
Interets commerciaux et nouvelles techniques
de reproductio n

0

Le present chapitre a pour objet d'examiner le role des interets
commerciaux dans la prestation et le developpement des nouvelles
techniques de reproduction, ainsi que d'etablir notre position globale a leur
endroit . Celle-ci a ete exposee dans les chapitres precedents et nous y
reviendrons plus en detail en formulant nos recommandations dans les
chapitres qui suivent . Les commissaires estiment que leadeveloppement et
la diffusion des techniques de reproduction ne sauraient etre laisses aux
forces du marche et au gre des entreprises, mais que leur utilisation devrait
respecter les principes ethiques que nous avons exposes . Ces principes
directeurs, combines avec 1'ethique du souci d'autrui, nous amenent a
formuler des recommandations concues pour faire en sorte qu'aucune
utilisation de ces techniques ne chosifie les etres humains ou ne
commercialise leur reproduction .

Le principe crucial a respecter dans le contexte des activites des
interets commerciaux est la protection des personnes vulnerables. Il est
evident que les interets des entreprises commerciales et ceux de leurs
clients ne sont pas identiques (par exemple, les unes veulent augmenter les
prix et les autres les reduire), mais dans une economie de marche ouverte,
on part du principe que les acheteurs peuvent proteger leurs propres
interets. La situation est differente dans le cas des soins de sante, car les
entreprises commerciales peuvent proteger leurs interets, alors que les
acheteurs en sont incapables seuls et ont besoin, pour .ce faire, des regles
et des reglements de la societe . Des qu'il y a des interets vulnerables a
proteger, il ne s'agit plus de savoir s'il faudrait reglementer les interets
commerciaux, mais bien quelle forme leur reglementation devrait revetir .
La reconnaissance de la necessite de proteger les interets de ceux et celles
qui sont incapables de se proteger eux-memes dans leurs echanges
commerciaux est 1'element fondamental de toute la reglementation des
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activites professionnelles dans le domaine des soins de sante, une fois que
la necessite de leur reglementation est reconnue . Cela dit, les interets
individuels ne sont pas les seuls qui aient besoin d'etre proteges contre les
interets commerciaux, car toute la collectivite canadienne est vulnerable,

elle aussi, et ce, de deux fa~ons :

• La nature de la societe dans laquelle nous vivons nous interesse tous,
notamment parce que nous tenons a ce que la societe ne traite pas les
gens comme des objets . C'est l'une des raisons pour lesquelles les
societes comme la notre decident de reglementer les activites permises
et interdites, grace a des lois comme celles qui limitent les genres de

contrats qu'on peut signer.

• La societe est aussi vulnerable aux retombees des transactions en
principe « privees », car si elle doit assumer les couts qui en resultent,
elle a aussi un interet a proteger .

De toute evidence, la plupart des transactions sont inevitablement
accompagnees de conflits d'interets, mais dans le contexte medical, ces
conflits ont ceci de particulier que les interets des personnes en cause sont
vulnerables, etant donne qu'elles sont desavantagees en raison de leur

connaissance limitee de la medecine et de ses applications . La
reglementation des activites commerciales dans le domaine des soins de

sante est donc une necessite . Le probleme ne resulte pas de 1'existence
meme des conflits d'interets, mais plutot de la fa~on de les resoudre . Les

organisations commerciales sont gerees en fonction d'objectifs con~us pour
privilegier un seul interet - le profit - et non pour concilier des interets

opposes. Or, les patients n'ont ni les moyens, ni les connaissances
necessaires pour defendre leurs interets vulnerables ; ces derniers seront

donc fatalement sacrifies s'ils nuisent au profit . C'est pour cette raison

qu'une reglementation s'impose afin de les proteger et que le gouvernement
doit etre le gardien des interets vulnerables .

L'idee que les interets vulnerables doivent etre proteges contre les
interets commerciaux reflete les inquietudes que bien des Canadiens et des
Canadiennes ont manifestees quant au role des interets commerciaux dans
le contexte des techniques de reproduction . Beaucoup de groupes et de
particuliers qui ont comparu aux audiences publiques ou qui ont presente
des memoires a la Commission ont dit craindre que le developpement et la
prestation des techniques de reproduction ne soient malheureusement
motives par des considerations commerciales . Les gens redoutent qu'en

privilegiant la recherche du profit, les entreprises privees favorisent le
recours aux techniques de pointe dans le traitement de 1'infertilite, cela au
detriment des autres methodes, et que le secteur prive finance la recherche
sur les medicaments et sur les traitements de l'infertilite plutot que sa
prevention . En outre, certains craignent que les modalites d'examen et de

controle ethique de la recherche menee dans le secteur prive sur des sujets
humains ne soient pas suffisamment rigoureuses, et que les entreprises
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puissent contourner les regles applicables a la recherche au Canada en
faisant leurs recherches et leurs essais de produits dans des pays ou la
reglementation en matiere de securite et de consentement eclaire est moins
stricte. Les Canadiens et le s
Canadiennes nous ont fait part

aussi de leurs inquietudes au Le probleme ne resulte pas de 1'exis-
sujet des pratiques d'etablisse- tence meme des conflits d'interets,
ment des prix et de commercia- mais plutot de la fa(~on de les resou-
lisation des produits et des ser- dre . Les organisations commerciales
vices de reproduction, en disant sont gerees en fonction d'objectifs con-
craindre, par exemple, que les i;us pour privilegier un seul interet -
compagnies ne fasse mousser le profit - et non pour concilier des

des produits et services inef- interets opposes . Or, les patients n'ont

ficaces ou dangereux. On nous ni les moyens, ni les connaissances
a declare que les activites des necessaires pour defendre leurs inte-

rets vulnerables ; ces derniers seront
cliniques privees se soldaient donc fatalement sacrifies s'ils nuisent
par des couts pour le systeme au profit . C'est pour cette raison
public de services de sante, que qu'une reglementation s'impose afin de
le fait que les cliniques et les les proteger et que le gouvernement
laboratoires appartiennent a des doit etre le gardien des interets vul-
medecins constitue un conflit nerables .

d'interets qui risque de n'etre
pas resolu a 1'avantage des
patients, et que 1'existence des cliniques privees limite injustement 1'acces
aux services qu'elles dispensent . Enfin, les Canadiens et les Canadiennes
nous ont dit s'inquieter des possibilites de chosification des fonctions et du
produit de la conception humaine a cause de la participation des interets
commerciaux, ajoutant qu'un transfert technologique irreflechi des
techniques mises au point par les eleveurs d'animaux, par exemple, risque
lui aussi d'etre une consequence de cette participation .

La gamme des opinions des
Canadiens et des Canadienne s

varie sur le role que les entre- Il est tres clair que les Canadiens et les
prises commerciales devraient Canadiennes sont convaincus que les
jouer dans le developpement, la activites commerciales devraient etre
commercialisation et l'offre des strictement limitees par une reglemen-
produits et des services lies aux tation congue pour que le profit ne soit
nouvelles techniques de repro- pas le critere determinant de la presta-

duction. Toutefois, nombreux tion des techniques de reproduction .

sont ceux et celles qui croient
que les interets commerciaux
ont un role utile - quoique limite - a jouer dans ce contexte, et qu'il n'est
pas realiste de s'en remettre seulement aux gouvernements pour financer
le developpement des NTR. Neanmoins, il est tres clair que les Canadiens
et les Canadiennes sont convaincus que les activites commerciales
devraient etre strictement limitees par une reglementation con~ue pour que
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le profit ne soit pas le critere determinant de la prestation des techniques
de reproduction .

Une grande partie du debat
public s'est focalise sur le rol e
que l'industrie du medicament

II semble qu'il existe bel et bien des

dans le develo ent et
la lois sur I'elevage du betail . Les etres

joue PPem humains auraient-ils moins d'impor-
commercialisation des medica- tance? Des qu'un scientifique ou un
ments stimulateurs de la fertilite . chercheur aura trouve une application
Pourtant, la gamme des entre- commerciale a certaines des tech-
prises commerciales qui pour- niques d'aujourd'hui, les des seront

raient intervenir dans le domaine jetes, et il sera trop tard, repetons-le,

des NTR s'etend bien au-dela. pour y faire quoi que ce soit.

Ces entreprises sont globale- (Traduction)
ment de deux types : les compa
gnies de produits et les compa-

Memoire presente a/a Commission

gnies de services . Les premieres
par le Provincial Council of Women of
British Columbia, juillet 1990.

fabriquent des produits lies aux

NTR, comme les medicaments ~
stimulateurs de la fertilite,
1'equipement medical utilise pour les techniques de procreation assistee et
les sondes geniques employees pour le diagnostic prenatal . Les compagnies

du deuxieme type fournissent des services pour de 1'argent ; ce sont des

laboratoires medicaux, des banque de sperme et des cliniques privees
offrant des services de fecondation in vitro ou de preselection du sexe .

Nous avons deja expose, au
chapitre 3, la position de la Com-
mission sur la commercialisation

de la reproduction . Nous enten- Le financement public et prive des cli-

dons par commercialisation tou- niques de FIV est une source de con-

tes les activites ou il y a echange flits d'interets pour les medecins en

d'argent ou de biens afin de gene- cause; en outre, il aboutit a un sys-

rer un profit ou un avantage pour teme de se rv ices de sante a deux

les parties a 1'echange. Les com- paliers
pour ce « traitement » de I'in-

fertilite . [ . . .] Les Canadiennes n'ont
missaires sont fermement con pas toutes egalement acces a cette
vaincues que 1'ethique du souci technique, et des medecins dont les
d'autrui et le principe de la pro- recherches et la formation ont ete sub-
tection des interets vulnerables ventionnees par I'Etat peuvent maxi-
nous interdisent . de laisser le miser leurs profits dans les cliniques

developpement et la diffusion des privees . (Traduction )

techniques de reproduction a la

merci des forces du marche et Memoire presente a/a Commission

des plans d'entreprise. Nous par /a Canadian Association for

sommes persuadees qu'a moins
Women in Science, 15 janvier 1991 .

d'une reglementation judicieuse ,

l'impact des forces du marche su r
les techniques de reproduction risque de saper des valeurs sociales et des
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principes d'ethique importants et de causer du tort en raison d'utilisations
inopportunes, immorales ou dangereuses de ces techniques .

Des entreprises commercia-
les judicieusement reglementees
peuvent toutefois jouer un rol e
legitime dans certains domaines II semble bien qu'il existe des interets
de la recherche et du developpe- opposes clans ce nouveau domaine, et
ment lies aux nouvelles techni- que I'acces aux services n'est pas as-
ques de reproduction, comme sure sauf pour celles qui peuvent les
d'ailleurs dans d'autres speciali- payer . Bien des gens considerent la
tes des soins medicaux. Bien des FIV comme une mine d'or et I'exploi-

femmes et des couples infertiles tent comme telle, on oublie que c'est

qui n'auraient pas pu avoir d'en- un terrain complexe seme d'embu-

fants autrement ont beneficie des ches. La FIV comporte de nombreux

medicaments simulateurs de la risques connus et inconnus . II est

fertilite . Les methodes telles que donc vraiment dangereux de faire des
techniques qui I'entourent un nouveau

1'echographie et les appareils me- produit commercial ; elles devraient
dicaux specialises jouent un role etre employees dans I'interet de toutes
important et utile dans le diag- les femmes infertiles pliutot que seule-
nostic des troubles congenitaux ment au profit des medecins et d u
et le traitement de 1'infertilite . commerce . Leur acces devrait etre
Etant donne que les compagnies universel et non reserve a de rares pri-

qui les developpent, les produi- vilegiees . (Traduction )

sent et les commercialisent
existent pour faire des profits, on Memoire presente a/a Commission

risquerait d'empecher les par S. Andrews, simple citoyen,

Canadiens et les Canadiennes
26 avril 1991 .

d'avoir acces a des produits et a
des services benefiques en
s'opposant a toutes les formes de leur commerce ou de leur
commercialisation . Et pourtant, nous croyons que leur offre doit etre
assujettie a une reglementation rigoureuse, au meme titre que la recherche
et le developpement dans le domaine de la procreation .

Les methodes que nous pro-
posons pour limiter et reglemen-

ter les forces commerciales sont A moins d'une reglementation judi-
exposees dans toute la par-tie II cieuse, 1'impact des forces du marche
de notre rapport, etant donne sur les techniques de reproduction
que cette -question se pose a risque de saper des valeurs sociales et
1'egard de presque toutes les - des principes d'ethique importants et
dimensions de notre mandat . de causer du tort en raison d'utilisa-
Nous avons fait des recomman- tions inopportunes, immorales ou dan-

dations quant au role que les gereuses de ces techniques .

interets commerciaux devraient



788 Conditions, techniques et pratique s

avoir, dans les chapitres sur les medicaments stimulateurs de la fertilite,
1'insemination artificielle, la procreation assistee, 1'adoption, les contrats de
maternite de substitution, le diagnostic prenatal et la recherche sur

1'embryon, ainsi que 1'utilisation de tissu foetal . La necessite de proteger les

interets vulnerables grace a la limitation ou a la reglementation des interets
commerciaux fait partie integrante de tous les chapitres du rapport, et elle
a inspire nos discussions et nos recommandations .

Le present chapitre a pour objet de donner au lecteur une vue generale
du role des interets commerciaux a 1'egard des techniques de reproduction
dans le Canada d'aujourd'hui . Nous commen~ons par un expose succinct
de l'importance des interets commerciaux dans les secteurs qui relevent de
notre mandat, puis nous etudions certaines des questions generales et des
inquietudes que ces interets soulevent, en exposant notre position sur le
role qu'ils devraientjouer et sur la reglementation de leurs activites . Enfin,

nous terminons le chapitre par une breve discussion du role du brevetabi-

lite dans le domaine a 1'etude .

Importance des interets commerciaux dans le secteur
des nouvelles techniques de reproduction au Canad a

Pour evaluer 1'importance et la nature des interets du secteur prive
dans les techniques de reproduction, la Commission a analyse ses activites

dans le domaine. Elle a commande des etudes con(;ues pour evaluer les
forces sociales et economiques qui influent sur le developpement des
techniques de reproduction assistee et pour determiner l'importance de la
participation du secteur prive a l'offre des medicaments stimulateurs de la
fertilite, des appareils medicaux utilises dans le contexte des techniques de
reproduction et des services de laboratoire commerciaux . Elle a aussi

realise des sondages aupres des entreprises pharmaceutiques et
biotechnologiques, afin de determiner l'importance de leur participation au
developpement de produits utilises pour les techniques de reproduction, et
commande des recherches sur la mesure dans laquelle on exploite des
cliniques de FIV, des banques de sperme et d'autres services prives sur une

base commerciale . La presente section est un expose succinct de nos
constatations sur la contribution des entreprises commerciales aux
produits et aux services lies aux nouvelles techniques de reproduction .

(Pour plus de details, voir le volume de recherche intitule Les nouvelles

techniques de reproduction et les systemes scientifique, industriel, scolaire

et de securite sociale au Canada.)
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Interets commerciaux dans les produits lies aux nouvelles
techniques de reproduction

Les interets commerciaux qui fabriquent des produits lies aux
nouvelles techniques de reproduction sont de trois types : les compagnies
pharmaceutiques, qui produisent des medicaments stimulateurs de la
fertilite, les entreprises biotechnologiques, qui font des sondes geniques et
des trousses d'analyse, et enfin les compagnies d'equipement medical .

Compagnies pharmaceutiques : medicaments stimulateurs de la
fertilite

Au cours de nos audiences publiques, de nombreux intervenants ont
laisse entendre que 1'industrie du medicament a cible les stimulateurs de
la fertilite comme domaine d'importante expansion et qu'elle s'est livree a
de nombreuses activites de recherche et de commercialisation a cet egard .
Ces dires sont dementis par l'information que nous avons recueillie . Nous
avons constate que, pour le moment, le marche canadien des medicaments
stimulateurs de la fertilite est petit, car il ne represente qu'environ
0,4 pour 100, environ 16 millions de dollars par annee, de 1'ensemble du
marche canadien du medicament, dont le chiffre d'affaires s'eleve
a 4,2 milliards de dollars par an .

Environ une douzaine des quelque 3 000 medicaments figurant dans
le Compendium des produits et specialites pharmaceutiques de 1991 sont
utilises pour le traitement de 1'infertilite . Et ces medicaments sont produits
par quelques compagnies seulement . En fait, une seule compagnie -
Serono Canada Inc . - produit environ les trois quarts de tous les
medicaments stimulateurs de la fertilite vendus au Canada. Serono
Canada Inc. fait partie du Groupe Ares-Serono, qui est base a Geneve, en
Suisse, et qui est le principal producteur mondial de ce genre de
medicaments. Les autres compagnies qui vendent des medicaments
stimulateurs de la fertilite au Canada sont Merrill Dow, Ayerst et Sandoz .

Un sondage, realise en novembre 1991 pour la Commission aupres des
membres de 1'Association canadienne de l'industrie du medicament, a
revele que relativement peu de compagnies pharmaceutiques commer-
cialisent actuellement des medicaments contre 1'infertilite, et que rares sont
celles qui envisagent de se lancer sur ce marche . Les renseignements
obtenus de Serono Canada Inc . 1'ont ete separement, puisque Serono n'est
pas membre de 1'Association canadienne de l'industrie du medicament, de
sorte qu'elle n'a pas participe au sondage .

La plupart des compagnies consultees considerent le marche de
l'infertilite comme relativement peu important, puisque les utilisateurs
potentiels de ce genre de medicaments (essentiellement les femmes infer-
tiles en age de procreer) ne representent qu'une infime proportion de la
population . Par contre, le marche potentiel des produits de controle de la
fertilite et postmenopausiques est beaucoup plus important, de sorte que



790 Conditions, techniques et pratique s

ces produits-la sont vraisemblablement plus rentables pour les compagnies
qui les fabriquent. Il est aussi interessant de souligner que les fabricants

de medicaments generiques ne se sont pas lances sur le marche de l'infer-
tilite, meme si la plupart des medicaments stimulateurs de la fertilite ne
sont pas brevetes, ce qui reflete aussi l'impression de l'industrie que ces
medicaments ne sont pas susceptibles d'etre vendus en grande quantite et

de generer de gros profits .
Comme le marche est petit, il arrive souvent que meme les compagnies

qui produisent des medicaments stimulateurs de la fertilite ne font pas de
publicite ou ne les annoncent pas au Canada, concentrant plutot leurs
efforts sur des produits susceptibles de leur faire realiser plus de profits .
La principale exception a cette regle est le Groupe Ares-Serono, qui se
specialise dans ce genre de medicaments et qui fait activement campagne
pour les faire connaitre, au Canada et ailleurs .

Cela dit, meme si le marche des medicaments stimulateurs de la
fertilite est relativement petit et qu'il a jusqu'a present attire peu
d'entreprises, les commissaires estiment important qu'on adopte des
reglements pour proteger les interets vulnerables contre les activites des
societes commerciales . Au Canada, nous avons l'occasion de nous donner
les mecanismes de protection necessaires maintenant, et les commissaires

sont d'avis qu'il faudrait la saisir.

Compagnies biotechnologiques

Au Canada, 1'« industrie » biotechnologique groupe de 300 a 400 com-
pagnies plus ou moins rangees dans ce type d'activite parce qu'elles
emploient des methodes biologiques dans leurs recherches et leur produc-

tion. Ces compagnies ceuvrent dans de nombreux secteurs industriels, des
mines et de 1'aquiculture a la gestion des dechets et aux soins de sante .

D'apres Industrie et Sciences Canada, il est preferable de considerer la
biotechnologie comme un volet de nombreux secteurs d'activite plutot
qu'un secteur en soi .

Parmi les compagnies biotechnologiques canadiennes qui oeuvrent
dans le domaine des soins de sante; 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 Repertoire biotech-
nologique canadien, environ 90 auraient des activites importantes dans le
domaine des soins de sante, et sept de ces dernieres ceuvreraient dans
des specialites Rees a la sante genesique, puisqu'elles fabriquent ou
developpent des produits de diagnostic (ou therapeutiques) servant a
combattre les maladies transmises sexuellement, des produits de detection
et d'evaluation de la grossesse ainsi que des produits de detection et
d'analyse d'hormones (y compris des trousses de tests de fertilite)1 . L'une

de ces compagnies detient les droits de propriete de la technique de
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sondage genique utilisee pour le depistage de la paternite, tandis qu'une
autre tente actuellement d'obtenir un permis pour la technique de sondage
visant a depister le gene de la fibrose kystique . En outre, certaines
compagnies biotechnologiques developpent et produisent des versions
recombinantes de medicaments stimulateurs de la fertilite existants (voir
le chapitre 18) .

L'impression que les com-
pagnies biotechnologiques s'oc- Premierement nous croyons ferme-
cupent beaucoup de recherche ment que ni le corps, ni les gametes,
sur les nouvelles techniques de ni les embryons humains, pas plus
reproduction est tres repandue, que notre potentiel genesique ne de-
peut-etre parce que certaines de vraient etre consideres comme des
ces compagnies, particulierement marchahdises fongibles et commercia-

aux Etats-Unis, font des re- lisables. Ce serait en e ff et gravement

cherches liees au depistage ge- meconnaitre les principes de la dignite

netique. A l'instar de bien des humaine et de I'individualite de la per-

grandes entreprises pharmaceu- sonne que d'ouvrir la voie a I'exploita-

tiques, certaines compagnies bio- tion,
au conditionnement et a la distri-

bution
technologiques du continent

ame des semences de la vie, des
embryons humains et des nourrissons ,

ricain font des recherches afin de au gre des fluctuations du marche .
decouvrir les facteurs moleculai-
res genetiques d'affections multi- Nous reclamant du principe de gratuite
factorielles aussi repandues que qui a toujours guide la politique et le
les troubles du systeme immuni- droit canadien en matiere de dons de

taire et les affections neurologi- sang et d'organes, nous recomman-

ques et sanguines, ainsi que le dons d'interdire la commercialisation

cancer. Si l'on fait toutes ces re- des transferts de gametes et d'em-

cherches, c'est dans 1'espoir de bryons .

decouvrir de nouveaux traite-
G. Letourneau, Commission de re-

ments (essentiellement des medi- forme du droit du Canada, compte
caments) susceptibles de generer rendu des audiences publiques,
des profits, grace a une meilleure Montreal (Quebec), 21 novembre
comprehension des processus 1990.
pathologiques en cause .

Il est important d'etablir des
distinctions entre les differents
types de tests genetiques, etant donne que leur principale utilisation
potentielle n'a rien a voir avec la reproduction comme telle . Le premier type
de tests genetiques porte sur 1'ensemble de la population ; ces tests servent
a identifier les personnes souffrant d'un trouble monogenique et
susceptibles de beneficier d'un traitement approprie . On les administre au
Canada, par exemple, pour depister la phenylcetonurie chez les nouveau-
nes. Les troubles monogeniques sont rares, mais il existe des affections
plus repandues qui, sans etre monogeniques, comportent un aspect
genetique . Il s'agit des troubles multifactoriels, dont le depistage
correspond au deuxieme type de tests genetiques (voir le chapitre 27) .
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C'est pour ce deuxieme type de tests que certaines compagnies
biotechnologiques americaines prevoient des possibilites d'expansion,
puisque le marche pourrait etre tres important . Aux Etats-Unis, les
regimes d'assurance-maladie sont prives, ce qui cree un gros marche
potentiel pour les techniques de determination des risques, particu-
lierement si les employeurs continuent a assumer le cout de 1'assurance-
maladie . La situation est bien differente au Canada, ou tout le monde est
assure par le systeme public . Le troisieme type de tests genetiques sert a
identifier les adultes qui ne souffrent pas maintenant - et ne souffriront
pas plus tard - d'un trouble genetique, mais qui en sont porteurs, ce qui
signifie que le risque que leurs enfants en souffrent est plus eleve . Enfin,
le quatrieme type de tests genetiques sert a reperer la presence d'un trouble
genetique dans un zygote ou un foetus, au moment de la pre-implantation
ou du diagnostic prenatal .

Des compagnies biotechnologiques d'autres pays - particulierement
des Etats-Unis - mettent au point des sondes et des tests geniques . Leur
objectif fondamental consiste a cerner de gros marches susceptibles de
generer des profits, comme le marche des troubles multifactoriels . On
pourrait en theorie utiliser ou appliquer des tests geniques des quatre types
que nous venons de decrire. Toutefois, les compagnies biotechnologiques
n'ont pas au Canada d'activites importantes de recherche ou de
developpement meme si l'une d'entre elles, la Hospital for Sick Children
Research and Development Limited Partnership, cherche a obtenir un
permis pour la sonde de depistage du gene de la fibrose kystique (qui
pourrait avoir des applications dans le contexte genesique pour le
diagnostic prenatal) . Jusqu'a present, ce produit n'a pas genere de profits .
Si 1'etablissement en question arrive un jour a toucher des redevances, il
ne s'attend qu'a des rentrees modestes .

Au Canada, la participation limitee des entreprises au developpement
de tests genetiques pour le diagnostic prenatal (ou pour d'autres
applications) est due a de nombreux facteurs . Par exemple, les aspects
ethiques de ces tests ont une importance majeure lorsqu'il s'agit de
determiner 1'opportunite de faire un diagnostic prenatal afin de depister les
troubles genetiques les plus communs (et, partant, ceux qui pourraient
generer le plus de profits), comme les genes de susceptibilite ou les
affections genetiques a apparition tardive, dont les symptomes peuvent
parfois n'apparaitre qu'a 1'age adulte . En outre, la demande de tests de
depistage prenatal des troubles genetiques traitables ou n'apparaissant
qu'a 1'age adulte est moins grande que certains ne s'y attendaient, et les
tests eux-milmes se sont reveles plus compliques qu'on ne 1'avait prevu . Le
plus grand obstacle a la participation du secteur prive a ce genre d'activites
au Canada est peut-etre du au fait qu'il reste a determiner qui paiera ces
services couteux de depistage et de counseling en periode de restriction des
depenses dans le secteur de la sante . Jusqu'a present, les regimes
provinciaux d'assurance-maladie n'ont pas subventionne le depistage
genetique prenatal, sauf pour les genes ou les facteurs qui causent de
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graves troubles congenitaux, de sorte qu'il est encore moins vraisemblable
que les activites commerciales dans ce secteur soient rentables. Nean-
moins, la possibilite de concevoir et d'offrir en vente libre a une tres grosse
clientele des trousses de depistage peu couteuses (mil-me si les resultats ne
sont pas fiables et s'ils sont susceptibles d'etre mal interpretes) pourrait
inciter certaines compagnies americaines a faire des recherches dans ce
sens. Nous n'avons aucune idee des effets qu'une telle pratique pourrait
avoir si des produits de ce genre devaient ensuite etre mis en marche au
Canada .

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

reproduction. Au Canada, la niques de reproduction, et les gou-
grande majorite des recherches vernements devraient prendre de s
de ce genre sont concentrees mesures pour proteger les interets

vulnerables .
dans les universites et subven-
tionnees soit par les organismes
gouvernementaux crees a cett e
fin, soit par des fondations privees . En outre, aucune compagnie bio-
technologique canadienne ne fait de la recherche en therapie genique (voir
le chapitre 29) .

Compagnies d'equipement medical

L'equipement medical comprend les produits qui sont utilises a des
fins diagnostiques ou therapeutiques pour dispenser des soins de sante et
qui ne sont ni des drogues, ni des medicaments . D'apres le regroupement
des entreprises de ce secteur, 1'Association canadienne des fabricants
d'equipement medical (ACFEM), il se divise en plusieurs sous-groupes :

equipement de diagnostic ; equipement d'imagerie medicale et de therapie ;

fournitures medicales et chirurgicales ; equipement hospitalier; implants ;
et appareils et accessoires fonctionnels .

Environ 600 entreprises vendent de 1'equipement medical 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 a un marche canadien de 2,5 milliards de dollars
(voir le volume de recherche : Les nouvelles techniques de reproduction et
les systemes scientifique, industriel, scolaire et de securite sociale au
Canada) . La gamme va des bassins hygieniques aux tomometres et aux
systemes informatiques de donnees medicales. Enfin, 80 pour 100 de
1'equipement medical vendu au Canada est importe (surtout des Etats-
Unis) .

Dans le contexte des nouvelles techniques de reproduction, 1'equipe-
ment le plus important est le materiel de diagnostic (utilise en laboratoire
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pour mesurer les concentrations d'hormones), 1'equipement d'ultrasons, et
le materiel specialise employe pour la FIV et les autres formes de pro-
creation medicalement assistee . Selon les specialistes du domaine, il est
impossible, avec les donnees existantes, de mesurer quelle proportion du
secteur se consacre expressement aux nouvelles techniques de repro-
duction, mais elle est consideree comme vraiment infime .

Le sous-secteur de 1'equipement de diagnostic fabrique des produits
d'essai (souvent appeles « reactifs ),) utilises en laboratoire, de meme que de
1'equipement perfectionne et des auto-analyseurs servant a traiter les
echantillons analyses . Le volume total de la partie des « produits de
consommation )> de ce marche canadien est estime a 350 millions de
dollars. En depit d'une grande campagne de commercialisation que
certaines compagnies ont menee au cours des annees 1980 pour faire
mousser leurs gammes de produits d'analyse des hormones de fertilite
(alors considerees comme un creneau d'expansion possible), les ventes de
reactifs utilises a cette fin aujourd'hui ne totalisent qu'environ 2 pour 100
(sept millions de dollars) du marche annuel des produits medicaux de
consommation . Pour les entreprises qui ceuvrent dans ce domaine, les
tests d'evaluation de la fertilite ne sont qu'un tout petit marche specialise,
bien que, pour certaines d'entre elles, il puisse s'agir d'un creneau
important .

Le deuxieme sous-secteur du marche de 1'equipement medical qui
touche les nouvelles techniques de reproduction est celui de 1'equipement
a ultrasons . Il est utilise pour une forme d'imagerie desormais largement
repandue en medecine. Dans le domaine de la sante genesique des
femmes, on a le plus souvent recours a cette technique (1'echographie) pour
evaluer la grossesse, mais on 1'emploie aussi pour etudier l'infertilite (par
exemple pour examiner l'uterus et les trompes de Fallope) et pour controler
quotidiennement la maturation des ovules dans les ovaires, pendant les
cycles de FIV .

Au Canada, pour 1'ensemble de ses applications medicales, le marche
de 1'equipement ultrasonore a recemment ete estime a quelque 50 millions
de dollars par an, soit 32 millions de dollars en materiel vendu aux
hopitaux, le reste allant a des laboratoires gouvernementaux, des centres
de recherche universitaires et des cabinets de medecins . On utilise
couramment cet equipement dans de nombreuses specialites medicales et
chirurgicales, pour etablir un diagnostic, mais il n'y a pas de statistiques
sur la proportion de son utilisation qui est consacree aux problemes
genesiques .

Enfin, le troisieme sous-secteur qui nous interesse est celui de
1'equipement con(;u et fabrique expressement pour la F1V, 1'insemination
assistee et les actes connexes . Il s'agit notamment d'aiguilles d'aspiration
employees pour le prelevement d'ovocytes, de catheters (tubes) de transfert
de zygotes et de divers autres catheters pour 1'insemination ou la
procreation medicalement assistees . Le marche canadien total de ces
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articles est estime a environ 250 000 $ par annee, ce qui est si peu qu'il
n'apparait pas dans les donnees du secteur.

Il semble donc que le marche canadien des produits pouvant etre
utilises pour les nouvelles techniques de reproduction est infime et qu'il ne
constitue qu'une fraction du marche des compagnies pharmaceutiques et
biotechnologiques ainsi que des entreprises d'equipement medical . Bien
entendu, cela ne signifie pas que les compagnies ne sont pas animees par
le desir de faire des profits ou qu'elles offrent des produits lies aux
nouvelles techniques de reproduction par pure generosite . Bien au
contraire, comme dans n'importe quel secteur d'activite, leur objectif
consiste a tirer un rendement optimal de leurs investissements . II est
certain que le profit est forcement le principal facteur motivant les decisions
que les compagnies prennent au sujet de leurs activites de recherche, de
developpement et de commercialisation de produits, car elles ont toujours
pour but de faire de 1'argent en realisant des produits commercialisables,
aussi bien pour le marche des medicaments stimulateurs de la fertilite, qui
a toujours ete rentable2, que pour ceux des tests genetiques et de
1'equipement medical .

Il faut d'ailleurs situer les compagnies pharmaceutiques et biologiques
et les fabricants d'equipement medical du Canada' dans le contexte de
1'economie mondiale . En effet, la plupart sont des filiales d'entreprises
etrangeres basees aux Etats-Unis ou en Europe . Le marche mondial des
medicaments stimulateurs de la fertilite serait d'environ un demi-milliard
de dollars par annee3, ce qui signifie que, avec 16 millions de dollars, le
marche canadien represente 3,2 pour 100 de 1'ensemble. Autrement dit,
les decisions sur le developpement et la commercialisation des produits des
filiales canadiennes sont influencees par des compagnies meres qui ont leur
siege social a 1'etranger, voire carrement prises par ces dernieres . En outre,
la plus grande partie des travaux de recherche, de developpement et de
mise a 1'essai des medicaments ou des appareils nouveaux se deroule a
1'exterieur du Canada ; seule la commercialisation se fait ici. Les
multinationales font leurs recherches la ou elles ont des installations et ou
c'est le plus rentable . Le Groupe Ares-Serono, par exemple, depense 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 lies aux nouvelles techniques de reproduction souleve
d'importantes questions .

Interets commerciaux dans les services lies aux nouvelles
techniques de reproductio n

La deuxieme grande categorie d'interets commerciaux qui nous
interesse correspond aux entreprises a but lucratif qui fournissent des
services lies aux nouvelles techniques de reproduction . Elle comprend les
laboratoires commerciaux, les banques de sperme commerciales, les
cliniques privees (c'est-a-dire commerciales) de FIV et de preselection du
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sexe, et les agences commerciales offrant des services de meres porteuses
(maternite de substitution) .

Tests medicaux dans les laboratoires commerciaux

Les laboratoires medicaux fournissent toute une gamme de services
de tests de diagnostic, de la simple analyse de sang et d'urine a des tests
plus specialises . Us peuvent etre sans but lucratif et associes a des
hopitaux ou a des services d'hygiene publique, ou encore etre des
entreprises commerciales a but lucratif. Les laboratoires commerciaux font
des tests medicaux sur demande ecrite d'un medecin, auquel cas ils sont
payes par les regimes provinciaux d'assurance-maladie .

Le marche total des tests medicaux realises dans des laboratoires
commerciaux au Canada a ete estime a environ 700 millions de dollars par

annee. La plus grande partie de ces tests commerciaux se fait en Ontario
(certaines provinces n'ont pas un seul laboratoire commercial) . D'apres
l'information que nous avons recueillie, les laboratoires commerciaux
n'offriraient que tres peu de services lies aux nouvelles techniques de
reproduction. En principe, ils en fourniraient deux seulement, mais deux
importants : le depistage genetique et celui de l'infertilite . Pour le moment,
au Canada, il n'y a toutefois pas de depistage genetique effectue par des
laboratoires commerciaux ; tout le depistage genetique moleculaire est fait
par les universites, les hopitaux d'enseignement ou les centres de genetique
subventionnes par 1'Etat. Aux Etats-Unis, par contre, le depistage
genetique 'commercial est une industrie dont le chiffre d'affaires s'eleve
a 150 millions de dollars par an, et elle est en pleine expansion .

Les laboratoires commerciaux canadiens sont parfois appeles a faire
des tests lies a Devaluation de la fertilite et a la procreation assistee, mais
cela ne represente qu'un infime pourcentage de 1'ensemble de leurs activites
au Canada. D'apres une de nos sources, les tests d'infertilite effectues
dans ces etablissements representeraient 7,5 millions de dollars par an,
soit environ 1 pour 100 du total . Par exemple, les tests de fertilite de la
plus grosse entreprise de laboratoires commerciaux du Canada (MDS
Laboratories) ne generent que de 1 a 2 pour 100 de ses rentrees . Le
nombre des tests de fertilite des laboratoires commerciaux a augmente
pendant les annees 1980, mais il s'est maintenant stabilise . C'est peut-etre
en partie du au fait que certains medecins exercant dans des cliniques de
FIV privees se sont equipes de leurs propres laboratoires .

Services de procreation medicalement assistee des cliniques
commerciales

Les laboratoires commerciaux sont devenus dans certaines provinces
un volet bien etabli du systeme de soins de sante ; leurs services y sont
payes par le regime provincial d'assurance-maladie . Toutefois, la plupart
des autres entreprises commerciales liees aux nouvelles techniques de
reproduction sont a but lucratif et en marge du systeme des soins de sante,
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car elles facturent leurs services non assures directement aux patients .
Elles comprennent les cliniques commerciales de FIV et de preselection du
sexe, ainsi que les banques commerciales de sperme .

Cliniques commerciales de fecondation in uitro : Dans la pratique, la
distinction entre les cliniques commerciales et non commerciales n'est ni
claire, ni facile . Dans le domaine des soins de sante, on peut distinguer
trois categories d'activites : a but lucratif (compagnies pharmaceutiques),
sans but lucratif (hopitaux) et pas exclusivement a but lucratif (cabinets de
medecins ou cliniques medicales) . Cela dit, cette . derniere categorie
comprend les cliniques ou le medecin 1) est un employe salarie (d'un
hopital ou d'une universite) ; 2) tire son revenu uniquement du rembourse-
ment par le regime 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 medicaments), 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 medecins en cause n'en
tirent aucun revenu additionnel . Une enquete de la Commission a revele
que, d'apres cette definition, 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 affiliees a un hopital
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 (a Scarborough, en Ontario) ; et enfin 1'Institut de
medecine de la reproduction de Montreal (IMRM) Inc .

Des medecins sont proprietaires des trois premieres 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,
etant donne que la FIV est un service assure seulement en Ontario .
Toutefois, la somme que les quatre cliniques exigent de leurs patients
couvre non seulement le cout de l'intervention, mais comprend aussi une
part de benefices pour la clinique, une partie etant un revenu verse aux
medecins a titre d'honoraires ou constituant un revenu d'investissement
pour les proprietaires . En 1991, ces quatre cliniques ont traite environ le
quart (640 des 2 494) des patientes ayant subi une FIV au Canada .

Banques commerciales de sperme : Notre enquete a revele qu'il y a quelque
15 banques de sperme au Canada, dont quatre a but lucratif . Les autres
sont affiliees a des hopitaux ou a des hopitaux d'enseignement ou
universitaires. Les donneurs touchent en moyenne 75 $ par echantillon .
Cette somme est habituellement consideree comme un dedommagement,
pour le temps du donneur et les inconvenients qu'il subit, plutot que
comme paiement du sperme lui-meme . Une fois traite, 1'echantillon de
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sperme est divise en ((unites d'insemination o ; il n'est pas rare qu'un
echantillon donne de huit a dix de ces unites, qui sont ensuite vendues a
des medecins traitant 1'infertilite . Une banque de sperme torontoise
demande aux medecins de 100 $ a 150 $ 1'unite4 . Un echantillon de 75 $
peut donc rapporter 1 000 $ a la banque de sperme .

La difference entre la somme versee au donneur et le prix exige par la
banque de sperme pour ses unites d'insemination ne constitue pas un

benefice net . Il faut tenir compte des couts d'analyse, de congelation et de
decongelation du sperme, de la tenue des dossiers et de la distribution .
Quoi qu'il en soit, les banques de sperme commerciales realisent des profits
en vendant du sperme aux medecins. Certains medecins peuvent aussi
majorer le prix de 1'unite d'insemination qu'ils vendent a leurs patientes,
pour couvrir une partie des frais generaux de leur clinique . Le cout pour
la patiente varie enormement, mais il est en moyenne de 300 $ a 400 $ par
cycle, ce qui comprend deux ou trois inseminations .

Il y a tres peu d'information publiee 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 americaines . Aux Etats-Unis, le chiffre
d'affaires de l'industrie de 1'insemination assistee s'eleverait a 164 millions
de dollars par annee, d'apres un sondage qui a ete realise en 1987 par
1'Office of Technology Assessment5, et qui portait a la fois sur les benefices
des banques de sperme et sur ceux des medecins offrant des services
d'insemination artificielle . Une banque commerciale americaine, la
California Cryobank de Los Angeles, conserve a elle seule 100 000
echantillons de sperme congele et expedie 2 300 fioles par mois . Aux

Etats-Unis, ce secteur d'activite est si peu reglemente 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 1'American Association of Tissue
Banks, mais 12 seulement sont agreees par cette association . La situation
qui existe aux Etats-Unis risque de se produire au Canada en 1'absence de

toute reglementation .

Cliniques commerciales de preselection du sexe : En 1973, un chercheur
americain, Ronald Ericsson, a decouvert une technique qui permet de
separer le sperme de maniere a produire des echantillons plus riches en
chromosomes Y(determinant du sexe masculin) ou en chromosomes X
(determinant du sexe feminin) . Selon lui, les femmes qui desirent avoir un
gar~on (ou une fille) et qui sont inseminees avec du sperme traite selon
cette technique augmentent de 69 pour 1001eurs chances d'avoir une fille
et de 71 a 76 pour 100-leurs chances d'avoir un garcon . Ses pretentions

n'ont toutefois pas ete verifiees par des chercheurs independants .
Cette technique de traitement du sperme a ete brevetee et franchisee

a 57 cliniques americaines qui se specialisent dans ce service et qu'on
appelle souvent des « cliniques de preselection du sexe » . Au Canada, ce
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genre de clinique n'a pas suscite autant d'interet . Une clinique qui utilise
cette technique a neanmoins ouvert ses portes en 1987 et une autre 1'a
imitee recemment, les deux etant situees a Toronto . La procedure de
preselection du sexe n'est pas payee par les regimes provinciaux
d'assurance-maladie ; elle coute environ 500 $ 1'insemination .

Autres services commerciaux

Aux Etats-Unis, il existe au moins deux autres types de services
commerciaux lies aux nouvelles techniques de reproduction . Le premier est
offert par des cliniques de determination du sexe du foetus qui utilisent
1'echographie pour fournir ce diagnostic prenatal aux couples susceptibles
d'opter pour un avortement si le fcetus n'est pas du sexe souhaite . Un
medecin americain a meme fait breveter une technique permettant de
determiner le sexe du foetus apres 12 a 14 semaines de gestation et il a
ouvert plusieurs cliniques offrant ce service, dont une situee juste au sud
de la frontiere canado-americaine, pres de Vancouver, ou il espere attirer

une clientele canadienne . Il n'y a pas de cliniques de ce genre au Canada,
et le medecin en question n'est pas autorise a exercer la medecine en
Colombie-Britannique .

Enfin, il existe aux Etats-Unis des agences commerciales de maternite
de substitution qui offrent des contrats de maternite de substitution aux
couples desireux de retenir les services d'une femme qui concevra et
portera jusqu'a terme un enfant qu'elle leur cedera ensuite . Pour agir
comme intermediaires, ces agences peuvent exiger des dizaines de milliers
de dollars . 11 n'y a pas d'agences de ce genre au Canada, et leurs activites
seraient probablement illegales en vertu des lois provinciales sur 1'adoption
(voir le chapitre 23) .

Role . optimal et reglementation des interets commerciau x

Nous venons de voir que les produits lies aux nouvelles techniques de
reproduction ne constituent qu'une infime fraction des marches des
produits pharmaceutiques et biotechnologiques ainsi que de celui de
1'e4uipement medical, et qu'ils ne sont pas consideres comme des priorites
de recherche et de developpement par la plupart des compagnies de ces
secteurs. En outre, la plupart des services lies aux nouvelles techniques
de reproduction sont fournis par 1'intermediaire des regimes de soins de
sante subventionnes par 1'Etat . Il existe au Canada quatre banques de
sperme commerciales, quatre cliniques commerciales de FIV et deux
cliniques commerciales de preselection du sexe . Il n'y a chez nous ni

agence commerciale de maternite de substitution ni clinique de
determination du sexe du fovtus . Neanmoins, rien ne garantit que la
situation ne changera pas, et meme des interets commerciaux limites
peuvent influer nettement sur le developpement et la diffusion des
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nouvelles techniques de reproduction . De plus, ces interets pourraient
devenir beaucoup plus importants, comme ils le sont aux Etats-Unis, car
les decouvertes techniques de 1'etranger pourraient etre importees au
Canada, et les produits et services lies aux nouvelles techniques de
reproduction pourraient finir par generer des profits dans notre pays. Bref,
des interets commerciaux risquent d'exploiter ces secteurs a leur guise a
moins que des mecanismes de protection et des reglements ne soient
etablis. Notre societe doit bien reflechir au role optimal des interets
commerciaux ainsi qu'aux mecanismes les plus susceptibles de garantir
qu'ils ne depassent pas les limites voulues et qu'on adopte des reglements
pour assurer une surveillance et proteger les interets vulnerables . Nous
avons la possibilite d'agir maintenant ; a nous de nous en prevaloir .

Les commissaires estiment
qu'il faut tenir compte de neu f

facteurs importants pour deter- Notre societe doit bien reflechir au role
miner le role des interets com- optimal des interets commerciaux ainsi
merciaux. Nous avons retenu qu'aux mecanismes les plus suscep-
ces facteurs dans notre etude tibles de garantir qu'ils ne depassent
des possibilites de reglementa- pas les limites voulues et qu'on adopte
tion et dans les recommainda- des reglements pour assurer une sur-
tions que nous avons formulees veillance et proteger les interets vulne-

darns la partie II de notre rap- rables . Nous avons la possibilite d'agir

port . Ces neuf facteurs sont les maintenant ; a nous de nous en preva-

suivants : priorites de la re- loir
.

cherche; examen ethique de la
recherche; essais des produits
et des services ; commercialisation ; conflits d'interets ; subventions versees
par 1'Etat aux cliniques privees ; acces; chosification; et transfert
technologique . Nous en donnons un aperru general dans les pages qui
suivent, et nos recommandations detaillees a leur sujet figurent dans les
chapitres suivants, dans la partie traitant plus particulierement des
techniques ou des interventions auxquelles ils sont lies .

Priorites de la recherche

Les societes commerciales decident 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 generer des profits . Par exemple,
les compagnies pharmaceutiques ne financent des recherches sur
1'infertilite que s'il est vraisemblable qu'elles meneront a la mise au point
d'un nouveau medicament brevetable ou d'un autre produit eventuellement
lucratif lies aux nouvelles techniques de reproduction .

Or, bien des types de recherche qui pourraient etre utiles aux
Canadiens et aux Canadiennes n'ont guere de chances de deboucher sur
des produits ou des services lucratifs . Ainsi, une grande partie de la
recherche sur les causes et la prevention de 1'infertilite ne menera
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vraisemblablement pas d la mise au point d'un medicament, d'un appareil
ou d'un service commercial vendable. Pourtant, comme nous 1'avons
montre dans notre expose sur 1'ethique du souci d'autrui, il est
generalement preferable de prevenir une maladie, lorsque c'est possible,
plutot que de la traiter avec des medicaments ou en recourant a la
chirurgie une fois qu'elle a deja fait du mal .

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

pour les interets commerciaux Les types de recherche les plus impor-
ne sont peut-etre pas toujours tants pour les interets commerciaux ne
ceux qui ont le plus d'impor- sont peut-etre pas toujours ceux qui
tance pour la population cana- ont le plus d'importance pour la popu-
dienne . Si les interets commer- lation canadienne . La societe devrait
ciaux etaient en mesure de se montrer vigilante et essayer d'em-
determiner les priorites de la pecher que des interets prives ne se
recherche medicale au Canada, rendent maitres du processus de la

celles-ci pourraient etre faus- recherche publique . Les universites
et les organismes de recherche sub-

sees. La societe devrait se mon- ventionnes par 1'Etat doivent en etre
trer vigilante et essayer d'em- conscients . Leurs decideurs de'vraient
pecher que des interets prives toujours avoir cela a 1'esprit et en tenir
ne se rendent maitres du pro- compte dans leur approche .
cessus de la recherche publique .
Depuis 1'adoption de la nouvelle
loi federale sur les brevets, les compagnies pharmaceutiques doivent
desormais engager d'importantes sommes dans la recherche au Canada .
Si cet argent est canalise vers le Conseil de recherches medicales et vers les
universites, particulierement a une epoque ou les ressources publiques
consacrees a la recherche stagnent ou declinent, le processus decisionnel
sur les priorites de la recherche dans ces etablissements risque d'etre
fausse. La possibilite d'obtenir de 1'argent des compagnies pharmaceu-
tiques peut inciter les interesses a orienter la recherche de fagon qu'elle
mene a des applications pouvant etre rentables pour ces entreprises . Les
universites et les organismes de recherche subventionnes par 1'Etat doivent
en etre conscients . Leurs decideurs devraient toujours avoir cela a 1'esprit
et en tenir compte dans leur approche .

Le plus inquietant, c'est que notre perception des causes et du
traitement de la maladie pourrait etre deformee parce que la recherche
serait motivee par des considerations purement commerciales . Les facteurs
determinants de la maladie sont extremement complexes, etroitement
relies, et ils sont indissociables de leur contexte social, comme nous 1'avons
vu au chapitre 4. N'examiner qu'un seul membre de 1'equation - celui qui
pourrait supposer un traitement pharmaceutique - c'est avoir de la sante
et de la maladie une perception aussi simpliste qu'inacceptable .

Il faut donc envisager avec beaucoup de prudence 1'acceptation de
subventions assorties de conditions par les universites et les organismes
publics. Dans ses discussions avec la Commission, 1'Association
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canadienne de l'industrie du medicament a declare que, en vertu de la
legislation fiscale actuelle, les recherches que ses membres subventionnent
doivent satisfaire a certains criteres : elles doivent, dans une certaine
mesure, etre liees a leurs activites commerciales . Il faudrait analyser la
situation et, au besoin, modifier la loi afin que 1'argent que les compagnies
pharmaceutiques versent inconditionnellement a certains grands orga-

nismes publics de financement de la recherche puisse quand meme leur
valoir des credits d'impot .

Non seulement les ressources financieres considerables dont
l'industrie pharmaceutique dispose pour la recherche et la mise au point
de nouveaux medicaments (comparativement aux ressources publiques
plus limitees pour la recherche fondamentale sur la procreation) risquent-
elles d'influer sur les activites de recherche, mais elles pourraient aussi
nous amener a mettre 1'accent sur les methodes de traitement et a negliger
d'autant la recherche sur les mesures preventives . La distinction entre la
recherche sur les causes et la prevention de la maladie et celle qui a pour
obj et la decouverte de nouveaux medicaments brevetables n'est pas entiere-
ment claire. En effet, certains produits pharmaceutiques, notamment les
vaccins, sont utilises expressement pour la prevention, tandis que d'autres
(tels les antibiotiques) servent a empecher la progression du mal et, par
consequent, a prevenir des problemes de sante plus graves . Ainsi, un
vaccin contre les infections a chlamydia (voir le chapitre 10) serait a la fois
rentable et tres utile . Certaines recherches sur les medicaments visent une
meilleure comprehension des processus pathologiques sous-jacents, et
cette comprehension, qui peut aboutir a la mise au point d'un nouveau
medicament, vient aussi enrichir la masse des connaissances scientifiques,
qui pourront a la longue produire des methodes pour prevenir ou soigner
la maladie le mieux possible, sans 1'administration de medicaments .

A 1'heure actuelle, le secteur prive fournit une proportion relativement
negligeable des fonds consacres a la recherche biomedicale dans les
universites et les hopitaux universitaires du Canada . En 1989-1990,
577 millions de dollars ont ete consacres a 1'ensemble des recherches
biomedicales realisees dans les facultes de medecine du Canada6 . Le
secteur prive 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 federal, des gouvernements provinciaux et des
fondations sans but lucratif. (Le secteur prive fait aussi ses propres
recherches, et l'on estime que, en 1990, il aurait consacre 237 millions de
dollars a des recherches dans les domaines medical et pharmaceutique' .)
A lui seul, le Conseil de recherches medicales du Canada, qui est subven-
tionne par le gouvernement federal, finance 30 pour 100 de la recherche
biomedicale qui se fait dans les universites canadiennes . Les organismes
publics veillent a ce que les besoins de la population canadienne au
chapitre de la sante, et non pas la recherche de profits, restent le principal
determinant des priorites de la recherche medicale dans nos universites .
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A cause de la situation economique actuelle, le gouvernement a
restreint la croissance du financement de la recherche, et les imperatifs
commerciaux risquent d'inflechir de plus en plus la recherche medicale de
demain. Cette question revient constamment dans notre rapport . Nous
avons donc formule des recommandations visant a garantir que l'interet
public sera protege lorsqu'on determinera les priorites de la recherche

medicale . Nous avons aussi expose des moyens de mieux employer les
fonds publics consacres a la recherche, afin de cibler les domaines de la
recherche medicale qui sont negliges par 1'entreprise . Nous recommandons
que, dans certains cas, celle-ci soit encouragee a participer au financement
de la recherche payee avec les fonds publics ou qu'elle soit tenue de le faire .

Nous croyons que les socie-
tes commerciales peuventjouer

un role legitime dans la re- Nous croyons que les societes commer-
cherche medicale au Canada, ciales peuvent jouer un role legitime
mais que des mesures concretes dans la recherche medicale au
s'imposent si nous voulons que Canada, mais que des mesures con-
leur participation ne fausse pas cretes s'imposent si nous voulons que
les priorites et les activites de leur participation ne fausse pas les
recherche des universites et des priorites et les activites de recherche
organismes finances a meme les des universites et des organismes

fonds publics
. Nous avons parle finances a meme les fonds publics .

du financement et des priorites
de la recherche, et formule de s
recommandations a ce sujet tout au long de la partie II, dans l'optique de
la prevention de 1'infertilite, de la procreation medicalement assistee et du
diagnostic prenatal, ainsi que de la recherche sur le zygote et 1'embryon
humains et sur l'utilisation de tissu fcetal .

