche et aux autres questions connexes.

A notre avis, I'organisme le plus apte a4 poursuivre I'étude nécessaire
de la brevetabilité est la commission nationale sur les techniques de repro-
duction, en raison de l'accés qu'elle aura a linformation sur le
développement et la prestation des nouveaux produits et services liés aux
nouvelles techniques de reproduction, et en raison aussi de son caractére
représentatif. La Commission recommande par conséquent

206. Que la commission nationale sur les techniques ]
de reproduction, en collaboration avec Industrie
et Sciences Canada (Office de la propriété intel-
lectuelle du Canada), poursuive I'étude des
droits de propriété intellectuelle dans le domaine
des nouvelles techniques de reproduction, afin
de pouvoir présenter des recommandations au
gouvernement fédéral en vue de faire apporter
les modifications nécessaires a la Loi sur les
brevets.

Conclusion

Nous avons présenté dans ce chapitre un apercu de I'importance des
intéréts commerciaux dans le développement et la commercialisation des
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nouvelles techniques de reproduction au Canada. Nous avons aussi
expliqué le role que I'entreprise privée devrait jouer, ainsi que la nécessité
de la limiter et de la réglementer afin de protéger les intéréts vulnérables
des individus et de la société.

Nous avons constaté que les nouvelles techniques de reproduction ne
représentent pas une grande partie des marchés canadiens des produits
pharmaceutiques et biotechnologiques, de I'équipement médical ou des
services médicaux commerciaux. Néanmoins, l'expérience acquise aux
Etats-Unis a révélé que, si elles continuent d’échapper a la réglementation,
les sociétés commerciales peuvent devenir le moteur du développement et
de la prestation des services et des techniques liés aux nouvelles
techniques de reproduction, ce qui peut aboutir au développement de
services dangereux, inopportuns ou non conformes a I'éthique. Il est donc
essentiel que le gouvernement fédéral, en sa qualité de gardien de I'intérét
public, réglemente rigoureusement leurs activités de recherche, d’'essai et
de commercialisation. 11 faut que les intéréts vulnérables (ceux des
patients, des sujets de recherche et de la société dans son ensemble) soient
protégés. Nous estimons que le gouvernement fédéral a tous les pouvoirs
constitutionnels nécessaires pour jouer ce role, aussi bien parce qu'il est
investi du pouvoir de réglementation du commerce et de la propriété
intellectuelle que parce qu'il a pour mandat de garder la paix, de faire
respecter la loi et 'ordre, et de bien gouverner. Son role consiste a protéger
l'intérét public; la possibilité d'intervention qui s'offre a lui n'est pas
éternelle, de sorte que nous sommes convaincues qu'il doit agir pendant
qu'il en est encore temps dans ce domaine en rapide évolution. La création
d'une commission nationale sur les techniques de reproduction, que nous
avons recommandée fortement, fera beaucoup pour assurer cette
réglementation.

Nos recommandations par-
ticulieres sur les meilleurs Il est donc essentiel que le gouverne-
moyens de limiter ou de régle- ment fédéral, en sa qualité de gardien
menter les activités des intéréts  de l'intérét public, réglemente rigou-
commerciaux pour assurer la reusement leurs activités de recherche,

protection des intéréts vulné- d'essai et de commercialisation. La
rables (que doivent refléter les possibilité d’intervention qui s’offre a

e .2 lui n'est pas éternelle, de sorte que
politiques des sous-comités de . g
e . nous sommes convaincues qu'il doit
la commission nationale)

agir pendant qu'il en est encore temps
figurent dans les chapitres ou il gans ce domaine en rapide évolution.
est question de techniques,
d'interventions et de services
précis. Nous préconisons, entre autres, l'interdiction de la commercialisa-
tion inopportune des techniques et des services de reproduction, le
renforcement des modalités d’essai des nouveaux produits et services (ainsi
que de leur approbation pour utilisation), le contrdle des activités de
publicité et de commercialisation des sociétés commerciales, 'examen
éthique de toute la recherche qu'elles subventionnent et I'adoption d'un
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mécanisme de délivrance de permis pour la prestation de services afin
d’assurer le controle de la qualité et la diffusion d'une information objective
aux éventuels patients et patientes. L'adoption de ces recommandations
controlerait et réglementerait I'action des entreprises de fagon a protéger les
intéréts vulnérables des individus et de la société.
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Diagnostic prénatal et techniques génétiques :
introduction et contexte social

O

Pour bien des Canadiens et des Canadiennes, la recherche en géné-
tique et les techniques génétiques présentent un dilemme fondamental sur
le plan humain : d'une part, le besoin de repousser les limites de nos
connaissances et de les appliquer pour le bien de 'humanité et, d’autre
part, le sentiment tout aussi réel qu'il ne faudrait pas toucher a certains
mystéres de la vie. Ce dilemme est souvent exacerbé par le fait que les con-
naissances dans ce domaine évoluent rapidement, bien souvent en
I'absence du débat social indispensable pour que le public en saisisse les
conséquences et y réagisse, et en l'absence d'informations fiables aux-
quelles le public aurait accés et sur lesquelles ce débat pourrait étre fondé.

Bien que de nombreux domaines se rattachent a la génétique, le
mandat de la Commission était d’étudier plus particuliérement les dimen-
sions des connaissances dans le domaine de la génétique et des techniques
génétiques qui s'appliquent a la procréation. Une multitude d’autres
entreprises relévent du domaine de la génétique — la cartographie des
génes qui est actuellement en cours dans le cadre du Projet international
sur le génome humain (voir I'encadré), par exemple, ou la manipulation
génétique du bétail et des plantes. Ces questions dépassaient le cadre du
mandat de la Commission et, en fait, constituent a elles seules un vaste
domaine d'études. Bien que le travail de la Commission ait été limité
nécessairement aux aspects de la génétique qui s'appliquent aux nouvelles
techniques de reproduction, il nous est apparu clairement, au cours de
notre travail, qu'un grand nombre de questions plus générales touchant la
génétique préoccupent la population canadienne et que d'autres orga-
nismes devraient continuer a les aborder a mesure qu'elles évoluent.

La Commission a relevé quatre applications des connaissances et des
techniques génétiques qui se rapportent a la reproduction. Bien que, pour
chacune d’elles, on se serve des connaissances et des techniques en
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génétique pour établir le patrimoine génétique avant la naissance, l'appli-
cation des techniques varie beaucoup d'un cas a I'autre, tout comme le font
les problémes que souléve leur utilisation.

La premiére application — le diagnostic prénatal des maladies et des
anomalies génétiques — utilise des techniques comme I'amniocentése pour
déceler des malformations feetales. C’est devenu un élément bien connu
des soins prodigués aux femmes dont la grossesse est a haut risque. La
fagon dont le Canada a introduit et réglementé 'utilisation de certaines
techniques de DPN, comme I'amniocentése, a servi de modéle a I'échelle
internationale. Les Canadiens considérent que le DPN est un service de
santé précieux pour les femmes qui présentent un risque élevé d'avoir un
feetus malformé; toutefois, certains aspects de cette technique justifiaient
que la Commission s'y arréte. I fallait juger si le diagnostic prénatal est
offert dans l'intérét des femmes et de la société, évaluer l'effet de l'utili-
sation de cette méthode sur les attitudes de la société a I'égard des handi-
caps et des personnes handicapées, et faire des recommandations sur la
meilleure facon de gérer le systéme, en s'assurant que le Canada soit prét
a aborder les nouvelles questions et les progrés en la matiére : c'était 1a le
défi que devaient relever les commissaires.

Le Projet sur le génome humain

Le Projet sur le génome humain est une entreprise internationale lancée et coor-
donnée par les Etats-Unis afin de déterminer la structure et la position d’envi-

ron 100 000 génes humains. Des équipes de chercheurs de divers pays participent
au projet, entrepris en 1986, et cherchent & séquencer 'ADN contenu dans les
génes humains. On espére que les renseignements réunis dans le cadre du projet
contribueront a la découverte éventuelle de fagons de guérir de nombreuses mala-
dies héréditaires. Jusqu’a maintenant, on n'a réussi a identifier qu’envi-

ron 5 pour 100 des génes et & en déterminer ia positon; les chercheurs espérent
mener le projet a terme d'ici 'an 2005. Les pays participants comprennent le
Japon, la France, la Grande-Bretagne, I'Allemagne, le Danemark et I'ltalie; le
Canada y participe depuis 1992. La Commission n'a pas examiné le Projet sur le
génome humain comme tel, car elle devait, aux termes de son mandat, examiner
les fagons dont la recherche génétique et les nouvelles techniques, tout parti-
culierement les techniques de reproduction, influaient sur la procréation.

Une deuxiéme application des techniques de DPN est le dépistage
anténatal des troubles d'apparition tardive (maladies ou affections que I'on
peut déceler avant la naissance mais qui ne se manifestent pas avant I'age
adulte) et des génes de susceptibilité (des génes qui augmentent la suscep-
tibilité d'un individu a certains problémes de santé qui peuvent ou non
apparaitre plus tard dans la vie, comme les cancers et les cardiopathies).
Actuellement, cette technique n'est pas d'un usage courant et la
Commission a donc eu 'occasion d’'étudier ses conséquences et d'en discu-
ter avant qu’on ne la perfectionne. Nous avons constaté, par exemple, que
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cette technique pose des problémes quant au consentement éclairé et a la
confidentialité, et souléve des inquiétudes a propos de la qualité des
conseils que regoivent les personnes qui envisagent d’avoir recours a un tel
examen ou qui s’y soumettent. Il1y a aussi le probléme de la pertinence de
I'utilisation de ressources médicales a cette fin.

La troisiéme application des techniques de diagnostic prénatal — le
choix du sexe pour des raisons non médicales — souléve également des
problémes moraux et sociaux. Les techniques génétiques permettent de
déterminer de facon fiable le sexe du foetus avant la naissance; on peut se
servir de cette technique pour déceler les feetus susceptibles de souffrir
d'une maladie héréditaire liée au sexe. La Commission a da juger si I'utili-
sation de techniques génétiques pour déterminer le sexe d'un feetus était
indiquée ou acceptable lorsque la présence ou l'absence d'une maladie
héréditaire n'entre pas en ligne de compte..

La quatriéme application sur
laquelle s’est penchée la Commis-
sion, la thérapie génique, est la

plus récente et la plus complexe.
Cette technique permet non
seulement de déceler des mala-
dies et des anomalies hérédi-
taires, mais elle cherche égale-
ment a les traiter par I'introduc-
tion de génes normaux avant ou
aprés la naissance. Bien que la
thérapie génique soit une tech-

nique nouvelle et qu’elle n’ait pas

été tentée chez I'humain au
Canada, ce domaine prend de
I'expansion. L'utilisation de cette
technique souléve bien des inquié-
tudes chez les Canadiens et
Canadiennes, qui craignent que
I'on en vienne a s’en servir pour
modifier le patrimoine génétique
des étres humains pour des rai-
sons autres qu'une maladie
grave. La Commission a eu le
rare privilege d'étudier et d'éva-
luer une technique ainsi que ses

A cause de I'intérét croissant du public
a I'égard du débat sur les nouvelles
techniques de reproduction et sur le
diagnostic prénatal en particulier, les
professionnels sont davantage tenus
d'expliquer leur réle en médecine
moderne et de justifier la mise au point
de techniques controversées. De plus
en plus, les scientifiques et les profes-
sionnels de la santé doivent préter une
attention toute particuliére non seule-
ment aux intéréts professionnels, mais
aussi a leurs responsabilités a I'égard
de la société. Cette obligation favorise
la diffusion de renseignements et
d’avis émanant de spécialistes sur des
questions complexes et délicates.

" “LF”MacKay'et F.C: Fraser, « Histo-—

rique et évolution du diagnostic pré-
natal », dans les volumes de
recherche de la Commission, 1993.

conséquences sociales et morales et son incidence sur des générations a
venir avant qu'elle ne devienne une rg’;alité dans notre pays. Voila
I'occasion de recommander une politique de fagon a fixer les paramétres de
I'évolution de cette technique a la lumiére des conséquences percues.

La Commission a abordé I'examen de ces quatre applications de la
génétique comme elle avait procédé pour celui des autres techniques de
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reproduction. Les pratiques actuelles et leurs conséquences possibles pour
la société et les générations futures de Canadiens et de Canadiennes ont
été examinées au moyen de projets de recherche de grande envergure dans
des domaines comme I'éthique, la sociologie, le droit ainsi que d’autres
disciplines, et d'études sur le terrain menées dans des cliniques partout au
Canada. Les résultats de nos recherches sont exposés en détail dans les
volumes de recherche intitulés Le diagnostic prénatal : Apercu de la
question et conséquences sur les personnes; Pratique actuelle du diagnostic
prénatal au Canada; et Le diagnostic prénatal : Progrés récents et a prévoir.
Nous avons tiré nos conclusions et fait nos recommandations en nous
fondant sur nos principes éthiques et sur des traitements meédicaux
éprouvés, démarche que nous avons décrite a la partie I du présent
rapport. Les conséquences éthiques et sociales considérables de
I'utilisation de ces techniques ont été évaluées dans le cadre d’études
commandées par la Commission, ainsi que par la collecte et 'analyse de
donneées.

L'enquéte de la Commission a révélé des faits intéressants et parfois
inquiétants. Nous avons trouvé, par exemple, que les chercheurs et les
praticiens dans ce domaine n'ont généralement pas réussi a informer adé-
quatement le public sur le réle des services génétiques au Canada. Le
public était fort peu conscientisé et comprenait mal ces techniques. Nous
avons constaté que certaines femmes qui se soumettaient au diagnostic
prénatal n'avaient pas obtenu tous les conseils ni tous les renseignements
dont elles avaient besoin. L'écart que nous avons pergu dans les attitudes
et convictions a I'égard des techniques de DPN chez les médecins qui
renvoient des patientes pour des tests génétiques nous fait craindre pour
les soins aux patientes et I'accés de ces derniéres aux soins de santé.

Les chercheurs et les praticiens ne sont pas les seuls responsables des
lacunes de l'information du public. Malgré la complexité des questions
concernant ces technologies, des articles a sensation et tout a fait
simplistes continuent & paraitre dans les revues scientifiques, la presse
populaire et celle des affaires. Bien que l'application de ces diverses

' technologies soit trés limitée et ne touche qu'une petite partie de la
population, le public a I'impression que les tests génétiques sont devenus
une grande industrie et que ces techniques sont utilisées a grande échelle.
La désinformation a donc contribué a forger les connaissances et les
attitudes du public dans ce domaine.

L'importance d'évaluer une technique avant qu’elle ne soit introduite
dans la pratique courante est un autre théme qui est ressorti de notre
enquéte sur le diagnostic prénatal et la génétique appliquée. Par exemple,
le Canada a été un chef de file dans le domaine des essais cliniques de
techniques invasives de diagnostic prénatal, comme 'amniocentése et le
prélévement de villosités choriales, que I'on pratique dans des services de
génétique spécialisés; toutefois, les techniques de dépistage non invasives,
comme I'échographie prénatale, qui sont utilisées a plus grande échelle par'
le corps médical, n'ont pas été étudiées avec autant de soin. La pratique
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de I'échographie a pris un essor important au point qu'aujourd’hui, au
moins 80 pour 100 des femmes enceintes au Canada se soumettent a cet
examen de dépistage, ce qui colite trés cher au systéme de santé, alors que
I'on discute encore du fait de savoir si ce procédé comporte des avantages.
Ces problémes et bien d’autres sont examinés dans les quatre prochains
chapitres. -

Pour aborder les problémes posés par le DPN et les techniques
génétiques du point de vue des politiques gouvernementales, il faut se
demander comment garantir une gestion efficace et morale de I'introduction
et de l'utilisation de ces technologies; il est important de mettre en place
des mécanismes pour garantir que I'on offre aux femmes et a leurs enfants
des soins de santé efficaces, siirs et responsables.

Lenquéte de la Commission a confirmé l'idée que ces puissantes
techniques pourraient prendre une expansion rapide. A mesure que les
techniques existantes s'améliorent et que de nouvelles techniques font leur
apparition, les prises de décision en la matiére deviendront de plus en plus
complexes et difficiles. La Commission conclut que des efforts conjoints
sont nécessaires aux niveaux fédéral et provincial afin de traduire une
volonté sociale de surveiller les progrés et d'établir des mécanismes qui
garantissent le respect de certaines normes dans le domaine de la
recherche et dans la pratique. Les chapitres suivants montrent comment
les données soumises a la Commission ont mené a cette conclusion.

. Notre conclusion refléte le souci des commissaires de respecter une
éthique du souci d'autrui, d'évaluer les intéréts individuels et collectifs, et
de protéger les intéréts qui peuvent étre compromis. Les répercussions des
applications pratiques des connaissances et des techniques génétiques
varient en fonction de leur utilisation projetée et des intéréts en jeu, ce dont
il faut tenir compte lorsqu'on élabore les politiques en réponse a ces
éléments. L'objectif de nos recommandations est de mettre sur pied un
systéme intégré de services et de normes afin de fournir un cadre stra-
tégique qui pourrait étre adapté a I'évolution des techniques, tout en
continuant de tenir compte des aspects sociaux et moraux de la question.

La recherche et les pratiques dans le domaine de la génétique
appliquée aux techniques de reproduction se font dans le cadre du systéme
des soins de santé, mais les questions qu’'elles soulévent ont des réper-
cussions sur la société tout entiére. Dans la suite de cette introduction,
nous examinerons les valeurs et les attitudes des Canadiens et des Cana-
diennes a cet égard et les thémes communs qu’a inspirés a la population
l'utilisation de ces techniques.
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Opinion de la population canadienne

L'utilisation des connaissances et des techniques génétiques dans le
domaine de la procréation était un sujet d'inquiétude pour les participants
tant dans les audiences publiques, les séances privées, les tables rondes
et les panels que dans les rapports écrits. De nombreux groupes et parti-
culiers ont exposé leur point de vue. Ils ont fait part 4 la Commission de
leurs inquiétudes a propos de certaines techniques bien précises — qui
feront I'objet des chapitres suivants — mais aussi de leur opinion a propos
de la génétique en général. Les enquétes nationales de la Commission ont
révélé de nombreux aspects du contexte social global dans lequel le diag-
nostic prénatal et les techniques génétiques sont mis au point et utilisés;
certaines de ces questions ont été abordées de facon générale dans la
partie I. Certaines d’entre elles semblent faire 'unanimité au sein de la
population. Leur appui général était manifeste dans le cas de I'utilisation
du DPN pour déceler une maladie héréditaire, par exemple : 84 pour 100
des Canadiens et Canadiennes étaient en faveur de son utilisation. Une
majorité encore plus importante s’est dégagét a propos de la question du
choix du sexe de 'enfant : 92 pour 100 des Canadiens et Canadiennes sont
fortement opposés a l'avortement lorsque le sexe du foetus n'est pas
conforme au désir des parents.

Grace au dialogue public a propos des applications de la génétique a
la procréation, les commissaires se sont rendu compte de la grande diver-
sité des opinions des Canadiens et des Canadiennes, ce qui a apporté des
éléments d'information a notre enquéte. Certains groupes représentant les
personnes porteuses ou atteintes d'une maladie héréditaire, par exemple,
estimaient qu'il fallait faire de la recherche en génétique pour mettre au
point un traitement efficace et obtenir la guérison; d’autres s’inquiétent des
conséquences de telles recherches et se sont prononcés en faveur d'un
moratoire. Plusieurs thémes concernant la génétique et les nouvelles
techniques de reproduction se sont dégagés et semblaient définir 'opinion
de nombreux Canadiens a propos des nouvelles techniques de reproduction
en général.

« Le futur, c’est aujourd’hui »

Au cours des consultations qu’a tenues la Commission, la conscien-
tisation et l'inquiétude croissantes a propos du pouvoir de la génétique
étaient manifestes. Beaucoup de Canadiens et de Canadiennes ont
exprimé des craintes a propos des possibilités croissantes de déterminer
leur patrimoine génétique et de leurs conséquences pour leurs possibilités
d’emploi, leur mode de vie, et surtout les soins de santé qu'on leur offre et
leur choix quant a la reproduction. D’autres ont demandé un débat de
politique sociale sur 'orientation nouvelle de la génétique dans la société
canadienne.
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Pour certains, les découvertes dans le domaine de la génétique sont

tout simplement trop rapides pour que la société les comprenne et encore

plus pour qu'elle sy adapte.
Dans notre enquéte nationale,
par exemple, 35 pour 100 des
répondants étaient d’accord avec
l'affirmation disant que la
médecine faisait des progrés trop
rapides pour que la société suive.
Nombreux sont ceux qui ont
l'impression que le futur nous
arrive sans que des membres de
la société autres que les
scientifiques et

aient l'occasion de T'évaluer

les médecins .

Pendant ce temps, il semble que l'on
fasse chaque semaine de prétendus
progrés dans le domaine des nou-
velles techniques de reproduction et
de la recherche sur ’ADN recom-
binant. [...] Nous avons atteint un
stade de développement technique ou
limpensable se pratique déja et ou la
capacité d'imposer un contrble
génétique total semble & peine hors de
notre portée. (Traduction)
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comme il faut.

Certains participants avaient
l'impression que les techniques
génétiques suivaient les lois du
marché — que les intéréts
commerciaux et non ceux de la )
société dictaient la nature et l'orientation des progrés en la matiére.
Certains participants ont demandé un moratoire sur la recherche afin de
laisser aux gouvernements et au public le temps d'en évaluer les
implications sociales, morales et 1égales avant que la science ne progresse,
mais peu de suggestions ont été apportées sur la fagcon de mettre ces idées
en pratique.

Certains ont répondu de
facon plus personnelle et se
demandaient si I'on faisait pres-
sion sur les femmes pour qu’elles
se soumettent au diagnostic pré-
natal simplement parce quil est
offert et non parce qu’elles le sou-
haitent, ou si on les y oblige. Des
participants se sont dits inquiets
de la prolifération de ces tech-
niques,; qui pousserait les
femmes a penser qu'y avoir
recours, «c'est faire preuve du
sens des responsabilités », malgré
le fait que, de T'avis de certains : :
participants, le débat social sur
I'utilité et les conséquences de ces techniques n'a pas été suffisant.

La Commission a étudié les pratiques actuelles, les lignes directrices
existantes et la recherche qui se fait au Canada dans ces domaines. Nous

F. Bazos, simple citoyenne, compte
rendu des audiences publiques,
Toronto (Ontario), 20 novembre 1990.

Le potentiel de déshumanisation et de
dépersonnalisation de 'humanité est

tout a fait réel et effrayant. En réalité,

les scientifiques qui se livrent & des
manipulations génétiques, une expres-

.~.Sion que-bien.des .gens trouvent.. ———

odieuse, cherchent & fausser la nature.
(Traduction)

C. Johnson, Fédération des Instituts
féminins du Canada, compte rendu

des audiences publiques, Winnipeg

(Manitoba), 23 octobre 1990.
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avons formulé des recommandations qui, si elles sont mises en ceuvre,
protégeront les intéréts plus vulnérables des individus et de la société et
permettront de mieux informer le public et de lui rendre des comptes. Nos
recommandations permettront également la tenue d'un débat public éclairé
sur les répercussions de l'utilisation des nouvelles techniques génétiques.
Notre engagement a I'égard de nos principes directeurs et des traitements
qui ont fait leurs preuves, notamment I'usage a bon escient des ressources
des soins de santé, nous a aidées a établir un cadre de travail solide au
sein duquel une recherche et un progrés responsables et respectueux de
I'éthique peuvent avoir lieu dans ce domaine. Les détails de nos recom-
mandations concernant les diverses techniques, et la fagon dont la mise en
ceuvre de ces recommandations garantirait des progrés responsables et
respectueux des principes d’éthique en ce domaine, sont exposés dans les
chapitres qui suivent.

L'espoir d’un traitement et d’une guérison

En plus des préoccupations sur la nécessité d'un contréle social de la
mise au point et de l'utilisation des techniques génétiques, les commis-
saires ont entendu les témoi- ’
gnages de Canadiens et Cana-
diennes qui souffrent d’'une mala-
die héréditaire. Nombre d’entre
eux ont fait part de leur histoire a

Il faut encourager la thérapie génique
pour que les personnes qui souffrent
d'une maladie aient I'espoir de pouvoir

la Commission et ont mis l'accent se faire traiter un jour. Au cours de la
sur le fait que le diagnostic pre- prochaine décennie, nous en saurons
natal leur avait offert 1la de plus en plus sur notre patrimoine
possibilité d’avoir un enfant en génétique et il est important de mettre
bonne santé et que la recherche sur pied des programmes qui permet-
en génétique leur donnait I'espoir tropt d'utiliser et d’appliquer ces con-
de pouvoir étre soignés ou de naissances, de sorte que I'on ne se

bornera plus & dire & des gens comme
moi qu'ils mourront probablement
d’'une certaine maladie ou que leurs
enfants en souffriront probablement; ils

guérir.
Au cours des audiences,
nous avons constaté que ce ne

sont pas tant les techniques auront le choix de se soumetire a un
comme telles qui inquiétent la traitement ou & un test prédictif, ou
population mais plutét la fagon encore d’avoir recours & la planifi-
dont on les applique. Dans le cas cation familiale. (Traduction)

de la thérapie génique, par

exemple, il a été dit a la Commis- T. Jung, simple citoyenne, compte
sion que la recherche visant a rendu des audiences publiques,

Vancouver (Colombie-Britannique),

&pi t a trai maladies
dépister e raiter des die 27 novembre 1990.

et des anomalies génétiques pré-
cises était acceptable et devrait
méme étre encouragée.
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Toutefois, 'application de ces mémes techniques pour relever et modifier
des caractéristiques qui ne relévent pas du domaine médical, méme si cela

était possible, serait inacceptable.
Nous avons entendu les argu-
ments de personnes qui s’oppo-
sent au diagnostic prénatal pour
diverses raisons, mais nous
avons également entendu le
témoignage de couples dont
I'enfant était décédé des suites
d’une maladie héréditaire grave et
qui avaient le sentiment que le
diagnostic prénatal leur avait
offert leur seule chance d’avoir
un enfant en bonne santé; ils
pensaient que, sans cela, ils
n'auraient pas pu avoir d’enfants.

Les risques de discrimination

Les personnes handicapées

D’aucuns craignent que
I'application des connaissances
en génétique pour détecter les
feetus anormaux ne meéne a la
discrimination a Il'égard de
certains groupes ou de certains
segments de la société. Les
porte-parole des personnes
handicapées s'inquiétaient du fait
que l'utilisation du diagnostic
prénatal puisse dévaloriser ces
groupes aux yeux de la société
canadienne ou perpétue des
attitudes discriminatoires. Nous
avons également essayé de savoir
quelles étaient les opinions de
différents groupes sociaux a ce
sujet — par exemple, les commu-
nautés ethnoculturelles et
autochtones. Nous avons appris,
entre autres, que ces questions
revétent une signification particu-
liere pour certains membres des

Au moment méme ou la société com-
mence a s’ouvrir aux personnes handi-
capées, qui en ont été exclues depuis
si longtemps, les NTR suscitent de
nouvelles fagons de les dévaloriser en
essayant de créer I'enfant parfait.
(Traduction)

J. Rebick, Comité canadien d’action
sur le statut de la femme, compte
rendu des audiences publiques,
Toronto (Ontario), 29 octobre 1990.

Les progrés immenses accomplis dans
le domaine de la technique de 'ADN
recombinant permettent de détecter un
plus grand nombre de génes liés a
des maladies, souvent chez des indi-
vidus qui ne présentent encore aucun
symptéme. Qui devrait avoir accés a
cette information? Quels sont les
droits du patient a la confidentialité?
Quelle influence cela peut-il avoir sur
les rapports entre I'industrie,

--Femployeur-et Yemployé-potentiel? --———

(Traduction)

J.H. Jung, Regional Medical Genetics
Centre, Fetal Development Clinic et
Reproductive Endocrinology Commit-
tee, University of Western Ontario,
compte rendu des audiences
publiques, London (Ontario),

2 novembre 1990.
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communautés autochtones qui considérent que les personnes handicapées
ont une relation particuliére avec le Créateur.

Les personnes handicapées nous ont fait part de deux préoccupations
d'ordre général a propos des techniques génétiques. Elles pensent que
I'objectif principal de l'utilisation du diagnostic prénatal pour détecter les
foetus atteints d'une maladie ou d'une anomalie héréditaire est d’éliminer
ces problémes et elles s'inquietent du fait que cela pourrait mener a la
dévalorisation sociale des personnes handicapées. Elles estiment que
I'existence tacite et I'acceptation de ces techniques reflétent et renforcent
les attitudes discriminatoires a I'égard des personnes handicapées. Leur
deuxiéme préoccupation concerne le versement de fonds publics a la
recherche, au développement et a I'application du diagnostic prénatal et des
techniques génétiques, ce qui réduirait les ressources déja limitées dont
peuvent bénéficier les programmes et le soutien a I'intention des personnes
handicapées et de leur famille.

Les femmes

Les groupes représentant les femmes ont déclaré a la Commission que
I'utilisation du diagnostic prénatal pour déterminer le sexe du feetus
pouvait étre utilisé de fagon discriminatoire. De nombreuses femmes ont
signalé a la Commission qu’'accepter le choix du sexe en l'absence de
raisons médicales dévaloriserait les femmes aux yeux de la société.

De nombreuses participantes étaient aussi préoccupés par les con-
séquences de ces techniques sur les femmes enceintes qui y ont recours.
Les groupes de femmes ont demandé si toutes les femmes bénéficiaient du
meéme acces a ces techniques, si I'on exercait sur elles des pressions ou si
on les obligeait a avoir recours a ces techniques et a un avortement si I'on
découvrait une maladie ou une anomalie héréditaire. Ces groupes ont
également demandé si les patientes bénéficiaient de counseling et d'un
soutien adéquat pour les aider a choisir les tests, le traitement et les soins
qui conviennent dans leur cas.

Les Canadiens et Canadiennes nous ont clairement indiqué qu’ils
n'approuvent pas l'utilisation discriminatoire des techniques de repro-
duction. Nous avons étudié en détail les effets possibles de I'application
des connaissances en génétique au diagnostic prénatal a de telles fins. Les
recommandations de la Commission reflétent notre éthique du souci d'au-
~ trui et nous sommes fortement opposées a l'utilisation du diagnostic préna-
tal et des techniques génétiques a des fins non médicales ou discrimi-
natoires qui dévaloriseraient les femmes.

Les personnes présentant un risque génétique

Certains ont également fait part 4 la Commission de leurs craintes que
I'on applique les techniques de dépistage génétique a la population en
général et que des personnes présentant un risque de maladie ou une
susceptibilité génétique fassent l'objet de discrimination. L'utilisation de.
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cette méthode en dehors du cadre de la reproduction ne fait pas partie de
notre mandat — c’est I'un des problémes plus généraux que soulévent les
connaissances en génétique, problémes auxquels nous avons fait allusion
au début de ce chapitre. Toutefois, ce probléme souléve des questions qui
relevent de notre mandat pour ce qui est de l'aspect confidentiel de
I'information obtenue par ce moyen. Nous faisons des recommandations
quant a la protection de I'information obtenue au moyen de tests prénatals
afin qu'elle ne soit pas utilisée a mauvais escient et que les personnes d'un
certain génotype ne fassent pas l'objet de discrimination sur le plan de
I'emploi et des assurances.

Craintes au sujet de I'avenir et du recours a des techniques
utilisées sur les animaux

Au cours des audiences publiques de la Commission, certains partici-
pants se sont inquiétés des similitudes entre les techniques utilisées dans
I'élevage d’animaux domestiques et celles de la procréation médicalement
assistée chez 'humain. Parmi ces préoccupations, il y avait le fait que les
femmes et la reproduction pourraient étre exploitées et réifiées si les tech-
niques mises au point par I'agro-industrie étaient appliquées aux étres
humains sans égard aux valeurs sociales et morales.

Comme nous l'avons dit au
chapitre 24, lapplication aux
* étres humains d'une technique

utilisée sur les animaux est pra- Personnellement, je trouve que la
tique courante en médecine et, en manipulation et les techniques de
fait, on considére généralement recombinaison du génome humain

sont une forme inacceptable de ges-

qu'elle est souhaitable. En effet, , g X X
tion de la santé publique. (Traduction)

le Conseil de recherches meédi-
cales, dans ses lignes dlr, ectrices D. Tkachuk, simple citoyen, compte
pour la recherche, fa)qge que rendu des audiences publiques,
I'innocuité et I'efficacité des tech- Vancouver (Colombie-Britannique),
niques que I'on se propose d’utili- 26 novembre 1990.

ser sur des €tres humains soient J.._
d’abord testées sur des animaux,
si la chose est possible. Les
modéles animaux sont aussi largement utilisés pour la recherche au
béneéfice des étres humains, dans la mesure du possible. Cette approche
est également une partie intégrante des normes internationales établies par
la Déclaration d’'Helsinki. La recherche sur des animaux de laboratoire a
permis d'évaluer de nouvelles techniques chirurgicales, des modes
dimmunisation, de nouveaux médicaments, des transplantations et
d'autres techniques. La recherche de ce type est une composante de la
médecine qui est largement acceptée si elle se fait en respectant les normes
et les régles de I'éthique et si elle assure une certaine protection aux
animaux utilisés a cette fin.
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L'inquiétude que souléve le transfert de techniques de manipulation
des zygotes n'est pas tant le fait qu'elles aient d’abord été expérimentées
sur des animaux mais qu’elles aient été mises au point dans le but d'aug-
menter le rendement de 1'élevage
du bétail. Leur application aux
étres humains dans cette optique

nuirait aux intéréts des fermmes
et de la société. En effet, les inté-
réts de ces derniéres sont trés
différents des intéréts commer-
ciaux. Certains participants crai-
gnaient que le transfert des tech-

Les Canadiens et Canadiennes sont
trés inquiets des effets que les progres
techniques ont eu sur la nature. Nous
ne pouvons pas présumer, je pense,
qu'ils sont moins inquiets, ou qu'ils
devraient I'étre, de ce que la technolo-

gie peut faire a leur personne ou a la
nature humaine. (Traduction)

niques de I'élevage commercial du
bétail a la médecine n’'entraine
dans son sillage ses valeurs et
ses objectifs commerciaux.
L'enjeu est important et il faut
I'étudier afin de décider de la
nécessité de prendre des mesures
pour limiter et réglementer de tels
transferts. La Commission consi-
dére que l'application aux étres humains de techniques utilisées sur des
animaux est néfaste uniquement si l'on transfere des techniques
inadéquates ou qu'on les utilise a des fins répréhensibles. Il ne faut pas
confondre les objectifs visés dans les deux cas. Lorsqu’elle est possible, la
recherche sur des animaux est un préalable moralement acceptable a la
recherche sur 'humain. Il est donc souhaitable d'appliquer les connais-
sances sur les techniques de reproduction acquises grace a la recherche
zootechnique, a condition que ces applications respectent les principes
moraux et aboutissent a un résultat bénéfique pour les femmes et la
société.

La Commission s’est penchée sur l'historique de la reproduction
assistée du bétail et de ses liens avec la procréation médicalement assistée
chez les étres humains. La recherche a clairement confirmé I'interdépen-
dance des techniques congues pour étre utilisées sur le bétail et celles qui
sont appliquées aux étres humains; un coup d'oeil aux dates importantes
de I'histoire de la procréation médicalement assistée nous montre que le
transfert des connaissances et des techniques s'est fait dans les deux sens
(voir 'encadré). Cet échange de techniques continuera probablement. Voici
certains des domaines dans lesquels il existe des possibilités de transfert
aux étres humains de techniques congues dans le cadre de travaux sur
I'amélioration génétique d’animaux :

C. Cassidy, Citizens for Public Justice,
compte rendu des audiences
publiques, Toronto (Ontario),

29 octobre 1990.

] I'évaluation de la viabilité d'un zygote avant son transfert en se
fondant sur l'activité métabolique;

. I'amélioration des techniques de congélation et de décongélation,
surtout pour les ovules;

. le diagnostic génétique par des techniques moléculaires.
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Recherche zootechnique *
et procréation médicalement assistée

On a réussi le transfert de zygotes chez les animaux domestiques prés de 44 ans
avant qu'il ne soit pratiqué chez les étres humains (mouton en 1934; cochon et vache
en 1851; cheval en 1974). Toutefois, les zygotes étaient obtenus soit par une
intervention chirurgicale, soit par lavage utérin et non par la fécondation in vitro des
ovocytes. La FIV n'était pas utilisée pour les animaux domestiques parce que les
zygotes ne se développaient pas in vitro au-dela des stades de deux & huit cellules et
des zygotes a un stade aussi précoce de leur développement ne s'implantaient pas
dans l'utérus. Etant donné que les zygotes animaux devaient étre a un stade de
développement plus avancé pour pouvoir s'implanter (stade morula ou blastocyste),
les éleveurs avaient recours au lavage utérin ou & une opération chirurgicale, et non a
la FIV, pour obtenir des zygotes.

-Ainsi, lorsque les scientifiques ont commencé leurs recherches sur les techniques de
FIV chez les étres humains, dans les années 1960, ils n'appliquaient pas une
technique utilisée pour la sélection génétique des animaux. Au contraire, la recherche
sur la FIV humaine a abouti & la naissance du premier enfant congu in vitro en 1978.
Par contre, les travaux subséquents sur le bétail ont abouti & la naissance de la
premiére vache congue in vitro en 1982. Donc ['utilisation de la recherche médicale
sur la FIV a précédé son application a 'amélioration génétique des animaux.

L'utilisation de I'endoscopie et de I'échographie pendant le processus de FIV chez les
étres humains a favorisé une utilisation analogue de ces techniques chez les
animaux. La découverte récente du fait que l'effet combiné de I'hormone de
croissance et de la stimulation ovarienne chez les femmes favorise la maturation des
ovocytes en vue de leur prélevement a mené a I'utilisation de procédés semblables
sur les cochons, les moutons et le bétail.

A rinverse, les connaissances acquises au cours de la recherche destinée a
augmenter la production animale a permis d’améliorer grandement les techniques
destinées & combattre l'infertilité humaine. De nombreux aspects des procédés de
FIV chez les étres humains dans le domaine de la manipulation des zygotes ont été
inspirés d’études menées sur les animaux. Par exemple, on doit aux procédés mis au
point sur les animaux les premiéres interventions réussies avec des zygotes humains
congelés.

La découverte récente de 'amélioration de la maturation des zygotes humains par
I'addition de cellules somatiques au milieu de culture in vitro est également inspirée
de recherches sur 'amélioration génétique des animaux. Le perfectionnement des
techniques favorisant la maturation des zygotes animaux jusqu’au stade morula ou
blastocyste a fait 'objet de nombreuses recherches parce que, comme nous I'avons
dit plus haut, ces zygotes ne peuvent étre transférés avec succés qu'a ce stade plus
avance de leur développement. La technique de la « coculture », ol I'on se sert de
cellules somatiques, s’est avérée 'une des plus efficaces et on I'utilise maintenant sur
des zygotes humains. Si elle est fructueuse, les médecins qui pratiquent la FIV
décideront peut-étre & I'avenir de transférer les zygotes humains au stade blastocyste
(quatre & sept jours) au lieu de zygotes au stade deux a huit cellules (deux a trois
jours). Ceci permettrait de détecter plus aisément les zygotes dont le développement
est compromis. Si seuls les zygotes sains étaient transférés, on pense que les
chances d’obtenir une naissance vivante seraient accrues.
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Cependant, comme nous 'avons déja expliqué, il n'est acceptable de trans-
férer que certaines techniques et seulement certaines applications de celles-
ci. Toute technique appliquée a des étres humains doit répondre a des
buts acceptables sur le plan de I'éthique. En gardant ce principe a I'esprit,
nous passerons en revue dans la suite de cette introduction au diagnostic
prénatal certaines des téchniques spécialisées et expérimentales de
manipulation des zygotes animaux et leurs applications possibles a la
recherche sur la FIV chez les étres humains.

Micromanipulation des zygotes et des embryons

La micromanipulation est une technique qui connait des progres
rapides et qui permet de modifier, sous le microscope, la structure ou la
fonction des gamétes et des zygotes animaux aux premiers stades de
développement, au moyen d'instruments spécialisés minuscules.

On peut dire, de fagon générale, que les zygotes peuvent étre divisés
ou combinés a divers stades de leur développement, y compris jusqu'au
stade blastocyste. L'application la plus simple est la « division d’embryon »
qui permet de produire un nombre limité d’animaux génétiquement iden-
tiques. Cette technique est utilisée commercialement a petite échelle
depuis plusieurs années. Tout récemment, on I'a poussée plus loin pour
produire des zygotes et des veaux a partir de cellules séparées (blastomeéres)
de zygotes bovins au stade 4 a 16 cellules. Cette méthode a été baptisée
a tort « clonage » (voir ci-dessous).

On peut aussi combiner les parties de différents zygotes appartenant
a la méme espéce et méme a des espéces différentes. Ce procédé peut étre
important pour la préservation d'espéces en voie de disparition puisque les
embryons ainsi créés peuvent étres gardés en gestation dans l'utérus d'une
femelle appartenant a une espéce voisine. Les cellules du zygote « hybride »
qui s'implantent dans la paroi utérine proviennent de 'espéce-hote et la
masse cellulaire interne qui donne naissance a l'embryon provient de
I'espéce voisine menacée. ,

En octobre 1993, des chercheurs américains sont parvenus pour la
premiére fois a diviser des zygotes humains en cellules composantes, de
fagcon qu'un zygote ayant la méme information génétique puisse se déve-
lopper a partir de chacun des cellules. Cette technique pourrait, parait-il,
étre un jour utile aux couples infertiles, puisqu’elle permet d’avoir accés a
un plus grand nombre de zygotes.

Cette technique de division et de manipulation des zygotes ne trouve
toutefois aucune application prévisible sur des étres humains, qui soit €thi-
quement acceptable et fait ressortir la nécessité de doter le Canada d'un
systéme qui permette de limiter convenablement les nouvelles techniques
de reproduction, de rendre compte de leur application et d’en réglementer
I'utilisation. Son utilisation sur des zygotes humains va a I'encontre du
respect et de la dignité de la vie humaine et n’offre aucun avantage que I'on
ne puisse obtenir par d’autres méthodes qui sont acceptables sur le plan
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de I'é¢thique. Par exemple, si l'objectif est de permettre a un couple d’avoir
deux enfants par FIV, les zygotes qui ne sont pas utilisés au cours de la
premiére tentative pourraient étre congelés en vue d'un transfert ultérieur,
ou bien I'on pourrait procéder a un deuxiéme prélévement d’ovocytes.

Clonage (remplacement du noyau)

Il y a quarante ans, les chercheurs ont découvert que l'on pouvait
obtenir des tétards a partir d'embryons produits en remplagant le noyau
d'un ovocyte dont on avait au préalable retiré le noyau, par le noyau d'une
cellule d'embryon de grenouille. Depuis lors, on a produit par des tech-
niques semblables des embryons d’autres espéces animales — amphibiens,
poissons, souris, lapins, moutons, cochons et bovins.

Le noyau d'une cellule est prélevé sur un zygote et injecté dans le
cytoplasme d'un ovocyte. L'embryon qui en résulte est donc composé du
matériel génétique nucléaire de l'animal a l'état embryonnaire et des
structures cytoplasmiques et du contenu de 'ovocyte. L'importance de ce
procédé pour certaines espéces (ce procédé ne fonctionne pas pour les
souris, par exemple) est que chacun des blastoméres provenant d’'un cer-
tain zygote peut servir a produire un autre zygote lorsqu'il est introduit
dans un ovocyte. Ce procédé permet de produire plusieurs clones qui ont
exactement le méme génotype nucléaire que le zygote original. De plus, on
pourrait répéter I'opération aprés que chaque zygote se soit segmenté
plusieurs fois. Chez les animaux, I'amélioration génétique est contrélée de
fagon a pouvoir sélectionner les zygotes de valeur. En théorie, il n'y a pas
de limite au nombre de copies que l'on peut obtenir de cette maniére a
partir d'un zygote commercialement valable. Bien suar, chez les étres
humains, on ne pourrait prévoir les qualités du zygote qui pourrait donner
naissance a ces multiples « copies ».

