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Préface de la présidente

¢

En tant que Canadiens et Canadiennes de la derniére décennie du
XX* siécle, nous sommes confrontés a des choix sans précédent concernant
la procréation. Nos réponses a ces choix — comme individus et société —
en disent long sur nos valeurs et nos priorités. Il est peu probable que des
techniques, telles que les techniques de procréation assistée, deviennent un
moyen répandu d’'avoir une famille, bien que le nombre d’enfants nés grace
a ces techniques dépasse celui des enfants placés a 'adoption au Canada.
Dautres techniques, comme I'échographie pendant la grossesse, sont déja
généralement acceptées, et la moitié de toutes les femmes enceintes de
35 ans et plus passent un diagnostic prénatal. D’autres techniques encore,
comme la recherche sur les tissus foetaux, n'ont pas grand-chose a voir
avec la reproduction en tant que telle, mais peuvent aider les personnes
atteintes de maladies comme la maladie de Parkinson; ces techniques
soulévent d’'importantes questions éthiques relativement a l'utilisation et a
la manipulation de tissus de reproduction.

11 est clair que les possibilités d’intervention technologique soulévent
des enjeux qui se font sentir sur I'ensemble de la société; en outre, 'accés
a ces techniques dépend de l'existence de structures et de politiques
publiques permettant de les offrir. Les valeurs et priorités de la société,
exprimées par ses institutions, ses lois et ses ententes en matiére de
financement, se répercuteront sur les choix individuels.

En méme temps que les Canadiens et les Canadiennes sont devenus
plus conscients de ces techniques tout au long des années 1980, on a pris
de plus en plus conscience de limportant écart inacceptable entre le
rythme effréné des bouleversements technologiques et I'élaboration de
politiques nécessaires afin d’orienter des décisions portant sur le bien-fondé
et la facon d'utiliser ces puissantes techniques. On s'est aussi rendu
compte a quel point on manquait d’information fiable pour prendre les
décisions politiques requises. De plus, nombre d’attitudes et d’hypothéses
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a la base du développement et de l'accessibilité de ces techniques ne
reflétaient pas les changements profonds qui ont transformé le Canada au
cours des derniéres décennies. Des cas individuels ont été traités a part,
et fréquemment sans consensus social informé. Au méme moment, les
Canadiens et les Canadiennes jetaient un regard plus critique sur le role
de la science et de la technologie dans leur vie en général, en prenant de
plus en plus conscience de leur capacité limitée a résoudre des problémes
de société.

Ces préoccupations ont été réunies lors de la création de la
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction. La
Commission a été établie par le gouvernement fédéral en octobre 1989 et
s’est vu confier un mandat vaste et complexe. Il est important de
comprendre que la Commission a été mandatée pour étudier les réper-
cussions des techniques non seulement sur la société, mais aussi sur des
groupes spécifiques de la société, en particulier les femmes et les enfants.
Elle a re¢cu comme mandat d’examiner non seulement les aspects scienti-
fiques et médicaux des techniques, mais aussi leurs implications éthiques,
juridiques, sociales, économiques et sur la santé. Son mandat était vaste,
étant donné que la Commission devait étudier non seulement les percées
actuelles dans le domaine des nouvelles techniques de reproduction, mais
aussi les progrés potentiels; non seulement les techniques liées a la
conception assistée, mais aussi au diagnostic prénatal; non seulement le -
probléme de linfertilité, mais aussi ses causes et la prévention; non
seulement les applications de la technique, mais aussi la recherche,
particuliérement la recherche sur I'embryon et les tissus feetaux.

La mise sur pied d'une Commission royale a fourni I'occasion de
recueillir des informations dont le besoin se faisait sentir depuis longtemps,
de sensibiliser la population et de susciter un débat au sein de celle-ci, et
de fournir un cadre fondé sur des principes pour I'établissement d'une
politique publique canadienne touchant 'utilisation ou la limitation de ces
techniques.

La Commission s’est fixé trois grands objectifs dans ses travaux :
orienter la politique publique en faisant des recommandations valides,
pratiques et fondées sur des principes; enrichir les connaissances dans le
secteur des nouvelles techniques de reproduction de fagon a étre utile au
Canada et aux autres pays; mieux faire connaitre et comprendre au public
les questions liées aux nouvelles techniques de reproduction de fagon a
faciliter la participation publique aux décisions concernant I'avenir de ces
techniques et leur place dans la société canadienne.