Examen ethique de la recherche

La plus grande partie des recherches medicales faites au Canada sur
des sujets humains est approuvee par des comites locaux d'ethique en
matiere de recherche . Ces comites evaluent les aspects scientifiques de la
recherche envisagee, en fonction de principes d'ethique (par exemple savoir
si la methode employee pour obtenir le consentement eclaire des
participants a la recherche est convenable) . L'obligation pour les
chercheurs de faire approuver leurs recherches par ces comites est une
bonne garantie que la recherche medicale respecte les interets de ses sujets
et de la societe dans son ensemble .

Toutes les recherches medicales portant sur des sujets humains et
subventionnees par 1'Etat doivent etre approuvees par un comite d'ethique
en matiere de recherche . Les universites et les hopitaux imposent la meme
condition pour les recherches realisees chez eux . Toutefois, comme ces
examens ethiques ne sont pas, prescrits par la loi, il se peut que certaines
recherches medicales importantes ne fassent pas l'objet d'un examen
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suffisant . C'est particulierement le cas pour la recherche subventionnee
par des entreprises et effectuee ailleurs que dans des hopitaux ou des
universites . Par exemple, les recherches de ce genre qui sont faites par des
medecins dans leur cabinet ou les recherches maison des entreprises
commerciales elles-memes peuvent echapper a 1'examen d'un comite
d'ethique en matiere de recherche .

Nous sommes fermement
convaincues que la recherche
sur des sujets humains subven- Nous sommes fermement convaincues
tionnee par des societes com- que la recherche sur des sujets hu-
merciales devrait etre soumise mains subventionnee par des societes
au meme examen ethique que si commerciales devrait etre soumise au

meme examen ethique que si elle etait
elle etait subventionnee par subventionnee par 1'Etat .
1'Etat . D'ailleurs, puisque son
but ultime est lucratif, il es t
d'autant plus important qu'elle soit sournise a 1'approbation d'un comite
d'ethique independant . Nous avons donc fait, dans toute la partie II, des
recommandations pour que les recherches medicales subventionnees par
des societes commerciales soient aussi approuvees par un comite d'ethique .
Darts ce contexte, la recherche medicale visee est non seulement celle qui
fait appel a des sujets humains, mais celle qui porte sur des zygotes
humains et qui necessite 1'utilisation de tissu fcetal .

Nous avons deja dit qu'une
grande partie de la recherch e

sur les produits lies aux nou- Puisque le but ultime [de cette re-
velles techniques de reproduc- cherche] est lucratif, il est d'autant
tion se fait a 1'exterieur du plus important qu'elle soit soumise a
Canada. Or, darts certains 1'approbation d'un comite d'ethique
pays, il n'existe pas de comites independant .

d'ethique en matiere de re-
cherche, ce qui signifie que les
compagnies pourraient tenter de contourner les principes d'ethique des
pays developpes en mettant des medicaments ou de 1'equipement a 1'essai
dans des pays en developpement, ou les normes de securite et de
consentement eclaire ne sont pas aussi rigoureuses .

On reconnait generalement qu'il y a eu des abus dans le passe, dans
le cas de certains medicaments comme les contraceptifs, mais l'industrie
pharmaceutique nie qu'il y en ait encore aujourd'hui . Nous avons ete
incapables de trouver des preuves ou des documents concernant 1'existence
de telles pratiques . 11 serait bien entendu inacceptable que les experiences
se fassent aux depens des femmes des pays en developpement, alors que
ce sont les citoyennes relativement privilegiees des pays occidentaux qui en
beneficieront . Pour aider a prevenir pareille situation, le Canada a la
responsabilite morale de veiller a ce que les medicaments stimulateurs de
la fertilite - et les nouvelles techniques de reproduction en general -
soient mis au point et employes d'une maniere responsable aussi bien au
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I

Canada qu'a 1'etranger. Nos recommandations sur le role que le Canada
devraitjouer a 1'echelle internationale pour empecher le recours abusif aux
nouvelles techniques de reproduction sont presentees plus loin dans cette
;partie de notre rapport .

Conflits d'interets dans ce rtaines situation s

Corrime nous 1'avons explique au debut de ce chapitre, la presence de
societes commerciales dans la mise en oeuvre des nouvelles techniques de
reproduction donne lieu a des conflits d'interets ; les interets vulnerables
doivent etre proteges pour que nous puissions arriver a un reglement
convenable de ces conflits. Si les compagnies pharmaceutiques
commencent a participer a la prestation des services lies aux techniques de
reproduction, il en resultera un conflit dans lequel les interets vulnerables
risquent de ne pas etre proteges . Ainsi, une organisation a but lucratif qui
fonderait ou acheterait une clinique de traitement de l'infertilite, ce qui lui
permettrait de decider de sa politique du point de vue clinique, ne serait
pas soumise aux mecanismes de controle et de suivi de la profession ou
guidee par des attentes sociales et personnelles (contrairement aux
medecins, en principe) qui l'inciteraient a donner preseance aux interets
des patients et patientes . Il y aurait un conflit d'interets analogue, sans
aucune protection des interets vulnerables, si des compagnies
pharmaceutiques creaient ou finan~aient directement des bases de donnees
ou des repertoires pour assurer le suivi des resultats des medicaments
stimulateurs de la fertilite administres . C'est pour cette raison qu'un
mecanisme d'intervention independant s'impose pour canaliser pareil

financement.
Dans le meme ordre d'idees, lorsque des cliniques commerciales de

FIV sont proprietaires de laboratoires qui offrent un service de tests de
fertilite, ou que des medecins proprietaires de laboratoires peuvent y
envoyer des patients pour qu'ils subissent des tests, des conflits d'interets
surviennent . Il faut alors assurer la protection des interets vulnerables en
reglementant les activites commerciales de facon que le conflit puisse se
regler comme il se doit.

Les commissaires sont convaincues que 1'interet des Canadiens et des
Canadiennes ne sera pas bien servi si l'on permet a ces conflits d'interets
de persister sans adopter une reglementation pour les contr6ler. 11 West
pas realiste de s'attendre que des entreprises a but lucratif se reglementent
elles-memes d'une fa~on susceptible de reduire leurs profits . Nous avons

donc fait des recommandations dans cette optique sur la propriete et la
gestion des cliniques, des bases de donnees sur les traitements, et des

laboratoires .
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Essais des produits et des services '

La question des essais de securite et d'efficacite des produits et des
services est un bon exemple des conflits d'interets lies a la mise au point
et a l'utilisation des techniques medicales ; les interets des entreprises
commerciales et ceux des gens qui ont besoin de traitements ne coincident
pas exactement .

Pour les entreprises commerciales, en 1'absence d'obligations imposees
par la loi, c'est la quete de profits qui determine le choix des produits
faisant l'objet de recherches et le serieux des essais de securite et
d'efficacite . Bien qu'il soit souvent dans 1'interet de ces compagnies de faire
plus d'essais et de suivi qu'elles ne sont legalement tenues d'en faire, on ne
peut s'attendre qu'elles fassent volontairement la recherche et le suivi a
long terme necessaires pour garantir que les nouveaux medicaments,
appareils ou services soient surs et efficaces, lorsqu'ils sont utilises par une
clientele nombreuse pendant une longue periode . Toutefois, il est
manifestement dans 1'interet 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, etant donne qu'elles risquent d'etre poursuivies en
justice, de voir leur reputation ternie et de perdre des ventes si elles
mettent sur le marche des produits et des services dangereux ou
inefficaces . Toutefois, ces deux motivations ne sont pas suffisantes pour
proteger la sante de la population canadienne . Le gouvernement federal
doit aussi exiger des essais et un suivi suffisants des produits et des
services lies aux nouvelles techniques de reproduction, pour proteger les
interets des patients et patientes .

Pour le moment, la reglementation sur les essais des produits et des
services medicaux varie beaucoup . Par exemple, les produits pharma-
ceutiques, y compris les medicaments stimulateurs de la fertilite, doivent
etre approuves par le gouvernement federal avant d'etre mis sur le marche .
Les compagnies pharmaceutiques doivent prouver que le medicament offert
est efficace et sans danger avant d'obtenir cette approbation (voir le
chapitre 18) . Le suivi a long terme des resultats de l'utilisation de medica-
ments fait cependant gravement defaut, et les analyses diagnostiques ne
font pas systematiquement l'objet d'une reglementation rigoureuse . En
effet, la reglementation n'exige le depot des resultats des essais et
1'approbation avant la mise en marche que pour une infime fraction des
appareils medicaux et des analyses diagnostiques en vente aujourd'hui .
Rien n'exige que les nouveaux services, par exemple les techniques de
procreation medicalement assistee, fassent l'objet d'essais et soient
approuves avant d'etre offerts par des cliniques commerciales, s'ils sont
fournis par des medecins .

Nous estimons qu'il faut absolument proceder a des essais et a un
suivi suffisants pour tous les produits et services lies 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'ameliorer la procedure d'approbation des medicaments . Nous
proposons aussi un systeme de reglementation de la prestation des services
de procreation medicalement assistee et de diagnostic prenatal . De plus,
la commission nationale sur les techniques de reproduction dont nous
recommandons la creation serait chargee d'approuver les nouvelles
procedures et les nouveaux services avant qu'ils soient mis en ceuvre dans
des cliniques dument autorisees. Enfin, nous recommandons un systeme
de tenue de dossiers et de couplage de donnees qui permettrait un meilleur
suivi a long terme .

Commercialisation des produits et des service s

Une fois qu'un produit est mis au point ou une clinique commerciale
etablie, les compagnies emploient des strategies de commercialisation d'une
efficacite eprouvee pour recuperer leur investissement et optimiser leurs
profits .

A cet egard, certains se sont demande notamment si les compagnies
fournissaient aux medecins et aux patients l'information objective dont ils
ont besoin pour prendre une decision eclairee . D'autres se sont aussi
demande si l'information communiquee par les compagnies pharmaceu-
tiques aux medecins et aux pharmaciens etait exacte et complete . De
meme, certains ont dit craindre que les cliniques commerciales de Fly et
de preselection du sexe ne donnent pas a leurs futurs patients suffi- .
samment d'information objective et de counseling impartial pour garantir
qu'ils prendront une decision en toute connaissance de cause .

Un choix eclaire est impossible sans une information complete, exacte
et objective, et les medecins aussi bien que les patients doivent avoir acces
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
necessite d'un counseling impartial et la communication d'information
independante par la commission nationale . sur les techniques de
reproduction et par le gouvernement federal .

Egalite 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 . 11 en resulte un systeme a deux paliers, ou 1'acces aux
services est fonction de la capacite de payer .

La Commission s'oppose avec energie a 1'emergence d'un systeme de
services de sante de ce genre . Selon nous, tous les services medicaux surs,
efficaces et conformes a 1'ethique devraient autant que possible etre
couverts par les regimes provinciaux d'assurance-maladie . Certains des
services actuellement fournis ne sont ni surs, ni conformes a 1'ethique ; ils
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ne devraient donc pas etre fournis du tout . D'autres n'ont pas fait leurs
preuves; ils ne devraient pas etre offerts comme traitements tant qu'on
n'aura pas demontre qu'ils sont
efficaces et sans danger. Cela
dit, notre examen de l'informa- La Commission s'oppose avec energie a
tion recueillie et notre evalua- 1'emergence d'un systeme de services

tion ethique nous ont amenees de sante de ce genre . Selon nous, tous
a conclure que certaines tech- les services medicaux surs, efficaces et
niques de reproduction de- conformes a 1'ethique devraient autant
vraient etre assurees par le sys- que possible etre couverts par les re-
teme de services de sante que gimes provinciaux d'assurance-mala-

die . Certains des services actuelle-
1'Etat finance. Les commis- ment fournis ne sont ni surs, ni con-
saires ont pu constater qu'avoir formes a 1'ethique; ils ne devraient
des enfants est un element done pas etre fournis du tout. D'au-
important de la vie . La possibi- tres Wont pas fait leurs preuves; ils ne
lite d'en avoir n'est ni un luxe, devraient pas etre offerts comme traite-
ni un caprice, et il s'ensuit que, ments tant qu'on n'aura pas demontre
pour les personnes qui sont in- qu'ils sont efficaces et sans danger.

fertiles, des services efficaces de
procreation medicalement assis-
tee sont tout aussi importants, voire plus importants que bien d'autres ser-
vices deja assures par le systeme de soins de sante . Nous concluons par
consequent que s'il existe des interventions efficaces et sans danger, qui
peuvent etre fournies a un cout raisonnable, elles devraient 1'etre par
1'intermediaire de ce systeme . En outre, 1'egalite d'acces aux services
medicaux legitimes est un principe fondamental du systeme canadien de
soins de sante, et c'est dans cette optique que nous avons formule des
recommandations sur le financement des services et sur la delivrance de
permis aux cliniques .

Subventions de I'Etat aux cliniques privee s

Certains sont d'avis que les cliniques commerciales fonctionnent
parallelement au systeme de services de sante subventionne par 1'Etat et
qu'elles le completent . A leurs yeux, ce systeme fournit a tous les services
medicalement necessaires en fonction de leurs besoins medicaux, tandis
que les cliniques commerciales fournissent ce qu'ils considerent comme des
services optionnels a ceux et celles qui sont disposes a les payer .
Autrement dit, les cliniques commerciales n'auraient aucune incidence sur
le systeme public de soins de sante, car elles ne feraient que fournir les
services supplementaires que celui-ci West pas dispose a assurer .

Les commissaires rejettent carrement une telle idee . Ii existe
d'excellents arguments pour que les interventions approuvees n'aient lieu
que dans des cliniques autorisees et subventionnees par 1'Etat ; le principal,
c'est qu'il y a des indices convaincants que les cliniques commerciales
imposent de nombreux couts caches au systeme public de services de
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sante. Par exemple, bien que la fecondation in vitro et le transfert
d'embryons ne soient pas un service assure dans la plupart des provinces,
c'est le systeme de soins de sante qui paie le cout des analyses de labo-
ratoires inevitables en 1'occur-
rence. De meme, c'est ce sys-
teme qui doit assumer les couts
des naissances multiples qui
resultent souvent de l'utilisation
des inducteurs de 1'ovulation
administres dans les cliniques
privees de F1V. En outre, pour
controler les activites de ces cli-
niques et s'assurer qu'elles res-
pectent les normes de securite et
de consentement eclaire, 1'Etat
doit mobiliser des ressources, et
il doit en consacrer d'autres aussi
a la formation de leur personnel
medical et infirmier .

II y a des raisons tres se-
rieuses d'empecher les cliniques

privees ou les entreprises com-
merciales d'offrir des tests gene-
tiques ou des techniques de
reproduction directement a la
population . Ces services doivent
en effet s'inscrire dans un cadre
social donne, et il est essentiel
d'en controler la qualite et la
prestation pour proteger ceux et
celles qui les utilisent . Prenons
1'exemple des services de coun-
seling qui coutent cher parce
qu'ils mobilisent le temps d'un
professionnel . Dans une entre-
prise privee, cet aspect du service
risque d'etre minimise . Les auto-
rites gouvernementales ont la
responsabilite de s'assurer que ce
genre de service ne soit pas
fourni qu'a titre exceptionnel
dans le prive .

M_

La motivation principale de l'industrie
pharmaceutique est la meme que celle
de toute autre entreprise commerciale,
c'est-a-dire rentabiliser ses place-
ments . [ . . .] Cela nous amene a nous
demander si certaines NTR ne
devraient pas etre offertes par le
secteur prive. II existe des chaines de
cliniques privees aux Etats-Unis, et
I'equilibre entre le secteur public et le
secteur prive pourrait pencher en leur
faveur. Si tel etait le cas, nous
devrions alors envisager non seule-
ment une .industrie pharmaceutique a
but lucratif, mais aussi une industrie
privee a but lucratif qui, dans les faits,
utilise les produits de l'industrie
pharmaceutique.

Dans de telles circonstances, il me
semble que les problemes de sur-
veillance et d'utilisation judicieuse de-
viennent encore plus aigus . Nous
avons affaire, a I'heure actuelle, a des
medecins qui veulent offrir le meilleur
service possible a leurs patients, et qui
ne sont limites que par le temps, les
efforts et I'information dont ils dis-
posent ; il s'agit de medecins dont les
interets different, jusqu'a un certain
point, de ceuxdes fabricants de pro-
duits pharmaceutiques .

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

I

Parce que 1'Etat subventionne deja de bien des fa~ons les activites des
cliniques commerciales a but lucratif qui fournissent des services non
assures a leur clientele, nous estimons qu'il s'agit la d'un mauvais usage
des ressources publiques, qui devraient etre consacrees exclusivement a la
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prestation de services medicaux consideres comme efficaces, surs et
ethiquement acceptables a la population canadienne . Toutes les
recommandations qui figurent dans le rapport refletent cette conviction .

Chosification

Pousse a 1'extreme, le desir de realiser des profits aboutirait a un
marche mondial des materiaux et des services de reproduction . Il serait
possible de faire un benefice en achetant et en vendant des ovules, du
sperme, des zygotes, des embryons et des fcetus, de meme qu'en offrant des
contrats de maternite de substitution faisant appel a des meres porteuses .
D'ailleurs, dans d'autres pays, des interets commerciaux ont deja explore
certaines de ces possibilites .

Comme nous 1'avons dej a
explique, nous sommes convain- Nous sommes convaincues que cer-
cues que certains aspects de tains aspects de l'experience humaine
1'experience humaine ne doivent ne doivent jamais etre commercialises .

jamais etre commercialises . Les Les activites que nous considerons
activites que nous considerons comme ethiquement inacceptables en
comme ethiquement inaccep- raison de ce principe de non-commer-
tables en raison de ce principe cialisation sont 1'achat et la vente de
de non-commercialisation sont gametes, de zygotes, d'embryons ou d e

foetus et l'utilisation d'incitatifs fman-
1'achat et la vente de gametes, ciers dans le contexte des contrats de
de zygotes, d'embryons ou de maternite de substitution ou d'adop-
foetus et l'utilisation d'incitatifs tion. Autoriser des echanges commer-
financiers dans le contexte des ciaux de ce genre saperait, selon nous,
contrats de maternite de substi- le respect de la vie et de la dignite hu-

tution ou d'adoption . Autoriser maines, et menerait a la chosification

des echanges commerciaux de des femmes et des enfants .

ce genre saperait, selon nous, le
respect de la vie et de la dignite
humaines, et menerait a la chosification des femmes et des enfants . Nous
recommandons, tout au long de la partie II, l'interdiction absolue de ces
formes de commercialisation, dans le contexte de 1'insemination assistee,
de la procreation assistee, du diagnostic prenatal et de la recherche faisant
intervenir les zygotes et les embryons humains de meme que le tissu fo°tal .

Transfert technologique de I'animal a I'etre humai n

Une grande partie des nouvelles techniques de reproduction utilisees
dans le contexte de la procreation medicalement assistee - par exemple la
fecondation in vitro, 1'insemination assistee et la congelation d'embryons -
sont aussi employees en vue de 1'amelioration genetique des animaux . En

fait, beaucoup d'entre elles ont d'abord ete developpees pour ameliorer la
valeur commerciale du betail (tout comme, a 1'inverse, on applique desor-
mais aux animaux des techniques conQues a l'origine pour 1'etre humain) .
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Par exemple, la modification genique d'embryons d'animaux sert actuelle-
ment a creer de nouvelles varietes animales ayant des caracteristiques
commerciales recherchees .

Le transfert technologique de 1'agro-industrie a la medecine humaine
ne laisse pas d'inquieter bien des gens pour qui ce transfert technologique
sera inevitablement accompagne d'un transfert de valeurs . Les buts de
1'utilisation des nouvelles techniques de reproduction sont bien differents
selon que celles-ci visent 1'animal ou 1'etre humain. Chez 1'animal, on les
utilise pour accroitre le nombre et la valeur commerciale des jeunes mis
bas, et non pour traiter 1'infertilite . Neanmoins, si 1'on adaptait une
technique donnee a 1'etre humain, on courrait le risque qu'elle soit utilisee
a des fins analogues a celles pour lesquelles on 1'emploie chez 1'animal, ce
qui menerait a la chosification des femmes et des enfants .

Nous ne croyons pas que les
techniques developpees a des fin s
commerciales pour 1'amelioration
genetique des animaux soient ap- Les aspects techniques de la manipu-
pliquees d'une fa~on analogue a lation .genesique sont a peu pres les

1'etre humain. Les valeurs cheres memes, qu'il s'agisse des humains ou

aux Canadiens et aux Cana- des animaux domestiques; les objec-

diennes (y compris a la fois les tifs sont cependant tout a fait di ffe-

clients eventuels et les medecins) rents . Dans le cas des humains, l a
manipulation genesique vise a servir

sont telles que ce genre d'utilisa- les interets de I'homme, tandis que
tion est tres peu probable. Man- I'insemination a rt ificielle (IA) et le
moins, pour prevenir le risque transfert d'embryon ( TE) chez les ani-
que les techniques conques a 1'in- maux domestiques servent a ameliorer
tention des animaux puissent la production, clans I'interet des agri-
etre utilisees a des fins condam- culteurs et, en fin de compte, des

nables chez 1'etre humain et pour consommateurs .

proteger les interets vulnerable s
en cause, nous avons presente K. J . Betteridge et D. Rieger,

« Transfert d'embryon et techniquess dans plusieurs chapitres des
connexes chez les animaux domes-

recommandations en vue de
tiques Histonque,situation actuelleet_

1'interdiction de diverses utili- orientations futures, et liens, avec la
sations que nous jugeons immo- medecine humaine », dans les vo-
rales et, donc, inacceptables . En lumes de recherche de /a Commission,
outre, plusieurs de nos recom- 1993.
mandations sur la delivrance de
permis aux etablissements qui
fournissent des services lies aux

nouvelles techniques de reproduction sont formulees de fagon que ces
installations ne puissent etre utilisees qu'a des fins therapeutiques non
commerciales dans le contexte du systeme de services de sante . Enfin,
nous avons recommande qu'on impose des limites a ce genre de pratiques
en criminalisant certaines utilisations des techniques de reproduction chez

t
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1'etre humain. (Pour un examen plus detaille de la question du transfert
technologique, voir le chapitre 25. )

Pour resumer, nous dirons que la presence d'interets commerciaux
souleve de serieux problemes et des craintes non negligeables . Il y a, par

definition, une difference d'interets 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 medicaux), il
y a des interets vulnerables a proteger, aussi bien ceux des personnes en
cause que ceux de la societe dans son ensemble . Si 1'activite commerciale
dans ce domaine continue a ne pas etre reglementee, elle risque de saper
les principes d'ethique et les valeurs sociales de base . 11 faut donc qu'une
reglementation federale dynamique soit adoptee pour que les utilisations
contraires a 1'ethique de ces techniques soient interdites, que les priorites
des Canadiens et des Canadiennes en matiere de sante soient respectees,
que la recherche commerciale fasse l'objet d'un examen ethique, que la
securite et 1'efficacite des produits et des services commerciaux soient
eprouvees convenablement, qu'une information exacte sur ces produits et
services soit mise a la disposition des patients et des medecins, que les
conflits d'interets soient regles de fagon a assurer la protection des interets
vulnerables, qu'un acces equitable aux services soit assure, que les entre-
prises a but lucratif ne realisent pas des profits parce qu'elles sont subven-
tionnees grace aux ressources publiques, et enfin qu'il n'y ait aucune
chosification .

Cela dit, une fois ces limites adoptees et ces principes poses pour pro-
teger les interets vulnerables, nous estimons que les interets commerciaux
peuvent jouer un role legitime dans le developpement et l'offre de produits
et de services qui risqueraient de ne pas etre offerts autrement et qui
peuvent etre benefiques pour beaucoup de Canadiens et de Canadiennes .

Brevetabilit e

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

Le droit des brevets a notamment pour but de favoriser l'inves-
tissement commercial dans le developpement d'innovations utiles . Comme
nous avons dit que I'entreprise privee peut jouer un role valable (quoique
limite) dans le developpement des nouveaux produits et services lies aux
nouvelles techniques de reproduction, il pourrait sembler opportun de

6
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prevoir une forme (limitee, elle aussi) de protection de ce genre pour
certaines inventions .

Pourtant, lorsque nous avons approfondi notre etude de la question,
nous avons constate qu'on ignore a peu pres tout des implications de la
brevetabilite dans ce domaine . En fait, on se demande meme dans quelle
mesure le droit des brevets en vigueur s'applique aux nouvelles techniques
de reproduction. Ii n'existe pas de catalogue a jour de materiaux,
d'instruments ou de procedes deja brevetes lies aux nouvelles techniques
de reproduction, par exemple, et ce, largement parce que les inventions
susceptibles d'etres utilisees a cette fin ne sont pas toutes decrites de fal ;on
aussi precise que dans des brevets . (Si elles 1'etaient, leurs applications
risqueraient d'etre limitees, et il est bien comprehensible que leurs
inventeurs ne le souhaitent pas . )

Les principes fondamentaux du droit des brevets ont ete etablis il y a
plus de 200 ans . Ils n'ont donc pas ete congus en fonction de certaines des
questions soulevees par les techniques modernes, ce qui explique que cette
specialite du droit soit en plein changement . L'idee mime de brevetabilite
n'est plus claire, etant donne que diverses formes « hybrides » de droit de
propriete intellectuelle se sont developpees pour resoudre les problemes
souleves par les techniques nouvelles . Par exemple, le Canada a desormais
un regime de brevetabilite distinct pour les obtentions vegetales, et les
fabricants de medicaments doivent respecter des conditions particulieres
qui imposent de plus grandes restrictions aux detenteurs de brevets pour
proteger les interets plus importants de la societe . C'est ainsi, par exemple,
que les prix des medicaments brevetes peuvent etre etudies par le Conseil
d'examen du prix des medicaments brevetes, pour que 1'interet public soit
protege .

Dans la mesure ou il serait opportun de breveter les decouvertes liees
aux nouvelles techniques de reproduction, il faudrait peut-etre que leurs
brevets revetent une forme « hybride » . Avant d'aller plus loin, nous tenons
a preciser que nous estimons que toute cette question doit etre etudiee
davantage. Par consequent, il ne serait pas utile que la Commission
declare qu'il faudrait accorder - ou ne pas accorder - la protection d'un
brevet aux decouvertes liees aux nouvelles techniques de reproduction .
Compte tenu de la diversite de ces decouvertes (elles vont d'equipements
medicaux comme les aiguilles d'aspiration aux lignees cellulaires
genetiquement modifiees) et de la nature evolutive du droit des brevets, une
declaration comme celle-la serait inevitablement simpliste et trompeuse .
A notre avis, il est plus utile d'etudier les questions fondamentales dont il
faudra tenir compte pour evaluer la politique en matiere de brevetabilite
dans ce domaine et de degager les principes dont cette politique devrait
s'inspirer, ainsi que les limites a 1'interieur desquelles elle devrait
s'appliquer.

Pour commencer, nous estimons qu'il faudrait imposer deux limites
claires a la brevetabilite : il ne devrait s'appliquer ni aux traitements
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medicaux, ni aux ovules, au sperme, aux zygotes, aux embryons ou aux
foetus humains .

Traitements medicau x

La premiere de ces limites est deja largement en place . Les
traitements medicaux innovateurs administres au corps humain ne

peuvent etre proteges par un brevet au Canada, pour plusieurs raisons
d'interet public, notamment la necessite d'assurer la liberte d'acces aux
traitements medicaux et une evaluation impartiale de leurs resultats, de
meme que celle d'eviter les conflits d'interets pour les medecins . Il s'ensuit
qu'un traitement innovateur de 1'infertilite administre a un etre humain ne
serait pas plus brevetable qu'une nouvelle technique de traitement du

cancer.
Par contre, les analyses diagnostiques et 1'equipement medical

innovateurs utilises pour les traitements medicaux peuvent etre brevetes,
au Canada. Nous ne comprenons pas precisement pourquoi ils peuvent
1'etre, contrairement aux traitements medicaux . Cette distinction semble
avoir donne de bons resultats jusqu'a present dans d'autres domaines des
soins de sante, mais il faudrait absolument faire en sorte que la
brevetabilite des sondes geniques et de 1'equipement medical lies aux
nouvelles techniques de reproduction n'empeche pas la realisation d'essais
de securite et d'efficacite suffisants, ne cree pas de conflits d'interets pour
les fournisseurs de services dans le contexte des nouvelles techniques de
reproduction, et ne reduise pas 1'acces aux traitements .

Zygotes, embryons et foetu s

Les commissaires sont fermement convaincues que les zygotes,
embryons et foetus humains ne devraient pas beneficier de la protection
prevue pour la propriete intellectuelle. (Ils ne seraient pas normalement
consideres comme des « innovations », meme si certains pouvaient etre
tentes de les decrire de cette fa~on s'ils ont subi des modifications geniques
ou fait l'objet d'autres recherches du genre.) La morale et le respect de la
vie humaine font que toute reconnaissance des droits de propriete d'un etre
humain a 1'egard d'un autre nous repugne . Par consequent, en raison de
leur potentiel de vie humaine, les zygotes, les embryons et les foetus ne
devraient pas etre brevetables .

Jusqu'a present, on n'a pas reconnu de droits de propriete
intellectuelle a 1'egard des foetus et des embryons humains . Bien que la Loi

sur les brevets n'interdise pas expressement de breveter des formes de vie
superieures, aucune ne 1'a encore ete au Canada, et les tribunaux ne se
sont pas non plus penches jusqu'ici sur la question de savoir si elles sont
brevetables . Dans la seule affaire deja tranchee dans ce domaine (1'affaire

Pioneer Hi-Bred Limited, de 1989), le tribunal a refuse d'accorder un brevet
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pour une nouvelle variete de feve soja, sans toutefois se prononcer sur cette
question, parce qu'il a fonde sa decision sur d'autres motifs .

Toutefois, le Bureau des brevets autorise la brevetabilite de « formes
de vie microbienne » innovatrices. Cette expression designe non seulement
les organismes inferieurs comme les virus, les levures et les algues
modifies, mais aussi les lignees cellulaires tirees d'especes superieures, y
compris 1'etre humain . En general, les lignees cellulaires humaines sont
donc brevetables, pourvu qu'elles repondent aux conditions exposees dans
la Loi sur les brevets . Pour etre brevetable, une invention doit etre une
creation ou une innovation, et non la simple decouverte d'un phenomene
naturel preexistant ; elle doit aussi etre reproductible et avoir une fonction
utile . Si les chercheurs arrivent a trouver un moyen d'assurer indefiniment
la reproduction de cellules humaines (c'est ce qu'on appelle
l'immortalisation de la lignee cellulaire) et de leur trouver une application,
ces lignees cellulaires « immortelles o pourraient etre brevetees, bien qu'elles
existent deja a 1'etat naturel, si elles satisfaisaient aux criteres de la loi . De
meme, les procedes employes pour la manutention, la preservation, la
modification et l'utilisation de ces lignees cellulaires seraient brevetables,
eux aussi .

Les lignees cellulaires humaines sont tirees de divers tissus corporels,
y compris les tissus feetaux et embryonnaires . Bien que les embryons et
les foetus ne soient pas brevetables, les procedes, les techniques et les
lignees cellulaires realisees a partir non seulement de tissus humains
adultes, mais aussi de tissus embryonnaires et foVtaux pourraient etre
brevetables s'ils satisfaisaient aux criteres de la loi . Par exemple, les
lignees de cellules pancreatiques utilisees pour produire de l'insuline sont
brevetees, comme d'ailleurs le procede de fabrication de l'insuline, et l'on
a aussi brevete les cellules humaines qui ont servi a produire de la peau
artificielle. Le developpement et la mise au point de techniques comme
celles-la ainsi que la conservation de lignees cellulaires de ce genre
pourraient necessiter des investissements considerables depassant ce que
les organismes publics sont susceptibles de vouloir ou pouvoir y consacrer .
Par contre, les compagnies pharmaceutiques ou biotechnologiques
pourraient investir les capitaux necessaires, a condition de pouvoir compter
en tirer des profits raisonnables, ce qui pourrait dependre du type et de la
portee de la protection qu'un brevet pourrait leur assurer.

Il est donc possible que la protection d'un brevet visant actuellement
les lignees cellulaires humaines puisse avoir des consequences benefiques
pour les Canadiens et les Canadiennes . Toutefois, on a exprime des
craintes a ce sujet . Certains y voient un premier pas vers la chosification
de la vie humaine . La brevetabilite de lignees cellulaires tirees de tissus
humains favorisera-t-elle des formes de recherche qui risquent d'etre
immorales ou socialement indesirables? Le fait est, par exemple, que des
lignees cellulaires tirees de tissus humains pourraient etre utiles non
seulement pour ameliorer la therapie dans les cas de transplantation, mais
aussi pour creer des produits cosmetiques . Comment pourrons-nous fixer
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des limites pour encourager les chercheurs a privilegier les utilisations
souhaitables et a rejeter les autres?

Ce sont la certaines des questions dont il faudra tenir compte pour
presenter des propositions visant a faire adopter de nouvelles protections
fondees sur des brevets, ou a changer celles qui existent deja dans ce
domaine. Nous pourrons peut-etre arriver a un regime de brevetabilite qui
favorise la recherche desirable tout en evitant les problemes de la
chosification et ceux de la recherche contraire a 1'ethique . Bien qu'il soit

evident que les zygotes, les embryons, les fcetus, les ovules et le sperme
humains ne devraient pas etre brevetables, ces deux types de problemes
sont bien plus fonction du systeme de reglementation qui coiffe le regime

des brevets que de la brevetabilite comme tel .
Nous avons recommande 1'adoption d'une legislation rigoureuse contre

1'achat et la vente de gametes, de zygotes, d'embryons et de tissus fovtaux.
Cette interdiction fixerait les limites de la brevetabilite des formes de vie

microbiennes . Une fois l'interdiction promulguee, la brevetabilite des
lignees cellulaires ne menerait pas necessairement a la chosification de la

vie humaine. Par contre, en 1'absence d'une loi interdisant la vente de
gametes, de zygotes, d'embryons et de tissus foetaux, retirer la protection

d'un brevet aux .lignees cellulaires ne suffirait pas en soi a eliminer le
probleme de la chosification de la vie humaine : on ri irait pas acheter et
vendre des gametes ou des tissus foetaux pour la simple et unique raison
qu'ils seraient brevetes .

Nous avons aussi recommande la mise en place d'un systeme de
delivrance de permis pour reglementer l'utilisation des zygotes et des tissus
fcetaux dans la recherche . Ce systeme exigerait notamment que toutes ces

recherches soient autorisees par un comite d'ethique pour la recherche
(voir les chapitres 22 et 31) . Si ce regime d'autorisation etait mis en oeuvre,
le fait qu'une lignee cellulaire soit brevetee ne favoriserait ni ne permettrait
l'utilisation de tissus fo°taux dans les cosmetiques, pas plus qu'il ne
favoriserait ou ne permettrait d'autres recherches socialement indesirables .
Si ce systeme n'est pas mis en place, refuser la protection d'un brevet ne
resoudra pas le probleme, puisque ce n'est pas seulement pour obtenir des
brevets qu'on pourrait se livrer a des recherches contraires a 1'ethique .

En d'autres termes, bien que la brevetabilite de lignees cellulaires
humaines souleve certaines inquietudes, il faut distinguer les problemes
inherents a cette pratique et ceux qui resultent de 1'absence de mecanismes
de protection convenables dans d'autres volets du systeme de reglemen-

tation. Qui plus est, il est important de se rappeler que les regimes de
propriete intellectuelle classiques ne correspondent plus a des categories

bien delimitees juridiquement . En effet, de nombreux regimes differents de
propriete intellectuelle sont possibles, et les gouvernements peuvent aussi

creer des regimes « hybrides » . De plus, ils peuvent exiger des autorisations
supplementaires qui modifient les droits du proprietaire de brevet afin de

proteger 1'interet public . Par exemple, le gouvernement federal pourrait
instaurer une procedure d'approbation rigoureuse pour certains produits
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nouveaux lies 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 medicaments brevetes sur le
marche .

Il est evident que cette question merite une etude plus approfondie .
11 y a trop de regimes possibles - et trop peu de documentation - pour
que nous puissions arriver a une proposition precise quant au contenu
d'une loi sur la brevetabilite . Nous avons decide de degager plutot les
principes qui devraient inspirer la politique gouvernementale dans ce
domaine. Nous croyons qu'il est important de favoriser la recherche
susceptible d'ameliorer la sante humaine, et que la brevetabilite peut etre
utile en encourageant les societes commerciales a investir dans cette
activite . Neanmoins, nous estimons que la politique de brevetabilite
retenue, quelle qu'elle soit, doit respecter des limites precises : la
brevetabilite des traitements medicaux ainsi que des zygotes, embryons et
foetus de meme que des ovules et du sperme humains doit etre interdit . En
outre, dans les domaines des soins medicaux, de la sante et des techniques
de reproduction, la brevetabilite doit etre assujetti a un systeme de
reglementation plus vaste, applicable aussi a la chosification, a 1'acces au
traitement, aux conflits d'interets, au controle de la qualite, a 1'examen
ethique de la recherche et aux autres questions connexes .

A notre avis, l'organisme le plus apte a poursuivre 1'etude necessaire
de la brevetabilite est la commission nationale sur les techniques de repro-
duction, en raison de 1'acces qu'elle aura a l'information sur le
developpement et la prestation des nouveaux produits et services lies aux
nouvelles techniques de reproduction, et en raison aussi de son caractere
representatif. La Commission recommande par consequent

206. Glue la commission nationale sur les techniques
de reproduction, en collaboration avec Industrie
et Sciences Canada (Office de la propriete intel-
lectuelle du Canada), poursuive I'etude des
droits de propriete intellectuelle dans le domaine
des nouvelles techniques de reproduction, afin
de pouvoir presenter des recommandations au
gouvernement federal en vue de faire apporter
les modifications necessaires a la Loi sur les
brevets.

Conclusion

Nous avons presente dans ce chapitre un apergu de 1'importance des
interets commerciaux dans le developpement et la commercialisation des
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nouvelles techniques de reproduction au Canada . Nous avons aussi

explique le role que 1'entreprise privee devrait jouer, ainsi que la necessite
de la limiter et de la reglementer afin de proteger les interets vulnerables
des individus et de la societe .

Nous avons constate que les nouvelles techniques de reproduction ne

representent pas une grande partie des marches canadiens des produits
pharmaceutiques et biotechnologiques, de 1'equipement medical ou des

services medicaux commerciaux . Neanmoins, 1'experience acquise aux
Etats-Unis a revele que, si elles continuent d'echapper a la reglementation,
les societes commerciales peuvent devenir le moteur du developpement et
de la prestation des services et des techniques lies aux nouvelles
techniques de reproduction, ce qui peut aboutir au developpement de
services dangereux, inopportuns ou non conformes a 1'ethique . II est donc
essentiel que le gouvernement federal, en sa qualite de gardien de 1'interet
public, reglemente rigoureusement leurs activites de recherche, d'essai et

de commercialisation. II faut que les interets vulnerables (ceux des
patients, des sujets de recherche et de la societe dans son ensemble) soient

proteges. Nous estimons que le gouvernement federal a tous les pouvoirs
constitutionnels necessaires pour jouer ce role, aussi bien parce qu'il est
investi du pouvoir de reglementation du commerce et de la propriete
intellectuelle que parce qu'il a pour mandat de garder la paix, de faire
respecter la loi et l'ordre, et de bien gouverner . Son role consiste a proteger

1'interet public ; la possibilite d'intervention qui s'offre a lui n'est pas
eternelle, de sorte que nous sommes convaincues qu'il doit agir pendant

qu'il en est encore temps dans ce domaine en rapide evolution . La creation
d'une commission nationale sur les techniques de reproduction, que nous
avons recommandee fortement, fera beaucoup pour assurer cette

reglementation .
Nos recommandations par-

ticulieres sur les meilleurs Il est donc essentiel que le gouverne-
moyens de limiter ou de regle- ment federal, en sa qualite de gardien
menter les activites des interets de 1'interet public, reglemente rigou-
commerciaux pour assurer la reusement leurs activites de recherche,
protection des interets vulne- d'essai et de commercialisation . La

rables (que doivent refleter les possibilite d'intervention qui s'offre a
politiques des sous-comites de lui ri est pas eternelle, de sorte qu e

nous sommes convaincues qu'il doit
la commission nationale) agir pendant qu'il en est encore temps
figurent dans les chapitres oli il dans ce domaine en rapide evolution .
est question de techniques ,
d'interventions et de service s
precis. Nous preconisons, entre autres, l'interdiction de la commercialisa-
tion inopportune des techniques et des services de reproduction, le
renforcement des modalites d'essai des nouveaux produits et services (ainsi
que de leur approbation pour utilisation), le controle des activites de
publicite et de commercialisation des societes commerciales, 1'examen
ethique de toute la recherche qu'elles subventionnent et 1'adoption d'un
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mecanisme de delivrance de permis pour la prestation de services afin
d'assurer le controle de la qualite et la diffusion d'une information objective
aux eventuels patients et patientes . L'adoption de ces recommandations
controlerait et reglementerait 1'action des entreprises de fa(;on a proteger les
interets vulnerables des individus et de la societe .
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Pour bien des Canadiens et des Canadiennes, la recherche en gene-
tique et les techniques genetiques presentent 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 1'humanite et, d'autre
part, le sentiment tout aussi reel qu'il ne faudrait pas toucher a certains
mysteres de la vie. Ce dilemme est souvent exacerbe par le fait que les con-
naissances dans ce domaine evoluent rapidement, bien souvent en
1'absence du debat social indispensable pour que le public en saisisse les
consequences et y reagisse, et en 1'absence d'informations fiables aux-
quelles le public aurait acces et sur lesquelles ce debat pourrait etre fonde .

Bien que de nombreux domaines se rattachent a la genetique, le
mandat de la Commission etait d'etudier plus particulierement les dimen-
sions des connaissances dans le domaine de la genetique et des techniques
genetiques qui s'appliquent a la procreation . Une multitude d'autres
entreprises relevent du domaine de la genetique - la cartographie des
genes qui est actuellement en cours dans le cadre du Projet international
sur le genome humain (voir 1'encadre), par exemple, ou la manipulation
genetique du betail et des plantes . Ces questions depassaient le cadre du
mandat de la Commission et, en fait, constituent a elles seules un vaste
domaine d'etudes. Bien que le travail de la Commission ait ete limite
necessairement aux aspects de la genetique 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 generales touchant la
genetique preoccupent la population canadienne et que d'autres orga-
nismes devraient continuer a les aborder a mesure qu'elles evoluent .

La Commission a releve quatre applications des connaissances et des
techniques genetiques 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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genetique pour etablir le patrimoine genetique avant la naissance, 1'appli-
cation des techniques varie beaucoup d'un cas a 1'autre, tout comme le font
les problemes que souleve leur utilisation .

La premiere application - le diagnostic prenatal des maladies et des
anomalies genetiques - utilise des techniques comme 1'amniocentese pour
deceler des malformations fcetales. C'est devenu un element bien connu
des soins prodigues aux femmes dont la grossesse est a haut risque . La
fa~on dont le Canada a introduit et reglemente l'utilisation de certaines
techniques de DPN, comme l'amniocentese, a servi de modele a 1'echelle
internationale . Les Canadiens considerent que le DPN est un service de
sante precieux pour les femmes qui presentent un risque eleve d'avoir un
foetus malforme; toutefois, certains aspects de cette technique justifiaient
que la Commission s'y arrete . II fallaitjuger si le diagnostic prenatal est
offert dans 1'interet des femmes et de la societe, evaluer 1'effet de 1'utili-
sation de cette methode sur les attitudes de la societe a 1'egard des handi-
caps et des personnes handicapees, et faire des recommandations sur la
meilleure fa~on de gerer le systeme, en s'assurant que le Canada soit pret
a aborder les nouvelles questions et les progres en la matiere : c'etait la le
defi que devaient relever les commissaires .

Le Projet sur le genome humai n

Le Projet sur le genome humain est une entreprise internationale lancee et coor-
donnee par les Etats-Unis afin de determiner la structure et la position d'envi-
ron 100 000 genes humains . Des equipes de chercheurs de divers pays participent
au projet, entrepris en 1986, et cherchent a sequencer I'ADN contenu dans les
genes humains . On espere que les renseignements reunis dans le cadre du projet
contribueront a la decouverte eventuelle de fagons de guerir de nombreuses mala-
dies hereditaires . Jusqu'a maintenant, on n'a reussi a identifier qu'envi-
ron 5 pour 100 des genes et a en determiner la positon ; les chercheurs esperent
mener le projet a terme d'ici I'an 2005 . Les pays participants comprennent le
Japon, la France, la Grande-Bretagne, I'Allemagne, le Danemark et I'Italie ; le
Canada y participe depuis 1992 . La Commission n'a pas examine le Projet sur le
genome humain comme tel, car elle devait, aux termes de son mandat, examiner
les fagons dont la recherche genetique et les nouvelles techniques, tout parti-
culierement les techniques de reproduction, influaient sur la procreation .

Une deuxieme application des techniques de DPN est le depistage
antenatal des troubles d'apparition tardive (maladies ou affections que l'on
peut deceler avant la naissance mais qui ne se manifestent pas avant l'age
adulte) et des genes de susceptibilite (des genes qui augmentent la suscep-
tibilite d'un individu a certains problemes de sante 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 l'occasion d'etudier ses consequences et d'en discu-
ter avant qu'on ne la perfectionne . Nous avons constate, par exemple, que
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cette technique pose des problemes quant au consentement eclaire et a la
confidentialite, et souleve des inquietudes a propos de la qualite des
conseils que reqoivent les personnes qui envisagent d'avoir recours a un tel
examen ou qui s'y soumettent . Il y a aussi le probleme de la pertinence de
l'utilisation de ressources medicales a cette fin .

La troisieme application des techniques de diagnostic prenatal - le
choix du sexe pour des raisons non medicales - souleve egalement des
problemes moraux et sociaux . Les techniques genetiques permettent de
determiner de faqon fiable le sexe du foetus avant la naissance; on peut se
servir de cette technique pour deceler les feetus susceptibles de souffrir
d'une maladie hereditaire liee au sexe . La Commission a du juger si 1'utili-
sation de techniques genetiques pour determiner le sexe d'un foetus 6tait
indiquee ou acceptable lorsque la presence ou 1'absence d'une maladie
hereditaire n'entre pas en ligne de compte . :

A cause de I'interet croissant du public
a I'egard du debat sur les nouvelles
techniques de reproduction et sur le
diagnostic prenatal en particulier, les
professionnels sont davantage tenus
d'expliquer leur role en medecine
moderne et de justifier la mise au point
de techniques controversees . De plus
en plus, les scientifiques et les profes-
sionnels de la sante doivent preter une
attention toute particuliere non seule-
ment aux intarets professionnels, mais
aussi a leurs responsabilites a I'egard
de la societe . Cette obligation favorise
la diffusion de renseignements et
d'avis emanant de specialistes sur des
questions complexes et delicates .

ML_

I .F 7VIacKay eCF.C: Fraser, «Histo---
rique et evolution du diagnostic pre-
natal », dans les volumes de
recherche de /a Commission, 1993 .

i

consequences sociales et morales et son incidence sur des generations a
venir avant qu'elle ne devienne une realite dans notre pays . Voila
1'occasion de recommander une politique_de faqon a fixer les parametres de
1'evolution de cette technique a la lumiere des consequences per~ues .

La Commission a aborde 1'examen de ces quatre applications de la
genetique comme elle avait procede pour celui des autres techniques de

La quatrieme application sur
laquelle s'est penchee la Commis-
sion, la therapie genique, est la
plus recente et la plus complexe .
Cette technique permet non
seulement de deceler des mala-
dies et des anomalies heredi-
taires, mais elle cherche egale-
ment a les traiter par l'introduc-
tion de genes normaux avant ou
apres la naissance . Bien que la
therapie genique soit une tech-
nique nouvelle et qu'elle n'ait pas
ete tentee chez 1'humain au
Canada, ce domaine prend de
1'expansion. L'utilisation de cette
technique souleve bien des inquie-
tudes chez les Canadiens et
Canadiennes, qui craignent que
l'on en vienne a s'en servir pour
modifier le patrimoine genetique
des etres humains pour des rai-
sons autres qu'une maladie
grave. La Commission a eu le
rare privilege d'etudier et d'eva-
luer une technique ainsi que ses
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reproduction. Les pratiques actuelles et leurs consequences possibles pour
la societe et les generations futures de Canadiens et de Canadiennes ont
ete examinees au moyen de projets de recherche de grande envergure dans
des domaines comme I'ethique, la sociologie, le droit ainsi que d'autres
disciplines, et d'etudes sur le terrain menees dans des cliniques partout au
Canada. Les resultats de nos recherches sont exposes en detail dans les
volumes de recherche intitules Le diagnostic prenatal : Aper~u de la

question et consequences sur les personnes; Pratique actuelle du diagnostic

prenatal au Canada; et Le diagnos tic prenatal : Progres recents et a preuoir.
Nous avons tire nos conclusions et fait nos recommandations en nous
fondant sur nos principes ethiques et sur des traitements medicaux
eprouves, demarche que nous avons decrite a la partie I du present

rapport. Les consequences ethiques et sociales considerables de
l'utilisation de ces techniques ont ete evaluees dans le cadre d'etudes
commandees par la Commission, ainsi que par la collecte et 1'analyse de

donnees .
L'enquete de la Commission a revele des faits interessants et parfois

inquietants . Nous avons trouve, par exemple, que les chercheurs et les
praticiens dans ce domaine n'ont generalement pas reussi a informer ade-
quatement le public sur le role des services genetiques au Canada. Le

public etait fort peu conscientise et comprenait mal ces techniques . Nous
avons constate que certaines femmes qui se soumettaient au diagnostic
prenatal ri avaient pas obtenu tous les conseils ni tous les renseignements

dont elles avaient besoin . L'ecart que nous avons pergu dans les attitudes
et convictions a 1'egard des techniques de DPN chez les medecins qui
renvoient des patientes pour des tests genetiques nous fait craindre pour
les soins aux patientes et 1'acces de ces dernieres aux soins de sante .

Les chercheurs et les praticiens ne sont pas les seuls responsables des
lacunes de l'information du public . Malgre la complexite des questions
concernant ces technologies, des articles a sensation et tout a fait
simplistes continuent a paraitre dans les revues scientifiques, la presse
populaire et celle des affaires . Bien que 1'application de ces diverses

technologies soit tres limitee et ne touche qu'une petite partie de la
population, le public a l'impression que les tests genetiques sont devenus
une grande industrie et que ces techniques sont utilisees a grande echelle .
La desinformation a donc contribue a forger les connaissances et les
attitudes du public dans ce domaine .

L'importance d'evaluer une technique avant qu'elle ne soit introduite
dans la pratique courante est un autre theme qui est ressorti de notre
enquete sur le diagnostic prenatal et la genetique appliquee . Par exemple,
le Canada a ete un chef de file dans le domaine des essais cliniques de
techniques invasives de diagnostic prenatal, comme 1'amniocentese et le
prelevement de viilosites choriales, que l'on pratique dans des services de
genetique specialises ; toutefois, les techniques de depistage non invasives,
comme 1'echographie prenatale, qui sont utilisees a plus grande echelle par`
le corps medical, n'ont pas ete etudiees avec autant de soin . La pratique



Chapitre 25 : DPN et techniques genetiques : introduction 825

de 1'echographie 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 depistage, ce qui coute tres cher au systeme de sante, alors que
l'on discute encore du fait de savoir si ce procede comporte des avantages .
Ces problemes et bien d'autres sont examines dans les quatre prochains
chapitres .

Pour aborder les problemes poses par le DPN et les techniques
genetiques du point de vue des politiques gouvernementales, il faut se
demander comment garantir une gestion efficace et morale de l'introduction
et de l'utilisation de ces technologies ; il est important de mettre en place
des mecanismes pour garantir que l'on offre aux femmes et a leurs enfants
des soins de sante efficaces, surs et responsables .

L'enquete de la Commission a confirme 1'idee que ces puissantes
techniques pourraient prendre une expansion rapide . A mesure que les
techniques existantes s'ameliorent et que de nouvelles techniques font leur
apparition, les prises de decision en la matiere deviendront de plus en plus
complexes et difficiles . La Commission conclut que des efforts conjoints
sont necessaires aux niveaux federal et provincial afin de traduire une
volonte sociale de surveiller les progres et d'etablir des mecanismes qui
garantissent le respect de certaines normes dans le domaine de la
recherche et dans la pratique . Les chapitres suivants montrent comment
les donnees soumises a la Commission ont mene a cette conclusion .

Notre conclusion reflete le souci des commissaires de respecter une
ethique du souci d'autrui, d'evaluer les interets individuels et collectifs, et
de proteger les interets qui peuvent etre compromis . Les repercussions des
applications pratiques des connaissances et des techniques genetiques
varient en fonction de leur utilisation projetee et des interets enjeu, ce dont
il faut tenir compte lorsqu'on elabore les politiques en reponse a ces
elements . L'objectif de nos recommandations est de mettre sur pied un
systeme integre de services et de normes afin de fournir un cadre stra-
tegique qui pourrait etre adapte a 1'evolution 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 genetique
appliquee aux techniques de reproduction se font dans le cadre du systeme
des soins de sante, mais les questions qu'elles soulevent ont des reper-
cussions sur la societe tout entiere . Dans la suite de cette introduction,
nous examinerons les valeurs et les attitudes des Canadiens et des Cana-
diennes a cet egard et les themes communs qu'a inspires a la population
l'utilisation de ces techniques .
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Opinion de la population canadienn e

L'utilisation des connaissances et des techniques genetiques dans le
domaine de la procreation etait un sujet d'inquietude pour les participants
tant dans les audiences publiques, les seances privees, les tables rondes
et les panels que dans les rapports ecrits . De nombreux groupes et parti-
culiers ont expose leur point de vue . Ils ont fait part a la Commission de
leurs inquietudes a propos de certaines techniques bien precises - qui
feront l'objet des chapitres suivants - mais aussi de leur opinion a propos
de la genetique en general . Les enquetes nationales de la Commission ont
revele de nombreux aspects du contexte social global dans lequel le diag-
nostic prenatal ,et les techniques genetiques sont mis au point et utilises ;
certaines de ces questions ont ete abordees de fa~on generale dans la
partie I . Certaines d'entre elles semblent faire 1'unanimite au sein de la
population . Leur appui general etait manifeste dans le cas de l'utilisation
du DPN pour deceler une maladie hereditaire, par exemple : 84 pour 100
des Canadiens et Canadiennes etaient en faveur de son utilisation . Une
majorite encore plus importante s'est degagelt a propos de la question du
choix du sexe de 1'enfant : 92 pour 100 des Canadiens et Canadiennes sont
fortement opposes a 1'avortement lorsque le sexe du foetus n'est pas
conforme au desir des parents .