Cette technique est utilisée commercialement et les brevets font
actuellement l'objet de litiges. Des rapports récents sur ces procédés ont
révélé une fréquence accrue d’avortements spontanés, de poids a la nais-
sance excessifs et de malformations congénitales ainsi qu'une augmenta-
tion de la mortalité périnatale chez les veaux issus de zygotes « clonés ». 11
faudra corriger ces problémes pour que cette technique devienne utile sur
le plan commercial. Méme si cette technique pouvait s'appliquer aux étres
humains, aucune de ses applications ne serait conforme aux principes de
I'éthique. '

Transfert de zygotes choisis selon le sexe

La possibilité de choisir le sexe de la progéniture serait trés
avantageuse pour les producteurs de bétail dans toutes sortes de circons-
tances. Par exemple, les exploitations laitiéres commerciales ont besoin de
s’approvisionner continuellement en génisses, alors que les taurillons ont
pour celles-ci une importance commerciale moindre. Au contraire, pour les
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producteurs de boeuf, il est plus intéressant d’avoir des veaux males parce
que leur gain de poids est supérieur, bien qu'il soit préférable d’avoir des
génisses pour certains types spécialisés de production de boeuf. Pour
toutes sortes de raisons, les chercheurs en zootechnie essaient de concevoir
des méthodes non invasives de choix du sexe au stade zygote. On pourrait,
par exemple, faire la différence in vitro entre des zygotes males et femelles
a partir de différences quantitatives de l'activité métabolique. Une telle
découverte, si elle était applicable aux étres humains, pourrait étre plus
intéressante que la biopsie que I'on pratique actuellement pour le dépistage
des maladies héréditaires liées au sexe. Tout transfert de connaissances
de ce type devrait étre évalué en fonction des valeurs qu’elles sanctionnent
et appuient. Nos recommandations a ce sujet sont expliquées dans le
chapitre 28, ou nous recommandons que le choix du sexe pour des raisons
autres que médicales soit interdit. '

Modification génique de zygotes

Actuellement, la modification génique de zygotes est intéressante a
deux points de vue : la production d’animaux dont le rythme de croissance
est accru et la possibilité de transférer des génes dans des animaux pour
qu’ils produisent de nouvelles protéines, surtout des composés pharmaceu-
tiques importants pour la médecine. Certains génes humains pourraient
étre transférés a des bovins, par exemple, pour qu’ils produisent dans leur
lait des protéines qui sont importantes du point de vue pharmaceutique.
Ces protéines pourraient alors étre concentrées et purifiées afin de fournir
ces composés pour le traitement de certaines maladies. On appelle ce
procédé la « géniculture », dans la presse populaire.

En 1982, les chercheurs ont découvert qu'en injectant le géne de
I'hormone de croissance du rat dans des zygotes unicellulaires de souris,
on obtenait parfois des souris dont le rythme de croissance était supérieur
a la normale aprés la naissance. Cette découverte était d'une importance
cruciale pour tous les domaines des sciences de la vie. Pour les chercheurs
en zootechnie, I'intérét résidait dans le fait qu'une croissance accélérée est
une caractéristique tout a fait souhaitable pour la production animale. On
a donc déployé d'importants efforts pour arriver a des résultats semblables
avec les animaux domestiques. Ces études ont permis le transfert, I'incor-
poration et I'expression des génes de 'hormone de croissance humaine et
bovine dans des cochons et des moutons. Ces animaux « transgéniques »
transmettent ces caractéristiques a leur progéniture, de sorte qu'on peut
produire des lignées d'animaux intéressantes qui grandissent plus
rapidement et dont la viande est moins grasse, deux caractéristiques
souhaitables.

Bien que nombre de protéines importantes du point de vue thérapeu-
tique, comme l'insuline et 'hormone de croissance humaines, puissent étre
produites par des animaux obtenus a partir de zygotes dans lesquels on a
inséré un geéne étranger, il y a cependant certaines limites. Le transfert de
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génes doit se faire au stade de zygote et le taux d'échec est trés élevé; de
plus, lI'élevage des animaux qui en résultent doit étre sévérement controlé,
et les animaux hétes peuvent étre incapables de produire un grand nombre
des protéines complexes désirées parce qu'ils ne possédent pas les voies et
les mécanismes métaboliques pour ce faire. L'injection de génes dans des
zygotes a également causé chez certains animaux de ces lignées des
problémes de santé allant de la léthargie a l'infertilité et au diabéte. On
pense que l'origine du probléme est le promoteur utilisé conjointement avec
les génes transférés, qui a pu causer la production d'une trop grande
quantité d’hormone de croissance. La recherche d'un promoteur mieux
adapté se poursuit.

L'utilisation du transfert de génes pour produire des animaux possé-
dant des caractéres nouveaux est encore en cours d'étude mais cette
pratique a des conséquences éventuelles trés importantes sur la production
alimentaire et la médecine. Par exemple, la production de vaches laitieres
qui donnent un lait sans lactose pourrait étre une nouvelle source de cet
important aliment pour les personnes qui souffrent d'intolérance au
lactose. Le transfert de génes associés a la résistance a certaines maladies
pourrait réduire de facon significative les pertes et les besoins en anti-
biotiques de I'élevage. Le transfert de génes codant pour des protéines des
membranes cellulaires humaines permettrait méme, en théorie, de produire
pour la transplantation des organes d’origine animale (reins, foies) qui ne
seraient pas rejetés par le systéme immunitaire du receveur humain.

Bien que ces applications de la technique génétique dépassent le cadre
de notre mandat, une telle utilisation des animaux souléve de nombreuses
questions d’'éthique et autres.

Aucun type de transfert de génes que nous venons de décrire ne
pourrait étre pratiqué sur des zygotes humains. Comme nous l'expliquons
au chapitre 29, méme si on diagnostiquait I'absence du géne normal de
I'hormone de croissance chez un zygote, ce dernier ne- pourrait tout
simplement pas étre transféré dans l'utérus; dans un pareil cas, on
transférerait un autre des zygotes du couple.

Ectogenése

On définit 'ectogenése comme 'ensemble des techniques permettant
le développement d'un zygote en un embryon puis en un feetus a 'extérieur
de I'utérus jusqu'a ce qu'’il « naisse » ou qu'il soit capable de survivre sans
leur secours. Les biologistes congoivent des techniques de culture
d’embryons animaux afin d'observer et d’étudier le processus complexe de
leur développement mais aucun embryologiste n'a pu maintenir des
embryons en culture pour la durée compleéte de la gestation. Il est possible

.de maintenir en culture un zygote de rat ou de souris et d’observer son
développement sur plusieurs jours pendant les 10 ou 11 premiers jours de
son développement (ce qui correspond aux six ou sept premiéres semaines
du développement humain). En utilisant cette méthode et en faisant se
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chevaucher des périodes de trois jours, il est possible de faire des
observations pendant la période compléte mais pas sur le méme zygote.
Personne n'a réussi a maintenir un embryon animal aux premiers stades
de développement en culture pendant la période d'implantation ou au-dela
de la période on1 le placenta devient normalement son systéme de survie (10
a 11 jours apreés la fécondation dans le cas de la souris). Pour un zygote
plus grand dont la période de gestation est plus longue, comme les zygotes
humains, le probléme serait encore plus complexe.

De toute maniére, cette
technique n'a aucune applica-

tion éthique possible aux étres La plupart des Canadiens et des Cana-
humains. La plupart des Cana-  diennes estiment que I'idée que des
diens et des Canadiennes zygotes puissent se développer dans
estiment que lidée que des un utérus artificiel et devenir des
zygotes puissent se développer nourrissons est tout a fait absurde. Si
dans un utérus artificiel et de telles recherches devaient se pour-
devenir des nourrissons est tout suivre, elles déshumaniseraient com-
a fait absurde. Si de telles plétement la maternité; certains y ont
recherches devaient se pour- MEMe VU un premier pas vers des

. lles désh . ient « usines & bébés » et le « gynocide ».
su1vre,\ clles des umanls.e‘ralen Les commissaires considérent qu'une
complétement la materniteé; cer- recherche de ce type est répréhensible

tains y ont méme vu un premier gy point de vue de I'éthique et ont
pas vers des « usines a bébés»  recommandé qu'elle soit interdite.
et le gynocide. Les commis-
saires considérent qu'une
recherche de ce type est répréhensible du point de vue de I'éthique et ont
recommandé qu’elle soit interdite.

Les inquiétudes qu’ont manifestées les Canadiens et les Canadiennes
au sujet de I'utilisation du diagnostic prénatal et des techniques génétiques
ont formé un élément important du contexte dans lequel s'est déroulée
" I'enquéte de la Commission. Ces préoccupations montrent combien il est
important d'examiner et d'évaluer chaque technique et ses applications
actuelles et potentielles afin de déterminer si la société doit accepter leur
utilisation et dans quelles circonstances, et quelles sont les conditions que
la société doit poser pour régir les applications qui sont acceptables du
point de vue éthique et souhaitables du point de vue social. Dans les
autres chapitres de la présente partie, nous exposerons les résultats de
notre enquéte sur les quatre applications des techniques génétiques a la
reproduction : le diagnostic prénatal pour des maladies héréditaires et des
anomalies congénitales; le diagnostic' prénatal pour des maladies qui se
déclarent a I'age adulte et les génes de susceptibilité; le choix du sexe pour
des raisons non médicales; et la modification génique, y compris la thérapie
génique. Nous exposerons les problémes que pose chaque application et
nous conclurons avec les recommandations de la Commission.
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Diagnostic prénatal des anomalies
congénitales et des maladies héréditaires

O

Le diagnostic prénatal est une réalité de plus en plus familiére aux
Canadiens et Canadiennes. Divers tests diagnostiques, dont 'amniocen-
tése, le prélevement de villosités choriales (PVC) et I'échographie, font
maintenant partie de I'expérience vécue de nombreuses femmes enceintes.
Le diagnostic prénatal a apporté espoir et réconfort a beaucoup de femmes
et de couples risquant d’avoir des enfants atteints d'une maladie héréditaire
ou d'une anomalie congénitale.

L'utilisation de ces techniques trés performantes pose cependant des
problémes et des défis d’'une grande complexité. Du point de vue de la poli-
tique d’Etat, il faut s'interroger sur la fagon dont on peut gérer de facon
franche et éclairée l'introduction et l'utilisation des techniques jugées
acceptables sur le plan éthique, et sur les moyens de garantir des services
efficaces et strs aux gens de toutes les régions du pays. Iy a dans tous
ces cas des intéréts vulnérables a protéger, et toutes les techniques
évoluent rapidement. Il est donc important, d'une part, de mettre en place
des structures et des méthodes pour bien encadrer l'utilisation des tech-
niques et, d’autre part, de veiller a ce que toute utilisation conforme aux
limites établies soit stre et utile.

Avant de passer a la pratique actuelle et aux opinions des Canadiens
et Canadiennes concernant le diagnostic prénatal, il est essentiel d’avoir
une idée de la nature et de I'incidence des anomalies congénitales et des
maladies héréditaires que ces techniques sont censées détecter. On trou-
vera a 'appendice 1 des renseignements de base sur ces affections, tandis
que les risques d’incidence et les tests de détection utilisés sont décrits
dans les pages qui suivent.
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Risque d’anomalies congénitales et de maladies

héréditaires

Le risque de mettre au monde un enfant atteint d'une anomalie congé-
nitale ou d'une maladie héréditaire est une réalité inhérente a la condition

humaine. C'est un risque inévi-
table auquel tout couple est con-
fronté. Certains couples courent
toutefois un plus grand risque que
d’autres; les futurs parents, qui
désirent naturellement que leur
enfant soit en santé, peuvent
éprouver beaucoup d’anxiété s'ils
sont conscients de I'existence d'un
risque. Le diagnostic prénatal vise
a aider les personnes et les
couples a risque a gérer leur gros-
sesse en étant bien renseignés sur
I'état du foetus.

Les diverses affections clas-
sées dans la catégorie des anoma-

Affection congénitale : affection
présente a la naissance.

Maladie héréditaire : maladie héritée
d’'un ou des deux parents.

Affection multifactorielle : affection
résultant de l'interaction complexe de
facteurs génétiques et environne-
mentaux.

Affection due a des facteurs térato-
genes : malformation de 'embryon ou
du foetus apres exposition in utero a
des agents ou a des substances
déléteres. °

lies congénitales ou des maladies
héréditaires different a4 deux im-
portants égards. La premiére différence est étiologique. Certaines affec-
tions sont entiérement génétiques, c'est-a-dire qu’elles résultent d'une
anomalie présente dans le matériel génétique hérité des parents (soit au
niveau des chromosomes ou dans la séquence de '’ADN a l'intérieur des
génes qui composent le chromosome). D’autres affections sont manifeste-
ment dues a des facteurs environnementaux qui nuisent au développement
normal du foeetus, tels que 'exposition de la femme enceinte a des rayonne-
ments ou & une infection virale. De nombreuses affections résultent d'une
interaction complexe de facteurs génétiques et environnementaux. Elles
sont alors appelées « multifactorielles ». Enfin, un grand nombre sont
d’origine inconnue ou indéterminée.

La deuxiéme différence tient au moment de 'apparition du trouble. Si
un trouble résultant d'une anomalie génétique est présent a la naissance,
il sera alors classé parmi les maladies héréditaires congénitales; s'il se
manifeste a I'age adulte, il sera alors considéré comme une maladie a appa-
rition tardive. Dans le cas de certaines maladies héréditaires, I'anomalie
génétique, méme si elle est présente a la naissance, perturbera le développe-
ment ou le fonctionnement de la personne plusieurs mois seulement aprés
la naissance (maladie de Tay-Sachs) ou méme a I'dge adulte (chorée de
Huntington).

Bref, et comme le montre la figure 26.1, toutes les maladies héré-
ditaires ne sont pas congénitales (vu que le trouble peut apparaitre durant
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I'enfance ou a 'age adulte) et toutes les anomalies congénitales ne sont pas
héreditaires (elles peuvent résulter d'une exposition in utero a des agents
toxiques); en fait, la plupart des études font ressortir que la grande majorité
des anomalies congénitales sont d’origine inconnue (tableau 26.1).

Figure‘?26 1. Relatlon entre les anomalles congenltales et Ies
-maladies heredltalres SR I e

Maladies
héréditaires

Anomalies
congeénitales

o

Le risque de donner naissance a un enfant atteint d'une anomalie
congénitale ou d’'une maladie héréditaire n'est pas négligeable. Selon des
études récentes, entre 3 et 8 pour 100 des nouveau-nés souffrent d'une ano-
malie congénitale grave ou d’'une maladie héréditaire qui devrait entrainer
des problémes de santé avant I'age adulte (tableaux 26.2 et 26.3). 1l est
difficile de fournir des statistiques plus précises sur l'incidence de ces
affections, et ce pour plusieurs raisons : les chercheurs et chercheuses uti-
lisent différentes méthodes d'identification des troubles, certaines étant
plus poussées que d’autres, et la définition de ce qui constitue I'anomalie
congénitale grave peut varier d’'une étude a l'autre. Les chiffres fournis aux
tableaux 26.1, 26.2 et 26.3 rendent compte de la méthodologie particuliére
utilisée; d’'autres études réputées aboutissent a des résultats quelque peu
différents. Néanmoins, ces données donnent une idée générale de l'inci-
dence des dlfferents types d’affections.

A lappendlce I"du présent chapitre, nous expliquons les différents
types d'affections, 1deht1ﬁons les cas ou les risques d’atteinte feetale sont
les plus élevés et dlscﬁtons en quoi le diagnostic prénatal peut aider les
personnes a risque a prendre des décisions en matiére de reproduction.
Comme nous I'expliquons ici, toutes les femmes et tous les couples risquent
dans une plus ou moins grande mesure de donner naissance a des enfants
atteints d'une anomalie congénitale ou d'une maladie héréditaire. C'est un
risque que court tout étre humain. Comme nous l'avons mentionné, l'inci-
dence de ces troubles dans I'ensemble de la population varie d'une étude
a l'autre, mais les données sur les nouveau-nés montrent que le risque
d’avoir un enfant atteint d'une affection héréditaire ou d'une anomalie
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congénitale'est d’environ 4 pour 100 pour une personne ordinaire (c'est-a-.
dire qui ne court pas un risque plus élevé a cause d'un facteur connu, tel

que des antécédents familiaux). Ce risque approximatif ne varie pas beau-

coup d'une culture a I'autre ou au fil du temps si I'on s’en fie 4 des données

comparables, ce qui donne a penser que ces risques de base sont inhérents

a la condition humaine.

Tableau 26.1. Causes des anomalies congénitales

% de nourrissons atteints

Causes d’anomalies congénitales
Chromosomiques 10,1
Monogéniques 17,6
Muitifactorielles 23,0
D’origine inconnue 43,2
Dues a des facteurs tératogénes 3,2
Dues a des facteurs utérins 25
Gémellité 0,4

Source : NELSON, K. et L.B. HOLMES. « Malformations Due to Presumed
Spontaneous Mutations in Newborn Infants », New England Journal of Medicine
320 (1), 5 janvier 1989, p. 19-23.

Tableau 26.2. Incidence des maladies héréditaires (installées a
Iage de 25 ans)

Catégories - % de toutes les naissances
Monogénique 0,36

Dominante autosomique 0,14

Récessive autosomique 0,17

Récessive liée a I'X 0,05
Chromosomique 0,18*
Multifactorielle 4,64
Héréditaire d'origine inconnue 0,12
Total 5,32

*

Sous-estimation probable pour cette catégorie & cause de la méthodologie
utilisée
Source : BAIRD, P.A. et al. « Genetic Disorders in Children and Young Adults:

A Population Study », American Journal of Human Genetics, 42, 1988,
p. 677-693.
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% de toutes les

Catégories naissances
Anomalies comportant une composante génétique connue 2,66 -
Anomalies sans composante génétique connue 2,62
Total 5,28

Source : BAIRD, P.A. et al. « Genetic Disorders in Children and Young Adults:
A Population Study », American Journal of Human Genetics, 42, 1988,
p. 677-693.

Toutefois, le type et le degré de risque d’anomalies congénitales ou de
maladies héréditaires ne sont pas les mémes pour certaines femmes et cer-
tains couples, ni les antécédents généraux en ce qui a trait au degré de
risque. Par exemple, le risque de mettre au monde un enfant atteint de
troubles particuliers est plus élevé chez les femmes de plus de 35 ans, les
porteurs connus d'une maladie héréditaire, les personnes ayant des antécé-
dents familiaux d’affections multifactorielles, les sujets exposés 4 un agent
tératogéne connu, etc. C'est dans ces cas que le diagnostic prénatal peut
se révéler utile.

Réle du diagnostic prénatal

- Avant lintroduction en clinique de I'amniocentése dans les années
1970, et du préléevement de villosités choriales (PVC) et de I'échographie
obstétricale dans les années 1980, il était impossible de diagnostiquer avec
exactitude la présence d'une anomalie congénitale ou d'une maladie hérédi-
taire chez le foetus. Depuis lors, cependant, les techniques utilisées pour
le diagnostic prénatal des atteintes foetales dans le cas des grossesses a
haut risque se sont considérablement perfectionnées. De plus en plus, il
est possible, grace a l'identification des porteurs et au dépistage prénatal,
de repérer les adultes qui risquent d’engendrer un foetus anormal. Les
couples peuvent ainsi prendre une décision éclairée en matiére de repro-
duction sur la base des renseignements fournis par ces techniques.

Tests diagnostiques

Certains tests diagnostiques visent a déterminer si le foetus est atteint
d'une anomalie congénitale ou d'une maladie héréditaire. Au nombre de
ces techniques figurent I'amniocentése, le PVC et I'échographie « ciblée » ou
spécialisée. Dans les deux premiers cas, on préléve du liquide ou des
échantillons de tissus contenant des cellules feetales afin deffectuer des
analyses chromosomiques, biochimiques ou géniques. L'échographie ciblée
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Tests diagnostiques courants

Amniocentése : C'est la technique invasive de diagnostic prénatal la plus
répandue au Canada. Elle est pratiquée entre la 15° et la 17° semaine de
grossesse. On préléve du liquide de l'utérus aprés avoir inséré une aiguille a
travers les parois abdominale et utérine sous contréle échographique. Le liquide
recueilli contient des cellules foetales qui sont mises en culture et soumises a
différents examens, selon que le couple court un plus grand risque d’aberrations
chromosomiques, de maladies héréditaires du métabolisme ou de malformations du
tube neural. Il faut habituellement de deux a quatre semaines avant d'obtenir les
résultats.

Prélevement de villosités choriales (PVC) : Les villosités choriales sont de
petites saillies qui s'étendent des membranes feetales jusqu’a la paroi de I'utérus
pendant le développement du placenta. Un échantillon de ces villosités peut étre
prélevé par aspiration & l'aide d’une sonde insérée dans le vagin ou a travers la
paroi abdominale jusqu’a 'utérus. L'intérét de la méthode réside dans la précocité
de sa réalisation (plusieurs semaines plus t6t dans la grossesse que I'amniocen-
tese); le tissu peut, de plus, étre mis a culture ou examiné directement sans
culture, ce qui permet d’'obtenir des résultats plus rapidement. Toutefois, ses
résultats sont plus difficiles a interpréter que ceux de I'amniocentése et certains
troubles, comme les malformations du tube neural, ne peuvent étre diagnostiqués.

Echographie : Il s'agit de 'enregistrement des échos produits par des ultrasons
lors de leur passage a travers les tissus et de leur visualisation sur un écran. Dans
le cadre du diagnostic prénatal, cette méthode peut servir de test de dépistage et
aussi de test diagnostique pour un examen plus long et plus spécialisé. Au
Canada, la plupart des femmes enceintes font actuellement V'objet d’'un dépistage
échographique, habituellement a environ 18 semaines de grossesse; cet examen
permet d’évaluer 'age gestationnel, de déterminer la présence de plus d'un feetus
et de détecter les anomalies placentaires et les troubles qui peuvent devoir étre
traités. On parle alors d'échographie de « niveau | » ou « de routine ». Les
images produites pendant 'examen peuvent parfois laisser entrevoir la possibilite
d’'une anomalie congénitale. Dans ce cas, la femme est normalement invitée a
subir d’autres tests afin qu'on puisse poser un diagnostic formel, quelquefois a
l'aide d’'une échographie diagnostique plus intensive (aussi appelée échographie de
niveaux Il et Il ou « ciblée »). Vu que I'échographie de niveau | n'est qu’un test de
dépistage, ce n'est pas une méthode fiable de diagnostic des anomalies foetales.
Lors d’une échographie de niveaux Il et Iil, on effectue un examen détaillé du
foetus, section par section, examen qui peut durer jusqu’a une heure et qui permet
de diagnostiquer avec exactitude de nombreuses anomalies congénitales. L'écho-
graphie est également utilisée dans le DPN pour guider Paiguille ou la sonde lors
d’'une amniocentése ou d'un PVC.

est une technique de visualisation prolongée et intensive du feetus qui
utilise des ultrasons pour détecter les anomalies anatomiques ou de struc-
ture. (Il est important de distinguer I'échographie ciblée de 'échographie
de routine, dont il sera question plus loin.)
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Comme I'amniocentése et le PVC sont des techniques invasives et
coluiteuses qui comportent des risques pour le feetus et la femme enceinte,
ils ne sont proposés aux femmes que dans le cas des grossesses a haut
risque. Il en va de méme pour I'échographie ciblée, qui requiert du matériel
et du personnel trés spécialisés. Au Canada, ces options ne sont offertes
gqu'aux femmes qui ont été orientées vers un centre spécialisé, habituelle-
ment par leur médecin de famille ou leur obstétricien, en raison dun
facteur précis de risque.

C’est aussi la raison pour laquelle on s’est efforcé de plus en plus
d’améliorer l'identification des grossesses a haut risque. Dans le passé, on
se fondait, pour définir les grossesses a haut risque, presque entiérement .
sur les antécédents familiaux ou I'dge de la femme enceinte. Or, plusieurs
techniques de dépistage ont récemment vu le jour pour permettre d'identi-
fier avec plus d’exactitude les personnes a haut risque dans I'ensemble de
la population. Citons notamment les tests d'identification des porteurs et
les tests de dépistage prénatal. ‘

Identification des porteurs

Pour identifier les porteurs, on fait subir des tests aux hommes et aux
femmes appartenant a des groupes susceptibles d’étre porteurs de maladies
héréditaires particuliéres afin de repérer les sujets qui portent le géne
pathologique. Par exemple, on utilise ce type de test pour identifier les
porteurs de la maladie de Tay-Sachs chez les juifs ashkénazes. Siles deux
membres du couple sont des porteurs de la maladie, leur feetus risque
davantage d’étre atteint; un diagnostic prénatal leur sera donc offert pour
toutes les grossesses subséquentes.

Dépistage prénatal

Alors que pour identifier les porteurs, on fait passer des tests aux
futurs parents avant la conception, les tests de dépistage prénatal sont
concus pour étre offerts a toutes les femmes enceintes. L'objectif est
d'identifier les femmes qui risquent de porter un feetus anormal, de fagon
a leur faire subir des tests prénatals plus précis. Au nombre des tech-
niques utilisées figurent I'échographie de routine et le dosage de l'alpha-
foetoprotéine sérique maternelle (voir I'encadré). Un résultat anormal
indique que le feetus risque davantage d'étre atteint d'une anomalie congé-
nitale; dans ces cas, on proposera a la femme de subir un test diagnostique
pour confirmer ou infirmer la présence d’'une anomalie. (Dans le cas d’'un
dépistage de routine par échographie, 'examen peut parfois révéler inci-
demment une importante anomalie de structure, telle qu'une anencéphalie.)

Dans la plupart des cas, les tests effectués dans le cadre d'un
diagnostic prénatal ont un effet rassurant. Selon une enquéte menée par
la Commission auprés des centres de génétique au Canada, environ
5 pour 100 des tests diagnostiques ont révélé la présence d'une anomalie



848 Conditions, techniques et pratiques

congénitale grave ou d'une maladie héréditaire grave chez le feetus; dans
les cas d'atteinte grave, environ 80 pour 100 des femmes et des couples
optent pour une interruption de grossesse.

Tests de dépistage

Il s'agit de tests qu'on fait subir & toutes les femmes enceintes et non uniquement
dans les cas de grossesse a haut risque. La femme qui obtient un résultat anormal
a l'un de ces tests de dépistage court un risque accru d’avoir un foetus anormal et
sera invitée & subir un test diagnostique, qui permettra d'établir un diagnostic formel
de I'état du foetus. ’

Prélevements sanguins : On peut effectuer plusieurs analyses du sang d’une
femme enceinte pour obtenir de l'information sur I'état probable du feetus. Citons
notamment le dosage de l'alpha-foetoprotéine sériqgue maternelle (AFPSM), le triple
dosage et peut-étre, a I'avenir, I'analyse des cellules foetales prélevées dans le
sang de la femme enceinte.

Dosage de l'alpha-feetoprotéine sérique maternelle : 1l s'agit d’'une mesure du taux
d’alpha-foetoprotéine (AFP) dans le sang maternel. L’AFP est produite par le
foetus; un taux anormalement élevé d’AFP dans le sang de la femme enceinte
laisse entrevoir la possibilité d’une dysraphie fcetale, notamment une malformation
du tube neural (anencéphalie, spina bifida), entrainant une élévation de la con-
centration de cette protéine dans le liquide amniotique et le sang de la femme
enceinte. D’autres atteintes fostales s’accompagnent également d’élévations de la
concentration d’AFP. |l est donc possible par une analyse du sang maternel de
déterminer si le foetus risque d’étre porteur d’'une anomalie.

Triple dosage : Comme son nom l'indique, ce test combine trois indicateurs diffé-
rents contenus dans un échantillon de sang de la femme enceinte, dont 'AFP. Cer-
taines variations dans les concentrations d’AFP, de gonadotrophines chorioniques
humaines et d’'cestriol peuvent indiquer s'il existe un risque élevé d’'aberrations
chromosomiques. Par exemple, on peut effectuer ce triple dosage pour déceler le
syndrome de Down.

Echographie : Peut étre utilisée comme test diagnostique ou comme test de
dépistage. Voir « échographie » dans I'encadré précédent.

Identification des porteurs : Alors que d'autres tests de dépistage sont pratiqués
chez les femmes enceintes aprés la conception, on identifie les porteurs en faisant
passer des tests aux hommes et aux femmes avant la conception pour déterminer
qui est porteur d’'une maladie héréditaire donnée. Les programmes d'identification
des porteurs essaient de repérer les porteurs dans un groupe ethnique particulier
qui risquent d'étre atteints d’'une affection monogénique spécifique. Par exemple,
on fait passer des tests de dépistage aux Méditerranéens pour identifier les por-
teurs de la thalassémie. On invitera les porteurs reconnus a subir des tests dia-
gnostiques lors des grossesses subséquentes, vu que le feetus risque d’hériter de
la maladie.
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Le diagnostic prénatal ne permet pas de repérer toutes les affections
ou d'éliminer tous les risques associés a la reproduction. 11 est surtout
“utile pour la détection des aberrations chromosomiques; or, en théorie,
toutes les aberrations chromosomiques peuvent étre. décelées au moyen
d'une analyse des chromosomes du feetus. Bien qu’actuellement, le diag-
nostic prénatal ne puisse servir a déceler que quelques centaines d’ano-
malies parmi les milliers d’affections monogéniques connues, les progrés
scientifiques et techniques récents en génétique donnent a penser qu'on
sera de plus en plus capable de détecter les affections monogéniques en
période prénatale.

Ces aberrations chromosomiques et affections monogéniques ne repré-
sentent qu'un pourcentage relativement faible des anomalies congénitales.
Elles sont beaucoup moins répandues que les affections multifactorielles
et les troubles d'origine inconnue. La plupart de ces troubles ne peuvent,
a I'heure actuelle, étre détectés et ne le pourront pas dans un avenir
prévisible. Par exemple, de nombreux troubles fonctionnels (tels que la
cécité, la surdité et la paralysie musculaire) ne peuvent étre détectés ni par
I'analyse des cellules foctales ni au moyen d'une échographie ciblée. Les
malformations du tube neural, comme le spina bifida et 'anencéphalie,
constituent le type le plus fréquent de troubles multifactoriels décelables.

Seules les personnes reconnues comme étant a haut risque sont
invitées a subir des tests diagnostiques. Encore une fois, on est mieux
renseigné sur les personnes qui courent un plus grand risque d'étre
atteintes d'une aberration chromosomique ou d'une affection monogénique,
vu que les profils d'incidence de ces affections sont relativement clairs et
prévisibles. Mais méme dans le cas des affections récessives, on détermine
habituellement quun couple ‘est a risque parce qu'il a déja un enfant
atteint; la probabilité qu'un autre enfant soit atteint est alors de un sur
quatre. On dispose de trés peu de données pour déterminer qui est
particuliérement exposé a des affections multifactorielles et a d'autres
affections d’origine inconnue.

Plus le risque évalué est élevé et plus I'affection est facile a déceler,
plus les chances sont grandes que la femme soit orientée vers un centre de
génétique pour y subir des tests diagnostiques. Par exemple, bien que les
aberrations chromosomiques associées a des grossesses tardives représen-
tent environ 10 pour 100 des anomalies congénitales chez les enfants nés
vivants, 78 pour 100 des femmes testées dans les centres de génétique au
Canada le sont en raison de leur age. Inversement, bien que les affections
multifactorielles et les affections d’origine inconnue soient en cause dans
plus de 66 pour 100 des anomalies congénitales, moins de 10 pour 100 des
femmes subissent des tests de dépistage de ces affections.

Bref, le diagnostic prénatal sert le plus souvent a détecter les
aberrations chromosomiques parce qu’il existe un test pour déceler ces
troubles et parce qu’il est possible d'identifier les personnes a haut risque.
Bien qu'elles soient plus fréquentes que les aberrations chromosomiques,
les affections multifactorielles sont moins souvent détectées a l'aide de
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tests, parce qu'il est plus difficile de savoir qui est fortement exposé et
parce que, dans la plupart des cas, il est impossible de déceler la présence
de ces affections chez le feetus. Rien ne laisse entrevoir un changement
marqué de la situation dans un avenir prévisible.

Les personnes a haut
risque, tout comme celles a qui
les tests ne sont pas proposés,
courent toujours le risque de

On ne peut s’attendre a ce que le DPN
contribue a éliminer les affections

base habituel d’avoir un enfant
atteint a4 la naissance d'une
anomalie congénitale ou d'une

invalidantes ou réduise considérable-
ment leur incidence dans 'ensemble
de la population. La plupart de ces

affections sont causées par la pré-
maturité, des affections virales ou
bactériennes, des accidents, des

traumatismes ou le vieillissement.

maladie héréditaire (qui est
d’environ 4 pour 100 pour tous
les couples dans I'ensemble de
la population). En se soumet-
tant a4 un test diagnostique, le
couple ne fait que déterminer si
I'affection a laquelle il est plus fortement exposé (au dela du risque de base)
est présente. En somme, les conjoints essaient de voir par eux-mémes s'ils
courent le méme risque que celui inhérent a toute grossesse. Un résultat
normal au test les replace en somme dans le méme groupe de risque que
tous les autres. Sil'on détecte un trouble, le couple peut décider d'opter
pour un traitement (s'il en existe un), des soins ou une interruption de
grossesse. _

Le DPN ne répond pas a toutes les questions concernant la santé du
feetus, mais les femmes et les couples a haut risque sont impatients
d’obtenir les éléments de réponse que ces tests peuvent fournir. On ne
peut s’attendre a ce que le DPN contribue a éliminer les affections invali-
dantes ou réduise considérablement leur incidence dans I'ensemble de la
population. La plupart de ces affections sont causées par la prématurité,
des affections virales ou bactériennes, des accidents, des traumatismes ou
le vieillissement. Le risque de mettre au moride un enfant atteint d'une
anomalie congénitale ou d’'une maladie héréditaire sera donc toujours
présent. Le développement humain est trop complexe pour qu'on puisse
obtenir des réponses faciles ou simplistes et il ne faut pas s'attendre a ce
que le DPN fournisse ces réponses. Le reste du présent chapitre repose en
grande partie sur la prémisse que le risque est affaire de probabilités et non
de certitudes, et qu'il ne sera jamais facile ni simple de gérer les risques
associés a la reproduction et de prendre des décisions en ce qui concerne
le DPN, méme si 'on dispose de techniques trés performantes.
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Questions soulevées par le diagnostic prénatal

Comme nous l'avons noté dans la partie I du présent rapport, rares
sont les enquétes sur les nouvelles techniques de reproduction, effectuées

au Canada ou ailleurs dans le
monde, qui présentent des ana-
lyses ou des recommandations
sur le DPN. Nous croyons toute-
fois que les techniques utilisées
pour le DPN ont autant de réper-
cussions sur les soins génétiques
et sur I'ensemble de la société
que toute autre technique de
reproduction. Le DPN souléve
une bonne part des mémes ques-
tions abordées dans la partie I
sur les nouvelles techniques de
reproduction en général. Il fait
intervenir un grand nombre de
nos croyances et de nos valeurs
les plus fondamentales comme
individus et comme société; il met

Beaucoup de gens craignent aujour-
d’hui que le développement de nou-
velles techniques de reproduction ne
pese lourdement sur les couples, et
particulierement sur les femmes, pour
les inciter a utiliser telle ou telle
technologie. Et le diagnostic prénatal
est souvent cité a titre d’'exemple a ce
propos. Nos modes d’'évaluation de la
technologie ou plutdt nos modes
d'évaluation technologique sont donc a
revoir dans de nouvelles perspectives
pour protéger effectivement la liberté
des communautés.

H. Doucet, Faculté de théologie,
Université Saint-Paul, compte rendu

des audiences publiques, Ottawa
(Ontario), 18 septembre 1990.

la société au défi de gérer avec
sagesse et humanité des tech-
niques et des connaissances
scientifiques en constante évolu-
tion; il constitue enfin un élément clé du systéme de santé canadien.

L'augmentation de l'efficacité des techniques de DPN engendre de
nouveaux dilemmes et des conséquences tant pour l'individu que pour la
société. Les décisions trés personnelles et trés douloureuses qui doivent
€tre prises (p. ex. la décision d’avorter ou non lorsque le fecetus est atteint
d'une affection grave) comportent d'importantes conséquences sur le plan
social. Il faut en tenir compte si I'on veut utiliser le DPN d'une facon utile
pour l'individu et responsable du point de vue social.

Dans le faible pourcentage de cas ou I'on détecte une affection grave,
la majorité des couples optent pour l'avortement.. Cette situation souléve
d'importantes questions concernant les répercussions du DPN sur la fagcon
dont la société pergoit I'avortement et aussi la possibilité que la société en
vienne, comme certains le craignent, 4 moins respecter la vie humaine. On
se demande également si I'utilisation du DPN pour identifier et interrompre
les grossesses pathologiques n'engendrera pas ou ne renforcera pas les
préjugés ou une certaine discrimination a l'endroit des personnes handi-
capées et n‘ameénera pas la société a étre moins tolérante vis-a-vis de la
diversité et des « imperfections ». De plus, la mesure dans laquelle les
femmes qui ont a prendre des décisions au sujet du DPN et de I'avortement
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sont soumises a des pressions sociales ou a des obligations 1égales aura
des répercussions sur le statut social des femmes et sur 1'égalité des sexes.
Nous discutons de ces questions et de bien d’autres plus loin dans le

présent chapitre.

L’évolution rapide des mé-
thodes diagnostiques prénatales
souléve également la question du
caractére de plus en plus tech-
nique des soins. Nous avons
constaté que certaines techniques
de dépistage sont couramment
utilisées, méme avant d’avoir été
bien évaluées et sans soutien
adéquat (comme, par exemple, les
services de counseling génétique
et des ressources diagnostiques
de suivi, offerts aux personnes
qui obtiennent des résultats
anormaux aux tests). Ces pro-
blémes montrent a quel point il
importe de dispenser seulement
des soins de santé dont on a éva-
lué les avantages et les risques.
Nous reparlons de cette question
un peu plus loin.

Ce ne sont pas les impératifs
technologiques ni les change-
ments de politique qui doivent
dicter les modalités d'introduc-
tion et d'utilisation des tech-
niques de diagnostic prénatal. 11
faut adopter une approche éclai-
rée et concertée de fagon a garan-
tir qu'aujourd’hui et dans l'ave-
nir, on tienne compte des aspects
éthiques, de la sécurité et de
I'utilité des services de DPN
offerts au Canada.

Le statut social et les conditions de vie
des personnes atteintes d’anomalies
congénitales, ainsi que Vattitude de la
société a leur égard, méritent un exa-
men sérieux, compte tenu des progres
techniques réalisés en matiére de
diagnostic prénatal. !l importe de tenir
un débat public sur la question de la
sélection en particulier, et de s’attarder
aux craintes quinspirent les handi-
capés a la société et aux raisons pour
lesquelles certaines incapacités sont
socialement tolérées, -alors que
d’autres ne le sont pas. De méme, la
fagon dont la société a traité et traite
présentement les personnes handica-
pées, les craintes qui persistent & leur
sujet, et la question des politiques
gouvernementales concernant l'aide
sociale et économique fournie aux
personnes ayant des besoins spé-
ciaux, notamment aux pourvoyeuses
de soins, méritent une étude plus
approfondie. Cette vue d'ensemble -
permettra a la médecine et a la
société de mieux évaluer les choix
offerts par le diagnostic prénatal.

J. Milner, « Survol des critiques du
diagnostic prénatal et de leur inci-
dence sur les attitudes envers les
personnes handicapées », dans les
volumes de recherche de la
Commission, 1993.

Démarche adoptée par la Commission pour I’étude du

diagnostic prénatal

Compte tenu du fait que le DPN souléve de nombreuses questions,
nous avons demandé & d’éminents éthiciens, généticiens et autres
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chercheurs d'effectuer des études qualitatives (voir les volumes de
recherche intitulés Le diagnostic prénatal: Apercu de la question et
conséquences sur les personnes en cause; Pratique actuelle du diagnostic
prénatal au Canada; et Le diagnostic prénatal : Progrés récents et a préuvoir).
Par ailleurs, lors des consultations publiques et privées que nous avons
eues avec des organismes et groupes d’experts intéressés, nous nous
sommes efforcées de recueillir de I'information sur les questions et les
problémes entourant le DPN et son utilisation. Nous avons également
commandé des études sur différents sujets connexes: l'histoire et
I'évolution du DPN; I'évaluation des risques associés a l'utilisation des
techniques de DPN; et le contexte social dans lequel s’effectue le DPN, y
compris les attitudes a I'égard des personnes handicapées et certaines
considérations éthiques comme le consentement éclairé et le choix.

Nous avons, de plus, commandé une série d’études sur le terrain
portant sur les modalités actuelles de DPN au Canada, dans les centres de
génétique comme dans le réseau d'orientation. Citons, a titre d'exemple,
une enquéte sur les centres de génétique; un sondage effectué aupres des
médecins qui orientent des patientes pour connaitre leur comportement et
leurs attitudes au sujet du DPN; une étude des tendances relatives a 'utili-
sation de l'échographie prénatale; une analyse de l'expérience du pro-
gramme de dépistage par dosage de I'alpha-faetoprotéine sérique maternelle
au Manitoba; et une étude démographique et géographique portant sur les
utilisateurs de services de DPN. Nous avons également examiné le point de
vue des fermmes sur l'utilisation de différentes techniques durant la
grossesse; les attitudes, les perceptions et les expériences des femmes en
ce qui a trait au DPN; et les réactions des femmes face au diagnostic pré-
natal d'une maladie héréditaire menant a une interruption de grossesse.

Etant donné la portée et la complexité du DPN, la Commission ne
s'était pas fixé comme seul objectif d’apporter des réponses précises a des
problémes particuliers. Nous trouvions plus important de présenter une
perspective a long terme et de situer le DPN dans le contexte plus large des
soins de santé au Canada.

Comme les techniques évoluent rapidement, nous avons surtout
cherché a formuler des recommandations en vue de I'établissement d’'une
structure réglementaire qui permettrait aux décideurs de prendre en consi-
dération non seulement les techniques actuelles mais également les innova-
tions a venir. Nous avons voulu dépasser la simple étude des origines et
de la diffusion de techniques diagnostiques précises, et voir comment con-
cevoir une démarche plus globale et systématique en vue de guider I'évalua-
tion, la limitation ou l'introduction et l'utilisation des techniques de
diagnostic prénatal en général.
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Pratique actuelle du diagnostic prénatal au Canada

Dans la présente section, nous décrivons la pratique actuelle du
diagnostic prénatal au Canada. Nous traitons de quatre éléments :
les 22 centres de génétique qui effectuent les principaux tests
diagnostiques; les 10 000 et quelque omnipraticiens et obstétriciens qui
dispensent des soins primaires aux femmes enceintes, qui peuvent orienter
les patientes vers les centres de génétique et qui interviennent de plus en
plus dans la réalisation des tests de dépistage; les femmes et les couples
concernés; ainsi que les programmes et les sources de financement a
I'appui de ces services. -

Centres de génétique

Au cceur du systéme de DPN au Canada, on retrouve 22 centres de
génétique, qui effectuent les trois principaux types de tests diagnostiques —
amniocentése, PVC et échographie ciblée. Dans les trois cas, il faut du
matériel et du personnel trés spécialisés pour effectuer les tests et inter-
préter les résultats; c'est la raison pour laquelle ces services ne sont offerts
qu'aux femmes reconnues pour étre a haut risque. Avant de subir un de
ces tests, la femme enceinte doit avoir été orientée vers un des centres spé-
cialisés, habituellement par son médecin de famille ou son obstétricien.

Tous les centres de génétique sont situés en milieu urbain — 16 dans
des centres hospitaliers universitaires ou des hépitaux de soins tertiaires
affiliés a4 des centres hospitaliers universitaires, et six dans de grands
hépitaux communautaires. L'fle-du-Prince-Edouard, le Nouveau-
Brunswick, le Labrador, les Territoires du Nord-Ouest et le Yukon n'ont
pas de centre de génétique. Les femmes de ces régions doivent se rendre
aux centres les plus proches, ce qui suppose parfois d'importants
déplacements.

Il existe également 35 centres satellites associés aux centres de
génétique. C’est en Alberta qu'on trouve le réseau le plus vaste, soit
18 satellites, comparativement & huit en Ontario, a quatre dans les
Maritimes, a trois a Terre-Neuve et & six en Colombie-Britannique. La
gamme des services dispensés dans ces centres satellites varie. Dans
certaines provinces, des infirmiéres hygiénistes y assurent les services
habituels d'orientation vers les centres de génétique pour les femmes
enceintes qui, autrement, ne pourraient voir un médecin a témps; dans
d'autres provinces, 'amniocentése est pratiquée dans les centres satellites
et les échantillons sont expédiés aux centres de génétique pour y étre
analysés.