Pour atteindre ces objectifs, la Commission a tenu de vastes consul-
tations publiques, y compris des rencontres privées avec des personnes
ayant vécu a l'égard de ces techniques des expériences qu’elles ne
souhaitaient pas discuter en public. La Commission a aussi réalisé un
programme de recherche interdisciplinaire afin que ses recommandations
soient informées par des recherches rigoureuses et d'une vaste portée. La
Commission a méme fait paraitre une certaine partie de ces recherches
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avant la publication du Rapport final, afin d’aider les spécialistes ceuvrant
dans le secteur de la santé génésique et des nouvelles techniques de
reproduction, et de contribuer a informer le public.

On trouvera dans les présents volumes les résultats du programme de
recherche. Globalement, la Commission a €laboré et recueilli une énorme
masse d'informations et d’analyses sur lesquelles elle pouvait fonder ses
recommandations, informations dont une grande partie était disponible au
Canada pour la premiére fois. Cette solide base de données de recherches
a aidé a clarifier les questions en jeu et a produire des recommandations
pratiques et utiles, fondées sur des données fiables concernant la situation
réelle, et non sur des suppositions.

Pour élaborer son programme de recherche, la Commission a eu
recours aux plus éminents chercheurs et chercheuses du pays. Au total,
I'équipe de recherche réunissait plus de 300 professeurs et chercheurs
universitaires, représentant plus de 70 disciplines, — notamment les
sciences sociales, les sciences humaines, la médecine, la génétique, les
sciences de la vie, le droit, I'éthique, la philosophie et la théologie — et
provenant de 21 universités canadiennes et de 13 hopitaux, cliniques ou
autres établissements.

La Commission a tenu a ce que les travaux de recherche soient
réalisés selon des normes élevées et un protocole comprenant une revue
par les pairs, a l'interne et a I'externe, de la méthodologie et du contenu.
Les auteurs devaient réagir aux commentaires regus, et ce processus a
permis de produire des travaux de haute qualité. Tous les travaux
présentés dans les volumes de recherche ont da subir I'ensemble du
processus. Les chercheurs et chercheuses qui avaient recours a des sujets
humains étaient tenus de se conformer aux normes éthiques appropriées.

Les présents volumes de recherche traduisent 'étendue du mandat de
la Commission. Nous croyons que les données et les analyses qu'on y
trouve seront utiles a un grand nombre de personnes, au Canada et a
I'étranger.

Les autres commissaires et moi-méme désirons profiter de cette
occasion pour exprimer notre reconnaissance aux chercheurs et cher-
cheuses ainsi qu'aux évaluateurs indépendants qui ont consacré une
énorme quantité de temps et de réflexion aux travaux de la Commission.
Nous désirons également rendre hommage a I'ensemble du personnel de la
Commission pour leur dévouement, leur travail acharné et leur engagement
durant toute la durée de notre mandat. Enfin, nous désirons remercier les
plus de 40 000 Canadiens et Canadiennes qui ont participé de diverses
fagons aux travaux de la Commission. Leur contribution a été inestimable.

[atees . Koind

Patricia Baird, M.D., C.M., FRCPC, F.C.C.M.G.



Introduction

¢ .

Dans la pratique du diagnostic prénatal, le lien entre la technique et
les personnes est plus délicat et plus complexe que dans le cas des autres
techniques, en raison de la gravité des décisions que I'on peut étre amené
a prendre par le fait méme que I'on utilise la technique. Ce lien est le
théme de toutes les études des trois volumes que la Commission a
consacrés a 'examen de cette utilisation importante des techniques de
reproduction. Le présent volume décrit 'évolution du diagnostic prénatal
au Canada ainsi que les risques et effets a long terme qui nous sont
connus. Il présente ensuite les facteurs démographiques et le point de vue
des femmes qui en sont les principales utilisatrices.

Il est indispensable que le volume mette I'accent sur les techniques de
diagnostic, étant donné que toute la démarche elle-méme du diagnostic
prénatal repose sur l'existence de méthodes de diagnostic qui soient
capables de fournir en temps opportun sur I'état du feetus des rensei-
gnements précis qui serviront a prendre les décisions ultérieures. Ces
décisions — d’interrompre ou de poursuivre une grossesse lorsqu'une
anomalie congénitale ou un trouble génétique est détecté — sont
indéniablement de nature délicate et en fin de compte personnelle. C’est
la raison pour laquelle la deuxiéme partie du présent volume est composée
d’études consacrées aux personnes qui doivent prendre de telles décisions.