Grace au dialogue public a propos des applications de la genetique a
la procreation, les commissaires se sont rendu compte de la grande diver-
site des opinions des Canadiens et des Canadiennes, ce qui a apporte des
elements d'information a notre enquete . Certains groupes representant les
personnes porteuses ou atteintes d'une maladie hereditaire, par exemple,
estimaient qu'il fallait faire de la recherche en genetique pour mettre au
point un traitement efficace et obtenir la guerison ; d'autres s'inquietent des
consequences de telles recherches et se sont prononces en faveur d'un
moratoire . Plusieurs themes concernant la genetique et les nouvelles
techniques de reproduction se sont degages et semblaient definir l'opinion
de nombreux Canadiens a propos des nouvelles techniques de reproduction
en general .

« Le futur, c'est aujourd'hui »

Au cours des consultations qu'a tenues la Commission, la conscien-
tisation et 1'inquietude croissantes a propos du pouvoir de la genetique
etaient manifestes . Beaucoup de Canadiens et de Canadiennes ont
exprime des craintes a propos des possibilites croissantes de determiner
leur patrimoine genetique et de leurs consequences pour leurs possibilites
d'emploi, leur mode de vie, et surtout les soins de sante qu'on leur offre et

leur choix quant a la reproduction . D'autres ont demande un debat de
politique sociale sur 1'orientation nouvelle de la genetique dans la societe
canadienne .
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Pour certains, les decouvertes dans le domaine de la genetique son t

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

plus pour qu'elle s'y adapte .
Dans notre enquete nationale,
par exemple, 35 pour 100 des
repondants etaient d'accord avec
1'affirmation disant que la
medecine faisait des progres trop
rapides pour que la societe suive .
Nombreux sont ceux qui ont
l'impression que le futur nous
arrive sans que des membres de
la societe autres que les
scientifiques et les medecins,
aient l'occasion de 1'evaluer
comme il faut.

Certains participants avaient
l'impression que les techniques
genetiques suivaient les lois du
marche - que les interets
commerciaux et' non ceux de la

Pendant ce temps, il semble que Ion
fasse chaque semaine de pretendus
progres dans le domaine des nou-
velles techniques de reproduction et
de la recherche sur I'ADN recom-
binant . [ . . .] Nous avons atteint un
stade de developpement technique ou
I'impensable se pratique deja et ou la
capacite d'imposer un controle
genetique total semble a peine hors de
notre portee . (Traduction )

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

societe dictaient la nature et l'orientation des progres en la matiere .
Certains participants ont demande un moratoire sur la recherche afin de
laisser aux gouvernements et au public le temps d'en evaluer les
implications sociales, morales et legales avant que la science ne progresse,
mais peu de suggestions ont ete apportees sur la fa4 ;on de mettre ces idees
en pratique .

Certains ont repondu de
fa~on plus personnelle et se
demandaient si l'on faisait pres-
sion sur les femmes pour qu'elles
se soumettent au diagnostic pre-
natal simplement parce qu'il est
offert et non parce qu'elles le sou-
haitent, ou si on les y oblige. Des
participants se sont dits inquiets
de la proliferation de ces tech-
niques, i qui pousserait les
femmes a penser qu'y avoir
recours, « c'est faire preuve du
sens des responsabilites », malgre
le fait que, de 1'avis de certains
participants, le debat social sur

Le potentiel de deshumanisation et de
depersonnalisation de I'humanite est
tout a fait reel et effrayant . En realite,
les scientifiques qui se livrent a des
manipulations genetiques, une expres-
sion que-bien .desgens_trouvent . ---
odieuse, cherchent a fausser la nature .
(Traduction )

C. Johnson, Federation des Instituts
feminins du Canada, compte rendu
des audiences publiques, Winnipeg
(Manitoba), 23 octobre 1990.

1'utilite et les consequences de ces techniques n'a pas ete suffisant .
La Commission a etudie les pratiques actuelles, les lignes directrices

existantes et la recherche qui se fait au Canada dans ces domaines . Nous
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avons formule des recommandations qui, si elles sont mises en ceuvre,
protegeront les interets plus vulnerables des individus et de la societe et
permettront de mieux informer le public et de lui rendre des comptes . Nos
recommandations permettront egalement la tenue d'un debat public eclaire
sur les repercussions de l'utilisation des nouvelles techniques genetiques .
Notre engagement a 1'egard de nos principes directeurs et des traitements
qui ont fait leurs preuves, notamment 1'usage a bon escient des ressources
des soins de sante, nous a aidees a etablir un cadre de travail solide au
sein duquel une recherche et un progres responsables et respectueux de
1'ethique peuvent avoir lieu dans ce domaine. Les details de nos recom-
mandations concernant les diverses techniques, et la facon dont la mise en
oeuvre de ces recommandations garantirait des progres responsables et
respectueux des principes d'ethique en ce domaine, sont exposes dans les
chapitres qui suivent .

L'espoir d'un traitement et d'une guerison

En plus des preoccupations sur la necessite d'un controle social de la
mise au point et de l'utilisation des techniques genetiques, les commis-
saires ont entendu les temoi-
gnages de Canadiens et Cana-
diennes qui souffrent d'une mala-
die hereditaire. Nombre d'entre
eux ont fait part de leur histoire a
la Commission et ont mis 1'accent
sur le fait que le diagnostic pre-
natal leur avait offert la
possibilite d'avoir un enfant en
bonne sante et que la recherche
en genetique leur donnait 1'espoir
de pouvoir etre soignes ou de
guerir.

Au cours des audiences,
nous avons constate que ce ne
sont pas tant les techniques
comme telles qui inquietent la
population mais plutot la faqon
dont on les applique . Dans le cas
de la therapie genique, par
exemple, il a ete dit a la Commis-
sion que la recherche visant a
depister et a traiter des maladies
et cles anomalies genetiques pre-
cises etait acceptable et devrait
meme etre encouragee .

II faut encourager la therapie genique
pour que les personnes qui souffrent
d'une maladie aient 1'espoir de pouvoir
se faire traiter un jour . Au cours de la
prochaine decennie, nous en saurons
de plus en plus sur notre patrimoine
genetique et il est impo rtant de me tt re
sur pied des programmes qui permet-
tront d'utiliser et d'appliquer ces con-
naissances, de so rte que I'on ne se
bornera plus a dire a des gens comme
moi qu'ils mourront probablement
d'une ce rt aine maladie ou que leurs
enfants en souffriront probablement ; Is
auront le choix de se soumettre a un
traitement ou a un test predictif, ou
encore d'avoir recours a la planifi-
cation familiale . (Traduction )

T. Jung, simple citoyenne, compte
rendu des audiences publiques,
Vancouver (Colombie-Britannique),
27 novembre 1990.

i
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Toutefois, l'application de ces memes techniques pour relever et modifier
des caracteristiques qui ne relevent pas du domaine medical, meme si cel a
etait possible, serait inacceptable .
Nous avons entendu les argu-
ments de personnes qui s'oppo-
sent au diagnostic prenatal pour
diverses raisons, mais nous
avons egalement entendu le
temoignage de couples dont
1'enfant etait decede des suites
d'une maladie hereditaire grave et
qui avaient le sentiment que le
diagnostic prenatal leur avait
offert leur seule chance d'avoir
un enfant en bonne sante; ils
pensaient que, sans cela, ils
n'auraient pas pu avoir d'enfants .

Au moment meme ou la societe com-
mence a s'ouvrir aux personnes handi-
capees, qui en ont ete exclues depuis
si longtemps, les NTR suscitent de
nouvelles fagons de les devaloriser en
essayant de creer I'enfant parfait .
(Traduction )

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

Les risques de discriminatio n

Les personnes handicapees

D'aucuns craignent que
1'application des connaissances
en genetique pour detecter les
foetus anormaux ne mene a la
discrimination a 1'egard de
certains groupes ou de certains
segments de la societe. Les
porte-parole des personnes
handicapees s'inquietaient du fait
que 1'utilisation du diagnostic
prenatal puisse devaloriser ces
groupes aux yeux de la societe
canadienne ou perpetue des
attitudes discriminatoires . Nous
avons egalement essaye de savoir
quelles etaient les opinions de
differents groupes sociaux a ce
sujet - par exemple, les commu-
nautes ethnoculturelles et
autochtones. Nous avons appris,
entre autres, que ces questions
revetent une signification particu-
liere pour certains membres des

Les progres immenses accomplis clans
le domaine de la technique de I'ADN
recombinant permettent de detecter un
plus grand nombre de genes lies a
des maladies, souvent chez des indi-
vidus qui ne presentent encore aucun
symptome. Qui devrait avoir acces a
cette information? Quels sont les
droits du patient a la confidentialite?
Quelle influence cela peut-il avoir sur
les rapports entre I'industrie,
I'employeur-et I'employe-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.

I
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communautes autochtones qui considerent que les personnes handicapees
ont une relation particuliere avec le Createur.

Les personnes handicapees nous ont fait part de deux preoccupations
d'ordre general a propos des techniques genetiques . Elles pensent que
1'objectif principal de l'utilisation du diagnostic prenatal pour detecter les
foetus atteints d'une maladie ou d'une anomalie hereditaire est d'eliminer
ces problemes et elles s'inquietent du fait que cela pourrait mener a la
devalorisation sociale des personnes handicapees. Elles estiment que
1'existence tacite et 1'acceptation de ces techniques refletent et renforcent
les attitudes discriminatoires a 1'egard des personnes handicapees . Leur
deuxieme preoccupation concerne le versement de fonds publics a la
recherche, au developpement et a 1'application du diagnostic prenatal et des
techniques genetiques, ce qui reduirait les ressources deja limitees dont
peuvent beneficier les programmes et le soutien a l'intention des personnes
handicapees et de leur famille .

Les femmes

Les groupes representant les femmes ont declare a la Commission que
l'utilisation du diagnostic prenatal pour determiner le sexe du foetus
pouvait etre utilise de fa~on discriminatoire . De nombreuses femmes ont
signale a la Commission qu'accepter le choix du sexe en 1'absence de
raisons medicales devaloriserait les femmes aux yeux de la societe .

De nombreuses participantes etaient aussi preoccupes par les con-
sequences de ces techniques sur les femmes enceintes qui y ont recours .
Les groupes de femmes ont demande si toutes les femmes beneficiaient du
meme acces a ces techniques, si l'on exer~ait sur elles des pressions ou si
on les obligeait a avoir recours a ces techniques et a un avortement si 1'on
decouvrait une maladie ou une anomalie hereditaire . Ces groupes ont
egalement demande si les patientes beneficiaient de counseling et d'un
soutien adequat pour les aider a choisir les tests, le traitement et les soins
qui conviennent dans leur cas .

Les Canadiens et Canadiennes nous ont clairement indique qu'ils
n'approuvent pas l'utilisation discriminatoire des techniques de repro-
duction . Nous avons etudie en detail les effets possibles de 1'application
des connaissances en genetique au diagnostic prenatal a de telles fins . Les
recommandations de la Commission refletent notre ethique du souci d'au-
trui et nous sommes fortement opposees a 1'utilisation du diagnostic prena-
tal et des techniques genetiques a des fins non medicales ou discrimi-
natoires qui devaloriseraient les femmes .

Les personnes presentant un risque genetique

Certains ont egalement fait part a la Commission de leurs craintes que
1'on applique les techniques de depistage genetique a la population en
general et que des personnes presentant un risque de maladie ou une
susceptibilite genetique fassent l'objet de discrimination . L'utilisation de .
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cette methode en dehors du cadre de la reproduction ne fait pas partie de
notre mandat - c'est l'un des problemes plus generaux que soulevent les
connaissances en genetique, problemes auxquels nous avons fait allusion
au debut de ce chapitre . Toutefois, ce probleme souleve des questions qui
relevent de notre mandat pour ce qui est de 1'aspect confidentiel de
1'information obtenue par ce moyen . Nous faisons des recommandations
quant a la protection de l'information obtenue au moyen de tests prenatals
afin qu'elle ne soit pas utilisee a mauvais escient et que les personnes d'un
certain genotype ne fassent pas l'objet de discrimination sur le plan de
1'emploi et des assurances .

Craintes au sujet de I'avenir et du recours a des techniques
utilisees sur les animau x

Au cours des audiences publiques de la Commission, certains partici-
pants se sont inquietes des similitudes entre les techniques utilisees dans
1'elevage d'animaux domestiques et celles de la procreation medicalement
assistee chez 1'humain . Parmi ces preoccupations, il y avait le fait que les
femmes et la reproduction pourraient etre exploitees et reifiees si les tech-
niques mises au point par 1'agro-industrie etaient appliquees aux etres
humains sans egard aux valeurs sociales et morales .

Comme nous 1'avons dit au
chapitre 24, 1'application aux
etres humains d'une technique
utilisee sur les animaux est pra-
tique courante en medecine et, en
fait, on considere generalement
qu'elle est souhaitable . En effet,
le Conseil de recherches medi-
cales, dans ses lignes directrices
pour la recherche, exige que
1'innocuite et 1'efficacite des tech-
niques que l'on se propose d'utili-
ser sur des etres humains soient
d'abord testees sur des animaux,
si la chose est possible. Les

Personnellement, je trouve que la
manipulation et les techniques de
recombinaison du genome humain
sont une forme inacceptable de ges-
tion de la sante publique . (Traduction )

D. Tkachuk, simple citoyen, compte
rendu des audiences publlques,
Vancouver (Colombie-Britannique),
26 novembre 1 990 .

modeles animaux sont aussi largement utilises pour la . recherche au
benefice des etres humains, dans la mesure du possible . Cette approche
est egalement une partie integrante des normes internationales etablies par
la Declaration d'Helsinki . La recherche sur des animaux de laboratoire a
permis d'evaluer de nouvelles techniques chirurgicales, des modes
d'immunisation, de nouveaux medicaments, des transplantations et
d'autres techniques . La recherche de ce type est une composante de la
medecine qui est largement acceptee si elle se fait en respectant les normes
et les regles de 1'ethique et si elle assure une certaine protection aux
animaux utilises a cette fin .
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L'inquietude que souleve le transfert de techniques de manipulation
des zygotes n'est pas tant le fait qu'elles aient d'abord ete experimentees
sur des animaux mais qu'elles aient ete mises au point dans le but d'aug-
menter le rendement de 1'elevage
du betail . Leur application aux
etres humains dans cette optique
nuirait aux interets des femmes
et de la societe . En effet, les inte-
rets de ces dernieres sont tres
differents des interets commer-
ciaux. Certains participants crai-
gnaient que le transfert des tech-
niques de 1'elevage commercial du
betail a la medecine n'entraine
dans son sillage ses valeurs et
ses objectifs commerciaux .
L'enjeu est important et il faut
1'etudier afin de decider de la
necessite de prendre des mesures
pour limiter et reglementer de tels
transferts . La Commission consi-

Les Canadiens et Canadiennes sont
tres inquiets des effets que les progres
techniques ont eu sur la nature. Nous
ne pouvons pas presumer, je pense,
qu'ils sont moins inquiets, ou qu'ils
devraient I'etre, de ce que la technolo-
gie peut faire a leur personne ou a la
nature humaine. (Traduction )

C. Cassidy, Citizens for Public Justice,
compte rendu des audiences
publiques, Toronto (Ontario),
29 octobre 1990.

I

dere que 1'application aux etres humains de techniques utilisees sur des
animaux est nefaste uniquement si l'on transfere des techniques
inadequates ou qu'on les utilise a des fins reprehensibles . Il ne faut pas

confondre les objectifs vises dans les deux cas . Lorsqu'elle est possible, la
recherche sur des animaux est un prealable moralement acceptable a la
recherche sur 1'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 resultat benefique pour les femmes et la
societe .

La Commission s'est penchee sur 1'historique de la reproduction
assistee du betail et de ses liens avec la procreation medicalement assistee
chez les etres humains . La recherche a clairement confirme 1'interdepen-
dance des techniques conrYues pour etre utilisees sur le betail et celles qui
sont appliquees aux etres humains ; un coup d'oeil aux dates importantes
de 1'histoire de la procreation medicalement assistee nous montre que le
transfert des connaissances et des techniques s'est fait dans les deux sens
(voir 1'encadre) . Cet echange de techniques continuera probablement . Voici
certains des domaines dans lesquels il existe des possibilites de transfert
aux etres humains de techniques coni;ues dans le cadre de travaux sur

1'amelioration genetique d'animaux :

• Devaluation de la viabilite d'un zygote avant son transfert en se
fondant sur 1'activite metabolique ;

• 1'amelioration des techniques de congelation et de decongelation,
surtout pour les ovules ;

• le diagnostic genetique par des techniques moleculaires.



Chapitre 25 : DPN et techniques genetiques : introduction 83 3

Recherche zootechniqu e
et procreation medicalement assistee

On a reussi le transfert de zygotes chez les animaux domestiques pres de 44 ans
avant qu'il ne soit pratique chez les etres humains (mouton en 1934 ; cochon et vache
en 1951 ; cheval en 1974) . Toutefois, les zygotes etaient obtenus soit par une
intervention chirurgicale, soit par lavage uterin et non par la fecondation in vitro des
ovocytes . La FIV n'etait pas utilisee pour les animaux domestiques parce que les
zygotes ne se developpaient pas in vitro au-dela des stades de deux a huit cellules et
des zygotes a un stade aussi precoce de leur developpement ne s'implantaient pas
clans I'uterus . Etant donne que les zygotes animaux devaient etre a un stade de
developpement plus avance pour pouvoir s'implanter (stade morula ou blastocyste),
les eleveurs avaient recours au lavage uterin ou a une operation chirurgicale, et non a
la FIV, pour obtenir des zygotes .

•Ainsi, lorsque les scientifiques ont commence leurs recherches sur les techniques de
FIV chez les etres humains, clans les annees 1960, ils n'appliquaient pas une
technique utilisee pour la selection genetique des animaux. Au contraire, la recherche
sur la FIV humaine a abouti a la naissance du premier enfant congu in vitro en 1978 .
Par contre, les travaux subsequents sur le betail ont abouti a la naissance de la
premiere vache congue in vitro en 1982. Donc I'utilisation de la recherche medicale
sur la FIV a precede son application a I'amelioration genetique des animaux .

L'utilisation de I'endoscopie et de I'echographie pendant le processus de FIV chez les
etres humains a favorise une utilisation analogue de ces techniques chez les
animaux . La decouverte recente du fait que I'effet combine de I'hormone de
croissance et de la stimulation ovarienne chez les femmes favorise la maturation des
ovocytes en vue de leur prelevement a mene a l'utilisation de procedes semblables
sur les cochons, les moutons et le betail .

A I'inverse, les connaissances acquises au cours de la recherche destinee a
augmenter la production animale a permis d'ameliorer grandement les techniques
destinees a combattre I'infertilite humaine . De nombreux aspects des procedes de
FIV chez les etres humains clans le domaine de la manipulation des zygotes ont ete
inspires d'etudes menees sur les animaux . Par exemple, on doit aux procedes mis au
point sur les animaux les premieres interventions reussies avec des zygotes humains
congeles .

La decouverte recente de I'amelioration de la maturation des zygotes humains par
I'addition de cellules somatiques au milieu de culture in vitro est egalement inspiree
de recherches sur I'amelioration genetique des animaux . Le perfectionnement des
techniques favorisant la maturation des zygotes animaux jusqu'au stade morula ou
blastocyste a fait l'objet de nombreuses recherches parce que, comme nous I'avons
dit plus haut, ces zygotes ne peuvent etre transferes avec succes qu'a ce stade plus
avance de leur developpement . La technique de la « coculture », ou Ion se sert de
cellules somatiques, s'est averee l'une des plus efficaces et on l'utilise maintenant sur
des zygotes humains. Si elle est fructueuse, les medecins qui pratiquent la FIV
decideront peut-etre a I'avenir de transferer les zygotes humains au stade blastocyste
(quatre a sept jours) au lieu de zygotes au stade deux a huit cellules (deux a trois
jours) . Ceci permettrait de detecter plus aisement les zygotes dont le developpement
est compromis . Si seuls les zygotes sains etaient transferes, on pense que les
chances d'obtenir une naissance vivante seraient accrues .
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Cependant, comme nous 1'avons deja explique, il n'est acceptable de trans-
ferer que certaines techniques et seulement certaines applications de celles-
ci. Toute technique appliquee a des etres humains doit repondre a des
buts acceptables sur le plan de 1'ethique . En gardant ce principe a 1'esprit,
nous passerons en revue dans la suite de cette introduction au diagnostic

prenatal certaines des techniques specialisees et experimentales de
manipulation des zygotes animaux et leurs applications possibles a la
recherche sur la FIV chez les etres 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 gametes et des zygotes animaux aux premiers stades de
developpement, au moyen d'instruments specialises minuscules .

On peut dire, de facon generale, que les zygotes peuvent etre divises
ou combines a divers stades de leur developpement, y compris jusqu'au
stade blastocyste . L'application la plus simple est la « division d'embryon »
qui permet de produire un nombre limite d'animaux genetiquement iden-
tiques . Cette technique est utilisee commercialement a petite echelle
depuis plusieurs annees . Tout recemment, on 1'a poussee plus loin pour
produire des zygotes et des veaux a partir de cellules separees (blastomeres)
de zygotes bovins au stade 4 a 16 cellules . Cette methode a ete baptisee

a tort « clonage ) (voir ci-dessous) .
On peut aussi combiner les parties de differents zygotes appartenant

a la meme espece et meme a des especes differentes . Cc procede peut etre
important pour la preservation d'especes en voie de disparition puisque les
embryons ainsi crees peuvent etres gardes en gestation dans 1'uterus d'une
femelle appartenant a une espece voisine . Les cellules du zygote « hybride »
qui s'implantent dans la paroi uterine proviennent de 1'espece-h6te et la
masse cellulaire interne qui donne naissance a 1'embryon provient de
1'espece voisine menacee .

En octobre 1993, des chercheurs americains sont parvenus pour la
premiere fois a diviser des zygotes humains en cellules composantes, de
fa~on qu'un zygote ayant la meme information genetique puisse se deve-

lopper a partir de chacun des cellules . Cette technique pourrait, parait-il,
etre un jour utile aux couples infertiles, puisqu'elle permet d'avoir acces a

un plus grand nombre de zygotes .
Cette technique de division et de manipulation des zygotes ne trouve

toutefois aucune application previsible sur des etres humains, qui soit ethi-
quement acceptable et fait ressortir la necessite de doter le Canada d'un
systeme qui permette de limiter convenablement les nouvelles techniques
de reproduction, de rendre compte de leur application et d'en reglementer

1'utilisation . Son utilisation sur des zygotes humains va a 1'encontre du
respect et de la dignite de la vie humaine et n'offre aucun avantage que l'on
ne puisse obtenir par d'autres methodes qui sont acceptables sur le plan
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de 1'ethique . Par exemple, si l'objectif est de permettre a un couple d'avoir
deux enfants par FIV, les zygotes qui ne sont pas utilises au cours de la
premiere tentative pourraient etre congeles en vue d'un transfert ulterieur,
ou bien 1'on pourrait proceder a un deuxieme prelevement d'ovocytes .

Clonage (remplacement du noyau)

Il y a quarante ans, les chercheurs ont decouvert que l'on pouvait
obtenir des tetards a partir d'embryons produits en rempla~ant le noyau
d'un ovocyte dont on avait au prealable retire 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 especes animales - amphibiens,
poissons, souris, lapins, moutons, cochons et bovins .

Le noyau d'une cellule est preleve sur un zygote et injecte dans le
cytoplasme d'un ovocyte . L'embryon qui en resulte est done compose du
materiel genetique nucleaire de 1'animal a 1'etat embryonnaire et des
structures cytoplasmiques et du contenu de l'ovocyte . L'importance de ce
procede pour certaines especes (ce procede ne fonctionne pas pour les
souris, par exemple) est que chacun des blastomeres provenant d'un cer-
tain zygote peut servir a produire un autre zygote lorsqu'il est introduit
dans un ovocyte . Ce procede permet de produire plusieurs clones qui ont
exactement le meme genotype nucleaire que le zygote original . De plus, on
pourrait repeter l'operation apres que chaque zygote se soit segmente
plusieurs fois . Chez les animaux, 1'amelioration genetique est controlee de
fagon a pouvoir selectionner les zygotes de valeur . En theorie, il n'y a pas
de limite au nombre de copies que 1'on peut obtenir de cette maniere a
partir d'un zygote commercialement valable . Bien sur, chez les etres
humains, on ne pourrait prevoir les qualites du zygote qui pourrait dormer
naissance a ces multiples « copies » .

Cette technique est utilisee commercialement et les brevets font
actuellement l'objet de litiges . Des rapports recents sur ces procedes ont
revele une frequence accrue d'avortements spontanes, de poids a la nais-
sance excessifs et de malformations congenitales ainsi qu'une augmenta-
tion de la mortalite perinatale chez les,veaux issus de zygotes i( clones ), . II
faudra corriger ces problemes pour que cette technique devienne utile sur
le plan commercial. Meme si cette technique pouvait s'appliquer aux etres
humains„aucune de ses applications ne serait conforme aux principes de
1'ethique .

Transfert de zygotes choisis selon le sexe

La possibilite de choisir le sexe de la progeniture serait tres
avantageuse pour les producteurs de betail dans toutes sortes de circons-
tances . Par exemple, les exploitations laitieres commerciales ont besoin de
s'approvisionner continuellement en genisses, 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 interessant d'avoir des veaux males parce
que leur gain de poids est superieur, bien qu'il soit preferable d'avoir des
genisses pour certains types specialises de production de boeuf . Pour
toutes sortes de raisons, les chercheurs en zootechnie essaient de concevoir
des methodes non invasives de choix du sexe au stade zygote. On pourrait,
par exemple, faire la difference in vitro entre des zygotes males et femelles
a partir de differences quantitatives de 1'activite metabolique . Une telle
decouverte, si elle etait applicable aux etres humains, pourrait etre plus
interessante que la biopsie que l'on pratique actuellement pour le depistage
des maladies hereditaires liees au sexe. Tout transfert de connaissances
de ce type devrait etre evalue en fonction des valeurs qu'elles sanctionnent
et appuient . Nos recommandations a ce sujet sont expliquees dans le
chapitre 28, ou nous recommandons que le choix du sexe pour des raisons
autres que medicales soit interdit .

Modification genique de zygotes

Actuellement, la modification genique de zygotes est interessante a
deux points de vue : la production d'animaux dont le rythme de croissance
est accru et la possibilite de transferer des genes dans des animaux pour
qu'ils produisent de nouvelles proteines, surtout des composes pharmaceu-
tiques importants pour la medecine . Certains genes humains pourraient
etre transferes a des bovins, par exemple, pour qu'ils produisent dans leur
lait des proteines qui sont importantes du point de vue pharmaceutique .
Ces proteines pourraient alors etre concentrees et purifiees afin de fournir
ces composes pour le traitement de certaines maladies . On appelle ce
procede la « geniculture ,, dans la presse populaire .

En 1982, les chercheurs ont decouvert qu'en injectant le gene de
1'hormone de croissance du rat dans des zygotes unicellulaires de souris,
on obtenait parfois des souris dont le rythme de croissance etait superieur
a la normale apres la naissance . Cette decouverte etait d'une importance
cruciale pour tous les domaines des sciences de la vie . Pour les chercheurs
en zootechnie, 1'interet residait dans le fait qu'une croissance acceleree est
une caracteristique tout a fait souhaitable pour la production animale . On
a donc deploye d'importants efforts pour arriver a des resultats semblables
avec les animaux domestiques. Ces etudes ont permis le transfert, l'incor-
poration et 1'expression des genes de l'hormone de croissance humaine et
bovine dans des cochons et des moutons . Ces animaux « transgeniques »
transmettent ces caracteristiques a leur progeniture, de sorte qu'on peut
produire des lignees d'animaux interessantes qui grandissent plus
rapidement et dont la viande est moins grasse, deux caracteristiques
souhaitables .

Bien que nombre de proteines importantes du point de vue therapeu-
tique, comme 1'insuline et 1'hormone de croissance humaines, puissent etre
produites par des animaux obtenus a partir de zygotes dans lesquels on a
insere un gene etranger, il y a cependant certaines limites . Le transfert de
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genes doit se faire au stade de zygote et le taux d'echec est tres eleve ; de
plus, 1'elevage des animaux qui en resultent doit etre severement controle,
et les animaux hotes peuvent etre incapables de produire un grand nombre
des proteines complexes desirees parce qu'ils ne possedent pas les voies et
les mecanismes metaboliques pour ce faire . L'injection de genes dans des
zygotes a egalement cause chez certains animaux de ces lignees des
problemes de sante allant de la lethargie a 1'infertilite et au diabete . On
pense que l'origine du probleme est le promoteur utilise conjointement avec
les genes transferes, qui a pu causer la production d'une trop grande
quantite d'hormone de croissance . La recherche d'un promoteur mieux
adapte se poursuit .

L'utilisation du transfert de genes pour produire des animaux posse-
dant des caracteres nouveaux est encore en cours d'etude mais cette
pratique a des consequences eventuelles tres importantes sur la production
alimentaire et la medecine . Par exemple, la production de vaches laitieres
qui donnent un lait sans lactose pourrait etre une nouvelle source de cet
important aliment pour les personnes qui souffrent d'intolerance au
lactose . Le transfert de genes associes a la resistance a certaines maladies
pourrait reduire de faron significative les pertes et les besoins en anti-
biotiques de 1'elevage . Le transfert de genes codant pour des proteines des
membraries cellulaires humaines permettrait meme, en theorie, de produire
pour la transplantation des organes d'origine animale (reins, foies) qui ne
seraient pas rejetes par le systeme immunitaire du receveur humain .

Bien que ces applications de la technique genetique depassent le cadre
de notre mandat, une telle utilisation des animaux souleve de nombreuses
questions d'ethique et autres .

Aucun type de transfert de genes que nous venons de decrire ne
pourrait etre pratique sur des zygotes humains . Comme nous 1'expliquons
au chapitre 29, meme si on diagnostiquait 1'absence du gene normal de
1'hormone de croissance chez un zygote, ce dernier ne pourrait tout
simplement pas etre transfere dans 1'uterus ; dans un pareil cas, on
transfererait un autre des zygotes du couple .

Ectogenese

On definit 1'ectogenese comme 1'ensemble des techniques permettan t
le developpement d'un zygote en un embryon puis en un fcetus a 1'exterieur
de 1'uterus jusqu'a ce qu'il « naisse » ou qu'il soit capable de survivre sans
leur secours . Les biologistes conqoivent des techniques de culture
d'embryons animaux afin d'observer et d'etudier le processus complexe de
leur developpement mais aucun embryologiste n'a pu maintenir des
embryons en culture pour la duree complete de la gestation . Il est possible
de maintenir en culture un zygote de rat ou de souris et d'observer son
developpement sur plusieurs jours pendant les 10 ou 11 premiers jours de
son developpement (ce qui correspond aux six ou sept premieres semaines
du developpement humain) . En utilisant cette methode et en faisant se
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chevaucher des periodes de trois jours, il est possible de faire des
observations pendant la periode complete mais pas sur le meme zygote .
Personne n'a reussi a maintenir un embryon animal aux premiers stades
de developpement en culture pendant la periode d'implantation ou au-dela
de la periode ou le placenta devient normalement son systeme de survie (10
a 11 jours apres la fecondation dans le cas de la souris) . Pour un zygote
plus grand dont la periode de gestation est plus longue, comme les zygotes
humains, le probleme serait encore plus complexe .

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

tion ethique possible aux etres La plupart des Canadiens et des Cana-
humains . La plupart des Cana- diennes estiment que 1'idee que des
diens et des Canadiennes zygotes puissent se developper dans
estiment que 1'idee que des un uterus artificiel et devenir des
zygotes puissent se developper nourrissons est tout a fait absurde . Si
dans un uterus artificiel et de telles recherches devaient se pour-
devenir des nourrissons est tout suivre, elles deshumaniseraient com-

a fait absurde. Si de telles Pletement la maternite; certains y ont

recherches devaient se pour- meme vu un premier pas vers de s
~ usines a bebes ~ et le a gynocide

suivre, elles deshumaniseraient Les commissaires considerent qu'une
completement la maternite ; cer- recherche de ce type est reprehensible
tains y ont meme vu un premier du point de vue de 1'ethique et ont
pas vers des « usines a bebes » recommande qu'elle soit interdite .
et le gynocide . Les commis-
saires considerent qu'un e
recherche de ce type est reprehensible du point de vue de 1'ethique et ont
recommande qu'elle soit interdite .

Les inquietudes qu'ont manifestees les Canadiens et les Canadiennes
au sujet de l'utilisation du diagnostic prenatal et des techniques genetiques
ont forme un element important du contexte dans lequel s'est deroulee
1'enquete de la Commission . Ces preoccupations montrent combien il est
important d'examiner et d'evaluer chaque technique et ses applications
actuelles et potentielles afin de determiner si la societe doit accepter leur
utilisation et dans quelles circonstances, et quelles sont les conditions que
la societe doit poser pour regir les applications qui sont acceptables du
point de vue ethique et souhaitables du point de vue social . Dans les
autres chapitres de la presente partie, nous exposerons les resultats de
notre enquete sur les quatre applications des techniques genetiques a la
reproduction : le diagnostic prenatal pour des maladies hereditaires et des
anomalies congenitales ; le diagnostic prenatal pour des maladies qui se
declarent a 1'age adulte et les genes de susceptibilite ; le choix du sexe pour
des raisons non medicales ; et la modification genique, y compris la therapie
genique. Nous exposerons les problemes que pose chaque application et
nous conclurons avec les recommandations de la Commission .



Chapitre 25 : DPN et techniques g8netiques : introduction 839

Sources generales

ANGUS REID GROUP. (Techniques de reproduction - Recherche qualitative :
Resume des observations u, dans les volumes de recherche de la
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction, 1993 .

BETTERIDGE, K.J . et D. RIEGER. ((Transfert d'embryon et techniques connexes
chez les animaux domestiques : Historique, situation actuelle et
orientations futures, et liens avec la medecine humaine )) , dans les volumes
de recherche de la Commission royale sur les nouvelles techniques de
reproduction, 1993 .

CENTRE DE RECHERCHES DECIMA . « Valeurs sociales et attitudes des
Canadiens et des Canadiennes au sujet des nouvelles techniques de
reproduction », dans les volumes de recherche de la Commission royale su r
les nouvelles techniques de reproduction, 1993 .

FRASER, F.C . Y Diagnostic pre-implantation », dans les volumes de recherche de
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Diagnostic prenatal des anomalies
congenitales et des maladies hereditaires

0

Le diagnostic prenatal est une realite de plus en plus familiere aux
Canadiens et Canadiennes . Divers tests diagnostiques, dont 1'amniocen-
tese, le prelevement de villosites choriales (PVC) et 1'echographie, font
maintenant partie de 1'experience vecue de nombreuses femmes enceintes .
Le diagnostic prenatal a apporte espoir et reconfort a beaucoup de femmes
et de couples risquant d'avoir des enfants atteints d'une maladie hereditaire
ou d'une anomalie congenitale .

L'utilisation de ces techniques tres performantes pose cependant des
problemes et des defis d'une grande complexite . Du point de vue de la poli-
tique d'Etat, il faut s'interroger sur la fa~on dont on peut gerer de fagon
franche et eclairee l'introduction et l'utilisation des techniques jugees
acceptables sur le plan ethique, et sur les moyens de garantir des services
efficaces et surs aux gens de toutes les regions du pays . II y a dans tous
ces cas des interets vulnerables a proteger, et toutes les techniques
evoluent rapidement. Il est donc important, d'une part, de mettre en place
des structures et des methodes pour bien encadrer l'utilisation des tech-
niques et, d'autre part, de veiller a ce que toute utilisation conforme aux
limites etablies soit sure et utile .

Avant de passer a la pratique actuelle et aux opinions des Canadiens
et Canadiennes concernant le diagnostic prenatal, il est essentiel d'avoir
une idee de la nature et de l'incidence des anomalies congenitales et des
maladies hereditaires que ces techniques sont censees detecter . On trou-
vera a 1'appendice 1 des renseignements de base sur ces affections, tandis
que les risques d'incidence et les tests de detection utilises sont decrits
dans les pages qui suivent.
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Risque d'anomalies congenitales et de maladies
hereditaires

Le risque de mettre au monde un enfant atteint d'une anomalie conge-
nitale ou d'une maladie hereditaire est une realite inherente a la conditio n
humaine . C'est un risque inevi-
table auquel tout couple est con-
fronte. Certains couples courent
toutefois un plus grand risque que
d'autres; les futurs parents, qui
desirent naturellement que leur
enfant soit en sante, peuvent
eprouver beaucoup d'anxiete s'ils
sont conscients de 1'existence d'un
risque . Le diagnostic prenatal vise
a aider les personnes et les
couples a risque a gerer leur gros-
sesse en etant bien renseignes sur
1'6tat du foetus .

Les diverses affections clas-
sees dans la categorie des anoma-
lies congenitales ou des maladies
hereditaires different a deux im-

Affection congenitale : affection
presente a la naissance .

Maladie hereditaire : maladie heritee
d'un ou des deux parents .

Affection multifactorielle : affection
resultant de I'interaction complexe de
facteurs genetiques et environne-
mentaux .

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

portants egards . La premiere difference est etiologique . Certaines affec-
tions sont entierement genetiques, c'est-a-dire qu'elles resultent d'une
anomalie presente dans le materiel genetique herite des parents (soit au
niveau des chromosomes ou dans la sequence de I'ADN a 1'interieur des
genes qui composent le chromosome) . D'autres affections sont manifeste-
ment dues a des facteurs environnementaux qui nuisent au developpement
normal du fortus, tels que 1'exposition de la femme enceinte a des rayonne-
ments ou a une infection virale . De nombreuses affections resultent d'une
interaction complexe de facteurs genetiques et environnementaux. Elles
sont alors appelees « multifactorielles » . Enfin, un grand nombre sont
d'origine inconnue ou indeterminee .

La deuxieme difference tient au moment de 1'apparition du trouble . Si
un trouble resultant d'une anomalie genetique est present a la naissance,
il sera alors classe parmi les maladies hereditaires congenitales; s'il se
manifeste a 1'age adulte, il sera alors considere comme une maladie a appa-
rition tardive . Dans le cas de certaines maladies hereditaires, 1'anomalie
genetique, meme si elle est presente a la naissance, perturbera le developpe-
ment ou le fonctionnement de la personne plusieurs mois seulement apres
la naissance (maladie de Tay-Sachs) ou meme a 1'age adulte (choree de
Huntington) .

Bref, et comme le montre la figure 26 .1, toutes les maladies here-
ditaires ne sont pas congenitales (vu que le trouble peut apparaitre durant
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1'enfance ou a 1'age adulte) et toutes les anomalies congenitales ne sont pas
hereditaires (elles peuvent resulter d'une exposition in utero a des agents
toxiques) ; en fait, la plupart des etudes font ressortir que la grande majorite
des anomalies congenitales sont d'origine inconnue (tableau 26 .1) .

Figure,26.1 . Relation entre Ies anomalies congenitales etles; : . . .
maladies he

.
reditaires

Maladies
hereditaires I Anomalies

congenitales

U

Le risque de dormer naissance a un enfant atteint d'une anomalie
congenitale ou d'une maladie hereditaire n'est pas negligeable . Selon des
etudes recentes, entre 3 et 8 pour 100 des nouveau-nes souffrent d'une ano-
malie congenitale grave ou d'une maladie hereditaire qui devrait entrainer
des problemes de sante avant 1'age adulte (tableaux 26 .2 et 26.3) . Il est
difficile de fournir des statistiques plus precises sur 1'incidence de ces
affections, et ce pour plusieurs raisons : les chercheurs et chercheuses uti-
lisent differentes methodes d'identification des troubles, certaines etant
plus poussees que d'autres, et la definition de ce qui constitue 1'anomalie
congenitale grave peut varier d'une etude a 1'autre . Les chiffres fournis aux
tableaux 26 .1, 26.2 et 26 .3 rendent compte de la methodologie particuliere
utilisee; d'autres etudes reputees aboutissent a des resultats quelque peu
differents . Neanmoins, ces donnees donnent une idee generale de 1'inci-
dence des differents types d'affections .

A 1'appendice f'du present chapitre, nous expliquons les differents
types d'affections ; , identifions les cas oti les risques d'atteinte feetale sont
les plus eleves et discutons en quoi le diagnostic prenatal peut aider les
personnes a risque a prendre des decisions en matiere de reproduction .
Comme nous 1'expliquons ici, toutes les femmes et tous les couples risquent
dans une plus ou moins grande mesure de dormer naissance a des enfants
atteints d'une anomalie congenitale ou d'une maladie hereditaire . C'est un
risque que court tout etre humain. Comme nous 1'avons mentionne, 1'inci-
dence de ces troubles dans 1'ensemble de la population varie d'une etude
a 1'autre, mais les donnees sur les nouveau-nes montrent que le risque
d'avoir un enfant atteint d'une affection hereditaire ou d'une anomalie
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congenitale~est d'environ 4 pour 100 pour une personne ordinaire (c'est-a-,
dire qui ne court pas un risque plus eleve a cause d'un facteur connu, tel
que des antecedents familiaux) . Ce risque approximatif ne varie pas beau-
coup d'une culture a 1'autre ou au fil du temps si l'on s'en fie a des donnees
comparables, ce qui donne a penser que ces risques de base sont inherents
a la condition humaine .

Tableau 26 .1 . Causes des anomalies congenitales

Causes
% de nourrissons atteints
d'anomalies congenitale s

Chromosomiques

Monogeniques

Multifactorielles

D'origine inconnu e

Dues a des facteurs teratogenes

Dues a des facteurs uterins

Gemellite

10,1

17,6

23,0

43, 2

3,2

2,5

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 hereditaires (installees a
I'age de 25 ans)

Categories

Monogenique

Dominante autosomique

Recessive autosomique

Recessive We a I' X

Chromosomique

Multifactorielle

Hereditaire d'origine inconnue

Total

% de toutes les naissance s

0,36

0,14

0,17

0,05

0,18-

4,64

0,12

5,32

* Sous-estimation probable pour cette categorie a cause de la methodologie
utilisee

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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Tableau 26: cidence °des ,anomalresNcon'~g'enitales

% de toutes Iles
Categories naissances

Anomalies comportant une composante genetique connue

Anomalies sans composante genetique connu e

Total

2,66

2,62

5,2 8

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 degre de risque d'anomalies congenitales ou de
maladies hereditaires ne sont pas les memes pour certaines femmes et cer-
tains couples, ni les antecedents generaux en ce qui a trait au degre de
risque. Par exemple, le risque de mettre au monde un enfant atteint de
troubles particuliers est plus eleve chez les femmes de plus de 35 ans, les
porteurs connus d'une maladie hereditaire, les personnes ayant des antece-
dents familiaux d'affections multifactorielles, les sujets exposes a un agent
teratogene connu, etc . C'est dans ces cas que le diagnostic prenatal peut
se reveler utile .

Role du diagnostic prenata l

Avan t l'introduction en clinique de 1'amniocentese d ans les annees
1970, et du prelevement de villosites cho riales (PVC) et de 1'echographie
obstetricale dans les annees 1980, il etait impossible de diagnostiquer avec
exactitude la presence d'une anomalie congenitale ou d'une maladie heredi-
taire chez le foetus . Depuis lors, cependant, les techniques utilisees pour
le diagnostic prenatal des atteintes feetales d ans le cas des grossesses a
haut risque se sont considerablement perfectionnees . De plus en plus, il
est possible, grace a l'identification des porteurs et au depistage prenatal,
de reperer les adultes qui risquent d'engendrer un foetus anormal . Les
couples peuvent ainsi prendre une decision eclairee en matiere de repro-
duction sur la base des renseignements fournis par ces techniques .

Tests diagnostiques

Certains tests diagnostiques visent a determiner si le foctus est atteint
d'une anomalie congenitale ou d'une maladie hereditaire . Au nombre de
ces techniques figurent 1'amniocentese, le PVC et l'echographie (( ciblee )) ou
specialisee. Dans les deux premiers cas, on preleve du liquide ou des
echantillons de tissus contenant des cellules foetales afin d'effectuer des
analyses chromosomiques, biochimiques ou geniques . L'echographie ciblee
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Tests diagnostiques courants

Amniocentese : C'est la technique invasive de diagnostic prenatal la plus
repandue au Canada . Elle est pratiquee entre la 15e et la 178 semaine de
grossesse . On preleve du liquide de I'uterus apres avoir insere une aiguille a
travers les parois abdominale et uterine sous controle echographique . Le liquide
recueilli contient des cellules foetales qui sont mises en culture et soumises a
differents examens, selon que le couple court un plus grand risque d'aberrations
chromosomiques, de maladies hereditaires du metabolisme ou de malformations du
tube neural . II faut habituellement de deux a quatre semaines avant d'obtenir les
resultats .

Prelevement de villosites choriales (PVC) : Les villosites choriales sont de
petites saillies qui s'etendent des membranes foetales jusqu'a la paroi de I'uterus
pendant le developpement du placenta . Un echantillon de ces villosites peut etre
preleve par aspiration a I'aide d'une sonde inseree clans le vagin ou a travers la
paroi abdominale jusqu'a I'uterus . L'interet de la methode reside clans la pr6cocit6
de sa realisation (plusieurs semaines plus tot dans la grossesse que I'amniocen-
tese) ; le tissu peut, de plus, etre mis a culture ou examine directement sans
culture, ce qui permet d'obtenir des resultats plus rapidement . Toutefois, ses
resultats sont plus difficiles a interpreter que ceux de I'amniocentese et certains
troubles, comme les malformations du tube neural, ne peuvent etre diagnostiques .

Echographie : II s'agit de I'enregistrement des echos produits par des ultrasons
lors de leur passage a travers les tissus et de leur visualisation sur un ecran . Dans
le cadre du diagnostic prenatal, cette methode peut servir de test de depistage et
aussi de test diagnostique pour un examen plus long et plus specialise . Au
Canada, la plupart des femmes enceintes font actuellement I'objet d'un depistage
echographique, habituellement a environ 18 semaines de grossesse ; cet examen
permet d'evaluer I'age gestationnel, de determiner la presence de plus d'un foetus
et de detecter les anomalies placentaires et les troubles qui peuvent devoir etre
traites . On parle alors d'echographie de « niveau I» ou « de routine » . Les
images produites pendant I'examen peuvent parfois laisser entrevoir la possibilite
d'une anomalie congenitale . Dans ce cas, la femme est normalement invitee a
subir d'autres tests afin qu'on puisse poser un diagnostic formel, quelquefois a
I'aide d'une echographie diagnostique plus intensive (aussi appelee echographie de
niveaux II et III ou « ciblee ») . Vu que I'echographie de niveau I n'est qu'un test de
depistage, ce n'est pas une methode fiable de diagnostic des anomalies foetales .
Lors d'une echographie de niveaux II et III, on effectue un examen detaille du
foetus, section par section, examen qui peut durer jusqu'a une heure et qui permet
de diagnostiquer avec exactitude de nombreuses anomalies congenitales . L'echo-
graphie est egalement utilisee clans le DPN pour guider I'aiguille ou la sonde lors
d'une amniocentese ou d'un PVC .

est une technique de visualisation prolongee et intensive du feetus qui
utilise des ultrasons pour detecter les anomalies anatomiques ou de struc-
ture . (I1 est important de distinguer 1'echographie ciblee de 1'echographie
de routine, dont il sera question plus loin.)
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Comme 1'amniocentese et le PVC sont des techniques invasives et

couteuses qui comportent des risques pour le foetus et la femme enceinte,
ils ne sont proposes aux femmes que dans le cas des grossesses a haut

risque. Il en va de meme pour 1'echographie ciblee, qui requie rt du mate riel
et du personnel tres specialises . Au Canada, ces options ne sont offertes
qu'aux femmes qui ont ete o rientees vers un centre specialise, habituelle-
ment par leur medecin de famille ou leur obstet ricien, en raison d'un
facteur precis de risque .

C'est aussi la raison pour laquelle on s'est efforce de plus en plus
d'ameliorer l'identification des grossesses a haut risque. Dans le passe, on
se fondait, pour definir les grossesses a haut risque, presque entierement .
sur les antecedents familiaux ou l'age de la femme enceinte . Or, plusieurs
techniques de depistage ont recemment vu le jour pour permettre d'identi-
fier avec plus d'exactitude les personnes a haut risque dans 1'ensemble de
la population . Citons notamment les tests d'identification des porteurs et
les tests de depistage prenatal .

Identification des po rteurs

Pour identifier les porteurs, on fait subir des tests aux hommes et aux
femmes appartenant a des groupes susceptibles d'etre porteurs de maladies
hereditaires particulieres afin de reperer les sujets qui portent le gene
pathologique. Par exemple, on utilise ce type de test pour identifier les
porteurs de la maladie de Tay-Sachs chez les juifs ashkenazes . Si les deux
membres du couple sont des porteurs de la maladie, leur foetus risque
davantage d'etre atteint ; un diagnostic prenatal leur sera donc offert pour
toutes les grossesses subsequentes .

Depistage prenatal

Alors que pour identifier les porteurs, on fait passer des tests aux
futurs parents avant la conception, les tests de depistage prenatal sont
coni~us pour etre offerts a toutes les femmes enceintes . L'objectif est
d'identifier les femmes qui risquent de porter un foetus anormal, de facon
a leur faire subir des tests prenatals plus precis . Au nombre des tech-
niques utilisees figurent 1'echographie de routine et le dosage de 1'alpha-
foetoproteine serique maternelle (voir 1'encadre) . Un resultat anormal
indique que le foctus risque davantage d'etre atteint d'une anomalie conge-
nitale; dans ces cas, on proposera a la femme de subir un test diagnostique
pour confirmer ou infirmer la presence d'une anomalie . (Dans le cas d'un
depistage de routine par echographie, 1'examen peut parfois reveler inci-
demment une importante anomalie de structure, telle qu'une anencephalie . )

Dans la plupart des cas, les tests effectues dans le cadre d'un
diagnostic prenatal ont un effet rassurant . Selon une enquete menee par
la Commission aupres des centres de genetique au Canada, environ
5 pour 100 des tests diagnostiques ont revele la presence d'une anomalie
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congenitale grave ou d'une maladie hereditaire grave chez le fcetus ; dans
les cas d'atteinte grave, environ 80 pour 100 des femmes et des couples
optent pour une interruption de grossesse .

Tests de depistage

II s'agit de tests qu'on fait subir a toutes les femmes enceintes et non uniquement
dans les cas de grossesse a haut risque . La femme qui obtient un resultat anormal
a l'un de ces tests de depistage court un risque accru d'avoir un foetus anormal et
sera invitee a subir un test diagnostique, qui permettra d'etablir un diagnostic formel
de I'etat du foetus .

Prelevements sanguins : On peut effectuer plusieurs analyses du sang d'une
femme enceinte pour obtenir de l'information sur I'etat probable du fcetus . Citons
notamment le dosage de I'alpha-fcetoproteine serique maternelle (AFPSM), le triple
dosage et peut-etre, a l'avenir, l'analyse des cellules feetales prelevees dans le
sang de la femme enceinte .

Dosage de l'alpha-fogtoproteine serique maternelle : II s'agit d'une mesure du taux
d'alpha-fcetoproteine (AFP) dans le sang maternel . L'AFP est produite par le
foetus ; un taux anormalement eleve d'AFP dans le sang de la femme enceinte
laisse entrevoir la possibilite d'une dysraphie fcetale, notamment une malformation
du tube neural (anencephalie, spina bifida), entrainant une elevation de la con-
centration de cette proteine clans le liquide amniotique et le sang de la femme
enceinte . D'autres atteintes feetales s'accompagnent egalement d'elevations de la
concentration d'AFP. II est donc possible par une analyse du sang maternel de
determiner si le foetus risque d'etre porteur d'une anomalie .

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

Echographie : Peut etre utilisee comme test diagnostique ou comme test de
depistage. Voir « echographie » dans I'encadre precedent .

Identification des porteurs : Alors que d'autres tests de depistage sont pratiques
chez les femmes enceintes apres la conception, on identifie les porteurs en faisant
passer des tests aux hommes et aux femmes avant la conception pour determiner
qui est porteur d'une maladie hereditaire donnee. Les programmes d'identification
des porteurs essaient de reperer les porteurs dans un groupe ethnique particulier
qui risquent d'etre atteints d'une affection monogenique specifique . Par exemple,
on fait passer des tests de depistage aux Mediterraneens pour identifier les por-
teurs de la thalassemie . On invitera les porteurs reconnus a subir des tests dia-
gnostiques lors des grossesses subsequentes, vu que le foetus risque d'heriter de
la maladie .
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Le diagnostic prenatal ne permet pas de reperer toutes les affections
ou d'eliminer tous les risques associes a la reproduction . 11 est surtout
utile pour la detection des aberrations chromosomiques ; or, en theorie,
toutes les aberrations chromosomiques peuvent etre decelees au moyen
d'une analyse des chromosomes du foetus . Bien qu'actuellement, le diag-
nostic prenatal ne puisse servir a deceler que quelques centaines d'ano-
malies parmi les milliers d'affections monogeniques connues, les progres
scientifiques et techniques recents en genetique donnent a penser qu'on
sera de plus en plus capable de detecter les affections monogeniques en
periode prenatale .