Les laboratoires associés aux centres de génétique analysent les
échantillons d’alpha-feetoprotéine sérique maternelle (AFPSM) prélevés dans
ces centres, de méme que ceux provenant d’autres praticiens. En 1990,
I'AFPSM de 37 163 femmes a été analysée par des laboratoires associés a
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des centres de génétique, laboratoires qui, souvent, disposent également de
toute l'infrastructure pour les programmes d’identification des porteurs.

Nous avons commandé une enquéte sur les centres de génétique afin
de déterminer les modes et les motifs d’'orientation des femmes; les moda-
lités d’'exécution de nombreux tests et leurs résultats; et, de facon plus
générale, le mode de fonctionnement des centres. Les résultats détaillés de
cette enquéte sont présentés dans le volume de recherche : Pratique actuelle
du diagnostic prénatal au Canada. En voici un bref résumeé.

Orientations

En 1990, plus de 22 000 femmes ont été orientées vers des services
de diagnostic prénatal offerts dans des centres de génétique au Canada,
parce qu’elles couraient un plus grand risque de porter un foetus atteint
d'une anomalie congénitale ou d'une maladie héréditaire. Le motif d’orien-
tation le plus fréquent était I'« Age maternel avancé » (femmes de plus
de 35 ans), associé a un risque accru d'aberrations chromosomiques.
Cétait le motif invoqué pour environ 78 pour 100 des orientations (voir le
tableau 26.4). Dans le cas des autres 22 pour 100, l'orientation était

Tableau 26.4. Motifs de I'orientation vers un centre de génétique
pour un diagnostic prénatal

Risque d’aberration chromosomique 83,0 %
Age maternel avancé 77,7 %
Anomalie antérieure 24 %
Anomalie dans la famille 23 %
Anomalie chez les parents 0,5 %
Margqueur chromosomique 0,1 %

Risque d'affection monogénique 1,6 %

Risque d’anomalie de structure 10,6 %
AFPSM anormale* 3,6 %
Echographie. anormale* _ . 231 %
Malformation du tube neural anterleure ou famlllale 2,5 %
Exposition a un agent tératogene 1,4 %

Inquiétude de la femme enceinte 1,3 %

Autres ' . 3,5%

*

Peut également indiquer un risque accru d’aberration chromosomique.

Source : HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les services de
diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres de génétique »,
dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993.
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motivée par diverses raisons, notamment le fait d'avoir déja un enfant
atteint d'une aberration chromosomique (2,4 pour 100), des antécédents
familiaux d’aberration chromosomique (2,3 pour 100), un résultat anormal
au dosage de 'AFPSM (3,6 pour 100), une échographie anormale (3,1 pour
100), des antécédents familiaux d'affection monogénique (1,6 pour 100),
I'exposition possible a des agents tératogénes (1.4 pour 100} et les craintes
de la femme enceinte concernant I'état de santé du feetus (1,3 pour 100).

Counseling

Des services de counseling sont offerts aux femmes qui sont dirigées
vers un centre de génétique, avant qu'elles ne subissent les tests, ce qui
permet de clarifier le type de risque que les femmes courent et de s’assurer
qu’elles décident de subir un test en toute connaissance de cause. C'est le
motif de I'orientation qui détermine le type et 'ampleur de la consultation.
Lorsque les risques sont bien connus et que les renseignements a commu-
niquer sont relativement simples, comme dans le cas de I'age maternel
avancé, le counseling est effectué, dans certains centres, par des conseillers
et conseilléres en génétique (souvent des infirmiers et infirmiéres ayant
recu une formation spéciale en génétique), des médecins de famille, des
obstétriciens, ou encore dans le cadre de consultation de groupe. La durée
moyenne d'une séance de counseling pour les patientes dirigées vers des
centres de génétique en raison de leur 4ge avancé était d'une heure et I'on
encourageait les conjoints a y assister.

Le counseling des patientes orientées vers les centres a cause d'anté-
cédents familiaux est plus complexe; il requiert souvent une analyse statis-
tique compliquée de méme qu'une interprétation clinique. Cette responsa-
bilité incombe a des spécialistes en génétique médicale. Ces séances sont
beaucoup plus longues et peuvent étre plus fréquentes.

Tests effectués

Aprés la consultation, certaines femmes décident de ne pas subir le
test, en particulier si on leur avait prescrit un test invasif, comme I'amnio-
centése ou le PVC, qui comportent un faible risque d’avortement spontané
(moins de 1 pour 100). En 1990, prés de 10 pour 100 des patientes orien-
tées en vue d'une amniocentése ou d'un PVC ont refusé l'intervention.
Certaines de ces femmes (137) ont été invitées a subir une échographie
ciblée, bien que cette méthode ne permette pas de détecter bon nombre des
aberrations chromosomiques qui avaient tout d'abord motivé I'orientation
~ vers des services de dépistage plus invasif. Certaines n'ont pas subi le test
pour d’autres raisons, par exemple lorsque la mort du foetus a été décelée
au moment du test ou qu'un avortement spontané est survenu avant le
test.

Il reste que la majorité des femmes dirigées vers des centres de
génétique ont passé un test (19 795 sur 22 222, soit 89 pour 100). La
plupart de celles-ci ont eu une amniocentése (15 454), alors qu'un nombre
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beaucoup plus restreint ont subi soit un PVC (2 097) ou une échographie
ciblée (2 244) (voir le tableau 26.5). Ce dernier chiffre n'inclut pas toutes
les échographies ciblées effectuées, parce que souvent les femmes sont
adressées a des praticiens spécialisés dans cette technique et ne vont pas
subir le test dans un centre de génétique.

Tableau 26.5.. Ammocentese PVC ét. echographle clblee effectues
dans des centres de genetuque au Cafiada §&k 990) G

N de femmes % de femmes

Type de test . testées orientées
Amniocentése 15 454 69,5
Prélevement de villosités choriales 2 097 94
Echographie ciblée 2 244 10,1
Total 19 795 89,0*

* Environ 10 % des femmes orientées n'ont pas subi de test, soit parce qu'elles
ont décidé d'y renoncer aprés un counseling ou pour d’autres raisons (p. ex.
avortement spontané avant le test).

Source : HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les services de
diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres de géneétique »,
dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993.

Sur les 19 795 femmes testées en 1990, 95 pour 100 ont obtenu des
résultats rassurants. Toutefois, on a décelé une anomalie foetale chez les
autres 5 pour 100 (environ 990 cas). Dans ce dernier groupe, 792 femmes
(80 pour 100) ont décidé d'interrompre leur grossesse. Cette décision
d’'avorter est tributaire de nombreux facteurs, dont la gravité de I'anomalie,
la possibilité de la traiter (bien que, dans la plupart des cas, 'anomalie
décelée ne puisse étre traitée), le stade de la grossesse, ainsi que les cir-
constances entourant la décision et les valeurs de la personne qui prend la
décision. Ces 792 cas ne représentent en fait qu'un peu plus de 3 pour 100
de toutes les femmes orientées vers des centres de génétique en 1990. Pour
bien mettre les choses en perspective, disons qu'environ 6 pour 100
des 393 000 femmes qui ont accouché au Canada en 1990 ont été dirigées
vers des services de dépistage prénatal et, sur plus de 92 600 avortements
thérapeutiques pratiqués chaque année au Canada, environ 0,86 pour 100
ont été effectués aprés un DPN.
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Accessibilité variée

On a noté certaines différences régionales marquées dans l'orientation
des patientes. Les taux varient de 7 pour 100 de toutes les femmes en-

ceintes en Ontario, & 1,5 pour 100 & Terre-Neuve — soit une différence de
plus de quatre pour un — comme l'indique le tableau 26.6.

Tableau 26.6. Taux d’orientation par province (1990)

% de femmes

Province ou région enceintes orientées
Terre-Neuve 1,5
Maritimes 2,7
Québec 59
Ontario 7,0
Manitoba 5,8
Saskatchewan 1,8
Alberta : 41
Colombie-Britannique . 6,1

Source : HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les services de
diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres de génétique »,
dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993.

Le méme phénomeéne s’observe pour un type particulier d'orientation :
I'age maternel avancé. Si le pourcentage de femmes enceintes agées
de 35 ans ou plus qui ont été orientées vers un centre s'éléve a 52 pour 100
pour I'ensemble du Canada, cette proportion varie considérablement d’'une
province a l'autre. C’est au Québec que le taux d’orientation était le
plus élevé (64,5 pour 100}; la Colombie-Britannique, le Manitoba et
I'Ontario se classaient dans la bonne moyenne (entre 49 et 57 pour 100),
alors que dans les autres provinces, les taux étaient beaucoup plus
bas {30 pour 100 en Alberta et dans les Maritimes, 23 pour 100 en
Saskatchewan et 15 pour 100 a Terre-Neuve) (voir le tableau 26.7).

En d'autres termes, dans certaines régions du pays, certaines femmes
sont quatre fois plus souvent orientées vers des centres de génétique que
dans d'autres régions. Certains de ces écarts peuvent étre attribuables a
des différences dans le choix des femmes; toutefois, comme nous le verrons
un peu plus loin, les données recueillies lors de nos recherches et de nos
enquétes portant sur toutes les régions du pays indiquent qu’il est peu
probable que cette différence du simple au quadruple dans les taux
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d’orientation puisse s’expliquer par des différences dans les valeurs ou les
préférences individuelles. Les valeurs ou les préférences -sont trés
similaires dans tout le pays,
alors que lattitude des méde-

cins varie considérablement gt peu probable que cette différence

d'une province 4 I'autre. Cepen- du simple au quadruple dans les taux
dant, certaines considérations d'orientation puisse s'expliquer par des
pratiques peuvent également en- différences dans les valeurs ou les

trer en ligne de compte dans la préférences individuelles.

décision d'un médecin de pres-

crire un test, telles que la dis-

tance a parcourir pour le subir. Il se peut aussi que les femmes dirigées
“vers un centre de génétique mettent en balance l'intérét de subir un test,
d'une part, et la somme d'inconvénients causés par les déplacements et
leur situation financiére, d’autre part.

Tableau 26.7. Taux d’orientation pour 4ge maternel avancé par
province (1990)

Province ou région % de femmes orientées
Québec ' . 64,5
Ontario 56,7
Colombie-Britannique 54,6
Manitoba ) 49,3
Maritimes 30,7
Alberta ’ 30,1
Saskatchewan 23,1
Terre-Neuve 15,0

Source : HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les services de
diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres de génétique »,
dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993.

Il semblerait cependant que les pratiques des médecins en matiére
d'orientation expliquent au moins en partie les différences relevées. Les
meédecins de famille, les omnipraticiens et les obstétriciens, dans certaines
provinces, orientent plus volontiers leurs patientes pour certaines indica-
tions que leurs collégues d'autres provinces.

Il existe évidemment certaines différences dans les taux d'orientation
selon le lieu de résidence ainsi que le niveau de revenu et de scolarité.
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Une étude effectuée par la Commission a révélé que les personnes vivant
en milieu rural ou dans un village du Nord étaient dirigées moins fréquem-
ment vers un centre de génétique, de méme que les personnes a faible

revenu ou moins scolarisées.

A la différence de ce qui se
passe dans de nombreuses cli-
niques de fertilité (voir le cha-
pitre 20), rien n’indique que les
centres de génétique refusent
d’accepter une patiente en raison
de certains facteurs comme le
revenu, le niveau de scolarité ou
I'état matrimonial. Les femmes
orientées sont acceptées sur la
base du risque génétique (p. ex.
si elles ont plus de 35 ans ou
plus). Les différences dans
I'accessibilité se créent donc au
point d'orientation, parce que les
meédecins orientent ou n'orientent
pas leurs patientes vers un
centre, parce que les femmes
acceptent ou refusent de subir un
test, ou parce que le centre est
facile ou difficile d’accés.

Lignes directrices et agrément

I yv a plus de dix ans, le
Collége canadien de généticiens
médicaux (CCGM) a élaboré des
lignes directrices et un systéme
d’agrément pour la prestation de
services de DPN. Les premiers

Contrairement a ce a quoi on pourrait
s’attendre, les omnipraticiens et les
médecins de famille orientent peu
leurs patientes vers ces services, et le
probléme s’aggrave encore davantage
dans les régions rurales et du nord, ou
ils sont habituellement les seuls méde-
cins sur place. En contrepartie, la
grande majorité des gynécologues
obstétriciens (qui s'occupent de référer
les patientes dans la plupart des cas)
sont concentrés dans les plus grands
centres urbains de chaque province.
Cela signifie que les femmes des
communautés rurales ou du nord qui
veulent obtenir des services de diag-
nostic prénatal peuvent avoir a se
rendre dans un centre urbain unique-
ment pour y voir un médecin qui les
orientera vers ces services. Elles
devront ensuite se rendre dans une
autre ville pour obtenir les services en
question.

P. MaclLeod et al., « Analyse démo-
graphique et géographique des utilisa-
trices des services de diagnostic pré-
natal au Canada », dans les volumes
de recherche de la Commission, 1993.

centres de génétique ont été agréés en 1981. Les centres qui satisfont aux
conditions fixées sont agréés pour une période de cinq ans.

Les critéres et les normes écrites établis par le CCGM englobent divers
éléments comme l'accés 4 un counseling non directif, la présence de ser-
vices de laboratoire adéquats, les pratiques en matiére d’archivage, la
compétence du personnel, etc. Les centres cessent d'étre agréés dans une
sous-spécialité donnée s'ils ne disposent pas des services d'une personne
qualifiée dans cette spécialité d’aprés les critéres.du CCGM. Lorsque le
comité d'agrément croit que les problémes qu'il a relevés peuvent étre
corrigés a l'intérieur d’'une certaine période, il peut accorder un agrément
provisoire jusqu'a ce que les correctifs soient apportés.
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L'agrément est cependant volontaire. Sur les 22 centres, seulement
10 — tous dans des hopitaux universitaires — ont été agréés par le CCGM
pour la prestation de services en 1990. (Les centres universitaires non
agréés sont I'Université Memorial, 'Université Dalhousie, 1'Université Laval,
I'Université de Montréal et I'Université de la Saskatchewan.) Aucun des
centres dans les hopitaux généraux n’est agréé et aucun d'ailleurs n’'a fait
de demande d'agrément. Un établissement qui n'est pas agréé n'offre pas
nécessairement des services de moindre qualité, mais il reste qu’'il est
impossible d’évaluer, de comparer et de contrdler la qualité des services de
diagnostic prénatal ‘dans tout le Canada, vu qu'il faudrait obtenir la
collaboration de tous les centres.

Praticiens et praticiennes concernés

Bien que la taille et la composition du personnel des 22 centres de
génétique varient, on retrouve, dans presque tous les centres, des médecins
spécialisés en génétique, des titulaires d'un doctorat en génétique, des con-
seillers et conseilléres en génétique titulaires d’'une maitrise en sciences, du
personnel infirmier autorisé, des techniciens et techniciennes de laboratoire
et des techniciens et techniciennes en échographie (voir le tableau 26.8).
Il existe, pour la plupart de ces travailleurs de la santé, des normes pro-
fessionnelles de méme que des examens d’attestation de la compétence. Le
Collége royal des médecins et chirurgiens du Canada a mis sur pied, en
1989, un programme de reconnaissance de la compétence, avec l'aide du

Tableau 26.8. Praticiens effectuant les tests de DPN dans les
centres de génétique

Type de praticiens Nombre
Médecins généticiens 60
Docteurs en génétique 41
Conseillers en génétique ~ _ 57
Total* ' 158

* Ninclut pas les radiologistes ni les obstétriciens qui se spécialisent dans
I'échographie ciblée pour les anomalies feetales et qui, souvent, travaillent dans
des unités de radiologie séparées des centres de génétique mais qui y sont
affiliées. Ne sont pas non plus inclus certains obstétriciens en pratique
communautaire qui sont affiliés aux centres de génétique et qui peuvent faire du
counseling et des tests courants.

Source : HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les services de
diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survo! des centres de génétique »,
dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993.
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CCGM, pour les médecins qui se spécialisent en génétique médicale; les
exigences relatives a la formation des titulaires d’'un doctorat en génétique
qui dispensent des services de génétique seront établies par le CCGM.

La catégorie « conseiller en génétique », qui est relativement nouvelle,
a été créée parce que la demande de services de DPN et de consultation
génétique a augmenté plus rapidement que le nombre de médecins formés
dans le domaine et de conseillers ou conseilleres détenteurs d'un doctorat.
Les conseillers en génétique ont une formation en counseling, notamment
en service social ou en psychologie, et s’initient a la génétique sur le tas, ou
encore possédent une formation en sciences infirmiéres, en génétique, ou
d’autres compétences parameédicales et font un apprentissage pratique du
counseling en cours d’emploi (voir le tableau 26.9).

A mesure que le nombre de conseillers et conseilléres en génétique a
augmenté, on a reconnu la nécessité d'officialiser leur formation et leurs
fonctions. En conséquence, un programme de maitrise a été créé a
I'Université McGill et un deuxiéme est en voie d'élaboration a I'Université
de la Colombie-Britannique. L’Association canadienne des conseillers en
génétique a été constituée en société et est en train d’établir des lignes
directrices sur la formation ainsi que des modalités d’agrément.

Tableay: 26:9.

Type de formation des cconseillers en génétique
Type de formation Nombre
Formation officielle en counseling génétique 14
Maitrise en génétique 4
Baccalauréat ou maitrise en sciences infirmiéres 16
Dipldome en sciences infirmieres 16
Autre 7
Total 57

Source : HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les services de
diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres de génétique »,
dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993.

Médecins qui orientent les cas

En plus des quelque 200 professionnels de la santé dans les centres
de génétique, il existe un réseau plus vaste de praticiens et praticiennes
qui participent au DPN au Canada, notamment les 10 500 spécialistes,
médecins de famille et omnipraticiens qui examinent les femmes enceintes
et qui peuvent les diriger vers des centres de génétique pour qu'elles y
subissent des tests diagnostiques. Ces personnes constituent ce qu'on
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peut appeler le réseau d'orientation qui dirige les femmes a haut risque vers
les centres de génétique (voir le tableau 26.10).

Tableau 26 10. Nombre de praticiens-du DPN afP exterleur des
centres. de,genethue (1990) '

_ Nombre au
Type de praticiens . Canada
Obstétriciens 1528
Omnipraticiens ou médecins de famille exercant en obstétrique 8 021
Radiologistes effectuant des échographies prénatales 991
Total 10 540

* Qui ceuvrent dans le domaine du DPN en orientant des patientes vers les
centres de génétique, en offrant un counseling préliminaire, en effectuant des
échographies de routine et en prélevant des échantillons d’AFPSM.

Source : RENAUD, M. et al. « Les médecins canadiens devant le diagnostic
prénatal : Prudence et ambivalence », dans les volumes de recherche de la
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction, 1993.

Un nombre croissant de praticiens et de praticiennes ne font pas
qu'orienter des cas; ils effectuent également des tests de dépistage prénatal.
Par exemple, nombre d'entre eux font passer des examens échographiques
de routine dans leur cabinet, orientent leurs patientes vers un établisse-
ment local pour y subir une échographie de routine ou prélévent des
échantillons d’AFPSM.

La fréquence avec laquelle ces médecins orientent leurs patientes, leur
dispensent des conseils ou effectuent des tests de dépistage, et la fagon
dont ils procédent ont d'importantes répercussions sur .I'évolution et la
prestation des services de DPN au Canada. Pour comprendre le fonctionne-
ment de ce vaste réseau, nous avons commandé deux enquétes. Dans le
premier cas, il s’agit d'une importante enquéte nationale portant sur les
obstétriciens, les médecins de famille et les omnipraticiens qui avaient
pratiqué cingq accouchements ou plus au cours de I'année précédant l'en-
quéte, les radiologistes qui effectuaient des échographies obstétricales et les
pédiatres. Les réponses transmises par 3 072 professionnels de la santé
ceuvrant dans le domaine du DPN a I'extérieur des centres de génétique ont
été analysées. Dans la deuxiéme enquéte, nous avons analysé I'information
recueillie auprés de 642 praticiens participant au programme manitobain
de dépistage par dosage de 'AFPSM (voir le volume de recherche : Pratique
actuelle du diagnostic prénatal au Canada).
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Orientations : Selon les résultats de la premiére enquéte, presque toutes les
orientations vers des centres de génétique ont été faites soit par des obsté-
triciens (56 pour 100), ou par des médecins de famille ou des omniprati-
ciens (40 pour 100) (voir le tableau 26.11). Le réle des omnipraticiens et
des obstétriciens en ce domaine variait selon les pratiques locales. Par
exemple, un omnipraticien peut adresser une patiente a un obstétricien qui
I'oriente ensuite vers un centre de génétique, ou encore 'omnipraticien peut
adresser directement la patiente au centre.

Tableau 26.11. Source d’orientation vers, des centres de génétique
(1990) " ‘ :

%

Types de praticiens d’orientations
Médecins de famille ou omnipraticiens 40
Obstétriciens 56
Autres™. 4

* Inclut les orientations faites par d’autres médecins, les orientations dans le
cadre du programme de dosage de 'AFPSM, les personnes qui se présentent
d’elles-mémes a un centre, les cas orientés par des infirmieres hygiénistes ou
des unités d'évaluation prénatale ainsi que les cas orientés par le biais des
programmes communautaires.

Source : HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les services de
diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres de génétique »,
dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles

" techniques de reproduction, 1993.

Nous avons relevé d'importantes différences dans les pratiques
d’orientation, selon les provinces et les régions. Si, a 'échelle nationale,
56 pour 100 des cas étaient orientés par des obstétriciens, ce pourcentage
pouvait atteindre plus de 80 pour 100 dans certaines grandes villes (North
York, Ottawa et Saskatoon) et tomber a moins de 25 pour 100 a Vancouver.
De méme, alors que dans 'ensemble du Canada, la source d’orientation
était, dans 40 pour 100 des cas, un omnipraticien, les chiffres variaient
entre 72 pour 100, a Calgary, et 22 pour 100, a St-John's.

Comme nous l'avons mentionné précédemment, il existait également
de grands écarts, d'une province a l'autre, dans le pourcentage total de
femmes enceintes orientées par un obstétricien ou un omnipraticien. Les
difféerences peuvent étre dues en partie au fait que les associations
professionnelles d'omnipraticiens et d'obstétriciens (les associations
meédicales nationales et provinciales ainsi que les colleges de médecins et
chirurgiens) n’ont pas adopté ni promulgué de politique régissant les cas
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ou les médecins devraient orienter leurs patientes. Le CCGM et la Société
des obstétriciens et gynécologues du Canada ont élaboré des lignes direc-
trices facultatives, mais des données montrent que certains médecins
orientent les patients en se fondant sur leurs propres valeurs plutdt que
sur des exigences d’ordre médical. Par exemple, I'enquéte nationale portant
sur les médecins qui orientent des cas a révélé que 15 pour 100 des
répondants et répondantes s'opposaient a I'avortement aprés un DPN, peu
importe la gravité de l'affection ou de I'anomalie. A l'autre extréme,
16 pour 100 ont répondu que les femmes a haut risque qui ne subissent
pas de tests de DPN et qui donnent naissance a un enfant atteint font
preuve d'irresponsabilité sur le plan social. Nous avons constaté, en outre,
que 40 pour 100 des médecins traitants croyaient que c'était a eux, et non
aux femmes ou aux couples, de décider quelles anomalies foetales justi-
fiaient un avortement; 51 pour 100 ont déclaré qu'il serait déraisonnable
de proposer une amniocentése a une femme qui refuse d’envisager 'avorte-
ment si une anomalie est diagnostiquée.

Ces résultats montrent
qu'une proportion inquiétante
de meédecins traitants n'ac- e CCGM et la Société des obstétri-
ceptent pas le principe que les ciens et gynécologues du Canada ont
patientes devraient décider par  élaboré des lignes directrices facul-
elles-mémes en toute connais- tatives, mais des données montrent
sance de cause d’avoir un DPN que certains médecins orientent les
et d'interrompre leur grossesse patients en se fondant sur leurs
aprés le diagnostic d'une ano- propres val?urs plut‘ét.que sur des
malie foetale. De plus, lorsque  €xigences d'ordre médical.
nous avons examiné les diffé-
rences dans les réponses ‘des
meédecins d’'une région a I'autre, nous avons constaté que celles-ci s'appa-
rentaient étroitement aux différences régionales dans les taux d’orientation.
Par exemple, les répondants du Québec étaient moins nombreux a s'oppo-
ser a l'interruption de grossesse aprés la détection d'une anomalie feetale
par DPN, alors que ceux de la Saskatchewan se sont élevés en plus grand
nombre contre I'avortement en cas de pathologie foetale. Le fait que trois
fois plus de femmes enceintes au Québec qu’en Saskatchewan sont orien-
tées vers un centre de génétique donne sérieusement a penser que de
nombreux médecins de la Saskatchewan fondent leurs décisions d’orienter
ou non une patiente sur leurs valeurs personnelles plutét que sur des
indications d’ordre médical. Notre enquéte nationale n'a pas fait ressortir
de différences régionales assez sensibles dans les attitudes des Canadiens
et Canadiennes a 1'égard du DPN pour expliquer les différences dans les
taux d’'orientation.

Il ressort de cette enquéte que plus les médecins jugent une anomalie
grave, plus ils acceptent la possibilité d'un avortement et plus ils facilitent
l'accés aux services de diagnostic prénatal en y dirigeant leurs patientes (et
vice versa). Cette situation inquiéte grandement les commissaires, car si
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I'on veut respecter I'autonomie de la femme enceinte, il faut que la décision
d’accepter ou non de subir un test de DPN soit fondée sur les valeurs et

priorités de la patiente et non sur celles de son médecin.

La mesure dans laquelle les
médecins connaissent ces tests
influe également sur les taux
d’orientation. Par exemple, bon
nombre des médecins interrogés
dans l'étude manitobaine ne
savaient pas bien a partir de
quel age il est indiqué d’orienter
les femmes vers un centre de
génétique, ce qui réduit peut-
étre le nombre de cas dirigés
VErs ces centres.

Tests de dépistage : En plus
d’orienter les patientes vers des
centres de génétique, un nom-
bre croissant de meédecins au
Canada effectuent également

Lorsque nous avons examiné les diffé-
rences dans les réponses des médecins
d'une région a l'autre, nous avons
constaté que ces différences s’apparen-
taient étroitement aux différences
régionales dans les taux d'orientation.
[...] Notre enquéte nationale n'a pas
fait ressortir de différences régionales
assez sensibles dans les attitudes des
Canadiens et Canadiennes a I'égard du
DPN pour expliquer les différences
dans les taux d'orientation. [...] Si l'on
veut respecter I'autonomie de la femme
enceinte, il faut que la décision
d'accepter ou non de subir un test de
DPN soit fondée sur les valeurs et
priorités de la patiente et non sur

des tests de dépistage. Un  celles de son medecin.

grand nombre prélévent mainte-
nant des échantillons de sang
pour doser 'AFPSM, effectuent des échographies de routine dans leur
cabinet ou prescrivent a leurs patientes de subir une échographie de
routine dans un centre local.

Nous avons, encore une fois, relevé des différences importantes dans
la fagon dont les services sont dispensés. Par exemple, le type d'infor-
mation et de counseling que les médecins fournissent avant de prélever des
échantillons d’AFPSM varie considérablement. Dans le cadre du pro-
gramme manitobain de dosage de 'AFPSM (le Manitoba est la seule pro-
vince a offrir un tel programme, quoique 'Ontario ait adopté récemment le
dosage de 'AFPSM a I'échelle provinciale dans le cadre de son programme
de triple dosage), des documents écrits portant sur le test ont été remis aux
médecins pour qu'ils les distribuent a leurs patientes. Toutefois, seulement
30 pour 100 des répondants ont transmis ces renseignements a leurs
clientes avant le prélévement d'échantillons, 54 pour 100 ont communiqué
verbalement I'information et 6,6 pour 100 n'ont fourni aucun renseigne-
ment. (Environ 10 pour 100 n'ont pas répondu a la question.)

La proportion de femmes a qui I’ on a offert de pratiquer ce test variait
aussi grandement. Dans I'étude manitobaine, 3,5 pour 100 des praticiens
n'ont pas répondu a la question, 6,2 pour 100 des omnipraticiens et des
obstétriciens n'ont proposé le test a aucune femme enceinte, 11,1 pour 100
I'ont proposé pour un motif précis, par exemple, en raison d'antécédents
familiaux positifs, alors que les autres 79,2 pour 100 I'ont proposé ou l'ont
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fait passer a toutes les femmes enceintes. Parmi les nombreux praticiens
qui ont fait passer le test de dépistage a toutes les femmes enceintes
(79,2 pour 100), nous avons relevé de grandes différences dans la facon
dont le consentement a été obtenu : 37,7 pour 100 des médecins n'ont
pratiqué le test que si la femme avait donné expressément son consente-
ment; au moins 22 pour 100 ont effectué le test sans obtenir au préalable
le consentement de la patiente; et 19,4 pour 100 ont procédé au test a
moins d'un refus exprés de la part de la patiente (en d’autres termes, le
médecin n'a pas sollicité de consentement explicite — mais si la femme
I'interrogeait sur la raison du test puis décidait qu’elle n’en voulait pas, elle
ne le passait pas). '
Il existait d’importantes
variations d'une région a l'autre Il existait d'importantes variations
en ce qui a trait a l'autre princi- d’une région a l'autre en ce qui a trait
pal test de dépistage, I'échogra- a l'autre principal test de dépistage,
phie. Par exemple, 89 pour 100  I'échographie.
des répondants et répondantes
du Québec dans I'enquéte natio-
nale trouvaient justifiée I'utilisation de I'échographie pour le dépistage des
anomalies feetales, comparativement a 60 pour 100 des répondants du
reste du Canada. En outre, alors que 40 pour 100 des médecins du
Manitoba et de I'Alberta ne jugeaient pas indispensable de prescrire un
examen échographique durant la grossesse, seulement 4 pour 100 des
médecins du Québec étaient de cet avis. (Cette différence s’explique en
partie par la politique adoptée par le ministére de la Santé du Québec, qui
fait de I'échographie le test de dépistage prénatal de choix au Québec.)
Des données montrent, par ailleurs, que certains médecins exagérent
les mérites de I'échographie, notamment les possibilités de détecter les
anomalies foetales et de rassurer les patientes quant a I'état de leur foetus.
L’échographie de routine (a la différence de I'échographie « ciblée » effectuée
dans des centres spécialisés) ne vise pas a dépister les anomalies foetales;
elle ne permet pas d'identifier de
nombreuses anomalies de struc-

ture, y compris certaines ano- C'est dans le vaste réseau de médecins
malies importantes. Elle peut  qui orientent les cas plutét que dans
mettre en évidence accessoire- les centres de génétique qu'on observe

ment certaines anomalies, mais le plus de différences dans les modes
son efficacité comme outil de d'orientation et de dépistage. [...]
dépistage des anomalies est dis- A la lumiére de ces différences, il faut

cutable (cette question est abor- sérieusement se demander si les
dée un peu plus loin dans le femmes au Canada peuvent s'attendre

résent chapitre) a recevoir des services de DPN uni-
P Les di?féren.ces dans les formes et de qualité, peu importent

. i ; R leur lieu de résidence et le médecin qui
pratiques d'orientation de méme les traite.
que dahs la prestation des ser-
vices de dépistage prénatal font
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ressortir 'absence de normes régissant la pratique des omnipraticiens et
des obstétriciens dans ce domaine ainsi que I'absence de contréle de cette
pratique. Bien que le Collége canadien de généticiens médicaux ait établi
des lignes directrices (adoptées également par la Société des obstétriciens
et gynécologues du Canada) pour l'orientation des patientes vers les centres
de génétique, elles sont facultatives et ne sont souvent pas respectées. Il
faut fixer des normes sur la communication des renseignements, 'obtention
du consentement et le counseling pour le dosage de 'AFPSM, de méme que
pour I'échographie ainsi que l'orientation vers des services de dosage de
I'AFPSM et d’échographie. Il n'existe d’ailleurs aucun examen d’attestation
des compétences pour les omnipraticiens ou les obstétriciens qui veulent
assurer ces services de DPN.

C'est dans le vaste réseau de médecins qui orientent les cas plutdt que
dans les centres de génétique qu’'on observe le plus de différences dans les
modes d’orientation et de dépistage. Le niveau de connaissances et les
types de pratique varient énormément d'un médecin a l'autre a l'intérieur
du réseau d’orientation. A la lumiére de ces différences, il faut sérieuse-
ment se demander si les femmes au Canada peuvent s’attendre a recevoir
des services de DPN uniformes et de qualité, peu importent leur lieu de
résidence et le médecin qui les traite. Bref, la présence d'un centre de
génétique n'est pas le seul facteur qui influe sur le type de service offert a
la population, il faut également que les praticiens qui dispensent des soins
primaires aux femmes enceintes soient bien renseignés. Il en va de méme
pour le dépistage et I'orientation dans d’autres domaines de la médecine.

Point de vue des patientes

Trois enquétes sur les perceptions, les attitudes et 'expérience des
femmes en ce qui a trait au DPN ont été effectuées pour le compte de la
Commission; on y encourageait les femmes a discuter longuement et en
détail de leurs impressions. Ces études fournissent de précieux renseigne-
ments sur 'expérience et les impressions des femmes qui subissent un test
de DPN et doivent prendre les décisions qui en découlent. L'élaboration, les
échantillons et la méthodologie étaient assez différents dans les trois
études. Dans une étude, 70 femmes dirigées vers des services de DPN en
raison de leur age ont été interrogées avant de recevoir des conseils d’ordre
génétique; ces mémes.femmes, ainsi que 52 autres, ont répondu également
a un questionnaire aprés le counseling (122 femmes en tout, avec un taux
de réponse de 91 pour 100).

Pour une autre étude, on a interrogé un.groupe de 37 femmes
(choisies parce qu’il y avait peu de chances qu’elles puissent communiquer
leur point de vue a la Commission d’'une autre fagon) qui avaient vécu
différentes expériences, allant du dosage de 'AFPSM, au DPN et a I'avorte-
ment pour cause d’anomalie foetale. Ce projet a été mis en ccuvre dans un
centre de santé communautaire et parmi les participantes, on retrouvait
cingq adolescentes, dix immigrantes et réfugiées, six femmes handicapées
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ou sourdes, quatre femmes autochtones, trois parents d'enfants handicapés
et neuf meéres célibataires. Chaque femme a été interrogée dans le cadre
d'une entrevue semi-structurée qui a duré d'une heure et demie a quatre
heures et demie; on a ensuite analysé les témoignages enreglstres des
femmes pour cerner les problémes et les points communs.

Dans la troisiéme étude, deux groupes de femmes qui ont opté pour
une interruption de grossesse aprés un DPN ont été longuement interrogées
par un psychologue a différents intervalles, allant de six mois a plusieurs
années. Le premier groupe se composait de 76 femmes qui savaient
qu'elles couraient un risque élevé (la plupart a cause de leur age) et qui
avaient bénéficié d'une consultation génétique approfondie avant I'amnio-
centése. Le deuxiéme groupe réunissait 124 femmes non reconnues pour
étre a haut risque, mais qui avaient subi une échographie de routine ayant
révélé une anomalie feetale imprévue, qui a par la suite été confirmée a
I'aide d'un test diagnostique. Selon qu’elles appartenaient a un groupe ou
a un autre, les femmes n'étaient pas aussi bien préparées pour recevoir les
résultats des tests et le délai dont elles disposaient pour prendre une
décision n’'était pas le méme.

Plusieurs constantes, comme nous l'expliquons ci-dessous, se sont
dégagées de ces trois études. (Voir le volume de recherche intitulé Le
diagnostic prénatal : Apercu de la question et conséquences sur les
personnes.)

Approbation générale

Dans I'ensemble, la majorité des femmes considéraient favorablement
les tests de DPN, parce que ceux-ci permettaient de les rassurer, détec-
taient les problémes et les aidaient a gérer leur risque personnel. Méme les
femmes qui avaient vécu une expérience stressante aprés avoir obtenu des
résultats faussement positifs au dosage de 'AFPSM ont déclaré qu’elles
subiraient a nouveau le test si elles redevenaient enceintes. Toutefois les
réponses des femmes étaient caractérisées par une certaine ambivalence :
les tests étaient utiles mais pénibles sur le plan affectif. Ces femmes ont
da assimiler des renseignements techniques complexes sur les risques,
sonder leurs attitudes en ce qui a trait aux handicaps et a I'avortement,
concilier leur désir d’en savoir le plus possible et I'acceptation de leur
grossesse, et enfin vivre I'incommodité des tests et l'anxiété associée a
l'attente des résultats tout en essayant de bien profiter de leur grossesse.

Les femmes ont éprouvé de I'inquiétude face aux techniques utilisées
pour les tests, en particulier face au risque d’avortement spontané. Méme
si le risque statistique d'avortement spontané est inférieur a 1 pour 100,
certaines femmes ont avoué qu’elles se sentiraient coupables de perdre un
enfant en bonne santé a la suite d'un test; en effet, comme nous I'avons vu,
certaines femmes refusent 'amniocentése pour cette raison. Les répon-
dantes ont également mentionné comme sources de stress I'anxiété asso-
ciée a l'attente des résultats et la durée de l'attente.
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Orientation et counseling

Plusieurs autres problémes plus précis ont été soulevés au sujet du
processus d'orientation et du counseling. Certaines répondantes ont
signalé que leur médecin traitant ne leur avait pas fourni suffisamment de
renseignements sur les raisons motivant l'orientation vers un centre de
génétique, la nature des tests et d'autres aspects du processus.

Les femmes étaient également d’avis que le counseling ne devrait pas
uniquement les renseigner sur la question médicale mais leur permettre de
discuter plus en profondeur de leurs sentiments par rapport au DPN, a
I'éventualité d’avoir un enfant anormal et a I'avortement. Certaines ont
déploré lattitude impersonnelle ou détachée de certains médecins en
comparaison de I'approche plus ouverte et plus compréhensive d'autres
praticiens, et ont souligné la nécessité d'une bonne interaction entre les
médecins et leurs patientes.

Dans chacune des trois études, certaines femmes ont senti, d’'une
fagon ou d’'une autre, des pressions subtiles pour qu’elles subissent le test
diagnostique recommandé. Dans bien des cas, ces pressions étaient liées
principalement au peu de temps disponible pour fixer les séances de coun-
seling et les tests. Dans d’autres cas, toutefois, certaines femmes, surtout
les plus jeunes et les moins instruites, ont eu le sentiment d’étre prises
dans l'engrenage d’'une énorme machine. Aucune n’'a dit avoir été forcée,
bien que plusieurs médecins traitants aient demandé a leurs patientes
pourquoi elles voulaient passer le test si elles n'envisageaient pas
l'avortement en cas d’anomalie foetale. Seule une femme, toutefois, a
déclaré que son médecin I'avait encouragée vivement a se faire avorter si
I'on découvrait une anomalie chez le feetus.

Décision d’interrompre une grossesse

Bien des femmes n'ont vraiment pris conscience de la gravité du
processus de DPN que lorsqu’elles ont obtenu un résultat anormal au test,
et qu'elles se sont trouvées confrontées a une série d'options et obligées de
prendre rapidement des décisions. Que le counseling ait été non directif et
empatique, ou le contraire, il reste qu’il a été trés difficile et stressant pour
toutes (et pour certaines plus que pour d'autres), de déterminer ce qui
correspondait a leurs valeurs et a leurs priorités, d'évaluer les risques et les
pourcentages, et de soupeser les différentes options.

Dans les deux premiéres études, les femmes ont émis des opinions
variées sur la possibilité d’avoir un enfant handicapé. Certaines étaient
suires de pouvoir composer avec cette réalité. D’autres ont indiqué qu'elles
avorteraient si le feetus était porteur d'une anomalie trés grave, mais non
s'il s’agissait du syndrome de Down ou du spina bifida. D’autres encore
estimaient injuste pour I'enfant de le mettre au monde s'il était atteint du
syndrome de Down.

Dans la troisiéme étude, la grande majorité des femmes concluaient
aprés coup que la décision d'avorter avait été justifiée dans les
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circonstances. C'est une décision qui n’est pas facile a prendre dans le cas
d'une grossesse désirée et un petit nombre de femmes ont éprouvé de
graves problémes affectifs ou psychologiques, et notamment un sentiment
de culpabilité (10 pour 100); certaines ont déclaré se sentir encore
coupables quatre ans plus tard. Il s'est toutefois avéré impossible de
planifier I'étude pour savoir si la fréquence des problémes psychologiques
ou affectifs était plus élevée ou plus faible chez les femmes faisant l'objet
de I'étude que dans I'ensemble de la population ou chez les femmes ayant
décidé de poursuivre leur grossesse et de mettre au monde un enfant
handicapé.

Méme si la plupart des femmes croyaient avoir pris la décision
appropriée dans leur cas, l'interruption de la grossesse est une expérience
difficile, particuliérement pour celles qui ont appris subitement I'existence
d’'une anomalie feetale au cours d'une échographie pratiquée a la fin de la
grossesse : les femmes ont souligné la géne du personnel du service d’écho-
graphie, le sentiment d'étre un « numéro » pendant qu’on effectuait d’autres
examens échographiques, le choc de la nouvelle, I'urgence de prendre une
décision et I'absence de soutien personnel durant I'avortement. Elles ont
aussi mentionné le manque d'information sur les conséquences d'une telle
décision et le sentiment de ne pas étre traitées comme des parents qui
viennent de perdre un enfant ardemment désiré. On trouvera un peu plus
loin dans le chapitre des recommandations sur le soutien a apporter dans
une telle situation. ‘

Croissance des services de diagnostic prénatal au Canada

Les centres de génétique sont financés par les provinces, les budgets
étant négociés par les centres et les ministéres provinciaux de la Santé;
dans certaines provinces, des comités consultatifs de génétique conseillent
le ministre de la Santé sur les politiques et le financement dans ce
domaine. Actuellement, les méthodes de financement varient grandement
d'une région a l'autre du pays. Certaines provinces établissent des budgets
globaux, d’autres des budgets par article de dépense; certaines versent des
salaires au personnel des centres, d'autres ont opté pour un systéme de
rémunération a l'acte; certaines provinces séparent le DPN des autres
services de génétique tandis que d’autres placent tous les services de
génétique dans le méme poste budgétaire.

Il est donc difficile de déterminer le montant précis affecté au DPN au
Canada ou de comparer les dépenses d'une province a 'autre. Il est clair
toutefois queles sommes en cause sont considérables et qu'elles ne cessent
d'augmenter. Tous les centres de génétique sauf un ont signalé une
importante hausse générale de la demande de services de DPN entre 1985
et 1990, et ont prévu que celle-ci continuera de s'intensifier au cours des
cing prochaines années. :

Cette hausse est surtout attribuable au grand nombre d'orientations
de femmes enceintes d'age avancé, qui risquent davantage de donner nais-
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sance a4 un enfant atteint d'une anomalie chromosomique. Un nombre
sans cesse croissant de femmes et de médecins fraitants savent qu'il est
recommandé d'orienter les femmes enceintes de 35 ans ou plus, ce qui
explique 'augmentation des taux d’orientation. Le nombre de femmes dans
ce groupe d'age est également plus élevé a cause de I'explosion démo-
graphique de l'aprés-guerre.

Enoutre, les progrés scientifiques vont probablement faire augmenter,
dans l'avenir, le nombre de diagnostics des affections monogéniques par
I'analyse de 'ADN. La demande risque également de s’accroitre si 'on
continue de mettre au point de nouveaux tests de dépistage ou si I'on
adopte des stratégies de prévention.

Pour répondre a cette demande croissante, il faudra augmenter les
ressources affectées au centre de génétique pour les services de laboratoire
et de counseling. Dans notre enquéte, nous avons demandé aux centres
de génétique de prévoir leurs besoins en personnel dans cing ans. Ceux-ci
ont indiqué qu'il leur faudrait ajouter environ 40 médecins a plein temps,
40 conseillers en génétique et 20 employés itinérants, et réduire le nombre
de médecins généticiens et le personnel infirmier.

Il s’agit bien str de spéculations et les chiffres pourraient changer
radicalement avec 1'évolution des techniques de DPN ou si les provinces
décidaient de financer la mise au point de tests de dépistage. Sil'on se fie
aux prévisions actuelles, cependant, il faut s'attendre & une pénurie de
conseillers en génétique dtment formés dans un proche avenir, vu le
nombre encore relativement restreint de diplomés des programmes de for-
mation de I'Université McGill et de I'Université de la Colombie-Britannique.