Il est indispensable de comprendre comment les principaux tests de
diagnostic ont été mis au point, éprouvés et mis en application et comment
ils sont utilisés par les femmes et les couples ayant un risque d’avoir un
enfant atteint, si 'on veut se faire une idée de la facon dont fonctionne le
systéme actuel de diagnostic prénatal — qui fait 'objet du volume 13 — et
de 1a fagon dont il est susceptible d'évoluer, comme on le verra dans le volume 14.
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Les études

L’exposé de lan MacKay et Clarke Fraser sur I'historique et I'évolution
du diagnostic prénatal au Canada est important, tout d’abord parce qu'il
décrit les techniques elles-mémes, mais également parce qu'il établit le
« modéle canadien » des progrés techniques accomplis dans ce domaine.
Le recours a des études conjointes, effectuées simultanément dans
plusieurs centres pour établir l'efficacité et I'innocuité de 'amniocentése et
du prélévement de villosités choriales (PVC), a fait du Canada un chef de
file mondial et sert d’exemple pour l'application pratique du concept de
médecine fondée sur 'observation a d’autres domaines de la médecine. 11
s’agit d'un texte a lire pour tous ceux qui sont curieux de connaitre l'origine
et I'évolution future du diagnostic prénatal et qui veulent comprendre
comment cette simple activité périphérique, pratiquée a l'origine par
quelques médecins pour répondre aux inquiétudes de certains couples,
s’est transformée pour offrir une gamme compléte de techniques de pointe
appliquées dans 22 centres de génétique répartis dans tout le Canada.
Comme le D' Fraser a été associé de prés aux progrés relatés dans ces
pages, sa connaissance intime du sujet ajoute a son analyse une
profondeur des plus précieuses.

Le D" Fraser et M.MacKay se penchent notamment sur la question des
risques associés au diagnostic prénatal. Ils parlent de la « courbe d’appren-
tissage » découlant des études de plus en plus vastes effectuées au fil des
ans sur les risques et les effets secondaires de certaines pratiques. Les
deux autres études présentées dans le méme volume apportent un complé-
ment d’information a cette introduction. Elles portent en effet sur les
risques associés a certaines techniques de diagnostic prénatal, ainsi que
sur les séquelles médicales et psychologiques que le diagnostic prénatal
peut avoir sur les enfants aprés la naissance.

Dans la premiére étude, le personnel de la Commission évalue les trois
types de risques que présente le diagnostic prénatal : les complications
découlant directement de 'application de la technique elle-méme et qui
peuvent étre préjudiciables pour la meére ou pour le feetus; le degré
d’incertitude découlant du fait que les résultats sont nécessairement
exprimés sous forme de probabilité plutot que de maniére absolue; et le
risque d’erreurs humaines au cours de 'analyse et de l'interprétation des
résultats en laboratoire.

Les résultats de cette étude sont rassurants pour deux raisons :
premiérement, dans le cas de I'amniocentése pratiquée entre le troisiéme
et le sixiéme mois, méthode de diagnostic prénatal invasive qui demeure la
plus courante, les femmes et les médecins sont assurés que cette technique
est pratiquée sans risque pour la mére, tandis que les risques
d’endommager ou de perdre le feetus sont minimes. Deuxiémement,
lorsque le risque est plus élevé, comme dans le cas du prélévement de
villosités choriales, qui comporte un risque plus grand de complications
pour la mére, occasionne une proportion plus élevée de fausses couches et
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entraine plus de complications que 'amniocentése, les médecins et les
chercheurs peuvent le remplacer par une autre technique, dans ce cas
I'amniocentése précoce que 'on envisage actuellement d'utiliser au cours
du premier trimestre, en remplacement du PVC.