Ces aberrations chromosomiques et affections monogeniques ne repre-
sentent qu'un pourcentage relativement faible des anomalies congenitales .
Elles sont beaucoup moins repandues que les affections multifactorielles
et les troubles d'origine inconnue . La plupart de ces troubles ne peuvent,
a 1'heure actuelle, etre detectes et ne le pourront pas dans un avenir
previsible . Par exemple, de nombreux troubles fonctionnels (tels que la
cecite, la surdite et la paralysie musculaire) ne peuvent etre detectes ni par
l'analyse des cellules feetales ni au moyen d'une echographie ciblee . Les
malformations du tube neural, comme le spina bifida et 1'anencephalie,
constituent le type le plus frequent de troubles multifactoriels decelables .

Seules les personnes reconnues comme etant a haut risque sont
invitees a subir des tests diagnostiques . Encore une fois, on est mieux
renseigne sur les personnes qui courent un plus grand risque d'etre
atteintes d'une aberration chromosomique ou d'une affection monogenique,
vu que les profils d'incidence de ces affections sont relativement clairs et
previsibles . Mais meme dans le cas des affections recessives, on determine
habituellement qu'un couple est a risque parce qu'il a deja un enfant
atteint; la probabilite qu'un autre enfant soit atteint est alors de un sur
quatre. On dispose de tres peu de donnees pour determiner qui est
particulierement expose a des affections multifactorielles et a d'autres
affections d'origine inconnue .

Plus le risque evalue est eleve et plus 1'affection est facile a deceler,
plus les chances sont grandes que la femme soit orientee vers un centre de
genetique pour y subir des tests diagnostiques . Par exemple, bien que les
aberrations chromosomiques associees a des grossesses tardives represen-
tent environ 10 pour 100 des anomalies congenitales chez les enfants nes
vivants, 78 pour 100 des femmes testees dans les centres de genetique 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 congenitales, moins de 10 pour 100 des
femmes subissent des tests de depistage de ces affections .

Bref, le diagnostic prenatal sert le plus souvent a detecter les
aberrations chromosomiques parce qu'il existe un test pour deceler ces
troubles et parce qu'il est possible d'identifier les personnes a haut risque .
Bien qu'elles soient plus frequentes que les aberrations chromosomiques,
les affections multifactorielles sont moins souvent detectees a 1'aide de
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tests, parce qu'il est plus difficile de savoir qui est fortement expose et
parce que, dans la plupart des cas, il est impossible de deceler la presence
de ces affections chez le foetus . Rien ne laisse entrevoir un changement
marque de la situation dans un avenir previsible .

Les personnes a haut
risque, tout comme celles a qui

les tests ne sont pas proposes, On ne peut s'attendre a ce que le DPN
courent toujours le risque de contribue a eliminer les affections
base habituel d'avoir un enfant invalidantes ou reduise considerable-
atteint a la naissance d'une ment leur incidence dans 1'ensemble

anomalie congenitale ou d'une de la population . La plupart de ces
maladie hereditaire (qui est affections sont causees par la pre-
d'environ 4 pour 100 pour tous maturite, des affections virales o u
les couples dans 1'ensemble de bacteriennes, des accidents, des

la population)
. En se soumet- traumatismes ou le vieillissement .

tant a un test diagnostique, le
couple ne fait que determiner si

l'affection a laquelle il est plus fortement expose (au dela du risque de base)
est presente . En somme, les conjoints essaient de voir par eux-memes s'ils
courent le meme risque que celui inherent a toute grossesse . Un resultat
normal au test les replace en somme dans le meme groupe de risque que
tous les autres . Si l'on detecte un trouble, le couple peut decider d'opter
pour un traitement (s'il en existe un), des soins ou une interruption de
grossesse .

Le DPN ne repond pas a toutes les questions concernant la sante du
foetus, mais les femmes et les couples a haut risque sont impatients
d'obtenir les elements de reponse que ces tests peuvent fournir . On ne
peut s'attendre a ce que le DPN contribue a eliminer les affections invali-
dantes ou reduise considerablement leur incidence dans 1'ensemble de la
population . La plupart de ces affections sont causees par la prematurite,
des affections virales ou bacteriernnes, des accidents, des traumatismes ou
le vieillissement . Le risque de mettre au monde un enfant atteint d'une
anomalie congenitale ou d'une maladie hereditaire sera donc toujours
present . Le developpement humain est trop complexe pour qu'on puisse
obtenir des reponses faciles ou simplistes et il ne faut pas s'attendre a ce
que le DPN fournisse ces reponses . Le reste du present chapitre repose en
grande partie sur la premisse que le risque est affaire de probabilites et non
de certitudes, et qu'il ne sera jamais facile ni simple de gerer les risques
associes a la reproduction et de prendre des decisions en ce qui concerne
le DPN, meme si Pon dispose de techniques tres performantes .
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Questions soulevees par le diagnostic prenata l

Comme nous 1'avons note dans la partie I du present rapport, rares
sont les enquetes sur les nouvelles techniques de reproduction, effectuee s
au Canada ou ailleurs dans le
monde, qui presentent des ana-
lyses ou des recommandations
sur le DPN. Nous croyons toute-
fois que les techniques utilisees
pour le DPN ont autant de reper-
cussions sur les soins genetiques
et sur 1'ensemble de la societe
que toute autre technique de
reproduction . Le DPN souleve
une bonne part des memes ques-
tions abordees dans la partie I
sur les nouvelles techniques de
reproduction en general . Il fait
intervenir un grand nombre de
nos croyances et de nos valeurs
les plus fondamentales comme
individus et comme societe ; il met
la societe au defi de gerer avec
sagesse et humanite des tech-
niques et des connaissances
scientifiques en constante evolu-

M_

Beaucoup de gens craignent aujour-
d'hui que le developpement 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 prenatal
est souvent cite a titre d'exemple a ce
propos. Nos modes devaluation de la
technologie ou plutot nos modes
d'evaluation technologique sont donc a
revoir clans de nouvelles perspectives
pour proteger effectivement la liberte
des communautes .

H. Doucet, Faculte de theologie,
Universite Saint-Paul, compte rendu
des audiences publiques, Ottawa
(Ontario), 18 septembre 1990.

tion ; il constitue enfin un element cle du systeme de sante canadien .
L'augmentation de 1'efficacite des techniques de DPN engendre d e

nouveaux dilemmes et des consequences tant pour l'individu que pour la
societe . Les decisions tres personnelles et tres douloureuses qui doivent
etre prises (p . ex. la decision d'avorter ou non lorsque le foetus est atteint
d'une affection grave) comportent d'importantes consequences sur le plan
social . 11 faut en tenir compte si l'on veut utiliser le DPN d'une fa(~on utile
pour 1'individu et responsable du point de vue social .

Dans le faible pourcentage de cas ou l'on detecte une affection grave,
la majorite des couples optent pour 1'avortement. Cette situation souleve
d'importantes questions concernant les repercussions du DPN sur la faqon
dont la societe pergoit 1'avortement et aussi la possibilite que la societe en
vienne, comme certains le craignent, a moins respecter la vie humaine. On
se demande egalement si l'utilisation du DPN pour identifier et interrompre
les grossesses pathologiques n'engendrera pas ou ne renforcera pas les
prejuges ou une certaine discrimination a 1'endroit des personnes handi-
capees et n'amenera pas la societe a etre moins tolerante vis-a-vis de la
diversite et des « imperfections)) . De plus, la mesure dans laquelle les
femmes qui ont a prendre des decisions au sujet du DPN et de 1'avortement
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sont soumises a des pressions sociales ou a des obligations legales aura
des repercussions sur le statut social des femmes et sur l'egalite des sexes .

Nous discutons de ces questions et de bien d'autres plus loin dans le

present chapitre .
L'evolution rapide des me-

thodes diagnostiques prenatales
souleve egalement la question du
caractere de plus en plus tech-
nique des soins . Nous avons
constate que certaines techniques
de depistage sont couramment
utilisees, meme avant d'avoir ete
bien evaluees et sans soutien
adequat (comme, par exemple, les
services de counseling genetique
et des ressources diagnostiques
de suivi, offerts aux personnes
qui obtiennent des resultats
anormaux aux tests) . Ces pro-
blemes montrent a quel point il
importe de dispenser seulement
des soins de sante dont on a eva-
lue les avantages et les risques .
Nous reparlons de cette question
un peu plus loin .

Ce ne sont pas les imperatifs
technologiques ni les change-
ments de politique qui doivent
dicter les modalites d'introduc-
tion et d'utilisation des tech-
niques de diagnostic prenatal . 11

faut adopter une approche eclai-
ree et concertee de faqon a garan-
tir qu'aujourd'hui et dans 1'ave-
nir, on tienne compte des aspects
ethiques, de la securite et de
1'utilite des services de DPN
offerts au Canada .

Le statut social et les conditions de vie
des personnes atteintes d'anomalies
congenitales, ainsi que I'attitude de la
societe a leur egard, meritent un exa-
men serieux, compte tenu des progres
techniques realises en matiere de
diagnostic prenatal . II importe de tenir
un debat public sur la question de la
selection en particulier, et de s'attarder
aux craintes qu'inspirent les handi-
capes a la societe et aux raisons pour
lesquelles certaines incapacites sont
socialement tolerees, alors que
d'autres ne le sont pas . De meme, la
faqon dont la societe a traite et traite
presentement les personnes handica-
pees, les craintes qui persistent a leur
sujet, et la question des politiques
gouvernementales concernant I'aide
sociale et economique fournie aux
personnes ayant des besoins spe-
ciaux, notamment aux pourvoyeuses
de soins, meritent une etude plus
approfondie . Cette vue d'ensemble
permettra a la medecine et a la
societe de mieux evaluer les choix
offerts par le diagnostic prenatal .

J. Milner, « Survol des critiques du
diagnostic prenatal et de leur inci-
dence sur les attitudes envers les
personnes handicapees », dans les
volumes de recherche de /a
Commission, 1993.

A

Demarche adoptee par la Commission pour I'etude du
diagnostic prenata l

Compte tenu du fait que le DPN souleve de nombreuses questions,
nous avons demande a d'eminents ethiciens, geneticiens et autres
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chercheurs d'effectuer des etudes qualitatives (voir les volumes de
recherche intitules Le diagnostic prenatal : Aperqu de 1a question et
consequences sur les personnes en cause; Pratique actuelle du diagnostic
prenatal au Canada ; et Le diagnostic prenatal : Progres recents et a prevoir) .
Par ailleurs, lors des consultations publiques et privees que nous avons
eues avec des organismes et groupes d'experts interesses, nous nous
sommes efforcees de recueillir de l'information sur les questions et les
problemes entourant le DPN et son utilisation . Nous avons egalement
commande des etudes sur differents sujets connexes : 1'histoire et
1'evolution du DPN ; 1'evaluation des risques associes a l'utilisation des
techniques de DPN; et le contexte social dans lequel s'effectue le DPN, y
compris les attitudes a 1'egard des personnes handicapees et certaines
considerations ethiques comme le consentement eclaire et le choix .

Nous avons, de plus, commande une serie d'etudes sur le terrain
portant sur les modalites actuelles de DPN au Canada, dans les centres de
genetique comme dans le reseau d'orientation . Citons, a titre d'exemple,
une enquete sur les centres de genetique; un sondage effectue aupres des
medecins qui orientent des patientes pour connaitre leur comportement et
leurs attitudes au sujet du DPN ; une etude des tendances relatives a l'utili-
sation de 1'echographie prenatale ; une analyse de 1'experience du pro-
gramme de depistage par dosage de 1'alpha-fcetoproteine serique maternelle
au Manitoba; et une etude demographique et geographique portant sur les
utilisateurs de services de DPN . Nous avons egalement examine le point de
vue des femmes sur l'utilisation de differentes techniques durant la
grossesse; les attitudes, les perceptions et les experiences des femmes en
ce qui a trait au DPN ; et les reactions des femmes face au diagnostic pre-
natal d'une maladie hereditaire menant a une interruption de grossesse .

Etant donne la portee et. la complexite du DPN, la Commission ne
s'etait pas fixe comme seul objectif d'apporter des reponses precises a des
problemes particuliers. Nous trouvions plus important de presenter une
perspective a long terme et de situer le DPN dans le contexte plus large des
soins de sante au Canada .

Comme les techniques evoluent rapidement, nous avons surtout
cherche a formuler des recommandations en vue de 1'etablissement d'une
structure reglementaire qui permettrait aux decideurs de prendre en consi-
deration non seulement les techniques actuelles mais egalement les innova-
tions a venir. Nous avons voulu depasser la simple etude des origines et
de la diffusion de techniques diagnostiques precises, et voir comment con-
cevoir une demarche plus globale et systematique en vue de guider 1'evalua-
tion, la limitation ou l'introduction et l'utilisation des techniques de
diagnostic prenatal en general .
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Pratique actuelle du diagnostic prenatal au Canad a

Dans la presente section, nous decrivons la pratique actuelle du
diagnostic prenatal au Canada. Nous traitons de quatre elements :
les 22 centres de genetique qui effectuent les principaux tests
diagnostiques ; les 10 000 et quelque omnipraticiens et obstetriciens qui
dispensent des soins primaires aux femmes enceintes, qui peuvent orienter
les patientes vers les centres de genetique et qui interviennent de plus en
plus dans la realisation des tests de depistage; les femmes et les couples
concernes; ainsi que les programmes et les sources de financement a
1'appui de ces services . -

Centres de genetique

Au cocur du systeme de DPN au Canada, on retrouve 22 centres de
genetique, qui effectuent les trois principaux types de tests diagnostiques -
amniocentese, PVC et echographie ciblee . Dans les trois cas, il faut du
materiel et du personnel tres specialises pour effectuer les tests et inter-

preter les resultats ; c'est la raison pour laquelle ces services ne sont offerts
qu'aux femmes reconnues pour etre a haut risque . Avant de subir un de
ces tests, la femme enceinte doit avoir ete orientee vers un des centres spe-
cialises, habituellement par son medecin de famille ou son obstetricien .

Tous les centres de genetique sont situes en milieu urbain - 16 dans
des centres hospitaliers universitaires ou des hopitaux de soins tertiaires
affilies a des centres hospitaliers universitaires, et six dans de grands
hopitaux communautaires. L'Ile-du-Prince-Edouard, le Nouveau-
Brunswick, le Labrador, les Territoires du Nord-Ouest et le Yukon n'ont
pas de centre de genetique . Les femmes de ces regions doivent se rendre
aux centres les plus proches, ce qui suppose parfois d'importants

deplacements .
Il existe egalement 35 centres satellites associes aux centres de

genetique. C'est en Alberta qu'on trouve le reseau le plus vaste, soit
18 satellites, comparativement a huit en Ontario, a quatre dans les
Maritimes, a trois a Terre-Neuve et a six en Colombie-Britannique. La
gamme des services dispenses dans ces centres satellites varie . Dans
certaines provinces, des infirmieres hygienistes y assurent les services
habituels d'orientation vers les centres de genetique pour les femmes
enceintes qui, autrement, ne pourraient voir un medecin a temps ; dans
d'autres provinces, 1'amniocentese est pratiquee dans les centres satellites
et les echantillons sont expedies aux centres de genetique pour y etre
analyses .

Les laboratoires associes aux centres de genetique analysent les
echantillons d'alpha-fo°toproteine serique maternelle (AFPSM) preleves dans
ces centres, de meme que ceux provenant d'autres praticiens . En 1990,
1'AFPSM de 37 163 femmes a ete analysee par des laboratoires associes a
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des centres de genetique, laboratoires qui, souvent, disposent egalement de
toute l'infrastructure pour les programmes d'identification des porteurs .

Nous avons commande une enquete sur les centres de genetique afin
de determiner les modes et les motifs d'orientation des femmes ; les moda-
lites d'execution de nombreux tests et leurs resultats ; et, de fa~on plus
generale, le mode de fonctionnement des centres . Les resultats detailles de
cette enquete sont presentes dans le volume de recherche : Pratique actuelle
du diagnostic prenatal au Canada. En voici un bref resume .

Orientations

En 1990, plus de 22 000 femmes ont ete orientees vers des services
de diagnostic prenatal offerts dans des centres de genetique au Canada,
parce qu'elles couraient un plus grand risque de porter un foetus atteint
d'une anomalie congenitale ou d'une maladie hereditaire . Le motif d'orien-
tation le plus frequent etait 1'« age maternel avance »(femmes de plus
de 35 ans), associe a un risque accru d'aberrations chromosomiques .
C'etait le motif invoque pour environ 78 pour 100 des orientations (voir le
tableau 26 .4) . Dans le cas des autres 22 pour 100, l'orientation etai t

Tableau 26 .4. Motifs de ['orientation vers un centre de genetique
pour un diagnostic prenata l

Risque d'aberration chromosomique 83,0 %

Age maternel avance 77,7 %
Anomalie anterieure 2,4 %
Anomalie clans la famille 2,3%
Anomalie chez les parents 0,5 %
Marqueur chromosomique 0,1 %

Risque d'affection monogenique 1,6 %

Risque d'anomalie de structure 10,6 %

AFPSM anormale* 3,6 %
Echographie anormale' 3,1 %
Malformation du tube neural anterieure ou familiale 2,5 %
Exposition a un agent teratogene 1,4 %

Inquietude de la femme enceinte 1,3 %

Autres 3,5%

* Peut egalement indiquer un risque accru d'aberration chromosomique .

Source : HAMERTON, J .L ., J .A. EVANS et L . STRANC . « Les services de
diagnostic prenatal au Canada en 1990 : Survol des centres de genetique
clans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993 .
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motivee par diverses raisons, notamment le fait d'avoir deja un enfant
atteint d'une aberration chromosomique (2,4 pour 100), des antecedents
familiaux d'aberration chromosomique (2,3 pour 100), un resultat anormal
au dosage de 1'AFPSM (3,6 pour 100), une echographie anormale (3,1 pour
100), des antecedents familiaux d'affection monogenique (1,6 pour 100),
1'exposition possible a des agents teratogenes (1,4 pour 100) et les craintes
de la femme enceinte concernant 1'etat de sante du foetus (1,3 pour 100) .

Counseling

Des services de counseling sont offerts aux femmes qui sont dirigees
vers un centre de genetique, 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 decident de subir un test en toute connaissance de cause . C'est le
motif de l'orientation qui determine le type et 1'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 1'age maternel
avance, le counseling est effectue, dans certains centres, par des conseillers
et conseilleres en genetique (souvent des infirmiers et infirmieres ayant
regu une formation speciale en genetique), des medecins de famille, des
obstetriciens, ou encore dans le cadre de consultation de groupe. La duree
moyenne d'une seance de counseling pour les patientes dirigees vers des
centres de genetique en raison de leur age avarice etait d'une heure et l'on
encourageait les conjoints a y assister.

Le counseling des patientes orientees vers les centres a cause d'ante-
cedents familiaux est plus complexe ; il requiert souvent une analyse statis-
tique compliquee de meme qu'une interpretation clinique . Cette responsa-
bilite incombe a des specialistes en genetique medicale . Ces seances sont
beaucoup plus longues et peuvent etre plus frequentes .

Tests effectues

Apres la consultation, certaines femmes decident de ne pas subir le
test, en particulier si on leur avait prescrit un test invasif, comme 1'amnio-
centese ou le PVC, qui comportent un faible risque d'avortement spontane
(moins de 1 pour 100) . En 1990, pres de 10 pour 100 des patientes orien-
tees en vue d'une amniocentese ou d'un PVC ont refuse l'intervention .
Certaines de ces femmes (137) ont ete invitees a subir une echographie
ciblee, bien que cette methode ne permette pas de detecter bon nombre des
aberrations chromosomiques qui avaient tout d'abord motive l'orientation
vers des services de depistage plus invasif . Certaines n'ont pas subi le test
pour d'autres raisons, par exemple lorsque la mort du foetus a ete decelee
au moment du test ou qu'un avortement spontane est survenu avant le
test .

Il reste que la majorite des femmes dirigees vers des centres de
genetique ont passe un test (19 795 sur 22 222, soit 89 pour 100) . La
plupart de celles-ci'ont eu une amniocentese (15 454), alors qu'un nombre
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beaucoup plus restreint ont subi soit un PVC (2 097) ou une echographie
ciblee (2 244) (voir le tableau 26 .5) . Ce dernier chiffre n'inclut pas toutes
les echographies ciblees effectuees, parce que souvent les femmes sont
adressees a des praticiens specialises dans cette technique et ne vorit pas

subir le test dans un centre de genetique .

Tableau 26 :5. Amniocentese, PVC et echographie ciblee effectue s
S.is

dans des_centres. de genetique au Ca riada (1.990`

Type de test
Nb`° de femmes % de femmes

testees orientees

Amniocentese 15 454 69,5

Prelevement de villosites choriales 2 097 9,4

Echographie ciblee 2 244 10,1

Total 19 795 89,0 *

* Environ 10 % des femmes orientees n'ont pas subi de test, soit parce qu'elles
ont decide d'y renoncer apres un counseling ou pour d'autres raisons (p . ex .
avortement spontane avant le test) .

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

Sur les 19 795 femmes testees en 1990, 95 pour 100 ont obtenu des
resultats rassurants . Toutefois, on a decele une anomalie feetale chez les
autres 5 pour 100 (environ 990 cas) . Dans ce dernier groupe, 792 femmes
(80 pour 100) ont decide d'interrompre leur grossesse . Cette decision

d'avorter est tributaire de nombreux facteurs, dont la gravite de 1'anomalie,
la possibilite de la traiter (bien que, dans la plupart des cas, 1'anomalie
decelee ne puisse etre traitee), le stade de la grossesse, ainsi que les cir-
constances entourant la decision et les valeurs de la personne qui prend la

decision. Ces 792 cas ne representent en fait qu'un peu plus de 3 pour 100
de toutes les femmes orientees vers des centres de genetique en 1990 . Pour
bien mettre les choses en perspective, disons qu'environ 6 pour 100
des 393 000 femmes qui ont accouche au Canada en 1990 ont ete dirigees
vers des services de depistage prenatal et, sur plus de 92 600 avortements
therapeutiques pratiques chaque annee au Canada, environ 0,86 pour 100
ont ete effectues apres un DPN .
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Accessibilite variee

On a note certaines differences regionales marquees dans l'orientation
des patientes. Les taux varient de 7 pour 100 de toutes les femmes en-
ceintes en Ontario, a 1,5 pour 100 a Terre-Neuve - soit une difference de
plus de quatre pour un - comme 1'indique le tableau 26 .6 .

Tableau 26 .6. Taux d'orientation par province (1990) ,

Province ou region
% de femmes

enceintes orientee s

Terre-Neuve

Maritimes

Quebec

Ontario

Manitoba

Saskatchewan

Alberta

Colombie-Britannique

1,5

2,7

5,9

7,0

5,8

1,8

4,1

6, 1

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

Le meme phenomene s'observe pour un type particulier d'orientation :
1'age maternel avance. Si le pourcentage de femmes enceintes agees
de 35 ans ou plus qui ont ete orientees vers un centre s'eleve a 52 pour 100
pour 1'ensemble du Canada, cette proportion varie considerablement d'une
province a 1'autre . C'est au Quebec que le taux d'orientation etait le
plus eleve (64,5 pour 100) ; la Colombie-Britannique, le Manitoba et
1'Ontario se classaient dans la bonne moyenne (entre 49 et 57 pour 100),
alors que dans les autres provinces, les taux etaient 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 regions du pays, certaines femmes
sont quatre fois plus souvent orientees vers des centres de genetique que
dans d'autres regions . Certains de ces ecarts peuvent etre attribuables a
des differences dans le choix des femmes ; toutefois, comme nous le verrons
un peu plus loin, les donnees recueillies lors de nos recherches et de nos
enquetes portant sur toutes les regions du pays indiquent qu'il est peu
probable que cette difference du simple au quadruple dans les taux
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d'orientation puisse s'expliquer par des differences daris les valeurs ou les
preferences individuelles . Les valeurs ou les preferences - sont tres
similaires dans tout le pays ,
alors que 1'attitude des mede-
cins varie considerablement 11 est peu probable que cette difference
d'une province a 1'autre. Cepen- du simple au quadruple dans les taux
dant, certaines considerations d'orientation puisse s'expliquer par des
pratiques peuvent egalement en- differences dans les valeurs ou le s
trer en ligne de compte dans la preferences individuelles .
decision d'un medecin de pres-
crire un test, telles que la dis-
tance a parcourir pour le subir. II se peut aussi que les femmes dirigees
vers un centre de genetique mettent en balance 1'interet de subir un test,
d'une part, et la somme d'inconvenients causes par les deplacements et
leur situation financiere, d'autre part .

Tableau 26 .7 . Taux d'orientation pour age maternel avance pa r
province (1990 )

Province ou region % de femmes orientee s

Quebec 64,5

Ontario 56,7

Colombie-Britannique 54,6

Manitoba 49,3

Maritimes 30,7

Alberta 30,1

Saskatchewan 23,1

Terre-Neuve 1 5,0

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

Il semblerait cependant que les pratiques des medecins en matiere
d'orientation expliquent au moins en partie les differences relevees . Les
medecins de famille, les omnipraticiens et les obstetriciens, dans certaines
provinces, orientent plus volontiers leurs patientes pour certaines indica-
tions que leurs collegues d'autres provinces .

11 existe evidemment certaines differences dans les taux d'orientation
selon le lieu de residence ainsi que le niveau de revenu et de scolarite .
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Une etude effectuee par la Commission a revele que les personnes vivant
en milieu rural ou dans un village du Nord etaient dirigees moins frequem-
ment vers un centre de genetique, de meme que les personnes a faibl e

revenu ou moins scolarisees .
A la difference de ce qui se

passe dans de nombreuses cli-
niques de fertilite (voir le cha-
pitre 20), rien n'indique que les
centres de genetique refusent
d'accepter une patiente en raison
de certains facteurs comme le
revenu, le niveau de scolarite ou
1'etat matrimonial . Les femmes
orientees sont acceptees sur la
base du risque genetique (p . ex.
si elles ont plus de 35 ans ou
plus). Les differences dans
1'accessibilite se creent donc au
point d'orientation, parce que les
medecins 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'acces .

Lignes direct rices et agrement

Il y a plus de dix ans, l e

College canadien de geneticiens
medicaux (CCGM) a elabore des
lignes directrices et un systeme
d'agrement pour la prestation de

services de DPN . Les premiers
centres de genetique ont ete agrees

Contrairement a ce a quoi on pourrait
s'attendre, les omnipraticiens et les
medecins de famille orientent peu
leurs patientes vers ces services, et le
probleme s'aggrave encore davantage
dans les regions rurales et du nord, ou
Is sont habituellement les seuls mede-
cins sur place . En contrepartie, la
grande majorite des gynecologues
obstetriciens (qui s'occupent de referer
les patientes dans la plupart des cas)
sont concentres dans les plus grands
centres urbains de chaque province .
Cela signifie que les femmes des
communautes rurales ou du nord qui
veulent obtenir des services de diag-
nostic prenatal peuvent avoir a se
rendre dans un centre urbain unique-
ment pour y voir un medecin qui les
orientera vers ces services . Elles
devront ensuite se rendre dans une
autre ville pour obtenir les services en
question .

P. MacLeod et al ., « Analyse demo-
graphique et geographique des utilisa-
trices des services de diagnostic pre-
natal au Canada », dans les volumes
de recherche de la Commission, 1993 .

I

en 1981 .

E_

Les centres qui satisfont aux
conditions fixees sont agrees pour une periode de cinq ans .

Les criteres et les normes ecrites etablis par le CCGM englobent divers
elements comme 1'acces a un counseling non directif, la presence de ser-
vices de laboratoire adequats, les pratiques en matiere d'archivage, la
competence du personnel, etc . Les centres cessent d'etre agrees dans une

sous-specialite donnee s'ils ne disposent pas des services d'une personne
qualifiee dans cette specialite d'apres les criteres .du CCGM. Lorsque le

comite d'agrement croit que les problemes qu'il a releves peuvent etre
corriges a 1'interieur d'une certaine periode, il peut accorder un agrement
provisoire jusqu'a ce que les correctifs soient apportes .
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L'agrement est cependant volontaire. Sur les 22 centres, seulement
10 - tous dans des hopitaux universitaires - ont ete agrees par le CCGM
pour la prestation de services en 1990 . (Les centres universitaires non
agrees sont I'Universit6 Memorial, l'Universite Dalhousie, I'Universit6 Laval,
I'Universit6 de Montreal et I'Universit6 de la Saskatchewan .) Aucun des
centres dans les hopitaux generaux n'est agree et aucun d'ailleurs n'a fait
de demande d'agrement . Un etablissement qui n'est pas agree n'offre pas
necessairement des services de moindre qualite, mais il reste qu'il est
impossible d'evaluer, de comparer et de controler la qualite des services de
diagnostic prenatal *dans tout le Canada, vu qu'il faudrait obtenir la
collaboration de tous les centres .

Praticiens et praticiennes concernes

Bien que la taille et la composition du personnel des 22 centres de
genetique varient, on retrouve, dans presque tous les centres, des medecins
specialises en genetique, des titulaires d'un doctorat en genetique, des con-
seillers et conseilleres en genetique titulaires d'une maitrise en sciences, du
personnel infirmier autorise, des techniciens et techniciennes de laboratoire
et des techniciens et techniciennes en echographie (voir le tableau 26 .8) .
Il existe, pour la plupart de ces travailleurs de la sante, des normes pro-
fessionnelles de meme que des examens d'attestation de la competence . Le
College royal des medecins et chirurgiens du Canada a mis sur pied, en
1989, un programme de reconnaissance de la competence, avec 1'aide du

Tableau 26 .8. Praticiens effectuant les tests de DPN dans les
centres de genetiqu e

Type de praticiens Nombre

Medecins geneticiens 60

Docteurs en genetique 41

Conseillers en genetique 57

Total* 158

* N'inclut pas les radiologistes ni les obstetriciens qui se sp6cialisent clans
I'echographie ciblee pour les anomalies feetales et qui, souvent, travaillent dans
des unites de radiologie separees des centres de genetique mais qui y sont
affiliees . Ne sont pas non plus inclus certains obstetriciens en pratique
communautaire qui sont affilies aux centres de genetique et qui peuvent faire du
counseling et des tests courants .

Source : HAMERTON, J .L., J .A . EVANS et L . STRANC . « Les services de
diagnostic prenatal au Canada en 1990 : Survol des centres de genetique
clans les volumes de recherche de la Commission royale sur les nouvelles
techniques de reproduction, 1993 .
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CCGM, pour les medecins qui se specialisent en genetique medicale ; les
exigences relatives a la formation des titulaires d'un doctorat en genetique
qui dispensent des services de genetique seront etablies par le CCGM .

La categorie v conseiller en genetique o , qui est relativement nouvelle,
a ete creee parce que la demande de services de DPN et de consultation
genetique a augmente plus rapidement que le nombre de medecins formes
dans le domaine et de conseillers ou conseilleres detenteurs d'un doctorat .
Les conseillers en genetique ont une formation en counseling, notamment
en service social ou en psychologie, et s'initient a la genetique sur le tas, ou
encore possedent une formation en sciences infirmieres, en genetique, ou
d'autres competences paramedicales et font un apprentissage pratique du
counseling en cours d'emploi (voir le tableau 26 .9) .

A mesure que le nombre de conseillers et conseilleres en genetique a
augmente, on a reconnu la necessite d'officialiser leur formation et leurs
fonctions . En consequence, un programme de maitrise a ete cree a
1'Universite McGill et un deuxieme est en voie d'elaboration a 1'Universite
de la Colombie-Britannique . L'Association canadienne des conseillers en
genetique a ete constituee en societe et est en train d'etablir des lignes
directrices sur la formation ainsi que des modalites d'agrement .

Tabaeau . 261.19 ., Type de formation ; des •conseillers en genetique

Type de formatio n

Formation officielle en counseling genetique
Maitrise en genetiqu e
Baccalaureat ou maitrise en sciences infirmieres
Diplome en sciences infirmiere s
Autre
Total

Nombre

14
4
16
16
7

57

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

Medecins qui orientent les cas

En plus des quelque 200 professionnels de la sante dans les centres
de genetique, il existe un reseau plus vaste de praticiens et praticiennes
qui participent au DPN au Canada, notamment les 10 500 specialistes,
medecins de famille et omnipraticiens qui examinent les femmes enceintes
et qui peuvent les diriger vers des centres de genetique pour qu'elles y
subissent des tests diagnostiques . Ces personnes constituent ce qu'on
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peut appeler le reseau d'orientation qui dirige les femmes a haut risque vers
les centres de genetique (voir le tableau 26 .10) .

Tableau MAO., Nombre de praticiens,du DPN a I'exterieur des
centres degenetique* (1990)

_ Nombre au
Type de praticiens Canada

Obstetriciens 1 528

Omnipraticiens ou medecins de famille exergant en obstetrique 8 021

Radiologistes effectuant des echographies prenatales 991

Total 10 540

* Qui oruvrent clans le domaine du DPN en orientant des patientes vers les
centres de genetique, en off rant un counseling preliminaire, en effectuant des
echographies de routine et en prelevant des echantillons d'AFPSM .

Source : RENAUD, M . et al. « Les medecins canadiens devant le diagnostic
prenatal : 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 egalement des tests de depistage prenatal .
Par exemple, nombre d'entre eux font passer des examens echographiques

de routine dans leur cabinet, orientent leurs patientes vers un etablisse-
ment local pour y subir une echographie de routine ou prelevent des
echantillons d'AFPSM .

La frequence avec laquelle ces medecins orientent leurs patientes, leur
dispensent des conseils ou effectuent des tests de depistage, et la fal~.on
dont ils procedent ont d'importantes repercussions sur .1'evolution et la
prestation des services de DPN au Canada . Pour comprendre le fonctionne-
ment de ce vaste reseau, nous avons commande deux enquetes . Dans le
premier cas, il s'agit d'une importante enquete nationale portant sur les
obstetriciens, les medecins de famille et les omnipraticiens qui avaient
pratique cinq accouchements ou plus au cours de 1'annee precedant 1'en-
quete, les radiologistes qui effectuaient des echographies obstetricales et les
pediatres. Les reponses transmises par 3 072 professionnels de la sante
ceuvrant dans le domaine du DPN a 1'exterieur des centres de genetique ont
ete analysees. Dans la deuxieme enquete, nous avons analyse 1'information
recueillie aupres de 642 praticiens participant au programme manitobain
de depistage par dosage de 1'AFPSM (voir le volume de recherche : Pratique
actuelle du diagnostic prenatal au Canada) .



864 Conditions, techniques et pratique s

Orientations : Selon les resultats de la premiere enquete, presque toutes les
orientations vers des centres de genetique ont ete faites soit par des obste-
triciens (56 pour 100), ou par des medecins de famille ou des omniprati-
ciens (40 pour 100) (voir le tableau 26 .11) . Le role des omnipraticiens et
des obstetriciens en ce domaine variait selon les pratiques locales . Par
exemple, un omnipraticien peut adresser une patiente a un obstetricien qui
l'oriente ensuite vers un centre-de genetique, ou encore l'omnipraticien peut
adresser directement la patiente au centre .

Tableau 26 .11 . Source d'or,ientation vets, des centres de genetique
(1990)

Types de praticiens d'orientation s

Medecins de famille ou omnipraticiens 40

Obstetriciens 56

Autres* . 4

* Inclut les orientations faites par d'autres medecins, les orientations clans le
cadre du programme de dosage de I'AFPSM, les personnes qui se presentent
d'elles-memes a un centre, les cas orientes par des infirmieres hygienistes ou
des unites devaluation prenatale ainsi que les cas orientes par le biais des
programmes communautaires .

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

Nous avons releve d'importantes differences dans les pratiques
d'orientation, selon les provinces et les regions . Si, a 1'echelle nationale,
56 pour 100 des cas etaient orientes par des obstetriciens, 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 meme, alors que dans 1'ensemble du Canada, la source d'orientation
etait, 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 mentionne precedemment, il existait egalement
de grands ecarts, d'une province a l'autre, dans le pourcentage total de
femmes enceintes orientees par un obstetricien ou un omnipraticien . Les
differences peuvent etre dues en partie au fait que les associations
professionnelles d'omnipraticiens et d'obstetriciens (les associations
medicales nationales et provinciales ainsi que les colleges de medecins et

chirurgiens) n'ont pas adopte ni promulgue de politique regissant les cas
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ou les medecins devraient orienter leurs patientes. Le CCGM et la Societe
des obstetriciens et gynecologues du Canada ont elabore des lignes direc-
trices facultatives, mais des donnees montrent que certains medecins
orientent les patients en se fondant sur leurs propres valeurs plutot que
sur des exigences d'ordre medical . Par exemple, l'enquete nationale portant
sur les medecins qui orientent des cas a revele que 15 pour 100 des
repondants et repondantes s'opposaient a 1'avortement apres un DPN, peu
importe la gravite de 1'affection ou de 1'anomalie . A 1'autre extreme,
16 pour 100 ont repondu 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'irresponsabilite sur le plan social . Nous avons constate, en outre,
que 40 pour 100 des medecins traitants croyaient que c'etait a eux, et non
aux femmes ou aux couples, de decider quelles anomalies foetales justi-
fiaient un avortement; 51 pour 100 ont declare qu'il serait deraisonnable
de proposer une amniocentese a une femme qui refuse d'envisager 1'avorte-
ment si une anomalie est diagnostiquee .

Ces resultats montrent
qu'une proportion inquietante

de medecins traitants n'ac- Le CCGM et la Societe des obstetri-
ceptent pas le principe que les ciens et gynecologues du Canada ont
patientes devraient decider par elabore des lignes directrices facul-
elles-memes en toute connais- tatives, mais des donnees montrent
sance de cause d'avoir un DPN que certains medecins orientent les

et d'interrompre leur grossesse patients en se fondant sur leurs
apres le diagnostic d'une ano- propres valeurs plutot que sur des

malie feetale . De plus, lorsque exigences d'ordre medical .

nous avons examine les diffe-
rences dans les r6ponses 'de s
medecins d'une region a 1'autre, nous avons constate qUe celles-ci s'appa-
rentaient etroitement aux differences regionales dans les taux d'orientation .
Par exemple, les repondants du Quebec etaient moins nombreux a s'oppo-
ser a 1'interruption de grossesse apres la detection d'une anomalie feetale
par DPN, alors que ceux de la Saskatchewan se sont eleves en plus grand
nombre contre 1'avortement en cas de pathologie fo°tale . Le fait que trois
fois plus de femmes enceintes au Quebec qu'en Saskatchewan sont orien-
tees vers un centre de genetique donne serieusement a penser que de
nombreux medecins de la Saskatchewan fondent leurs decisions d'orienter
ou non une patiente sur leurs valeurs personnelles plutot que'sur des
indications d'ordre medical . Notre enquete nationale n'a pas fait ressortir
de differences regionales assez sensibles dans les attitudes des Canadiens
et Canadiennes a 1'egard du DPN pour expliquer les differences dans les
taux d'orientation .

Il ressort de cette enquete que plus les medecins jugent une anomalie
grave, plus ils acceptent la possibilite d'un avortement et plus ils facilitent
1'acces aux services de diagnostic prenatal en y dirigeant leurs patientes (et
vice versa) . Cette situation inquiete grandement les commissaires, car si
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l'on veut respecter 1'autonomie de la femme enceinte, il faut que la decision
d'accepter ou non de subir un test de DPN soit fondee sur les valeurs et
priorites de la patiente et non sur celles de son medecin .

La mesure dans laquelle les
medecins connaissent ces tests

influe egalement sur les taux Lorsque nous avons examine les diffe-
d'orientation. Par exemple, bon rences dans les reponses des medecins
nombre des medecins interroges d'une region a 1'autre, nous avons
dans 1'etude manitobaine ne constate que ces differences s'apparen-
savaient pas bien a partir de taient etroitement aux difference s
quel age il est indique d'orienter regionales dans les taux d'orientation .
les femmes vers un centre de [•••1 Notre enquete nationale n'a pas
genetique, ce qui reduit peut- fait ressortir de differences regionales
etre le nombre de cas diriges assez sensibles dans les attitudes des

Canadiens et Canadiennes a 1'egard duvers ces centres. DPN pour expliquer les differences
dans les taux d'orientation . [ . . .1 Si l'on

Tests de depistage : En plus veut respecter 1'autonomie de la femme
d'orienter les patientes vers des enceinte, il faut que la decision

centres de genetique, un nom- d'accepter ou non de subir un test de
bre croissant de medecins au DPN soit fondee sur les valeurs et
Canada effectuent egalement priorites de la patiente et non sur

des tests de depistage. Un celles de son medecin.

grand nombre prelevent mainte-
nant des echantillons de sang
pour doser 1'AFPSM, effectuent des echographies de routine dans leur
cabinet ou prescrivent a leurs patientes de subir une echographie de
routine dans un centre local .

Nous avons, encore une fois, releve des differences importantes dans
la fa~on dont les services sont dispenses . Par exemple, le type d'infor-
mation et de counseling que les medecins fournissent avant de prelever des
echantillons d'AFPSM varie considerablement . Dans le cadre du pro-
gramme manitobain de dosage de 1'AFPSM (le Manitoba est la seule pro-
vince a offrir un tel programme, quoique 1'Ontario ait adopte recemment le
dosage de 1'AFPSM a 1'echelle provinciale dans le cadre de son programme
de triple dosage), des documents ecrits portant sur le test ont ete remis aux
medecins pour qu'ils les distribuent a leurs patientes . Toutefois, seulement
30 pour 100 des repondants ont transmis ces renseignements a leurs
clientes avant le prelevement d'echantillons, 54 pour 100 ont communique
verbalement 1'information et 6,6 pour 100 n'ont fourni aucun renseigne-
ment. (Environ 10 pour 100 n'ont pas repondu a la question . )

La proportion de femmes a qui 1' on a offert de pratiquer ce test variait
aussi grandement . Dans 1'etude manitobaine, 3,5 pour 100 des praticiens
n'ont pas repondu a la question, 6,2 pour 100 des omnipraticiens et des
obstetriciens n'ont propose le test a aucune femme enceinte, 11,1 pour 100
l'ont propose pour un motif precis, par exemple, en raison d'antecedents
familiaux positifs, alors que les autres 79,2 pour 100 l'ont propose 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 depistage a toutes les femmes enceintes
(79,2 pour 100), nous avons releve de grandes differences dans la facon
dont le consentement a ete obtenu : 37,7 pour 100 des medecins n'ont
pratique le test que si la femme avait donne expressement son consente-
ment; au moins 22 pour 100 ont effectue le test sans obtenir au prealable
le consentement de la patiente; et 19,4 pour 100 ont procede au test a
moins d'un refus expres de la part de la patiente (en d'autres termes, le
medecin n'a pas sollicite de consentement explicite - mais si la femme
l'interrogeait sur la raison du test puis decidait qu'elle n'en voulait pas, ell e
ne le passait pas) .

Il existait d'importante s
variations d'une region a 1'autre Il existait d'importantes variations
en ce qui a trait a l'autre princi- d'une region a 1'autre en ce qui a trait
pal test de depistage, 1'echogra- a 1'autre principal test de depistage,

phie . Par exemple, 89 pour 100 1'echographie .

des repondants et repondantes
du Quebec dans 1'enquete natio-
nale trouvaient justifiee 1'utilisation de l'echographie pour le depistage des
anomalies foetales, comparativement a 60 pour 100 des repondants du
reste du Canada. En outre, alors que 40 pour 100 des medecins du
Manitoba et de 1'Alberta ne jugeaient pas indispensable de prescrire un
examen echographique durant la grossesse, seulement 4 pour 100 des
medecins du Quebec etaient de cet avis . (Cette difference s'explique en
partie par la politique adoptee par le ministere de la Sante du Quebec,- qui
fait de 1'echographie le test de depistage prenatal de choix au Quebec . )

Des donnees montrent, par ailleurs, que certains medecins exagerent
les merites de 1'echographie, notarnment les possibilites de detecter les
anomalies foctales et de rassurer les patientes quant a 1'etat de leur foetus .
L'echographie de routine (a la difference de 1'echographie « ciblee )) effectuee
dans des centres specialises) ne vise pas a depister les anomalies fcetales ;
elle ne permet pas d'identifier de
nombreuses anomalies de struc-

ture, y compris certaines ano- C'est dans le vaste reseau de medecins
malies importantes. Elle peut qui orientent les cas plutot que dans
mettre en evidence accessoire- les centres de genetique qu'on observe
ment certaines anomalies, mais le plus de differences dans les modes
son efficacite comme outil de d'orientation et de depistage . [ . . .]
depistage des anomalies est dis- A la lumiere de ces differences, il faut

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

present chapitre) . A recevoir des services de DPN uni-

Les differences dans les formes et de qualite, peu importen t
leur lieu de residence et le medecin qui

pratiques d'orientation de meme les traite .
que dans la prestation des ser-
vices de depistage prenatal font
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ressortir 1'absence de normes regissant la pratique des omnipraticiens et
des obstetriciens dans ce domaine ainsi que 1'absence de controle de cette
pratique. Bien que le College canadien de geneticiens medicaux ait etabli
des lignes directrices (adoptees egalement par la Societe des obstetriciens
et gynecologues du Canada) pour l'orientation des patientes vers les centres
de genetique, elles sont facultatives et ne sont souvent pas respectees . Il
faut fixer des normes sur la communication des renseignements, l'obtention
du consentement et le counseling pour le dosage de 1'AFPSM, de meme que
pour 1'echographie ainsi que l'orientation vers des services de dosage de
1'AFPSM et d'echographie . Il n'existe d'ailleurs aucun examen d'attestation
des competences pour les omnipraticiens ou les obstetriciens qui veulent
assurer ces services de DPN.

C'est dans le vaste reseau de medecins qui orientent les cas plutot que
dans les centres de genetique qu'on observe le plus de differences dans les

modes d'orientation et de depistage . Le niveau de connaissances et les
types de pratique varient enormement d'un medecin a 1'autre a 1'interieur

du reseau d'orientation . A la lumiere de ces differences, il faut serieuse-
ment se demander si les femmes au Canada peuvent s'attendre a recevoir
des services de DPN uniformes et de qualite, peu importent leur lieu de
residence et le medecin qui les traite . Bref, la presence d'un centre de
genetique n'est pas le seul facteur qui influe sur le type de service offert a
la population, il faut egalement que les praticiens qui dispensent des soins
primaires aux femmes enceintes soient bien renseignes . Il en va de meme
pour le depistage et 1'orientation dans d'autres domaines de la medecine .

Point de vue des patiente s

Trois enquetes sur les perceptions, les attitudes et 1'experience des
femmes en ce qui a trait au DPN ont ete effectuees pour le compte de la
Commission; on y encourageait les femmes a discuter longuement et en
detail de leurs impressions . Ces etudes fournissent de precieux renseigne-
ments sur 1'experience et les impressions des femmes qui subissent un test
de DPN et doivent prendre les decisions qui en decoulent . L'elaboration, les
echantillons et la methodologie etaient assez differents dans les trois

etudes. Dans une etude, 70 femmes dirigees vers des services de DPN en
raison de leur age ont ete interrogees avant de recevoir des conseils d'ordre
genetique; ces memes.femmes, ainsi que 52 autres, ont repondu egalement
a un questionnaire apres le counseling (122 femmes en tout, avec un taux
de reponse de 91 pour 100) .

Pour une autre etude, on a interroge 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 fa~on) qui avaient vecu
differentes experiences, allant du dosage de 1'AFPSM, au DPN et a 1'avorte-
ment pour cause d'anomalie foetale . Ce projet a ete mis en ceuvre dans un
centre de sante communautaire et parmi les participantes, on retrouvait
cinq adolescentes, dix immigrantes et refugiees, six femmes handicapees
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ou sourdes, quatre femmes autochtones, trois parents d'enfants handicapes
et neuf ineres celibataires . Chaque femme a ete interrogee dans le cadre
d'une entrevue semi-structuree qui a dure d'une heure et demie a quatre
heures et demie ; on a ensuite analyse les temoignages enregistres des
femmes pour cerner les problemes et les points communs .

Dans la troisieme etude, deux groupes de femmes qui ont opte pour
une interruption de grossesse apres un DPN ont ete longuement interrogees
par un psychologue a differents intervalles, allant de six mois a plusieurs
annees. Le premier groupe se composait de 76 femmes qui savaient
qu'elles couraient un risque eleve (la plupart a cause de leur age) et qui
avaient beneficie d'une consultation genetique approfondie avant 1'amnio-
centese. Le deuxieme groupe reunissait 124 femmes non reconnues pour
etre a haut risque, mais qui avaient subi une echographie de routine ayant
revele une anomalie foetale imprevue, qui a par la suite ete confirmee a
1'aide d'un test diagnostique . Selon qu'elles appartenaient a un groupe ou
a un autre, les femmes n'etaient pas aussi bien preparees pour recevoir les
resultats des tests et le delai dont elles disposaient pour prendre une

decision n'etait pas le meme .
Plusieurs constantes, comme nous 1'expliquons ci-dessous, se sont

degagees de ces trois etudes . (Voir le volume de recherche intitule Le

diagnostic prenatal : Aperqu de la question et consequences sur les

personnes . )

Approbation generale

Dans 1'ensemble, la majorite des femmes consideraient favorablement
les tests de DPN, parce que ceux-ci permettaient de les rassurer, detec-
taient les problemes et les aidaient a gerer leur risque personnel . Meme les

femmes qui avaient vecu une experience stressante apres avoir obtenu des
resultats faussement positifs au dosage de 1'AFPSM ont declare qu'elles
subiraient a nouveau le test si elles redevenaient enceintes . Toutefois les
reponses des femmes etaient caracterisees par une certaine ambivalence :
les tests etaient utiles mais penibles sur le plan affectif. Ces femmes ont
du assimiler des renseignements techniques complexes sur les risques,
sonder leurs attitudes en ce qui a trait aux handicaps et a 1'avortement,
concilier leur desir d'en savoir le plus possible et 1'acceptation de leur
grossesse, et enfin vivre 1'incommodite des tests et 1'anxiete associee a
1'attente des resultats tout en essayant de bien profiter de leur grossesse .

Les femmes ont eprouve de 1'inquietude face aux techniques utilisees
pour les tests, en particulier face au risque d'avortement spontane. Meme
si le risque statistique d'avortement spontane est inferieur a 1 pour 100,
certaines femmes ont avoue qu'elles se sentiraient coupables de perdre un
enfant en bonne sante a la suite d'un test ; en effet, comme nous 1'avons vu,
certaines femmes refusent 1'amniocentese pour cette raison . Les repon-
dantes ont egalement mentionne comme sources de stress 1'anxiete asso-
ciee a 1'attente des resultats et la dun'--e de 1'attente .
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Orientation et counseling

Plusieurs autres problemes plus precis ont ete souleves au sujet du
processus d'orientation et du counseling. Certaines repondantes ont
signale que leur medecin traitant ne leur avait pas fourni suffisamment de
renseignements sur les raisons motivant l'orientation vers un centre de
genetique, la nature des tests et d'autres aspects du processus .

Les femmes etaient egalement d'avis que le counseling ne devrait pas
uniquement les renseigner sur la question medicale mais leur permettre de
discuter plus en profondeur de leurs sentiments par rapport au DPN, a
1'eventualite d'avoir un enfant anormal et a 1'avortement . Certaines ont
deplore 1'attitude impersonnelle ou detachee de certains medecins en
comparaison de 1'approche plus ouverte et plus comprehensive d'autres
praticiens, et ont souligne la necessite d'une bonne interaction entre les
medecins et leurs patientes .

Darts chacune des trois etudes, certaines femmes ont senti, d'une
fa~on ou d'une autre, des pressions subtiles pour qu'elles subissent le test
diagnostique recommande . Darts bien des cas, ces pressions etaient liees
principalement au peu de temps disponible pour fixer les seances de coun-
seling et les tests . Darts d'autres cas, toutefois, certaines femmes, surtout
les plus jeunes et les moins instruites, ont eu le sentiment d'etre prises
dans 1'engrenage d'une enorme machine . Aucune n'a dit avoir ete forcee,
bien que plusieurs medecins traitants aient demande a leurs patientes
pourquoi elles voulaient passer le test si elles n'envisageaient pas
1'avortement en cas d'anomalie fcetale . Seule une femme, toutefois, a
declare que son medecin 1'avait encouragee vivement a se faire avorter si
l'on decouvrait une anomalie chez le fo°tus .

Decision d'interrompre une grossesse

Bien des femmes n'ont vraiment pris conscience de la gravite du
processus de DPN que lorsqu'elles ont obtenu un resultat anormal au test,
et qu'elles se sont trouvees confrontees a une serie d'options et obligees de
prendre rapidement des decisions. Que le counseling ait ete non directif et
empatique, ou le contraire, il reste qu'il a ete tres difficile et stressant pour
toutes (et pour certaines plus que pour d'autres), de determiner ce qui
correspondait a leurs valeurs et a leurs priorites, d'evaluer les risques et les
pourcentages, et de soupeser les differentes options .

Dans les deux premieres etudes, les femmes ont emis des opinions
variees sur la possibilite d'avoir un enfant handicape . Certaines etaient
st:ires de pouvoir composer avec cette realite . D'autres ont indique qu'elles
avorteraient si le foetus etait porteur d'une anomalie tres grave, mais non
s'il s'agissait du syndrome de Down ou du spina bifida . D'autres encore
estimaient injuste pour 1'enfant de le mettre au monde s'il etait atteint du
syndrome de Down .