Opinion de la population canadienne

Le diagnostic prénatal oblige les personnes et les couples a prendre
des décisions trés personnelles et souvent difficiles, mais il a également des
répercussions sur l'ensemble de la société. C'est une réalité qu'ont bien
comprise les commissaires aprés avoir pris connaissance, durant leurs
activités de consultation et de recherche, de la diversité des points de vue
et de la détermination des intervenants et intervenantes. Pour avoir une
meilleure idée de la fagon dont la population percoit le DPN, nous avons
recueilli des renseignements de deux fagons. Premiérement, par le biais
des audiences publiques, des discussions entre experts, des séances
privées et des mémoires qui nous ont été présentés, nous avons écoute ce
que la population canadienne avait a dire (notamment les utilisateurs et les
fournisseurs de services de DPN, les groupes qui représentent les per-
sonnes atteintes de certaines des affections qui peuvent étre décelées a
l'aide du DPN, les personnes handicapées et les groupes qui les repré-
sentent, et d’autres personnes concernées par les répercussions sociales et
éthiques de ces techniques). Deuxiémement, pour savoir comment les
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Canadiens et Canadiennes en général percoivent le DPN, nous avons
commandé une enquéte sur leurs valeurs et attitudes & cet égard.

Audiences publiques et mémoires

On trouve au sein de la population canadienne un éventail trés varié

d'opinions sur le DPN, et bon nombre des exposés et des mémoires pré-

sentés a la Commission ont été
éclairants, émouvants et inspi-
rants. La Commission remercie
les personnes et les groupes qui
ont investi temps et efforts pour
nous présenter leur témoignage.

Aspects sociaux et éthiques

Les interventions sur les
aspects sociaux et éthiques du
DPN ont suscité beaucoup de dis-
cussions durant les audiences de
la Commission, ce qui témoigne
de la complexité des questions
soulevées et des problémes a
résoudre. Citons notamment les
répercussions possibles du DPN
sur les opinions a l'égard de
l'avortement, sur la médicalisa-
tion de la grossesse, sur l'attitude
de la société face aux personnes
handicapées et sur les risques de
discrimination a I'égard des per-
sonnes porteuses dun géne
pathologique.

Avortement : Les femmes au
Canada ont le choix d'inter-
rompre leur grossesse si l'on
décéle une anomalie foctale lors
du DPN. Les membres de cer-
tains groupes religieux et pro-vie
s'opposent a cette pratique. Ils
croient que le fait de permettre
lavortement en cas d’'anomalie
traduit et perpétue un manque de
respect pour la vie humaine. Les
représentants de ces groupes qui

Les tests sont utiles aux femmes
enceintes car ils fournissent de Finfor-
mation sur I'état du foetus et leur
donnent le choix d’interrompre pré-
cocement leur grossesse ou de mener
a terme leur enfant tout en prenant les
dispositions nécessaires pour répondre
aux besoins de ce dernier aprés sa
naissance. Le test permet également
de réduire Yampleur des handicaps qui
pourraient résulter des quelques ano-
malies dont on peut prévenir, retarder
ou réduire les manifestations par des
interventions in utero ou par un accou-
chement précoce par césarienne, ou
simplement par une césarienne. [...]
Un programme universel de dépistage
prénatal en I'absence de soutiens
sociaux adéquats pour les personnes
handicapées risque d'inciter les gens a
penser que les femmes ne sont main-
tenant censées mettre au monde que
des enfants parfaits. Cette perception
nie le fait qu'il incombe a la société
d’aider les enfants handicapés et leur
famille tout au long de leur vie. Un

—programme-qui- aurait-un-pouveir-coer--

citif et un parti pris contre les défi-
ciences aurait pour effet de limiter le
choix des femmes et des couples en
matiére de reproduction et est donc a
proscrire. (Traduction)

K. Sandercock, Vancouver Women’s
Reproductive Technologies Coalition,
compte rendu des audiences
publiques, London (Ontario),

1°" novembre 1990.
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ont présenté leur point de vue a
la Commission ont déclaré que
l'utilisation du DPN pour repérer
les feetus atteints d'une anomalie
congénitale ou d'une maladie
héréditaire n'est justifiée que si
elle permet de traiter la maladie
in utero au moyen de la thérapie

feetale ou que si elle permet aux’

parents et aux médecins de se
préparer en vue de la naissance
et du traitement d'un enfant
malade. Ils ont admis que, dans
bien des cas, des couples qui
autrement opteraient pour un
avortement s’ils n'avaient pas
acces a des tests peuvent utiliser
le DPN pour vérifier si le feetus
est en bonne santé.

Pour de nombreux autres
groupes et particuliers, il est
essentiel de laisser 4 la femme

L'approche adoptée par un grand
nombre de membres du corps médical
laisse entendre clairement gu'il est non
seulement permis mais souhaitable
d’interrompre une grossesse si la mére
risque de donner naissance a un
enfant handicapé. Les handicapés
canadiens jugent un tel message
odieux et tout a fait inacceptable.

Cela se traduirait pour eux, dans le
quotidien, par une vie dans un envi-
ronnement hostile et dévalorisant. Le
principal objectif du diagnostic prénatal
est de détecter les affections invali-
dantes avant gu’elles ne se mani-
festent. La « solution » recommandée
lorsqu’un tel diagnostic est posé est
l'avortement. (Traduction)

Mémoire présenté a la Commission
par I’Association canadienne pour
lintégration communautaire,

. , (s 30 avril 1991.
enceinte ou au couple l'entiére

responsabilité de choisir la voie a
suivre si le feetus est atteint
d'une anomalie ou d'une affection. D’autres témoins ont dit craindre que
I'accessibilité au DPN méne subtilement a I'avortement. On nous a signalé
des cas ou les femmes ou les couples qui refusaient d’envisager l'avorte-
ment en cas d'anomalie foetale ne se sont pas fait offrir de DPN, méme si
celui-ci aurait pu en l'occurrence réduire leur anxiété en montrant que le
feetus était normal ou leur donner le temps de se préparer a la naissance
d'un enfant handicapé.

Pareille situation a des répercussions évidentes sur l'autonomie des
personnes en matiére de santé génésique et de bien-étre; c’est donc I'un des
aspects du DPN sur lequel nous avons tenté d’obtenir des données précises.
Nos études montrent que dans les cas ot les femmes porteuses d’'un foetus
atteint ont subi des pressions pour se faire avorter, ces pressions ont été
exercées par une faible proportion de médecins traitants et non par des
centres de génétique.

Meédicalisation de la grossesse : La Commission a entendu plusieurs témoi-
gnages sur le role du DPN dans la médicalisation de la grossesse; certains
ont soutenu que cette médicalisation donnait aux professionnels de la
santé et a la société dans son ensemble une plus grande emprise sur les
fonctions de reproduction des femmes et leurs choix en matiére de pro-
création. Par exemple, certains témoins craignaient que I'accés universel
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au DPN reviendrait a le rendre
obligatoire, ce qui pourrait avoir
des répercussions pour celles qui
refuseraient de subir les tests,
telles que la perte de l'indemni-
sation des soins hospitaliers et
médicaux. (Voir la partie I, cha-
pitre 2, pour une analyse plus
détaillée de la notion de médica-
lisation dans le contexte des
nouvelles techniques de repro-
duction.)

Attitudes a l'égard des handi-
caps : Plusieurs intervenants ont
souligné avec éloquence la néces-
sité d’'examiner ce que l'utilisa-
tion du DPN révéle de l'attitude
de la société a I'égard des han-
dicaps et de ses membres handi-
capeés.

D'autres se demandent si
l'affectation de ressources au
DPN ne nous fait pas négliger les
causes non génétiques de handi-
caps, comme les accidents, la
situation socio-économique et les
soins prénatals insuffisants.

" On nous a également dit que
la société en général n'aide pas

Il existe de nombreux cas ou la con-
naissance de I'état du fostus peut avoir
un effet important et bénéfique sur la
prise en charge générale de la femme
enceinte.

Par exemple, si I'on sait qu'une femme
est porteuse d'un feetus atteint d’'une
anomalie de structure non mortelle
comme une occlusion intestinale chez
un feetus sans autre handicap, on peut
alors prendre des dispositions pour
que cette femme accouche dans un
centre de soins tertiaires avec accés
immédiat au service de néonatologie
et de chirurgie pédiatrique. Le couple
aura également le temps de se prépa-
rer sur le plan émotif et psychologique
& ['accouchement et au fait que
I'enfant sera transféré immédiatement
aux soins intensifs ou qu'il subira une
intervention chirurgicale. (Traduction)

J. Johnson, Comité de génétique,
Société des obstétriciens et gynéco-
logues du Canada, compte rendu des
audiences publiques, Toronto
(Ontario), 19 novembre 1990.
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suffisamment les femmes ou les couples qui ont un enfant atteint d'un
handicap et que, dans ces cas, les intervenants doutent que l'interruption
de la grossesse ou sa poursuite soit un choix véritable.

Potentiel de discrimination : Finalement, les intervenants s'intéressent
vivement aux personnes porteuses des génes de certaines maladies, en
particulier celles a apparition tardive, et qui pourraient faire l'objet de
discrimination — dans 'emploi, pour ce qui est de 'accés a une assurance-
maladie ou a une assurance-vie, ou d'autres facons — si I'information
révélée par le DPN n'était pas protégee. Cette question deviendra vrai-
semblablement de plus en plus importante 4 mesure que les connaissances
sur I'aspect génétique de la santé s’accroitront, par exemple en ce qui con-
cerne les maladies a apparition tardive comme la maladie de Huntington
et la maladie d’Alzheimer, ainsi que la susceptibilité des individus a
diverses affections comme une cardiopathie ou le cancer. Ce sujet est traité
au chapitre 27.
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On craint également que des
employeurs ou des compagnies
d'assurance exigent des tests
génétiques post-natals comme
condition requise pour I'obtention
d'un emploi ou d'une assurance.
Les questions relatives au dépis-
tage génétique en milieu de tra-
vail sont importantes, mais elles
débordent notre mandat, qui est
limité au diagnostic génétique
prénatal considéré comme l'une
des nouvelles techniques de
reproduction. Dans les pays ou
les régimes d’assurance privés
couvrent les soins médicaux, le
DPN devient effectivement un
point clé en ce qui concerne la
réglementation en matiére
d’assurance. Au Canada cepen-

Le plaidoyer en faveur d’'une
interruption de grossesse seulement
en fonction de la race serait accueilli
avec des cris de protestation forts et
exaltés, mais une interruption fondée
sur le genre est un choix révé par
certaines personnes, et 'avortement
en fonction d’'une anomalie foetale est
jugée comme la meilleure chose a
faire. La meilleure pour qui? Les
personnes atteintes comme nous
remettent en question les criteres.
(Traduction)

M. Gibson, Spina bifida and
Hydrocephalus Association of Ontario,
compte rendu des audiences
publiques, 20 novembre 1990.

dant, ou les soins médicaux de base sont assurés, ce sujet est moins pré-
occupant.

Modalités du diagnostic prénatal

Certains nous ont fait part de leurs préoccupations au sujet de I'inéga-
lité d’accés au DPN, en fonction de la situation socio-économique, de I'édu-

cation ou du lieu de résidence.
Des témoins ont soutenu que le
recours au DPN semble augmen-
ter avec le niveau de revenu,
I'éducation et 'emploi. La femme
ou le couple plus instruit semble
plus susceptible de connaitre le
DPN, ou d’étre en mesure de se
faire diriger vers un centre pour
subir des tests souhaités.

La nature du counseling est
également un sujet de préoccu-
pation. Selon certains témoins,
le counseling offert dans le cadre
des services de DPN ne présente
peut-étre pas aux parents poten-
tiels toutes les solutions qui
s'offrent, comme la possibilité
d’élever un -enfant ayant un

Nous ne voulons ni ignorer ni suppri-
mer la technologie médicale, nous
voulons l'utiliser. Nous voulons nous
assurer que les femmes regoivent les
informations dont elles ont besoin pour
décider ou non d'y recourir et le sou-
tien nécessaire pour prendre les déci-
sions qui s'imposent une fois qu'elles y
ont eu recours. Nous devons établir
un vrai partenariat entre les femmes et
les praticiens qui les suivent.
(Traduction)

Mémoire présenté a la Commission
par le Toronto Women’s Health
Network, 30 novembre 1990.
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handicap et les rnoyens de soutien existants, a partir d'une perspective non
biaisée exempte de stéréotype ou de préjugé.

Nous avons également entendu parler de demandes de recherches
dans deux grands domaines : 1) les effets a long terme de l'utilisation de
certaines de ces technologies sur les femmes et les enfants, et 2) les efforts
pour ameéliorer la précision des diagnostics. Les questions soulevées par
la population canadienne sont traitées plus longuement un peu plus loin.

Enquétes effectuées par la Commission auprés de la population
canadienne

Deux grandes enquétes menées pour la Commission auprés des Cana-
diens et Canadiennes de I'ensemble du pays ont révélé que le DPN était
bien connu et approuvé. Les réponses ont montré que la population est
bien au courant de I'existence de certaines techniques de diagnostic pré-
natal, comme I'amniocentése et I'échographie; par contre, les répondants
étaient moins nombreux a connaitre toutes les techniques d’évaluation de
I'état de santé du feetus ou la nature et le but de techniques particuliéres.
Les femmes sont mieux renseignées que les hommes, ainsi que les répon-
dants ayant plus de scolarité.

ol La grande majorité des personnes interrogées seraient prétes a avoir
recours elles-mémes au DPN (79 pour 100) ou a permettre aux autres
de s’en prévaloir (81 pour 100). Environ 18 pour 100 des répondants
s'opposaient a un usage personnel ou a la plus grande accessibilité
des services de DPN.

. La grande majorité des personnes interrogées approuvaient également
la possibilité d'une interruption de grossesse aprés un DPN, et
seulement 16 pour 100 s'y opposaient catégoriquement. Le degré
d’'approbation a cet égard dépend de la gravité du handicap. Par
exemple, 73 pour 100 des personnes interrogées étaient fortement
favorables a la possibilité d'une interruption de grossesse, si on
diagnostiquait chez le fcetus une affection mortelle au début de la vie,
tandis que 60 pour 100 environ ne s’y opposaient pas dans le cas des
affections pour lesquelles il est presque certain qu'une existence
autonome sera impossible.

Seize pour cent des médecins traitants pensent que les personnes qui
mettent au monde un enfant atteint d'une anomalie génétique alors qu'il
est possible de recourir au DPN et a I'avortement font preuve d'inconscience
sociale. Méme si ce point de vue n'est partagé que par une minorité, il
renforce la nécessité d'établir des mesures pour garantir les principes
d'autonomie et de consentement éclairé par rapport au DPN.



878 Conditions, techniques et pratiques

Dimensions de I'utilisation du diagnostic prénatal au
Canada

Dans l'étude des questions en cause, et pour formuler un ensemble
cohérent de recommandations pratiques a leur sujet a partir de différents
points de vue et expériences, d’orientations professionnelles et de conseils
d’experts, nous avons appliqué nos principes directeurs. C'est1’éthique du
souci d’autrui et le désir d’'empécher ou d'éviter tout préjudice possible qui
ont orienté notre raisonnement. L'éthique du souci d'autrui cherche a
habiliter tous les intéressés, plutoét que certains aux dépens des autres.
Nous avons donc examiné les préjudices que peut causer le DPN aux indi-
vidus et a la société, puis nous nous sommes demandé si des mesures de
protection peuvent nous en prémunir et, dans l'affirmative, si ces mesures
sont en place. Nous avons aussi examiné les préjudices qui peuvent étre
causés aux individus et a la société par le fait de ne pas offrir le DPN.

I est important de se
rappeler qu’'il peut y avoir pré-
judice dans un sens ou dans  Nous avons constaté que les Cana-
l'autre, c'est-a-dire, s'ily a DPN diens et Canadiennes reconnaissent
ou s'il n'y en a pas. Refuser le l'importance des questions a4 examiner
DPN pour déceler des affections pour faire un choix et ils sont préts a
graves pourrait nuire aux per- donner aux autres la possibilité de
sonnes et aux couples dont le considérer les choix a leur fagon.
risque de mettre au monde un
enfant atteint est élevé. Par
contre, les techniques en cause sont trop complexes et trop puissantes
pour étre offertes sans lignes directrices ni mesures de protection appro-
priées en vue de protéger des intéréts vulnérables (ceux de particuliers et
de la société). Nous avions donc trois objectifs a l'esprit : protéger contre
une utilisation inadéquate, immorale ou discriminatoire du DPN; supprimer
les obstacles 4 un accés adéquat; et examiner les lacunes du systéme de
DPN qui entrainent (directement ou indirectement) le refus de services
appropriés. .

Selon nos principes directeurs, nos recommandations doivent tenir
compte a la fois des individus et de la société. Chaque femme et chaque
couple qui se soumettent a un DPN cherchent constamment a faire les
« bons » choix. Un grand nombre de ces choix seront aussi acceptables
pour l'ensemble de la société. Les choix peuvent varier considérablement
d’'une famille a l'autre sans jamais transgresser les limites de ce qui est
acceptable socialement. Nous avons constaté que les Canadiens et Cana-

_diennes reconnaissent I'importance des questions a examiner pour faire un
choix et ils sont préts a donner aux autres la possibilité de considérer les
choix a leur facon.
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L'objectif de la Commission n'est pas de fournir des réponses défini-
tives ou immuables, mais plutét de recommander, en fonction de nos prin-
cipes éthiques, comment continuer d’envisager, dans les années a venir, les
graves problémes soulevés par le DPN. Dans le reste de la présente section,
nous nous intéressons aux quatre grands enjeux suivants : -

. les dimensions du counseling et de la prise de décision dans le cadre
du processus de DPN;

. les questions morales et juridiques de la confidentialité et de la
responsabilité;

. le rapport entre les handicaps et les choix, en regard de 'interruption
ou la poursuite d'une grossesse;

. l'accés aux services de diagnostic prénatal.

Counseling, information et soutien

Tout au long de ce rapport, nous avons été guidées en partie par le
principe d’autonomie et son corollaire, le choix éclairé. Comme il en est
question au chapitre 3, cet idéal exige que chaque femme et chaque couple
recoivent les informations appropriées, et le soutien nécessaire pour
prendre une décision (par exemple le counseling), et se fassent offrir un
nombre suffisant de possibilités parmi lesquelles choisir.

Service de consultation en génétique médicale

Les services de counseling offerts dans les centres de génétique varient
en complexité : des femmes consultent en raison de leur age, auquel cas il
est simple de déterminer les risques et les solutions existantes, ou a cause
d'antécédents familiaux, qui peuvent exiger une analyse statistique trés
complexe et une interprétation clinique. Le counseling est une démarche
trés exigeante qui, souvent, met a I'épreuve les aptitudes et le professionna-
lisme du conseiller ou de la conseillére et, qui remet en question et engage
les valeurs profondes de la femme ou du couple. (Voir dans I'encadré les
objectifs des conseils en génétique.)
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Séance de conseil génétique

Les taches du conseiller ou de la conseillére sont les suivantes :

. Evaluer de fagon compréhensible la probabilité d’avoir un enfant atteint d’'une
anomalie, et les risques et les avantages des mesures envisagées.
. Fournir des informations sur la nature, le fardeau et la variabilité possible de

{'affection, ainsi que sur les traitements et le soutien actuellement offerts pour
un enfant atteint de cette affection particuliére.

. Essayer d'apaiser I'anxiété fondée sur de fausses impressions et aider la
femme ou le couple a faire face aux perceptions bien fondées.
. Essayer d'évaluer comment le couple pergoit le risque et le fardeau, quelle

est sa position au sujet de 'avortement, des handicapés et de la qualité de
vie, et comment il envisage la vie (par exemple avec optimisme, réalisme,
fatalisme). Chaque famille est différente et, conscients de ce fait, les
conseillers doivent essayer de ne pas exprimer leur opinion personnelle.

. Tenter d’aider le couple, sans étre directif, a prendre la meilleure décision
dans sa situation, en indiquant les avantages et les inconvénients, en faisant
ressortir différents points de vue et en agissant comme personne-ressource.
Le conseiller peut se mettre a la place du couple ou du sujet, mais il doit
demeurer objectif pour étre efficace. Les conseillers génétiques ont pour
principe de ne pas étre directifs, sachant bien que cela n'est pas facile.

Qualité de l'information

La présentation d'informations exactes et compréhensibles est un
élément fondamental du vaste processus de counseling. La Commission a
recueilli des brochures et d’autres documents d'information offerts aux
patients et patientes par des centres de génétique canadiens; un grand
nombre de documents étaient complexes, techniques et difficiles a lire.

Trente documents destinés a 'information des patients et provenant
de 14 centres ont été analysés sur le plan de la compréhension, du style et
de l'attrait visuel. Pour saisir la teneur de 20 des 30 documents, il fallait
plus d'une 12° année; le style de 18 documents a été coté « piétre », et
l'attrait visuel de 16 documents a été coté « pauvre ». Dans I'ensemble,
26 documents ont é&té jugés « mauvais » (16) ou « passables » (10), alors que
seulement quatre ont été jugés «bons» (2) ou «excellents» (2). Les
personnes intéressées ne pouvaient pas toujours obtenir les documents
dans leur langue, en particulier dans les centres desservant une importante
population d'immigrants.

Un grand nombre de documents, cependant, présentaient des atouts
qui, conjugués, pourraient servir de point de départ pour améliorer la docu-
mentation offerte aux patients et patientes par les centres de génétique. La’
Commission recommande donc
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[] 207. Que le Collége canadien de généticiens médi- i
caux coordonne I’élaboration d’'une documenta-
tion plus appropriée sur le diagnostic prénatal,
par I’ensemble des centres de génétique, avec la
participation des groupes de femmes visés et
des organismes représentant des personnes
1 handicapées. i

La Commission recommande également aux mlmsteres provmmaux et
territoriaux de la Santé

[| 208. Que ces documents soient mis a la disposition M
des femmes et du grand public dans les
cabinets de médecin, les services de santé
publique, les hépitaux locaux offrant des
services d’obstétrique, les centres commu-
nautaires donnant des cours prénatals, et par
i d’autres moyens appropriés. : i

[| 209. Que les centres a forte population d’'immigrants
et d'immigrantes voient a offrir les documents
et, en particulier, les formulaires de consente-
ment, dans les différentes langues nécessaires,
et que les ministéres provinciaux et territoriaux
de la Santé veillent a affecter des sommes a
cette fin.

Complexité et contraintes de temps

Il arrive souvent que les femmes et les couples trouvent les séances de
consultation utiles, et peut-étre méme rassurantes, mais la satisfaction
n’est pas généralisée. Plusieurs motifs de mécontentement sont implicites
dans ce genre de counseling. Les faits eux-mémes peuvent étre désagré-
ables ou inquiétants. Les gens peuvent avoir beaucoup de mal a accepter
qu’ils sont porteurs d'un géne responsable d'une affection invalidante ou
que leur futur enfant est menacé d'une affection grave.

De plus, le counseling effectué avant une grossesse ou avant le dépis-
tage ne peut offrir que des probabilités — par exemple que le risque est
de 1 sur 4 ou de 1 sur 100 que le prochain enfant soit anormal. Mais les
probabilités, peu importe leur précision, ne sont pas satisfaisantes. Les
personnes qui consultent aimeraient avoir des réponses simples et
tranchées; or 'ambiguiité est souvent inévitable dans ce domaine.
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En outre, méme si I'on sait
que le feetus est atteint, il est
impossible de prévoir, sauf

approximativement, la gravité de

" certaines affections, qui varie
énormément selon le cas. Par
exemple, on peut déceler le géne
responsable de la neurofibro-
matose, mais le test ne permet
pas de prévoir la gravité de
I'affection, dont les effets peuvent
se limiter a de légéres lésions
cutanées chez certains ou se
manifester par une incapacité
invalidante et entrainer la mort
précoce chez d’autres.

@Qui plus est, bon nombre

Premiérement, au sujet de I'équipe
multidisciplinaire, comment je la
percois cette équipe. Je la pergois au
sein des intervenants, médecins ou
infirmiéres et infirmiers, dans le cadre
de 'hépital lui-méme, au moment ou
'on s’adresse a la femme pour lui
annoncer, par exemple, qu'elle porte
un feetus atteint d’'une anomalie.

Avant de prendre une décision au
sujet de l'avortement, est-ce qu'il N’y
aurait pas lieu de justement implanter
une équipe multidisciplinaire pour dis-
cuter du pronostic au sujet de 'enfant
attendu? |l est bien sdr que la tri-
somie est un grave probleme, c'est

une anomalie trés sérieuse, mais on
sait trés bien qu’il est difficile d’en
établir la gravité — qui peut savoir?

des personnes qui consultent ne
connaissent pas de premiére
main l'affection diagnostiquée.
Par exemple, beaucoup de pa-
tients n'ont jamais rencontré
d'enfant atteint de fibrose
kystique, méme s'il s'agit de
l'affection monogénique la plus
courante au Canada. Certains
parents potentiels sont donc
presque entiérement tributaires de leurs conseillers sur le plan de
linformation et ils peuvent avoir du mal & imaginer les différentes
possibilités qui s’offrent a eux.

En raison des contraintes de temps imposées par le DPN, les femmes
et les couples peuvent sentir qu'ils manquent de temps pour prendre une
décision éclairée. Le délai peut étre particuliérement court lorsque la
femme ou le couple désire envisager une interruption de grossesse en cas
d’anomalie du feetus. Plus la grossesse est avancée lors de l'avortement,
plus les risques et les traumatismes sont importants pour la femme. Méme
si les résultats sont habituellement connus plus tét, il arrive qu'on les
recoive seulement lorsque la femme en est a sa 21° ou 22° semaine de
grossesse (par exemple lorsqu'un test doit étre repris, ce qui survient
dans 1,1 pour 100 des amniocentéses pratiquées). Il arrive que méme les
résultats d’'une premiére amniocentése ne sont obtenus qu'aprés la 16°
semaine de grossesse.

D’apreés les lignes directrices du CCGM, les conseillers et conseilléres
des centres de génétique ne doivent pas étre directifs. Cette attitude n'est
pas toujours bien accueillie par les clients. Des femmes et des couples
trouvent que linformation est difficile & comprendre et a assimiler et

Y. Grenier, simple citoyenne, compte
rendu des audiences publiques.
Montréal (Québec),

21 novembre 1990.
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demandent au conseiller ce qu'il ferait a leur place. Certaines personnes
sont dégues lorsque le conseiller insiste sur le fait que la décision leur
appartient. :

Méme lorsque les conseils génétiques sont les meilleurs possibles, on
peut s'attendre a ce que la situation engendre chez certaines femmes et
chez certains couples de la frustration et de la colére.

Etant donné ce qui précéde, nous estimons que le conseiller ou la
conseillére devrait présenter des résumés écrits des séances de consul-
tation non seulement au médecin traitant, mais aussi aux femmes et aux
couples qui ont demandé conseil (nous avons constaté que certains centres
le faisaient). Les rapports des consultations effectuées avant les tests
peuvent aider les femmes et les couples a décider s'ils sont intéressés a
subir un test de DPN; dans le méme ordre d'idées, les rapports des consul-
tations effectuées aprés les tests pourraient étre utiles aux femmes et aux
couples dont le foetus est anormal et qui étudient les possibilités offertes.
Meéme si parfois les rapports ne peuvent servir pour la grossesse en cours
parce qu’il est trop tard, la famille les a en main pour consultation et
décision ultérieures en matiére de procréation.

Nous craignons queles res-
sources affectées au counseling
ne puissent répondre a la de-  Nous craignons que les ressources
mande sans cesse croissante de  attribuées au counseling ne puissent
services de consultation. A  répondre a la demande sans cesse
mesure que progresseront les croissante en services de consultation.
connaissances médicales et les [...] Comme la société canadienne
techniques du DPN, nous en se diversifie sans cesse, il est
saurons davantage sur le foetus ~ @ussi probable qu'on ait besoin de
a des stades de développement ressources en C°““Sdm§ plus

. . . nombreuses et plus variées.
plus précoces, et le counseling :
génetique prendra de l'impor-
tance. Comme la société cana-
dienne se diversifie sans cesse, il est aussi probable qu'on ait besoin de
ressources en counseling plus nombreuses et plus variées. Les consulta-
tions en génétique doivent étre adaptées continuellement pour répondre
aux besoins des utilisateurs et utilisatrices; elles doivent aussi tenir compte
de la langue, et de facteurs sociaux et culturels, en plus de respecter les
autres exigences déja précisées.

Pour répondre a ces préoccupations, les ministres provinciaux
et territoriaux de la Santé devront augmenter les fonds consacrés au coun-
seling. Les centres de génétique sont souvent financés par des budgets
globaux, qui incluent les salaires des employés. A I'heure actuelle, les
ressources sont affectées au counseling en matiére de DPN sans toujours
tenir compte des importants besoins de personnel et de temps des services
de génétique. Pour offrir des tests, les ministéres de la Santé doivent
fournir le soutien voulu, et les centres de génétique devraient utiliser les
ressources le plus efficacement possible. Par exemple, des conseillers en
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génétique, et non des médecins généticiens, seraient en mesure d'assurer
le counseling nécessaire aux femmes orientées vers un centre de génétique
parce qu'elles ont 35 ans ou plus. La Commission recommande

210. Que les ministéres provinciaux et territoriaux de ]
la Santé élaborent une formule de financement '
des centres de génétique en fonction du nombre
de cas, pour que les ressources en counseling
soient suffisantes. Pour un nombre donné de
femmes et de couples dirigés chaque année
vers des services de counseling (convenu
d’aprés une combinaison de cas simples et
complexes), le ministére de la Santé devrait
fournir les fonds nécessaires pour une pro-
portion donnée de médecins, de conseillers et
conseilleres en génétique et de personnel de
soutien. Cette formule permettrait d’offrir des
soins plus uniformes dans I'ensemble du pays.

Soutien des services de counseling

Nous nous demandons particulierement si les services de counseling
réussissent a répondre aux besoins émotifs et psychologiques des patients
et patientes. Nous avons constaté que la plupart des centres de génétique
fournissent d’excellents renseignements avant les tests ainsi qu'au moment
de 'examen des résultats des tests et de la réévaluation des risques de
récurrence. Toutefois, comme dans le cas des autres soins médicaux, le
conseiller ou la conseillére en génétique ne posséde peut-étre pas toutes les
compétences voulues pour reconnaitre ou gérer les problémes psycho-
logiques et émotifs complexes qui peuvent survenir, surtout quand les
parents apprennent que le foetus est anormal.

Quand une affection grave est diagnostiquée, la femme ou le couple a
des décisions trés difficiles & prendre et peut avoir besoin d’'une aide parti-
culiére. Dans le cas d'une interruption de grossesse, on peut offrir un
service de suivi; plusieurs centres de génétique offrent alors les services de
travailleurs sociaux, de ministres du culte ou de psychologues. Les con-
seillers en génétique participent souvent de fagon importante au suivi et au
soutien affectif des femmes ou des couples en cause. Toutefois, il peut
arriver que les centres de génétique ne disposent pas de ressources suffi-
santes sur le plan psychologique, psychiatrique ou du service social pour
offrir I'aide voulue dans des cas complexes.

Il est important de se rappeler que les femmes et les couples qui
décident d'interrompre une grossesse aprés un DPN peuvent avoir besoin
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de soutien, comme les parents
qui ont perdu un enfant. Ces
couples devraient donc étre suivis
tout au long de la démarche.
Nous avons constaté un manque
de soutien moral pendant le pro-
cessus d’interruption de gros-
sesse et dans la période qui suit.
Nous estimons qu'il faut accorder
une attention spéciale aux
besoins de soutien moral des
femmes et des couples lorsqu’il y
a interruption de grossesse a
cause d'une affection grave du
foctus.

De plus, on peut conseiller
aux couples de se joindre a des
groupes d’entraide ou a des re-
groupements de personnes qui
ont eu un enfant atteint de la
méme affection, pour les aider a
se sentir moins seuls et leur
assurer le soutien et des conseils
utiles. La Commission recom-
mande

Il faut prévoir et respecter la réaction
de deuil (qui fait suite a un avorte-
ment). La consultation psychiatrique
qui précéde linterruption de grossesse
devrait étre suivie d'une rencontre
avec le couple a leur domicile. Des
patients ont suggéré que I'équipe médi-
cale prenne l'initiative d'établir ce
contact parce que souvent, les gens
ne se sentent pas a l'aise de commu-
niquer eux-mémes avec I'équipe psy-
chiatrique. La participation aux acti-
vités d’'un groupe de patients ou d'une
association pourrait prévenir le senti-
ment d’isolement exprimé par de nom-
breux couples. Souvent, la famille et
les amis ne comprennent pas aussi
bien la peine éprouvée que ceux qui
ont vécu une expérience semblable.

L. Dallaire et G. Lortie, « Réaction et
adaptation des parents au diagnostic
prénatal d'une maladie héréditaire
aboutissant a une interruption de
grossesse », dans les volumes de
recherche de la Commission, 1993.

211. Que le College canadien de généticiens médi-
caux, la Société des obstétriciens et gyné-
cologues du Canada, I’Association canadienne
des conseillers en génétique et tous les
praticiens s’occupant de diagnostic prénatal
prennent des mesures pour que, lors d’une
interruption de grossesse parce que le feetus est
atteint d’une affection grave, la femme et la
famille puissent compter sur le soutien du
personnel médical et paramédical (tout.comme
les parents et les familles qui ont perdu un
enfant aprés la naissance) sur celui du per-
sonnel d’obstétrique et du personnel infirmier
avant, pendant et apreés I’'intervention, ainsi que
sur celui du personnel du centre de génétique.

885
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1 212. Que tous les centres qui assurent des services
de dépistage prénatal soient en mesure d’offrir
eux-mémes aux femmes des services de coun-
seling, dont des services psychologiques de
soutien, ou de diriger celles-ci vers des services
semblables adaptés a leur situation. |l devrait
s’agir la d’'une condition d’obtention du permis.

[l 213. Que, pour aider a atténuer le sentiment
d’isolement dont ont fait état beaucoup de
femmes et de couples, on adresse a des
groupes ou des associations d’entraide (1a
ou il en existe) les personnes qui ont vécu
une interruption de grossesse en raison
d’une affection du feetus.

Consentement, choix et autonomie individuelle

Les services de consultation en génétique font partie d'un processus
décisionnel au terme duquel, idéalement, les femmes qui envisagent de se
soumettre 4 un DPN font un choix libre et éclairé. Comment les femmes et
les couples prennent-ils leur décision lorsqu'ils ont regu toutes les
informations, les conseils et le soutien a leur disposition?

D’aprés nos données, il faut faire une distinction entre la résolution
de probléme (la recherche de la bonne réponse technique, processus
fortement tributaire de la compétence du praticien) et la prise de décision
(fait de soupeser les probabilités et les priorités personnelles, les risques et
les attentes, un processus axé sur les désirs du patient) (voir le volume de
recherche intitulé Traitement de Uinfertilité : Les pratiques actuelles et leurs
répercussions psychosociales). Dans le cas du DPN, le consentement et le
choix éclairés sont exercés en vue d'une prise de décision, et non pas d'une
résolution de probléme. Il n'existe pas de « bonne » réponse unique pour
toutes les femmes et les couples, seulement des réponses qui conviennent
a chaque femme ou a chaque couple, en fonction de conditions et de
valeurs personnelles.

Ce qui convient a la femme ou au couple n'est souvent pas clair
immédiatement, ni pour ces personnes ni pour les conseillers; chacun peut
percevoir le risque et le fardeau de facon considérablement différente. La
situation familiale peut étre déterminante et une femme ou un couple peut
avoir une plus grande expérience quotidienne d’un état pathologique qu'un
conseiller. Par exemple, un couple peut déja avoir un enfant atteint de
fibrose kystique ou de spina bifida. Pour certains, I'avortement pour la
méme affection que celle dont souffre I'enfant qu'ils ont déja peut étre
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assimilé 4 un manque de loyauté pour cet enfant ou a son rejet. Par
contre, d’autres peuvent refuser I'idée de mettre au monde un autre enfant
malade. Une femme qui a tra-
vaillé auprés d’enfants atteints
du syndrome de Down peut
vivre sa grossesse avec plus
d’'anxiété qu'une autre qui n'a
pas son expérience. La per-
sonne qui découvre seulement a
I'age de 30 ans, lors d'un exa-
men de routine, qu'elle est
atteinte de polykystose rénale
quoique asymptomatique, peut étre plus disposée a risquer, a 50 pour 100,
de transmettre le géne défectueux a son enfant que celle dont l'affection est
plus grave et qui a déja subi une transplantation rénale. Quelle que soit
la décision de la femme ou du couple, on devrait s'attendre a ce que les

Il n'existe pas de « bonne » réponse
unique pour toutes les femmes et les
couples, seulement des réponses qui
convierinent a chaque femme ou a
chaque couple, en fonction de
conditions et de valeurs personnelles.

conseillers la respectent et offrent leur soutien et leur aide.

L'obtention du contentement
éclairé dans le cas du DPN sou-
leve des questions de respon-
sabilité. Comme il en est ques-
tion a la partie I (chapitre 4), les
médecins sont légalement tenus
d’obtenir le consentement éclairé
des patientes pour toutes les
interventions, ce qui nécessite la
divulgation des avantages et des
risques.  L'interprétation juri-
dique actuelle du consentement
éclairé repose sur le principe que
le médecin qui n'informe pas la
patiente de ce qu’on entend par le
risque « physique » ou le « risque
spécial accompagné de consé-
quences graves » associé au trai-
tement proposé, peut étre pour-
suivi pour négligence. Donc,
ceux et celles qui s’occupent de
DPN doivent informer les pa-
tientes de tous les risques phy-
siques associés aux tests de DPN
(c’est-a-dire les risques qui

La conséquence ultime de la norme du
risque génétique et du discours qui y
est associé, c’est un refus de l'anor-
malité, la peur de la différence et le
renforcement-de I'élément narcissique
du couple et de la femme, c’est-a-dire
. une perception de I'Autre comme une
. continuité du Moi, voire une projection
du Moi, donc ultimement le refus de |
I'Altérité. Ainsi brigvement se définit
linstrumentalisation de l'autre par la
techno-science, avec comme corollaire
la dramatisation croissante de
I'anormalité, du handicap.

émoire présenté a la Commission
par M. De Koninck, Chaire d'étude sur
. la condition des femmes, et M.-H.
Parizeau, professeure, Faculté de
philosophie, Université Laval,
février 1991.
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peuvent inciter une patiente a refuser ou a accepter le DPN). De la méme

facon, le médecin traitant qui omet d'informer une femme de 35 ans ou
plus du diagnostic prénatal pourrait étre poursuivi pour négligence, si la
femme mettait au monde un enfant malade.
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Le principe de I'autonomie dans la prise de décision nous améne a
nous interroger sur le consentement, les solutions possibles et le contexte
social du choix. Les femmes sont-elles vraiment libres de choisir de subir
un DPN? Si le foetus est atteint, sont-elles libres de choisir d'interrompre
leur grossesse ou de la poursuivre? Subissent-elles des pressions
excessives de la part des médecins, des conjoints, des amis et des parents
ou d’autres sources? En évaluant ces questions, la Commission a constaté
qu’il est important de faire la distinction entre les centres de génétique et
le réseau d'orientation.

Consentement donné aux tests

Possibilité de refuser les tests prénatals : D'aprés les travaux de recherche
effectués par la Commission, les femmes qui fréquentent les centres de
génétique admettent qu’elles ont le choix d’accepter ou de refuser les tests.
En effet, environ 10 pour 100 des patientes envoyées pour subir une
amniocentése ou un prélévement de villosités choriales (PVC) refusent
effectivement de subir I'examen. Ce pourcentage varie, passant d'environ
20 pour 100 dans les centres ontariens situés a I'extérieur de Toronto a 3,7
pour 100 & Halifax. A Terre-Neuve, le pourcentage de refus était également
assez élevé (17,3 pour 100); les taux pour la Saskatchewan (7,7 pour 100),
le Manitoba (6,1 pour 100), I'Alberta (4,6 pour 100) et le Québec (4,4
pour 100) étaient plus faibles.

Il faut interpréter ces chiffres avec prudence, étant donné que la tenue
des dossiers varie d'un centre a l'autre, ce qui peut influer sur leur pré-
cision. Toutefois, il y a lieu de croire que les femmes qui, dans certaines
régions, doivent parcourir une plus grande distance pour se rendre au
centre ont en général décidé a I'avance de subir les tests. Le taux de refus
est peut-étre plus élevé en Ontario, parce que lorsque les femmes n’ont pas
a se déplacer aussi loin pour obtenir des conseils en génétique et subir des
tests, elles sont plus susceptibles de reporter la décision de subir les tests
apres la consultation (voir le volume de recherche : Pratique actuelle du
diagnostic prénatal au Canada).

Puisque 10 pour 100 environ des femmes décident de ne pas subir les
tests, le refus semble donc étre considéré comme une option. Il ne faut pas
oublier non plus que la plupart des femmes qui s'opposent au principe du
DPN ne fréquentent pas les centres de génétique. Nous estimons donc que
les centres de génétique permettent aux femmes de donner un consente-
ment éclairé.

I1 ne faut toutefois pas tenir cela pour acquis et I'on doit rester vigilant
pour s’assurer que le consentement éclairé demeure une réalité. Dans
I'ensemble, les médecins traitants s’opposent a I'utilisation obligatoire du
DPN. En fait, les centres de génétique et le CCGM y seraient opposés, et
la vaste majorité des gens dans une société qui valorise I'autonomie indivi-
duelle le jugerait inacceptable. En .effet, le dépistage obligatoire serait
probablement jugé contraire a la Charte canadienne des droits et libertés.
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Engagement a interrompre la grossesse: Au cours de nos audiences
publiques, on nous a signalé que des femmes qui optaient pour le DPN

s'étaient fait dire qu’elles
devaient s’engager a mterrompre
leur grossesse en cas d’affection
du feetus. D'apres les données
que nous avons obtenues pour
I'ensemble du Canada, ce n'est
pas ce qui se passe dans les
centres de génétique, et les
directives du CCGM (que les
centres de génétique doivent
respecter pour é&tre agréés
auprées du CCGM) indiquent
clairement que cet engagement
n'est pas requis. Il est possible,
cependant, que des femmes
aient recu ce message de la part
de médecins qui les dirigent

Au cours de nos audiences publiques,
on nous a signalé que des femmes qui
optaient pour le DPN s’étaient fait dire
qu'elles devaient s’engager a inter-
rompre leur grossesse en cas d'affec-
tion du feetus. D’apres les données
que nous avons obtenues pour l'en-
semble du Canada, ce n'est pas ce qui
se passe dans les centres de génétique,
et les directives du CCGM (que les
centres de génétique doivent respecter
pour étre agréés auprés du CCGM)
indiquent clairement que cet engage-
ment n'est pas requis. Il est possible,
cependant, que des femmes aient recu
ce message de la part de médecins

qui les dirigent vers des centres de
génétique.

vers des centres de génétique.

Selon la politique des
centres, établie par le CCGM, la
femme ou le couple doit avoir le
droit de prendre une décision une fois confronté a une situation réelle
plutét qu'hypothétique, parce qu'il arrive souvent que les gens réagissent
differemmment dans les deux cas. En outre, méme si un couple n'est pas
disposé a envisager l'interruption de grossesse aprés le dépistage d'une
affection, l'information fournie par le DPN peut toujours l'aider a se
préparer a la venue d'un enfant malade et a dispenser les soins médicaux
appropriés au feetus avant la naissance et au moment de I'accouchement.

Nos données indiquent cependant que, dans un centre ne disposant
pas des ressources suffisantes pour effectuer tous les tests prénatals
requis, on conseillait aux femmes qui n'envisageraient jamais I'avortement
de ne pas subir les tests (bien qu'on ne leur en refusait pas l'accés) afin
d'offrir le dépistage a d’autres femmes qui voulaient attendre de subir les
tests avant de prendre une décision.

Nous ne pouvons pas considérer le principe du consentement éclairé
comme admis. D'aprés notre enquéte auprés des médecins traitants,
environ la moitié étaient d’accord pour exiger que les femmes s’engagent a
se faire avorter avant de subir les tests de DPN. De plus, comme 12
centres de génétique n'ont pas fait de demande d’agrément auprés du
CCGM, il est difficile de vérifier s'ils respectent les lignes directrices du
collége. La Commission recommande donc
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N 214. Que tous les centres de génétique offrant des N
services de diagnostic prénatal adoptent en
bonne et due forme une politique (conforme aux
lignes directrices actuelles du Collége canadien

de généticiens médicaux) indiquant explicite-
ment qu’il n’est nullement nécessaire de
s’engager a interrompre sa grossesse pour subir
des tests de dépistage prénatal. La Commission
recommande aussi que I'adoption de cette poli-
tique soit une condition pour I'obtention, par les
centres offrant des services de diagnostic pré-
natal et des services de génétique, d’un permis
de la commission nationale sur les techniques
de reproduction.