Sil'on a accordé beaucoup d’attention aux risques a court terme liés
au diagnostic prénatal, les effets neurologiques a long terme des tests
diagnostics sur les enfants aprés leur naissance ont suscité beaucoup
moins d’attention. Peu d’études leur ont été consacrées et celles qui se
sont penchées sur les effets a long terme ont souvent manqué de rigueur
dans la méthode d’analyse. Julie Beck examine ce que I'on sait des effets
a long terme qu’entrainent les trois techniques de diagnostic prénatal les
plus courantes, a savoir 'amniocentése, le PVC et I'échographie. Des
chercheurs canadiens réalisent actuellement I'étude la plus rigoureuse des
effets a long terme de 'amniocentése. Aprés avoir examiné a I'age de six
mois et de quatre ans des enfants exposés 4 'amniocentése, les chercheurs
rapportent qu'ils n'ont trouvé aucun indice d'effet négatif, ni sur le plan des
facultés cognitives, ni sur le plan du comportement.

Mme Beck fait remarquer qu'aucune étude a long terme n'a été
consacrée a I'examen meédical et neurobehavioural des enfants soumis au
PVC, et que, jusqu'a présent, on n'a décelé aucun probléme neurologique
ou cognitif associé a la pratique de I'échographie dans le cas d’enfants
parvenus actuellement jusqu'a I'age de neuf ans. La encore, ses conclu-
sions sont rassurantes, en particulier au sujet de 'amniocentése et de
I'échographie. Cependant, elles soulignent la nécessité d’effectuer des
études rigoureuses, bien préparées et a grande échelle pour savoir quels
sont les effets a long terme, s'il en est, de I'exposition aux techniques de
diagnostic prénatal pratiquées actuellement, et de veiller a ce que ces
études soient prises en compte au moment de la présentation et de la
diffusion de toute nouvelle technique.

Les examens intensifs portant sur lefficacité et linnocuité des
techniques avant qu’elles soient proposées de maniére courante comme
meéthodes de diagnostic prénatal, auraient été impossibles sans la
collaboration de tous les spécialistes de ce domaine au Canada.
L'élaboration de lignes directrices claires et explicites afin de déterminer
quelles sont les personnes admissibles au diagnostic prénatal est également
le résultat de ce type de collaboration. Pourtant, Patrick McLeod et ses
collaborateurs révelent, dans leur analyse démographique et géographique
des utilisatrices des services de diagnostic prénatal au Canada, que les
habitantes des petites villes rurales et du Nord ont recours au service de
diagnostic prénatal moins souvent qu’on aurait pu le croire. Cela est da
bien entendu au fait que les centres de génétique sont généralement situés
dans les grands centres urbains, mais également au fait que l'accés au
diagnostic prénatal dépend essentiellement du médecin et que les
praticiens des régions rurales et du Nord ont tendance a orienter moins
souvent les femmes enceintes vers des centres de génétique que leurs
collégues des milieux urbains. Par ailleurs, il semble que le recours au
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service de diagnostic prénatal augmente proportionnellement au degré
d’éducation et au revenu des femmes. Ainsi, malgré les directives claires
précisant que toutes les femmes enceintes qui répondent aux critéres
devraient subir un diagnostic prénatal, ce service reste essentiellement un
phénoméne urbain. Voila qui souléve une question relativement a I'accés
équitable des services de diagnostic pour les femmes qui vivent ailleurs que
dans les grands centres urbains.

L'analyse quantitative réalisée par Karen Grant au sujet de 122
femmes de Winnipeg orientées vers les services de diagnostic prénatal en
raison de leur age, c’est-a-dire parce qu’elles avaient 35 ans ou plus au
moment de leur grossesse, confirme les observations de Patrick McLeod
selon lesquelles les utilisatrices des services de diagnostic prénatal sont
généralement des femmes plus aisées et ayant un degré d’éducation plus
élevé. Karen Grant va au-dela des statistiques produites par le D" McLeod
et examine les perceptions, les attitudes et les expériences des femmes,
surtout relativement au counseling préalable au service de diagnostic
prénatal. L'étude de Karen Grant confirme et illustre le caractére difficile
et souvent contradictoire du diagnostic prénatal pour les femmes qui le
subissent. La plupart des patientes considérent que le counseling
génétique est utile, mais certaines d'entre elles estiment qu’elles ne
devraient pas se contenter de la simple présentation d'informations
médicales. Parallélement, de nombreuses patientes se sentent subtilement
obligées de faire le test, étant donné qu’'on leur fait sentir que « c’est le
devoir d'une mére de le faire ».