Darts la troisieme etude, la grande majorite des femmes concluaient
apres coup que la decision d'avorter avait ete justifiee dans les
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circonstances. C'est une decision qui n'est pas facile a prendre dans le cas
d'une grossesse desiree et un petit nombre de femmes ont eprouve de
graves problemes affectifs ou psychologiques, et notamment un sentiment
de culpabilite (10 pour 100) ; certaines ont declare se sentir encore
coupables quatre ans plus tard . 11 s'est toutefois avere impossible de
planifier 1'etude pour savoir si la frequence des problemes psychologiques
ou affectifs etait plus elevee ou plus faible chez les femmes faisant 1'objet
de 1'etude que dans 1'ensemble de la population ou chez les femmes ayant
decide de poursuivre leur grossesse et de mettre au monde un enfant
handicape .

Meme si la plupart des femmes croyaient avoir pris la decision
appropriee dans leur cas, l'interruption de la grossesse est une experience
difficile, particulierement pour celles qui ont appris subitement 1'existence
d'une anomalie feetale au cours d'une echographie pratiquee a la fin de la
grossesse : les femmes ont souligne la gene du personnel du service d'echo-
graphie, le sentiment Metre un « numero » pendant qu'on effectuait d'autres
examens echographiques, le choc de la nouvelle, l'urgence de prendre une
decision et 1'absence de soutien personnel durant 1'avortement . Elles ont
aussi mentionne le manque d'information sur les consequences d'une telle
decision et le sentiment de ne pas etre traitees comme des parents qui
viennent de perdre un enfant ardemment desire . 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 prenatal au Canad a

Les centres de genetique sont finances par les provinces, les budgets
etant negocies par les centres et les ministeres provinciaux de la Sante ;
dans certaines provinces, des comites consultatifs de genetique conseillent
le ministre de la Sante sur les politiques et le financement dans ce
domaine. Actuellement, les methodes de financement varient grandement
d'une region a 1'autre du pays. Certaines provinces etablissent des budgets
globaux, d'autres des budgets par article de depense ; certaines versent des
salaires au personnel des centres, d'autres ont opte pour un systeme de
remuneration a 1'acte ; certaines provinces separent le DPN des autres
services de genetique tandis que d'autres placent tous les services de
genetique dans le meme poste budgetaire .

11 est donc difficile de determiner le montant precis affecte au DPN au
Canada ou de comparer les depenses d'une province a 1'autre . 11 est clair
toutefois que les sommes en cause sont considerables et qu'elles ne cessent
d'augmenter. Tous les centres de genetique sauf un ont signale une
importante hausse generale de la demande de services de DPN entre 1985
et 1990, et ont prevu que celle-ci continuera de s'intensifier au cours des
cinq prochaines annees .

Cette hausse est surtout attribuable au grand nombre d'orientations
de femmes enceintes d'age avance, qui risquent davantage de dormer nais-
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sance a un enfant atteint d'une anomalie chromosomique . Un nombre
sans cesse croissant de femmes et de medecins traitants savent qu'il est
recommande d'orienter les femmes enceintes de 35 ans ou plus, ce qui
explique 1'augmentation des taux d'orientation. Le nombre de femmes dans
ce groupe d'age est egalement plus eleve a cause de 1'explosion demo-
graphique de 1'apres-guerre .

En outre, les progres scientifiques vont probablement faire augmenter,
dans 1'avenir, le nombre de diagnostics des affections monogeniques par
1'analyse de 1'ADN . La demande risque egalement de s'accroitre si l'on
continue de mettre au point de nouveaux tests de depistage ou si l'on
adopte des strategies de prevention .

Pour repondre a cette demande croissante, il faudra augmenter les
ressources affectees au centre de genetique pour les services de laboratoire
et de counseling . Dans notre enquete, nous avons demande aux centres
de genetique de prevoir leurs besoins en personnel dans cinq ans . Ceux-ci
ont indique qu'il leur faudrait ajouter environ 40 medecins a plein temps,
40 conseillers en genetique et 20 employes itinerants, et reduire le nombre
de medecins geneticiens et le personnel infirmier.

II s'agit bien sur de speculations et les chiffres pourraient changer
radicalement avec 1'evolution des techniques de DPN ou si les provinces
decidaient de financer la mise au point de tests de depistage . Si l'on se fie
aux previsions actuelles, cependant, il faut s'attendre a une penurie de
conseillers en genetique dument formes dans un proche avenir, vu le
nombre encore relativement restreint de diplomes des programmes de for-
mation de 1'Universite McGill et de 1'Universite de la Colombie-Britannique .

Opinion de la population canadienne

Le diagnostic prenatal oblige les personnes et les couples a prendre
des decisions tres personnelles et souvent difficiles, mais il a egalement des
repercussions sur 1'ensemble de la societe. C'est une realite qu'ont bien
comprise les commissaires apres avoir pris connaissance, durant leurs
activites de consultation et de recherche, de la diversite des points de vue
et de la determination des intervenants et intervenantes . Pour avoir une
meilleure idee de la fa~on dont la population percoit le DPN, nous avons
recueilli des renseignements de deux fa(;ons . Premierement, par le biais
des audiences publiques, des discussions entre experts, des seances
privees et des memoires qui nous ont ete presentes, nous avons ecoute ce
que la population canadienne avait a dire (notamment les utilisateurs et les
fournisseurs de services de DPN, les groupes qui representent les per-
sonnes atteintes de certaines des affections qui peuvent etre decelees a
1'aide du DPN, les personnes handicapees et les groupes qui les repre-
sentent, et d'autres personnes concernees par les repercussions sociales et
ethiques de ces techniques) . Deuxiemement, pour savoir comment les
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Canadiens et Canadiennes en general percoivent le DPN, nous avons
commande une enquete sur leurs valeurs et attitudes a cet egard .

Audiences publiques et memoires

On trouve au sein de la population canadienne un eventail tres vane
d'opinions sur le DPN, et bon nombre des exposes et des memoires pre-
sentes a la Commission ont ete
eclairants, emouvants et inspi-
rants . La Commission remercie
les personnes et les groupes qui
ont investi temps et efforts pour
nous presenter leur temoignage .

Aspects sociaux et ethiques

Les interventions sur le s
aspects sociaux et ethiques du
DPN ont suscite beaucoup de dis-
cussions durant les audiences de
la Commission, ce qui temoigne
de la complexite des questions
soulevees et des problemes a
resoudre. Citons notamment les
repercussions possibles du DPN
sur les opinions a 1'egard de
1'avortement, sur la medicalisa-
tion de la grossesse, sur 1'attitude
de la societe face aux personnes
handicapees et sur les risques de
discrimination a 1'egard des per-
sonnes porteuses d'un gene
pathologique .

Avortement : Les femmes au
Canada ont le choix d'inter-
rompre leur grossesse si 1'on
decele une anomalie feetale 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
1'avortement en cas d'anomalie
traduit et perpetue un manque de
respect pour la vie humaine. Les
representants de ces groupes qui

K_

Les tests sont utiles aux femmes
enceintes car ils fournissent de I'infor-
mation sur I'etat du foetus et leur
donnent le choix d'interrompre pre-
cocement leur grossesse ou de mener
a terme leur enfant tout en prenant les
dispositions necessaires pour repondre
aux besoins de ce dernier apres sa
naissance . Le test permet egalement
de reduire I'ampleur des handicaps qui
pourraient resulter des quelques ano-
malies dont on peut prevenir, retarder
ou reduire les manifestations par des
interventions in utero ou par un accou-
chement precoce par cesarienne, ou
simplement par une cesarienne . [ . . .]
Un programme universel de depistage
prenatal en I'absence de soutiens
sociaux adequats pour les personnes
handicapees risque d'inciter les gens a
penser que les femmes ne sont main-
tenant censees mettre au monde que
des enfants parfaits . Cette perception
nie le fait qu'il incombe a la societe
d'aider les enfants handicapes et leur
famille tout au long de leur vie . Un
programme-qui aurait-urnpouvoir-coer- :-
citif et un parti pris contre les defi-
ciences aurait pour effet de limiter le
choix des femmes et des couples en
matiere de reproduction et est donc a
proscrire . (Traduction )

K. Sandercock, Vancouver Women's
Reproductive Technologies Coalition,
compte rendu des audience s
publiques, London (Ontario),
1B' novembre 1990.
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ont presente leur point de vue a
la Commission ont declare que
1'utilisation du DPN pour reperer
les foetus atteints d'une anomalie
congenitale ou d'une maladie
hereditaire n'est justifiee que si
elle permet de traiter la maladie
in utero au moyen de la therapie
fo°tale ou que si elle permet aux
parents et aux medecins de se
preparer 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 verifier si le fo°tus
est en bonne sante .

Pour de nombreux autres
groupes et particuliers, il est
essentiel de laisser a la femme
enceinte ou au couple 1'entiere
responsabilite de choisir la voie a
suivre si le foetus est atteint

L'approche adoptee par un grand
nombre de membres du corps medical
laisse entendre clairement qu'il est non
seulement permis mais souhaitable
d'interrompre une grossesse si la mere
risque de donner naissance a un
enfant handicape . Les handicapes
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 devalorisant . Le
principal objectif du diagnostic prenatal
est de detecter les affections invali-
dantes avant qu'elles ne se mani-
festent. La « solution » recommandee
lorsqu'un tel diagnostic est pose est
I'avortement. (Traduction )

Memoire presente a la Commission
par I'Association canadienne pour
l'integration communautaire ,
30 avril 1991 .

d'une anomalie ou d'une affection . D'autres temoins ont dit craindre que
1'accessibilite au DPN mene subtilement a l'avortement . On nous a signale
des cas ou les femmes ou les couples qui refusaient d'envisager 1'avorte-
ment en cas d'anomalie foetale ne se sont pas fait offrir de DPN, meme si
celui-ci aurait pu en l'occurrence reduire leur anxiete en montrant que le
feetus etait normal ou leur donner le temps de se preparer a la naissance
d'un enfant handicape .

Pareille situation a des repercussions evidentes sur 1'autonomie des
personnes en matiere de sante genesique et de bien-etre ; c'est donc l'un des
aspects du DPN sur lequel nous avons tente d'obtenir des donnees precises .
Nos etudes montrent que dans les cas ou les femmes porteuses d'un foetus
atteint ont subi des pressions pour se faire avorter, ces pressions ont ete
exercees par une faible proportion de medecins traitants et non par des
centres de genetique .

Medicalisation de la grossesse : La Commission a entendu plusieurs temoi-
gnages sur le role du DPN dans la medicalisation de la grossesse ; certains
ont soutenu que cette medicalisation donnait aux professionnels de la
sante et a la societe dans son ensemble une plus grande emprise sur les
fonctions de reproduction des femmes et leurs choix en matiere de pro-
creation. Par exemple, certains temoins craignaient que 1'acces universel
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au DPN reviendrait a le rendre
obligatoire, ce qui pourrait avoir
des repercussions pour celles qui
refuseraient de subir les tests,
telles que la perte de l'indemni-
sation des soins hospitaliers et
medicaux. (Voir la partie I, cha-
pitre 2, pour une analyse plus
detaillee de la notion de medica-
lisation dans le contexte des
nouvelles techniques de repro-
duction . )

Attitudes a l'egard des handi-
caps : Plusieurs intervenants ont
souligne avec eloquence la neces-
site d'examiner ce que 1'utilisa-
tion du DPN revele de 1'attitude
de la societe a 1'egard des han-
dicaps et de ses membres handi-
capes .

D'autres se demandent si
1'affectation de ressources au
DPN ne nous fait pas negliger les
causes non genetiques de handi-
caps, comme les accidents, la
situation socio-economique et les
soins prenatals insuffisants .

On nous a egalement dit que
la societe en general n'aide pas

II existe de nombreux cas ou la con-
naissance de I'etat du foatus peut avoir
un effet important et benefique sur la
prise en charge generale de la femme
enceinte .

Par exemple, si I'on sait qu'une femme
est porteuse d'un foetus atteint d'une
anomalie de structure non mortelle
comme une occlusion intestinale chez
un foetus sans autre handicap, on peut
alors prendre des dispositions pour
que cette femme accouche dans un
centre de soins tertiaires avec acces
immediat au service de neonatologie
et de chirurgie pediatrique . Le couple
aura egalement le temps de se prepa-
rer sur le plan emotif et psychologique
a I'accouchement et au fait clue
I'enfant sera transfere immediatement
aux soins intensifs ou qu'il subira une
intervention chirurgicale . (Traduction )

J. Johnson, Comite de genetique,
Societe des obstetriciens et gyneco-
logues du Canada, compte rendu des
audiences publiques, Toronto
(Ontario), 19 novembre 1990 .

I

suffisamment les femmes ou les couples qui ont un enfant atteint

0-

d'un
handicap et que, dans ces cas, les intervenants doutent que 1'interruption
de la grossesse ou sa poursuite soit un choix veritable .

Potentiel de discrimination : Finalement, les intervenants s'interessent
vivement aux personnes porteuses des genes de certaines maladies, en
particulier celles a apparition tardive, et qui pourraient faire l'objet de
discrimination - dans 1'emploi, pour ce qui est de 1'acces a une assurance-

maladie ou a une assurance-vie, ou d'autres fa~ons - si 1'information
revelee par le DPN n'etait pas protegee . Cette question deviendra vrai-
semblablement de plus en plus importante a inesure que les connaissances
sur 1'aspect genetique de la sante 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 susceptibilite des individus a
diverses affections comme une cardiopathie ou le cancer. Ce sujet est traite
au chapitre 27 .
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On craint egalement que des
employeurs ou des compagnies
d'assurance exigent des tests
genetiques post-natals comme
condition requise pour l'obtention
d'un emploi ou d'une assurance .
Les questions relatives au depis-
tage genetique en milieu de tra-
vail sont importantes, mais elles
debordent notre mandat, qui est
limite au diagnostic genetique
prenatal considere comme l'une
des nouvelles techniques de
reproduction . Dans les pays ou
les regimes d'assurance prives
couvrent les soins medicaux, le
DPN devient effectivement un
point cle en ce qui concerne la
reglementation en matiere
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
exaltes, mais une interruption fondee
sur le genre est un choix reve par
certaines personnes, et I'avortement
en fonction d'une anomalie feetale est
jugee 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.

0-

dant, ou les soins medicaux de base sont assures, ce sujet est moins pre-
occupant .

Modalites du diagnostic prenata l

Certains nous ont fait part de leurs preoccupations au sujet de 1'inega-
lite d'acces au DPN, en fonction de la situation socio-economique, de 1'edu-
cation ou du lieu de residence .
Des temoins ont soutenu que le
recours au DPN semble augmen-
ter avec le niveau de revenu,
1'education et 1'emploi . La femme

ou le couple plus instruit semble
plus susceptible de connaStre le
DPN, ou d'etre en mesure de se
faire diriger vers un centre pour

subir des tests souhaites .
La nature du counseling est

egalement un sujet de preoccu-

pation. Selon certains temoins,
le counseling offert dans le cadre
des services de DPN ne presente
peut-etre pas aux parents poten-
tiels toutes les solutions qui
s'offrent, comme la possibilite
d'elever un enfant ayant un

Nous ne voulons ni ignorer ni suppri-
mer la technologie medicale, nous
voulons I'utiliser . Nous voulons nous
assurer que les femmes reqoivent les
informations dont elles ont besoin pour
decider ou non d'y recourir et le sou-
tien necessaire pour prendre les deci-
sions qui s'imposent une fois qu'elles y
ont eu recours . Nous devons etablir
un vrai partenariat entre les femmes et
les praticiens qui les suivent .
(Traduction )

Memoire presente a la Commission
par le Toronto Women's Health
Network, 30 novembre 1990 .
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handicap et les moyens de soutien existants, a partir d'une perspective non
biaisee exempte de stereotype ou de prejuge .

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

Enquetes effectuees par la Commission aupres de la population
canadienne

Deux grandes enquetes menees pour la Commission aupres des Cana-
diens et Canadiennes de 1'ensemble du pays ont revele que le DPN etait
bien connu et approuve . Les reponses ont montre que la population est
bien au courant de 1'existence de certaines techniques de diagnostic pre-
natal, comme 1'amniocentese et 1'echographie ; par contre, les repondants
etaient moins nombreux a connaitre toutes les techniques d'evaluation de
1'etat de sante du foetus ou la nature et le but de techniques particulieres .
Les femmes sont mieux renseignees que les hommes, ainsi que les repon-
dants ayant plus de scolarite .

• La grande majorite des personnes interrogees seraient pretes a avoir
recours elles-memes au DPN (79 pour 100) ou a permettre aux autres
de s'en prevaloir (81 pour 100) . Environ 18 pour 100 des repondants
s'opposaient a un usage personnel ou a la plus grande accessibilite
des services de DPN .

• La grande majorite des personnes interrogees approuvaient egalement
la possibilite d'une interruption de grossesse apres un DPN, et
seulement 16 pour 100 s'y opposaient categoriquement. Le degre
d'approbation a cet egard depend de la gravite du handicap. Par
exemple, 73 pour 100 des personnes interrogees etaient fortement
favorables a la possibilite d'une interruption de grossesse, si on
diagnostiquait chez le foetus une affection mortelle au debut 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 medecins traitants pensent que les personnes qui
mettent au monde un enfant atteint d'une anomalie genetique alors qu'il
est possible de recourir au DPN et a 1'avortement font preuve d'inconscience
sociale. Meme si ce point de vue n'est partage que par une minorite, il
renforce la necessite d'etablir des mesures pour garantir les principes
d'autonomie et de consentement eclaire par rapport au DPN .
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Dimensions de I'utilisation du diagnostic prenatal au
Canada

Dans 1'etude des questions en cause, et pour formuler un ensemble
coherent de recommandations pratiques a leur sujet a partir de differents
points de vue et experiences, d'orientations professionnelles et de conseils
d'experts, nous avons applique nos principes directeurs . C'est 1'ethique du
souci d'autrui et le desir d'empecher ou d'eviter tout prejudice possible qui
ont oriente notre raisonnement . L'ethique du souci d'autrui cherche a
habiliter tous les interesses, plutot que certains aux depens des autres .
Nous avons donc examine les prejudices que peut causer le DPN aux indi-
vidus et a la societe, puis nous nous sommes demande si des mesures de
protection peuvent nous en premunir et, dans 1'affirmative, si ces mesures
sont en place. Nous avons aussi examine les prejudices qui peuvent etre
causes aux individus et a la societe par le fait de ne pas offrir le DPN .

Il est important de se
rappeler qu'il peut y avoir pre-

judice dans un sens ou dans Nous avons constate que les Cana-
1'autre, c'est-a-dire, s'il y a DPN diens et Canadiennes reconnaissent
ou s'il n 'y en a pas . Refuser le l'importance des questions a examiner
DPN pour deceler des affections pour faire un choix et ils sont prets a
graves pourrait nuire aux per- donner aux autres la possibilite de
sonnes et aux couples dont le considerer les choix a leur fai ;on .

risque de mettre au monde un
enfant atteint est eleve . Par
contre, les techniques en cause sont trop complexes et trop puissantes
pour etre offertes sans lignes directrices ni mesures de protection appro-
priees en vue de proteger des interets vulnerables (ceux de particuliers et
de la societe) . Nous avions donc trois objectifs a 1'esprit : proteger contre
une utilisation inadequate, immorale ou discriminatoire du DPN ; supprimer
les obstacles a un acces adequat ; et examiner les lacunes du systeme de
DPN qui entrainent (directement ou indirectement) le refus de services
appropries . _

Selon nos principes directeurs, nos recommandations doivent tenir
compte a la fois des individus et de la societe . 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 1'ensemble de la societe . Les choix peuvent varier considerablement
d'une famille a 1'autre sans jamais transgresser les limites de ce qui est
acceptable socialement . Nous avons constate que les Canadiens et Cana-
diennes recormaissent l'importance des questions a examiner pour faire un
choix et ils sont prets a donner aux autres la possibilite de considerer les
choix a leur fa~on .
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L'objectif de la Commission n'est pas de fournir des reponses defini-
tives ou immuables, mais plutot de recommander, en fonction de nos prin-
cipes ethiques, comment continuer d'envisager, dans les annees a venir, les
graves problemes souleves par le DPN . Darts le reste de la presente section,
nous nous interessons aux quatre grands enjeux suivants :

• les dimensions du counseling et de la prise de decision dans le cadre
du processus de DPN ;

• les questions morales et juridiques de la confidentialite et de la
responsabilite ;

• le rapport entre les handicaps et les choix, en regard de l'interruption
ou la poursuite d'une grbssesse ;

• l'acces aux services de diagnostic prenatal .

Counseling, information et soutie n

Tout au long de ce rapport, nous avons 6t6 guidees en par-tie par le
principe d'autonomie et son corollaire, le choix eclaire . Comme il en est
question au chapitre 3, cet ideal exige que chaque femme et chaque couple
re~oivent les informations appropriees, et le soutien necessaire pour
prendre une decision (par exemple le counseling), et se fassent offrir un
nombre suffisant de possibilites parmi lesquelles choisir.

Service de consultation en genetique medical e

Les services de counseling offerts dans les centres de genetique varient
en complexite : des femmes consultent en raison de leur age, auquel cas il
est simple de determiner les risques et les solutions existantes, ou a cause
d'antecedents familiaux, qui peuvent edger une analyse statistique tres
complexe et une interpretation clinique. Le counseling est une demarche
tres exigeante qui, souvent, met a 1'epreuve les aptitudes et le professionna-
lisme du conseiller ou de la conseillere et, qui remet en question et engage
les valeurs profondes de la femme ou du couple . (Voir dans 1'encadre les
objectifs des conseils en genetique .)
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Seance de conseil genetiqu e

Les taches du conseiller ou de la conseillere sont les suivantes :
• Evaluer de faqon comprehensible la probabilite d'avoir un enfant atteint d'une

anomalie, et les risques et les avantages des mesures envisagees .
• Fournir des informations sur la nature, le fardeau et la variabilite possible de

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

• Essayer d'apaiser I'anxiete fondee sur de fausses impressions et aider la
femme ou le couple a faire face aux perceptions bien fondees .

• Essayer d'evaluer comment le couple pergoit le risque et le fardeau, quelle
est sa position au sujet de I'avortement, des handicapes et de la qualite de
vie, et comment il envisage la vie (par exemple avec optimisme, realisme,
fatalisme) . Chaque famille est differente et, conscients de ce fait, les
conseillers doivent essayer de ne pas exprimer leur opinion personnelle .

• Tenter d'aider le couple, sans etre directif, a prendre la meilleure decision
dans sa situation, en indiquant les avantages et les inconvenients, en faisant
ressortir differents 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 We efficace . Les conseillers genetiques ont pour
principe de ne pas etre directifs, sachant bien que cela n'est pas facile .

Qualite de 1'informatio n

La presentation d'informations exactes et comprehensibles est un
element 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 genetique canadiens ; un grand
nombre de documents etaient complexes, techniques et difficiles a lire .

Trente documents destines a l'information des patients et provenant
de 14 centres ont ete analyses sur le plan de la comprehension, du style et
de 1'attrait visuel . Pour saisir la teneur de 20 des 30 documents, il fallait
plus d'une 12e annee; le style de 18 documents a ete cote opietre o, et

1'attrait visuel de 16 documents a ete cote « pauvre ». Dans 1'ensemble,

26 documents ont ete juges « mauvais >~ (16) ou « passables »(10), alors que
seulement quatre ont ete juges « bons »(2) ou « excellents »(2) . Les

personnes interessees 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, presentaient des atouts

qui, conjugues, pourraient servir de point de depart pour ameliorer la docu-
mentation offerte aux patients et patientes par les centres de genetique . La
Commission recommande donc
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207. Glue le College canadien de geneticiens medi-
caux coordonne I'elaboration d'une documenta-
tion plus appropriee sur le diagnostic prenatal,
par I'ensemble des centres de genetique, avec la
participation des groupes de femmes vises et
des organismes representant des personnes
handicapees .

La Commission recommande egalement aux ministeres provinciaux et
territoriaux de la Sante

208. Que ces documents soient mis a la disposition
des femmes et du grand public dans les
cabinets de medecin, les services de sante
publique, les hopitaux locaux offrant des
services d'obstetrique, les centres commu-
nautaires donnant des cours prenatals, et par
d'autres moyens appropries .

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 differentes langues necessaires,
et que les ministeres provinciaux et territoriaux
de la Sante veillent a affecter des sommes a
cette fin .

Complexite et contraintes de temps

11 arrive souvent que les femmes et les couples trouvent les seances de
consultation utiles, et peut-etre meme rassurantes, mais la satisfaction
n'est pas generalisee . Plusieurs motifs de mecontentement sont implicites
dans ce genre de counseling. Les faits eux-memes peuvent etre desagre-
ables ou inquietants . Les gens peuvent avoir beaucoup de mal a accepter
qu'ils sont porteurs d'un gene responsable d'une affection invalidante ou
que leur futur enfant est menace d'une affection grave .

De plus, le counseling effectue avant une grossesse ou avant le depis-
tage ne peut offrir que des probabilites - par exemple que le risque est
de 1 sur 4 ou de 1 sur 100 que le prochain enfant soit anormal . Mais les
probabilites, peu importe leur precision, ne sont pas satisfaisantes . Les
personnes qui consultent aimeraient avoir des reponses simples et
tranchees ; or 1'ambiguite est souvent inevitable dans ce domaine .
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En outre, meme si 1'on sait
que le foetus est atteint, il est
impossible de prevoir, sauf
approximativement, la gravite de
certaines affections, qui varie
enormement selon le cas . Par
exemple, on peut deceler le gene
responsable de la neurofibro-
matose, mais le test ne permet
pas de prevoir la gravite de
1'affection, dont les effets peuvent
se limiter a de legeres lesions
cutanees chez certains ou se
manifester par une incapacite
invalidante et entrainer la mort
precoce chez d'autres .

Qui plus est, bon nombre
des personnes qui consultent ne
connaissent pas de premiere
main 1'affection diagnostiquee .

Par exemple, beaucoup de pa-
tients n'ont jamais rencontre
d'enfant atteint de fibrose
kystique, meme s'il s'agit de
1'affection monogenique la plus
courante au Canada. Certains
parents potentiels sont donc

Premierement, au sujet de I'equipe
multidisciplinaire, comment je la
perrois cette equipe. Je la perqois au
sein des intervenants, medecins ou
infirmieres et infirmiers, clans le cadre
de I'hopital lui-meme, au moment ou
Ion s'adresse a la femme pour lui
annoncer, par exemple, qu'elle porte
un foetus atteint d'une anomalie .

Avant de prendre une decision au
sujet de I'avortement, est-ce qu'il n'y
aurait pas lieu de justement implanter
une equipe multidisciplinaire pour dis-
cuter du pronostic au sujet de I'enfant
attendu? II est bien sGr que la tri-
somie est un grave probleme, c'est
une anomalie tres serieuse, mais on
sait tres bien qu'il est difficile d'en
etablir la gravite - qui peut savoir ?

Y. Grenier, simple citoyenne, compte
rendu des audiences publiques .
Montreal (Quebec),
21 novembre 1990.

`

presque entierement tributaires de leurs conseillers sur le plan de
l'information et ils peuvent avoir du mal a imaginer les differentes
possibilites qui s'offrent a eux .

En raison des contraintes de temps imposees par le DPN, les femmes
et les couples peuvent sentir qu'ils manquent de temps pour prendre une
decision eclairee . Le delai peut etre particulierement court lorsque la
femme ou le couple desire envisager une interruption de grossesse en cas
d'anomalie du feetus . Plus la grossesse est avancee lors de 1'avortement,

plus les risques et les traumatismes sont importants pour la femme . Meme

si les resultats sont habituellement connus plus tot, il arrive qu'on les
recoive seulement lorsque la femme en est a sa 21e ou 22e semaine de
grossesse (par exemple lorsqu'un test doit etre repris, ce qui survient .

dans 1,1 pour 100 des amniocenteses pratiquees) . Il arrive que meme les

resultats d'une premiere amniocentese ne sont obtenus qu'apres la 16e
semaine de grossesse .

D'apres les lignes directrices du CCGM, les conseillers et conseilleres
des centres de genetique ne doivent pas etre directifs . Cette attitude n'est

pas toujours bien accueillie par les clients . Des femmes et des couples
trouvent que 1'information est difficile a comprendre et a assimiler et



Chapitre 26 : DPN des anomalies congdnitales et des maladies hereditaires 88 3

demandent au conseiller ce qu'il ferait a leur place . Certaines personnes
sont de(;ues lorsque le conseiller insiste sur le fait que la decision leur
appartient .

Meme lorsque les conseils genetiques 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 colere .

Etant donne ce qui precede, nous estimons que le conseiller ou la
conseillere devrait presenter des resumes ecrits des seances de consul-
tation non seulement au medecin traitant, mais aussi aux femmes et aux
couples qui ont demande conseil (nous avons constate que certains centres
le faisaient) . Les rapports des consultations effectuees avant les tests
peuvent aider les femmes et les couples a decider s'ils sont interesses a
subir un test de DPN ; dans le meme ordre d'idees, les rapports des consul-
tations effectuees apres les tests pourraient etre utiles aux femmes et aux
couples dont le foetus est anormal et qui etudient les possibilites offertes .
Meme 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
decision ulterieures en matiere de procreation .

Nous craignons que les res-
sources affectees au counseling

ne puissent repondre a la de- Nous craignons que les ressources
mande sans cesse croissante de attribuees au counseling ne puissent
services de consultation . A repondre a la demande sans cesse
mesure que progresseront les croissante en services de consultation .
connaissances medicales et les I•••1 Comme la societe canadienne
techniques du DPN, nous en se diversifie sans cesse, il est
saurons davantage sur le fcetus aussi probable qu'on ait besoin d e
a des stades de developpement ressources en counseling plus

plus precoce's, et le counseling nombreuses et plus variees .

genetique prendra de l'impor-
tance. Comme la societe cana-
dienne se diversifie sans cesse, il est aussi probable qu'on ait besoin de
ressources en counseling plus nombreuses et plus variees . Les consulta-
tions en genetique doivent etre adaptees continuellement pour repondre
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 deja precisees .

Pour repondre a ces preoccupations, les ministres provinciaux
et territoriaux de la Sante devront augmenter les fonds consacres au coun-
seling. Les centres de genetique sont souvent finances par des budgets
globaux, qui incluent les salaires des employes. A 1'heure actuelle, les
ressources sont affectees au counseling en matiere de DPN sans toujours
tenir compte des importants besoins de personnel et de'temps des services
de genetique . Pour offrir des tests, les ministeres de la Sante doivent
fournir le soutien voulu, et les centres de genetique devraient utiliser les
ressources le plus efficacement possible . Par exemple, des conseillers en
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genetique, et non des medecins geneticiens, seraient en mesure d'assurer
le counseling necessaire aux femmes orientees vers un centre de genetique

parce qu'elles ont 35 ans ou plus . La Commission recommand e

210. Que les ministeres provinciaux et territoriaux de
la Sante elaborent une formule de financement
des centres de genetique en fonction du nombre
de cas, pour que les ressources en counseling
soient suff isantes. Pour un nombre donne de
femmes et de couples diriges chaque annee
vers des services de counseling (convenu
d'apres une combinaison de cas simples et
complexes), le ministere de la Sante devrait
fournir les fonds necessaires pour une pro-
portion donnee de medecins, de conseillers et
conseilleres en genetique 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
reussissent a repondre aux besoins emotifs et psychologiques des patients
et patientes . Nous avons constate que la plupart des centres de genetique
fournissent d'excellents renseignements avant les tests ainsi qu'au moment
de 1'examen des resultats des tests et de la reevaluation des risques de
recurrence. Toutefois, comme dans le cas des autres soins medicaux, le
conseiller ou la conseillere en genetique ne possede peut-etre pas toutes les
competences voulues pour reconnaitre ou gerer les problemes psycho-
logiques et emotifs complexes qui peuvent survenir, surtout quand les
parents apprennent que le foetus est anormal .

Quand une affection grave est diagnostiquee, la femme ou le couple a

des decisions tres difficiles a prendre et peut avoir besoin d'une aide parti-
culiere. Dans le cas d'une interruption de grossesse, on peut offrir un

service de suivi; plusieurs centres de genetique offrent alors les services de

travailleurs sociaux, de ministres du culte ou de psychologues . Les con-
seillers en genetique participent souvent de faeon importante au suivi et au

soutien affectif des femmes ou des couples en cause . Toutefois, il peut
arriver que les centres de genetique ne disposent pas de ressources suffi-
santes sur le plan psychologique, psychiatrique ou du service social pour

offrir 1'aide voulue dans des cas complexes .
Il est important de se rappeler que les femmes et les couples qui

decident d'interrompre une grossesse apres un DPN peuvent avoir besoin
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de soutien, comme les parents
qui ont perdu un enfant . Ces
couples devraient donc etre suivis
tout au long de la demarche .
Nous avons constate un manque
de soutien moral pendant le pro-
cessus d'interruption de gros-
sesse et dans la periode qui suit .
Nous estimons qu'il faut accorder
une attention speciale aux
besoins de soutien moral des
femmes et des couples lorsqu'il y
a interruption de grossesse a
cause d'une affection grave du
fcetus .

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
meme affection, pour les aider a
se sentir moins seuls et leur
assurer le soutien et des conseils
utiles . La Commission recom-
mande

II faut prevoir et respecter la reaction
de deuil (qui fait suite a un avorte-
ment) . La consultation psychiatrique
qui precede I'interruption de grossesse
devrait etre suivie d'une rencontre
avec le couple a leur domicile . Des
patients ont suggere que I'equipe medi-
cate prenne I'initiative d'etablir ce
contact parce que souvent, les gen s
ne se sentent pas a I'aise de commu-
niquer eux-memes avec I'equipe psy-
chiatrique . La participation aux acti-
vites d'un groupe de patients ou d'une
association pourrait prevenir le senti-
ment d'isolement exprimee par de nom-
breux couples . Souvent, la famille et
les amis ne comprennent pas aussi
bien la peine eprouvee que ceux qui
ont vecu une experience semblable .

L . Dallaire et G. Lortie, « Reaction et
adaptation des parents au diagnostic
prenatal dune maladie hereditaire
aboutissant a une interruption de
grossesse », dans les volumes de
recherche de la Commission, 1993.

211 . Que le College canadien de geneticiens medi-
caux, la Societe des obstetriciens et gyne-
cologues du Canada, I'Association canadienne
des conseillers en genetique et tous les
praticiens s'occupant de diagnostic prenatal
prennent des mesures pour que, lors d'une
interruption de grossesse parce que le fcatus est
atteint d'une affection grave, la femme et la
famille puissent compter sur le soutien du
personnel medical et paramedical (tout-comme
Ies parents et les families qui ont perdu un
enfant apres la naissance) sur ceiui du per-
sonnel d'obstetrique et du personnel infirmier
avant, pendant et apres l'intervention, ainsi que
sur celui du personnel du centre de genetique.
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212. Glue tous les centres qui assurent des services
de depistage prenatal soient en mesure d'offrir
eux-memes aux femmes des services de coun-
seling, dont des services psychologiques de
soutien, ou de diriger celles-ci vers des services
semblables adaptes a leur situation . II devrait
s'agir la d'une condition d'obtention du permis .

213. Glue, pour alder a attenuer le sentiment
d'isolement dont ont fait etat beaucoup de
femmes et de couples, on adresse a des
groupes ou des associations d'entraide (la
ou il en existe) les personnes qui ont vecu
une interruption de grossesse en raison
d'une affection du fcetus .

Consentement, choix . et autonomie individuell e

Les services de consultation en genetique font partie d'un processus
decisionnel au terme duquel, idealement, les femmes qui envisagent de se
soumettre a un DPN font un choix libre et eclaire . Comment les femmes et
les couples prennent-ils leur decision lorsqu'ils ont regu toutes les
informations, les conseils et le soutien a leur disposition ?

D'apres nos donnees, il faut faire une distinction entre la resolution
de probleme (la recherche de la bonne reponse technique, processus
fortement tributaire de la competence du praticien) et la prise de decision
(fait de soupeser les probabilites et les priorites personnelles, les risques et
les attentes, un processus axe sur les desirs du patient) (voir le volume de
recherche intitule Traitement de 1'infertilite : Les pratiques actuelles et leurs
repercussions psychosociales) . Dans le cas du DPN, le consentement et le
choix eclaires sont exerces en vue d'une prise de decision, et non pas d'une
resolution de probleme. Il n'existe pas de « borne)) reponse unique pour
toutes les femmes et les couples, seulement des reponses 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 West souvent pas clair
immediatement, ni pour ces personnes ni pour les conseillers ; chacun peut
percevoir le risque et le fardeau de fagon considerablement differente . La
situation familiale peut etre determinante et une femme ou un couple peut
avoir une plus grande experience quotidienne d'un etat pathologique qu'un
conseiller. Par exemple, un couple peut deja avoir un enfant atteint de
fibrose kystique ou de spina bifida . Pour certains, 1'avortement pour la
meme affection que celle dont souffre 1'enfant qu'ils ont deja peut etre
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assimile a un manque de loyaute pour cet enfant ou a son rejet . Par
contre, d'autres peuvent refuser 1'idee de mettre au monde un autre enfant
malade . Une femme qui a tra-
vaille aupres d'enfants atteints
du syndrome de Down peut 11 n'existe pas de ((bonne )) reponse
vivre sa grossesse avec plus unique pour toutes les femmes et les
d'anxiete qu'une autre qui n'a couples, seulement des reponses qui
pas son experience . La per- convierinent a chaque femme ou a
sonne qui decouvre seulement a chaque couple, en fonction d e
1'age de 30 ans, lors d'un exa- conditions et de valeurs personnelles .

men de routine, qu'elle est
atteinte de polykystose renal e
quoique asymptomatique, peut etre plus disposee a risquer, a 50 pour 100,
de transmettre le gene defectueux a son enfant que celle dont 1'affection est
plus grave et qui a deja subi une transplantation renale . Quelle que soit
la decision de la femme ou du couple, on devrait s'attendre a ce que les
conseillers la respectent et offrent leur soutien et leur aide .

L'obtention du contentement
eclaire dans le cas du DPN sou-
leve des questions de respon-
sabilite . Comme il en est ques-
tion a la partie I (chapitre 4), les
medecins sont legalement tenus
d'obtenir le consentement eclaire
des patientes pour toutes les
interventions, ce qui necessite la
divulgation des avantages et des
risques. L'interpretation juri-
dique actuelle du consentement
eclaire repose sur le principe que
le medecin qui n'informe pas la
patiente de ce qu'on entend par le
risque « physique o ou le « risque
special accompagne de conse-
quences graves » associe au trai-
tement propose, peut etre pour-
suivi pour negligence . Donc,
ceux et celles qui s'occupent de
DPN doivent informer les pa-
tientes de tous les risques phy-
siques associes aux tests de DPN

M_

La consequence ultime de la norme du
risque genetique et du discours qui y
est associe, c'est un refus de I'anor-
malite, la peur de la difference et le
renforcement de I'element narcissique
du couple et de la femme, c'est-a-dire
une perception de I'Autre comme une
continuite du Moi, voire une projection
du Moi, donc ultimement le refus de
I'Alterite . Ainsi brievement se definit
I'instrumentalisation de I'autre par la
techno-science, avec comme corollaire
la dramatisation croissante de
I'anormalite, du handicap .

Memoire presenfe a la Commission
par M. De Koninck, Chaired'etude sur
la condition des femmes, et M.-H.
Parizeau, professeure, Faculte de
philosophie, Universite Laval,
Wrier 1991 .

I

(c'est-a-dire les risques qui
peuvent inciter une patiente a refuser ou a accepter le DPN) . De la meme
fagon, le medecin traitant qui omet d'informer une femme de 35 ans ou
plus du diagnostic prenatal pourrait etre poursuivi pour negligence, si la
femme mettait au monde un enfant malade .
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Le principe de 1'autonomie dans la prise de decision nous amene 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 medecins, des conjoints, des amis et des parents
ou d'autres sources? En evaluant ces questions, la Commission a constate
qu'il est important de faire la distinction entre les centres de genetique et
le reseau d'orientation .

Consentement donne aux tests

Possibilite de refuser les tests prenatals : D'apres les travaux de recherche
effectues par la Commission, les femmes qui frequentent les centres de
genetique admettent qu'elles ont le choix d'accepter ou de refuser les tests .
En effet, environ 10 pour 100 des patientes envoyees pour subir une
amniocentese ou un prelevement de villosites choriales (PVC) refusent
effectivement de subir 1'examen. Ce pourcentage varie, passant d'environ
20 pour 100 dans les centres ontariens situes a 1'exterieur de Toronto a 3,7
pour 100 a Halifax . A Terre-Neuve, le pourcentage de refus etait egalement
assez eleve (17,3 pour 100) ; les taux pour la Saskatchewan (7,7 pour 100),
le Manitoba (6,1 pour 100), 1'Alberta (4,6 pour 100) et le Quebec (4,4
pour 100) etaient plus faibles .

Il faut interpreter ces chiffres avec prudence, etant donne que la tenue
des dossiers varie d'un centre a 1'autre, ce qui peut influer sur leur pre-
cision. Toutefois, il y a lieu de croire que les femmes qui, dans certaines
regions, doivent parcourir une plus grande distance pour se rendre au
centre ont en general decide a 1'avance de subir les tests . Le taux de refus
est peut-etre plus eleve en Ontario, parce que lorsque les femmes n'ont pas
a se deplacer aussi loin pour obtenir des conseils en genetique et subir des
tests, elles sont plus susceptibles de reporter la decision de subir les tests
apres la consultation (voir le volume de recherche : Pratique actuelle du
diagnostic prenatal au Canada).

Puisque 10 pour 100 environ des femmes decident de ne pas subir les
tests, le refus semble donc etre considere comme une option . Il ne faut pas
oublier non plus que la plupart des femmes qui s'opposent au principe du
DPN ne frequentent pas les centres de genetique . Nous estimons donc que
les centres de genetique permettent aux femmes de dormer un consente-
ment eclaire .

Il ne faut toutefois pas tenir cela pour acquis et l'on doit rester vigilant
pour s'assurer que le consentement eclaire demeure une realit6 . Darts
1'ensemble, les medecins traitants s'opposent a l'utilisation obligatoire du
DPN. En fait, les centres de genetique et le CCGM y seraient opposes, et
la vaste majorite des gens dans une societe qui valorise 1'autonomie indivi-
duelle le jugerait inacceptable . En .effet, le depistage obligatoire serait

probablement juge contraire a la Charte canadienne des droits et libertes.
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Engagement a interrompre la grossesse : Au cours de nos audiences
publiques, on nous a signale que des femmes qui optaient pour le DPN
s'etaient fait dire qu'elle s
devaient s'engager a interrompre

leur grossesse en cas d'affection Au cours de nos audiences publiques,
du foetus . D'apres les donnees on nous a signale que des femmes qui
que nous avons obtenues pour optaient pour le DPN s'etaient fait dire
1'ensemble du Canada, ce n'est qu'elles devaient s'engager a inter-
pas ce qui se passe dans les rompre leur grossesse en cas d'affec-

centres de genetique, et les tion du feetus . D'apres les donnees
directives du CCGM (que les que nous avons obtenues pour 1'en-
centres de genetique doivent semble du Canada, ce West pas ce qui
respecter pour etre agrees se passe dans les centres de genetique,
aupres du CCGM) indiquent et les directives du CCGM (que les

centres de genetique doivent respecter
clairement que cet engagement pour etre agrees aupres du CCGM)
n'est pas requis . II est possible, indiquent clairement que cet engage-
cependant, que des femmes ment n'est pas requis . 11 est possible,
aient regu ce message de la part cependant, que des femmes aient regu
de medecins qui les dirigent ce message de la part de medecins

vers des centres de genetique . qui les dirigent vers des centres d e

Selon la politique des genetique .

centres, etablie par le CCGM, l a

femme ou le couple doit avoir le
droit de prendre une decision une fois confronte a une situation reelle
plutot qu'hypothetique, parce qu'il arrive souvent que les gens reagissent
differemment dans les deux cas . En outre, meme si un couple n'est pas
dispose a envisager 1'interruption de grossesse apres le depistage d'une
affection, l'information fournie par le DPN peut toujours 1'aider a se
preparer a la venue d'un enfant malade et a dispenser les soins medicaux
appropries au foetus avant la naissance et au moment de 1'accouchement .

Nos donnees indiquent cependant que, dans un centre ne disposant
pas des ressources suffisantes pour effectuer tous les tests prenatals
requis, on conseillait aux femmes qui n'envisageraient jamais 1'avortement
de ne pas subir les tests (bien qu'on ne leur en refusait pas 1'acces) afin
d'offrir le depistage a d'autres femmes qui voulaient attendre de subir les
tests avant de prendre une decision .

Nous ne pouvons pas considerer le principe du consentement eclaire
comme admis. D'apres notre enquete aupres des medecins traitants,
environ la moitie etaient 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 genetique n'ont pas fait de demande d'agrement aupres du
CCGM, il est difficile de verifier s'ils respectent les lignes directrices du

college . La Commission recommande donc
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214. Que tous les centres de g6n6tique off rant des
services de diagnostic prenatal adoptent en
bonne et due forme une politique (conforme aux
lignes directrices actuelles du College canadien
de geneticiens medicaux) indiquant explicite-
ment qu'il n'est nullement necessaire de
s'engager a interrompre sa grossesse pour subir
des tests de depistage prenatal . La Commission
recommande aussi que I'adoption de cette poli-
tique soit une condition pour l'obtention, par les
centres offrant des services de diagnostic pre-
natal et des services de genetique, d'un permis
de la commission nationale sur les techniques
de reproduction .

Contexte social des decisions

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 1'affection
est diagnostiquee devrait revenir a la femme ou au couple, conformement
a ses propres valeurs et a sa situation (voir le volume de recherche : Atti-
tudes et valeurs sociales a l'egard des nouvelles techniques de reproduction) .

Differentes pressions sociales influent sur ce choix : certains peuvent
juger immorale la decision de la femme qui choisit d'interrompre sa
grossesse . Par contre, d'autres jugeront irresponsable la decision de celle
qui choisit de poursuivre sa grossesse et de mettre au monde un enfant
malade. La femme doit egalement penser que les ressources offertes aux
parents qui choisissent d'elever des enfants handicapes sont limitees, et
que ces enfants peuvent etre victimes de prejuges et de discrimination.
Certaines femmes vivent dans des conditions economiques et sociales qui
facilitent tellement 1'education d'un enfant handicape qu'elles ne semblent
pas avoir de choix a faire .

Les personnes qui con-
sultent devraient donc etre bien Au Canada, la plupart des gens sont
informees, non seulement des d'avis que le choix de subir un DPN
risques et des problemes en lorsqu'il y a risque d'affection grave et
cause, et de leurs effets sur la de se faire avorter si l'affection est
vie de 1'enfant malade et la leur, diagnostiquee devrait revenir a la
mais aussi des pressions so- femme ou au couple, conformement a
ciales qu'elles peuvent subir, ses propres valeurs et a sa situation .

de fa~on a ce qu'elles puissen t
voir comment ces pressions
pourraient les toucher (voir le volume de recherche intitule Les nouvelles
techniques de reproduction : Questions d'ordre ethique) . Ces pressions
sociales sont importantes. Nous estimons que les femmes seraient plus en
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mesure de faire des choix eclaires au sujet du DPN s'il y avait davantage de
mesures de soutien economique et social .pour les familles dont un des
membres est handicape .

Il faut aussi se rendre
compte que les pressions so- 11 faut aussi se rendre compte que les
ciales, ne sont pas le seul ni pressions sociales ne sont pas le seul
meme le principal facteur a ni meme le principal facteur a jouer
jouer dans la prise de bien des dans la prise de bien des decisions . Ce

decisions . Ce n'est pas surtout West pas surtout a cause du manque
a cause du manque de soutien de soutien ou de services que beau-
ou de services que beaucoup de coup de familles ne veulent pas mettre

familles ne veulent pas mettre au monde un enfant malade
.

au monde un enfant malade. Il
est bien certain que dans Fin-
beret 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 1'avortement de foetus atteints . Croire le
contraire serait negliger 1'effet devastateur 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, temoin de cette souffrance . De plus, les parents, en par-
ticulier la femme, qui prodiguent souvent la grande partie des soins, n'ont
pratiquement aucune possibilite de poursuivre d'autres buts dans la vie .

Consultation et choix eclaire dans le reseau d'orientation .

Comme nous 1'avons deja indique dans le present chapitre, de grave s
problemes entourent la question de la consultation et du consentement
eclaire dans le reseau d'orientation du DPN. Par exemple, etant donne que
les femmes ne sont pas toujours en mesure de dormer un consentement
eclaire dans le cas du depistage par AFPSM au Manitoba, nous estimons
que celles qui acceptent de subir ce test devraient etre tenues de signer un
formulaire de consentement contenant des informations pertinentes sur le
test .

Le consentement eclaire
des femmes agees de 35 ans et Les medecins traitants, en particulier
plus souleve des problemes les obstetriciens, ont tendance a etre

semblables . Dans 1' etude menee plus directifs que les geneticiens ,
par la Commission aupres de 70 d'apres les resultats de nos enquetes.

femmes dirigees vers un centr e
de genetique pour un DPN, on
apprend que beaucoup d'entre elles se sont fait dire que le depistage etait
automatique a leur age (voir le volume de recherche intitule Le diagnostic
prenatal : Aperqu de la question et consequences sur les personnes) .
D'autres recherches menees par la Commission ont montre que certaines
femmes ne se rendent pas compte qu'elles peuvent refuser le depistage
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(voir le volume de recherche I
intitule Les nouvelles techniques
de reproduction : Questions
d'ordre ethique) .

Quand les omnipraticiens et
les obstetriciens fournissent Fin-

formation, nous nous preoccu-
pons de savoir s'ils sont directifs
ou non. L'enquete de la Commis-
sion menee aupres des mede-
cins traitants a revele que 50
pour 100 d'entre eux convenaient
que les parents doivent etre
entierement libres de choisir
I'avortement, mais 40 pour 100
des repondants estimaient qu'il
revenait aux medecins, pas aux
parents, de decider quelles
anomalies fcetales justifient un
avortement (voir le volume de
recherche : Pratique actuelle du
depistage prenatal au Canada) .

D'autres resultats sont ega-
lement pertinents : par exemple,
16 pour 100 de 1'ensemble des
medecins qui ont repondu,
et 27 pour 100 des medecins du
Quebec jugeaient qu'il etait
socialement irresponsable de
mettre au monde un enfant

II est urgent de poser un regard
critique sur ces techniques, compte
tenu des problemes serieux que
celles-ci engendrent chez les femmes .
Mentionnons d'abord l'utilisation inten-
sive de leurs corps, comme I'acharne-
ment therapeutique, la surmedica-
lisation, la lourdeur des traitements,
les inventions de plus en plus nom-
breuses . Je donne comme exemple
I'echographie . Dans un premier
temps, cet examen etait reserve aux
femmes a risque, par la suite la plu-
part des femmes passaient une echo-
graphie au cours de leur grossesse,
par la suite trois ou quatre . Une de
mes collagues me disait ce matin que,
dans certains centres, les femmes
subissait une echographie de routine a
chaque visite . C'est donc devenu une
routine dans les hopitaux et c'est
banalisa .

A. Robinson, Groupe de recherche
multidisciplinaire feministe, compte
rendu des audiences publiques,
Quebec (Quebec),
26 septembre 1990.

K_

atteint d'un trouble genetique quand le DPN est accessible . Les repondants
etaieint d'avis, dans des proportions similaires, qu'il serait justifie d'avoir
des lois pour limiter la transmission de genes responsables d'affections
graves. Ainsi, les medecins traitants, en particulier les obstetriciens, ont
tendance a etre plus directifs que les geneticiens, d'apres les resultats de
nos enquetes .

Le fait que de nombreux medecins qui determinent 1'utilite et les
modalites du DPN respectent moins 1'autonomie des patients et patientes
montre qu'il faut informer et sensibiliser davantage les medecins a cet
egard. Cela suppose des changements dans le programme des facultes de
medecine, la formation des residents et residentes, 1'examen de specialite
et la formation medicale continue . Les medecins 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
depistage par AFPSM soient tenues de signer un
formulaire de consentement qui fournit des
informations sur le test, avant le prelevement de
sang pour le test .

216. Que la Societe des obstetriciens et gyneco-
logues du Canada et le College des medecins de
famille du Canada incitent leurs membres a
poursuivre leur formation medicale afin de
mieux connaitre et comprendre les possibilites
et les limites du diagnostic prenatal, I'utilite
de fournir des informations precises sur le sujet,
et Ia demarche du consentement et du choix
eclaires .

217. Que, particulierement, on insiste davantage dans
la formation permanente des medecins traitants
sur le droit a I'autonomie des femmes et des
couples en matiere de reproduction, et sur leur
droit de decider, en toute libe rte, s'ils subiront
ou non un test de depistage prenatal et, en cas
d'affection grave, s'ils interrompront ou pour-
suivront la grossesse. Ces decisions doivent
etre fondees sur le principe du choix eclaire,
c'est-a-dire la pleine connaissance de toutes les
solutions possibles ainsi que des avantages et
des risques, et le consentement total et eclaire
pour entreprendre la demarche du diagnostic
prenatal .