Contexte social des décisions

Au Canada, la plupart des gens sont d’avis que le choix de subir un
DPN lorsqu'il y a risque d’affection grave et de se faire avorter si l'affection
est diagnostiquée devrait revenir a la femme ou au couple, conformément
a ses propres valeurs et a sa situation (voir le volume de recherche : Atti-
tudes et valeurs sociales a l'égard des nouvelles techniques de reproduction).

Différentes pressions sociales influent sur ce choix : certains peuvent
juger immorale la décision de la femme qui choisit d'interrompre sa
grossesse. Par contre, d'autres jugeront irresponsable la décision de celle
qui choisit de poursuivre sa grossesse et de mettre au monde un enfant
malade. La femme doit également penser que les ressources offertes aux
parents qui choisissent d'élever des enfants handicapés sont limitées, et
que ces enfants peuvent étre victimes de préjugés et de discrimination.
Certaines femmes vivent dans des conditions économiques et sociales qui
facilitent tellement I'éducation d'un enfant handicapé qu’elles ne semblent
pas avoir de choix a faire.

Les personnes qui con-

_sultent devraient donc étre bien  Au Canada, la plupart des gens sont
informées, non seulement des d’avis que le choix de subir un DPN
risques et des prob]émes en lorsqu’il y a risque d'affection grave et
cause, et de leurs effets sur la de se faire avorter si I'affection est
vie de I'enfant malade et la leur, diagnostiquée devrait revenir é} la )
mais aussi des pressions so- femme ou au couple, ct_)nforr'neme.nt a

. , . ses propres valeurs et & sa situation.
ciales qu'elles peuvent subir,
de facon a ce qu'elles puissent
voir comment ces pressions
pourraient les toucher (voir le volume de recherche intitulé Les nouvelles
techniques de reproduction : Questions d'ordre éthique). Ces pressions
sociales sont importantes. Nous estimons que les femmes seraient plus en
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mesure de faire des choix éclairés au sujet du DPN s'il y avait davantage de
mesures de soutien économique et social pour les familles dont un des
membres est handicapé.

II faut aussi se rendre
compte que les pressions so- Il faut aussi se rendre compte que les
ciales, ne sont pas le seul ni pressions sociales ne sont pas le seul
méme le principal facteur a ni méme le principal facteur a jouer
jouer dans la prise de bien des dans la prise de bien des décisions. Ce
décisions. Ce n'est pas surtout 1 €St pas surtout a cause du manque
a cause du manque de soutien de soutien ou de services que beau-

. coup de familles ne veulent pas mettre
ou de services que beaucoup de
] au monde un enfant malade.

familles ne veulent pas mettre

au monde un enfant malade. 1l
est bien certain que dans l'in-
térét de la justice sociale, il faut accroitre le soutien qui, toutefois, pour un
grand nombre de femmes et de couples, ne constitue pas une solution de
rechange acceptable au DPN et a I'avortement de feetus atteints. Croire le
contraire serait négliger I'effet dévastateur de certains handicaps mentaux
et troubles neurologiques qui exigent des soins permanents, envahissent
souvent la vie des parents et font souffrir autant la personne malade que
son entourage, témoin de cette souffrance. De plus, les parents, en par-
ticulier la femme, qui prodiguent souvent la grande partie des soins, n'ont
pratiquement aucune possibilité de poursuivre d'autres buts dans la vie.

Consultation et choix éclairé dans le réseau d’orientation

Comme nous I'avons déja indiqué dans le présent chapitre, de graves
problémes entourent la question de la consultation et du consentement
éclairé dans le réseau d'orientation du DPN. Par exemple, étant donné que
les femmes ne sont pas toujours en mesure de donner un consentement
éclairé dans le cas du dépistage par AFPSM au Manitoba, nous estimons
que celles qui acceptent de subir ce test devraient étre tenues de signer un
formulaire de consentement contenant des informations pertinentes sur le
test.

Le consentement éclaire
des femmes agées de 35 ans et Les médecins traitants, en particulier
plus souléve des problémes les obstétriciens, ont tendance a étre
semblables. Dansl'étude menée  plus directifs que les généticiens,
par la Commission auprés de 70 d’aprés les résultats de nos enquétes.
femmes dirigées vers un centre
de génétique pour un DPN, on
apprend que beaucoup d'entre elles se sont fait dire que le dépistage était
automatique a leur age (voir le volume de recherche intitulé Le diagnostic
prénatal : Apercu de la question et conséquences sur les personnes).
D’autres recherches menées par la Commission ont montré que certaines
femmes ne se rendent pas compte qu'elles peuvent refuser le dépistage
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(voir le volume de recherche
intitulé Les nouvelles techniques
de reproduction: Questions
d’ordre éthique).

Quand les omnipraticiens et
les obstétriciens fournissent l'in-
formation, nous nous préoccu-
pons de savoir s’ils sont directifs
ou non. L'enquéte de la Commis-
sion menée auprés des méde-
cins traitants a révélé que 50
pour 100 d’entre eux convenaient
que les parents doivent étre
entierement libres de choisir
I'avortement, mais 40 pour 100
des répondants estimaient qu'il
revenait aux meédecins, pas aux
parents, de décider quelles
anomalies foetales justifient un
avortement (voir le volume de
recherche : Pratique actuelle du
dépistage prénatal au Canada).

D’autres résultats sont éga-
lement pertinents : par exemple,
16 pour 100 de l'ensemble des
médecins qui ont répondu,
et 27 pour 100 des médecins du
Québec jugeaient qu’'il était
socialement irresponsable de
mettre au monde un enfant

Il est urgent de poser un regard
critique sur ces techniques, compte
tenu des problémes sérieux que
celles-ci engendrent chez les femmes.
Mentionnons d’abord l'utilisation inten-
sive de leurs corps, comme l'acharne-
ment thérapeutique, la surmédica-
lisation, la lourdeur des traitements,
les inventions de plus en plus nom-
breuses. Je donne comme exemple
I'échographie. Dans un premier
temps, cet examen était réservé aux
femmes a risque, par la suite la plu-
part des femmes passaient une écho-
graphie au cours de leur grossesse,
par la suite trois ou quatre. Une de
mes collegues me disait ce matin que,
dans certains centres, les femmes
subissait une échographie de routine a
chaque visite. C’est donc devenu une
routine dans les hopitaux et c’est
banalisé.

A. Robinson, Groupe de recherche
multidisciplinaire féministe, compte
rendu des audiences publiques,
Québec (Québec),

26 septembre '1990.

atteint d'un trouble génétique quand le DPN est accessible. Les répondants
étaient d'avis, dans des proportions similaires, qu'il serait justifié d’avoir
des lois pour limiter la transmission de génes responsables d’affections
graves. Ainsi, les médecins traitants, en particulier les obstétriciens, ont
tendance a étre plus directifs que les généticiens, d’apreés les résultats de
nos engqueétes.

Le fait que de nombreux médecins qui déterminent l'utilité et les
modalités du DPN respectent moins 'autonomie des patients et patientes
montre quil faut informer et sensibiliser davantage les médecins a cet
égard. Cela suppose des changements dans le programme des facultés de
médecine, la formation des résidents et résidentes, I'examen de spécialité
et la formation médicale continue. Les médecins ne doivent pas imposer
aux patients leurs valeurs et leurs opinions. La Commission recommande
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215. Que les femmes qui acceptent de subir un
dépistage par AFPSM soient tenues de signer un
formulaire de consentement qui fournit des
informations sur le test, avant le prélevement de
sang pour le test.

[] 216. Que la Société des obstétriciens et gynéco-
logues du Canada et le College des médecins de
famille du Canada incitent leurs membres a
poursuivre leur formation médicale afin de
mieux connaitre et comprendre les possibilités
et les limites du diagnostic prénatal, I'utilité

de fournir des informations précises sur le sujet,
et la démarche du consentement et du choix
éclairés.

1 217. Que, particulierement, on insiste davantage dans
la formation permanente des médecins traitants
sur le droit a I'autonomie des femmes et des
couples en matiére de reproduction, et sur leur
droit de décider, en toute liberté, s’ils subiront
ou non un test de dépistage prénatal et, en cas
d’affection grave, s’ils interrompront ou pour-
suivront la grossesse. Ces décisions doivent
étre fondées sur le principe du choix éclairé,
c’est-a-dire la pleine connaissance de toutes les
solutions possibles ainsi que des avantages et
des risques, et le consentement total et éclairé
pour entreprendre la démarche du diagnostic
prénatal.

Confidentialité

Divulgation des renseignements d’ordre génétique aux membres de la
Samille

Il arrive parfois, sans qu'on s'y attende, que le DPN met a jour des
informations délicates qui, si elles étaient dévoilées, pourraient servir a
certains mais nuire a d'autres. Cette situation peut donner lieu a de graves
probléemes d’éthique. Par exemple, le test pourrait révéler que le partenaire
de la femme enceinte n'est pas le pére biologique du feetus qu’elle porte.
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Quand c’est le cas, nos données montrent que le partenaire de cette femme
n'est généralement pas mis au courant. On indique plutét a la femme qu'il
n'est pas le pére et que c'est a elle de décider ce qu’il faut faire. Ces
situations seront plus fréquentes si 'analyse de '’ADN est pratiquée plus
souvent. Idéalement, la femme enceinte devrait étre avisée en privé, avant
de consentir a subir le test, que ce type d’analyse permet de déterminer la
paternité ou, parfois, d’établir que le partenaire n'est pas le pére de I'enfant.

Des dilemmes pourraient
également survenir si le test

révélait une translocation  [es médecins sont légalement tenus
chromosomique portée par I'un d’assurer la confidentialité des dossiers
des partenaires, ce qui montre- médicaux. Cette obligation est admise
rait que des proches parents de en common law et en droit civil, ainsi
I'un ou de Tlautre risquent que dans diverses lois et directives
d'avoir un enfant handicapé. professionnelles; elle peut méme étre
Dans ce cas, le fait de ne pas protégée en vertu de l'article 7 de la
dévoiler ces renseignements Charte canadienne des droits et

- . libertés.
pourrait nuire aux parents,
puisqu’ils pourraient souhaiter
éviter d'avoir des enfants
atteints de cette affection.

En général, les médecins sont légalement tenus d'assurer la
confidentialité des dossiers médicaux. Cette obligation est admise en
common law et en droit civil, ainsi que dans diverses lois et directives
professionnelles; elle peut méme étre protégée en vertu de l'article 7 de la
Charte canadienne des droits et libertés.

.Toutefois, l'obligation de confidentialité comporte trois exceptions
reconnues : lorsqu’il y a consentement par le patient ou la patiente,
autorisation d'un tribunal ou risque de préjudice a des tiers. Par exemple,
il faut protéger la santé publique en signalant certaines maladies
infectieuses ou une menace intentionnelle & un tiers. Si un conseiller
génétique veut communiquer avec des membres de la famille susceptibles
d’avoir un enfant malade, il n'est ni question de santé publique ni
d’empécher qu'un préjudice soit causé a une autre personne. Il s'agit
plutot de fournir a des tiers membres de la famille d’autres informations
importantes qu'elles ne pourraient obtenir autrement.

En 1983, une commission présidentielle américaine (Commission for
the Study of Ethical Problems in Medicine and Biomedical and Behavioral
Research) recommandait dans son rapport que, dans les cas ot il y a une
probabilité élevée de causer un préjudice grave a une personne en
particulier, un manquement a la confidentialité pourrait étre considéré
acceptable sur le plan éthique si d’abord on a tenté sérieusement de
persuader le premier patient de permettre la divulgation de l'information a
certains membres de la famille, si le fait de ne pas informer les membres
de la famille pourrait causer un préjudice grave, et si I'information dévoilée
était limitée aux données génétiques nécessaires. Jusqu'a maintenant,
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aucun tribunal n'a eu a rendre un jugement concernant ce genre de divul-
gation dans le contexte particulier de la génétique humaine. On ne sait
donc pas si ces lignes directrices serviraient d’arguments dans le cas d'une
poursuite par la personne dont le dossier confidentiel a été divulgué sans
son consentement ou si la non-divulgation serait considérée comme une
négligence. Les généticiens sont partagés quant a la fagcon de traiter ces
problémes', mais en général, comme nous l'indiquons au chapitre 27, ils
estiment que la divulgation peut en général étre acceptée apres discussion,
information et négociation menée avec tact.

La divulgation compléte peut soulever des questions d’éthique aussi
dans le cas de test ambigus, c’est-a-dire quand la signification des résultats
des tests n'est pas claire (par exemple, le mosaicisme ou la présence
inhabituelle d'un chromosome qui pourrait ou non étre un variant normal),
ou quand les résultats de tests sont contradictoires. Méme si la divulgation
de ces résultats risque d’inquiéter la femme au point ou il serait préférable
quelle n'en soit pas mise au courant, la divulgation compléte est
aujourd’hui la norme dans notre société. Nous estimons que la non-
divulgation est une attitude paternaliste, car c’est manquer de respect pour
l'autonomie de la femme que de présumer qu'elle ne serait pas capable de
recevoir l'information.

Protection de la vie privée et confidentialité

Comme on l'a déja signalé, certains s'inquiétent du fait que les
renseignements obtenus grace au DPN puissent étre convoités par les com-
pagnies d'assurance et les employeurs®. La divulgation de ces renseigne-
ments par le médecin sans le consentement du patient constituerait claire-
ment une violation de l'obligation légale de confidentialité. Quelles que
soient les exceptions a cette obligation en droit civil ou en common law,
elles n'incluraient pas le droit de divulguer aux assureurs ou aux
employeurs des renseignements sur le foetus sans le consentement du
patient ou de la patiente.

Les dossiers de DPN sont protégés en vertu des mémes droits a la vie
privée que ceux qui s’appliquent aux autres dossiers médicaux. En fait,
I'obligation de confidentialité est particulierement importante ici, compte
tenu du caracteére privé de la décision d’obtenir un DPN et parce qu’il s'agit
de renseignements sur le feetus et 'enfant a naitre, et qu’il est impossible
d’obtenir le consentement de divulgation de la personne directement con-
cernée. Les dossiers doivent donc étre protégés contre I'accés non autorisé
par des tiers; cet aspect est d’ailleurs traité dans nos recommandations.

Au chapitre suivant, nous examinons briévement les mesures de
protection existantes contre l'utilisation abusive de renseignements portant
sur la structure génétique d’'une personne, mais c’est surtout l'utilisation
des données génétiques qui préoccupent les employeurs ou les assureurs,
dans les tests post-natals. 1l s’agit d'une question importante, mais qui ne
reléve pas du mandat de la Commission.
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Responsabilité

C'est aux médecins qu'il incombe d'informer les femmes enceintes des
choix qui s’offrent a elles quant au déroulement de la grossesse. La Société
des obstétriciens et gynéco-
logues du Canada (SOGC), le
Collége canadien de généticiens  C'est aux médecins qu'il incombe
meédicaux (CCGM) et I'American d'informer les femr{les enceintes des
College of Obstetricians and. choix qui s'offrent a elles quant au

G logist ti t quiil est déroulement de la grossesse. La
ynecologists estiment quill es Société des obstétriciens et gyné-

normal d'offrir aux femmes et cologues du Canada (SOGC), le Collégé
aux couples a risque la possibi-  canadien de généticiens médicaux

lité d’obtenir un DPN. Cela a  (CCGM) et I'American College of Obste-
des répercussions importantes tricians and Gynecologists estiment

pour les médecins. En effet, si qu’il est normal d'offrir aux femmes et

un médecin omet d'informer un aux couples a risque la possibilité

couple a risque de la possibilite =~ d'obtenir un DPN.

de poser un DPN et que, par la

suite, la femme donne naissance

a un enfant atteint d'une affection grave qui aurait été détectée par un
DPN, ce médecin pourrait étre tenu responsable du préjudice subi, dans
une poursuite au civil, pour avoir négligé de renseigner le couple en
question. Aux Etats-Unis, par exemple, des médecins ont été poursuivis
pour avoir omis de faire subir des tests prénatals en fonction de facteurs
de risque tels que I'age de la femme, l'origine ethnique, la naissance d'un
enfant atteint ou I'exposition a des agents tératogénes, comme la rubéole.

Ce qui détermine si le comportement d'un professionnel ou d'une
professionnelle de la santé constitue une faute pouvant entrainer une
accusation de négligence ou simplement une erreur dépend de la mesure
dans laquelle I'acte ou I'omission est conforme aux normes de la profession.
Selon les normes de la génétique médicale, un conseiller ou une conseillére
en génétique a le devoir d'expliquer la nature du risque et le fardeau
associés a l'affection de facon a bien se faire comprendre de la femme ou
du couple et de tenter de s’assurer que ses clients et clientes ont
effectivement compris I'information qui leur a été communiquée, (bien qu'il
soit évidemment impossible de le garantir). Si les conseillers négligent
d'informer suffisamment les patients au sujet du DPN, ou omettent de leur
fournir les conseils indiqués avant la conception, ils peuvent étre
poursuivis en dommages-intéréts ou pour dommages corporels. Le but de
ces poursuites judiciaires est d’obtenir réparation, c’est-a-dire de remettre,
dans la mesure du possible, les patients dans la situation ou ils auraient
€été si le praticien n’avait pas fait preuve de négligence.

Dans le cas du DPN, Tl'allégation de négligence survient lorsqu’il y a
communication de renseignements fautifs a une femme ou a un couple, ou
que l'information ne leur est pas communiquée, et que cette femme ou ce
couple a donné naissance a un enfant malade qui autrement n'aurait pas
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été congu ou aurait été avorté. La demande d'indemnisation peut étre faite

_par les parents ou étre soumise au nom de l'enfant. Comme nous le
verrons, les tribunaux ont répondu de fagons trés diverses a ces deux types
de demandes.

Naissance préjudiciable

Les demandes d'indemnisation de la part des parents mettent en
cause ce qu'on appelle la notion de « naissance préjudiciable ». Au début,
la défense contre de telles demandes reposait sur l'argument que le
professionnel de la santé n'avait pas causé le préjudice, mais que celui-ci
était di a un géne ou, dans certains cas, a un agent tératogéne. Toutefois,
les tribunaux en sont venus a considérer la négligence d'établir ou de
communiquer des renseignements sur les risques comme privant les
femmes ou les couples de leur droit de prévenir la conception ou la
naissance d'un enfant handicapé, et l'omission de communiquer ces
renseignements, comme la cause directe du préjudice.

On ne signale au Canada aucun cas de demande d'indemnisation pour
naissance préjudiciable découlant de négligence professionnelle en matiére -
de DPN. Toutefois, on note au Québec deux cas pertinents de négligence
professionnelle relatifs a des stérilisations. Dans l'affaire Cataford c.
Moreau (1978), a la suite d'une ligature des trompes faite avec négligence,
une femme qui avait demandé a étre stérilisée par cette méthode a donné
naissance a un onziéme enfant en santé. Les parents ont recu une
indemnité couvrant les frais médicaux et hospitaliers. Cependant, le
montant adjugé pour les frais liés a I'éducation de 'enfant fut modeste, non
seulement en raison de l'aide financiére fournie par I'Etat sous forme
d’allocations familiales, mais également parce que le tribunal considérait
la naissance d'un enfant comme un bienfait, sinon une bénédiction.

Dans l'affaire Engstrom c¢. Courteau (1986), un homme atteint de
cataracte congénitale a subi une vasectomie aprés la naissance de son
premier enfant, également atteint de la maladie. Aucune numération des
spermatozoides postopératoire n'a été effectuée et la deuxiéme conjointe de
cet homme est devenue enceinte et a donné naissance a un enfant atteint
lui aussi de la méme affection. La Cour supérieure du Québec a autorisé
une demande d'indemnisation pour naissance préjudiciable.

Aux Etats-Unis, dans les quelques cas de poursuites pour naissance
préjudiciable liés au DPN, les montants adjugés visaient en général a
couvrir la différence entre les dépenses engagées pour élever l'enfant
malade et celles qui auraient été assumeées pour 'éducation d'un enfant en
santé. En d’autres mots, la naissance d’'un enfant n'est pas considérée en
soi comme un préjudice, méme si les parents auraient peut-étre décidé de
.ne pas avoir d'enfant s'ils avaient été au courant du risque. La période
d'indemnisation peut également s’'étendre au dela de I'age de la majorité
puisque les parents ont I'obligation morale et parfois légale de pourvoir aux
besoins d'un enfant a charge, méme s'il est majeur. Dans certains cas, les
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montants adjugés tenaient également compte de la souffrance morale des
parents.

Vie préjudiciable

Les cas dans lesquels I'enfant est le demandeur dans une poursuite
intentée . par ses parents en son ‘nmom sont appelés demandes
d'indemnisation pour « vie préjudiciable ». En général, les tribunaux tant
au Canada qu’aux Etats-Unis ont refusé d'adjuger des indemnités pour vie
préjudiciable. Par exemple, dans I'une des deux causes québécoises citées
plus haut, la Cour supérieure du Québec a rejeté la demande
d'indemnisation pour vie préjudiciable en déclarant qu'il n'existait pas de
droit juridique de ne pas naitre et que, par conséquent, le fait d’étre né ne
peut étre invoqué comme cause de préjudice par un enfant. Parmi les

raisons données pour rejeter une demande d'indemnité pour vie
préjudiciable, on note les suivantes :

. Alors que les parents jouissent du droit d’exercer ou non leur capacité
de procréer, un enfant ne peut invoquer le droit de ne pas naitre.
L’acceptation de ce droit impliquerait que le médecin a l'obligation
légale de mettre fin a la vie du feetus (indépendamment du désir des
parents).

J Accepter l'allégation de 'enfant qu’il aurait été préférable qu’il ne soit
pas né est contraire a l'intérét public, car cela dévaluerait la vie d’'un
enfant vivant et violerait la notion du caractére sacré de la vie
humaine. )

. Si la négligence n’avait pas eu lieu (c’est-a-dire si les parents avaient
été informés du risque), I'enfant ne serait pas la et ne pourrait intenter
une poursuite. Comme le but de I'indemnisation est de remettre (dans
le mesure du possible) le demandeur dans la situation ou il aurait été
si la négligence n'avait pas eu lieu, « indemniser » I'enfant signifierait
le replacer en situation de non-existence.

Pour résumer ces deux
sujets, notons que les pour-

suites pour paissance préjudi- La Commission est d’avis qu'il serait
ciable intentées par des parents  injuste de permettre des poursuites
alléguant une négligence profes- pour vie préjudiciable contre des

sionnelle & I'égard des risques  femmes qui portent un enfant atteint
de conception sont maintenant d'une affection. Elle pense également
largement acceptées par les tri- que de telles poursuites échoueraient
bunaux américains. Il est pro- devant des tribunaux canadiens. Par
conséquent, la Commission ne croit
pas qu'une nouvelle loi soit nécessaire
pour modifier la fagon dont les tribu-
naux canadiens traitent ces causes.

bable que de telles poursuites
seront acceptées au Canada
lorsque le risque aurait pu étre
évité en empéchant la concep-
tion de l'enfant ou en mettant
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fin a la grossesse aprés le DPN. Il est tout autant probable qu'une
poursuite pour vie préjudiciable serait par ailleurs rejetée au Canada.

Comme nous en avons discuté au chapitre 30, « Intervention judi-
ciaire », la Commission est d'avis qu'il serait injuste de permettre des
poursuites pour vie préjudiciable contre des femmes qui portent un enfant
atteint d’'une affection. Elle pense également que de telles poursuites
échoueraient devant des tribunaux canadiens. Par conséquent, la
Commission ne croit pas qu'une nouvelle loi soit nécessaire pour modifier
la fagon dont les tribunaux canadiens traitent ces causes.

Handicaps

Lorsqu'une affection grave est détectée chez le feetus, bon nombre de
femmes et de couples décident d'interrompre la grossesse. Comme nous
Iavons vu, cela inquiéte certaines personnes qui croient que la pratique
actuelle du DPN est contraire aux intéréts des personnes handicapées et
contribue a leur marginalisation dans la société. D’autres encore alléguent
que le DPN est utilisé pour réduire I'incidence des handicaps et ainsi alléger
le « fardeau » que représente pour la société 'aide donnée aux personnes
handicapées. Ces préoccupations doivent étre prises au sérieux et évaluées
honnétement. Voici certaines des questions au sujet desquelles la
Commission avait besoin d'information :

. Quel est I'effet réel du DPN sur la fréquence des affections invalidantes
dans la société canadienne? Le DPN est-il réalisé dans le but de
réduire l'incidence de ces affections dans la population?

o Comment les femmes et les couples, les praticiens et la société en
général voient-ils la question de la gravité du handicap par rapport au
DPN?

. Comment les attitudes sociales et l'existence de programmes de
soutien pour les personnes handicapées et les parents d’enfants
handicapés influent-elles sur les décisions prises par les femmes et les
couples a I'égard du DPN et sur linterruption volontaire de la
grossesse?

Influence du diagnostic prénatal sur la fréquence des affections

I1 y a deux raisons pour lesquelles le DPN ne peut éliminer ni réduire
de facon marquée lincidence générale des maladies héréditaires et des
affections invalidantes dans la population.

Premiérement, la majorité des anomalies congénitales et des maladies
héréditaires ne peuvent étre dépistées grace au DPN et il est impossible de
repérer la majorité des personnes qui présentent un risque élevé a I'égard
de ces affections pour leur proposer de subir des tests diagnostiques. 11
existe, dans certaines régions du pays, des programmes de dépistage ciblés
(p. ex. le dosage de 'AFPSM pour la détection des malformations du tube
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neural et lidentification des porteurs du géne de la thalassémie) qui
permettent de réduire la fréquence de certaines affections; cependant,
celles-ci ne représentent qu'un trés faible pourcentage de I'ensemble des
affections invalidantes. De plus, bien que le nombre de personnes atteintes
se trouve réduit, la fréquence des génes responsables demeure la méme.

Deuxiémement, la plupart des handicaps ne sont pas de nature
héréditaire ni congénitale. La majorité ont pour cause d’autres facteurs,
comme les accidents, I'insuffisance de poids a la naissance, I'accouchement
avant terme, les maladies virales ou bactériennes, les traumatismes
d'accouchement, les actes de violence et le vieillissement. Cela signifie que
le DPN des maladies héréditaires peut influer sur la fréquence de types
particuliers d’affections, mais qu'il ne peut ni ne pourra jamais réduire de
maniére considérable l'incidence générale d'invalidité dans la population,
car les incapacités causées par des anomalies congénitales ne représentent
qu'un faible pourcentage de I'ensemble des handicaps.

Le DPN ne vise pas a réduire de fagon marquée l'incidence d'invalidité
au sein de la population. Elle a plutot pour but d'offrir aux personnes qui
présentent un risque accru d'avoir un enfant atteint la possibilité de gérer
ce risque et de leur donner les mémes chances que les autres Canadiens
et Canadiennes d'avoir une famille en santé.

Effets et gravité des handicaps

Le diagnostic prénatal ne doit servir qu'a détecter les affections graves.
Certaines personnes .craignent que la notion de maladie grave puisse
changer dans la société et qu'avec le temps, le DPN entraine une
intolérance grandissante envers méme les anomalies légéres. 1l est donc
important de mieux cerner ce qu'est une affection grave. Cette gravité peut
tenir de la souffrance causée a l'enfant ou des effets psychologiques,
physiques et financiers sur les parents et la famille. Ces conséquences
sont reliées, mais elles varient d'une affection a l'autre.

La maladie de Tay-Sachs, par exemple, est une affection
particuliérement grave sur le plan de la souffrance qu’elle cause a I'enfant;
les enfants atteints connaissent une existence bréve et douloureuse. Le
syndrome de Down peut constituer un lourd fardeau pour les parents; bien
que les enfants atteints ménent souvent une vie longue et heureuse, ils ont
en général besoin de soins constants. Sil'enfant trisomique est également
atteint d'une maladie du coeur congénitale, il pourra éprouver d’'intenses
souffrances; cependant, méme dans les cas ou les symptomes sont
relativement légers, il pourrait étre incapable de fonctionner de maniére
autonome.

La perception de la gravité et des effets d'une affection est, dans une
certaine mesure, subjective : elle dépend des expériences vécues par les
personnes concernées et de leurs circonstances. Par exemple, un couple
qui tente depuis des années d’avoir un enfant peut envisager une maladie
ou un handicap quelconque differemment d'un couple ayant déja plusieurs
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enfants et faisant face & une grossesse non planifiée. Selon les centres de
génétique, étant donné que les parents devront prendre soin de 'enfant, ils
sont les seuls a pouvoir évaluer les divers facteurs.

Certaines affections ne causent ni souffrance importante pour I'enfant,
ni épreuves pour les parents. C'est le cas par exemple des orteils palmés
ou des doigts en trop. Ces malformations mineures ne compromettent pas
la santé des enfants atteints et les soins qu’elles nécessitent ne posent pas
de difficultés particuliéres aux parents. Permettre le DPN et l'interruption
volontaire de la grossesse dans de tels cas irait a I'encontre de I'éthique
meédicale, et ce pour plusieurs raisons. D'abord, cela reviendrait a légitimer
des points de vue inacceptables au sujet des personnes handicapées, de
I'importance de la vie humaine ainsi que de la nature et de la valeur des
enfants et de la relation parent-enfant. Cela violerait également le principe
de I'utilisation judicieuse des ressources car on ne répondrait ainsi a aucun
besoin médical réel.

Il importe donc que le DPN
ne serve qua détecter des La littérature consultée et nos propres
affections graves. I peut enquétes sur le terrain montrent que
incidemment révéler la présence les couples ne recourent habituelle-
de légéres anomalies, mais la ment pas au DPN pour de§ raisons
n'est pas l'objectif visé. Il est .futiles et que la prot?abilite d'une
par ailleurs impossible de interruption volontaire de la grossesse

dresser une liste définitive des est fonction de la gravité de l'affection

affections graves. La gravité et en cause.
les répercussions d'une affection
peuvent changer avec le temps,
a mesure qu'évolue la société et qu'on découvre de nouveaux traitements.
En outre, nous ne croyons pas nécessaire d'établir une telle liste; la

littérature consultée et nos propres enquétes sur le terrain montrent que
~ les couples ne recourent habituellement pas au DPN pour des raisons
futiles et que la probabilité d’'une interruption volontaire de la grossesse est
fonction de la gravité de l'affection en cause. (La question connexe du
recours au DPN afin de déterminer le sexe de I'enfant pour des raisons non
médicales est abordée au chapitre 28.)

Dans de nombreux centres de génétique, on nous a fait part de la
difficulté d'obtenir de la part des gouvernements provinciaux des fonds
suffisants pour la réalisation de tests visant a détecter les affections graves;
les demandes de financement en vue d’offrir un nouveau test de DPN sont
souvent refusées ou ne sont acceptées qu'aprés de longues et difficiles
négociations. Parmi les tests qui ne sont pas financés dans certaines
provinces, citons les mesures de métabolites ou les analyses enzymatiques
pour les patients et patientes atteints de certaines erreurs innées du
métabolisme, et les analyses de mutation de I'ADN pour les familles a
risque relativement a la maladie de Tay-Sachs. Dans au moins une
province, il faut négocier cas par cas le financement de l'analyse des
chromosomes foetaux lorsque I'échographie de routine a permis de détecter




902 Conditions, techniques et pratiques

une anomalie physique, méme si l'analyse chromosomique dans ces
circonstances est recommandée dans des lignes directrices reconnues a
I'échelle nationale. Certains généticiens tentent de fournir ces services
malgré tout, demandant par la suite un remboursement au ministére
provincial de la Santé ou encore imputant le cott de ces tests aux budgets
de recherche. Cette facon de procéder peut toutefois créer de I'incertitude,
des retards, des accumulations de travail et de l'anxiété tant pour les
praticiens que pour les couples a risque. Etant donné la situation, il
semble peu probable que les ministéres provinciaux de la Santé financent
les tests visant a détecter des affections légéres.

Rien n'indique que le DPN
utilisé par les Canadiennes qui
est offert par les centres de  Rien n'indique que le DPN utilisé par
génétique ou financé par les  les Canadiennes qui est offért par les
gouvernements provinciaux et centres de génétique ou financé par les
territoriaux, sert a détecter des gouvernements provinciaux et territo-
affections mineures. Il s’agit riaux, sert a détecter des affections
toutefois d'une question impor-  mineures.
tante, qu'une société tolérante
et accueillante ne peut se per-
mettre de traiter avec complaisance. Nous croyons donc que ce domaine
de I'activité médicale doit faire I'objet de surveillance et de rapports, et que
la population devrait pouvoir participer davantage aux décisions concernant
les types de tests de DPN a offrir. Une plus grande sensibilisation du
public est le meilleur rempart contre l'utilisation injustifiée du DPN pour
des affections sans conséquence. Les recommandations présentées plus
loin dans le présent chapitre visent a établir un tel systéme de surveillance
et de débat publics.

Politique gouvernementale et attitudes sociales a l'égard des
handicaps

Programmes de soutien pour les personnes handicapées : Au cours de nos
audiences, les personnes handicapées ont souvent exprimé la crainte que
l'affectation de ressources au DPN se fasse au détriment des programmes
de soutien destinés aux personnes handicapées et aux parents d’enfants
handicapés.

Nous convenons de I'extréme importance d’assurer un soutien social
suffisant aux parents qui élévent un enfant handicapé; il s’agit a la fois
d'une question de justice pour les personnes handicapées et d'une question
de choix éclairé pour les parents. Il est essentiel d’offrir un soutien adéquat
pour que la décision de poursuivre une grossesse et d’avoir un enfant
handicapé puisse étre une option viable et socialement acceptable. En
outre, les récents progrés de la médecine dans le traitement des enfants
handicapés ont intensifié le besoin de soutien. La désinstitutionnalisation
des personnes handicapées et une plus grande espérance de vie pour ces
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derniéres signifient souvent que les parents (habituellement la mére)
doivent prendre soin de ces enfants aux besoins spéciaux jusqu'a un age
avancé. Les colts économiques et sociaux de cette responsabilité peuvent
étre fort élevés.

Toutefois, nous ne croyons
pas qu’il faille choisir entre Nous convenons de l'extréme impor-
les services de DPN et les pro- tance d’assurer un soutien social
grammes de soutien pour les suffisant aux parents qui élévent un
personnes handicapées. Au enfant handicapé; il s'agit a la fois

contraire, nous pensons que les d’'une question de justice pour les

deux peuvent coexister harmo- personnes handicapées et d'une ques-
. tion de choix éclairé pour les parents.

nieusement P P

11 est essentiel d'offrir un soutien
Tout d’abord, comme nous

, N e Y adéquat pour que la décision de pour-
lavons déja vu, lincidence d'in-  gyjyre une grossesse et d'avoir un

validité chez la population sera enfant handicapé puisse étre une
peu touchée par la prestation de option viable et socialement
services'de DPN. La plupart des acceptable.

handicaps chez les enfants sont
dus & d'autres facteurs et, a
mesure que la société vieillit, le pourcentage de personnes handicapées
augmente. Les données de Statistique Canada pour 1991 indiquent en
effet que prés de 16 pour 100 des Canadiens et Canadiennes ont déclaré
étre atteints d’'un handicap quelconque, comparativement a 13 pour 100
en 1986.

Il semble donc peu probable que le financement du DPN aura pour
effet de réduire les sommes consacrées au soutien social des personnes
handicapées. En fait, les attitudes envers les personnes handicapées
évoluent a mesure que la société devient plus sensibilisée a leurs besoins
et plus consciente de ce que la protection des droits constitutionnels et
humains doit se refléter dans les institutions et les politiques de I'Etat.
L’attention accrue portée aux besoins des personnes handicapées par tous
les ordres de gouvernement témoigne de la sensibilisation croissante du
public a cette question. Les inquiétudes exprimées au sujet du DPN
doivent donc étre replacées dans le contexte des changements positifs
observés dans les politiques et les institutions canadiennes relativement
aux affections invalidantes et 4 la participation des personnes handicapées
a tous les aspects de la vie en société.

Il ne reléve pas de notre mandat de déterminer la meilleure fagcon pour
la société d’offrir un soutien aux personnes handicapées. Mais nous
réitérons notre appui aux initiatives de politique sociale et d’'éducation
populaire visant a fournir un soutien approprié aux personnes handicapées
et a promouvoir le traitement équitable de ces personnes et leur acceptation
et intégration au sein de la société canadienne.

Attitudes envers les personnes handicapées : Dans le passé, les personnes
handicapées au Canada ont da faire face a beaucoup de préjugés et
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d’hostilité, et la société est toujours capable de nourrir de tels sentiments
a leur égard. En effet, la Commission a appris de certains groupes repré-
sentant les personnes handicapées que celles-ci souffrent autant des
attitudes des gens que de leur handicap méme. Ces préjugés et cette
hostilité sont inacceptables; la question est de savoir si l'existence et le
développement des techniques de DPN encouragent de telles attitudes.

Certaines personnes affirment que le recours au DPN pour la détection
des anomalies feetales et l'interruption de la grossesse est une forme de
discrimination basée sur l'invalidité, et qu’il encourage donc les préjugés
contre les personnes handicapées dans la société. Nous ne sommes pas
d’accord avec ce point de vue. Nous croyons qu'il est possible d’envisager
séparément la question de la disponibilité des services de DPN et celle des
attitudes de la société envers les personnes handicapées.

Comme nous I'avons expliqué plus tét dans le présent chapitre, tous
les couples courent le risque de concevoir un enfant atteint d’'une maladie
ou d'un handicap, méme si ce risque est faible pour la plupart d'entre eux.
Mais si un enfant malade ou handicapé nait, les parents, dans la plupart
des cas, tissent des liens d’affection avec cet enfant. Presque tous les
parents aiment leurs enfants et font de leur mieux pour faire face au défi
que pose leur éducation. Mais il y a une différence entre, d'une part, aimer
et élever un enfant handicapé et, d’autre part, décider d’en avoir un autre,
c’est-a-dire mener a terme un foetus chez qui on a détecté une anomalie.
Les parents qui interrompent la grossesse dans ce cas ne sont pas pour
autant incapables de témoigner de l'attachement envers un enfant ou une
personne handicapé.

Certains couples a qui on

recommande un DPN prennent
déja soin d'un enfant handi-
capé. Ces couples aiment pro-
fondément leur enfant et bon
nombre d'entre eux se sont
battus afin d’améliorer les ser-
vices de soutien social pour les
personnes handicapées et l'inté-
gration de ces derniéres dans la
société. Ils peuvent toutefois se
sentir incapables de faire face a
la perspective d’élever un autre

Nous ne croyons pas qu'il y ait néces-
sairement un conflit entre les intéréts
et les besoins des couples a risque et
ceux des personnes handicapées.
Laisser entendre que la population
canadienne doit choisir entre I'un ou
l'autre est le reflet d'une position
antagoniste que 'éthique du souci
d’autrui cherche a éviter, puisqu'en
fait le but visé devrait étre d'offrir

a tous des soins de qualité.

enfant handicapé et recourent donc au DPN pour les grossesses ultérieures.
I1 est clair que ces parents sont en mesure de faire la distinction entre,
d'une part, le DPN et la possibilité d'une interruption volontaire de la
grossesse et, d'autre part, leur attitude envers leur enfant existant et les
personnes handicapées en général. De nombreux couples a risque désirent
éviter d'avoir un autre enfant atteint d'anomalies graves. Présumer que ce
désir reflete de I'hostilité et des préjugés envers les enfants ou les adultes
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handicapés est d’aprés nous une vue simpliste de la question, sur le plan
tant moral que psychologique.

Certaines personnes nous
ont également dit craindre que Affirmer que la situation des personnes
des futurs parents puissent  handicapées serait améliorée sil'on
recevoir de I'information tendan- réduisait I'accessibilité au DPN est
cieuse sur diverses affections  trompeur.
durant les séances de consulta-
tion sur le DPN. Des représen-
tants des personnes handicapées ont dit en effet craindre que les médecins
ne transmettent aux parents des stéréotypes et des renseignements
inexacts concernant la vie avec un handicap. Ils affirment que certains
médecins, en particulier dans le réseau de consultation, disent aux parents
qu'un enfant atteint de fibrose kystique ou du syndrome de Down méne
une vie pénible ou inutile. Bon nombre de parents croient qu'il serait
égoiste de choisir l'avortement uniquement en raison des épreuves que la
naissance d'un enfant handicapé pourrait représenter pour eux; ils croient
donc qu'il peut y avoir une tendance a exagérer le degré de souffrance
qu’'une maladie ou un handicap peut causer a un enfant.

Donner des renseignements tendancieux aux parents violerait le
principe de I'autonomie. Il est donc essentiel que I'information fournie soit
aussi objective et exacte que possible. Nous avons déja recommandé que
le CCGM coordonne un effort concerté des centres de génétique en vue de
créer du matériel d'information de qualité sur le DPN et les affections qu'il
permet de détecter, et que les groupes représentants les personnes
handicapées participent a cet-effort. La Commission recommande

[ 218. Que dans le cadre d’un effort concerté pour
produire du matériel de counseling approprié
sur le diagnostic prénatal, le College canadien
de généticiens médicaux procéde a un examen
rigoureux des protocoles de counseling et des
documents d’information en vue de garantir que
les handicaps et le fait de vivre avec une
invalidité y soient décrits avec justesse et
exactitude. Des représentants des personnes
handicapées, des personnes a risque et des
femmes devraient participer a cette démarche.

Nous ne devons pas permettre que l'existence des tests prénatals
donne l'illusion qu'il est possible d'éviter les handicaps; cela est faux dans
la plupart des cas. Il naitra toujours des enfants handicapés, qu'il y ait
recours au DPN ou non, et la société doit offrir son soutien aux personnes
handicapées. Mais affirmer que la situation des personnes handicapées
serait améliorée si I'on réduisait I'accessibilité au DPN est trompeur. Etant
donné que la plupart des handicaps ne sont pas de nature congénitale et
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ne peuvent étre diagnostiqués durant la grossesse, il est peu probable que
l'attitude de la société envers les personnes handicapées changera en
fonction de l'accessibilité aux services de diagnostic prénatal ou de la fagon
dont ils sont offerts. En fait, des études indiquent que, dans les pays ou
le DPN est pratiqué, on se soucie davantage, et non moins, du bien-étre des
personnes handicapées en raison d'une meilleure sensibilisation du milieu
médical et de la société envers leurs besoins et leurs droits®.

Nous ne croyons pas qu'il y ait nécessairement un conflit entre les
intéréts et les besoins des couples & risque et ceux des personnes
handicapées. Laisser entendre que la population canadienne doit choisir
entre I'un ou l'autre est le reflet d’'une position antagoniste que I'éthique du
souci d’autrui cherche a éviter, puisqu’en fait le but visé devrait étre d’offrir
a tous des soins de qualité.

Interruption de grossesse

Dans la grande majorité des cas ot une malformation foetale grave est
diagnostiquée, il n'existe aucune thérapie prénatale. L'alternative consiste
habituellement a interrompre la grossesse ou a se préparer a donner:
naissance a un enfant atteint d'une affection ou d’'un handicap. Comme
nous l'avons vu, la plupart des femmes décident dans ces circonstances de
mettre fin a leur grossesse.

Cela a soulevé des inquiétudes concernant le fait que I'accessibilité du
- DPN pourrait encourager le recours sans discernement a 'avortement. Afin
d’évaluer le bien-fondé de ces préoccupations, nous avons examiné les
probabilités d'interruption de grossesse a la suite d'un DPN, la fagon dont
les familles & risque prennent leurs décisions a cet égard en I'absence de
DPN et les opinions de la population canadienne sur l'interruption de la
" grossesse dans le contexte du DPN.

Probabilités d’'interruption de grossesse

Lorsqu'une malformation feetale grave est détectée a 'aide du DPN,
prés de 80 pour 100 des femmes décident d'interrompre leur grossesse.
Environ 20 pour 100 des femmes choisissent de mener leur grossesse a
terme, ce qui indique que la décision de mettre fin 4 une grossesse aprés
qu'une affection a été diagnostiquée n'est pas prise a la 1égére. De fait, le
choix est loin d’étre simple et met en cause de nombreux facteurs. En
particulier, la gravité de l'affection influe profondément sur le choix
effectué. Comme le montre le tableau 26.12, la proportion de femmes qui
décident d’interrompre leur grossesse lorsqu'une anomalie fcetale a été
détectée varie considérablement selon la nature de I'anomalie.
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Tablea“"26 12 Interruptlon de grossesse apres un: dlagnostlc o
d’affeéti ,';fuatale

% de femmes qui interrompent

Type d’affection leur grossesse
Trisomies 13, 18 et 21 (syndrome de Down) 83
Malformations du tube neural ' 76
Syndrome de Turner 70
Anomalies XXY, XYY, XXX,

translocations equilibrées, mosaiques 30

Source : Adapté de HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC. « Les
services de diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres de
génétique », dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les
nouvelles techniques de reproduction, 1993.