Confidentialite

Divulgation des renseignements d'ordre genetique aux membres de la
famille

Il arrive parfois, sans qu'on s'y attende, que le DPN met a jour des
informations delicates qui, si elles etaient devoilees, pourraient servir a
certains mais nuire a d'autres . Cette situation peut donner lieu a de graves
problemes d'ethique. Par exemple, le test pourrait reveler que le partenaire
de la femme enceinte n'est pas le pere biologique du foetus qu'elle porte .
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Quand c'est le cas, nos donnees montrent que le partenaire de cette femme
n'est generalement pas mis au courant . On indique plutot a la femme qu'il
n'est pas le pere et que c'est a elle de decider ce qu'il faut faire . Ces
situations seront plus frequentes si 1'analyse de 1'ADN est pratiquee plus
souvent. Idealement, la femme enceinte devrait etre avisee en prive, avant
de consentir a subir le test, que ce type d'analyse permet de determiner la
paternite ou, parfois, d'etablir que le partenaire n'est pas le pere de 1'enfant .

Des dilemmes pourraien t
egalement survenir si le test

revelait une translocation Les medecins sont legalement tenus
chromosomique portee par l'un d'assurer la confidentialite des dossiers
des partenaires, ce qui montre- medicaux. Cette obligation est admise
rait que des proches parents de en common law et en droit civil, ainsi
l'un ou de 1'autre risquent que dans diverses lois et directives

d'avoir un enfant handicape. professionnelles ; elle peut meme etre
Dans ce cas, le fait de ne pas protegee en vertu de 1'article 7 de ]a
devoiler ces renseignements Charte canadienne des droits et

pourrait nuire aux parents, libertes .

puisqu'ils pourraient souhaiter
eviter d'avoir des enfants
atteints de cette affection .

En general, les medecins sont legalement tenus d'assurer la
confidentialite des dossiers medicaux. Cette obligation est admise en
common law et en droit civil, ainsi que dans diverses lois et directives
professionnelles; elle peut meme etre protegee en vertu de 1'article 7 de la
Charte canadienne des droits et libertes .

. Toutefois, l'obligation de confidentialite comporte trois exceptions

reconnues : lorsqu'il y a consentement par le patient ou la patiente,
autorisation d'un tribunal ou risque de prejudice a des tiers . Par exemple,
il faut proteger la sante publique en signalant certaines maladies
infectieuses ou une menace intentionnelle a un tiers . Si un conseiller
genetique veut communiquer avec des membres de la famille susceptibles
d'avoir un enfant malade, il n'est ni question de sante publique ni
d'empecher qu'un prejudice soit cause 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 presidentielle americaine (Commission for
the Study of Ethical Problems in Medicine and Biomedical and Behavioral
Research) recommandait dans son rapport que, dans les cas ou il y a une
probabilite elevee de causer un prejudice grave a une personne en
particulier, un manquement a la confidentialite pourrait etre considere
acceptable sur le plan ethique si d'abord on a tente serieusement 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 prejudice grave, et si l'information devoilee
etait limitee aux donnees genetiques necessaires . Jusqu'a maintenant,
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aucun tribunal n'a eu a rendre unjugement concernant ce genre de divul-
gation dans le contexte particulier de la genetique humaine . On ne sait
done pas si ces lignes directrices serviraient d'arguments dans le cas d'une
poursuite par la personne dont le dossier confidentiel a ete divulgue sans
son consentement ou si la non-divulgation serait consideree comme une
negligence . Les geneticiens sont partages quant a la fagon de traiter ces
problemesl, mais en general, comme nous 1'indiquons au chapitre 27, ils
estiment que la divulgation peut en general etre acceptee apres discussion,
information et negociation menee avec tact .

La divulgation complete peut soulever des questions d'ethique aussi
dans le cas de test ambigus, c'est-a-dire quand la signification des resultats
des tests n'est pas claire (par exemple, le mosaicisme ou la presence
inhabituelle d'un chromosome qui pourrait ou non etre un variant normal),
ou quand les resultats de tests sont contradictoires . Meme si la divulgation
de ces resultats risque d'inquieter la femme au point ou il serait preferable
qu'elle n'en soit pas mise au courant, la divulgation complete est
aujourd'hui la norme dans notre societe . Nous estimons que la non-

divulgation est une attitude paternaliste, car c'est manquer de respect pour
1'autonomie de la femme que de presumer qu'elle ne serait pas capable de
recevoir l'information .

Protection de la vie privee et confidentialite

Comme on 1'a deja signale, certains s'inquietent du fait que les
renseignements obtenus grace au DPN puissent etre convoites par les com-
pagnies d'assurance et les employeurs2 . La divulgation de ces renseigne-
ments par le medecin sans le consentement du patient constituerait claire-
ment une violation de l'obligation legale de confidentialite . 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 proteges en vertu des memes droits a la vie
privee que ceux qui s'appliquent aux autres dossiers medicaux. En fait,
l'obligation de confidentialite est particulierement importante ici, compte
tenu du caractere prive de la decision d'obtenir un DPN et parce qu'il s'agit
de renseignements sur le foetus et 1'enfant a naitre, et qu'il est impossible
d'obtenir le consentement de divulgation de la personne directement con-
cernee . Les dossiers doivent done etre proteges contre 1'acces non autorise
par des tiers ; cet aspect est d'ailleurs traite dans nos recommandations .

Au chapitre suivant, nous examinons brievement les mesures de
protection existantes contre l'utilisation abusive de renseignements portant
sur la structure genetique d'une personne, mais c'est surtout l'utilisation
des donnees genetiques qui preoccupent les employeurs ou les assureurs,
dans les tests post-natals . Il s'agit d'une question importante, mais qui ne
releve pas du mandat de la Commission .
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Responsabilite

C'est aux medecins qu'il incombe d'informer les femmes enceintes de s
choix qui s'offrent a elles quant au deroulement de la grossesse . La Societe
des obstetriciens et gyneco-
logues du Canada (SOGC), le
College canadien de geneticiens C'est aux medecins qu'il incombe
medicaux (CCGM) et 1'American d'informer les femmes enceintes des
College of Obstetricians and, choix qui s'offrent a elles quant au

Gynecologists estiment qu'il est deroulement de la grossesse
. La

Societe des obstetriciens et gyne-
normal d'offrir aux femmes et cologues du Canada (SOGC), le College
aux couples a risque la possibi- canadien de geneticiens medicaux
lite d'obtenir un DPN. Cela a (CCGM) et 1'American College of Obste-
des repercussions importantes tricians and Gynecologists estiment
pour les medecins . En effet, si qu'il est normal d'offrir aux femmes et
un medecin omet d'informer un aux couples a risque la possibilite

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

de poser un DPN et que, par la
suite, la femme donne naissanc e
a un enfant atteint d'une affection grave qui aurait ete detectee par un
DPN, ce medecin pourrait etre tenu responsable du prejudice subi, dans
une poursuite au civil, pour avoir neglige de renseigner le couple en
question . Aux Etats-Unis, par exemple, des medecins ont ete poursuivis
pour avoir omis de faire subir des tests prenatals en fonction de facteurs
de risque tels que 1'age de la femme, l'origine ethnique, la naissance d'un
enfant atteint ou 1'exposition a des agents teratogenes, comme la rubeole .

Ce qui determine si le comportement d'un professionnel ou d'une
professionnelle de la sante constitue une faute pouvant entrainer une
accusation de negligence ou simplement une erreur depend de la mesure
dans laquelle 1'acte ou l'omission est conforme aux normes de la profession .
Selon les normes de la genetique medicale, un conseiller ou une conseillere
en genetique a le devoir d'expliquer la nature du risque et le fardeau
associes a 1'affection de fa~on 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 l'information qui leur a ete communiquee, (bien qu'il
soit evidemment impossible de le garantir) . Si les conseillers negligent
d'informer suffisamment les patients au sujet du DPN, ou omettent de leur
fournir les conseils indiques avant la conception, ils peuvent etre
poursuivis en dommages-interets ou pour dommages corporels. Le but de
ces poursuitesjudiciaires est d'obtenir reparation, c'est-a-dire de remettre,
dans la mesure du possible, les patients dans la situation ou ils auraient
ete si le praticien n'avait pas fait preuve de negligence .

Dans le cas du DPN, 1'allegation de negligence survient lorsqu'il y a
communication de renseignements fautifs a une femme ou a un couple, ou
que l'information ne leur est pas communiquee, et que cette femme ou ce
couple a donne naissance a un enfant'malade qui autrement n'aurait pas
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ete con~u ou aurait ete avorte . La demande d'indemnisation peut etre faite
par les parents ou etre soumise au nom de 1'enfant . Comme nous le
verrons, les tribunaux ont repondu de fa~ons tres diverses a ces deux types
de demandes .

Naissance prejudiciable

Les demandes d'indemnisation de la part des parents mettent en
cause ce qu'on appelle la notion de « naissance prejudiciable o. Au debut,
la defense contre de telles demandes reposait sur 1'argument que le
professionnel de la sante n'avait pas cause le prejudice, mais que celui-ci
etait du a un gene ou, dans certains cas, a un agent teratogene . Toutefois,
les tribunaux en sont venus a considerer la negligence d'etablir ou de
communiquer des renseignements sur les risques comme privant les
femmes ou les couples de leur droit de prevenir la conception ou la
naissance d'un enfant handicape, et 1'omission de communiquer ces
renseignements, comme la cause directe du prejudice .

On ne signale au Canada aucun cas de demande d'indemnisation pour
naissance prejudiciable decoulant de negligence professionnelle en matiere
de DPN. Toutefois, on note au Quebec deux cas pertinents de negligence
professionnelle relatifs a des sterilisations . Dans 1'affaire Cataford c.
Moreau (1978), a la suite d'une ligature des trompes faite avec negligence,
une femme qui avait demande a etre sterilisee par cette methode a donne
naissance a un onzieme enfant en sante . Les parents ont recu une
indemnite couvrant les frais medicaux et hospitaliers. Cependant, le
montant adjuge pour les frais lies a 1'education de 1'enfant fut modeste, non
seulement en raison de 1'aide financiere fournie par 1'Etat sous forme
d'allocations familiales, mais egalement parce que le tribunal considerait
la, naissance d'un enfant comme un bienfait, sinon une benediction .

Dans 1'affaire Engstrom c. Courteau (1986), un homme atteint de
cataracte congenitale a subi une vasectomie apres la naissance de son
premier enfant, egalement atteint de la maladie . Aucune numeration des
spermatozoldes postoperatoire n'a ete effectuee et la deuxieme conjointe de
cet homme est devenue enceinte et a donne naissance a un enfant atteint
lui aussi de la meme affection. La Cour superieure du Quebec a autorise
une demande d'indemnisation pour naissance prejudiciable .

Aux Etats-Unis, dans les quelques cas de poursuites pour naissance
prejudiciable lies au DPN, les montants adjuges visaient en general a
couvrir la difference entre les depenses engagees pour elever 1'enfant
malade et celles qui auraient ete assumees pour 1'education d'un enfant en
sante. En d'autres mots, la naissance d'un enfant n'est pas consideree en
soi comme un prejudice, meme si les parents auraient peut-etre decide de
ne pas avoir d'enfant s'ils avaient ete au courant du risque . La periode
d'indemnisation peut egalement s'etendre au dela de 1'age de la majorite
puisque les parents ont l'obligation morale et parfois legale de pourvoir aux
besoins d'un enfant a charge, meme s'il est majeur . Dans certains cas, les
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montants adjuges tenaient egalement compte de la souffrance morale des
parents .

Vie prejudiciable

Les cas dans lesquels 1'enfant est le demandeur dans une poursuite
intentee _ par ses parents en son 'nom sont appeles demandes
d'indemnisation pour « vie prejudiciable » . En general, les tribunaux tant
au Canada qu'aux Etats-Unis ont refuse d'adjuger des indemnites pour vie
prejudiciable . Par exemple, dans l'une des deux causes quebecoises citees
plus haut, la Cour superieure du Quebec a rejete la demande
d'indemnisation pour vie prejudiciable en declarant qu'il n'existait pas de
droitjuridique de ne pas naitre et que, par consequent, le fait d'etre ne ne
peut etre invoque comme cause de prejudice par un enfant . Parmi les
raisons donnees pour rejeter une demande d'indemnite pour vie
prejudiciable, on note les suivantes :

• Alors que les parents jouissent du droit d'exercer ou non leur capacite
de procreer, un enfant ne peut invoquer le droit de ne pas naitre .
L'acceptation de ce droit impliquerait que le medecin a l'obligation
legale de mettre fin a la vie du foetus (independamment du desir des
parents) .

• Accepter 1'allegation de 1'enfant qu'il aurait ete preferable qu'il ne soit
pas ne est contraire a 1'interet public, car cela devaluerait la vie d'un
enfant vivant et violerait la notion du caractere sacre de la vie
humaine.

• Si la negligence n'avait pas eu lieu (c'est-a-dire si les parents avaient
ete informes du risque), 1'enfant ne serait pas la et ne pourrait intenter
une poursuite . Comme le but de l'indemnisation est de remettre (dans
le mesure du possible) le demandeur dans la situation oiu il aurait ete
si la negligence n'avait pas eu lieu, « indemniser - 1'enfant signifierait
le replacer en situation de non-existence .

Pour resumer ces deux
sujets, notons que les pour-

suites pour naissance prejudi- La Commission est d'avis qu'il serait
ciable intentees par des parents injuste de permettre des poursuites
alleguant une negligence profes- pour vie prejudiciable contre des
sionnelle a 1'egard des risques femmes qui portent un enfant atteint
de conception sont maintenant d'une affection . Elle pense egalement
largement acceptees par les tri- que de telles poursuites echoueraient

bunaux americains . II est pro- devant des tribunaux canadiens . Par
bable que de telles poursuites consequent, la Commission ne croit
seront acceptees au Canada pas qu'une nouvelle loi soit necessaire

lorsque le risque aurait pu etre pour modifier la fa4
;on dont les tribu-

naux canadiens traitent ces causes .
evite en empechant la concep-
tion de 1'enfant ou en mettant
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fin a la grossesse apres le DPN . 11 est tout autant probable qu'une
poursuite pour vie prejudiciable serait par ailleurs rejetee au Canada .

Comme nous en avons discute au chapitre 30, v Intervention judi-
ciaire », la Commission est d'avis qu'il serait injuste de permettre des
poursuites pour vie prejudiciable contre des femmes qui portent un enfant
atteint d'une affection . Elle pense egalement que de telles poursuites
echoueraient devant des tribunaux canadiens. Par consequent, la
Commission ne croit pas qu'une nouvelle loi soit necessaire pour modifier
la fa~on dont les tribunaux canadiens traitent ces causes .

Handicaps

Lorsqu'une affection grave est detectee chez le foetus, bon nombre d e
femmes et de couples decident d'interrompre la grossesse . Comme nous
1'avons vu, cela inquiete certaines personnes qui croient que la pratique
actuelle du DPN est contraire aux interets des personnes handicapees et
contribue a leur marginalisation dans la societe . D'autres encore alleguent
que le DPN est utilise pour reduire l'incidence des handicaps et ainsi alleger
le o fardeau » que represente pour la societe 1'aide donnee aux personnes
handicapees . Ces preoccupations doivent etre prises au serieux et evaluees
honnetement . Voici certaines des questions au sujet desquelles la
Commission avait besoin d'information :

• Quel est 1'effet reel du DPN sur la frequence des affections invalidantes
dans la societe canadienne? Le DPN est-il realise dans le but de
reduire l'incidence de ces affections dans la population ?

• Comment les femmes et les couples, les praticiens et la societe en
general voient-ils la question de la gravite du handicap par rapport' au
DPN? '

• Comment les attitudes sociales et 1'existence de programmes de
soutien' pour les personnes handicapees . et les parents d'enfants
handicapes influent-elles sur les decisions prises par les femmes et les
couples a 1'egard du DPN et sur 1'interruption volontaire de la
grossesse?

Influence du diagnostic prenatal sur lafrequence des affections

11 y a deux raisons pour lesquelles le DPN ne peut eliminer ni reduire
de fa~on marquee 1'incidence generale des maladies hereditaires et des
affections invalidantes dans la population .

Premierement, la majorite des anomalies congenitales et des maladies
hereditaires ne peuvent etre depistees grace au DPN et il est impossible de
reperer la majorite des personnes qui presentent un risque eleve a 1'egard
de ces affections pour leur proposer de subir des tests diagnostiques . 11
existe, dans certaines regions du pays, des programmes de depistage cibles
(p. ex. le dosage de 1'AFPSM pour la detection des malformations du tube
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neural et 1'identification des porteurs du gene de la thalassemie) qui
permettent de reduire la frequence de certaines affections ; cependant,
celles-ci ne representent qu'un tres faible pourcentage de 1'ensemble des
affections invalidantes . De plus, bien que le nombre de personnes atteintes
se trouve reduit, la frequence des genes responsables demeure la meme .

Deuxiemement, la plupart des handicaps ne sont pas de nature
hereditaire ni congenitale . La majorite ont pour cause d'autres facteurs,
comme les accidents, l'insuffisance de poids a la naissance, l'accouchement
avant terme, les maladies virales ou bacteriennes, les traumatismes
d'accouchement, les actes de violence et le vieillissement . Cela signifie que
le DPN des maladies hereditaires peut influer sur la frequence de types
particuliers d'affections, mais qu'il ne peut ni ne pourra jamais reduire de
maniere considerable l'incidence generale d'invalidite dans la population,
car les incapacites causees par des anomalies congenitales ne representent
qu'un faible pourcentage de 1'ensemble des handicaps .

Le DPN ne vise pas a reduire de fagon marquee l'incidence d'invalidite
au sein de la population. Elle a plutot pour but d'offrir aux personnes qui
presentent un risque accru d'avoir un enfant atteint la possibilite de gerer
ce risque et de leur donner les memes chances que les autres Canadiens
et Canadiennes d'avoir une famille en sante .

Effets et gravite des handicaps

Le diagnostic prenatal ne doit servir qu'a detecter les affections graves .
Certaines personnes .craignent que la notion de maladie grave puisse
changer dans la societe et qu'avec le temps, le DPN entraine une
intolerance grandissante envers meme les anomalies legeres . Il est donc
important de mieux cerner ce qu'est une affection grave . Cette gravite peut
tenir de la souffrance causee a 1'enfant ou des effets psychologiques,
physiques et financiers sur les parents et la famille . Ces consequences
sont reliees, mais elles varient d'une affection a 1'autre .

La maladie de Tay-Sachs, par exemple, est une affection
particulierement grave sur le plan de la souffrance qu'elle cause a 1'enfant ;
les enfants atteints connaissent une existence breve et douloureuse . Le
syndrome de Down peut constituer un lourd fardeau pour les parents ; bien
que les enfants atteints menent souvent une vie longue et heureuse, ils ont
en general besoin de soins constants . Si 1'enfant trisomique est egalement
atteint d'une maladie du cceur congenitale, il pourra eprouver d'intenses
souffrances; cependant, meme dans les cas ou les symptomes sont
relativement legers, il pourrait etre incapable de fonctionner de maniere
autonome .

La perception de la gravite et des effets d'une affection est, dans une
certaine mesure, subjective : elle depend des experiences vecues par les
personnes concernees et de leurs circonstances . Par exemple, un couple
qui tente depuis des annees d'avoir un enfant peut envisager une maladie
ou un handicap quelconque differemment d'un couple ayant deja plusieurs
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enfants et faisant face a une grossesse non planifiee . Selon les centres de
genetique, etant donne que les parents devront prendre soin de 1'enfant, ils
sont les seuls a pouvoir evaluer les divers facteurs .

Certaines affections ne causent ni souffrance importante pour 1'enfant,
ni epreuves pour les parents . C'est le cas par exemple des orteils palmes
ou des doigts en trop . Ces malformations mineures ne compromettent pas
la sante des enfants atteints et les soins qu'elles necessitent ne posent pas
de difficultes particulieres aux parents . Permettre le DPN et l'interruption
volontaire de la grossesse dans de tels cas irait a 1'encontre de 1'ethique
medicale, et ce pour plusieurs raisons . D'abord, cela reviendrait a legitimer
des points de vue inacceptables au sujet des personnes handicapees, de
l'importance de la vie humaine ainsi que de la nature et de la valeur des
enfants et de la relation parent-enfant . Cela violerait egalement le principe
de l'utilisationjudicieuse des ressources car on ne repondrait ainsi a aucun
besoin medical reel .

Il importe done que le DP N

ne serve qu'a detecter des La litterature consultee et nos propres
affections graves . Il peut enquetes sur le terrain montrent que
incidemment reveler la presence les couples ne recourent habituelle-
de legeres anomalies, mais la ment pas au DPN pour des raisons

n'est pas l'objectif vise . Il est futiles et que la probabilite d'une
par ailleurs impossible de interruption volontaire de la grossesse
dresser une liste definitive des est fonction de la gravite de 1'affection

affections graves . La gravite et en cause
.

les repercussions d'une affection
peuvent changer avec le temps ,
a mesure qu'evolue la societe et qu'on decouvre de nouveaux traitements .
En outre, nous ne croyons pas necessaire d'etablir une telle liste ; la
litterature consultee et nos propres enquetes sur le terrain montrent que
les couples ne recourent habituellement pas au DPN pour des raisons
futiles et que la probabilite d'une interruption volontaire de la grossesse est
fonction de la gravite de 1'affection en cause. (La. question connexe du
recours au DPN afin de determiner le sexe de 1'enfant pour des raisons non
medicales est abordee au chapitre 28 . )

Dans de nombreux centres de genetique, on nous a fait part de la
difficulte d'obtenir de la part des gouvernements provinciaux des fonds
suffisants pour la realisation de tests visant a detecter les affections graves ;
les demandes de financement en vue d'offrir un nouveau test de DPN sont
souvent refusees ou ne sont acceptees qu'apres de longues et difficiles
negociations. Parmi les tests qui ne sont pas finances dans certaines
provinces, citons les mesures de metabolites ou les analyses enzymatiques
pour les patients et patientes atteints de certaines erreurs innees du
metabolisme, et les analyses de mutation de 1'ADN pour les familles a
risque relativement a la maladie de Tay-Sachs . Dans au moins une
province, il faut negocier cas par cas le financement de 1'analyse des
chromosomes feetaux lorsque 1'echographie de routine a permis de detecter
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une anomalie physique, meme si 1'analyse chromosomique dans ces
circonstances est recommandee dans des lignes directrices reconnues a
1'echelle nationale . Certains geneticiens tentent de fournir ces services
malgre tout, demandant par la suite un remboursement au ministere
provincial de la Sante ou encore imputant le cout de ces tests aux budgets
de recherche. Cette fai~on de proceder peut toutefois creer de l'incertitude,
des retards, des accumulations de travail et de 1'anxiete tant pour les
praticiens que pour les couples a risque. Etant donne la situation, il
semble peu probable que les ministeres provinciaux de la Sante financent
les tests visant a detecter des affections legeres .

Rien n'indique que le DPN
utilise par les Canadiennes qui

est offert par les centres de Rien n'indique que le DPN utilise par
genetique ou finance par les les Canadiennes qui est offert par les
gouvernements provinciaux et centres de genetique ou finance par les
territoriaux, sert a detecter des gouvernements provinciaux et territo-
affections mineures . Il s'agit riaux, sert a detecter des affections

toutefois d'une question impor- mineures .

tante, qu'une societe tolerante
et accueillante ne peut se per-
mettre de traiter avec complaisance . Nous croyons donc que ce domaine
de 1'activite medicale doit faire l'objet de surveillance et de rapports, et que
la population devrait pouvoir participer davantage aux decisions concernant
les types de tests de DPN a offrir . Une plus grande sensibilisation du
public est le meilleur rempart contre l'utilisation injustifiee du DPN pour
des affections sans consequence . Les recommandations presentees plus
loin dans le present chapitre visent a etablir un tel systeme de surveillance
et de debat publics .

Politique gouvernementale et attitudes sociales a 1'egard des
handicaps

Programmes de soutien pour les personnes handicapees : Au cours de nos
audiences, les personnes handicapees ont souvent exprime la crainte que
1'affectation de ressources au DPN se fasse au detriment des programmes
de soutien destines aux personnes handicapees et aux parents d'enfants
handicapes .

Nous convenons de 1'extreme importance d'assurer un soutien social
suffisant aux parents qui 6R-,vent un enfant handicape; il s'agit a la fois
d'une question de justice pour les personnes handicapees et d'une question
de choix eclaire pour les parents . 11 est essentiel d'offrir un soutien adequat
pour que la decision de poursuivre une grossesse et d'avoir un enfant
handicape puisse etre une option viable et socialement acceptable . En

outre, les recents progres de la medecine dans le traitement des enfants
handicapes ont intensifie le besoin de soutien . La desinstitutionnalisation
des personnes handicapees et une plus grande esperance de vie pour ces
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dernieres signifient souvent que les parents (habituellement la mere)
doivent prendre soin de ces enfants aux besoins speciaux jusqu'a un age
avance. Les couts economiques et sociaux de cette responsabilite peuvent
etre fort eleves .

Toutefois, nous ne croyon s
pas qu'il faille choisir entre Nous convenons de 1'extreme impor-
les services de DPN et les pro- tance d'assurer un soutien social
grammes de soutien pour les suffisant aux parents qui elevent un

personnes handicapees . Au enfant handicape; il s'agit a la fois
contraire, nous pensons que les d'une question de justice pour les
deux peuvent coexister harmo- personnes handicapees et d'une ques-

nieusement
. tion de choix eclaire pour les parents .

Il est essentiel d'offrir un soutien
Tout d'abord, comme nous adequat pour que la decision de pour-

l'avons deja vu, l'incidence d'in- suivre une grossesse et d'avoir un

validite chez la population sera enfant handicape puisse etre une
peu touchee par la prestation de option viable et socialement
services'de DPN. La plupart des acceptable .
handicaps chez les enfants sont
dus a d'autres facteurs et, a
mesure que la societe vieillit, le pourcentage de personnes handicapees
augmente . Les donnees de Statistique Canada pour 1991 indiquent en
effet que pres de 16 pour 100 des Canadiens et Canadiennes ont declare
etre 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 reduire les sommes consacrees au soutien social des personnes

handicapees . En fait, les attitudes envers les personnes handicapees
evoluent a mesure que la societe devient plus sensibilisee a leurs besoins
et plus consciente de ce que la protection des droits constitutionnels et
humains doit se refleter dans les institutions et les politiques de 1'Etat .
L'attention accrue portee aux besoins des personnes handicapees par tous
les ordres de gouvernement temoigne de la sensibilisation croissante du
public a cette question . Les inquietudes exprimees au sujet du DPN
doivent donc etre replacees dans le contexte des changements positifs
observes dans les politiques et les institutions canadiennes relativement
aux affections invalidantes et a la participation des personnes handicapees
a tous les aspects de la vie en societe .

Il ne releve pas de notre mandat de determiner la meilleure fa( ;on pour

la societe d'offrir un soutien aux personnes handicapees . Mais nous

reiterons notre appui aux initiatives de politique sociale et d'education
populaire visant a fournir un soutien approprie aux personnes handicapees
et a promouvoir le traitement equitable de ces personnes et leur acceptation
et integration au sein de la societe canadienne .

Attitudes envers les personnes handicapees : Dans le passe, les personnes
handicapees au Canada ont du faire face a beaucoup de prejuges et
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d'hostilite, et la societe est toujours capable de nourrir de tels sentiments
a leur egard. En effet, la Commission a appris de certains groupes repre-
sentant les personnes handicapees que celles-ci souffrent autant des
attitudes des gens que de leur handicap meme . Ces prejuges et cette
hostilite sont inacceptables ; la question est de savoir si 1'existence et le
developpement des techniques de DPN encouragent de telles attitudes .

Certaines personnes affirment que le recours au DPN pour la detection
des anomalies foetales et l'interruption de la grossesse est une forme de
discrimination basee sur 1'invalidite, et qu'il encourage donc les prejuges
contre les personnes handicapees dans la societe . Nous ne sommes pas
d'accord avec ce point de vue . Nous croyons qu'il est possible d'envisager
separement la question de la disponibilite des services de DPN et celle des
attitudes de la societe envers les personnes handicapees .

Comme nous 1'avons explique plus tot dans le present chapitre, tous
les couples courent le risque de concevoir un enfant atteint d'une maladie
ou d'un handicap, meme si ce risque est faible pour la plupart d'entre eux .
Mais si un enfant malade ou handicape 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 defi
que pose leur education . Mais il y a une difference entre, d'une part, aimer
et elever un enfant handicape et, d'autre part, decider d'en avoir un autre,
c'est-a-dire mener a terme un foetus chez qui on a detecte une anomalie .
Les parents qui interrompent la grossesse dans ce cas ne sont pas pour
autant incapables de temoigner de 1'attachement envers un enfant ou une
personne handicape .

Certains couples a qui on
recommande un DPN prennent Nous ne croyons pas qu'il y ait neces-
deja soin d'un enfant handi- sairement un conflit entre les interets
cape. Ces couples aiment pro- et les besoins des couples a risque et
fondement leur enfant et bon ceux des personnes handicapees .
nombre d'entre eux se sont Laisser entendre que la population
battus afin d'ameliorer les ser- canadienne doit choisir entre run ou
vices de soutien social pour les 1'autre est le reflet d'une position
personnes handicapees et 1'inte antagoniste que 1'ethique du souc i

d'autrui cherche a eviter, puisqu'en
gration de ces dernieres dans la fait le but vise devrait etre d'offrir
societe . Ils peuvent toutefois se a tous des soins de qualite .
sentir incapables de faire face a
la perspective d'elever un autr e
enfant handicape et recourent donc au DPN pour les grossesses ulterieures .
Il est clair que ces parents sont en mesure de faire la distinction entre,
d'une part, le DPN et la possibilite d'une interruption volontaire de la
grossesse et, d'autre part, leur attitude envers leur enfant existant et les
personnes handicapees en general . De nombreux couples a risque desirent
eviter d'avoir un autre enfant atteint d'anomalies graves . Presumer que ce
desir reflete de 1'hostilite et des prejuges envers les enfants ou les adultes
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handicapes est d'apres nous une vue simpliste de la question, sur le plan
tant moral que psychologique .

Certaines personnes nous
ont egalement dit craindre que Affirmer que la situation des personnes
des futurs parents puissent handicapees serait amelioree si 1'on
recevoir de l'information tendan- reduisait 1'accessibilite au DPN est

cieuse sur diverses affections trompeur .

durant les seances de consulta-
tion sur le DPN . Des represen-
tants des personnes handicapees ont dit en effet craindre que les medecins
ne transmettent aux parents des stereotypes et des renseignements
inexacts concernant la vie avec un handicap. Ils affirment que certains
medecins, en particulier dans le reseau de consultation, disent aux parents
qu'un enfant atteint de fibrose kystique ou du syndrome de Down mene
une vie penible ou inutile . Bon nombre de parents croient qu'il serait
egoiste de choisir 1'avortement uniquement en raison des epreuves que la
naissance d'un enfant handicape pourrait representer pour eux; ils croient
donc qu'il peut y avoir une tendance a exagerer le degre de souffrance
qu'une maladie ou un handicap peut causer a un enfant .

Donner des renseignements tendancieux aux parents violerait le
principe de 1'autonomie . I1 est donc essentiel que l'information fournie soit
aussi objective et exacte que possible . Nous avons deja recommande que
le CCGM coordonne un effort concerte des centres de genetique en vue de
creer du materiel d'information de qualite sur le DPN et les affections qu'il
permet de detecter, et que les groupes representants les personnes
handicapees participent a cet effort . La Commission recommande

218. Que dans le cadre d'un effort concerte pour
produire du materiel de counseling approprie
sur le diagnostic prenatal, le College canadien
de geneticiens medicaux procede 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
invalidite y soient decrits avec justesse et
exactitude. Des representants des personnes
handicapees, des personnes a risque et des
femmes devraient participer a cette demarche .

Nous ne devons pas permettre que 1'existence des tests prenatals
donne l'illusion qu'il est possible d'eviter les handicaps ; cela est faux dans
la plupart des cas . Il naitra toujours des enfants handicapes, qu'il y ait
recours au DPN ou non, et la societe doit offrir son soutien aux personnes
handicapees . Mais affirmer que la situation des personnes handicapees
serait amelioree si 1'on reduisait 1'accessibilite au DPN est trompeur . Etant
donne que la plupart des handicaps ne sont pas de nature congenitale et
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ne peuvent etre diagnostiques durant la grossesse, il est peu probable que
1'attitude de la societe envers les personnes handicapees changera en
fonction de 1'accessibilite aux services de diagnostic prenatal ou de la fa~on
dont ils sont offerts . En fait, des etudes indiquent que, dans les pays ou
le DPN est pratique, on se soucie davantage, et non moins, du bien-etre des
personnes handicapees en raison d'une meilleure sensibilisation du milieu
medical et de la societe envers leurs besoins et leurs droits3 .

Nous ne croyons pas qu'il y ait necessairement un conflit entre les
interets et les besoins des couples a risque et ceux des personnes
handicapees . Laisser entendre que la population canadienne doit choisir
entre l'un ou I'autre est le reflet d'une position antagoniste que 1'ethique du
souci d'autrui cherche a eviter, puisqu'en fait le but vise devrait etre d'offrir
a tous des soins de qualite .

Interruption de grossesse

Dans la grande majorite des cas ou une malformation fcetale grave est
diagnostiquee, il n'existe aucune therapie prenatale . L'alternative consiste
habituellement a interrompre la grossesse ou a se preparer a donner,
naissance a un enfant atteint d'une affection ou d'un handicap . Comme
nous 1'avons vu, la plupart des femmes decident dans ces circonstances de
mettre fin a leur grossesse .

Cela a souleve des inquietudes concernant le fait que 1'accessibilite du
DPN pourrait encourager le recours sans discernement a l'avortement . Afin
d'evaluer le bien-fonde de ces preoccupations, nous avons examine les
probabilites d'interruption de grossesse a la suite d'un DPN, la fa(~on dont
les familles a risque prennent leurs decisions a cet egard en 1'absence de
DPN et les opinions de la population canadienne sur l'interruption de la
grossesse dans le contexte du DPN .

Probabilites d'interruption de grossesse

Lorsqu'une malformation foetale grave est detectee a 1'aide du DPN,
pres de 80 pour 100 des femmes decident d'interrompre leur grossesse .
Environ 20 pour 100 des femmes choisissent de mener leur grossesse a
terme, ce qui indique que la decision de mettre fin a une grossesse apres
qu'une affection a ete diagnostiquee n'est pas prise a la legere . De fait, le
choix est loin d'etre simple et met en cause de nombreux facteurs . En
particulier, la gravite de 1'affection influe profondement sur le choix
effectue . Comme le montre le tableau 26.12, la proportion de femmes qui
decident d'interrompre leur grossesse lorsqu'une anomalie fo°tale a ete
detectee varie considerablement selon la nature de 1'anomalie .
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Tableau 26 1"2 . Interruption de grossesse apres .un diagnostic
d'affection,faetale

% 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 equilibrees, mosaiques 30

Source : Adapte de HAMERTON, J .L ., J .A . EVANS et L . STRANC . « Les
services de. diagnostic prenatal au Canada en 1990 : Survol des centres de
genetique », clans 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 serieux et moins previsible que celles des deux premiers groupes .
Dans le cas du syndrome de Turner, les problemes les plus frequents sont
la petite taille et 1'infertilite, mais les anomalies cardio-vasculaires et autres
affections physiques sont aussi courantes .

En general, les enfants atteints des anomalies XXY, XYY et XXX
peuvent etre un peu moins intelligents que les autres et avoir certains
problemes d'apprentissage et de comportement, mais bon nombre d'entre
eux ne presentent que des symptomes Iegers . Le fait que peu de femmes
choisissent d'interrompre leur grossesse lorsqu'une de ces anomalies est
detectee montre bien que les femmes et les couples prennent serieusement
en consideration la gravite de 1'affection et le fardeau qu'elle suppose avant
de prendre leur decision .

Bref, le DPN n'est pas inexorablement lie a 1'avortement lorsqu'une
anomalie est detectee . Les renseignements fournis par le DPN peuvent
inciter un couple a choisir d'interrompre la grossesse, tandis qu'un autre
couple, avec les memes renseignements, se preparera a dormer naissance
a un enfant handicape . Il est evident que les decisions des femmes et des
couples sont nuancees et varient selon les circonstances .

;, ~
Attitudesface au risque eleve de maladies hereditaires en 1'absence
de diagnostic prenata l

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 presence d'un diagnostic d'anomalie feetale . Mais ce n'est qu'un
cote de la medaille : les couples a risque eleve sont egalement confrontes
a une decision dechirante quand il n'y a pas de DPN. Le desir d'avoir des
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enfants est ancre profondemen t
chez la plupart des Canadiens Lorsqu'ils savent que 1'anomalie est
et Canadiennes . En 1'absence d'origine genetique, 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) plutot que de risquer
naissance a un enfant atteint de dormer naissance a un enfant han-
d'une anomalie congenitale ou dicape, a moins qu'on ne leur offre la
d'une maladie hereditaire voit la Possibilite d'interrompre la grossesse a

la suite d'un DPN . Le choix est sou-
realisation de ce desir serieuse- vent profondement dechirant pour le
ment compromise . couple, en particulier lorsqu'il s'agit

Les couples qui desirent de leur premier enfant .
fonder une famille sont prets a
prendre les risques qui accom-
pagnent normalement la reproduction. Les etudes montrent que les
couples qui ignorent qu'une anomalie congenitale est d'origine genetique
ont tendance a avoir le meme nombre d'enfants que les autres . Ils peuvent
donc dormer naissance a plusieurs enfants atteints . Par ailleurs, lorsqu'ils
savent que 1'anomalie est d'origine genetique, ils abandonnent leur projet
d'avoir des enfants (ou d'autres enfants) plutot que de risquer de donner
naissance a un enfant handicape, a moins qu'on ne leur offre la possibilite
d'interrompre la grossesse a la suite d'un DPN . Le choix est souvent
profondement dechirant pour le couple, en particulier lorsqu'il s'agit de leur
premier enfant .

Lorsque le DPN est offert a ceux et celles qui le desirent, les couples
a risque eleve qui avaient decide de ne plus avoir d'enfants connaissent
souvent plusieurs grossesses a intervalles rapproches afin d'avoir des
enfants en sante et la famille de la taille voulue . Le nombre d'enfants de
ces familles devient alors similaire a celui des parents qui ne presentent
pas de risque sur le plan genetique4 . Par exemple, avant qu'on ne dispose
du DPN pour la thalassemie, les parents d'un enfant atteint de 1'affection,
au courant du risque de recurrence de un sur quatre, decidaient de ne plus
concevoir. Ils evitaient 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 eleve de gerer ce risque et d'avoir
les memes chances que les autres de donner naissance a des enfants en

sante .

Attitudes du public

Les attitudes de la population canadienne a 1'egard de 1'avortement
sont complexes . La pluparts des gens appuient le droit de la femme au

libre choix, mais les opinions personnelles varient enormement quant aux
circonstances quijustifient un avortement . Dans 1'ensemble, les Canadiens
et les Canadiennes reconnaissent qu'un diagnostic d'anomalie congenitale
grave durant une grossesse desiree est une tragedie et croient que c'est
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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 majorite (environ
les trois quarts) affirment que si le foetus est atteint d'une grave anomalie,
les parents devraient avoir la possibilite d'interrompre la grossesse . Elles
considerent que . dans ce cas 1'avortement n'est pas un avantage, mais
plutot le contraire; neanmoins, 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 1'egard des couples qui vivent
une situation extremement difficile, situation dans laquelle toutes les
solutions sont penibles et aucun des choix possibles n'est facile . Les
commissaires croient que les couples concernes meritent la comprehension
et 1'appui de la societe ; elles appuient 1'acces des services de DPN dans le
cas des affections graves et considerent que les femmes et les couples
devraient avoir la liberte de choisir parmi les options offertes en fonction
des renseignements fournis par le DPN .

Acces

Les memoires presentes a la Commission au nom de groupes de
femmes et de personnes handicapees, de femmes de couleur et de membres
de minorites visibles, d'associations professionnelles et autres font
largement mention de la necessite pour les Canadiennes d'avoir acces de
maniere egale a des services surs et de qualite en matiere de DPN . Comme
nous 1'avons constate cependant, il existe des ecarts considerables et
inquietants dans la disponibilite et l'utilisation de ces services au pays .
Nous examinons dans la presente section certaines des causes de ces
ecarts : eloignement d'un centre de genetique ; differences dans les modes
d'orientation; et situation socio-economique .

Eloignement d'un centre

Le recours aux services de DPN diminue generalement avec la distance
par rapport a un centre de genetique. Dans la plupart des provinces, les
centres de genetique sont situes dans une ou deux grandes vines . Compte
tenu de 1'infrastructure necessaire, et du personnel specialise et experi-
mente 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 medicales qui dependent d'equipe-
ments couteux et d'un personnel qualifle, les centres de genetique doivent
desservir un bassin demographique suffisamment important .

Toutefois, plus une femme vit loin d'un centre de genetique, moins elle
est susceptible d'utiliser les services de ce centre. La repartition geo-
graphique des obstetriciens et gynecologues a egalement une influence .
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Comme nous 1'avons vu, ceux-ci sont plus enclins que les medecins
generalistes a adresser leurs patientes a un centre et, comme ils sont
concentres dans les milieux urbains, une femme qui vit dans une grande
ville a plus de chances d'etre orientee vers un tel centre . Les femmes
habitant en milieu rural ou dans le Nord qui veulent se prevaloir des
services de DPN doivent generalement se rendre en ville pour etre adressees
a un specialiste, puis se deplacer a nouveau pour obtenir le service voulu .
Le processus est difficile, long et couteux. Les femmes des regions
eloignees peuvent en fait consulter un medecin trop tard pour etre
adressees a temps a un specialiste en vue d'un test prenatal . D'autres, par
ailleurs, sont adressees a temps, mais n'ont ni les moyens ni le temps
requis pour se rendre au centre .

Le probleme est encore plus aigu dans les provinces et territoires oiu
il n'y a pas de centre de genetique (Ile-du-Prince-Edouard, Nouveau-
Brunswick, Territoires du Nord-Ouest et Yukon) . Les femmes de 1'Ile-du-

Prince-Edouard et du Nouveau-Brunswick sont envoyees a Halifax pour y
subir des tests ; celles des Territoires du Nord-Ouest doivent generalement
se rendre a Edmonton ou a Winnipeg, c'est-a-dire dans la plus proche des
deux villes (bien que certaines amniocenteses soient effectuees a
Yellowknife, les liquides etant ensuite expedies a Edmonton pour analyse) ;
les femmes du Yukon sont examinees a Vancouver.

Il va sans dire que l'obligation de se rendre a 1'exterieur de la province
pose des difficultes a beaucoup de femmes. Certaines personnes ont
demande la creation d'un plus grand nombre de centres de genetique afin
de reduire ces inegalites geographiques . La repartition actuelle des centres
est cependant generalement acceptable, compte tenu de la population que
chacun dessert . Comme l'indique le tableau 26 .13, le centre de genetique

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 insense ou inefficace de creer, par exemple, un
centre de genetique qui desservirait les 79 800 habitants du Yukon et des
Territoires du Nord-Ouest ou les 130 500 habitants de l'Ile-du-Prince-

Edouard .
En fait, si l'on considere la repartition des centres de genetique par

region plutot que par province, il semble que chaque region du pays ait sa

juste part de centres . Ainsi, la region de 1'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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Tableau~2613: Repartitiori geographique ides :.centres . de gene,tique
au C:anada

Populatio n
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 %) 00 -
N.-E. 890 200 (3,4 %) 1(4,5 %) 890 200
N.-B. 722 900 (2,7 %) 00 -
Que. 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 %) 1 088 000
Sask. 1 000 400 (3,8 %) 2(9,1 %) 500 200
Alb. 2 459 200 (9,3 %) 2(9,1 %) 1 229 600
C.-B. 3 120 600 (11,8 %) 2(9,1 %) 1 560 300
Yuk. et IN.-O. 79 800 (0,3 %) 0(-) -
Canada 26 512 100 (100 %) 22(100%) 1 205 1 00

Source : Adapte de SOVA, G . 1991 Corpus Almanac and Canadia n
Sourcebook, 26e ed ., Don Mills (Ontario), Southam Business Information an d
Communications Group, 1990 ; et HAMERTO N, J .L ., J .A . EVANS et L . STRANC .
« Les services de diagnostic prenatal au Canada en 1990 : Survol des centre s
de genetique », dans les volumes de recherche de la Commission royale sur les
nouvelles techniques de reproduction, 1993 .

La reponse au probleme de 1'eloignement des centres de genetique
n'est pas necessairement la construction de nouveaux etablissements . Il
faut plutot faire en sorte que les centres existants desservent mieux les
regions eloignees, par exemple par la creation de centres satellites, et que
les femmes vivant dans les regions eloignees aient plus facilement acces
aux professionnels de la sante pouvant les orienter vers les services
appropries et puissent assumer les frais de deplacement . Bien que nous
soyons conscientes des contraintes auxquelles font face les ministeres
provinciaux et territoriaux de la Sante, nous croyons que l'importance de
ces choix, qui peuvent avoir des consequences a long terme pour les
familles concernees, est telle que 1'acces aux services doit demeurer une
priorite dans les decisions relatives a 1'affectation des ressources . Par
consequent, la Commission recommande
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219. Que toute femme enceinte au Canada ait un
acces raisonnable aux tests prenatals. La ou
des difficultes se posent (en milieu rural et dans
les regions du Nord), les centres de genetique
devraient creer des programmes d'extension des
services, de sorte qu'au moins les services de
counseling prealable aux tests soient offerts a
toutes les femmes pres de leur lieu de resi-
dence. Les fonds devraient etre verses par les
ministeres provinciaux et territoriaux de la
Sante. De plus, ces derniers devraient offrir une
aide financiere aux personnes des regions eloi-
gnees qui desirent subir les tests, mais qui n'ont
pas les moyens de se rendre dans un centre de
genetique .

220. Que, dans les regions oia ii n'y a pas d'obste-
triciens ni de medecins generalistes pouvant
adresser les femmes a un centre de genetique,
soit designee une personne representant le
systeme de la sante publique, par exemple une
infirmiere hygieniste, competente en matiere de
diagnostic prenatal, de sorte que les femmes qui
envisagent de subir des tests puissent obtenir
l'information necessaire pres de leur lieu de
residence et, si elles le desirent, etre orientees
vers un centre specialise .

221 . Glue les barrieres interprovinciales empechant
I'acces aux services de diagnostic prenatal
soient eliminees afin de permettre aux femmes
de subir les tests prenatals dans le centre
correspondant au risque particulier qu'elles
presentent . Les echantillons doivent etre
preleves localement et expedies pour analyse au
centre approprie, meme si celui-ci est situe dans
une autre province. Dans ces cas, les fonds
requis pour couvrir le coOt de I'etablissement du
dossier et des prelevements ainsi que de leur
expedition au centre d'analyse devraient etre
verses au centre local par le ministere de la
Sante de la province ou du territoire de
residence de la femme .
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Nous entendons egalement par acces raisonnable le fait que les femmes
aient la possibilite de poursuivre ou d'interrompre leur grossesse apres le
DPN et, si 1'avortement est l'option choisie, que ce service soit accessible et
couvert par un regime d'assurance-maladie dans chaque province .

Differences dans les modes d'orientation

Nous l'avons vu, il existe des ecarts considerables dans les taux
d'orientation; pour les femmes en age de procreer, par exemple, les taux
varient de 64,5 pour 100 des femmes admissibles au Quebec a 15 pour 100
a Terre-Neuve, soit un rapport de plus de quatre pour un . On observe des
variations similaires a 1'egard des taux d'orientation generaux .

Les enquetes effectuees par la Commission dans 1'ensemble du
Canada montrent que les variations regionales dans les attitudes face au
DPN ne peuvent justifier cet ecart de quatre pour un dans l'utilisation des
services . Au contraire, les differences regionales dans les intentions de
recourir aux services de DPN sont tres faibles (tableau 26 .14). Il n'y a pas
non plus d'ecart entre les regions pour ce qui touche la connaissance de
1'existence du DPN dans la population et le desir des gens que ce service
soit offert a tous .

Tableau 26 .14. Desir des Canadiens et Canadiennes de recourir au
diagnostic prenata l

0. Si vous ou votre partenaire attendiez un enfant, auriez-vous recours a u
diagnostic prenatal du fcetus?

Canada Maritimes Quebec Ontario Prairies C .-B .

Oui 69 70 75 65 67 66

Cela depend 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 : Resume des observations », clans les volumes de recherche de l a
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction, 1993 .

Comme nous l'avons vu plus tot dans le present chapitre, la raison qui
explique le mieux ces variations tient au fait que les medecins de certaines
regions 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'enquete de la Commission a fait ressortir d'enormes disparites
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dans les attitudes des medecins des differentes provinces . Ces ecarts
concernent le moment auquel effectuer les divers tests, 1'appreciation de la
gravite de certaines affections, le degre d'ingerence des medecins et leur
tolerance a 1'egard de l'interruption volontaire de la grossesse . L'etude
montre donc que 1'experience des femmes desirant subir des tests prenatals
varie selon 1'endroit ou elles habitent . Il semble en effet y avoir differentes

<( cultures >~ provinciales qui influent sur les attitudes et, sans aucun doute,
sur les comportements des medecins et, par consequent, sur 1'experience
des femmes enceintes .

Les grandes differences dans les attitudes des medecins sont
troublantes dans un pays ou 1'acces aux services est l'un des principes
fondamentaux du systeme de soins de sante publique . La Commission
recommande

222. Que les colleges provinciaux de medecins et
chirurgiens ainsi que les associations pro-
fessionnelles rappellent a leurs membres
qu'omettre de discuter avec leurs patientes de la
possibilite qu'elles puissent se prevaloir d'un
service de diagnostic prenatal justifie sur le plan
medical est contraire a I'ethique et constitue une
pratique medicale inacceptable . Cette question
devrait etre abordee dans les programmes
d'etudes en medecine, et dans la formation
suivie et les examens subis par les internes et
les residents .

Facteurs socio-economiques

Les personnes se trouvant au bas de 1'echelle socio-economique ne
sont pas orientees vers les services genetiques et ne s'y rendent pas aussi
souvent que les femmes a hauts revenus et plus instruites, qui sont
surrepresentees parmi les personnes adressees a des centres de genetique .
Comme les centres fournissent des services a toutes les femmes a risque
eleve qui leur sont adressees, la raison de cet ecart est necessairement liee
au processus d'orientation. Nous avons deja mentionne certains des
facteurs en cause, par exemple les attitudes des medecins traitants, le cout
des deplacements ou les valeurs personnelles des femmes et des couples .
Mais cet ecart peut egalement s'expliquer par la meconnaissance des tests
offerts ou par la difficulte a comprendre les questions soulevees tout au
long du processus de DPN . Comme nous 1'avons deja recommande, les
brochures et les seances de consultation devraient etre adaptees au niveau
d'instruction et aux capacites linguistiques des personnes, et l'information
disponible devrait etre largement diffusee parmi la population .
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En resume, nous avons ob-
serve des problemes importants Bon nombre de femmes pour qui la
en matiere d'acces aux services consultation et la realisation de tests

de DPN au Canada. Bon nom- de DPN sont tout a fait indiquees sur
bre de femmes pour qui la con-, le plan medical ne sont pas informees
sultation et la realisation de de 1'existence de ces services ou n 'y ont

tests de DPN sont tout a fait pas acces.

indiquees sur le plan medical ne
sont pas informees de 1'exis-
tence de ces services ou n'y ont pas acces. La solution n'est pas de cons-
truire d'autres centres de genetique, mais plutot d'encourager les praticiens
des regions a travailler plus efficacement avec les centres de genetique, a
y adresser toutes les femmes dont le cas le justifie et a faire en sorte que
les femmes qui desirent recourir a ces services puissent y avoir acces .

Position de la Commission *

Dans le present chapitre, nous nous sommes penchees sur plusieurs
preoccupations importantes et legitimes concernant 1'utilisation des
services de DPN et les conse-
quences que cela suppose pou r
la societe . Apres examen de ces Il importe a mesure que cette techno-
preocctipations, la Commission logie progresse au Canada, que nous
conclut que les services de DPN, nous dotions d'une structure et d'un
s'ils sont fournis de maniere mecanisme qui nous permettront d e

determiner si nous voulons utiliser ces
appropriee (de concert avec des nouvelles techniques et, si c'est le cas,
seances de consultation ade- de garantir que cela se fasse de
quates et objectives, menant a maniere controlee et responsable .
un consentement eclaire), sont
avantageux pour les femmes et
les couples a risque, et conformes aux valeurs sociales touchant 1'egalite
des personnes handicapees et le respect de la vie .

Mais cela ne signifie pas qu'il faille permettre que le DPN se developpe
en fonction d'imperatifs technologiques ou sans encadrement . Il faut pro-
teger les fragiles interets des personnes et de la societe . Le processus de
DPN doit faire l'objet d'une surveillance ainsi que d'un debat public, de
sorte qu'il soit utilise de maniere ethique, sure et avantageuse . Il est

question ici d'un domaine de la technologie qui evolue rapidement. Il

importe a mesure que cette technologie progresse au Canada, que nous
nous dotions d'une structure et d'un mecanisme qui nous permettront de
determiner si nous voulons utiliser ces nouvelles techniques et, si c'est l e

* Une opinion dissidente est donnee en annexe .
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cas, de garantir que cela se fasse de maniere controlee et responsable .
Pour ce faire, il faut tenir compte des deux elements tout a fait distincts qui
composent le systeme : les centres de genetique et le milieu medical en
general. Nos recommandations sur la facon d'atteindre cet objectif sont
enoncees dans les deux sections qui suivent .

Utilisation appropriee des techniques de diagnostic prenata l

Role de I'evaluation des techniques

Au cours des vingt dernieres annees, les techniques de DPN se sont
rapidement developpees et repandues . L'amniocentese, le prelevement des
villosites choriales (PVC) et 1'echographie sont tous des elements bien
etablis du systeme de DPN au Canada ; 1'ecographie prenatale est une
technique couramment utilisee dans bon nombre de provinces ; le dosage
de 1'alpha-fo°toproteine serique maternelle est en train de devenir un test
de depistage important ; et parmi les nouvelles techniques a venir, on note,
entre autres, l'utilisation des cellules fcetales dans le sang des femmes
enceintes aux fins du DPN et le diagnostic preimplantatoire .

Comme dans le cas de
toute technique en croissanc e

rapide, nous devons nous sou- Comme dans le cas de toute technique
cier, en tant que societe, en croissance rapide, nous devons
d'orienter 1'evolution techno- nous soucier, en tant que societe,
logique, et non d'etre orientes d'orienter 1'evolution technologique, et
par 1'existence de cette techno- non Metre orientes par 1'existence de

logie. Il faut pour cela appliquer cette technologic .

rigoureusement un mecanisme
d'evaluation des techniques .
Nous devons savoir exactement comment fonctionnent les techniques
particulieres de DPN et comment elles sont evaluees dans le cadre du
processus visant a garantir l'utilisation appropriee de ces techniques par
les praticiens . Les ressources affectees a la prestation des soins de sante
ne sont pas illimitees et toute nouvelle technique devrait etre evaluee de
facon a en verifier 1'utilite .

En outre, 1'evaluation des techniques permet d'obtenir des
renseignements importants qui font en sorte que les attentes du public et
des malades demeurent realistes quant au potentiel de ces procedes et aux
reponses qu'elles peuvent fournir . En effet, l'evaluation des methodes joue
un role precieux pour ce qui est d'attenuer la tendance de la societe a
rechercher la,( solution miracle )~, la panacee a tous les maux . Des attentes
irrealistes peuvent se traduire par des pressions indues (souvent exercees
par les malades) en faveur de l'utilisation de techniques qui n'ont pas fait
leurs preuves .

Tout au long du rapport, nous avons mis 1'accent sur la notion
fondamentale de medecine solidement etayee, c'est-a-dire que le recours
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generalise a des techniques, traitements ou procedes medicaux ne doit etre
autorise qu'apres evaluation rigoureuse au cours d'essais cliniques . Dans

la section qui suit, nous verrons comment les procedes deja en usage
(amniocentese, PVC, echographie et analyse de 1'alpha-fcetbproteine) ont ete
evalues afin de degager les leo~ons tirees de cette experience et de faire des

recommandations sur la fa~on de proceder .
Nous commencerons par les principaux tests diagnostiques

(amniocentese, PVC, echographie ciblee) qui sont effectues dans les centres
de genetique du Canada, puis nous passerons en revue les tests de
depistage (echographie de routine, dosage de 1'alpha-foetoproteine serique

maternelle), qui sont plus repandus ; nous conclurons par 1'etude des plus
recentes techniques (analyse de 1'ADN des cellules foetales dans le sang de
la femme enceinte, diagnostic preimplantatoire, imagerie par resonance
magnetique), qui en sont encore aux premiers stades de developpement .

Tests diagnostiques

Amniocentese : L'amniocentese est actuellement realisee au cours du
deuxieme trimestre de la grossesse, entre la 15e et la 17e semaine gesta-

tionnelle . Il s'agit de la technique de DPN qu'on a le plus etudiee et

evaluee. C'est aussi la methode invasive la plus couramment utilisee
durant le deuxieme trimestre, des centaines de milliers d'amniocenteses
ayant ete effectuees dans le monde entier au cours des vingt dernieres
annees. Il est maintenant demontre qu'elle est sure et efficace . Une etude

portant sur plus de 7 000 cas fait etat de taux de succes de 99,5 pour 100
dans l'obtention d'un diagnostic cytogenetique5 .

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 uterines . Les lesions fo°tales

sont rares. Les avortements spontanes dus a 1'amniocentese sont de l'ordre

de 1 sur 250 . Les risques d'avortement, comme dans le cas de tout test
prenatal invasif, doivent etre consideres a la lumiere du fait qu'envi-
ron 8 pour 100 des grossesses reconnues se terminent par un avortement
spontane et que plus la femme est agee, plus ce risque augmente, meme si
aucun test n'est effectue .

Au Canada, on a evalue 1'efficacite de 1'amniocentese avant d'en
permettre l'utilisation generalisee . En fait, les travaux d'evaluation et
d'etablissement de normes, finances par le Conseil de recherches medicales
du Canada (CRM) et realises par le College canadien de geneticiens
medicaux (CCGM) et les centres de genetique, ont contribue a 1'adoption de
normes internationales dans ce domaine . La Commission a constate que

le recours a 1'amniocentese est regi par des protocoles ecrits concernant les
indications .

Prelevement de viilosites choriales : Comme pour 1'amniocentese, 1'efficacite
du prelevement de villosites choriales (PVC) a ete verifiee avant que
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l'utilisation de la technique se soit repandue au Canada et son usage est
assujetti a des protocoles ecrits concernant les indications .

Le principal inconvenient de 1'amniocentese est le fait qu'elle est
effectuee plutot tardivement au cours de la grossesse. C'est pourquoi des
recherches ont ete menees sur le PVC, methode qui, etant pratiquee durant
le premier trimestre, favorise un diagnostic precoce et une decision rapide
quant a la poursuite de la grossesse. Le PVC permet aussi de deceler plus
facilement certaines affections, comme les maladies monogeniques . Toute-
fois, les resultats sont plus difficiles a interpreter que ceux de 1'amniocen-
tese et la methode comporte un risque legerement plus eleve . Par exemple,
les resultats du PVC doivent etre contre-verifies dans T5 pour 100 des cas,
comparativement a 1,1 pour 100 pour 1'amniocentese .

Les complications pour la femme enceinte sont, notamment, 1'hemor-
ragie, les crampes et 1'infection . Le nombre de pertes foetales dues au PVC
est legerement plus eleve que celui qu'entraine 1'amniocentese . Aucune
etude n'a encore permis de determiner si le PVC a des consequences a long
terme, mais certaines recherches portant sur des nourrissons et des
enfants ont donne des resultats rassurants . Recemment, on s'est inquiete
d'un lien possible entre le PVC et le risque d'anomalies des membres
lorsque le test est realise tres tot au cours de la grossesse (avant
la 10e semaine), mais les donnees disponibles ne permettent pas de tirer de
conclusions . D'autres etudes seront necessaires pour fouiller la question .
Les femmes devraient etre pleinement informees de ce risque possible avant
qu'elles ne donnent leur consentement a 1'examen et les centres devraient
tenir compte de cette donnee lorsqu'ils fixent le moment ou sera effectue le
PVC. La Commission recommand e

223. Que, compte tenu de recents rapports faisant
etat d'un lien possible entre le PVC precoce et le
risque d'anomalies congenitales des membres,
l'on recueilie en vue de leur analyse des
donnees sur tous les types de malformations
des membres chez les enfants qui ont ete
exposes au PVC afin qu'on dispose de donnees
plus concluantes sur la question et que toutes
les femmes qui envisagent de subir ce test
soient mises au courant de I'etat actuel des
connaissances sur ce risque .

Amriiocentese precoce : Des recherches sont actuellement menees afin de
determiner si 1'amniocentese precoce (realisee avant la 15e semaine gesta-
tionnelle) pourrait procurer les avantages du PVC, c'est-a-dire un depistage
precoce, sans ses inconvenients (difficulte d'interpretation et risque plus
eleve) . De recentes etudes indiquent que 1'amniocentese precoce est asso-
ciee a des taux plus eleves de pertes foetales et de pertes de liquide amnio-
tique que 1'amniocentese du deuxieme trimestre6, mais les differences de
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risque ne sont pas significatives sur le pl an statistique, et les risques sont
plus faibles que ceux associes au PVC .

Bien que 1'innocuite de 1'amniocentese precoce n'ait pas encore ete
definitivement etablie au cours d'essais cliniques, ce rtains chercheurs sont
d'avis que, si l'on peut demontrer la securite de la methode, cette derniere
pourrait supplanter le PVC' . Il faut effectuer une evaluation comparative
approfondie de 1'amniocentese precoce et du PVC, sous forme d'une gr ande
etude multicentrique r andomisee et con trolee, sur laquelle on basera 1'affec-
tation des ressources (voir le volume de recherche intitule Le diagnostic

prenatal : Aper~u de la question et consequences sur les personnes) . Cette
evaluation devra preceder toute impl antation generalisee de cette technique
au pays . Actuellement, les lignes direct rices canadiennes indiquent que
1'amniocentese devrait etre realisee pour les indications cour antes entre
la 15e et la 17e semaine de grossesse. La commission nationale sur les
techniques de reproduction et des organismes comme le CRM devraient
considerer p rio ritaire de favoriser la realisation d'une telle etude
multicentrique.

Echographie ciblee : L'echographie ciblee visant a depister les malforma-
tions foetales est realisee par un personnel hautement qualifie qui utilise
des appareils specialises, habituellement dans un etablissement associe a
un centre de genetique . Le procede peut prendre une heure et plus .
(L'echographie de routine, dont il est question plus loin, est souvent
effectuee par les obstetriciens dans leur propre cabinet et ne dure que
quelques minutes . )

Les donnees existantes montrent que 1'echographie ciblee est tres
efficace comme methode diagnostique, c'est-a-dire pour permettre de
determiner si le fcetus est atteint d'une anomalie ou d'une malformation de
structure soup~onnee . Par exemple, une recente etude britannique indique
qu'au-dela de 90 pour 100 des principales malformations de structure
letales ou graves peuvent etre detectees a la suite d'une echographie ciblee,
chez les femmes dont la grossesse est a risque elevee8 .

D'apres les donnees existantes,l'echographie ciblee ne presente aucun
risque ni effet biologique9 . Certains ont toutefois souleve la possibilite qu'il
y ait des effets a long terme non encore deceles, que l'on pourrait
determiner en analysant des donnees portant sur des personnes exposees,
puis en appliquant la methode de couplage des dossiers pour evaluer les
resultats a long terme .

Les echographies ciblees effectuees dans des centres specialises,
souvent associes a des centres de genetique, sont utilisees conformement
a des protocoles ecrits etablis par la Societe des obstetriciens et gyneco-
logues du Canada (SOGC) concernant les indications .

En resume, la Commission conclut que 1'innocuite et 1'efficacite des
principaux tests de DPN realises dans les centres de genetique au Canada
ont ete adequatement evaluees et, que ces services sont actuellement
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dispenses pour des indications appropriees en conformite avec des
protocoles ecrits .

Tests de depistage

L'historique de 1'evaluation et de l'utilisation des tests de depistage de
DPN (echographie de routine et analyse de 1'alpha-fo°toproteine serique
maternelle) est tres different de
celui des principaux tests diag-
nostiques . En effet, la Commis- La Commission a de serieuses reserves
sion a de serieuses reserves sur sur la faron dont les tests de depistage
la fagon dont les tests de ont ete evalues et effectues .

depistage ont ete evalues et
effectues . Le nombre de mede-
cins et de praticiens faisant subir ces tests est beaucoup plus eleve que
dans le cas des tests specialises effectues dans des centres de genetique,
ce qui rend encore plus difficile la realisation d'un controle de la qualite ou
d'une evaluation .

Echographie de routine : En obstetrique, 1'echographie fait maintenant
partie des soins prenatals 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 determiner 1'age gestationnel du fcetus, a
deceler les grossesses multiples ou a depister les anomalies placentaires .
De plus, un nombre croissant de medecins utilisent 1'echographie de
routine comme test de depistage afin de reperer les femmes qui presentent
un risque plus eleve de porter un enfant atteint d'une anomalie congenitale .
Cependant, 1'efficacite de 1'echographie de routine utilisee pour deceler les
foetus atteints est loin d'etre evidente . La proportion de malformations
decelees varie du tiers au trois quarts, selon le moment ou 1'examen est
effectue et la competence de 1'echographiste10. Bien des anomalies de struc-
ture ne peuvent etre detectees par cette methode . Des recherches effec-
tuees pour la Commission indiquent que, dans certains cas, 1'echographie
de routine est prescrite pour un motif injustifie : rassurer les femmes en
leur disant qu'elles ne portent pas un enfant atteint du syndrome de Down .
L'utilite de 1'echographie de routine a cette fin est incertaine, des resultats
apparemment normaux pouvant dormer aux femmes un faux sentiment de
securite .

L'echographie de routine n'est pas utile comme test de depistage
prenatal et son efficacite a d'autres fins, quoique possible, West pas
evidente non plus . Il ne fait aucun doute que 1'echographie de routine aide
a determiner 1'age de la grossesse et a detecter les grossesses multiples,
mais nous ignorons dans quelle mesure cela influe reellement sur l'issue
des grossesses" .

-Malgre 1'absence de preuves montrant 1'efficacite de ce test, on observe
une hausse massive du nombre et du cout des echographies effectuees au
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Canada au cours des dix der-
nieres annees (tableau 26.15) .
Cette hausse est en grande partie
(75 pour 100) due a une augmen-
tation du nombre d'echographies
de routine par habitant, plutot
que du nombre de grossesses
(12 pour 100) . Il est done essen-
tiel de determiner si 1'echographie
de routine sert effectivement a
assurer une gestion plus sure et
plus efficace des grossesses, car
cela aura des repercussions con-
siderables sur 1'affectation des
ressources et la pratique de la
medecine .

Si 1'echographie de routine
ne permet pas de mieux suivre la
grossesse, le nombre actuel de
tests est de toute evidence trop
eleve. Si, par contre, l'objectif est
atteint, il n'en reste pas moms
que la repartition des tests est
serieusement deficiente (meme si
le nombre total d'echographies
est relativement juste), puisque
de 15 a 20 pour 100 des femmes
n'ont jamais subi ce test .

Les variations regionales
dans 1'utilisation de 1'echographie
de routine expliquent en partie
cette repartition inegale . Selon
1'enquete que la Commission a
menee aupres des medecins trai-

Depuis son apparition, I'echographie
obstetrique a connu une croissance
exponentielle ; comme divers auteurs le
soulignent, la methode s'est repandue
avant qu'elle ne soit evaluee [ . . .] .
Emporte par I'enthousiasme, on n'a
pas attendu les preuves que la
methode etait sure et efficace . Celle-
ci constitue un element cle des soins
prenatals, et pourtant, en I'absenc e
de normes empiriques explicites, rien
ne semble justifier son utilisation
courante . Les opinions different
quant au nombre d'echographies
devant idealement etre effectuees
durant la grossesse et meme quant a
leur utilite sur le plan medical .
Soulignons que diverses opinions ont
ete exprimees au cours de confe-
rences consensuelles . En France [ . . .],
il a ete convenu qu'il fallait effectuer
deux echographies par grossesse .
Aux Etats-Unis, le National Institutes
of Health a fait savoir, en 1984, que
rien ne permettait d'en arriver a une
conclusion ferme et definitive sur ce
point .

M. Renaud et al., « Les medecins
canadiens devant /e diagnostic pre-
natal : Prudence et Ambivalence »,
dans les volumes de recherche de /a
Commission, 1993.

K_

tants, 40 pour 100 des medecins du Manitoba et de I'Alberta ne jugent pas
essentiel de prescrire une echographie durant la grossesse ; au Quebec,
seulement 4 pour 100 des medecins partagent cette opinion . En fait, les
medecins quebecois commandent generalement deux echographies par
grossesse et ce n'est que dans cette province que la grande majorite des
medecins (89 pour 100, comparativement a 60 pour 100 ailleurs au
Canada) jugent acceptable de recourir a 1'echographie pour depister les
anomalies . Ces ecarts dans les attitudes des medecins se refletent dans les
taux d'utilisation provinciaux : la proportion de femmes enceintes subissant
une echographie varie de 97 pour 100 au Quebec a 62 pour 100 au

Manitoba. Ces variations regionales decoulent en partie de 1'absence de
lignes directrices officielles indiquant aux medecins generalistes et aux
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obstetriciens les cas ou une echographie de routine doit etre realisee ou
prescrite .

Tableau 26.15. Nombre d'echographies obstetriques*

Coot
Annee 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'echographies en obstetrique et gynecologie payees par le regime
d'assurance-maladie provincial au Quebec, en Ontario, au Manitoba, en
Saskatchewan, en Alberta et en Colombie-Britannique . Les donnees pour
les provinces de I'Atlantique ne sont pas incluses car les echographie s
y sont payees par le regime d'assurance hospitaliere provincial et non par
le regime d'assurance-maladie .

Source : Adapte des donnees de Sante et Bien-etre social Canada, 1991 .

C'est peut-etre parce qu'elle est de nature non invasive que
1'echographie de routine a connu une plus vaste diffusion et une plus
grande utilisation que les principaux tests diagnostiques mentionnes plus
tot. Contrairement a 1'amniocentese et au PVC, 1'echographie de routine
s'est repandue bien avant toute evaluation de cette technique et n'a pas fait
l'objet de lignes directrices officielles quant a ses conditions d'utilisation .
Il n'y a qu'au Manitoba que les medecins qui prescrivent des echographies
doivent detenir un permis a cet effet et suivre un programme de formation
de six mois avant de pouvoir satisfaire aux criteres d'agrement .

Il est essentiel de juguler
cette proliferation rapide des

echographies de routine et de L'echographie de routine s'est repan-
determiner si les depenses con- due bien avant toute evaluation de
siderables qu'elles entrainent cette technique et n'a pas fait l'objet de
sont justifiees. L'intervention lignes directrices officielles quant a ses
doit etre de deux ordres. conditions d'utilisation.

D'abord, il faut mener des
etudes bien con4;ues et d'enver-
gure suffisante pour permettre 1'evaluation des effets cliniques de 1'echo-
graphie prenatale de routine. 11 s'agirait la d'une entreprise majeure, car
une etude suffisamment importante pour deceler les effets cliniques signifi-
catifs de ce test de routine sur la morbidite et la mortalite perinatales pour-
rait necessiter 1'etablissement d'un echantillon de plus de 12 000 sujets .
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Nous croyons neanmoins qu'une grande etude multicentrique randomisee
et controlee aiderait a determiner 1'efficacite et la valeur de 1'echographie 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 inconvenients d'assumer une
partie des couts d'une telle etude . Nous soulignons toutefois que d'impor-
tantes sommes d'argent sont deja affectees a la prestation de ces services .
Si les ministeres provinciaux et territoriaux de la Sante collaboraient a la
mise sur pied de 1'etude et s'ils acceptaient de structurer leur financement
des echographies de routine de fagon que la totalite des services dispenses
soit integree a 1'etude (par exemple, le financement pourrait etre condi-
tionnel a la collecte de donnees), le cout de 1'etude serait limite aux frais
additionnels de la collecte et de 1'analyse des donnees, au lieu de s'ajouter
au cout de la prestation actuelle des services . De meme, un effort de colla-
boration boration au niveau international garantirait la collecte rapide de donnees
suffisantes grace auxquelles on pourrait evaluer 1'utilite de la technique, et
ce a un faible cout additionnel, comparativement a ce qu'il en coute
actuellement pour dispenser les services .

Il est egalement important d'elaborer un cadre de programme qui ser-
virait a contenir les taux d'utilisation et le cout total des echographies de
routine. Une etude, commandee par la Commission, sur 1'utilisation_ de
1'echographie en Colombie-Britannique et en Ontario au cours des dix
dernieres annees montre clairement que la methode de la Colombie-
Britannique, ou les echographies ne peuvent etre effectuees que dans des
etablissements (hopitaux) autorises et sont payees a meme les budgets des
hopitaux, est beaucoup plus efficace pour limiter 1'utilisation et le cout de
ce service que le systeme de 1'Ontario, qui n'impose pas de restriction a cet
egard. Ainsi, les medecins ontariens qui possedent dans leurs locaux
1'equipement d'echographie peuvent facturer le cout des echographies pre-
natales qu'ils ont jugees necessaires et qu'ils effectuent dans leur propre
cabinet .

Au cours des neuf annees precedant 1991, les depenses liees aux
echographies obstetriques ont double en Colombie-Britannique, mais ont
quadruple en Ontario . Alors que le nombre d'echographies effectuees en
milieu hospitalier n'a augmente que de 16 pour 100 en Ontario entre 1983-
1984 et 1989-1990 ; cette augmentation est d'environ 300 pour 100 pour
les echographies realisees ailleurs qu'a 1'h6pital . La politique provinciale
en matiere de sante a donc des repercussions tant sur l'utilisation que sur
le cout de 1'echographie de routine . Nous sommes d'avis que 1'approche de
la Colombie-Britannique permet non seulement de limiter les couts, mais
rend possible un controle de la qualite et 1'etablissement de normes
relatives a la formation du personnel . Elle elimine egalement le risque que
des medecins s'adressent eux-memes des patients, situation qui, selon de
nombreuses etudes sur la pratique medicale, menent a une utilisation
abusive. La Commission recommande
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224. Que les ministeres provinciaux et territoriaux de
la Sante examinent le cadre de programme dans
lequel le service d'echographie de routine pre-
natal est offert. La Commission conclut qu'en
obligeant les etablissements qui effectuent des
echographies a detenir un permis a cet effet, on
assurerait la defense des interets des femmes et
une saine pratique medicale .

225. Que les ministeres provinciaux et territoriaux de
la Sante eliminent Ia possibilite de conflit d'inte-
rets en faisant en sorte que les personnes qui
prescrivent les echographies obstetriques de
routine ne soient pas celles qui dispensent
habituellement ce service .

De plus, tel qu'il est discute plus en profondeur au chapitre 28,1'echo-
graphie ne devrait pas etre utilisee pour connaitre le sexe de 1'enfant, sauf
si cela est justifie sur le plan medical, avant le troisieme trimestre . Une
etude de la Commission indique qu'il est extremement improbable que
quelqu'un ait recours a l'avortement en raison du sexe de 1'enfant a cette
etape de la grossesse . La Commission recommand e

226. Que la Societe des obstetriciens et gyneco-
logues du Canada, I'Association canadienne des
radiologistes et le College des medecins de
famille du Canada revisent leurs lignes direc-
trices relatives a la pratique pour faire en sorte
que les medecins qui se servent de 1'echogra-
phie prenatale n'y recourent pas dans le but de
determiner le sexe de I'enfant (sauf si cela est
medicalement justifie) et qu'ils ne fournissent
pas ce renseignement, sauf pour des raisons
medicales et pour faire suite a une demande,
avant le troisieme trimestre de la grossesse .

Dosage de 1'alphafcetoproteine serique maternelle (AFPSM) : L'alpha-focto-
proteine (AFP) est produite par le fcetus; un taux d'AFP superieur a la
normale dans le sang de la femme enceinte peut indiquer la presence d'une
ouverture feetale anormale, comme une malformation du tube neural . On
a donc elabore des programmes en vue de mesurer la concentration d'AFP
dans le sang des femmes enceintes. Il s'agit d'un moyen sur, relativement
peu couteux et facile a realiser permettant de reperer les femmes enceintes
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qui presentent un risque eleve de porter un enfant atteint d'une
malformation du tube neural .

L'interpretation des resultats du test est complexe : les donnees
doivent etre rajustees en fonction de 1'age, du poids et de l'origine ethnique
de la femme, de 1'age gestationnel du fcetus ainsi que des risques selon les
antecedents familiaux et la prevalence dans la population . Chaque
laboratoire qui effectue ces tests doit donc etablir des valeurs normatives
basees sur un grand nombre de tests anterieurs. Les resultats du dosage
de 1'AFPSM sont exprimes en probabilites . Comme ils ne peuvent indiquer
avec certitude qu'un foetus est sain ou atteint, les femmes dont les resultats
se situent en dehors des parametres normaux peuvent choisir de subir
d'autres tests (echographie ciblee ou amniocentese) afin qu'on puisse
rendre un diagnostic definitif. L'American Society of Human Genetics a
elabore des lignes directrices sur le depistage par le dosage de 1'AFPSM, qui
ont ete approuvees par le CCGM .

Le dosage de 1'AFPSM ne donne pas des resultats concluants .
Plusieurs facteurs autres que les malformations foetales peuvent expliquer
des concentrations superieures d'AFP. De plus, toutes les malformations
du tube neural n'entrainent pas une concentration anormalement elevee
d'AFPSM. La quantite d'AFPSM peut etre au-dessus de la moyenne, mais
demeurer a 1'interieur des parametres « normaux » . En fait, tracer la ligne
de demarcation entre la normalite et 1'anormalite s'avere tres delicat . Si le
seuil est fixe trop haut, on obtiendra des resultats faussement negatifs et
certaines malformations du tube neural ne seront pas decelees ; par
ailleurs, s'il est trop bas, on aura alors des resultats faussement positifs et
des amniocenteses seront inutilement realisees . L'etablissement du seuil
de demarcation est donc affaire de jugement, l'objectif etant d'obtenir le
ratio optimal .

En ce qui concerne 1'innocuite, aucune etude ne fait etat de
complications decoulant de la prise de sang aux fins du dosage de 1'AFPSM
dans le programme manitobain ; neanmoins, si on procede a d'autres tests
comme 1'amniocentese, il y aura les risques habituels que ces tests
entrainent . Au Canada, seul le Manitoba offre le dosage de I'AFPSM dans
le cadre d'un programme provincial (1'Ontario a, pour sa part, mis en oeuvre
un programme qui inclut le dosage de 1'AFPSM et qui est offert a toutes les
femmes enceintes) . Le programme manitobain s'est avere efficace pour
depister les malformations du tube neural; on a note une diminution de 50
pour 100 de l'incidence de nouveau-nes vivants atteints d'une anomalie du
tube neural depuis 1'implantation du programme, en 1985 . En 1989,
environ 60 pour 100 des femmes enceintes du Manitoba ont subi ce test12 .
Les resultats se comparent a ceux de programmes similaires en cours dans
d'autres pays.

Comme nous 1'avons vu plus tot dans le present chapitre, le
programme manitobain de dosage de I'AFPSM connait de serieux problemes
pour ce qui touche le counseling et le consentement eclaire . Quant a
1'analyse des echantillons et au suivi, nous croyons toutefois que le dosage
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de 1'AFPSM est un outil efficace et que ce test est utilise de maniere
appropriee . Il existe des documents d'information pour les patientes et les
medecins, le programme est realise par un personnel de laboratoire
experimente et des lignes directrices ecrites precisent clairement la fagon
de faire le suivi en cas de resultats anormaux et designent les personnes
qui doivent assurer ce suivi .

On ne peut dire la meme chose en ce qui concerne l'utilisation
croissante du dosage de 1'AFPSM dans les autres provinces, ou Von note
1'absence de programme defini et un manque d'uniformite quant a
1'existence d'un service de suivi . En 1989, 50 180 femmes de huit
provinces differentes ont subi ce test; un peu moins de 10 000 de ces tests
ont ete effectues au Manitoba . Des 37 825 dosages realises en Ontario,
10 000 ont ete effectues par des laborafoires prives . La Colombie-
Britannique a egalement fait subir un nombre considerable de tests, mais
cette province n 'a pas de programme provincial etabli ; 1'Ontario n'a par
ailleurs adopte le sien que recemment .

Cette proliferation de dosages de 1'AFPSM en dehors des programmes
officiels est inquietante. Nos recherches montrent que les indications
medicales pour lesquelles ce test est offert varient enormement d'une region
a 1'autre du pays . A certains endroits, le test est prescrit de facon courante
par les medecins, tandis qu'a d'autres il est offert soit couramment, soit
seulement aux femmes a risque, selon le medecin .

La nature et la qualite du
suivi psychologique varient ega-
lement. La ou le centre de gene- La Commission est d'avis que ce test
tique analyse les echantillons ne devrait etre utilise comme test de
d'AFPSM, celui-ci dispense ega- depistage de routine qu'aux endroits
lement les services de suivi ou il existe un programme finance par

psychologique. Mais dans les le gouvernement, prevoyant la diffu-

autres cas, en particulier lors- sion de renseignements clairs au x
que les echantillons sont confies femmes, 1'information des medecins au

a des laboratoires prives, le sou- sujet du programme et 1'acces aux
installationstien psychologique est laisse au et aux ressources

medecin generaliste ou a 1'obste requises pour assurer une interpreta
tion precise des resultats et, lorsqu e

tricien, qui n'a pas toujours les ceux-ci sont anormaux, un suivi com-
connaissances ou 1'experience prenant notamment un service de
necessaires pour dispenser un soutien psychologique .
service adequat . Comme dans
le cas des echographies de rou-
tine, ces variations refletent 1'absence de lignes directrices et de normes
claires concernant la realisation du dosage de 1'AFPSM et du suivi
psychologique .

Compte tenu des problemes associes a la proliferation des dosages de
I'AFPSM, la Commission est d'avis que ce test ne devrait etre utilise comme
test de depistage de routine qu'aux endroits oft il existe un programme
finance par le gouvernement, prevoyant la diffusion de renseignements
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clairs aux femmes, l'information des medecins au sujet du programme et
1'acces aux installations et aux ressources requises pour assurer une inter-
pretation precise des resultats et, lorsque ceux-ci sont anormaux, un suivi
comprenant notamment un service de soutien psychologique . En outre, de
toutes recentes donnees indiquent qu'une augmentation de la quantite
d'acide folique dans le regime alimentaire de la femme pourrait reduire le
risque de malformations du tube neural ; il faudrait donc, avant de deter-
miner s'il faut accroitre le recours a ce test et de quelle maniere, tenir
compte de 1'effet possible de nouvelles strategies de prevention sur 1'utilite
du dosage de 1'AFPSM ou la demande .

11 est tres difficile de determiner si le dosage de 1'AFPSM doit etre offert
de maniere generalisee. Nous ne sommes pas en mesure de dicter une
ligne de conduite aux provinces, surtout dans un domaine ou la technologie
evolue si rapidement . C'est sans doute un dossier a 1'egard duquel le sous-
comite du diagnostic prenatal et de la genetique de la commission nationale
sur les techniques de reproduction voudra effectuer des etudes et faire des
recommandations . Nous croyons toutefois que si le dosage de 1'AFPSM est
offert de fa~on courante, cela doit se faire dans le cadre d'un programme
bien con~u, administre par le systeme de sante publique . La Commission
recommande

227. Que le dosage de I'AFPSM soit offert de maniere
generalisee uniquement dans le cadre d'un pro-
gramme qui adhere aux lignes directrices eta-
blies par I'American Society of Human Genetics
et approuvees par le College canadien de gene-
ticiens medicaux ; que ces programmes soient
offerts sur la base d'un choix eclaire et pre-
voient les ressources necessaires en matiere de
laboratoires, de counseling et de diagnostic
prenatal ; et_que ces programmes soient
associes a des centres de genetique autorises .

228. Que la ou les ressources requises pour mettre
sur pied de tels programmes et off fir les ser-
vices de counseling connexes n'existent pas, le
test soit offert par les centres de genetique
autorises uniquement aux patientes a risque
eleve .
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229. Que les ministeres provinciaux et territoriaux de
la Sante ne remboursent pas aux medecins ou
laboratoires le cout des dosages de I'AFPSM
realises en dehors de ces programmes .

Triple dosage : Le dosage de 1'AFPSM est une technique cono;ue pour
deceler des concentrations anormalement elevees de la proteine . Il a toute-
fois ete demontre recemment qu'un faible taux d'AFPSM est une indication
d'un risque accru d'aberration chromosomique chez le foetus . Le test est
moins precis pour depister le syndrome de Down que pour deceler les mal-
formations du tube neural, mais on a ameliore le taux d'exactitude en
mesurant egalement d'autres marqueurs biochimiques qui ont tendance a
etre modifies en presence de certaines anomalies chromosomiques . Ces
marqueurs additionnels sont la gonadotrophine chorionique humaine et
1'cestriol non conjugue ; lorsque les trois tests sont realises ensemble, on
parle alors de « triple dosage » . Outre ces marqueurs hormonaux, d'autres
marqueurs biochimiques peuvent ameliorer 1'efficacite du test serique pour
le depistage de divers risques obstetriques et genetiques, comme certaines
malformations foetales et l'inhibition de la croissance intra-uterine1 3

Certains soutiennent que les resultats du triple dosage pourraient
remplacer 1'age maternel avance comme principale indication de 1'amnio-
centese pour la detection des aberrations chromosomiques . L'analyse
serait aussi moins couteuse et permettrait de depister plus d'affections tout
en reduisant le nombre d'amniocenteses .

Si le 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 generalisee ne soit offerte
que dans le cadre d'un programme bien etabli et dote de ressources suffi-
santes pour offrir l'aide et le soutien psychologiques essentiels a tout choix

eclaire . Il faut donc au prealable faire une bonne planification, reperer les
ressources et le personnel necessaires, affecter les ressources financieres
et proceder au dosage a l'interieur de programmes pilotes . Si ces condi-
tions n'etaient pas remplies - planification et mise en place des ressources
pour assurer aide et soutien psychologiques - le dosage a grande echelle
pourrait s'averer plus nefaste que profitable .

Le triple dosage est Fun de plusieurs nouveaux tests en voie de mise
au point; dans la section qui suit, nous verrons comment ces nouvelles
techniques devraient etre evaluees et quelles sont nos recommandations a
cet egard .

Evaluation des nouvelles techniques de diagnostic prenatal

Plusieurs methodes de DPN sont au stade experimental ou ont deja et e
mises au point, mais sont encore peu utilisees (voir 1'encadre) . Nous

pouvons presumer que le rythme de developpement technologique ne ralen-
tira pas. Le desir d'en savoir plus sur le developpement du foetus durant
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les grossesses a risque eleve, de concert avec la progression continue de la
science, entrainera probablement un flot ininterrompu d'innovations . Il est
donc essentiel d'instaurer un solide mecanisme d'evaluation des tech-
niques. Pour determiner la nature de ce mecanisme, nous pouvons nous
inspirer de ce qui s'est passe lorsque les premieres techniques de DPN ont
ete introduites et evaluees au Canada .

Comme nous 1'avons vu, le dossier de 1'evaluation des techniques au
Canada n'est pas uniforme . En ce qui concerne le DPN, nous avons cons-
tate (bien qu'en peripherie la situation ait ete tres differente) que les centres
de genetique qui dispensent les principaux tests diagnostiques ont fait
preuve d'un haut niveau de cooperation et de discipline relativement a
l'introduction des nouvelles techniques . Ceux-ci ont egalement veille a ce
que les nouvelles techniques ne soient pas utilisees, sauf dans le cadre
d'essais cliniques, avant qu'on ait pu verifier leur innocuite et leur
exactitude . ;evaluation, l'implantation et l'utilisation, tant de 1'amnio-
centese que du PVC, sont de bons exemples d'evaluation de techniques qui
donnent un sens concret a la notion plus large de medecine solidement
etayee .

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

• Les premieres lignes directrices relatives a la prestation de services de
DPN ont ete publiees en 1974, dans le cadre d'un effort conjoint de la
Societe de genetique du Canada (ancien nom du CCGM), de la Societe
canadienne de pediatrie et de la SOGC . C'etait la premiere fois au
monde qu'on etablissait des lignes directrices .concernant la prestation
de services dans ce domaine . Celles-ci ont ete mises a jour en 1983,
en 1991 et de nouveau en 1993 .

• Une etude multicentrique de 1'amniocentese realisee en collaboration
en 1976, avec 1'appui du CRM, a permis de demontrer 1'innocuite et
1'efficacite de cette technique et a contribue a 1'adoption de normes
internationales relatives a 1'amniocentese .

• Le Canada a recemment effectue la premiere etude clinique
randomisee, comparant le PVC et 1'amniocentese de second trimestre .
Cette etude a ete rendue possible grace a une entente volontaire
intervenue entre tous les centres de genetique en vertu de laquelle les
PVC n'etaient realises que dans le cadre de 1'etude . I

• Un projet d'etude clinique visant a comparer 1'amniocentese precoce
et 1'amniocentese de deuxieme trimestre a ete elabore avec la
collaboration des centres de genetique 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 DP N

Diagnostic preimplantatoire : Le diagnostic preimplantatoire est une methode
experimentale de diagnostic prenatal liee a la fecondation in vitro (voir l e
chapitre 20) . Des eeufs sont preleves des ovaires de la femme et fecondes in vitro.
Apres plusieurs divisions cellulaires, une ou plusieurs cellules sont extraites et
analysees. Si l'on ne detecte pas d'anomalie chromosomique ou congenitale,
I'embryon peut etre implante dans I'uterus . Cela permet d'eviter d'avoir a prendre
une decision concernant I'interruption de la grossesse si le DPN revele une maladie
hereditaire, puisque le diagnostic est pose avant le debut de la grossesse .
Toutefois, meme si le diagnostic preimplantatoire s'averait realisable, la plupart des
couples a risque continueront probablement de preferer les techniques de DPN
comme I'amniocentese, qui sont moins invasives et plus fiables . Le taux de survie
des embryons implantes a la suite du test de diagnostic preimplantatoire est
d'environ 20 pour 100, alors qu'il est de plus de 99 pour 100 dans le cas de
I'amniocentese . Les donnees sur I'innocuite et I'efficacite du diagnostic pre-
implantatoire sont rares, mais continuent d'etre recueillies . Elles indiquent pour le
moment que le diagnostic preimplantatoire est une technique difficile, invasive,
couteuse et inefficace, pour laquelle les indications medicales sont tres limitees .

Diagnostic prenatal a partir de cellules fcetales dans le sang maternel : On
retrouve clans le sang des femmes enceintes un petit nombre de cellules feetales .
Comme les nouvelles techniques d'amplification de I'ADN permettent de poser un
diagnostic de maladie hereditaire a partir d'un tres 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 echantillons de sang maternel se fondent sur les
marqueurs biochimiques, cette methode permet une analyse des cellules foetales
elles-memes, et donc des chromosomes et genes fortaux . S'il est efficace, le DPN
a partir de cellules feetales clans le sang maternel pourrait devenir une methode
non invasive, relativement sure et economique de depistage des anomalies
chromosomiques et des affections monogeniques au tout debut de la grossesse .
Cette technique est encore experimentale 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 cellules feetales n'est pas juge suffisamment fiable
pour servir de test diagnostique pour le moment .

Imagerie par resonance magnetique (IRM) : L'IRM est une technique qui permet
d'obtenir une image visuelle du corps et de ses organes . Elle est similaire a I'echo-
graphie en ce sens qu'elle est non invasive et peut fournir une image detaillee des
tissus pour les grossesses normales et anormales . On consid'ere qu'elle pourrait
etre le complement de I'echographie car elle permettrait de clarifier des resultats
ambigus . Toutefois, I'IRM est tres coGteuse et peu repandue . Elle ne permet pas
encore l'imagerie en temps reel et I'equipement n'est pas aussi mobile que I'appa-
reil d'echographie . Jusqu'a maintenant, les etudes sur I'innocuite de I'IRM ne font
etat d'aucun effet adverse aux niveaux utilises a des fins diagnostiques . Cepen-
dant, les effets biologiques possibles sur le fcetus n'ont pas encore fait l'obje t

(suite a /a page suivante)
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(suite)

d'etudes suff isantes pour qu'on puisse recommander le recours generalise a cette
technique .

Embryoscopie : L'embryoscopie permet d'examiner I'embryon a I'aide d'un endo-
scope . II s'agit d'une technique toute recente, encore en voie d'etre mise au point .
II existe peu de donnees sur les risques associes a cette technique, mais il semble
qu'ils soient plus grands que ceux de I'amniocentese et d'autres methodes de DPN ;
on note entre autres les risques de perte feetale a la suite d'une infection, d'hemor-
ragie et d'avortement spontane . II y aurait egalement un risque important de travail
et d'accouchement prematures . Toute embryoscopie est effectuee clans le cadre
de recherches .

Le merite de ces realisations revient en grande partie au CCGM . Des
que 1'amniocentese a commence a etre offerte au Canada, aux debuts des
annees 1970, il est apparu evident qu'il fallait etablir des lignes directrices,
un programme de controle de la qualite, un mecanisme d'agrement des pra-
ticiens et des programmes de formation reconnus . La creation du CCGM,

en 1975, visait a faire en sorte que ces services soient dispenses de maniere
sure, efficace et non directive .

Le dossier du Canada en matiere d'evaluation des techniques de DPN

dans les centres est donc excellent . Par ailleurs, si l'on examine la fa~on
dont les tests de DPN realises dans le milieu medical en general (comme
1'echographie de routine et le dosage de 1'AFPSM) ont ete introduits et
evalues, un tout autre portrait de la situation apparait . L'echographie de
routine, par exemple, a simplement prolifere au lieu de faire l'objet d'une
evaluation puis d'une implantation, ce qui montre qu'on ne peut tenir pour
acquis que l'introduction des
techniques de DPN se fera d e
maniere disciplinee . II en va Le dossier du Canada en matiere
de meme pour le dosage de d'evaluation des techniques de DPN
1'AFPSM, qu'on utilise de fa~ons dans les centres est donc excellent .
tres diverses dans differentes Par ailleurs, si 1'on examine la facon

provinces. Seul le Manitoba a dont les tests de DPN realises dans le
procede a une evaluation de milieu medical en general (comme
cette technique comme test de 1'echographie de routine et le dosage de

depistage avant d'en autoriser
I'AFPSM) ont ete introduits et evalues,

1'usage generalise, meme si un tout autre portrait de la situation

1'Ontario a lance recemment un apparait
.

programme a 1'echelle de la
province .

Pourquoi ces tests de depistage ont-ils prolifere sans avoir fait au
prealable l'objet d'une evaluation adequate? Cela s'explique en partie par
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le fait que, ces tests etant non invasifs, ils sont relativement faciles a
realiser : aucune competence speciale n'est requise pour faire une prise de
sang ou meme pour effectuer une echographie de routine, et les procedes
posent peu de risques immediats a la femme enceinte ou au fcetus. Par
consequent, des milliers de medecins au Canada pourraient, s'ils le
voulaient, faire subir ces tests . Par contraste, moins d'une centaine de pro-
fessionnels de la sante travaillent dans les 22 centres de genetique cana-
diens. Il va sans dire qu'il est beaucoup plus difficile de surveiller
l'introduction et la diffusion de nouvelles techniques dans le premier cas .

L'adoption rapide et generalisee de 1'echographie prenatale de routine
montre que les legons apprises et les modeles elabores par les centres a
1'egard des tests de nature invasive n'ont pas ete appliques efficacement
aux methodes moins invasives. Cela est tres inquietant, car le degre
d'effraction et le risque immediat ne devraient pas etre les principaux
facteurs servant a determiner si 1'evaluation des techniques doit se faire
avant que l'utilisation d'un procede ne se repande . Le recours a des
techniques inefficaces soumet des personnes a des tests inutiles et encou-
rage une medicalisation a outrance. De plus, la prestation de services
inutiles peut entrainer des couts considerables, ce qui contrevient au
principe de l'utilisationjudicieuse des ressources . Pour toutes ces raisons,
le recours a des techniques inefficaces est contraire a 1'ethique . Par con-
sequent, tous les tests, peu importe leur degre d'effraction ou de risque,
doivent etre evalues en fonction de memes criteres stricts, axes sur les
resultats .

En outre, le fait qu'un test soit non invasif ou facile a administrer ne
revele rien sur les ressources de laboratoire et d'analyse souvent consi-
derables qui sont mobilisees pour fournir des resultats concluants ou un
service de counseling approprie . Un test non invasif peut etre facile a
administrer, mais il est peu probable que les competences requises pour
assurer un soutien psychologique adequat en cas de resultats anormaux
soient liees a 1'aptitude a administrer le test . Par exemple, si la methode
de 1'analyse des cellules foetales presentes dans le sang de la femme
enceinte s'averait possible, on pourrait etre temoin de la situation
suivante : des prises de sang effectuees en grand nombre avant la mise en
place des ressources et des installations necessaires a 1'interpretation des
resultats et au suivi .

Il faut donc adopter sciemment une approche solidement etayee a
1'egard de toutes les techniques de DPN actuelles et a venir . Les nouvelles
techniques de DPN qu'on travaille a mettre au point presentent divers
degres de risque et d'effraction . Certaines des methodes les plus invasive,
risquees et couteuses (comme le diagnostic preimplantatoire) feront sans
doute l'objet de la meme evaluation approfondie que 1'amniocentese et le
PVC avant leur introduction. A ce sujet, le sous-comite de la procreation
assistee de la commission nationale sur les techniques de reproduction
voudra peut-etre, au moment d'examiner les propositions concernant le
recours au diagnostic preimplantatoire, consulter le sous-comite du
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diagnostic prenatal et de la genetique, qui pourrait faire des
recommandations additionnelles etant donne son experience dans le
domaine des tests genetiques . La plupart des nouvelles techniques de DPN
sont evaluees selon ce qu'on appelle parfois le modele du « consensus
scientifique », c'est-a-dire un echange informel d'information, la realisation
de petits projets pilotes et la publication d'articles dans des revues specia-
lisees . Peuvent suivre des essais cliniques qui visent a etablir si une tech-
nique est sure et efficace, mais son utilisation a grande echelle precede
souvent l'obtention des resultats de ces essais .

Ce modele a bien servi le
Canada, du moins en ce qui

concerne 1'evaluation des tech- Il serait souhaitable de creer un meca-
niques de DPN . Toutefois, il nisme officiel d'evaluation des tech-
serait souhaitable de creer un niques afin de garantir que tous les
mecanisme officiel d'evaluation nouveaux tests prenatals soient
des techniques afin de garantir examines en profondeur .

que tous les nouveaux tests pre-
natals soient examines en pro-
fondeur, tout particulierement ceux qui sont offerts par le milieu medical
en general . Un mecanisme officiel contribuerait egalement a l'obtention des
sommes requises pour la realisation des grandes etudes qui serviront a
produire les donnees grace auxquelles on pourra pratiquer une medecine
fondee sur des methodes eprouvees . Par exemple, une grande etude multi-
centrique sur 1'echographie de routine couterait plusieurs millions de
dollars; mais comme jusqu'a 100 millions de dollars sont consacres
annuellement a la realisation de ces ecographies au Canada, il serait
crucial de determiner s'il faut continuer d'offrir ce service .

Il importe de reconnaitre que les essais cliniques qui visent a evaluer
de faibles risques necessitent un nombre de participantes si eleve que les
techniques evaluees pourraient presque etre considerees comme etant
largement repandues . Les differences importantes sont les suivantes :
1) les centres participants acceptent d'appliquer les memes protocoles de
la meme fai~on et de consigner leurs donnees de la meme maniere ; 2) si
1'etude est randomisee, les participantes doivent accepter la randomisation .
(La randomisation aux fins d'une etude est conforme a 1'ethique lorsqu'on
ignore si le test a 1'etude est utile, car des personnes pour qui ce test est
indique le subissent sans toutefois participer a 1'etude) ; et 3) le financement
des essais est pris a meme les budgets de recherche .

A ce jour, le CRM a finance les essais cliniques realises dans ce
domaine . Cependant, il n'a pas suffisamment de fonds, a 1'heure actuelle,
pour financer d'autres etudes couteuses, ce qui signifie que le fardeau du
financement devra de plus en plus etre assume par les ministeres provin-
ciaux et territoriaux de la Sante . Cela est tout a fait justifie puisque c'est
a ces ministeres qu'il incombe de financer et de gerer le systeme de soins
de sante et que 1'evaluation des techniques s'inscrit dans cette respon-
sabilite. 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 fa4~on, cela
entrainerait des chevauchements inutiles. II faut donc adopter un meca-
nisme officiel pour etablir les priorites et coordonner le financement des
essais cliniques dans ce domaine .

En outre, les ministeres de la Sante et les representants du milieu ont
peu participe aux decisions d'orientation concernant l'utilisation de la
technologie . Encore la, 1'adoption d'un mecanisme officiel permettrait de
remedier au probleme . Nous sommes d'avis que 1'evaluation des tech-
niques de DPN requiert la contribution de nombreux groupes et que le
forum tout indique pour ce processus est la commission nationale dont
nous preconisons la creation . La Commission recommand e

230. Que la commission nationale sur les techniques
de reproduction cree et dirige un sous-comite
du diagnostic prenatal et de la genetique, qui
serait compose de representants et represen-
tantes d'associations professionnelles compe-
tentes, des ministeres provinciaux et territoriaux
de la Sante, du ministere federal de la Sante
ainsi que de membres de groupes et de
personnes defendant les interets des patients et
patientes, des personnes handicapees et des
autres segments cles de la societe; ce sous-
comite serait charge :
a) d'elaborer des normes et lignes directrices

relatives a 1'evaluation des techniques de
diagnostic prenatal en fonction du principe
que toute nouvelle technique utilisee dans
les centres dispensant des services de
diagnostic prenatal et de gdndtique dolt
etre evaluee en profondeur avant son
introduction et sa diffusion ;

b) d'elaborer, de financer (ou de coordonner
le financement provenant des provinces et
des territoires) et de mettre en ceuvre un
mecanisme permettant de repertorier et
d'evaluer de fagon reguliere et suivie les
nouveaux tests et procedes de diagnostic
prenatal, dans le but de determiner leur
potentiel d'utilisation en tant que services ;
doivent egalement etre suivies les nou-
velles techniques de diagnostic prenatal
utilisees a I'exterieur des centres, c'est-
a-dire par le milieu medical en general ;
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c) de faire le suivi de toutes les questions
pertinentes touchant I'evaluation prospec-
tive ou retrospective des techniques de
diagnostic prenatal, leur implantation et
leur diffusion, et de fournir des conseils a
ce sujet ;

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

Le mecanisme d'evaluation que nous venons de decrire vise a
completer, et non a concurrencer, le processus decisionnel des ministeres
provinciaux et territoriaux de la Sante en matiere d'evaluation des tech-
niques et d'affectation des ressources . Il est pratiquement impossible de
prevenir 1'utilisation generalisee d'une technique une fois que les provinces
et les territoires ont accepte de financer ou d'approuver son acquisition et
son utilisation (p . ex. en faisant de la methode un service couvert par le
regime provincial ou territorial d'assurance-maladie) . Les decisions prises
par les ministeres provinciaux et territoriaux de la Sante en matiere de
financement constituent probablement le facteur le plus important pour ce
qui est d'assurer la prevention de 1'utilisation abusive des techniques ou
procedes de DPN .

Dans le passe, les ministeres provinciaux et .territoriaux de la Sante
ont souvent finance des techniques avant que celles-ci n'aient ete adequate-
ment evaluees, laissant aux divers colleges professionnels et associations
medicales le soin d'etablir des lignes directrices et se fiant a la cooperation .
et a 1'auto-discipline des praticiens pour eviter qu'elles ne soient utilisees
dans des conditions non eprouvees .

L'experience vecue avec 1'amniocentese et le PVC montre qu'une telle
approche peut dormer de bons resultats . Mais s'il est realiste de se fier a
la collaboration volontaire de 22 centres de genetique, il en va tout autre-
ment pour ce qui est de s'assurer la cooperation de plus de 10 000 omni-
praticiens et obstetriciens . La proliferation des echographies prenatales de
routine demontre qu'il est imprudent de compter sur les medecins pour
etablir des limites (ce n'est d'ailleurs pas leur role) et que persister dans
cette voie, pourrait mener a une hausse rapide des couts .

La decision de ne pas
financer de nouvelles techniques
avant qu'elles n'aient fait l'objet Les ministeres de la Sante devraient
d'une evaluation appropriee est donc exiger et financer une evaluation
particulierement souhaitable des techniques plus rigoureuse avant
lorsqu'une nouvelle technique d'accepter de payer pour un service

ou methode (p. ex. le dosage de donne
.

1'AFPSM et d'autres procedes a
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venir) peut se repandre aisement et etre utilisee par un large eventail de

praticiens. Les ministeres de la Sante devraient donc exiger et financer une
evaluation des techniques plus rigoureuse avant d'accepter de payer pour
un service donne . Ce principe a ete reconnu par presque toutes les
provinces et territoires au cours de recentes reformes des soins de sante .
Les ministeres federal, provinciaux et territoriaux de la Sante ont la
capacite, meme en periode de contraintes financieres, de stimuler et de
financer la realisation d'essais cliniques pour les nouvelles techniques, et
il est souhaitable qu'ils le fassent .

L'existence d'un sous-comite du diagnostic prenatal et de la genetique
relevant de la commission nationale sur les nouvelles techniques de repro-
duction serait un atout majeur pour les provinces a mesure qu'elles s'atta-
queront plus activement a la question de 1'evaluation des techniques . Tout

d'abord, le sous-comite financerait les essais cliniques les plus urgents,
contribuant ainsi aux processus provinciaux ou territoriaux d'evaluation
technologique . 11 pourrait egalement travailler de concert avec la confe-

rence des sous-ministres de la Sante a repertorier les essais cliniques (et
les projets pilotes de programmes) qui devraient etre mis sur pied et

finances conjointement par les provinces et territoires . On eviterait ainsi
les chevauchements inutiles puisque les resultats obtenus dans une pro-
vince ou un territoire pourraient probablement etre applicables ailleurs .
Dans le cas des therapies relativement inhabituelles, les provinces et terri-
toires pourraient se regrouper afin d'etablir un echantillon d'une taille
suffisamment importante pour qu'une etude puisse donner des resultats

concluants . Pour ce qui est des autres traitements, la collaboration entre
les provinces et territoires permettrait la creation d'un echantillon assez
considerable beaucoup plus rapidement que ne pourrait le faire une
province ou un territoire aeuvrant seul .

De maniere generale, le sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique, par ses fonctions d'etablissement de normes et de lignes direc-
trices ainsi que de collecte de donnees (examinees en detail plus bas), serait
en mesure de fournir des rensei-
gnements essentiels sur les-
quels les ministeres provinciaux La plupart des provinces ont seule-

et territoriaux de la Sante pour- ment un ou, au plus, deux centres de
raient fonder leurs decisions genetique; a defaut de donnees compa-
concernant, entre autres, 1'affec- ratives provenant de toutes les regions

tation des ressources . Le sous- du pays, il serait difficile d'evaluer la
comite produirait des donnees qualite du travail et les resultats
sur les activites des etablisse- obtenus dans l'un ou l'autre des divers

ments et des praticiens ainsi centres de genetique .

que sur la qualite et les resul-
tats de ces activites, donnees
qui serviraient a des fins de planification et de repartition des ressources .