Les affections dans les deux derniers groupes du tableau ont un effet
moins sérieux et moins prévisible que celles des deux premiers groupes.
Dans le cas du syndrome de Turner, les problémes les plus fréquents sont
la petite taille et I'infertilité, mais les anomalies cardio-vasculaires et autres
affections physiques sont aussi courantes.

En général, les enfants atteints des anomalies XXY, XYY et XXX
peuvent €tre un peu moins intelligents que les autres et avoir certains
.problémes d’apprentissage et de comportement, mais bon nombre d’entre
eux ne présentent que des symptémes légers. Le fait que peu de femmes
choisissent d'interrompre leur grossesse lorsqu'une de ces anomalies est
détectée montre bien que les femmes et les couples prennent sérieusement
en considération la gravité de I'affection et le fardeau qu’elle suppose avant
de prendre leur décision.

Bref, le DPN n’est pas 1nexorablement lié a4 I'avortement lorsqu'une
anomalie est détectée. Les renseignements fournis par le DPN peuvent
inciter un couple a choisir d’'interrompre la grossesse, tandis qu'un autre
couple, avec les mémes renseignements, se préparera a donner naissance
a un enfant handicapé. Il est évident que les décisions des femmes et des
couples sont nuancées et varient selon les circonstances.

4 .
Attitudes face au risque élevé de maladies héréditaires en I’absence
de diagnostic prénatal

Lorsqu’ils discutent de DPN et d'avortement, la plupart des gens
s'attardent au difficile dilemme auquel doivent faire face les femmes et les
couples en présence d'un diagnostic d'anomalie foetale. Mais ce n’est qu'un
cote de la médaille : les couples a risque élevé sont également confrontés
a une décision déchirante quand il n'y a pas de DPN. Le désir d’avoir des
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enfants est ancré profondément
chez la plupart des Canadiens Lorsqu'ils savent que 'anomalie est
et Canadiennes. En l'absence d’origine génétique, ils abandonnent
de DPN, un couple qui sait qu'il leur projet d’avoir des enfants (ou

court un risque accru de donner d’autres enfants) plutét que de risquer
naissance a4 un enfant atteint de donner naissance & un enfant han-

dicapé, a moins qu’on ne leur offre la
possibilité d’interrompre la grossesse a
. X R la suite d'un DPN. Le choix est sou-
réalisation de ce désir sérieuse- vent profondément déchirant pour le

ment compromise. o couple, en particulier lorsqu'il s'agit
Les couples qui désirent de leur premier enfant.

fonder une famille sont préts a
prendre les risques qui accom-
pagnent normalement la reproduction. Les études montrent que les
couples qui ignorent qu'une anomalie congénitale est d'origine génétique
. ont tendance a avoir le méme nombre d’enfants que les autres. Ils peuvent
donc donner naissance a plusieurs enfants atteints. Par ailleurs, lorsqu’ils
savent que I'anomalie est d'origine génétique, ils abandonnent leur projet
d’avoir des enfants (ou d'autres enfants) plutét que de risquer de donner
naissance a un enfant handicapé, a moins qu'on ne leur offre la possibilité
d'interrompre la grossesse a la suite d'un DPN. Le choix est souvent
profondément déchirant pour le couple, en particulier lorsqu'’il s’agit de leur
premier enfant.

Lorsque le DPN est offert a ceux et celles qui le désirent, les couples
a risque élevé qui avaient décidé de ne plus avoir d’enfants connaissent
souvent plusieurs grossesses a intervalles rapprochés afin d'avoir des
enfants en santé et la famille de la taille voulue. Le nombre d’enfants de
ces familles devient alors similaire a celui des parents qui ne présentent
pas de risque sur le plan génétique®. Par exemple, avant qu'on ne dispose
du DPN pour la thalassémie, les parents d'un enfant atteint de I'affection,
au courant du risque de récurrence de un sur quatre, décidaient de ne plus
concevoir. Ils évitaient ainsi d’avoir d’autres enfants atteints, mais ne
pouvaient plus atteindre leur objectif d’avoir une famille saine. En d’autres
mots, le DPN permet aux couples a risque élevé de gérer ce risque et d'avoir
les mémes chances que les autres de donner naissance a des enfants en
santé.

d’'une anomalie congénitale ou
d'une maladie héréditaire voit la

Attitudes du public

Les attitudes de la population canadienne a I'égard de l'avortement
sont complexes. La pluparts des gens appuient le droit de la femme au
libre choix, mais les opinions personnelles varient énormément quant aux
circonstances quijustifient un avortement. Dans l'ensemble, les Canadiens
et les Canadiennes reconnaissent qu'un diagnostic d’anomalie congénitale
grave durant une grossesse désirée est une tragédie et croient que c’'est



Chapitre 26 : DPN des anomalies congénitales et des maladies héréditaires 909

avec beaucoup de regret qu'une femme ou un couple choisit dans ces
circonstances de mettre un terme a la grossesse.

La plupart des personnes ne croient pas qu'elles devraient dicter aux
autres leur conduite dans ces circonstances. Une grande majorité (environ
les trois quarts) affirment que si le feetus est atteint d'une grave anomalie,
les parents devraient avoir la possibilité d'interrompre la grossesse. Elles
considérent que dans ce cas l'avortement n'est pas un avantage, mais
plutét le contraire; néanmoins, elles sont d’avis que cette option devrait
exister.

En appuyant le recours a cette option pour les couples a risque, la
population fait donc preuve de compassion a I'égard des couples qui vivent
une situation extrémement difficile, situation dans laquelle toutes les
solutions sont pénibles et aucun des choix possibles n'est facile. Les
commissaires croient que les couples concernés méritent la compréhension
et I'appui de la société; elles appuient I'accés des services de DPN dans le
cas des affections graves et considérent que les femmes et les couples
devraient avoir la liberté de choisir parmi les options offertes en fonction
des renseignements fournis par le DPN.

Acceés

Les mémoires présentés a la Commission au nom de groupes de
femmes et de personnes handicapées, de femmes de couleur et de membres
de minorités visibles, d'associations professionnelles et autres font
largement mention de la nécessité pour les Canadiennes d’avoir accés de
maniére égale a des services surs et de qualité en matiére de DPN. Comme
nous l'avons constaté cependant, il existe des écarts considérables et
inquiétants dans la disponibilité et I'utilisation de ces services au pays.
Nous examinons dans la présente section certaines des causes de ces
écarts : éloignement d'un centre de génétique; différences dans les modes
d'orientation; et situation socio-économique.

Eloignement d’un centre

Le recours aux services de DPN diminue généralement avec la distance
par rapport a un centre de génétique. Dans la plupart des provinces, les
centres de génétique sont situés dans une ou deux grandes villes. Compte
- tenu de l'infrastructure nécessaire, et du personnel spécialisé et expéri-
menté requis ' dans ce domaine, cela est normal du point de vue des exi-
gences de fonctionnement et de l'utilisation judicieuse des ressources.
Comme dans le cas d’autres techniques médicales qui dépendent d’équipe-
ments couteux et d'un personnel qualifié, les centres de génétique doivent
desservir un bassin démographique suffisamment important.

Toutefois, plus une femme vit loin d'un centre de génétique, moins elle
est susceptible d'utiliser les services de ce centre. La répartition géo-
graphique des obstétriciens et gynécologues a également une influence.
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Comme nous l'avons vu, ceux-ci sont plus enclins que les médecins
généralistes a adresser leurs patientes a un centre et, comme ils sont
concentrés dans les milieux urbains, une femme qui vit dans une grande
ville a plus de chances d'étre orientée vers un tel centre. Les femmes
habitant en milieu rural ou dans le Nord qui veulent se prévaloir des
services de DPN doivent généralement se rendre en ville pour étre adressées
a un spécialiste, puis se déplacer a nouveau pour obtenir le service voulu.
Le processus est difficile, long et couteux. Les femmes des régions
éloignées peuvent en fait consulter un médecin trop tard pour étre
adressées a temps a un spécialiste en vue d'un test prénatal. D’autres, par
ailleurs, sont adressées a temps, mais n'ont ni les moyens ni le temps
requis pour se rendre au centre. :

Le probléme est encore plus aigu dans les provinces et territoires ot
il n'y a pas de centre de génétique (fle-du-Prince-Edouard, Nouveau-
Brunswick, Territoires du Nord-Ouest et Yukon). Les femmes de I'lle-du-
Prince-Edouard et du Nouveau-Brunswick sont envoyées a Halifax pour y
subir des tests; celles des Territoires du Nord-Ouest doivent généralement
se rendre a Edmonton ou 4 Winnipeg, c'est-a-dire dans la plus proche des
deux villes (bien que certaines amniocentéses soient effectuées a
Yellowknife, les liquides étant ensuite expédiés 4 Edmonton pour analyse};
les femmes du Yukon sont examinées a Vancouver.

Il va sans dire que I'obligation de se rendre a I'extérieur de la province
pose des difficultés a beaucoup de femmes. Certaines personnes ont
demandé la création d'un plus grand nombre de centres de génétique afin
de réduire ces inégalités géographiques. La répartition actuelle des centres
est cependant généralement acceptable, compte tenu de la population que
chacun dessert. Comme l'indique le tableau 26.13, le centre de génétique
moyen au Canada sert un bassin de population de 1,2 million de per-
sonnes, soit environ 4,5 pour 100 de la population canadienne totale.
Dans ce contexte, il serait insensé ou inefficace de créer, par exemple, un
centre de génétique qui desservirait les 79 800 habitants du Yukon et des
Territoires du Nord-Ouest ou les 130 500 habitants de 11le-du-Prince-
Edouard.

En fait, si I'on considére la répartition des centres de génétique par
région plutdt que par province, il semble que chaque région du pays ait sa
juste part de centres. Ainsi, la région de I'Atlantique compte 2 des
22 centres du pays (9,1 pour 100), desservant 2,3 millions d’habitants
(8,7 pour 100 de la population canadienne); les Prairies disposent de
5 centres (22,7 pour 100) pour un bassin de 4,5 millions de personnes
(17,2 pour 100 de la population).
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tition géographigueides

£l

‘é{’"g:'"'ériéﬁQU‘e

au

Population
Province Population Nombre de centres  par centre
T.-N. 572 600 (2,2 %) 1 (4,5 %) 572 600
i.-P-E. . 130 500 (0,5 %) 0() —
N.-E. 890 200 (3,4 %) 1 (4,5 %) 890 200
N.-B. 722 900 (2,7 %) 0() —
Qué. 6 749 400 (25,5 %) 3 (13,7 %) 2 249 800
Ont. 9 698 500 (36,6 %) 10 (45,5 %) 969 850
Man. 1 088 000 (4,1 %) -1 (4,5 %) 1088 000
Sask. 1 000 400 (3,8 %) 2 (9,1 %) 500 200
Alb. 2 459 200 (9,3 %) 29,1 %) 1229 600
C.-B. 3 120 600 (11,8 %) 2 (9,1 %) 1 560 300
Yuk. et T.N.-O. 79 800 (0,3 %) 0 (-) ' —
Canada 26 512 100 (100 %) 22 (100 %) 1205 100

Source : Adapté de SOVA, G. 19971 Corpus Almanac and Canadian
Sourcebook, 26° éd., Don Mills (Ontario), Southam Business Information and
Communications Group, 1990; et HAMERTON, J.L., J.A. EVANS et L. STRANC.
« Les services de diagnostic prénatal au Canada en 1990 : Survol des centres
de génétique », dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les
nouvelles techniques de reproduction, 1993.

La réponse au probléme de I'éloignement des centres de génétique
n'est pas nécessairement la construction de nouveaux établissements. 1l
faut plutét faire en sorte que les centres existants desservent mieux les
régions éloignées, par exemple par la création de centres satellites, et que
les femmes vivant dans les régions éloignées aient plus facilement accés
aux professionnels de la santé pouvant les orienter vers les services
appropriés et puissent assumer les frais de déplacement. Bien que nous
soyons conscientes des contraintes auxquelles font face les ministéres
provinciaux et territoriaux de la Santé, nous croyons que I'importance de
ces choix, qui peuvent avoir des conséquences a long terme pour les
familles concernées, est telle que I'accés aux services doit demeurer une
priorité dans les décisions relatives a l'affectation des ressources. Par
conséquent, la Commission recommande
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Que toute femme enceinte au Canada ait un
acceés raisonnable aux tests prénatals. La ou
des difficultés se posent (en milieu rural et dans
les régions du Nord), les centres de génétique
devraient créer des programmes d’extension des
services, de sorte qu’au moins les services de
counseling préalable aux tests soient offerts a
toutes les femmes prés de leur lieu de rési-
dence. Les fonds devraient étre versés par les
ministéres provinciaux et territoriaux de la
Santé. De plus, ces derniers devraient offrir une
aide financiére aux personnes des régions éloi-
gnées qui désirent subir les tests, mais qui n’ont
pas les moyens de se rendre dans un centre de
génétique.

Que, dans les régions ou il n’y a pas d’obsté-
triciens ni de médecins généralistes pouvant
adresser les femmes a un centre de génétique,
soit désignée une personne représentant le
systeme de la santé publique, par exemple une
infirmiére hygiéniste, compétente en matiére de
diagnostic prénatal, de sorte que les femmes qui
envisagent de subir des tests puissent obtenir
'information nécessaire prés de leur lieu de
résidence et, si elles le désirent, étre orientées
vers un centre spécialisé.

Que les barriéres interprovinciales empéchant
I'accés aux services de diagnostic prénatal
soient éliminées afin de permettre aux femmes
de subir les tests prénatals dans le centre
correspondant au risque particulier qu’elles
présentent. Les échantillons doivent étre
prélevés localement et expédiés pour analyse au
centre approprié, méme si celui-ci est situé dans
une autre province. Dans ces cas, les fonds
requis pour couvrir le colit de I'établissement du
dossier et des prélevements ainsi que de leur
expédition au centre d’analyse devraient étre
versés au centre local par le ministére de la
Santé de la province ou du territoire de
résidence de la femme.
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Nous entendons également par acces raisonnable le fait que les femmes
aient la possibilité de poursuivre ou d’interrompre leur grossesse apreés le
DPN et, si I'avortement est I'option choisie, que ce service soit accessible et
couvert par un régime d’assurance-maladie dans chaque province.

Différences dans les modes d’orientation

Nous l'avons vu, il existe des écarts considérables dans les taux
d'orientation; pour les femmes en age de procréer, par exemple, les taux
varient de 64,5 pour 100 des femmes admissibles au Québec a 15 pour 100
a Terre-Neuve, soit un rapport de plus de quatre pour un. On observe des
variations similaires & I'égard des taux d'orientation généraux.

Les enquétes effectuées par la Commission dans l'ensemble du
Canada montrent que les variations régionales dans les attitudes face au
DPN ne peuvent justifier cet écart de quatre pour un dans l'utilisation des
services. Au contraire, les différences régionales dans les intentions de
recourir aux services de DPN sont trés faibles {tableau 26.14). Il n'y a pas
non plus d’écart entre les régions pour ce qui touche la connaissance de
I'existence du DPN dans la population et le désir des gens que ce service
soit offert a tous.

Tableau 26.14. Désir des Canadiens et Canadiennes de recourir au
diagnostic prénatal

Q. Si vous ou votre partenaire attendiez un enfant, auriez-vous recours au
diagnostic prénatal du feetus?

Canada Maritimes Québec Ontario Prairies C.-B.

% % % % Y% %
Oui 69 70 75 65 67 66
Cela dépend 7 7 5 7 8 10
Ne sais pas 2 1 2 3 3 1
Non 22 22 18 25 22 23

Source : ANGUS REID GROUP. « Techniques de reproduction — Recherche
qualitative : Résumé des observations », dans les volumes de recherche de la
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction, 1993.

Comme nous l'avons vu plus tot dans le présent chapitre, la raison qui
explique le mieux ces variations tient au fait que les médecins de certaines
régions du pays sont moins enclins a orienter leurs patientes vers un
centre, soit parce qu'ils connaissent mal les tests, soit en raison de leurs
propres vues sur la pertinence de recourir au DPN pour certaines affec-
tions. L'enquéte de la Commission a fait ressortir d'énormes disparités
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dans les attitudes des médecins des différentes provinces. Ces écarts
concernent le moment auquel effectuer les divers tests, I'appréciation de la
gravité de certaines affections, le degré d'ingérence des médecins et leur
tolérance a l'égard de l'interruption volontaire de la grossesse. L'étude
montre donc que I'expérience des femmes désirant subir des tests prénatals
varie selon I'endroit ou elles habitent. Il semble en effet y avoir différentes
« cultures » provinciales qui influent sur les attitudes et, sans aucun doute,
sur les comportements des médecins et, par conséquent, sur 'expérience
des femmes enceintes.

Les grandes différences dans les attitudes des médecins sont
troublantes dans un pays ot l'accés aux services est 'un des principes
fondamentaux du systéme de soins de santé publique. La Commission
recommande

1 222. Que les colléges provinciaux de médecins et
chirurgiens ainsi que les associations pro-
fessionnelles rappellent a leurs membres
qu’omettre de discuter avec leurs patientes de la
possibilité qu’elles puissent se prévaloir d’'un
service de diagnostic prénatal justifié sur le plan
médical est contraire a I’éthique et constitue une
pratique médicale inacceptable. Cette question
devrait étre abordée dans les programmes
d’études en médecine, et dans la formation
suivie et les examens subis par les internes et
les résidents.

Facteurs socio-économiques

Les personnes se trouvant au bas de I'échelle socio-économique ne
sont pas orientées vers les services génétiques et ne s’y rendent pas aussi
souvent que les femmes a hauts revenus et plus instruites, qui sont
surreprésentées parmi les personnes adressées a des centres de génétique.
Comme les centres fournissent des services a toutes les femmes a risque
élevé qui leur sont adressées, la raison de cet écart est nécessairement liée
au processus d'orientation. Nous avons déja mentionné certains des
facteurs en cause, par exemple les attitudes des médecins traitants, le cott
des déplacements ou les valeurs personnelles des femmes et des couples.
Mais cet écart peut également s’expliquer par la méconnaissance des tests
offerts ou par la difficulté a comprendre les questions soulevées tout au
long du processus de DPN. Comme nous l'avons déja recommandé, les
brochures et les séances de consultation devraient étre adaptées au niveau
d’'instruction et aux capacités linguistiques des personnes, et I'information
disponible devrait étre largement diffusée parmi la population.
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En résumé, nous avons ob-
servé des problémes importants
en matiére d’'accés aux services
de DPN au Canada. Bon nom-

915

Bon nombre de femmes pour qui la
consultation et la réalisation de tests
de DPN sont tout a fait indiquées sur

le plan médical ne sont pas informées
de l'existence de ces services ou n'y ont
pas acces.

bre de femmes pour qui la con-.
sultation et la réalisation de
tests de DPN sont tout a fait
indiquées sur le plan médical ne
sont pas informées de l'exis-
tence de ces services ou n'y ont pas accés. La solution n'est pas de cons-
truire d’autres centres de génétique, mais plutét d'encourager les praticiens
des régions a travailler plus efficacement avec les centres de génétique, a
y adresser toutes les femmes dont le cas le justifie et a faire en sorte que
les femmes qui désirent recourir a ces services puissent y avoir acceés.

Position de la Commission*

Dans le présent chapitre, nous nous sommes penchées sur plusieurs
préoccupations importantes et légitimes concernant l'utilisation des
services de DPN et les consé- '
quences que cela suppose pour
la société. Aprés examen de ces
préoccupations, la Commission
conclut que les services de DPN,
s’ils sont fournis de maniére
appropriée (de concert avec des
séances de consultation adé-
quates et objectives, menant a
un consentement éclairé), sont
avantageux pour les femmes et
les couples a risque, et conformes aux valeurs sociales touchant 1'égalité
des personnes handicapées et le respect de la vie.

Mais cela ne signifie pas qu'’il faille permettre que le DPN se développe
en fonction d'impératifs technologiques ou sans encadrement. Il faut pro-
téger les fragiles intéréts des personnes et de la société. Le processus de
DPN doit faire I'objet d'une surveillance ainsi que d’'un débat public, de
sorte qu'il soit utilisé de maniére éthique, stre et avantageuse. Il est .
question ici d'un domaine de la technologie qui évolue rapidement. Il
importe 4 mesure que cette technologie progresse au Canada, que nous
nous dotions d'une structure et d'un mécanisme qui nous permettront de
déterminer si nous voulons utiliser ces nouvelles techniques et, si c'est le

Il importe & mesure que cette techno-
logie progresse au Canada, que nous
nous dotions d'une structure et d'un
mécanisme qui nous permettront de
déterminer si nous voulons utiliser ces
nouvelles techniques et, si c’est le cas,
de garantir que cela se fasse de
maniére controlée et responsable.

* Une opinion dissidente est donnée en annexe.
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cas, de garantir que cela se fasse de maniére contrélée et responsable.
Pour ce faire, il faut tenir compte des deux éléments tout a fait distincts qui
composent le systéme : les centres de génétique et le milieu médical en
général. Nos recommandations sur la fagon d’atteindre cet objectif sont
énoncées dans les deux sections qui suivent.

Utilisation appropriée des techniques de diagnostic prénatal

Role de l'évaluation des techniques

Au cours des vingt derniéres années, les techniques de DPN se sont
rapidement développées et répandues. L’amniocentése, le prélévement des
villosités choriales (PVC) et I'échographie sont tous des éléments bien
établis du systéme de DPN au Canada; l'écographie prénatale est une
technique couramment utilisée dans bon nombre de provinces; le dosage
de l'alpha-foetoprotéine sérique maternelle est en train de devenir un test
de dépistage important; et parmi les nouvelles techniques a venir, on note,
entre autres, l'utilisation des cellules foetales dans le sang des femmes
enceintes aux fins du DPN et le diagnostic préimplantatoire.

Comme dans le cas de
toute technique en croissance

rapide, nous devons nous sou- Comme dans le cas de toute technique
cier, en tant que société,  en croissance rapide, nous devons
d'orienter I'évolution techno- nous soucier, en tant que société,
logique, et non d'étre orientés d'orienter I'évolution technologique, et
par l'existence de cette techno- non d'étre orientés par l'existence de

logie. 1l faut pour cela appliquer  cette technologie.

rigoureusement un mécanisme

d'évaluation des techniques.

Nous devons savoir exactement comment fonctionnent les techniques
particuliéres de DPN et comment elles sont évaluées dans le cadre du
processus visant a garantir I'utilisation appropriée de ces techniques par
les praticiens. Les ressources affectées a la prestation des soins de santé
ne sont pas illimitées et toute nouvelle technique devrait étre évaluée de
facon a en vérifier l'utilité.

En outre, l'évaluation des techniques permet dobtenir des
renseignements importants qui font en sorte que les attentes du public et
des malades demeurent réalistes quant au potentiel de ces procédés et aux
réponses qu'elles peuvent fournir. En effet, 'évaluation des méthodes joue
un roéle précieux pour ce qui est d’atténuer la tendance de la société a
rechercher la « solution miracle », la panacée a tous les maux. Des attentes
irréalistes peuvent se traduire par des pressions indues (souvent exercées
par les malades) en faveur de I'utilisation de techniques qui n’ont pas fait
leurs preuves.

Tout au long du rapport, nous avons mis l'accent sur la notion
fondamentale de médecine solidement étayée, c’'est-a-dire que le recours
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généralisé a des techniques, traitements ou procédés médicaux ne doit étre
autorisé qu'aprés évaluation rigoureuse au cours d'essais cliniques. Dans
la section qui suit, nous verrons comment les procédés déja en usage
(amniocentése, PVC, échographie et analyse de I'alpha-feetoprotéine) ont été
évalués afin de dégager les lecons tirées de cette expérience et de faire des
recommandations sur la fagon de procéder.

Nous commencerons par les principaux tests diagnostiques
(amniocentése, PVC, échographie ciblée) qui sont effectués dans les centres
de génétique du Canada, puis nous passerons en revue les tests de
dépistage (échographie de routine, dosage de I'alpha-foetoprotéine sérique
maternelle), qui sont plus répandus; nous conclurons par I'étude des plus
récentes techniques (analyse de 'ADN des cellules feetales dans le sang de
la femme enceinte, diagnostic préimplantatoire, imagerie par résonance
magnétique), qui en sont encore aux premiers stades de développement.

Tests diagnostiques

Amniocentése : L'amniocentése est actuellement réalisée au cours du
deuxiéme trimestre de la grossesse, entre la 15° et la 17° semaine gesta-
tionnelle. 11 s’agit de la technique de DPN qu'on a le plus étudiée et
évaluée. C'est aussi la méthode invasive la plus couramment utilisée
durant le deuxiéme trimestre, des centaines de milliers d’amniocentéses
ayant été effectuées dans le monde entier au cours des vingt derniéres
années. Il est maintenant démontré qu’elle est sure et efficace. Une étude
portant sur plus de 7 000 cas fait état de taux de succés de 99,5 pour 100
dans l'obtention d'un diagnostic cytogénétique®. ‘

Les risques pour la vie de la femme enceinte sont presque inexistants.
Parmi les complications, on note les pertes de liquide amniotique, les pertes
sanglantes temporaires et les contractions utérines. Les lésions fcetales
sontrares. Les avortements spontanés dus a 'amniocentése sont de 'ordre
de 1 sur 250. Les risques d’avortement, comme dans le cas de tout test
prénatal invasif, doivent étre considérés a la lumiére du fait qu’envi-
ron 8 pour 100 des grossesses reconnues se terminent par un avortement
spontané et que plus la femme est agée, plus ce risque augmente, méme si
aucun test n'est effectué.

Au Canada, on a évalué lefficacité de I'amniocentése avant d'en
permettre l'utilisation généralisée. En fait, les travaux d’'évaluation et
d’établissement de normes, financés par le Conseil de recherches médicales
du Canada (CRM) et réalisés par le Colléege canadien de généticiens
meédicaux (CCGM) et les centres de génétique, ont contribué a I'adoption de
normes internationales dans ce domaine. La Commission a constaté que
le recours a I'amniocentése est régi par des protocoles écrits concernant les
indications.

Prélevement de villosités choriales : Comme pour I'amniocenteése, I'efficacité
du prélevement de villosités choriales (PVC) a été vérifiee avant que
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I'utilisation de la technique se soit répandue au Canada et son usage est
assujetti a des protocoles écrits concernant les indications.

Le principal inconvénient de 'amniocentése est le fait qu'elle est
effectuée plutot tardivement au cours de la grossesse. C'est pourquoi des.
recherches ont été menées sur le PVC, méthode qui, étant pratiquée durant
le premier trimestre, favorise un diagnostic précoce et une décision rapide
quant a la poursuite de la grossesse. Le PVC permet aussi de déceler plus
facilement certaines affections, comme les maladies monogéniques. Toute-
fois, les résultats sont plus difficiles a interpréter que ceux de 'amniocen-
tése et la méthode comporte un risque légérement plus élevé. Par exemple,
les résultats du PVC doivent étre contre-vérifiés dans 7,5 pour 100 des cas,
comparativement a 1,1 pour 100 pour I'amniocentése.

Les complications pour la femme enceinte sont, notamment, I’'hémor-
ragie, les crampes et l'infection. Le nombre de pertes feetales dues au PVC
est légérement plus élevé que celui qu'entraine l'amniocentése. Aucune
étude n'a encore permis de déterminer si le PVC a des conséquences a long
terme, mais certaines recherches portant sur des nourrissons et des
enfants ont donné des résultats rassurants. Récemment, on s'est inquiété
d'un lien possible entre le PVC et le risque d'anomalies des membres
lorsque le test est réalisé trés to6t au cours de la grossesse (avant
la 10° semaine), mais les données disponibles ne permettent pas de tirer de
conclusions. D'autres études seront nécessaires pour fouiller la question.
Les femmes devraient étre pleinement informées de ce risque possible avant
qu’elles ne donnent leur consentement a I'examen et les centres devraient
tenir compte de cette donnée lorsqu'ils fixent le moment on sera effectué le
PVC. La Commission recommande

1 223. Que, compte tenu de récents rapports faisant
état d’un lien possible entre le PVC précoce et le
risque d’anomalies congénitales des membres,
’on recueille en vue de leur analyse des
.données sur tous les types de malformations
des membres chez les enfants qui ont été
exposés au PVC afin qu’on dispose de données
plus concluantes sur la question et que toutes
les femmes qui envisagent de subir ce test
soient mises au courant de I'état actuel des
connaissances sur ce risque.

U U

Amniocentése précoce : Des recherches sont actuellement menées afin de
déterminer si 'amniocentése précoce (réalisée avant la 15° semaine gesta-
tionnelle) pourrait procurer les avantages du PVC, c'est-a-dire un dépistage
précoce, sans ses inconvénients (difficulté d’interprétation et risque plus
élevé). De récentes études indiquent que I'amniocentése précoce est asso-
ciée a des taux plus élevés de pertes foctales et de pertes de liquide amnio-
tique que 'amniocentése du deuxiéme trimestre®, mais les différences de
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risque ne sont pas significatives sur le plan statistique, et les risques sont
plus faibles que ceux associés au PVC.

Bien que l'innocuité de 'amniocentése précoce n'ait pas encore été
définitivement établie au cours d’'essais cliniques, certains chercheurs sont
d’avis que, si 'on peut démontrer la sécurité de la méthode, cette derniére
pourrait supplanter le PVC’. 1l faut effectuer une évaluation comparative
approfondie de 'amniocentése précoce et du PVC, sous forme d'une grande
étude multicentrique randomisée et controlée, sur laquelle on basera I'affec-
tation des ressources (voir le volume de recherche intitulé Le diagnostic
prénatal : Aper¢u de la question et conséquences sur les personnes). Cette
évaluation devra précéder toute implantation généralisée de cette technique
au pays. Actuellement, les lignes directrices canadiennes indiquent que
I'amniocentése devrait étre réalisée pour les indications courantes entre
la 15° et la 17° semaine de grossesse. La commission nationale sur les
techniques de reproduction et des organismes comme le CRM devraient
considérer prioritaire de favoriser la réalisation d'une telle étude
multicentrique.

Echographie ciblée : L'échographie ciblée visant a dépister les malforma-
tions feetales est réalisée par un personnel hautement qualifié qui utilise
des appareils spécialisés, habituellement dans un établissement associé a
un centre de génétique. Le procédé peut prendre une heure et plus.
(L’échographie de routine, dont il est question plus loin, est souvent
effectuée par les obstétriciens dans leur propre cabinet et ne dure que
quelques minutes.)

Les données existantes montrent que I'échographie ciblée est trés
efficace comme méthode diagnostique, c'est-a-dire pour permettre de
déterminer si le foetus est atteint d'une anomalie ou d’'une malformation de
structure soupgonnée. Par exemple, une récente étude britannique indique .
qu'au-dela de 90 pour 100 des principales malformations de structure
létales ou graves peuvent étre détectées a la suite d'une échographie ciblée,
chez les femmes dont la grossesse est a risque élevée®.

D’apres les données existantes, I'échographie ciblée ne présente aucun
risque ni effet biologique®. Certains ont toutefois soulevé la possibilité qu'il
y ait des effets a long terme non encore décelés, que l'on pourrait
déterminer en analysant des données portant sur des personnes exposées,
puis en appliquant la méthode de couplage des dossiers pour évaluer les
résultats a long terme.

Les échographies ciblées effectuées dans des centres spécialisés,
souvent associés a des centres de génétique, sont utilisées conformément
a des protocoles écrits établis par la Société des obstétriciens et gynéco-
logues du Canada (SOGC) concernant les indications.

En résumé, la Commission conclut que l'innocuité et I'efficacité des
principaux tests de DPN réalisés dans les centres de génétique au Canada
ont été adéquatement évaluées et que ces services sont actuellement
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dispensés pour des indications appropriées en conformité avec des
protocoles écrits.

Tests de dépistage

L’historique de I'évaluation et de I'utilisation des tests de dépistage de
DPN (échographie de routine et analyse de l'alpha-foetoprotéine sérique
maternelle) est trés différent de

celui des principaux tests diag-

nostiques. En effet, la Commis- La Commission a de sérieuses réserves
sur la facon dont les tests de dépistage
ont été évalués et effectués.

sion a de sérieuses réserves sur
la fagcon dont les tests de
dépistage ont été évalués et
effectués. Le nombre de méde-
cins et de praticiens faisant subir ces tests est beaucoup plus élevé que
dans le cas des tests spécialisés effectués dans des centres de génétique,
ce qui rend encore plus difficile la réalisation d’'un contréle de la qualité ou
d'une évaluation.

Echographie de routine : En obstétrique, I'échographie fait maintenant
partie des soins prénatals courants. En effet, au moins 80 pour 100 de
toutes les femmes enceintes dans la majeure partie du monde occidental
subissent ce test. Le test sert a déterminer I'age gestationnel du feetus, a
déceler les grossesses multiples ou a dépister les anomalies placentaires.
De plus, un nombre croissant de médecins utilisent 1'échographie de
routine comme test de dépistage afin de repérer les femmes qui présentent
un risque plus élevé de porter un enfant atteint d'une anomalie congénitale.
Cependant, l'efficacité de I'échographie de routine utilisée pour déceler les
feetus atteints est loin d'étre évidente. La proportion de malformations
décelées varie du tiers au trois quarts, selon le moment ou I'examen est
effectué et la compétence de I'échographiste'®. Bien des anomalies de struc-
ture ne peuvent étre détectées par cette méthode. Des recherches effec-
tuées pour la Commission indiquent que, dans certains cas, I'échographie
de routine est prescrite pour un motif injustifié : rassurer les femmes en
leur disant qu’elles ne portent pas un enfant atteint du syndrome de Down.
L’utilité de I'échographie de routine a cette fin est incertaine, des résultats
apparemment normaux pouvant donner aux femmes un faux sentiment de
sécurité.

L'échographie de routine n’est pas utile comme test de dépistage
prénatal et son efficacité a d'autres fins, quoique possible, n'est pas
évidente non plus. Il ne fait aucun doute que I'échographie de routine aide
a déterminer I'age de la grossesse -et a détecter les grossesses multiples,
mais nous ignorons dans quelle mesure cela influe réellement sur l'issue
des grossesses''.

Malgré I'absence de preuves montrant 'efficacité de ce test, on observe
une hausse massive du nombre et du coit des échographies effectuées au
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Canada au cours des dix der-
niéres années (tableau 26.15).
Cette hausse est en grande partie
(75 pour 100) due 4 une augmen-
tation du nombre d’échographies
de routine par habitant, plutét
que du nombre de grossesses
{12 pour 100). Il est donc essen-
tiel de déterminer sil’échographie
de routine sert effectivement a
assurer une gestion plus sire et
plus efficace des grossesses, car
cela aura des répercussions con-
sidérables sur l'affectation des
ressources et la pratique de la
médecine. '

Si I'échographie de routine
ne permet pas de mieux suivre la
grossesse, le nombre actuel de
tests est de toute évidence trop
élevé. Si, par contre, l'objectif est
atteint, il n’en reste pas moins
que la répartition des tests est
sérieusement déficiente (méme si
le nombre total d’échographies
est relativement juste), puisque
de 15 a 20 pour 100 des femmes
n'ont jamais subi ce test.

Les variations régionales
dans l'utilisation de I'échographie
de routine expliquent en partie
cette répartition inégale. Selon
I'enquéte que la Commission a
menée auprés des médecins trai-

' Depuis son apparition, I'échographie

obstétrique a connu une croissance
exponentielle; comme divers auteurs le
soulignent, la méthode s’est répandue
avant qu’elle ne soit évaluée [...].
Emporté par enthousiasme, on n'a
pas attendu les preuves que la
méthode était sire et efficace. Celle-
ci constitue un élément clé des soins
prénatals, et pourtant, en I'absence
de normes empiriques explicites, rien
ne semble justifier son utilisation
courante. Les opinions différent
quant au nombre d'échographies
devant idéalement étre effectuées
durant la grossesse et méme quant &
leur utilité sur le plan médical.
Soulignons que diverses opinions ont
été exprimées au cours de confé-
rences consensuelles. En France [...],
il a été convenu qu'il fallait effectuer
deux échographies par grossesse.
Aux Etats-Unis, le National Institutes
of Health a fait savoir, en 1984, que
rien ne permettait d'en arriver & une
conclusion ferme et définitive sur ce
point.

M. Renaud et al., « Les médecins
canadiens devant le diagnostic pré-
natal : Prudence et Ambivalence »,
dans les volumes de recherche de la
Commission, 1993.
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tants, 40 pour 100 des médecins du Manitoba et de I'Alberta ne jugent pas
essentiel de prescrire une échographie durant la grossesse; au Québec,
seulement 4 pour 100 des médecins partagent cette opinion. En fait, les
médecins québécois commandent généralement deux échographies par
grossesse et ce n'est que dans cette province que la grande majorité des
médecins (89 pour 100, comparativement a 60 pour 100 ailleurs au
Canada) jugent acceptable de recourir a I'échographie pour dépister les
anomalies. Ces écarts dans les attitudes des médecins se reflétent dans les
taux d'utilisation provinciaux : la proportion de femmes enceintes subissant
une échographie varie de 97 pour 100 au Québec a 62 pour 100 au
Manitoba. Ces variations régionales découlent en partie de I'absence de
lignes directrices officielles indiquant aux médecins généralistes et aux
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obstétriciens les cas ol une échographie de routine doit étre réalisée ou
prescrite.

Tableau 26.15. Nombre d’échographies obstétriques*

Colit
Année Nombre de tests $
1982-1983 358 722 21 174 894
1984-1985 490 783 31 871 971
1986-1987 636 515 43 748 019
1988-1989 813 347 66 618 851
1990-1991 998 492 74 649 481

*

Nombre d’échographies en obstétrique et gynécologie payées par le régime
d'assurance-maladie provincial au Québec, en Ontario, au Manitoba, en
Saskatchewan, en Alberta et en Colombie-Britannique. Les données pour
les provinces de I'Atlantique ne sont pas incluses car les échographies

y sont payées par le régime d’assurance hospitalieére provincial et non par
le régime d'assurance-maladie.

Source : Adapté des données de Santé et Bien-étre social Canada, 1991.

C'est peut-étre parce qu'elle est de nature non invasive que
I'échographie de routine a connu une plus vaste diffusion et une plus
grande utilisation que les principaux tests diagnostiques mentionnés plus
tot. Contrairement a I'amniocentése et au PVC, 'échographie de routine
s'est répandue bien avant toute évaluation de cette technique et n'a pas fait
I'objet de lignes directrices officielles quant a ses conditions d'utilisation.
Il n’y a qu’au Manitoba que les médecins qui prescrivent des échographies
doivent détenir un permis a cet effet et suivre un programme de formation
de six mois avant de pouvoir satisfaire aux critéres d’agrément.

Il est essentiel de juguler
cette prolifération rapide des
eéchographies de routine et de  ['schographie de routine s'est répan-
déterminer si les dépenses con- due bien avant toute évaluation de
sidérables qu’elles entrainent cette technique et n'a pas fait I'objet de
sont justifiées. L'intervention lignes directrices officielles quant a ses
doit étre de deux ordres. conditions d’utilisation.

D'abord, il faut mener des '

études bien concues et d’enver-

gure suffisante pour permettre 'évaluation des effets cliniques de I'écho-
graphie prénatale de routine. Il s'agirait la d'une entreprise majeure, car
une étude suffisamment importante pour déceler les effets cliniques signifi-
catifs de ce test de routine sur la morbidité et la mortalité périnatales pour-
rait nécessiter I'établissement d'un échantillon de plus de 12 000 sujets.
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Nous croyons néanmoins qu'une grande étude multicentrique randomisée
et controlée aiderait a déterminer l'efficacité et la valeur de I'échographie de
routine en tant qu'outil de supervision des grossesses normales. Nous con-
cluons donc que la commission nationale sur les techniques de reproduc-
tion devrait examiner les avantages et les inconvénients d’assumer une
partie des cotts d’'une telle étude. Nous soulignons toutefois que d'impor-
tantes sommes d'argent sont déja affectées a la prestation de ces services.
" Si les ministéres provinciaux et territoriaux de la Santé collaboraient a la
mise sur pied de I'étude et s'ils acceptaient de structurer leur financement
des échographies de routine de fagon que la totalité des services dispensés
soit intégrée a l'étude (par exemple, le financement pourrait étre condi-
tionnel a la collecte de données), le couit de I'étude serait limité aux frais
additionnels de la collecte et de I'analyse des données, au lieu de s’ajouter
au cout de la prestation actuelle des services. De méme, un effort de colla--
boration au niveau international garantirait la collecte rapide de données
suffisantes grace auxquelles on pourrait évaluer l'utilité de la technique, et
ce a un faible cout additionnel, comparativement a ce qu'il en cofite
actuellement pour dispenser les services.

Il est également important d’élaborer un cadre de programme qui ser-
virait a contenir les taux d’utilisation et le cotit total des échographies de
routine. Une étude, commandée par la Commission, sur l'utilisation_de
I'échographie en Colombie-Britannique et en Ontario au cours des dix
derniéres années montre clairement que la méthode de la Colombie-
Britannique, ot les échographies ne peuvent étre effectuées que dans des
établissements (hdpitaux) autorisés et sont payées a méme les budgets des
hopitaux, est beaucoup plus efficace pour limiter l'utilisation et le coat de
ce service que le systéme de 'Ontario, qui n'impose pas de restriction a cet
égard. Ainsi, les médecins ontariens qui possédent dans leurs locaux
I'équipement d’échographie peuvent facturer le couit des échographies pré-
natales qu'ils ont jugées nécessaires et qu'ils effectuent dans leur propre
cabinet.

Au cours des neuf années précédant 1991, les dépenses liées aux
échographies obstétriques ont doublé en Colombie-Britannique, mais ont
quadruplé en Ontario. Alors que le nombre d’échographies effectuées en
milieu hospitalier n’a augmenté que de 16 pour 100 en Ontario entre 1983-
1984 et 1989-1990, cette augmentation est d'environ 300 pour 100 pour
les échographies réalisées ailleurs qu’a 'hépital. La politique provinciale
en matiére de santé a donc des répercussions tant sur I'utilisation que sur
le couit de I'échographie de routine. Nous sommes d'avis que 'approche de
la Colombie-Britannique permet non seulement de limiter les couts, mais
rend possible un contréle de la qualité et l'établissement de normes
relatives a la formation du personnel. Elle élimine également le risque que
des médecins s'adressent eux-mémes des patients, situation qui, selon de
nombreuses études sur la pratique médicale, ménent a une utilisation
abusive. La Commission recommande
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1 224. Que les ministéres provinciaux et territoriaux de [}
la Santé examinent le cadre de programme dans
lequel le service d’échographie de routine pré-
natal est offert. La Commission conclut qu’en '
obligeant les établissements qui effectuent des
échographies a détenir un permis a cet effet, on
assurerait la défense des intéréts des femmes et
une saine pratique médicale.

225. Que les ministéres provinciaux et territoriaux de
la Santé éliminent la possibilité de conflit d’inté-
réts en faisant en sorte que les personnes qui
prescrivent les échographies obstétriques de
routine ne soient pas celles qui dispensent
habituellement ce service.

De plus, tel qu'il est discuté plus en profondeur au chapitre 28, I'écho-
graphie ne devrait pas étre utilisée pour connaitre le sexe de I'enfant, sauf
si cela est justifié sur le plan médical, avant le troisiéme trimestre. Une
étude de la Commission indique qu’il est extrémement improbable que
quelqu'un ait recours a 'avortement en raison du sexe de I'enfant a cette
étape de la grossesse. La Commission recommande
[1 226. Que la Société des obstétriciens et gynéco-

logues du Canada, I'Association canadienne des

radiologistes et le Colléege des médecins de
famille du Canada révisent leurs lignes direc-
trices relatives a la pratique pour faire en sorte
que les médecins qui se servent de 'échogra-
phie prénatale n’y recourent pas dans le but de
déterminer le sexe de I'’enfant (sauf si cela est
médicalement justifié) et qu’ils ne fournissent
pas ce renseignement, sauf pour des raisons
médicales et pour faire suite 4 une demande,
avant le troisieme trimestre de la grossesse.

U

Dosage de l'alpha-feetoprotéine sérique maternelle (AFPSM) : L'alpha-feeto-
protéine (AFP) est produite par le feetus; un taux d’AFP supérieur a la
normale dans le sang de la femme enceinte peut indiquer la présence d'une
ouverture feetale anormale, comme une malformation du tube neural. On
a donc élaboré des programmes en vue de mesurer la concentration d’AFP
dans le sang des femmes enceintes. Il s’agit d'un moyen sir, relativement
peu couteux et facile a réaliser permettant de repérer les femmes enceintes
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qui présentent un risque élevé de porter un enfant atteint d'une
malformation du tube neural. .

L'interprétation des résultats du test est complexe : les données
doivent étre rajustées en fonction de I'age, du poids et de l'origine ethnique
de la femme, de I'age gestationnel du feetus ainsi que des risques selon les
antécédents familiaux et la prévalence dans la population. Chaque
laboratoire qui effectue ces tests doit donc établir des valeurs normatives
basées sur un grand nombre de tests antérieurs. Les résultats du dosage
de 'AFPSM sont exprimés en probabilités. Comme ils ne peuvent indiquer
avec certitude qu'un foetus est sain ou atteint, les femmes dont les résultats
se situent en dehors des parameétres normaux peuvent choisir de subir
d'autres tests (échographie ciblée ou amniocentése) afin qu'on puisse
rendre un diagnostic définitif. L'American Society of Human Genetics a
élaboré des lignes directrices sur le dépistage par le dosage de 'AFPSM, qui
ont été approuvées par le CCGM.

Le dosage de I'AFPSM ne donne pas des résultats concluants.
Plusieurs facteurs autres que les malformations feetales peuvent expliquer
des concentrations supérieures d'’AFP. De plus, toutes les malformations
du tube neural n’entrainent pas une concentration anormalement élevée
d’AFPSM. La quantité d’AFPSM peut étre au-dessus de la moyenne, mais
demeurer a l'intérieur des paramétres « normaux ». En fait, tracer la ligne
de démarcation entre la normalité et 'anormalité s'avére trés délicat. Sile
seuil est fixé trop haut, on obtiendra des résultats faussement négatifs et
certaines malformations du tube neural ne seront pas décelées; par
ailleurs, s'il est trop bas, on aura alors des résultats faussement positifs et
des amniocentéses seront inutilement réalisées. L'établissement du seuil
de démarcation est donc affaire de jugement, I'objectif étant d'obtenir le
ratio optimal. .

En ce qui concerne l'innocuité, aucune étude ne fait état de
complications découlant de la prise de sang aux fins du dosage de TAFPSM
dans le programme manitobain; néanmoins, si on procéde a d’autres tests
comme l'amniocentése, il y aura les risques habituels que ces tests
entrainent. Au Canada, seul le Manitoba offre le dosage de 'AFPSM dans
le cadre d’'un programme provincial (I'Ontario a, pour sa part, mis en ceuvre
un programme qui inclut le dosage de 'AFPSM et qui est offert a toutes les
femmes enceintes). Le programme manitobain s'est avéré efficace pour
dépister les malformations du tube neural; on a noté une diminution de 50
pour 100 de I'incidence de nouveau-nés vivants atteints d'une anomalie du
tube neural depuis I'implantation du programme, en 1985. En 1989,
environ 60 pour 100 des femmes enceintes du Manitoba ont subi ce test'?.
Les résultats se comparent a ceux de programmes similaires en cours dans
d’autres pays.

Comme nous l'avons vu plus tét dans le présent chapitre, le
programme manitobain de dosage de 'AFPSM connait de sérieux problémes
pour ce qui-touche le counseling et le consentement éclairé. Quant a
I'analyse des échantillons et au suivi, nous croyons toutefois que le dosage
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de 'AFPSM est un outil efficace et que ce test est utilisé de maniére
appropriée. Il existe des documents d'information pour les patientes et les
meédecins, le programme est réalisé par un personnel de laboratoire
expérimenté et des lignes directrices écrites précisent clairement la facon
de faire le suivi en cas de résultats anormaux et désignent les personnes
qui doivent assurer ce suivi.

On ne peut dire la méme chose en ce qui concerne l'utilisation
croissante du dosage de 'AFPSM dans les autres provinces, ou I'on note
I'absence de programme défini et un manque d'uniformité quant a
lexistence d'un service de suivi. En 1989, 50 180 femmes de huit
provinces différentes ont subi ce test; un peu moins de 10 000 de ces tests
ont été effectués au Manitoba. Des 37 825 dosages réalisés en Ontario,
10 000 ont été effectués par des laboratoires privés. - La Colombie-
Britannique a également fait subir un nombre considérable de tests, mais
cette province n'a pas de programme provincial établi; I'Ontario n’a par
ailleurs adopté le sien que récemment.

Cette prolifération de dosages de 'AFPSM en dehors des programmes
officiels est inquiétante. Nos recherches montrent que les indications
médicales pour lesquelles ce test est offert varient énormément d'une région
a l'autre du pays. A certains endroits, le test est prescrit de facon courante
par les médecins, tandis qu'a d’autres il est offert soit couramment, soit
seulement aux femmes a risque, selon le médecin.

La nature et la qualité du
suivi psychologique varient éga-

lement. Laoule cen‘tr ede géné- 3 Commission est d'avis que ce test
tique analyse les échantillons  ne devrait étre utilisé comme test de
d’AFPSM, celui-ci dispense éga- dépistage de routine qu'aux endroits

lement les services de suivi ou il existe un programme financé par
psychologique. Mais dans les le gouvernement, prévoyant la diffu-
autres cas, en particulier lors- sion de renseignements clairs aux
que les échantillons sont confiés femmes, I'information des m\édecins au
a des laboratoires privés, le sou- ~ Suet du programme et 'accés aux
tien psychologique est laissé au installations et aux ressources

sdeci snéralist 5 I'obsté requises pour assurer une interpréta-
m.e - ecin geine,ra 1ste oug obste tion précise des résultats et, lorsque
tricien, qui n’a pas toujours les

ceux-ci sont anormaux, un suivi com-

connaissances ou l'expérience  prenant notamment un service de
nécessaires pour dispenser un soutien psychologique.

service adéquat. Comme dans
le cas des échographies de rou-
tine, ces variations reflétent I'absence de lignes directrices et de normes
claires concernant la réalisation du dosage de I'AFPSM et du suivi
psychologique. :

Compte tenu des problémes associés a la prolifération des dosages de
I'AFPSM, la Commission est d’avis que ce test ne devrait étre utilisé comme
test de dépistage de routine qu'aux endroits ou il existe un programme
financé par le gouvernement, prévoyant la diffusion de renseignements
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clairs aux femmes, I'information des médecins au sujet du programme et
l'accés aux installations et aux ressources requises pour assurer une inter-
prétation précise des résultats et, lorsque ceux-ci sont anormaux, un suivi
comprenant notamment un service de soutien psychologique. En outre, de
toutes récentes données indiquent qu'une augmentation de la quantité
d’'acide folique dans le régime alimentaire de la femme pourrait réduire le
risque de malformations du tube neural; il faudrait donc, avant de déter-
miner s’il faut accroitre le recours a ce test et de quelle maniére, tenir
compte de 'effet possible de nouvelles stratégies de prévention sur I'utilité
du dosage de 'AFPSM ou la demande. ‘

[l est tres difficile de déterminer si le dosage de 'AFPSM doit étre offert
de maniére généralisée. Nous ne sommes pas en mesure de dicter une
ligne de conduite aux provinces, surtout dans un domaine o1 la technologie
évolue si rapidement. C'est sans doute un dossier a I'égard duquel le sous-
comité du diagnostic prénatal et de la génétique de la commission nationale
sur les techniques de reproduction voudra effectuer des études et faire des
recommandations. Nous croyons toutefois que si le dosage de TAFPSM est
offert de facon courante, cela doit se faire dans le cadre d'un programme
bien congu, administré par le systéme de santé publique. La Commission
recommande

(| 227. Que le dosage de I’AFPSM soit offert de maniére
généralisée uniquement dans le cadre d’un pro-
gramme qui adhére aux lignes directrices éta-
blies par 'American Society of Human Genetics
et approuvées par le Collége canadien de géné-
ticiens médicaux; que ces programmes soient
offerts sur la base d’un choix éclairé et pré-
voient les ressources nécessaires en matiére de
laboratoires, de counseling et de diagnostic
prénatal; et que ces programmes soient
associés a des centres de génétique autorisés.

228. Que la ou les ressources requises pour mettre
sur pied de tels programmes et offrir les ser-
vices de counseling connexes n’existent pas, le
test soit offert par les centres de génétique
autorisés uniquement aux patientes a risque
élevé.
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229. Que les ministéres provinciaux et territoriaux de
la Santé ne remboursent pas aux médecins ou
laboratoires le colit des dosages de ’'AFPSM
réalisés en dehors de ces programmes.

Triple dosage : Le dosage de 'AFPSM est une technique con¢ue pour
déceler des concentrations anormalement élevées de la protéine. Il a toute-
fois été démontré récemment qu’un faible taux d’AFPSM est une indication
d’'un risque accru d'aberration chromosomique chez le foetus. Le test est
moins précis pour dépister le syndrome de Down que pour déceler les mal-
formations du tube neural, mais on a amélioré le taux d’exactitude en
mesurant également d’autres marqueurs biochimiques qui ont tendance a
étre modifiés en présence de certaines anomalies chromosomiques. Ces
marqueurs additionnels sont la gonadotrophine chorionique humaine et
I'cestriol non conjugué; lorsque les trois tests sont réalisés ensemble, on
parle alors de « triple dosage ». Outre ces marqueurs hormonaux, d’autres
marqueurs biochimiques peuvent améliorer l'efficacité du test sérique pour
le dépistage de divers risques obstétriques et génétiques, comme certaines
malformations feetales et I'inhibition de la croissance intra-utérine's.

Certains soutiennent que les résultats du triple dosage pourraient
remplacer I'age maternel avancé comme principale indication de I'amnio-
centése pour la détection des aberrations chromosomiques. L'analyse
serait aussi moins cotteuse et permettrait de dépister plus d'affections tout
en réduisant le nombre d’amniocentéses.

Sile triple dosage et les autres techniques actuellement mises au point
pour tester le sang maternel peuvent comporter beaucoup d'avantages, il
demeure cependant crucial que leur application généralisée ne soit offerte
que dans le cadre d’'un programme bien établi et doté de ressources suffi-
santes pour offrir l'aide et le soutien psychologiques essentiels a tout choix
éclairé. Il faut donc au préalable faire une bonne planification, repérer les
ressources et le personnel nécessaires, affecter les ressources financiéres
et procéder au dosage a 'intérieur de programmes pilotes. Si ces condi-
tions n’étaient pas remplies — planification et mise en place des ressources
pour assurer aide et soutien psychologiques — le dosage a grande échelle
pourrait s’avérer plus néfaste que profitable.

Le triple dosage est I'un de plusieurs nouveaux tests en voie de mise
au point; dans la section qui suit, nous verrons comment ces nouvelles
techniques devraient étre évaluées et quelles sont nos recommandations a
cet égard.

Evaluation des nouvelles techniques de diagnostic prénatal

Plusieurs méthodes de DPN sont au stade expérimental ou ont déja été
mises au point, mais sont encore peu utilisées (voir I'encadré). Nous
pouvons présumer que le rythme de développement technologique ne ralen-
tira pas. Le désir d'en savoir plus sur le développement du feetus durant
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les grossesses a risque élevé, de concert avec la progression continue de la
science, entrainera probablement un flot ininterrompu d'innovations. Il est
donc essentiel d'instaurer un solide mécanisme d'évaluation des tech-
niques. Pour déterminer la nature de ce mécanisme, nous pouvons nous
inspirer de ce qui s’est passé lorsque les premiéres techniques de DPN ont
été introduites et évaluées au Canada.

Comme nous I'avons vu, le dossier de I'évaluation des techniques au
Canada n'est pas uniforme. En ce qui concerne le DPN, nous avons cons-
taté (bien qu'en périphérie la situation ait été trés différente) que les centres
de géneétique qui dispensent les principaux tests diagnostiques ont fait
preuve d'un haut niveau de coopération et de discipline relativement a
lI'introduction des nouvelles techniques. Ceux-ci ont également veillé A ce
que les nouvelles techniques ne soient pas utilisées, sauf dans le cadre
d'essais cliniques, avant qu'on ait pu vérifier leur innocuité et leur
exactitude. L'évaluation, l'implantation et l'utilisation, tant de 'amnio-
centése que du PVC, sont de bons exemples d’évaluation de techniques qui
donnent un sens concret a la notion plus large de médecine solidement
étayée. : A

Le Canada a été un chef de file dans le domaine des essais cliniques
portant sur les techniques de DPN avant leur utilisation dans la pratique
médicale.

. Les premiéres lignes directrices relatives a la prestation de services de
DPN ont été publiées en 1974, dans le cadre d'un effort conjoint de la
Sociéteé de génétique du Canada (ancien nom du CCGM), de la Société
canadienne de pédiatrie et de la SOGC. C’était la premiére fois au
monde qu’'on établissait des lignes directrices concernant la prestation
de services dans ce domaine. Celles-ci ont été mises a jour en 1983,
en 1991 et de nouveau en 1993.

. Une étude multicentrique de 'amniocentése réalisée en collaboration
en 1976, avec I'appui du CRM, a permis de démontrer I'innocuité et
I'efficacité de cette technique et a contribué a l'adoption de normes
internationales relatives 4 'amniocentése.

. Le Canada a récemment effectué la premiére étude clinique
randomisée, comparant le PVC et 'amniocentése de second trimestre.
Cette étude a été rendue possible grace a une entente volontaire
intervenue entre tous les centres de génétique en vertu de laquelle les
PVC n’étaient réalisés que dans le cadre de I'étude. .

. Un projet d’étude clinique visant & comparer 'amniocentése précoce
et T'amniocentése de deuxiéme trimestre a été élaboré .avec la
collaboration des centres de génétique du pays; on cherche a obtenir
le financement d'un projet pilote avant d’offrir la technique a titre de
service.
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Nouvelles techniques de DPN

Diagnostic préimplantatoire : Le diagnostic préimplantatoire est une méthode
expérimentale de diagnostic prénatal liée a la fécondation in vitro (voir le

chapitre 20). Des ceufs sont prélevés des ovaires de la femme et fécondés in vitro.
Apres plusieurs divisions cellulaires, une ou plusieurs cellules sont extraites et
analysées. Sil'on ne détecte pas d'anomalie chromosomique ou congénitale,
I'embryon peut étre implanté dans l'utérus. Cela permet d’éviter d’avoir a prendre
une décision concernant l'interruption de la grossesse si le DPN révele une maladie
héréditaire, puisque le diagnostic est posé avant le début de la grossesse.
Toutefois, méme si le diagnostic préimplantatoire s’avérait réalisable, la plupart des
couples a risque continueront probablement de prétérer les techniques de DPN
comme I'amniocentése, qui sont moins invasives et plus fiables. Le taux de survie
des embryons implantés a la suite du test de diagnostic préimplantatoire est
d’environ 20 pour 100, alors qu'il est de plus de 99 pour 100 dans le cas de
amniocentése. Les données sur l'innocuité et 'efficacité du diagnostic pré-
implantatoire sont rares, mais continuent d'étre recueillies. Elles indiquent pour le
moment que le diagnostic préimplantatoire est une technique difficile, invasive,
colteuse et inefficace, pour laquelle les indications médicales sont trés limitées.

Diagnostic prénatal a partir de cellules feetales dans le sang maternel : On
retrouve dans le sang des femmes enceintes un petit nombre de cellules foetales.
Comme les nouvelles techniques d’amplification de 'ADN permettent de poser un
diagnostic de maladie héréditaire a partir d'un trés petit nombre de cellules, les
chercheurs envisagent d'utiliser ces cellules foetales aux fins du DPN. Alors que
d'autres tests de DPN sur des échantillons de sang maternel se fondent sur les
marqueurs biochimigues, cette méthode permet une analyse des cellules feetales
elles-mémes, et donc des chromosomes et génes fostaux. S'il est efficace, le DPN
a partir de cellules foetales dans le sang maternel pourrait devenir une méthode
non invasive, relativement s(re et économique de dépistage des anomalies
chromosomiques et des affections monogéniques au tout début de la grossesse.
Cette technique est encore expérimentale et on ignore toujours a quel point elle est
exacte et efficace. Des essais cliniques sont en cours aux Etats-Unis et en France,
mais le DPN par analyse des celiules foetales n'est pas jugé suffisamment fiable
pour servir de test diagnostique pour le moment.

Imagerie par résonance magnétique (IRM) : L'{RM est une technique qui permet
d’'obtenir une image visuelle du corps et de ses organes. Elle est similaire a I'écho-
graphie en ce sens qu’elle est non invasive et peut fournir une image détailiée des
tissus pour les grossesses normales et anormales. On considére qu’elle pourrait
étre le complément de 'échographie car elle permettrait de clarifier des résultats
ambigus. Toutefois, 'IRM est trés colteuse et peu répandue. Elle ne permet pas
encore fimagerie en temps réel et I'équipement n’est pas aussi mobile que 'appa-
reil d'échographie. Jusqu’a maintenant, les études sur l'innocuité de I'IRM ne font
état d’aucun effet adverse aux niveaux utilisés a des fins diagnostiques. Cepen-
dant, les effets biologiques possibles sur le foetus n'ont pas encore fait I'objet

(suite a la page suivante)
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(suite)

d'études suffisantes pour qu'on puisse recommander le recours généralisé a cette
technique.

Embryoscopie : L'embryoscopie permet d'examiner 'embryon a I'aide d’'un endo-
scope. |l s'agit d'une technique toute récente, encore en voie d'étre mise au point.
Il existe peu de données sur les risques associés a cette technique, mais il semble
qu'ils soient plus grands que ceux de 'amniocentése et d’autres méthodes de DPN;
on note entre autres les risques de perte foetale a la suite d’'une infection, d’hémor-
ragie et d’avortement spontané. |l y aurait également un risque important de travail
et d'accouchement prématurés. Toute embryoscopie est effectuée dans le cadre
de recherches.

Le mérite de ces réalisations revient en grande partie au CCGM. Deés
que 'amniocentése a commencé a étre offerte au Canada, aux débuts des
années 1970, il est apparu évident qu'il fallait établir des lignes directrices,
un programme de controéle de la qualité, un mécanisme d'agrément des pra-
ticiens et des programmes de formation reconnus. La création du CCGM,
en 1975, visait a faire en sorte que ces services soient dispensés de maniére
sure, efficace et non directive.

- Le dossier du Canada en matiére d'évaluation des techniques de DPN
dans les centres est donc excellent. Par ailleurs, si 'on examine la facon
dont les tests de DPN réalisés dans le milieu médical en général (comme
I'échographie de routine et le dosage de 'AFPSM) ont été introduits et
évalués, un tout autre portrait de la situation apparait. L'échographie de
routine, par exemple, a simplement proliféré au lieu de faire I'objet d'une
évaluation puis d’'une implantation, ce qui montre qu’on ne peut tenir pour
acquis que lintroduction des
techniques de DPN se fera de

maniére disciplinée. II en va Le dossier du Canada en matiére

de méme pour le dosage de  dévaluation des techniques de DPN
I'AFPSM, qu’on utilise de fagons dans les centres est donc excellent.
trés diverses dans différentes Par ailleurs, si I'on examine la fagon
provinces. Seul le Manitoba a dont les tests de DPN réalisés dans le
procédé a une évaluation de milieu médical en général (comme

cette technique comme test de I'échographie de routine et le dosage de
dépistage avant d'en autoriser TAFPSM) ont été introduits et évalués,

lusage généralisé, méme si un tout autre portrait de la situation

I'Ontario a lancé récemment un apparait.
programme a I'échelle de la
province. . :

Pourquoi ces tests de dépistage ont-ils proliféré sans avoir fait au
préalable l'objet d'une évaluation adéquate? Cela s'explique en partie par
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le fait que, ces tests étant non invasifs, ils sont relativement faciles a
réaliser : aucune compétence spéciale n’est requise pour faire une prise de
sang ou méme pour effectuer une échographie de routine, et les procédés
posent peu de risques immeédiats & la femme enceinte ou au foetus. Par
conséquent, des milliers de médecins au Canada pourraient, s'ils le
voulaient, faire subir ces tests. Par contraste, moins d’une centaine de pro-
fessionnels de la santé travaillent dans les 22 centres de génétique cana-
diens. 11 va sans dire qu'il est beaucoup plus difficile de surveiller
Iintroduction et la diffusion de nouvelles techniques dans le premier cas.

L'adoption rapide et généralisée de I'échographie prénatale de routine
montre que les lecons apprises et les modéles élaborés par les centres a
I'égard des tests de nature invasive n'ont pas été appliqués efficacement
aux meéthodes moins invasives. Cela est trés inquiétant, car le degré
d'effraction et le risque immeédiat ne devraient pas étre les principaux
facteurs servant a déterminer si I'évaluation des techniques doit se faire
avant que l'utilisation d'un procédé ne se répande. Le recours a des
techniques inefficaces soumet des personnes a des tests inutiles et encou-
rage une meédicalisation a outrance. De plus, la prestation de services
inutiles peut entrainer des cotts considérables, ce qui contrevient au
principe de l'utilisation judicieuse des ressources. Pour toutes ces raisons,
le recours a des techniques inefficaces est contraire a I'éthique. Par con-
séquent, tous les tests, peu importe leur degré d’effraction ou de risque,
doivent étre évalués en fonction de mémes critéres stricts, axés sur les
résultats.

En outre, le fait qu'un test soit non invasif ou facile 4 administrer ne
révele rien sur les ressources de laboratoire et d’analyse souvent consi-
dérables qui sont mobilisées pour fournir des résultats concluants ou un
‘service de counseling approprié. Un test non invasif peut étre facile a
administrer, mais il est peu probable que les compétences requises pour
assurer un soutien psychologique adéquat en cas de résultats anormaux
soient liées a I'aptitude a administrer le test. Par exemple, si la méthode
de l'analyse des cellules foetales présentes dans le sang de la femme
enceinte s’avérait possible, on pourrait étre témoin de la situation
suivante : des prises de sang effectuées en grand nombre avant la mise en
place des ressources et des installations nécessaires a l'interprétation des
résultats et au suivi.

Il faut donc adopter sciemment une approche solidement étayée a
I'égard de toutes les techniques de DPN actuelles et a venir. Les nouvelles
techniques de DPN qu'on travaille a mettre au point présentent divers
degrés de risque et d'effraction. Certaines des méthodes les plus invasive,
risquées et couiteuses {(comme le diagnostic préimplantatoire) feront sans
doute I'objet de la méme évaluation approfondie que Pamniocentése et le
PVC avant leur introduction. A ce sujet, le sous-comité de la procréation
assistée de la commission nationale sur les techniques de reproduction
voudra peut-étre, au moment d'examiner les propositions concernant le
recours au diagnostic préimplantatoire, consulter le sous-comité du
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diagnostic prénatal et de la génétique, qui pourrait faire des
recommandations additionnelles étant donné son expérience dans le
domaine des tests génétiques. La plupart des nouvelles techniques de DPN
sont évaluées selon ce qu'on appelle parfois le modéle du « consensus
scientifique », c’est-a-dire un échange informel d'information, la réalisation
de petits projets pilotes et la publication d'articles dans des revues spécia-
lisées. Peuvent suivre des essais cliniques qui visent a établir si une tech-
nique est stre et efficace, mais son utilisation a grande échelle précéde
souvent I'obtention des résultats de ces essais.

Ce modé¢le a bien servi le
Canada, du moins en ce qui
concerne I'évaluation des tech- Il serait souhaitable de créer un méca-
niques de DPN. Toutefois, il nisme officiel d'évaluation des tech-
serait souhaitable de créer un  niques afin de garantir que tous les
mécanisme officiel d’évaluation nouveaux tests prénatals soient
des techniques afin de garantir = examinés en profondeur.
que tous les nouveaux tests preé-
natals soient examinés en pro- _
fondeur, tout particuliérement ceux qui sont offerts par le milieu médical
en général. Un mécanisme officiel contribuerait également a I'obtention des
sommes requises pour la réalisation des grandes études qui serviront a
produire les données grace auxquelles on pourra pratiquer une médecine
fondée sur des méthodes éprouvées. Par exemple, une grande étude multi-
centrique sur l'échographie de routine couterait plusieurs millions de
dollars; mais comme jusqu'a 100 millions de dollars sont consacrés
annuellement a la réalisation de ces écographies au Canada, il serait
crucial de déterminer s'il faut continuer d'offrir ce service.

Il importe de reconnaitre que les essais cliniques qui visent a évaluer
de faibles risques nécessitent un nombre de participantes si élevé que les
techniques évaluées pourraient presque étre considérées comme étant
largement répandues. Les différences importantes sont les suivantes :
1) les centres participants acceptent d’'appliquer les mémes protocoles de
la méme facon et de consigner leurs données de la méme maniére; 2) si
I'étude est randomisée, les participantes doivent accepter la randomisation.
(La randomisation aux fins d'une étude est conforme a I'éthique lorsqu’on
ignore si le test a I'étude est utile, car des personnes pour qui ce test est
indiqué le subissent sans toutefois participer a I'étude); et 3) le financement
des essais est pris a méme les budgets de recherche.

A ce jour, le CRM a financé les essais cliniques réalisés dans ce
domaine. Cependant, il n'a pas suffisamment de fonds, a I'neure actuelle,
pour financer d'autres études coliteuses, ce qui signifie que le fardeau du
financement devra de plus en plus étre assumé par les ministéres provin-
ciaux et territoriaux de la Santé. Cela est tout a fait justifié puisque c'est
a ces ministéres qu'il incombe de financer et de gérer le systéme de soins
de santé et que I'évaluation des techniques s'inscrit dans cette respon-
sabilité. Toutefois, les provinces et les territoires ne sont pas tous en
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mesure de financer leurs propres essais cliniques et, de toute facon, cela
entrainerait des chevauchements inutiles. Il faut donc adopter un méca-
nisme officiel pour établir les priorités et coordonner le financement des
essais cliniques dans ce domaine.

En outre, les ministéres de la Santé et les représentants du milieu ont
peu participé aux décisions d’orientation concernant l'utilisation de la
technologie. Encore 1a, I'adoption d’'un mécanisme officiel permettrait de
remédier au probléme. Nous sommes d'avis que l'évaluation des tech-
niques de DPN requiert la contribution de nombreux groupes et que le
forum tout indiqué pour ce processus est la commission nationale dont
nous préconisons la création. La Commission recommande

230. Que la commission nationale sur les techniques
de reproduction crée et dirige un sous-comité
du diagnostic prénatal et de la génétique, qui
serait composé de représentants et représen-
tantes d’associations professionnelles compé-
tentes, des ministéres provinciaux et territoriaux
de la Santé, du ministére fédéral de la Santé
ainsi que de membres de groupes et de
personnes défendant les intéréts des patients et
patientes, des personnes handicapées et des
autres segments clés de la société; ce sous-
comité serait chargé :

a) d’élaborer des normes et lignes directrices
relatives a I'évaluation des techniques de
diagnostic prénatal en fonction du principe
que toute nouvelle technique utilisée dans
les centres dispensant des services de
diagnostic prénatal et de génétique doit
étre évaluée en profondeur avant son
introduction et sa diffusion;

b) d’élaborer, de financer (ou de coordonner
le financement provenant des provinces et
des territoires) et de mettre en ceuvre un
mécanisme permettant de répertorier et
d’évaluer de fagon réguliére et suivie les
nouveaux tests et procédés de diagnostic
prénatal, dans le but de déterminer leur
potentiel d’utilisation en tant que services;
doivent également étre suivies les nou-
velles techniques de diagnostic prénatal
utilisées a I'extérieur des centres, c’est-
a-dire par le milieu médical en général;
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c) de faire le suivi de toutes les questions 1
pertinentes touchant I’évaluation prospec-
tive ou rétrospective des techniques de
diagnostic prénatal, leur implantation et
leur diffusion, et de fournir des conseils a
ce sujet;

d) de garantir que toutes les personnes parti-
cipantes soient pleinement informées des
risques avant qu’elles ne consentent a
prendre part a un essai clinique portant sur
une technique donnée.

L U

Le meécanisme d'évaluation que nous venons de décrire vise a
compléter, et non a4 concurrencer, le processus décisionnel des ministéres
provinciaux et territoriaux de la Santé en matiére d’évaluation des tech-
niques et d'affectation des ressources. Il est pratiquement impossible de
prévenir I'utilisation généralisée d'une technique une fois que les provinces
et les territoires ont accepté de financer ou d'approuver son acquisition et
son utilisation (p. ex. en faisant de la méthode un service couvert par le
régime provincial ou territorial d'assurance-maladie). Les décisions prises
par les ministéres provinciaux et territoriaux de la Santé en matiére de
financement constituent probablement le facteur le plus important pour ce
qui est d’assurer la prévention de l'utilisation abusive des techniques ou
procédés de DPN.

Dans le passé, les ministéres provinciaux et territoriaux de la Santé
ont souvent financé des techniques avant que celles-ci n'aient été adéquate-
ment évaluées, laissant aux divers colléges professionnels et associations
meédicales le soin d’établir des lignes directrices et se fiant a la coopération.
et a I'auto-discipline des praticiens pour éviter qu'elles ne soient utilisées
dans des conditions non éprouvées.

L'expérience vécue avec 'amniocentése et le PVC montre qu'une telle
approche peut donner de bons résultats. Mais s’il est réaliste de se fier a
la collaboration volontaire de 22 centres de génétique, il en va tout autre-
ment pour ce qui est de s’assurer la coopération de plus de 10 000 omni-
praticiens et obstétriciens. La prolifération des échographies prénatales de
routine démontre qu'il est imprudent de compter sur les médecins pour
établir des limites (ce n’est d’ailleurs pas leur role) et que persister dans
cette voie pourrait mener a une hausse rapide des corits.

La décision de ne pas
financer de nouvelles techniques
avant qu'elles n'aient fait ]‘objet Les ministéres de la Santé devraient
d’'une évaluation appropriée est donc exiger et financer une évaluation
particulierement  souhaitable d‘es techniques plus rigoureuse a.vant
‘lorsqu'une nouvelle technique g:rffleépter de payer pour un service
ou méthode (p. ex. le dosage de '

I'AFPSM et d’autres procédés a
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venir) peut se répandre aisément et étre utilisée par un large éventail de
praticiens. Les ministéres de la Santé devraient donc exiger et financer une
évaluation des techniques plus rigoureuse avant d’accepter de payer pour
un service donné. Ce principe a été reconnu par presque toutes les
provinces et territoires au cours de récentes réformes des soins de santé.
Les ministéres fédéral, provinciaux et territoriaux de la Santé ont la
capacité, méme en période de contraintes financiéres, de stimuler et de
financer la réalisation d’essais cliniques pour les nouvelles techniques, et
il est souhaitable qu’ils le fassent.

L'existence d’'un sous-comité du diagnostic prénatal et de la génétique
relevant de la commission nationale sur les nouvelles techniques de repro-
duction serait un atout majeur pour les provinces 4 mesure qu'elles s’atta-
queront plus activement a la question de I'évaluation des techniques. Tout
d'abord, le sous-comité financerait les essais cliniques les plus urgents,
contribuant ainsi aux processus provinciaux ou territoriaux d'évaluation
technologique. Il pourrait également travailler de concert avec la confé-
rence des sous-ministres de la Santé a répertorier les essais cliniques (et
les projets pilotes de programmes) qui devraient étre mis sur pied et
financés conjointement par les provinces et territoires. On éviterait ainsi
les chevauchements inutiles puisque les résultats obtenus dans une pro-
vince ou un territoire pourraient probablement étre applicables ailleurs.
Dans le cas des thérapies relativement inhabituelles, les provinces et terri-
toires pourraient se regrouper afin d'établir un échantillon d'une taille
suffisamment importante pour qu'une étude puisse donner des résultats
concluants. Pour ce qui est des autres traitements, la collaboration entre
les provinces ét territoires permettrait la création d’'un échantillon assez
considérable beaucoup plus rapidement que ne pourrait le faire une
province ou un territoire ceuvrant seul.

De maniére générale, le sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique, par ses fonctions d’'établissement de normes et de lignes direc-
trices ainsi que de collecte de données (examinées en détail plus bas), serait
en mesure de fournir des rensei-
gnements essentiels sur les-

quels les ministéres provinciaux 5 plupart des provinces ont seule-

et territoriaux de la Santé pour- ment un ou, au plus, deux centres de
raient fonder leurs décisions génétique; a défaut de doninées compa-
concernant, entre autres, l'affec- ratives provenant de toutes les régions
tation des ressources. Le sous- du pays, il serait difficile d’évaluer la
comité produirajt des données quahté du travail et les résultats

sur les activités des établisse- obtenus dans I'un ou l'autre des divers

ments et des praticiens ainsi  Centres de génétique.

que sur la qualité et les résul-
tats de ces activités, données
qui serviraient a des fins de planification et de répartition des ressources.
Cette information permettrait 'élaboration des normes de soins appropriées




Chapitre 26 : DPN des anomalies congénitales et des maladies héréditaires 937

et faciliterait la prise de décisions sur l'acquisition de nouvelles
installations et techniques.

Sans la collecte et I'évaluation de données & I'échelle du pays, rendues
possibles par l'existence du sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique, certaines provinces et certains territoires seraient en mauvaise
posture pour évaluer leurs nouvelles techniques de DPN. En effet, la
plupart des provinces ont seulement un ou, au plus, deux centres de géné-
tique; a défaut de données comparatives provenant de toutes les régions du
pays, il serait difficile d’évaluer la qualité du travail et les résultats obtenus
dans I'un ou l'autre des divers centres de génétique.

Les activités de collecte de données et les recommandations du sous-
comité procureraient donc des avantages certains aux ministéres provin-
ciaux et territoriaux de la Santé, qui doivent gérer des systémes de soins
de santé de plus en plus complexes. Si une province ou un territoire prend
une décision en matiére d'affectation des ressources qui s'éloigne de
I'approche adoptée ailleurs, le ministére de la Santé serait au moins en
mesure de connaitre la base des services et des normes dont il se dissocie
et la raison pour laquelle il procéde ainsi.

Bref, le mécanisme d’évaluation des techniques que nous proposons,
qui serait coordonné par le sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique, et les processus provinciaux et territoriaux d'évaluation
technologique existants se renforcent mutuellement. L'évaluation des
techniques prénée et surveillée par le sous-comité serait un exercice futile
si les provinces et territoires acceptaient de financer des techniques qui
n’'ont pas été adéquatement évaluées et, a I'inverse, les provinces et terri-
toires seraient incapables de prendre des décisions éclairées en matiére
d’affectation des ressources sans les données recueillies par le sous-comité.

Afin de promouvoir cette collaboration, il faudrait établir, par
I'entremise de la Conférence des sous-ministres de la Santé, un processus
de consultation officiel entre le sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique et les ministéres provinciaux et territoriaux de la Santé et tout
comité consultatif prov1ncxa1 ou organisme équivalent. La Commission
recommande

231. Que les questions touchant I'évaluation et
I'utilisation des techniques fassent I'objet de
consultations au moins annuelles réunissant le
sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction et la Conférence des
sous-ministres de la Santé ainsi que d’autres -
représentants des ministéres provinciaux et

" territoriaux de la Santé.
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Un systéme responsable et bien géré : les centres de

génétique

La société canadienne est a la croisée des chemins en ce qui concerne
la gestion des techniques et des ressources de DPN. Ce n’est qu'en adop-

tant des politiques et des
normes cliniques communes
que nous pourrons mieux orga-
niser les divers éléments du
DPN que nous venons d’exami-
ner, de fagon a servir la popu-
lation canadienne de maniére
équitable et éthique a l'échelle
du pays.

Si cette approche commune
n'est pas adoptée, une mosaique
de plus en plus inéquitable de
services s'installera au gré de

La société canadienne est a la croisée
des chemins en ce qui concerne la ges-
tion des techniques et des ressources
de DPN. [...] Nous présentons donc un
plan en vue d’orienter I'évolution
future des pratiques de DPN au
Canada vers la mise sur pied d'un
systéme national de services et de
normes intégrés, dans les limites
établies, en vue de garantir que seules
les utilisations acceptables sur le plan
éthique et social soient autorisées.

décisions ponctuelles, certaines

prises par les ministéres de la

Santé sous la pression de divers groupes d’intérét, d’autres, par des prati-
ciens travaillant sans lignes directrices claires et d’autres encore, par des
associations professionnelles. Des décisions seront méme prises par
tatonnements ou par défaut. Non seulement une telle situation serait-elle
regrettable, mais en ne faisant rien pour I'éviter, on irait & 'encontre de
I'éthique : en effet, on verrait augmenter les risques pour les personnes et
diminuer la probabilité d’'une prestation équitable de soins surs et éprou-
vés, et d’'une utilisation responsable des ressources. Etant donné les réper-
cussions sociales qu'aurait une mauvaise utilisation des techniques et des
ressources, et I'obligation de protéger des intéréts fragiles, il est absolument
crucial d'établir une intervention coordonnée a I'’échelle du pays.

Nous présentons donc un plan en vue d’orienter I'évolution future des
pratiques de DPN au Canada vers la mise sur pied d'un systéme national
de services et de normes intégrés, dans les limites établies, en vue de
garantir que seules les utilisations acceptables sur le plan éthique et social
soient autorisées. Comme nous l'avons vu dans le présent chapitre, la
prestation des services de DPN au Canada se fait dans deux contextes trés
différents : les centres de génétique et les cabinets des médecins traitants.
Nous commencerons par décrire les réformes requises dans les centres de
génétique et le réseau d'orientation avant d'examiner en détail le réle du
DPN et du sous-comité du diagnostic prénatal et de la génétique de la
commission nationale.

Nos recherches montrent que les centres de génétique ont, de maniére
générale, dispensé des services de DPN de facon sure et éthique. Cela est
da en grande partie aux efforts du CCGM et a lefficacité de ses lignes
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directrices concernant I'agrément des centres de génétique, la tenue de
dossiers, la prestation de services de soutien psychologique non directif, les
indications médicales relatives aux tests, la formation des fournisseurs de
services et la reconnaissance de leur compétence.

La participation au processus d’agrément du CCGM est volontaire;
actuellement, 12 des 22 centres dispensant des services de DPN n’ont ni
demandé ni obtenu de permis. L'absence de permis ne signifie pas néces-
sairement I'application de normes inférieures, mais seule la participation
de tous les centres nous permettra de suivre I'évolution des pratiques de
DPN dans tout le pays et de faire en sorte que les normes et le contréle de
la qualité se maintiennent. '

Par exemple, les lignes directrices du CCGM stipulent qu’en I'absence
de toute autre indication, 'anxiété d'une femme enceinte ne justifie pas un
test de DPN. Nous savons toutefois que certains tests de DPN sont réalisés
pour cette raison, y compris des tests invasifs qui comportent des risques
pour le feetus et la femme enceinte. Il est important de pouvoir repérer ces
pratiques et de prendre les mesures préventives appropriées. De méme,
bien que nous n'ayons trouvé aucune preuve appuyant I'allégation que des
centres de génétique exigent, comme condition préalable aux tests, un
engagement a mettre fin a la grossesse, il est essentiel que les décisions ou
les politiques a I'égard de valeurs aussi fondamentales ne soient pas
laissées a la discrétion des médecins.

Par ailleurs, les recherches menées par la Commission ont révélé des
écarts qualitatifs et quantitatifs dans la tenue des dossiers des centres de
génétique. Par exemple, trois centres ont déclaré ne pas recueillir de fagon
réguliere des données sur l'issue de la grossesse aprés les tests, tandis
qu'un autre ne faisait le suivi que dans les cas a risque élevé. Pour assurer
une surveillance adéquate de I'évolution des services prénatals, il faut que
soit uniformisée la collecte des données dans les centres.

En résumé, le systéme d’agrément existant, basé sur la conformité
volontaire, est inadéquat de plusieurs fagons. Puisqu'il est volontaire, nous
n'avons aucun moyen de savoir si des lignes directrices sont appliquées
uniformément dans chacun des 22 centres, rien n'obligeant les centres
agréés a se conformer aux lignes directrices. Il n'y a aucune facon
d’évaluer la formation et la compétence des conseillers dans tous les
centres. Il est impossible de suivre I'évolution de la pratique du DPN et
d’'assurer le maintien de normes et de mécanismes de contréle de la qualité.
La collecte systématique des données nécessaire pour poursuivre I'évalua-
tion des techniques ne se fait pas. Pour remédier a ces lacunes, nous
sommes d'avis que I'obtention d’'un permis devrait étre obligatoire pour les
centres de génétique. Toutefois, avant I'octroi de permis, nous recomman-
dons que les 12 centres de génétique qui ne sont pas agréés soumettent au
CCGM une demande d’examen et d’agrément préalable, de sorte que les
€léments énumeérés ci-dessus puissent étre examinés par cet organisme.
Celui-ci posséde en effet I'expérience et la compétence requises pour
évaluer de nombreux aspects de la prestation des services ainsi que les
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qualifications du personnel des centres. Toutefois, la Commission
recommande en outre

232. Que tous les centres de génétique et autres
établissements qui posent des diagnostics pré-
natals pour la détection de maladies héréditaires
et d’anomalies congénitales soient tenus
d’obtenir un permis de la commission nationale
sur les techniques de reproduction.

Comme condition d’obtention d'un permis, les centres de génétique
devront se conformer a des lignes directrices qui seront établies par le
sous-comité du diagnostic prénatal et de la génétique relevant de la
commission nationale sur les techniques de reproduction. Ces lignes direc-
trices porteraient notamment sur les qualifications des praticiens employés
par les centres, la tenue des dossiers, les services de soutien psychologique,
le consentement éclairé et 'adoption d'un code de pratique. Tout manque-
ment pourrait entrainer le retrait du permis.

Le processus de délivrance de permis que nous proposons pousse plus
loin le mécanisme d’agrément élaboré et mis en place il y a plus d'une
décennie par le CCGM. En effet, nous croyons qu’il serait indiqué que la
commission nationale sur les techniques de reproduction se base sur les
méthodes et exigences existantes du CCGM pour établir les conditions
d’'obtention de permis. Les membres du CCGM possédent les connais-
sances et l'expérience concréte nécessaires a cette tache et devraient
contribuer largement a I'exercice, mais la commission nationale devrait étre
I'ultime responsable des autorisations par l'application du processus de
délivrance de permis.

11 est essentiel que I'actuel
processus d’'agrément volontaire  En confiant I'agrément a la commis-
soit officialisé par une loi, sous sion nationale, on servirait également
la gouverne du sous-comité du deux autres objectifs importants :
diagnostic prénatal et de la I'information sur les pratiques' de DPN
genéique, Logrément devien- 32 Caata s s Pl
drait a1951 obhgatm.re plutot.qu.e mettant la participation du public a la
volontaire, ce qui garantirait formulation et & la révision des lignes
l'efficacité du controle de la qua- directrices régissant ces pratiques.
lité et de I'évaluation des résul-
tats. En confiant I'agrément a
la commission nationale, on servirait également deux autres objectifs
importants : l'information sur les pratiques de DPN au Canada serait
rendue publique et I'on disposerait d'un mécanisme permettant la partici-
pation du public a la formulation et a la révision des lignes directrices
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régissant ces pratiques. A ce jour, la population a peu contribué a I'éta-
blissement des lignes directrices relatives a la prestation de services de
diagnostic prénatal, et les renseignements publiés sur les pratiques des
centres de génétique canadiens sont rares. Nous pensons que la popula-
-tion devrait avoir la possibilité de participer au processus de formulation
des lignes directrices et de savoir si celles-ci sont respectées.

Conditions d’obtention de permis pour les services de diagnostic

prénatal
La Commission recommande -
1 233. Que les conditions d’obtention de permis pour
la prestation de services de diagnostic prénatal
s’appliquent a tout médecin, centre ou autre
individu ou établissement qui dispense des
services de diagnostic prénatal pour lesquels le
sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction juge un permis
nécessaire. Plus particulierement, nous
recommandons que les demandeurs de permis
soient tenus d’étre préalablement agréés aupres
du Collége canadien de généticiens médicaux.
Pour le moment, nous recommandons qu’un
permis soit obligatoire pour la prestation des
services de diagnostic prénatal suivants :
a) amniocentése; ’
b) prélevement de villosités choriales (PVC);
c) tout autre examen prénatal de dépistage
d’anomalies congénitales et de maladies
héréditaires du feetus qui ne fait pas partie
des programmes provinciaux ou territoriaux
de dépistage par le dosage de 'alpha-
feetoprotéine sérique maternelle (AFPSM)
ou d’autres programmes provinciaux ou
territoriaux d’examen du sang des femmes
enceintes, ainsi que des programmes
d’échographie autorisés par les provinces
ou les territoires.
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1 234. Que soit considéré comme une infraction
pouvant faire I'objet de poursuites judiciaires le
fait de dispenser ce genre de services de diag-
nostic prénatal sans détenir un permis de la
commission nationale sur les techniques de
reproduction, ou sans se conformer aux
exigences de la commission nationale.