Cette information permettrait l'elaboration des normes de soins appropriees
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et faciliterait la prise de decisions sur 1'acquisition de nouvelles
installations et techniques .

Sans la collecte et 1'evaluation de donnees a 1'echelle du pays, rendues
possibles par 1'existence du sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique, certaines provinces et certains territoires seraient en mauvaise
posture pour evaluer leurs nouvelles techniques de DPN. En effet, la
plupart des provinces ont seulement un ou, au plus, deux centres de gene-
tique; a defaut de donnees comparatives provenant de toutes les regions du
pays, il serait difficile d'evaluer la qualite du travail et les resultats obtenus
dans l'un ou 1'autre des divers centres de genetique .

Les activites de collecte de donnees et les recommandations du sous-
comite procureraient donc des avantages certains aux ministeres provin-
ciaux et territoriaux de la Sante, qui doivent gerer des systemes de soins
de sante de plus en plus complexes . Si une province ou un territoire prend
une decision en matiere d'affectation des ressources qui s'eloigne de
1'approche adoptee ailleurs, le ministere de la Sante serait au moins en
mesure de connaitre la base des services et des normes dont il se dissocie
et la raison pour laquelle il procede ainsi .

Bref, le mecanisme d'evaluation des techniques que nous proposons,
qui serait coordonne par le sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique, et les processus provinciaux et territoriaux d'evaluation
technologique existants se renforcent mutuellement . L'evaluation des
techniques pronee et surveillee par le sous-comite serait un exercice futile
si les provinces et territoires acceptaient de financer des techniques qui
n'ont pas ete adequatement evaluees et, a l'inverse, les provinces et terri-
toires seraient incapables de prendre des decisions eclairees en matiere
d'affectation des ressources sans les donnees recueillies par le sous-comite .

Afin de promouvoir cette collaboration, il faudrait etablir, par
1'entremise de la Conference des sous-ministres de la Sante, un processus
de consultation officiel entre le sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique et les ministeres provinciaux et territoriaux de la Sante et tout
comite consultatif provincial ou organisme equivalent . La Commission
recommande

231 . Glue les questions touchant I'evaluation et
l'utilisation des techniques fassent l'objet de
consultations au moins annuelles reunissant le
sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction et la Conference des
sous-ministres de la Sante ainsi que d'autres
representants des ministeres provinciaux et
territoriaux de la Sante .
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Un systeme responsable et bien gere : les centres de
genetiqu e

La societe canadienne est a la croisee 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 de s
normes cliniques communes
que nous pourrons mieux orga- La societe canadienne est a la croisee
niser les divers elements du des chemins en ce qui concerne la ges-
DPN que nous venons d'exami- hon des techniques et des ressource s

de DPN . [ . . .] Nous presentons done un
ner, de far~on a servir la popu plan en vue d'orienter 1'evolution
lation canadienne de maniere future des pratiques de DPN au
equitable et ethique a 1'echelle Canada vers la mise sur pied d'u n
du pays. systeme national de services et de

Si cette approche commune normes integres, dans les limites
n'est pas adoptee, une mosaique etablies, en vue de garantir que seules
de plus en plus inequitable de les utilisations acceptables sur le plan
services s'installera au gre de ethique et social soient autorisees .

decisions ponctuelles, certaines
prises par les ministeres de l a
Sante sous la pression de divers groupes d'interet, d'autres, par des prati-
ciens travaillant sans lignes directrices claires et d'autres encore, par des
associations professionnelles . Des decisions seront meme prises par
tatonnements ou par defaut . Non seulement une telle situation serait-elle
regrettable, mais en ne faisant rien pour 1'eviter, on irait a 1'encontre de
1'ethique : en effet, on verrait augmenter les risques pour les personnes et
diminuer la probabilite d'une prestation equitable de soins surs et eprou-
ves, et d'une utilisation responsable des ressources . Etant donne les reper-
cussions sociales qu'aurait une mauvaise utilisation des techniques et des
ressources, et l'obligation de proteger des interets fragiles, il est absolument
crucial d'etablir une intervention coordonnee a 1'echelle du pays .

Nous presentons donc un plan en vue d'orienter 1'evolution future des
pratiques de DPN au Canada vers la mise sur pied d'un systeme national
de services et de normes integres, dans les limites etablies, en vue de
garantir que seules les utilisations acceptables sur le plan ethique et social
soient autorisees . Comme nous 1'avons vu dans le present chapitre, la
prestation des services de DPN au Canada se fait dans deux contextes tres
differents : les centres de genetique et les cabinets des medecins traitants .
Nous commencerons par decrire les reformes requises dans les centres de
genetique et le reseau d'orientation avant d'examiner en detail le role du
DPN et du sous-comite du diagnostic prenatal et de la genetique de la
commission nationale .

Nos recherches montrent que les centres de genetique ont, de maniere
generale, dispense des services de DPN de fai~on sure et ethique . Cela est
du en grande partie aux efforts du CCGM et a 1'efficacite de ses lignes
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directrices concernant 1'agrement des centres de genetique, la tenue de
dossiers, la prestation de services de soutien psychologique non directif, les
indications medicales relatives aux tests, la formation des fournisseurs de
services et la reconnaissance de leur competence .

La participation au processus d'agrement du CCGM est volontaire ;
actuellement, 12 des 22 centres dispensant des services de DPN n'ont ni
demande ni obtenu de permis . L'absence de permis ne signifie pas neces-
sairement 1'application de normes inferieures, mais seule la participation
de tous les centres nous permettra de suivre 1'evolution des pratiques de
DPN dans tout le pays et de faire en sorte que les normes et le controle de
la qualite se maintiennent .

Par exemple, les lignes directrices du CCGM stipulent qu'en 1'absence
de toute autre indication, 1'anxiete d'une femme enceinte ne justifie pas un
test de DPN. Nous savons toutefois que certains tests de DPN sont realises
pour cette raison, y compris des tests invasifs qui comportent des risques
pour le foetus et la femme enceinte . Il est important de pouvoir reperer ces
pratiques et de prendre les mesures preventives appropriees . De meme,
bien que nous n'ayons trouve aucune preuve appuyant 1'allegation que des
centres de genetique exigent, comme condition prealable aux tests, un
engagement a mettre fin a la grossesse, il est essentiel que les decisions ou
les politiques a 1'egard de valeurs aussi fondamentales ne soient pas
laissees a la discretion des medecins .

Par ailleurs, les recherches menees par la Commission ont revele des
ecarts qualitatifs et quantitatifs dans la tenue des dossiers des centres de
genetique . Par exemple, trois centres ont declare ne pas recueillir de fa~on
reguliere des donnees sur l'issue de la grossesse apres les tests, tandis
qu'un autre ne faisait le suivi que dans les cas a risque eleve . Pour assurer
une surveillance adequate de 1'evolution des services prenatals, il faut que
soit uniformisee la collecte des donnees dans les centres .

En resume, le systeme d'agrement existant, base sur la conformite
volontaire, est inadequat de plusieurs fa~ons . Puisqu'il est volontaire, nous
n'avons aucun moyen de savoir si des lignes directrices sont appliquees
uniformement dans chacun des 22 centres, rien n'obligeant les centres
agrees a se conformer aux lignes directrices . II n'y a aucune fal~on
d'evaluer la formation et la competence des conseillers dans tous les
centres . 11 est impossible de suivre 1'evolution de la pratique du DPN et
d'assurer le maintien de normes et de mecanismes de controle de la qualite .
La collecte systematique des donnees necessaire pour poursuivre 1'evalua-
tion des techniques ne se fait pas . Pour remedier a ces lacunes, nous
sommes d'avis que l'obtention d'un permis devrait etre obligatoire pour les
centres de genetique . Toutefois, avant l'octroi de permis, nous recomman-
dons que les 12 centres de genetique qui ne sont pas agrees soumettent au
CCGM une demande d'examen et d'agrement prealable, de sorte que les
elements enumeres ci-dessus puissent etre examines par cet organisme .
Celui-ci possede en effet 1'experience et la competence requises pour
evaluer de nombreux aspects de la prestation des services ainsi que les



940 Conditions, techniques et pratique s

qualifications du personnel des centres . Toutefois, la Commission
recominande en outr e

232. Que tous les centres de genetique et autres
etablissements qui posent des diagnostics pre-
natals pour la detection de maladies hereditaires
et d'anomalies congenitales 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 genetique
devront se conformer a des lignes directrices qui seront etablies par le
sous-comite du diagnostic prenatal et de la genetique relevant de la
commission nationale sur les techniques de reproduction . Ces lignes direc-
trices porteraient notamment sur les qualifications des praticiens employes
par les centres, la tenue des dossiers, les services de soutien psychologique,
le consentement eclaire et 1'adoption d'un code de pratique . Tout manque-
ment pourrait entrainer le retrait du permis .

Le processus de delivrance de permis que nous proposons pousse plus
loin le mecanisme d'agrement elabore et mis en place il y a plus d'une
decennie par le CCGM . En effet, nous croyons qu'il serait indique que la
commission nationale sur les techniques de reproduction se base sur les
methodes et exigences existantes du CCGM pour etablir les conditions
d'obtention de permis. Les membres du CCGM possedent les connais-
sances et 1'experience concrete necessaires a cette tache et devraient
contribuer largement a 1'exercice, mais la commission nationale devrait etre
1'ultime responsable des autorisations par 1'application du processus de
delivrance de permis .

Il est essentiel que 1'actuel
processus d'agrement volontaire En confiant 1'agrement a la commis-
soit officialise par une loi, sous sion nationale, on servirait egalement
la gouverne du sous-comite du deux autres objectifs importants :
diagnostic prenatal et de la 1'information sur les pratiques de DPN

genetique. L'agrement devien- au Canada serait rendue publique et
drait ainsi obligatoire plutot que Pon disposerait d'un mecanisme per-
volontaire, ce qui garantirait mettant la participation du public a la
1'efficacite du controle de la qua- formulation et a la revision des ligne s

directrices regissant ces pratiques .
lite et de 1'evaluation des resul-
tats . En confiant 1'agrement a
la commission nationale, on servirait egalement deux autres objectifs
importants : l'information sur les pratiques de DPN au Canada serait
rendue publique et l'on disposerait d'un mecanisme permettant la partici-
pation du public a la formulation et a la revision des lignes directrices
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regissant ces pratiques . A ce jour, la population a peu contribue a 1'eta-
blissement des lignes directrices relatives a la prestation de services de
diagnostic prenatal, et les renseignements publies sur les pratiques des
centres de genetique canadiens sont rares . Nous pensons que la popula-
tion devrait avoir la possibilite de participer au processus de formulation
des lignes directrices et de savoir si celles-ci sont respectees .

Conditions d'obtention de permis pour les services de diagnostic
prenata l

La Commission recommande -

233. Que les conditions d'obtention de permis pour
la prestation de services de diagnostic prenatal
s'appliquent a tout medecin, centre ou autre
individu ou etablissement qui dispense des
services de diagnostic prenatal pour lesquels le
sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction juge un permis
necessaire. Plus particulierement, nous
recommandons que les demandeurs de permis
soient tenus d'etre prealablement agrees aupres
du College canadien de geneticiens medicaux .
Pour le moment, nous recommandons qu'un
permis soit obligatoire pour la prestation des
services de diagnostic prenatal suivant s
a) amniocentese;
b) prelevement de villosites choriales (PVC) ;
c) tout autre examen prenatal de depistage

d'anomalies congenitales et de maladies
hereditaires du fcetus qui ne fait pas partie
des programmes provinciaux ou territoriaux
de depistage par le dosage de I'alpha-
fcetoproteine serique maternelle (AFPSM)
ou d'autres programmes provinciaux ou
territoriaux d'examen du sang des femmes
enceintes, ainsi que des programmes
d'echographie autorises par les provinces
ou les territoires .
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234. Que soit considere comme une infraction
pouvant faire l'objet de poursuites judiciaires le
fait de dispenser ce genre de services de diag-
nostic prenatal sans detenir 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-comite du diagnostic prenatal et de
la genetique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction, en collaboration
avec les organismes competents, elabore des
normes et des lignes directrices qui consti-
tueront des conditions d'obtention du permis .

Distinction entre les techniques experimentales et les techniques
reconnues de diagnostic prenatal

La Commission recommande en outre que les exigences qui suivent
constituent aussi des conditions d'obtention du permis :

236. Seules devraient etre offertes systematiquement
les techniques de diagnostic dont I'innocuite et
la capacite de diagnostiquer une anomali e
congenitale ou une maladie hereditaire donnee
sont prouvees. Les techniques dont I'innocuite
ou I'efficacite n'a pas encore ete etablie claire-
ment ne devraient etre offertes que dans le
cadre d'essais cliniques .

237. Les lignes directrices visant a determiner les
techniques de diagnostic prenatal dont I'inno-
cuite et I'efficacite ont ete su ff isamment
prouvees et qui peuvent par consequent etre
offe rtes, ainsi que celles qui sont toujours de
nature experimentale et qui exigent de s
recherches plus poussees, devraient etre
elaborees par le sous-comite du diagnostic
prenatal et de la genetique de la commission
nationale sur les techniques de reproduction .
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238. Les techniques suivantes, en particulier,
devraient etre considerees comme experi-
mentales jusqu'a ce que leur innocuite et leur
efficacite soient etablies avec plus de certitude :
a) les prelevements de villosites choriales

effectues avant la 10e semaine de
gestation ;

b) I'amniocentese precoce ;
c) le diagnostic preimplantatoire ;
d) le diagnostic prenatal base sur le dosage

des cellules feetales dans le sang de la
femme enceinte ;

e) I'embryoscopie .

239. Les techniques de diagnostic prenatal qui
restent de nature experimentale ne devraient
etre o ffertes que dans le cadre d'une recherche,
le plus souvent dans le cadre d'essais cliniques
randomises multicentriques . Le sous-comite du
diagnostic prenatal et de la genetique de la
commission nationale sur les techniques de
reproduction aura la tache d'elaborer les lignes
directrices qui regiront ces essais dans les
centres autorises, notamment le consentement
des patientes, la tenue des dossiers, et les
autres exigences et precautions .

240. Le sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction assurera aussi la
coordination de la collecte de donnees, ainsi
que de la surveillance et de I'evaluation de Is
recherche, mesures qui s'imposent pour qu'iI
soit possible de determiner si une technique fait
partie des techniques experimentales ou s'il
s'agit d'une technique de diagnostic ou d'un
traitement reconnu .



944 Conditions, techniques et pratiques

Techniques non permises

La Commission recommande

241 . Que les lignes directrices relatives a la
delivrance des permis aux centres de genetique,
elaborees par le sous-comite du diagnostic
prenatal et de la genetique de la commission
nationale sur les techniques de reproduction,
interdisent toute alteration genetique de
I'embryon ou du zygote humain .

242. Que la ligne directrice du College canadien de
geneticiens medicaux et de la Societe des obste-
triciens et gynecologues du Canada, selon
laquelle le diagnostic prenatal visant a deter-
miner le sexe du fcetus a des fins non medicales
ne dolt pas etre offert soit observee 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

243. Glue les services de diagnostic prenatal soient
fournis d'une maniere qui preserve la vie privee
de la patiente et protege son dossier contre tout
acces non autorise par une tierce pa rt ie et que
la commission nationale sur les techniques de
reproduction adopte des procedures et des
mesures generales de securite pour proteger la
vie privee de la patiente et garantir le caractere
confidentiel de son dossier medical .

244. Glue le sous-comite du diagnostic prenatal et de
la genetique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction prepare du materiel
d'information et des formulaires de consente-
ment normalises, materiel qui devrait etre remis
a toutes les patientes qui envisagent de recourir
aux services de diagnostic prenatal .
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245. Clue le materiel d'information soit facile a
consulter et redige dans une langue accessible .

246. Que les formulaires de consentement indiquent
clairement les techniques que la patiente auto-
rise; que cette derniere ait suffisamment de
temps pour discuter du contenu de ces formu-
laires et pour le comprendre parfaitement, et que
ces formulaires de consentement soient signes
par la patiente avant le debut de toute
intervention.

247. Qu'il revienne uniquement a la femme concernee
de prendre la decision de mettre fin a une
grossesse, et que le desir de mettre fin ou non a
une grossesse n'influe jamais sur I'acces au
diagnostic prenatal .

248. Clue le counseling genetique fasse partie inte-
grante des services de diagnostic prenatal et
qu'il soit fait par des conseillers et conseilleres
en genetique possedant une formation et une
competence appropriees. Pour cette raison,
entre autres, nous recommandons que les eta-
blissements soient prealablement agrees par le
College canadien de geneticiens medicaux, qui
est en mesure d'evaluer la competence de ces
professionnels .
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249. Que le sous-comite du diagnostic prenatal et de
la genetique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction se volt confier la
responsabilite de preparer le materiel d'infor-
mation destine aux patientes portant sur le
counseling et les interventions . Ce materiel
devrait etre conqu de maniere a ce que les
patientes soient pleinement informees de la pro-
babilite, de la nature de la gravite et des diffe-
rents types de manifestations de la maladie pour
laquelle elles doivent subir un traitement ou une
epreuve diagnostique ; et qu'elles puissent ainsi
prendre la decision la mieux adaptee a leur
situation et a leurs besoins particuliers .

250. Que des services de counseling avant et apres
[Interruption de la grossesse soient offerts aux
patientes sur place ou par un consultant ou une
consultante de I'exterieur, et qu'ils comprennent
des services psychologiques en periode de
deuil .

Rapports et renouvellement ou revocation des permis

Outre les conditions particulieres d'obtention des permis deja decrites,

la Commission recommande

251 . Que la tenue des dossiers ainsi que la collecte
et la transmission des donnees dans les centres
de diagnostic prenatal soient faites conforme-
ment aux lignes directrices etablies par le
sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique de la commission nationale sur les
techniques de reproduction .
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252. Clue les centres autorises de diagnostic prenatal
presentent a la commission nationale sur les
techniques de reproduction des rapports portant
sur leurs activites ; ces rapports uniformises
devraient etre presentes annuellement ou
lorsqu'un evenement modifie substantiellement
les conditions du permis.

253. Que les centres de diagnostic prenatal
presentent a la commission nationale, tous les
cinq ans, une demande de renouvellement de
leur permis .

254. Que les permis de prestation de services de
diagnostic prenatal puissent etre revoques en
tout temps par la commission nationale sur les
techniques de reproduction Iorsqu'il y a eu
violation des conditions du permis .

1\1

Ces mesures vont garantir 1'uniformite et assurer la surveillance des
services fournis par le reseau de DPN partout au pays, afin qu'ils soient
dispenses en toute securite et selon les regles de la deontologie .

Les services et les etablissements qui composent le reseau 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
prevoir l'octroi de permis a des etablissements autres que les centres de
genetique . En Ontario, par exemple, des laboratoires prives non affilies a
des centres de genetique offrent des services de depistage par le dosage de
1'AFPSM. Nous avons recommande que, pour le moment, cette technique
ne soit utilisee qu'a des fins de depistage dans la population, dans le cadre
de programmes provinciaux administres en collaboration avec les centres
de genetique, ces derniers etant en mesure de fournir les services de
counseling requis . A notre avis, les laboratoires prives ne devraient pas
effectuer ces tests de depistage dans la population sans cette affiliation,
parce qu'ils n'ont ni la competence ni les conseillers requis pour assurer le
suivi une fois les resultats des tests connus .

Il se pourrait, un jour, qu'il soit justifie ou necessaire que des
etablissements non affilies a des centres de genetique effectuent des tests
de diagnostic genetique prenatal . Le cas echeant, il serait important de
veiller a ce que les etablissements vises possedent la competence et les
ressources necessaires pour assurer le suivi sur les plans du counseling et
du diagnostic, lorsque les resultats des tests se situent en dehors de la
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normale . Pour cette raison, le sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique devrait examiner le role des laboratoires prives et exiger d'eux
qu'ils obtiennent un permis, s'il y a lieu . Ce serait le cas, par exemple, des
laboratoires qui seraient en mesure de faire des dosages des cellules
fcetales dans le sang maternel afin de detecter les maladies hereditaires .
Seuls les centres titulaires d'un permis devraient pouvoir faire ce genre de
dosage .

Un systeme responsable et bien gere : le reseau
d'orientation

Nos recherches nous ont permis de relever plusieurs problemes
relativement a la prestation de services de diagnostic prenatal dans le vaste
reseau des medecins qui dispensent des soins aux femmes enceintes, pres-
crivent certaines epreuves de DPN et dirigent les patientes vers les centres
de genetique . Ces problemes sont les suivants :

• les connaissances des medecins au sujet des epreuves de DPN mises
a leur disposition et de leurs indications varient beaucoup ;

• certains medecins n'offrent pas a toutes les femmes qui y sont
admissibles la possibilite de subir ces epreuves ;

• les services offerts aux femmes varient considerablement d'une
province a 1'autre ;

• les formalites employees pour obtenir des femmes un consentement
eclaire, dans le cas du depistage par le dosage de 1'AFPSM, varient
egalement et le counseling de suivi est inadequat ;

• on fait un usage inapproprie de 1'echographie de routine pour rassurer
les femmes en leur confirmant I'absence d'anomalies chromosomiques ;

• un counseling autoritaire et des attitudes inappropriees de la part d e
certains medecins face au droit des femmes d'agir avec autonomie en
matiere de reproduction et de choisir ou non d'interrompre la
grossesse a la suite d'un DPN .

Bref, il est clair que les praticiens qui exercent en dehors des centres
de genetique ont besoin de normes . Pour le moment, il n'existe aucun
mecanisme permettant de garantir aux patients et patientes des normes de
pratique constantes . Toutefois, ce domaine est difficile a reglementer, vu
les milliers d'omnipraticiens et d'obstetriciens qui traitent les femmes
enceintes . N'importe quel medecin peut traiter les femmes enceintes et les
diriger vers un centre de genetique ; par exemple, l'ophtalmologiste qui, en
examinant les yeux d'une femme enceinte detecterait une anomalie liee au
chromosome X pouvant causer la cecite, pourrait diriger cette patiente vers
un centre de genetique .
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Il ne serait donc pas realiste d'exiger que tous les etablissements de
services medicaux ou tous les professionnels de la sante qui dispensent des
services de DPN (autres que ceux que nous avons deja enumeres)
demandent un permis ou un agrement special . Toutefois, nous sommes en
faveur de 1'octroi, par les provinces et territoires, d'un permis aux
etablissements qui fournissent les services d'echographie prenatale de
routine . De plus, pour garantir une certaine normalisation dans la fagon
de proceder des medecins traitants, nous considerons que de meilleurs
modes d'auto-reglementation sont necessaires . Les associations medicales
competentes, comme les associations de medecins et les facultes de
medecine des provinces, la Societe des obstetriciens et gynecologues du
Canada et le College des medecins de famille du Canada, devraient donc
rediger et distribuer a leurs membres des lignes directrices detaillees visant
a regir la prestation des services de DPN . Une meilleure connaissance du
DPN par la formation et 1'education des medecins est aussi necessaire, de
meme que des normes de pratique uniformes en ce qui concerne le recours
aux epreuves de diagnostic et l'orientation des patientes vers les centres
specialises . Au debut du chapitre, nous avons deja fait plusieurs
recommandations touchant certains aspects particuliers de ces questions .
La Commission recommande en outr e

255. Que la Societe des obstetriciens et gyneco-
logues du Canada, I'Association canadienne des
radiologistes et le College des medecins de
famille du Canada revisent leurs lignes direc-
trices relatives a la pratique pour faire en sorte
que les medecins qui se servent de I'echogra-
phie prenatale n'y recourent pas dans le but de
determiner le sexe de 1'enfant (sauf si cela est
medicalement justifie) et qu'ils ne cherchent pas
deliberement a obtenir ou a fournir ce rensei-
gnement, sauf pour des raisons medicales et
pour faire suite a une demande, avant le
troisieme trimestre de la grossesse . H

Role du sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique

Nous avons deja parle du role du sous-comite du diagnostic prenatal
et de 'la genetique de la commission nationale sur les techniques de repro-
duction dans le cadre de la discussion sur 1'evaluation des techniques et
dans les recommandations portant sur les services de DPN . Il vaut cepen-
dant la peine de regrouper ces differents points, vu le role important que
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devra jouer le sous-comite aux fins de la preservation de 1'integrite du

reseau de services de DPN au Canada .
Le sous-comite serait cree et preside par la commission nationale sur

les techniques de reproduction . 11 ferait partie des six sous-comites perma-
nents de la commission, les cinq autres ayant pour objet la prevention de
l'infertilite, les services de procreation assistee, les services d'insemination
assistee, la recherche sur 1'embryon, et la collecte de tissu fcetal pour la
recherche et a d'autres fins designees . Nous recommandons qu'a l'instar
de la commission nationale, la moitie des membres du sous-comite du
diagnostic prenatal et de la genetique soient des femmes et que tous ses
membres connaissent 1'approche multidisciplinaire et en aient deja fait
1'experience; ils devront aussi etre capables de travailler ensemble dans le
but de suivre de pres les evenements dans le domaine et de proposer des
politiques qui refletent les interets et les preoccupations de 1'ensemble de
la societe canadienne .

Le sous-comite du diagnostic prenatal et de la genetique aurait
plusieurs fonctions . 11 pourrait, le cas echeant, decider de creer des
groupes de travail speciaux qui seraient charges de l'une ou plusieurs des

fonctions suivantes :

• Formuler, et reviser de temps a autre, les conditions d'obtention de
permis pour les centres de genetique (y compris les lignes directrices
permettant de faire la distinction entre les interventions reconnues et
celles qui sont experimentales, les lignes directrices visant a regir les
essais cliniques, les exigences relatives a la tenue des dossiers et les
autres exigences decrites dans nos recommandations), qui seront
appliquees dans le cadre des auditions de la commission nationale sur
les techniques de reproduction . Les associations professionnelles, les
groupes de patients et autres groupes interesses ainsi que le grand

public pourront participer a ces auditions . Tel que susmentionne,
1'evaluation et l'agrement par le CCGM (College canadien de
geneticiens medicaux) constitueraient aussi une condition d'obtention

du permis .

• Preparer des documents d'information, du materiel de counseling et
des formulaires de consentement normalises pour les patientes, qui
seront utilises dans les etablissements qui fournissent des services de
DPN .

• Suivre de pres 1'evaluation et l'introduction des nouvelles techniques

de DPN; determiner les techniques qui doivent faire l'objet d'essais

cliniques en priorite; et les financer ou coordonner leur financement

par les provinces et les territoires . Des consultations annuelles dans
le cadre de la conference des sous-ministres de la Sante constitue-
raient un element important de cette fonction .

• Recueillir, partout au pays, des donnees et des informations perti-
nentes au sujet des etablissements, des techniques et des pratiques ;
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le sous-comite s'appuiera sur ces donnees et informations pour
elaborer 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 decisions en matiere d'affectation des ressources .
La publication, dans le rapport annuel de la commission nationale, de
donnees relatives a la prestation et aux resultats des services de diag-
nostic prenatal au Canada permettrait de mieux comprendre les acti-
vites de chaque centre de genetique du pays, et servirait de base
d'information uniforme sur laquelle les ministeres federal, provinciaux
et territoriaux de la Sante et les autorites publiques competentes
pourraient appuyer leurs mesures legislatives, leurs programmes ou
leurs reglements relatifs a la prestation des services de diagnostic

prenatal au Canada .

• Discuter des nouvelles questions et des problemes a mesure qu'ils se
presentent et etablir des politiques a leur sujet, notamment recenser
les questions touchant la formation et 1'education et les porter a
1'attention des responsables, surveiller les pratiques des laboratoires
prives 'et des autres centres de services de DPN non autorises, et
veiller constamment a ce que les reglements repondent aux besoins .

• En collaboration avec les autres sous-comites de la commission
nationale, se pencher sur les questions qui font par-tie du mandat de
plus d'un sous-comite, comm e

a) la recherche sur 1'embryon ;

b) le diagnostic preimplantatoire ;

c) la therapie genique .

• Diffuser l'information, sensibiliser le public et encourager le debat 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 reguliers, comme la preparation et (ou)
la publication d'etudes ou d'exposes de position sur des questions
d'actualite dans le domaine du DPN, comme la mise au point de
nouvelles epreuves ou techniques de diagnostic . Le sous-comite

pourrait egalement parrainer des initiatives de consultation publique,
comme des conferences consensuelles ou la diffusion, sur une vaste
echelle, de certains exposes de position, afin de faire en sorte que se
developpe un vaste consensus social sur des questions controversees
touchant la prestation de services de diagnostic prenatal, et afin que
les epreuves ou techniques de diagnostic prenatal ne soient pas
utilisees d'une maniere qui aurait pour resultat de miner la confiance
de la population canadienne dans ce type de diagnostic .

La derniere fonction, qui consiste a diffuser une information exacte
sur laquelle fonder un debat public mieux eclaire, constitue un volet parti-
culierement important du mandat que nous proposons pour la commission
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nationale en ce qui concerne le DPN . Nous avons souligne l'importance de
la participation du public a la formulation des conditions d'octroi des
permis aux etablissements qui offrent des services de DPN au Canada, et
1'importance de faire savoir au public si ces conditions sont respectees .
Grace aux mesures que nous proposons, les activites du reseau de services
de DPN seront rapidement portees a la connaissance du public en vue de
favoriser le debat sur 1'elaboration de politiques dans le domaine . Comme
nous 1'avons signale, le rapport annuel de la commission nationale serait
un bon moyen de tenir le public au courant .

On repondrait egalement a l'obligation de rendre des comptes, grace
a la composition du sous-comite du diagnostic prenatal et de la genetique ;
ce dernier devrait en effet etre
compose, a parts egales, de

La fonction qui consiste a diffuser unemembres de la CNTR et de per-
sonnes de 1'exterieur, de information exacte sur laquelle fonder

un debat public mieux eclaire, consti-
maniere a assurer une repre- tue un volet particulierement impor-
sentation generale des divers tant du mandat que nous proposons
interets concernes . Pour cette pour la commission nationale en ce qui
raison, nous avons recomman de concerne le DPN . ( . . .] Il faut faire 1'edu-
que le sous-comite du diagnos- cation du public si 1'on veut qu'il ait
tic prenatal et de la genetique une comprehension plus juste et plus
soit multidisciplinaire, c'est-a- complete du DPN au Canada. Comme
dire qu'il soit compose de repre- nous 1'avons deja vu, il s'agit de
sentants d'associations profes- questions complexes et il circule bien
sionnelles, des ministeres fede- des malentendus au sujet de la nature
ral, provinciaux et territoriaux et des consequences des epreuves de
de la Sante, et de groupes de DPN et des tests en genetique .

defense des interets des pa-
tients, des femmes, des per-
sonnes handicapees et d'autres secteurs de la collectivite . Le cas echeant,
le sous-comite devrait aussi consulter directement le public au sujet de
certaines questions a 1'etude, en presentant, par exemple, des projets de
politiques ou des exposes de position (voir le chapitre 5) .

Enfin, il faut faire 1'education du public si l'on veut qu'il ait une
comprehension plus juste et plus complete du DPN au Canada . Comme
nous 1'avons deja vu, il s'agit de questions complexes et il circule bien des
malentendus au sujet de la nature et des consequences des epreuves de
DPN et des tests en genetique .

A notre avis, ces deux objectifs, soit l'obligation de rendre des comptes
et 1'education du public, ne peuvent etre 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 genetique, fassent souvent
des efforts pour amener le public a participer a certains aspects de leur
processus decisionnel, seule la CNTR est en mesure de garantir un systeme
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 role de coordination plus general a jouer en
regroupant, a la meme table, toutes les parties iilteressees et toutes les
opinions. Le DPN, vaste domaine d'activite medicale qui ne cesse de
croitre, affecte la vie de nombreux Canadiens et Canadiennes et a beaucoup
de repercussions stir les plans social et moral . Il est essentiel que tous
ceux et celles qui jouent un role au sein de ce reseau - les femmes
enceintes et leurs partenaires, les medecins-geneticiens, les travailleurs de
la sante communautaire, 1'ensemble des medecins, les organismes fede-
raux, provinciaux et territoriaux de financement des soins de sante et le
public en general - possedent toute l'information dont ils ont besoin pour
prendre des decisions eclairees ; il faut aussi que l'occasion leur soit donnee
d'influencer les decisions qui auront un effet sur leur vie . Grace a son role

de coordonnateur, le sous-comite du diagnostic prenatal et de la genetique
permettra aux programmes de DPN de se developper judicieusement et en
conformite avec les valeurs de la population canadienne . Cela est aussi
tres important pour ce qui est des pratiques qu'appliquent les medecins en

general . Nous avons en effet constate des differences marquees dans les
manieres de proceder en ce qui concerne le consentement des patientes et

d'autres aspects du reseau 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 respectees . Le sous-comite du diagnostic prenatal et de la
genetique pourrait aider les associations professionnelles visees a accomplir
ces taches, en leur fournissant des renseignements appropries, par

exemple .

Conclusion

Si nous devons faire en sorte que les services de DPN soient dispenses
d'une maniere a la fois favorable aux individus et aux couples, et conforme
aux valeurs de la societe, il nous faudra apporter certains changements .
Les reformes que nous avons proposees favoriseraient 1'autonomie des
patientes et une utilisation judicieuse des ressources, tout en protegeant
les interets des personnes vulnerables et de la societe et en garantissant
une utilisation strictement conforme a la deontologie . De maniere generale,

et conformement a notre ethique du souci d'autrui, Fun des buts de nos
recommandations est de susciter un esprit de collaboration chez tous les
participants et participantes .

Dans le systeme que nous envisageons, l'utilisation des services

resterait marquee par des differences regionales - decoulant du niveau de
la demande et des ressources budgetaires -, mais les differences quant au
nombre de sujets qui seront diriges vers les centres de genetique devraient

etre beaucoup moins grandes . Il y aura encore des differences entre les
praticiens pour ce qui est de certains aspects du DPN, mais il y aurait une
application plus uniforme des normes qui regissent la pratique clinique, le
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counseling et les autres aspect s
de la prestation des services . Nous croyons que le Canada a une
Des mecanismes permettront au capacite sans pareille de mettre en
public de contribuer a 1'evolu- place un mode de prestation de s
tion du systeme et d'etre tenu services de DPN propre a repondre aux

au courant de ce qui se passe . besoins actuels de la population cana-
Enfin, il y aura beaucoup moins dienne et a accueillir les changements
de danger que de nouvelles a venir sur les plans de la technologie

epreuves de diagnostic soient et de la demande
.

introduites avant d'avoir fait
l'objet d'une surveillance e t
d'une evaluation appropriees, tandis que 1'evaluation et l'utilisation des
nouvelles techniques seront beaucoup mieux reglementees partout au
Canada. Ces reformes feront en sorte que les femmes et les couples a
risque auront egalement acces a toute une gamme de services qui auront
fait leurs preuves .

Cette vision est-elle realisable? Nous croyons que le Canada a une
capacite sans pareille de mettre en place un mode de prestation des
services de DPN propre a repondre 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 necessaires sont deja en place :
les centres de genetique et le College canadien de geneticiens medicaux ont
largement prouve leur esprit de collaboration en faisant preuve de disci-
pline dans l'introduction des nouvelles techniques de diagnostic prenatal ;
les medecins traitants, qui ont a cceur 1'interet de leur clientele, font preuve
de bonne volonte; notre systeme de soins de sante, a payeur unique,
permet de controler la proliferation des nouvelles technologies; et enfin,
certains facteurs incitent fortement nos ministeres provinciaux et terri-
toriaux de la Sante a travailler en collaboration, car ils reconnaissent la
necessite de gerer plus efficacement le systeme de sante et d'ameliorer les
donnees sur lesquelles s'appuient les decisions touchant la planification et
1'affectation des ressources .

Les reformes que nous proposons vont permettre une gestion plus
efficace a 1'interieur des ressources existantes ; elles permettront meme de
realiser des economies. La mise en place de la structure que nous recom-
mandons et les activites initiales d'agrement des etablissements et d'assu-
rance de la qualite exigeront naturellement des ressources additionnelles,
mais elles permettront, avec le temps, de realiser des economies substan-
tielles, car les nouvelles techniques inefficaces ou desavantageuses ne
seront pas retenues dans le reseau . Ainsi, les raisons militant en faveur de
1'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 medecine
fondee sur des resultats concluants . Dans le cadre que nous envisageons,
les services de DPN seraient un exemple de ce que devrait devenir le
systeme de soins de sante pour profiter aux personnes qui utilisent ses
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services et a celles qui le s
dispensent. Lors des audiences publiques et dans

Les realisations des specia- des documents presentes a l a
listes de la genetique medicale Commission, nous avons remarque,

sont impressionnantes : ils ont chez certains membres du public, un

reussi a determiner 1'efficacite et profond doute et un fort sentiment de
l'innocuite des diverses tech- mefiance a 1'endroit des services

niques de diagnostic prenatal fournis par les geneticiens
.

avant qu'elles ne soient large-
ment utilisees. Citons, entre
autres, les essais cliniques randomises sur 1'amniocentese, qui se sont faits
avec la collaboration de divers centres du pays, et le prelevement de
villosites choriales ; ce sont la des modeles que les autres secteurs de la
medecine auraient avantage a imiter. Rares sont les cas oiu les
dispensateurs de soins de sante ont si bien reussi a travailler en
collaboration et a restreindre 1'emploi des nouvelles techniques jusqu'a ce
qu'elles aient ete evaluees - c'est-a-dire a fournir des services qui ont deja
faits leurs preuves. Et pourtant, le public et les divers groupes d'interets
n'en sont pas tres bien informes .

Lors des audiences publiques et dans des documents presentes a la
Commission, nous avons remarque, chez certains membres du public, un
profond doute et un fort sentiment de mefiance a 1'endroit des services
fournis par les geneticiens. Certains sont d'avis que le diagnostic prenatal
sert a« detecter et a detruire , les foetus anormaux; on nous a dit que le
counseling qui accompagne le
diagnostic prenatal est empreint

de parti pris et repose sur Il est maintenant evident que les
1'hypothese selon laquelle il est geneticiens doivent trouver de
preferable d'eliminer un foetus meilleures fa4;ons de faire connaitre
anormal que d'avoir a elever un leurs methodes . [ . . .] I1 se fait beaucoup
enfant handicape ; d'autres de desinformation; on a donc grande-
croient que certaines des inno- ment besoin d'une information exacte,
vations les plus recentes dans le impartiale et accessible au sujet de la
domaine servent a empecher la genetique, des services qui sont dis-

multiplication .des « inaptes o
et penses au pays et des methodes uti-

lisees . [ . . .] Le systeme que nous
que les femmes sont contraintes proposons devrait permettre au grand
a 1'avortement . Ces objections public de mieux connaitre les activites
ont ete souleves par des groupes de la genetique medicale .
bien organises sachant se faire
entendre, qui representent des
femmes, des personnes handicapees, le mouvement pro-vie et un certain
nombre d'individus que la question preoccupe .

Il est maintenant evident que les geneticiens doivent trouver de
meilleures fa~ons de faire connaitre leurs methodes ; ils doivent aussi
ecouter plus attentivement ce que les femmes ont a dire au sujet des
traitements. On n'a pas accorde suffisamment d'attention a ce que les
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patientes pensent de leur experience ou a la perception qu'a le public des
services de genetique . 11 se fait beaucoup de desinformation ; on a donc

grandement besoin d'une information exacte, impartiale et accessible au
sujet de la genetique, des services qui sont dispenses au pays et des

methodes utilisees . Le reseau de consultation des medecins, en particulier,
a besoin de mieux se rendre compte de la necessite de fournir une infor-
mation complete, et de respecter 1'autonomie et les decisions des femmes .

Le systeme que nous proposons devrait permettre au grand public de
mieux connaitre les activites de la genetique medicale . Le manque de
connaissances engendre la mefiance : on se demande « ce qui se passe » .
Une information franche et ouverte est une bien meilleure base pour les
decisions touchant 1'utilisation des connaissances en genetique, utilisation
qui subit l'influence des valeurs de la population canadienne .

I

Appendice 1 : Causes et risques d'anomalies
congenitales et de maladies hereditaires

Darts le present appendice, il est question des principales causes des
anomalies congenitales et des maladies hereditaires a installation precoce
ainsi que des facteurs permettant de reperer les sujets les plus susceptibles
d'avoir des enfants. atteints de ces affections. Nous constatons que si

certaines personnes sont plus a risque que dtautres a cet egard, nous le
sommes tous plus ou moins, et il est souvent difficile de determiner
lesquels d'entre nous le sont davantage .

Causesinconnues

Les anomalies congenitales qui sont d'origine ou de cause inconnu e
sont les plus nombreuses . Selon diverses etudes, la proportion des anoma-
lies qui font partie de cette categorie se situerait entre 43 et 70 pour 100

des cas. Le pourcentage exact mis en avant par l'une ou 1'autre de ces
etudes depend, dans une certaine mesure, de la competence des medecins
ainsi que des epreuves diagnostiques qui ont ete menees ; cependant, meme
dans les etudes les plus rigoureuses (comme celles de Nelson et de
Holmes14), on a conclu que plus de quatre anomalies congenitales sur dix
etaient d'origine inconnue .
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Anomalies chromosomiques

Ces anomalies sont dues a la presence de chromosomes ou de
fragments de chromosomes surnumeraires, ou a des chromosomes ou
fragments de chromosomes absents . Par exemple, les personnes atteintes
de mongolisme (trisomie 21) ont un chromosome surnumeraire sur
la 21` paire. Le mongolisme est caracterise par des troubles du develop-
pement et diverses anomalies physiques ; d'autres anomalies chromo-
somiques plus graves entrainent une arrieration mentale prononcee et le
deces premature . Ces anomalies chromosomiques, et d'autres tout aussi
importantes, peuvent se produire au cours de la formation des gametes
(ovule et spermatozoide), pendant la fecondation, ou au cours de la division
des cellules au premier stade du developpement de 1'embryon .

Tous les couples sont plus ou moins a risque d'engendrer un fcetus
porteur d'une anomalie chromosomique, mais certains sont plus exposes
que d'autres . Cette augmentation du risque est en particulier liee a 1'age
maternel avance . Selon les resultats d'etudes chromosomiques portant sur
des naissances successives, l'incidence des anomalies chromosomiques
dans la population en general 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 facon
marquee a partir de 1'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 ans15 . Dans de rares cas, les
anomalies chromosomiques sont hereditaires ; les antecedents familiaux
peuvent donc aussi permettre d'identifier certaines femmes a risque .
Malgre tout, la majorite des nouveau-nes 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 monogenique s

Les genes produisent les proteines qui rendent possible le
developpement et le fonctionnement humains . Toute modification de la
sequence des bases dans un gene peut vouloir dire que la proteine visee
n'est pas synthetisee ou qu'elle ne fonctionne pas comme elle le devrait .
S'il s'agit d'une proteine ou d'un enzyme essentiel au premier developpe-
ment, 1'embryon ou le fcetus va mourir in utero ou etre elimine par un
avortement spontane, ou alors naitra un enfant atteint d'anomalies graves .
D'ailleurs l'incidence d'anomalies genetiques est l'une des raisons qui
expliquent le taux eleve d'avortements spontanes (voir le chapitre 7) .

Si le gene essentiel ne devient important que durant la petite enfance,
le nouveau-n6 apparemment normal arretera de se developper, deviendra
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tres malade et mourra . Par exemple, la maladie de Tay-Sachs est un
trouble monogenique dont les signes se manifestent pendant la premiere

annee de vie. Elle est caracterisee par une degenerescence du systeme
nerveux s'accompagnant de cecite, d'arrieration mentale grave, de convul-

sions et de paralysie . La mort survient generalement vers 1'age de cinq ans .

Enfin, un gene anormal peut etre la cause d'une maladie plus tard

dans la vie . La choree de Huntington, par exemple, provoque une deterio-
ration progressive du cerveau qui commence generalement a 1'age adulte
ou vers le milieu de la vie ; elle evolue vers la mort en 1'espace de 10
a 20 ans .

Chacune des affections monogeniques est relativement rare, la plupart

des troubles hereditaires monogeniques a transmission recessive 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
pancreas, ne se presente que dans une naissance sur 2 500 . Cependant,

comme il y a environ 4 000 affections monogeniques connues, le risque
combine d'etre touche par l'un ou 1'autre de ces troubles est beaucoup plus

eleve . On estime que 1 sur 277 nouveau-nes vivants est atteint d'une
anomalie monogenique qui se manifestera avant 1'age de 25 ans .

Qui risque d'engendrer un fcetus porteur d'un trouble monogenique?
Dans certains cas, le gene responsable est le fruit d'une mutation spon-
tanee dominante qui ne se retrouve chez ni l'un ni l'autre des parents. On
ne peut dire qui est expose a engendrer un foetus porteur d'une anomalie

genetique produite par ce genre de mutation. Dans la majorite des cas,
cependant, le gene est transmis par le pere ou la mere, ou par les deux .

Les parents ne presentent peut-etre aucun signe visible de 1'anomalie, car,
dans les cas de maladies a caractere recessif chez les deux parents et de
maladies liees au chromosome X chez la femme, le gene normal compense

1'anomalie du partenaire anormal . Bien qu'ils soient en sante, les parents

sont v porteurs » d'un gene anormal et peuvent le transmettre a leurs

enfants .
Certaines personnes savent qu'elles sont porteuses d'un gene anormal

a cause d'antecedents familiaux de trouble monogenique ou, le plus
souvent, parce qu'elles ont deja eu un enfant atteint de ce genre de trouble .
D'autres savent qu'elles font partie des personnes plus susceptibles d'etre
porteuses d'un gene anormal a cause du groupe ethnique auquel elles

appartiennent . Par exemple, les populations mediterraneennes sont plus
exposees a etre porteuses du gene de la thalassemie, les juifs ashkenazes
portent souvent le gene de la maladie de Tay-Sachs, les populations noires
sont plus exposees a souffrir de drepanocytose et les Mennonites du
Canada sont particulierement exposes a la fibrose kystique du pancreas .

Dans la grande majorite des cas, cependant, les gens ne savent pas
qu'ils sont porteurs d'une maladie monogenique . Il semble, en fait, que

nous soyons tous porteurs d'au moins un gene anormal recessif . Si la

maladie est transmise sur le mode recessif, le gene peut etre transmis
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La transmission des affections monogeniques

Les affections monogeniques sont transmises'de trois fagons :

Affections recessives : Pour que se transmette une maladie recessive, il faut que
les deux genes de la paire - I'un provenant de la mere et I'autre du pere - soient
anormaux, car une seule copie normale d'un gene peut fournir suffisamment de pro-
teines ou d'enzymes pour compenser I'anomalie de son partenaire . Si le pere et la
mere n'ont chacun qu'un seul element de la paire qui est anormal, eux-memes ne
seront pas atteints . En fait, nous portons probablement tous au moins un gene qui
serait nuisible s'il etait double . Cependant, lorsque les parents sont tous deux
porteurs du meme gene pathologique, le quart de leurs enfants, en moyenne, heri-
teront de deux genes pathologiques et, par consequent, seront atteints . Parmi les
maladies recessives, on compte la phenylcetonurie (maladie qui entraine de I'arrie-
ration mentale et des convulsions, mais qui peut etre traitee par un regime alimen-
taire) et un deficit en adenosine-deaminase (qui entraine une deficience immunitaire
grave et une mort prematuree) . Une autre affection hereditaire recessive bien
connue chez les populations de race blanche est la fibrose kystique du pancreas,
qui cause de graves problemes respiratoires et digestifs chroniques et reduit
I'esperance de vie.

Affections dominantes : Dans le cas des maladies transmises selon le mode
dominant, il suffit qu'un seul gene de la paire soit anormal pour causer la maladie ;
I'element normal de la paire est incapable de compenser les lacunes du partenaire
anormal . Si la personne ainsi atteinte a des enfants, la moitie de ceux-ci environ
heriteront du gene anormal et seront egalement atteints . La choree de Huntington
est un exemple d'affection monogenique transmise sur le mode dominant .

Affections liees au chromosome sexuel : Dans le cas des maladies recessives
liees au chromosome sexuel, le gene anormal est situe 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 requ un chromosome X porteur d'un gene pathologique sera atteint, car ce
gene n'a pas de partenaire capable de compenser . Dans les familles ou la mere
est porteuse d'une maladie recessive liee au sexe, la moitie environ des filles
seront po rteuses du gene mais seront saines, tandis que la, moitie des gargons
seront atteints par la maladie . L'hemophilie est un exemple de maladie mono-
genique We au chromosome X . On peut maintenant limiter les effets de cette
maladie au moyen d'injections de facteurs de coagulation .

pendant des generations sans produire un enfant atteint d'une affection
visible. Par consequent, meme les couples qui n'ont aucune raison de
croire qu'ils sont porteurs d'un gene anormal courent un faible risque (bien

qu'inconnu) que les deux partenaires soient porteurs de la meme anomalie
genetique et que, par consequent, le foetus herite d'une affection
monogenique .

Le risque qu'un gene anormal transmis par un parent produise une
affection chez 1'enfant depend de la fagon dont se fait la transmission : sur
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le mode dominant, sur le mode recessif ou a transmission dominante liee
au chromosome sexuel. Si la transmission se fait sur le mode dominant,
le risque que 1'enfant soit touche est de un sur deux, meme si un seul des
parents est porteur du gene ; s'il s'agit de transmission dominante liee au
chromosome sexuel, une fois sur deux 1'enfant male sera touche ; enfin, s'il
y a transmission recessive, et si les deux parents sont porteurs du gene,
1'enfant sera atteint une fois sur quatre .

Affections multifactorielles

Les affections multifactorielles sont le resultat d'interactions complexes
entre des facteurs environnementaux (qui peuvent etre de nature chimique,
sociale et affective) et les genes d'une personne . La plupart sont relative-
ment benignes et ne se manifestent qu'a 1'age adulte . Bon nombre de mala-
dies de 1'adulte appartiennent a cette categorie des troubles multifactoriels,
notamment certaines formes de diabete, 1'hypertension, les cardiopathies,
les ulceres, la thyrotoxicose et certains cancers . Il s'agit, en fait, de la plus
importante categorie de maladies hereditaires . Ii est probable que la plu-
part des maladies familiales chroniques qui se manifestent a 1'age adulte
appartiennent a ce groupe . Toutefois, certains troubles multifactoriels sont
congenitaux et peuvent etre tres graves : par exemple, les malformations du
tube neural (spina bifida et anencephalie) .

Qui est expose a engendrer un foetus atteint d'un trouble multifac-
toriel? Parce que ces troubles sont en partie d'origine genetique, ils sont
plus courants dans certaines familles ; les antecedents familiaux vont donc
permettre de reperer certaines des personnes les plus exposees . Le couple
qui donne naissance a un enfant atteint d'un trouble multifactoriel court
un grand risque que la chose se reproduise . Selon les donnees existantes,
certains groupes ethniques seraient particulierement exposes a certaines
affections : par exemple les Sikhs, chez qui les taux de malformation du
tube neural sont plus eleves que dans 1'ensemble de la population . Mais
un couple peut risquer d'engendrer un foetus porteur d'une anomalie ou
d'une maladie meme en 1'absence d'antecedents familiaux a cet egard. Par
exemple, l'un des troubles multifactoriels les plus frequents, les malfor-
mations du tube neural, affecte au moins un nouveau-ne sur 820 dans
1'ensemble de la population canadienne .

Teratogenes

Une autre categorie d'anomalies congenitales est le resultat de 1'exposi-
tion de 1'embryon ou du foetus a des substances ou agents nocifs (« terato-
genes ») in utero : par exemple, les infections pendant la grossesse, comme
la rubeole, la toxoplasmose, 1'herpes, la syphilis et les infections a cyto-
megalovirus; les maladies de la femme enceinte qui agissent sur le milieu
hormonal ou metabolique ou se developpe le foetus, comme le diabete, la
phenylcetonurie et les tumeurs endocrines ; et les expositions a d'autres
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conditions ou substances, comme 1'alcool, une alimentation inadequate, les
drogues, 1'irradiation, les substances chimiques et une temperature corpo-
relle elevee. Les resultats de recherches sur les animaux montrent que les
genes peuvent influer sur la sensibilite de 1'embryon ou du feetus a ces
agents, mais il est difficile d'en faire la demonstration chez les humains .
Voici des exemples de certaines anomalies congenitales et des agents qui
y auraient contribue : le bec-de-lievre et le spina bifida causes par
1'administration d'anticonvulsivants pendant la grossesse ; la dysplasie
caudale causee par le diabete chez la femme et le syndrome d'alcoolisme
foetal qui est cause par une consommation excessive d'alcool par la femme
enceinte .

Bien des gens croient a tort que 1'exposition aux drogues et aux agents
chimiques dans 1'environnement est a 1'origine d'une grande proportion des
anomalies congenitales . Cette croyance est peut-etre due, en partie, a la
montee en fleche des poursuites judiciaires, surtout aux Etats-Unis, ayant
pour objet des enfants souffrant d'anomalies congenitales . Les preuves que
nous possedons montrent, toutefois, que les drogues et les agents chi-
miques ne sont responsables que d'une tres petite proportion des anoma-
lies16 . Cependant, certaines expositions constituent un risque inevitable
dans toute grossesse ; toutes les femmes enceintes, par exemple, sont
exposees aux infections .

Facteurs uterin s

Certains facteurs uterins peuvent entrainer des malformation chez le
foetus : par exemple, une anomalie de la forme ou de la taille de l'uterus
peut etre la cause de ce que le foVtus n'a pas suffisamment de place pour
se developper normalement .
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