235. Que le sous-comité du diagnostic prénatal et de
la génétique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction, en collaboration
avec les organismes compétents, élabore des
normes et des lignes directrices qui consti-
tueront des conditions d’obtention du permis.

Distinction entre les techniques expérimentales et les techniques
reconnues de diagnostic prénatal

La Commission recommande en outre que les exigences qui suivent
constituent aussi des conditions d'obtention du permis :

1 236. Seules devraient étre offertes systématiquement
les techniques de diagnostic dont I'innocuité et
la capacité de diagnostiquer une anomalie
congénitale ou une maladie héréditaire donnée
sont prouvées. Les techniques dont I'innocuité
ou l'efficacité n’a pas encore été établie claire-
ment ne devraient étre offertes que dans le
cadre d’essais cliniques.

[1 237. Les lignes directrices visant a déterminer les
techniques de diagnostic prénatal dont I'inno-
cuité et I'efficacité ont été suffisamment
prouvées et qui peuvent par conséquent étre
offertes, ainsi que celles qui sont toujours de
nature expérimentale et qui exigent des
recherches plus poussées, devraient étre
élaborées par le sous-comité du diagnostic
prénatal et de la génétique de la commission
nationale sur les techniques de reproduction.
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238.

239.

240.

Les techniques suivantes, en particulier,

devraient étre considérées comme expéri-

mentales jusqu’a ce que leur innocuité et leur

efficacité soient établies avec plus de certitude :

a) les prélevements de villosités choriales
effectués avant la 10° semaine de
gestation;

b) Famniocentése précoce;

c) le diagnostic préimplantatoire;

d) le diagnostic prénatal basé sur le dosage
des cellules feetales dans le sang de la
femme enceinte;

e) Il'embryoscopie.

Les techniques de diagnostic prénatal qui

"restent de nature expérimentale ne devraient

étre offertes que dans le cadre d’une recherche,
le plus souvent dans le cadre d’essais cliniques
randomisés multicentriques. Le sous-comité du
diagnostic prénatal et de la génétique de la
commission nationale sur les techniques de
reproduction aura la tache d’élaborer les lignes
directrices qui régiront ces essais dans les
centres autorisés, notamment le consentement
des patientes, la tenue des dossiers, et les
autres exigences et précautions.

Le sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction assurera aussi la
coordination de la collecte de données, ainsi
que de la surveillance et de I'évaluation de la
recherche, mesures qui s’imposent pour qu’il
soit possible de déterminer si une technique fait
partie des techniques expérimentales ou s’il
s’agit d’'une technique de diagnostic ou d’un
traitement reconnu.

943
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Techniques non permises

La Commission recommande

(] 241.

[ 242,

Que les lignes directrices relatives a la
délivrance des permis aux centres de génétique,
élaborées par le sous-comité du diagnostic
prénatal et de la génétique de la commission
nationale sur les techniques de reproduction,
interdisent toute altération génétique de
’embryon ou du zygote humain.

Que la ligne directrice du College canadien de
généticiens médicaux et de la Société des obsté-
triciens et gynécologues du Canada, selon
laquelle le diagnostic prénatal visant a déter-
miner le sexe du feetus a des fins non médicales
ne doit pas étre offert soit observée et que le
respect de cette ligne directrice fasse partie des
conditions d’obtention du permis.

Information, consentement et counseling des patientes

La Commission recommande

(1 243.

1 244.

Que les services de diagnostic prénatal soient
fournis d’'une maniéere qui préserve la vie privée
de la patiente et protege son dossier contre tout
accés non autorisé par une tierce partie et que
la commission nationale sur les techniques de
reproduction adopte des procédures et des
mesures générales de sécurité pour protéger la
vie privée de la patiente et garantir le caractére
confidentiel de son dossier médical.

Que le sous-comité du diagnostic prénatal et de
la génétique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction prépare du matériel
d’information et des formulaires de consente-
ment normalisés, matériel qui devrait étre remis
a toutes les patientes qui envisagent de recourir
aux services de diagnostic prénatal.
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245. Que le matériel d’information soit facile a
consulter et rédigé dans une langue accessible.

( 246. Que les formulaires de consentement indiquent

clairement les techniques que la patiente auto-
rise; que cette derniére ait suffisamment de
temps pour discuter du contenu de ces formu-
laires et pour le comprendre parfaitement, et que
ces formulaires de consentement soient signés
par la patiente avant le début de toute
intervention.

247. Qu’il revienne uniquement a la femme concernée
- de prendre la décision de mettre fin a une
grossesse, et que le désir de mettre fin ou non a
une grossesse n’influe jamais sur I'acces au
diagnostic prénatal.

248. Que le counseling génétique fasse partie inté-
grante des services de diagnostic prénatal et
qu’il soit fait par des conseillers et conseilleres
en génétique possédant une formation et une
compétence appropriées. Pour cette raison,
entre autres, nous recommandons que les éta-
blissements soient préalablement agréés par le
Collége canadien de généticiens médicaux, qui
est en mesure d’évaluer la compétence de ces

H professionnels.
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1 249. Que le sous-comité du diagnostic prénatal et de
la génétique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction se voit confier la
responsabilité de préparer le matériel d’infor-
mation destiné aux patientes portant sur le
counseling et les interventions. Ce matérie!
devrait étre congu de maniére a ce que les
patientes soient pleinement informées de la pro-
babilité, de la nature de la gravité et des diffé-
rents types de manifestations de la maladie pour
laquelle elles doivent subir un traitement ou une
épreuve diagnostique; et qu’elles puissent ainsi
prendre la décision la mieux adaptée a leur
situation et a leurs besoins particuliers.

1 250. Que des services de counseling avant et aprés

I'interruption de la grossesse soient offerts aux
patientes sur place ou par un consultant ou une
consultante de I'extérieur, et qu’ils comprennent
des services psychologiques en période de
deuil.

Rapports et renouvellement ou révocation des permis

Outre les conditions particuliéres d’obtention des permis déja décrites,
la Commission recommande

[ 251. Que la tenue des dossiers ainsi que la collecte
et la transmission des données dans les centres
de diagnostic prénatal soient faites conformé-
ment aux lignes directrices établies par le
sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction.
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[| 252. Que les centres autorisés de diagnostic prénatal
présentent a la commission nationale sur les
techniques de reproduction des rapports portant
sur leurs activités; ces rapports uniformisés
devraient étre présentés annuellement ou
lorsqu’un événement modifie substantiellement
les conditions du permis.

253. Que les centres de diagnostic prénatal
présentent a la commission nationale, tous les
cing ans, une demande de renouvellement de
leur permis. '

254. Que les permis de prestation de services de
diagnostic prénatal puissent étre révoqués en
tout temps par la commission nationale sur les
techniques de reproduction lorsqu’il y a eu
violation des conditions du permis. “

Ces mesures vont garantir I'uniformité et assurer la surveillance des
services fournis par le réseau de DPN partout au pays, afin qu’ils soient
dispensés en toute sécurité et selon les régles de la déontologie.

Les services et les établissements qui composent le réseau de DPN
peuvent changer avec le temps. Les techniques non invasives de DPN
devenant de plus en plus faciles d’acces, il est possible qu'on doive un jour
prévoir l'octroi de permis a des établissements autres que les centres de
genétique. En Ontario, par exemple, des laboratoires privés non affiliés a
des centres de génétique offrent des services de dépistage par le dosage de
I'AFPSM. Nous avons recommandé que, pour le moment, cette technique
ne soit utilisée qu'a des fins de dépistage dans la population, dans le cadre
de programmes provinciaux administrés en collaboration avec les centres
de génétique, ces derniers étant en mesure de fournir les services de
counseling requis. A notre avis, les laboratoires privés ne devraient pas
effectuer ces tests de dépistage dans la population sans cette affiliation,
parce qu'ils n'ont ni la compétence ni les conseillers requis pour assurer le
suivi une fois les résultats des tests connus.

Il se pourrait, un jour, qu’il soit justifié ou nécessaire que des
établissements non affiliés a des centres de génétique effectuent des tests
de diagnostic génétique prénatal. Le cas échéant, il serait important de
veiller a ce que les établissements visés possédent la compétence et les
ressources nécessaires pour assurer le suivi sur les plans du counseling et
du diagnostic, lorsque les résultats des tests se situent en dehors de la
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normale. Pour cette raison, le sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique devrait examiner le réle des laboratoires privés et exiger d’eux
qu'ils obtiennent un permis, s'ily a lieu. Ce serait le cas, par exemple, des
laboratoires qui seraient en mesure de faire des dosages des cellules
foetales dans le sang maternel afin de détecter les maladies héréditaires.
Seuls les centres titulaires d’'un permis devraient pouvoir faire ce genre de
dosage.

Un systéme responsable et bien géré : le réseau
d’orientation

Nos recherches nous ont permis de relever plusieurs problémes
relativement a la prestation de services de diagnostic prénatal dans le vaste"
réseau des médecins qui dispensent des soins aux femmes enceintes, pres-
crivent certaines épreuves de DPN et dirigent les patientes vers les centres
de génétique. Ces problémes sont les suivants :

. les connaissances des médecins au sujet des épreuves de DPN mises
a leur disposition et de leurs indications varient beaucoup;

o certains médecins n'offrent pas a toutes les femmes qui y sont
admissibles la possibilité de subir ces épreuves;

. les services offerts aux femmes varient considérablement d'une
province a l'autre;

J les formalités employées pour obtenir des femmes un consentement
éclairé, dans le cas du dépistage par le dosage de 'AFPSM, varient
également et le counseling de suivi est inadéquat;

. on fait un usage inapproprié de I'échographie de routine pour rassurer
les femmes en leur confirmant I'absence d’anomalies chromosomiques;

. un counseling autoritaire et des attitudes inappropriées de la part de
certains médecins face au droit des femmes d'agir avec autonomie en
matiére de reproduction et de choisir ou non dinterrompre la
grossesse a la suite d'un DPN.

Bref, il est clair que les praticiens qui exercent en dehors des centres
de génétique ont besoin de normes. Pour le moment, il n'existe aucun
mécanisme permettant de garantir aux patients et patientes des normes de
pratique constantes. Toutefois, ce domaine est difficile 4 réglementer, vu
les milliers d'omnipraticiens et d'obstétriciens qui traitent les femmes
enceintes. N'importe quel médecin peut traiter les femmes enceintes et les
diriger vers un centre de génétique; par exemple, I'ophtalmologiste qui, en
examinant les yeux d’'une femme enceinte détecterait une anomalie liée au
chromosome X pouvant causer la cécité, pourrait diriger cette patiente vers
un centre de génétique.
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Il ne serait donc pas réaliste d’exiger que tous les établissements de
services médicaux ou tous les professionnels de la santé qui dispensent des
services de DPN (autres que ceux que nous avons déja énumeérés)
demandent un permis ou un agrément spécial. Toutefois, nous sommes en
faveur de loctroi, par les provinces et territoires, d'un permis aux
établissements qui fournissent les services d'échographie prénatale de
routine. De plus, pour garantir une certaine normalisation dans la fagon

“de procéder des médecins traitants, nous considérons que de meilleurs
modes d'auto-réglementation sont nécessaires. Les associations médicales
compétentes, comme les associations de meédecins et les facultés de
meédecine des provinces, la Société des obstétriciens et gynécologues du
Canada et le Collége des médecins de famille du Canada, devraient donc
rédiger et distribuer a leurs membres des lignes directrices détaillées visant
a régir la prestation des services de DPN. Une meilleure connaissance du
DPN par la formation et I'éducation des médecins est aussi nécessaire, de
méme que des normes de pratique uniformes en ce qui concerne le recours
aux épreuves de diagnostic et l'orientation des patientes vers les centres
spécialisés. Au début du chapitre, nous avons déja fait plusieurs
recommandations touchant certains aspects particuliers de ces questions.
La Commission recommande en outre

(] 255. Que la Société des obstétriciens et gynéco-
logues du Canada, I’Association canadienne des
radiologistes et le College des médecins de
famille du Canada révisent leurs lignes direc-
trices relatives a la pratique pour faire en sorte
que les médecins qui se servent de I'échogra-
phie prénatale n’y recourent pas dans le but de
déterminer le sexe de I'enfant (sauf si cela est
médicalement justifié) et qu’ils ne cherchent pas
délibérément a obtenir ou a fournir ce rensei-
ghement, sauf pour des raisons médicales et
pour faire suite a une demande, avant le
troisiéme trimestre de la grossesse.

Réle du sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique

Nous avons déja parlé du role du sous-comité du diagnostic prénatal
et de’la génétique de la commission nationale sur les techniques de repro-
duction dans le cadre de la discussion sur I'évaluation des techniques et
dans les recommandations portant sur les services de DPN. Il vaut cepen-
dant la peine de regrouper ces différents points, vu le réle important que
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devra jouer le sous-comité aux fins de la préservation de l'intégrité du
réseau de services de DPN au Canada.

Le sous-comité serait créé et présidé par la commission nationale sur
les techniques de reproduction. Il ferait partie des six sous-comités perma-
nents de la commission, les cinq autres ayant pour objet la prévention de
l'infertilité, les services de procréation assistée, les services d'insémination
assistée, la recherche sur I'embryon, et la collecte de tissu feetal pour la
recherche et a d’autres fins désignées. Nous recommandons qu’a I'instar
de la commission nationale, la moitié des membres du sous-comité du
diagnostic prénatal et de la génétique soient des femmes et que tous ses
membres connaissent 'approche multidisciplinaire et en aient déja fait
I'expérience; ils devront aussi étre capables de travailler ensemble dans le
but de suivre de prés les événements dans le domaine et de proposer des
politiques qui reflétent les intéréts et les préoccupations de 'ensemble de
la société canadienne. .

Le sous-comité du diagnostic prénatal et de la génétique aurait
plusieurs fonctions. 1l pourrait, le cas échéant, décider de créer des
groupes de travail spéciaux qui seraient chargés de 'une ou plusieurs des
fonctions suivantes :

. Formuler, et réviser de temps a autre, les conditions d'obtention de
permis pour les centres de génétique (y compris les lignes directrices
permettant de faire la distinction entre les interventions reconnues et
celles qui sont expérimentales, les lignes directrices visant a régir les
essais cliniques, les exigences relatives a la tenue des dossiers et les
autres exigences décrites dans nos recommandations), qui seront
appliquées dans le cadre des auditions de la commission nationale sur
les techniques de reproduction. Les associations professionnelles, les
groupes de patients et autres groupes intéressés ainsi que le grand
public pourront participer a ces auditions. Tel que susmentionné,
I'évaluation et l'agrément par le CCGM (College canadien de
généticiens médicaux) constitueraient aussi une condition d'obtention
du permis.

* Préparer des documents d’information, du matériel de counseling et
des formulaires de consentement normalisés pour les patientes, qui
seront utilisés dans les établissements qui fournissent des services de
DPN.

. Suivre de prés I'évaluation et l'introduction des nouvelles techniques
de DPN; déterminer les techniques qui doivent faire I'objet d’essais
cliniques en priorité; et les financer ou coordonner leur financement
par les provinces et les territoires. Des consultations annuelles dans
le cadre de la conférence des sous-ministres de la Santé constitue-
raient un élément important de cette fonction.

. Recueillir, partout au pays, des données et des informations perti-
nentes au sujet des établissements, des techniques et des pratiques;
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le sous-comité s'appuiera sur ces données et informations pour
élaborer ses lignes directrices et ses normes, et les provinces ainsi que
les territoires s'en serviront aussi pour leur propre planification et
pour appuyer leurs décisions en mati¢re d’affectation des ressources.
La publication, dans le rapport annuel de la commission nationale, de
donneées relatives a la prestation et aux résultats des services de diag-
nostic prénatal au Canada permettrait de mieux comprendre les acti-
vités de chaque centre de génétique du pays, et servirait de base
d'information uniforme sur laquelle les ministéres fédéral, provinciaux
et territoriaux de la Santé et les autorités publiques compétentes
pourraient appuyer leurs mesures législatives, leurs programmes ou
leurs réglements relatifs 4 la prestation des services de diagnostic
prénatal au Canada.

. Discuter des nouvelles questions et des problémes a mesure qu'ils se
présentent et établir des politiques a leur sujet, notamment recenser
les questions touchant la formation et I'éducation et les porter a
I'attention des responsables, surveiller les pratiques des laboratoires
privés ‘et des autres centres de services de DPN non autorisés, et
veiller constamment a ce que les réglements répondent aux besoins.

. En collaboration avec les autres sous-comités de la commission
nationale, se pencher sur les questions qui font partie du mandat de
plus d’'un sous-comité, comme
a) la recherche sur I'embryon,;

b) le diagnostic préimplantatoire;
c¢) la thérapie génique.

o Diffuser l'information, sensibiliser le public et encourager le débat sur
la prestation des services de DPN au Canada, en utilisant divers
moyens, tels que la participation au rapport annuel de la commission
nationale sur les techniques de reproduction (CNTR), et par diverses
initiatives prises a intervalles réguliers, comme la préparation et (ou)
la publication d’études ou d'exposés de position sur des questions
d’'actualité dans le domaine du DPN, comme la mise au point de
nouvelles épreuves ou techniques de diagnostic. Le sous-comité
pourrait également parrainer des initiatives de consultation publique,
comme des conférences consensuelles ou la diffusion, sur une vaste
‘échelle, de certains exposés de position, afin de faire en sorte que se
développe un vaste consensus social sur des questions controversées
touchant la prestation de services de diagnostic prénatal, et afin que’
les épreuves ou techniques de diagnostic prénatal ne soient pas
utilisées d'une maniére qui aurait pour résultat de miner la confiance
de la population canadienne dans ce type de diagnostic.

La derniére fonction, qui consiste a diffuser une information exacte
sur laquelle fonder un débat public mieux éclairé, constitue un volet parti-
culiérement important du mandat que nous proposons pour la commission
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nationale en ce qui concerne le DPN. Nous avons souligné I'importance de
la participation du public a la formulation des conditions d'octroi des
permis aux établissements qui offrent des services de DPN au Canada, et
I'importance de faire savoir au public si ces conditions sont respectées.
Grace aux mesures que nous proposons, les activités du réseau de services
de DPN seront rapidement portées a la connaissance du public en vue de
favoriser le débat sur I'élaboration de politiques dans le domaine. Comme
nous l'avons signalé, le rapport annuel de la commission nationale serait
un bon moyen de tenir le public au courant.

On répondrait également a l'obligation de rendre des comptes, grace
a la composition du sous-comité du diagnostic prénatal et de la génétique;
ce dernier devrait en effet étre
composé, a parts égales, de

membres de la CNTR et de per- La fonction qui consiste a diffuser une
sonnes de l'extérieur. de information exacte sur laquelle fonder

s R B un débat public mieux éclairé, consti-
maniére a assurer une repreé-

. . . tue un volet particuliérement impor-
sentation générale des divers p P

T B tant du mandat que nous proposons
intéréts concernés. Pour cette  [,;r 13 commission nationale en ce qui

raison, nous avons recommandé  concerne le DPN. [...] Il faut faire 'édu-
que le sous-comité du diagnos-  cation du public si I'on veut qu'il ait
tic prénatal et de la génétique une compréhension plus juste et plus
soit multidisciplinaire, c'est-a- compléte du DPN au Canada. Comme
dire qu'il soit composé de repré-  nous l'avons déja vu, il s'agit de
sentants d’associations profes- questions complexes et il circule bien
sionnelles, des ministéres fédeé- des malentendus au sujet de la nature

et des conséquences des épreuves de

ral, provinciaux et territoriaux
P DPN et des tests en génétique.

de la Santé, et de groupes de
défense des intéréts des pa-
tients, des femmes, des per-
sonnes handicapées et d'autres secteurs de la collectivité. Le cas échéant,
le sous-comité devrait aussi consulter directement le public au sujet de
certaines questions a I'étude, en présentant, par exemple, des projets de
politiques ou des exposés de position (voir le chapitre 5).

Enfin, il faut faire 'éducation du public si I'on veut qu'il ait une
compréhension plus juste et plus compléte du DPN au Canada. Comme
nous l'avons déja vu, il s’agit de questions complexes et il circule bien des
malentendus au sujet de la nature et des conséquences des épreuves de
DPN et des tests en génétique.

A notre avis, ces deux objectifs, soit I'obligation de rendre des comptes

“et I'éducation du public, ne peuvent étre atteints qu'en incluant le DPN
dans le mandat de la CNTR. Bien que d'autres organismes, comme les
associations professionnelles ou les centres de génétique, fassent souvent
des efforts pour amener le public a participer a certains aspects de leur
processus décisionnel, seule la CNTR est en mesure de garantir un systéme
complet de reddition de comptes et d'information du public dans le
domaine du DPN.
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La CNTR a en effet un réle de coordination plus général a jouer en
regroupant, a la méme table, toutes les parties intéressées et toutes les
opinions. Le DPN, vaste domaine d’activité meédicale qui ne cesse de
croitre, affecte la vie de nombreux Canadiens et Canadiennes et a beaucoup
de répercussions sur les plans social et moral. Il est essentiel que tous
ceux et celles qui jouent un roéle au sein de ce réseau — les femmes
enceintes et leurs partenaires, les médecins-généticiens, les travailleurs de
la santé communautaire, I'ensemble des médecins, les organismes fédé-
raux, provinciaux et territoriaux de financement des soins de santé et le
public en général — possédent toute I'information dont ils ont besoin pour
prendre des décisions éclairées; il faut aussi que I'occasion leur soit donnée
d’influencer les décisions qui auront un effet sur leur vie. Grace a son role
de coordonnateur, le sous-comité du diagnostic prénatal et de la génétique
permettra aux programmes de DPN de se développer judicieusement et en
conformité avec les valeurs de la population canadienne. Cela-est aussi
trés important pour ce qui est des pratiques qu'appliquent les médecins en
général. Nous avons en effet constaté des différences marquées dans les
maniéres de procéder en ce qui concerne le consentement des patientes et
d’autres aspects du réseau de consultation; nous en concluons qu'il est
important de formuler des normes et des lignes directrices et de veiller a ce.
qu'elles soient respectées. Le sous-comité du diagnostic prénatal et de la
génétique pourrait aider les associations professionnelles visées &4 accomplir
ces taches, en leur fournissant des renseignements appropriés, par
exemple. ' '

Conclusion

Si nous devons faire en sorte que les services de DPN soient dispensés
d’une maniére a la fois favorable aux individus et aux couples, et conforme
aux valeurs de la société, il nous faudra apporter certains changements.
Les réformes que nous avons proposées favoriseraient I'autonomie des
patientes et une utilisation judicieuse des ressources, tout en protégeant
les intéréts des personnes vulnérables et de la société et en garantissant
une utilisation strictement conforme a la déontologie. De maniére générale,
et conformément a notre éthique du souci d’autrui, I'un des buts de nos
recommandations est de susciter un esprit de collaboration chez tous les
participants et participantes.

Dans le systéme que nous envisageons, l'utilisation des services
resterait marquée par des différences régionales — découlant du niveau de
la demande et des ressources budgétaires —, mais les différences quant au
nombre de sujets qui seront dirigés vers les centres de génétique devraient
étre beaucoup moins grandes. Il y aura encore des différences entre les
praticiens pour ce qui est de certains aspects du DPN, mais il y aurait une
application plus uniforme des normes qui régissent la pratique clinique, le
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counseling et les autres aspects

de la prestation des services. Nous croyons que le Canada a une
Des mécanismes permettront au capacité sans pareille de mettre en
public de contribuer a I'évolu-  place un mode de prestation des

tion du systéme et d'étre tenu  Services de DPN propre a répondre aux
au courant de ce qui se passe. bf:soins agtuels de.: lla population cana-
Enfin, il y aura beaucoup moins (Ellennfa et a accueillir les changemen'ts
a venir sur les plans de la technologie
de danger que de nouvelles
- ) . ] et de la demande.
épreuves de diagnostic soient
introduites avant d’avoir fait
I'objet d'une surveillance et
d'une évaluation appropriées, tandis que l'évaluation et l'utilisation des
nouvelles techniques seront beaucoup mieux réglementées partout au
Canada. Ces réformes feront en sorte que les femmes et les couples a
risque auront également accés a toute une gamme de services qui auront
fait leurs preuves.

Cette vision est-elle réalisable? Nous croyons que le Canada a une
capacité sans pareille de mettre en place un mode de prestation des
services de DPN propre a répondre aux besoins actuels de la population
canadienne et a accueillir les changements a venir sur les plans de la
technologie et de la demande. Les facteurs nécessaires sont déja en place :
les centres de génétique et le Collége canadien de généticiens médicaux ont
largement prouvé leur esprit de collaboration en faisant preuve de disci-
pline dans l'introduction des nouvelles techniques de diagnostic prénatal;
les médecins traitants, qui ont a coeur I'intérét de leur clientéle, font preuve
de bonne volonté; notre systéme de soins de santé, a4 payeur unique,
permet de contréler la prolifération des nouvelles technologies; et enfin,
certains facteurs incitent fortement nos ministéres provinciaux et terri-
toriaux de la Santé a travailler en collaboration, car ils reconnaissent la
nécessité de gérer plus efficacement le systéme de santé et d’'améliorer les
données sur lesquelles s’appuient les décisions touchant la planification et
I'affectation des ressources.

Les réformes que nous proposons vont permettre une gestion plus
efficace a l'intérieur des ressources existantes; elles permettront méme de
réaliser des économies. La mise en place de la structure que nous recom-
mandons et les activités initiales d’'agrément des établissements et d’assu-
rance de la qualité exigeront naturellement des ressources additionnelles,
mais elles permettront, avec le temps, de réaliser des économies substan-
tielles, car les nouvelles techniques inefficaces ou désavantageuses ne
seront pas retenues dans le réseau. Ainsi, les raisons militant en faveur de
l'approche que nous proposons sont non seulement d’ordre moral mais
aussi d'ordre financier. Le Canada a une occasion exceptionnelle de faire
de ce domaine de la pratique clinique un vibrant exemple de médecine
fondée sur des résultats concluants. Dans le cadre que nous envisageons,
les services de DPN seraient un exemple de ce que devrait devenir le
systéme de soins de santé pour profiter aux personnes qui utilisent ses
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services et a celles qui les
dispensent. : Lors des audiences publiques et dans

Les réalisations des spécia- des documents présentés a la
listes de la génétique médicale Commission, nous avons remarqueé,
sont impressionnantes : ils ont chez certains membres du public, un
réussi a déterminer l'efficacité et~ Profond doute et un fort sentiment de
I'innocuité des diverses tech- meﬁa?":e a lendr,OIF (,ie,s services

. . . . fournis par les généticiens.

niques de diagnostic prénatal

avant qu'elles ne soient large-
ment utilisées. Citons, entre
autres, les essais cliniques randomisés sur 'amniocentése, qui se sont faits
avec la collaboration de divers centres du pays, et le prélevement de
villosités choriales; ce sont la des modéles que les autres secteurs de la
meédecine auraient avantage a imiter. Rares sont les cas ou les
dispensateurs de soins de santé ont si bien réussi a travailler en
collaboration et a restreindre I'emploi des nouvelles techniques jusqu'a ce
qu'elles aient été évaluées — c'est-a-dire a fournir des services qui ont déja
faits leurs preuves. Et pourtant, le public et les divers groupes d’intéréts
n'en sont pas trés bien informés.

Lors des audiences publiques et dans des documents présentés a la
Commission, nous avons remarqué, chez certains membres du public, un
profond doute et un fort sentiment de méfiance a l'endroit des services
fournis par les généticiens. Certains sont d'avis que le diagnostic prénatal
sert a « détecter et a détruire » les foetus anormaux; on nous a dit que le
counseling qui accompagne le
diagnostic prénatal est empreint
de parti pris et repose SUr  est maintenant évident que les
I'hypotheése selon laquelle il est généticiens doivent trouver de
préférable d’éliminer un foetus meilleures fagons de faire connaitre

anormal que d’avoir a élever un leurs méthodes. [...] 11 se fait beaucoup
enfant handicapé; d'autres de désinformation; on a donc grande-
croient que certaines des inno- ment besoin d'une information exacte,

vations les plus récentes dans le impartiale et accessible au sujet de la
domaine servent a empécher la  8&nétique, des services qui sont dis-
multiplication .des « inaptes » et pensés au pays et des méthodes uti-

les t traint lisées. [...] Le systéme que nous
9“',3 €s lemmes son con.rau.'l €s proposons devrait permettre au grand
a l'avortement. Ces objections

U - ~ public de mieux connaitre les activités
ont été soulevés par des groupes de la génétique médicale.

bien organisés sachant se faire
entendre, qui représentent des
femmes, des personnes handicapées, le mouvement pro-vie et un certaln
nombre d'individus que la question préoccupe.

Il est maintenant évident que les généticiens doivent trouver de
meilleures facons de faire connaitre leurs méthodes; ils doivent aussi
écouter plus attentivement ce que les femmes ont a dire au sujet des
traitements. On n'a pas accordé suffisamment d’attention a ce que les
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patientes pensent de leur expérience ou a la perception qu’a le public des
services de génétique. Il se fait beaucoup de désinformation; on a donc
grandement besoin d'une information exacte, impartiale et accessible au
sujet de la génétique, des services qui sont dispensés au pays et des
méthodes utilisées. Le réseau de consultation des médecins, en particulier,
a besoin de mieux se rendre compte de la nécessité de fournir une infor-
mation compléte, et de respecter 'autonomie et les décisions des femmes.

Le systéme que nous proposons devrait permettre au grand public de
mieux connaitre les activités de la génétique médicale. Le manque de
connaissances engendre la méfiance : on se demande « ce qui se passe ».
Une information franche et ouverte est une bien meilleure base pour les
décisions touchant l'utilisation des connaissances en génétique, utilisation
qui subit l'influence des valeurs de la population canadienne.

Appendice 1 : Causes et risques d’anomalies
congénitales et de maladies héréditaires

Dans le présent appendice, il est question des principales causes des
anomalies congénitales et des maladies héréditaires & installation précoce
ainsi que des facteurs permettant de repérer les sujets les plus susceptibles
d’avoir des enfants atteints de ces affections. Nous constatons que si
certaines personnes sont plus a risque que d'autres a cet égard, nous le
sommes tous plus ou moins, et il est souvent difficile de déterminer
lesquels d’entre nous le sont davantage.

Causes inconnues

Les anomalies congénitales qui sont d'origine ou de cause inconnue
sont les plus nombreuses. Selon diverses études, la proportion des anoma-
lies qui font partie de cette catégorie se situerait entre 43 et 70 pour 100
des cas. Le pourcentage exact mis en avant par I'une ou l'autre de ces
études dépend, dans une certaine mesure, de la compétence des médecins
ainsi que des épreuves diagnostiques qui ont été menées; cependant, méme
dans’ les études les plus rigoureuses (comme celles de Nelson et de
Holmes'), on a conclu que plus de quatre anomalies congénitales sur dix
étaient d'origine inconnue.
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Anomalies chromosomiques

Ces anomalies sont dues a la présence de chromosomes ou de
fragments de chromosomes surnumeéraires, ou a des chromosomes ou
fragments de chromosomes absents. Par exemple, les personnes atteintes
de mongolisme (trisomie 21) ont un chromosome surnumeéraire sur
la 21° paire. Le mongolisme est caractérisé par des troubles du dévelop-
pement et diverses anomalies physiques; d’autres anomalies chromo- .
somiques plus graves entrainent une arriération mentale prononcée et le
déces prématuré. Ces anomalies chromosomiques, et d'autres tout aussi
importantes, peuvent se produire au cours de la formation des gamétes
(ovule et spermatozoide), pendant la fécondation, ou au cours de la division
des cellules au premier stade du développement de I'embryon.

Tous les couples sont plus ou moins a risque d'engendrer un feetus
porteur d'une anomalie chromosomique, mais certains sont plus exposés
que d'autres. Cette augmentation du risque est en particulier liée a I'age
maternel avancé. Selon les résultats d’études chromosomiques portant sur
des naissances successives, l'incidence des anomalies chromosomiques
dans la population en général est d’environ 1 pour 200 naissances vivantes
(0,5 pour 100). Cependant, le risque, pour une femme, de mettre au monde
un enfant porteur d'une anomalie chromosomique augmente de fagon
marquée a partir de 'age de 35 ans. Le risque, par exemple, de donner
naissance a un enfant vivant porteur d'un nombre anormal de chromo-
somes est d'environ 1 pour 380 naissances chez les femmes de 30 ans,
de 1 pour 180 naissances chez celles de 35 ans, de 1 pour 60 naissances
a 40 ans et de 1 pour 20 naissances a 45 ans'®. Dans de rares cas, les
anomalies chromosomiques sont héréditaires; les antécédents familiaux
peuvent donc aussi permettre d'identifier certaines femmes a risque.
Malgré tout, la majorité des nouveau-nés porteurs d'une anomalie chromo-
somique sont le produit d'une grossesse a faible risque, simplement parce
que la plupart des grossesses se produisent chez des femmes de moins
de 35 ans.

Affections monogéniques

Les génes produisent les protéines qui rendent possible le
développement et le fonctionnement humains. Toute modification de la
séquence des bases dans un géne peut vouloir dire que la protéine visée
n'est pas synthétisée ou qu’elle ne fonctionne pas comme elle le devrait.
S'il s’agit d'une protéine ou d'un enzyme essentiel au premier développe-
ment, I'embryon ou le feetus va mourir in utero ou étre éliminé par un
avortement spontane, ou alors naitra un enfant atteint d’anomalies graves.
Drailleurs l'incidence d’anomalies génétiques est 1'une des raisons qui
expliquent le taux €levé d’avortements spontanés (voir le chapitre 7).

Si le géne essentiel ne devient important que durant la petite enfance,
le nouveau-né apparemment normal arrétera de se développer, deviendra
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trées malade et mourra. Par exemple, la maladie de Tay-Sachs est un
trouble monogénique dont les signes se manifestent pendant la premiére
année de vie. Elle est caractérisée par une dégénérescence du systéme
nerveux s'accompagnant de cécité, d’arriération mentale grave, de convul-
sions et de paralysie. La mort survient généralement vers I'age de cing ans.

Enfin, un géne anormal peut étre la cause d'une maladie plus tard
dans la vie. La chorée de Huntington, par exemple, provoque une détério-
ration progressive du cerveau qui commence généralement a I'age adulte
ou vers le milieu de la vie; elle évolue vers la mort en lI'espace de 10
a 20 ans.

Chacune des affections monogéniques est relativement rare, la plupart
des troubles héréditaires monogéniques a transmission récessive ayant une
incidence de 1 pour 15 000 a 1 pour 100 000 naissances. La plus courante
de ces affections dans les pays occidentaux, la fibrose kystique du
pancréas, ne se présente que dans une naissance sur 2 500. Cependant,
comme il y a environ 4 000 affections monogéniques connues, le risque
combiné d'étre touché par 'un ou l'autre de ces troubles est beaucoup plus
élevé. On estime que 1 sur 277 nouveau-nés vivants est atteint d'une
anomalie monogénique qui se manifestera avant I'age de 25 ans.

Qui risque d’engendrer un feetus porteur d'un trouble monogénique?
Dans certains cas, le géne responsable est le fruit d'une mutation spon-
tanée dominante qui ne se retrouve chez ni I'un ni l'autre des parents. On
ne peut dire qui est exposé a engendrer un feetus porteur d'une anomalie
génétique produite par ce genre de mutation. Dans la majorité des cas,
cependant, le géne est transmis par le pére ou la mére, ou par les deux.
Les parents ne présentent peut-étre aucun signe visible de I'anomalie, car,
dans les cas de maladies a caractére récessif chez les deux parents et de
maladies liées au chromosome X chez la femme, le géne normal compense
l'anomalie du partenaire anormal. Bien qu'ils soient en sante, les parents
sont « porteurs » d'un géne anormal et peuvent le transmettre a leurs
enfants.

Certaines personnes savent qu’elles sont porteuses d'un géne anormal
a cause d'antécédents familiaux de trouble monogénique ou, le plus
souvent, parce qu'elles ont déja eu un enfant atteint de ce genre de trouble.
D’autres savent qu’elles font partie des personnes plus susceptibles d'étre
porteuses d'un géne anormal a cause du groupe ethnique auquel elles
appartiennent. Par exemple, les populations méditerranéennes sont plus
exposées a étre porteuses du géne de la thalassémie, les juifs ashkénazes
portent souvent le géne de la maladie de Tay-Sachs, les populations noires
sont plus exposées a souffrir de drépanocytose et les Mennonites du
Canada sont particuliérement exposés a la fibrose kystique du pancréas.

Dans la grande majorité des cas, cependant, les gens ne savent pas
qu’ils sont porteurs d'une maladie monogénique. Il semble, en fait, que
nous soyons tous porteurs d’au moins un géne anormal récessif. Si la
maladie est transmise sur le mode récessif, le géne peut étre transmis
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La transmission des affections monogéniques
Les affections monogéniques sont transmises’ de trois fagons :

Affections récessives : Pour que se transmette une maladie récessive, il faut que
les deux genes de la paire — I'un provenant de la mére et 'autre du pére — soient
anormaux, car une seule copie normale d’un géne peut fournir suffisamment de pro-
téines ou d'enzymes pour compenser 'anomalie de son partenaire. Si le pére et la
mére n'ont chacun qu’un seul élément de la paire qui est anormal, eux-mémes ne
seront pas atteints. En fait, nous portons probablement tous au moins un géne qui
serait nuisible s'il était doublé. Cependant, lorsque les parents sont tous deux
porteurs du méme géne pathologique, le quart de leurs enfants, en moyenne, héri-
feront de deux génes pathologiques et, par conséquent, seront atteints. Parmi les
maladies récessives, on compte la phénylcétonurie (maladie qui entraine de I'arrié-
ration mentale et des convulsions, mais qui peut étre traitée par un régime alimen-
taire) et un déficit en adénosine-déaminase (qui entraine une déficience immunitaire
grave et une mort prématurée). Une autre affection héréditaire récessive bien
connue chez les populations de race blanche est la fibrose kystique du pancréas,
qui cause de graves problémes respiratoires et digestifs chroniques et réduit
Yespérance de vie.

Affections dominantes : Dans le cas des maladies transmises selon le mode
dominant, il suffit qu’'un seul géne de la paire soit anormal pour causer la maladie;
I'élément normal de la paire est incapable de compenser les lacunes du partenaire
anormal. Si la personne ainsi atteinte a des enfants, la moitié de ceux-ci environ
heriteront du géne anormal et seront également atteints. La chorée de Huntington
est un exemple d’affection monogénique transmise sur le mode dominant.

Affections liées au chromosome sexuel : Dans le cas des maladies récessives
liées au chromosome sexuel, le géne anormal est situé sur le chromosome X.
Comme les femmes ont deux chromosomes X, si I'un des deux est normal, la
femme sera saine. Mais comme les hommes n'ont qu'un seul chromosome X, celui
qui a regu un chromosome X porteur d’'un géne pathologique sera atteint, car ce
géne n'a pas de partenaire capable de compenser. Dans les familles ol la mére
est porteuse d’une maladie récessive liée au sexe, la moitié environ des filles
seront porteuses du géne mais seront saines, tandis que. la. moitié des gargons
seront atteints par la maladie. L’hémophilie est un exemple de maladie mono-
génique liée au chromosome X. On peut maintenant limiter les effets de cette
maladie au moyen d'injections de facteurs de coagulation.

pendant des générations sans produire un enfant atteint d'une affection
visible. Par conséquent, méme les couples qui n'ont aucune raison de
croire qu’ils sont porteurs d'un géne anormal courent un faible risque (bien
qu'inconnu) que les deux partenaires soient porteurs de la méme anomalie
génétique et que, par conséquent, le foetus hérite d'une affection
monogeénique.

Le risque qu'un géne anormal transmis par un parent produise une

affection chez I'enfant dépend de la fagon dont se fait la transmission : sur
]
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le mode dominant, sur le mode récessif ou a transmission dominante liée
au chromosome sexuel. Si la transmission se fait sur le mode dominant,
le risque que l'enfant soit touché est de un sur deux, méme si un seul des
parents est porteur du géne; s’il s’agit de transmission dominante liée au
chromosome sexuel, une fois sur deux I'enfant male sera touché; enfin, s'il
y a transmission récessive, et si les deux parents sont porteurs du géne,
I'enfant sera atteint une fois sur quatre. '

Affections muitifactorielles

Les affections multifactorielles sont le résultat d'interactions complexes
entre des facteurs environnementaux (qui peuvent étre de nature chimique,
sociale et affective) et les génes d’'une personne. La plupart sont relative-
ment bénignes et ne se manifestent qu'a I'age adulte. Bon nombre de mala-
dies de I'adulte appartiennent a cette catégorie des troubles multifactoriels,
notamment certaines formes de diabéte, I'hypertension, les cardiopathies,
les ulcéres, la thyrotoxicose et certains cancers. Il s’agit, en fait, de la plus
importante catégorie de maladies héréditaires. Il est probable que la plu-
part des maladies familiales chroniques qui se manifestent a 'age adulte
appartiennent a ce groupe. Toutefois, certains troubles multifactoriels sont
congénitaux et peuvent étre trés graves : par exemple, les malformations du
tube neural (spina bifida et anencéphalie).

Qui est exposé a engendrer un foetus atteint d’'un trouble multifac-
toriel? Parce que ces troubles sont en partie d’origine génétique, ils sont
plus courants dans certaines familles; les antécédents familiaux vont donc
permettre de repérer certaines des personnes les plus exposées. Le couple
qui donne naissance a un enfant atteint d'un trouble multifactoriel court
un grand risque que la chose se reproduise. Selon les données existantes,
certains groupes ethniques seraient particuliérement exposés a certaines
affections : par exemple les Sikhs, chez qui les taux de malformation du
tube neural sont plus élevés que dans I'ensemble de la population. Mais
un couple peut risquer d’engendrer un feetus porteur d'une anomalie ou
d'une maladie méme en 'absence d’antécédents familiaux a cet égard. Par
exemple, I'un des troubles multifactoriels les plus fréquents, les malfor-
mations du tube neural, affecte au moins un nouveau-né sur 820 dans
I'ensemble de la population canadienne.

Tératogenes

Une autre catégorie d’anomalies congénitales est le résultat de I'exposi-
tion de I'embryon ou du feetus a des substances ou agents nocifs (« térato-
génes ») in utero : par exemple, les infections pendant la grossesse, comme
la rubéole, la toxoplasmose, I'herpeés, la syphilis et les infections a cyto-
meégalovirus; les maladies de la femme enceinte qui agissent sur le milieu
hormonal ou métabolique ot se développe le foetus, comme le diabéte, la
phénylcétonurie et les tumeurs endocrines; et les expositions a d’autres
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conditions ou substances, comme I'alcool, une alimentation inadéquate, les
drogues, l'irradiation, les substances chimiques et une température corpo-
relle élevée. Les résultats de recherches sur les animaux montrent que les
genes peuvent influer sur la sensibilité de I'embryon ou du feetus a ces
agents, mais il est difficile d’en faire la démonstration chez les humains.
Voici des exemples de certaines anomalies congénitales et des.agents qui
y auraient contribué : le bec-de-liévre et le spina bifida causés par
l'administration d’anticonvulsivants pendant la grossesse; la dysplasie
* caudale causée par le diabéte chez la femme et le syndrome d'alcoolisme
feetal qui est causé par une consommation excessive d'alcool par la femme
enceinte.

Bien des gens croient a tort que I'exposition aux drogues et aux agents
chimiques dans I'environnement est a I'origine d'une grande proportion des
anomalies congénitales. Cette croyance est peut-étre due, en partie, a la
montée en fleche des poursuites judiciaires, surtout aux Etats-Unis, ayant
pour objet des enfants souffrant d’anomalies congénitales. Les preuves que
nous possédons montrent, toutefois, que les drogues et les agents chi-
miques ne sont responsables que d'une trés petite proportion des anoma-
lies'®. Cependant, certaines expositions constituent un risque inévitable
dans toute grossesse; toutes les femmes enceintes, par exemple, sont
exposées aux infections.

Facteurs utérins

Certains facteurs utérins peuvent entrainer des malformation chez le
feetus : par exemple, une anomalie de la forme ou de la taille de I'utérus
peut étre la cause de ce que le foetus n'a pas suffisamment de place pour
se développer normalement
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