Ces observations sont placées dans le contexte plus vaste du
diagnostic prénatal accompagné de connotations de risques et de craintes
de résultats positifs. On peut conclure des observations de Karen Grant
qu'il est nécessaire de dispenser plus d'informations et d’accorder un
meilleur appui aux utilisatrices a toutes les étapes des processus
d’aiguillage, de counseling et de diagnostic, malgreé le fait que la majorité
des répondantes a I'enquéte sont généralement des femmes plus éduquées
et plus aisées, disposant de plus de ressources et de compétences pour
s'informer par elles-mémes et devenir des consommatrices et des patientes
averties.

I1 est particulierement intéressant de confronter ces observations a
I'étude approfondie qu’a réalisée Sari Tudiver sur la fagon dont 37 femmes,
également du Manitoba, ont vécu I'expérience du diagnostic prénatal. Les
femmes interrogées proviennent de milieux divers mais, en général, on peut
dire qu’elles ne disposent pas des mémes compétences et ressources que
les femmes visées par 'enquéte de Karen Grant. L'échantillon retenu par
Sari Tudiver comprend des femmes pauvres, des femmes peu éduquées,
des immigrantes et des réfugiées, des handicapées, des malentendantes et
des méres adolescentes. Les opinions qu’elles formulent et les expériences
qu’elles ont vécues corroborent de nombreux aspects examinés dans I'étude
de Karen Grant, mais sont particuliérement teintées par les origines
culturelles et sociales des répondantes.
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L'étude nous montre de maniére trés parlante combien le processus
d'interprétation et de communication du diagnostic prénatal est complexe
et difficile et combien ces femmes se sentent mal servies par un systéme de
soins de santé fragmentaire qui sépare les soins prénatals des autres
aspects de leur vie. Ces femmes qui vivent leur grossesse comme un
événement complexe de leur vie sur les plans physique, culturel, social et
psychologique, se rendent compte que la grossesse est considérée
uniquement du point de vue médical et sous I'angle de la maladie dans la
plupart des prestations médicales qu’elles recoivent, y compris le test.
Elles évoquent également I'équilibre délicat de la relation entre le médecin
et la patiente, ainsi que la nécessité d'un échange respectueux d’informa-
tions destinées a faciliter un choix et un consentement informés. La lecture
des comptes rendus que ces femmes font de leur propre expérience sera
fort utile aux praticiens qui veulent savoir comment leurs patientes per-
coivent les soins prénatals, y compris le test de diagnostic.

Les expériences et les points de vue rapportés par les femmes
handicapées et malentendantes interrogées par Sari Tudiver sont
particuliérement intéressants a la lumiére de I'étude suivante du présent
volume, le document de Joanne Milner consacré au survol des critiques du
diagnostic prénatal et de leur incidence sur les attitudes envers les
personnes handicapées. Une des principales critiques adressées au
diagnostic prénatal est qu'il contribuera, par son existence méme et par
I'élargissement du réseau de service, a renforcer l'attitude négative de la
société vis-a-vis des handicaps, occasionnant ainsi une marginalisation
encore plus grande des personnes handicapées. Il convient de s’attaquer
de front a cet aspect du diagnostic prénatal et Joanne Milner fait sa part
en examinant l'effet que peut avoir le modeéle médical de la santé, de la
maladie et de l'invalidité sur la médicalisation de la naissance et de
Iinvalidité. Son analyse des attitudes et de Iinfluence médicales, du
counseling et du choix informé nous améne a nous demander si les femmes
qui envisagent de subir un diagnostic prénatal disposent d'un large éventail
de points de vue sur l'invalidité. Ses conclusions confirment la nécessité
d'offrir de meilleurs services de counseling et de soutien aux femmes
appartenant aux groupes qui ont fait I'objet des études de Karen Grant et
Sari Tudiver.

Ces trois derniéres études ont analysé les services de counseling
préalables au test de diagnostic prénatal. De leur coté, Louis Dallaire et
Gilles Lortie se sont intéressés a I'autre extrémité du processus, a savoir ce
quil advient des couples chez lesquels le diagnostic prénatal révéle une
maladie génétique grave ou une anomalie congénitale. L'étude a laquelle
ils se sont livrés sur deux groupes de patientes conclut que, malgré
certaines lacunes, le systéme actuel de counseling est efficace. Dans le
premier groupe, composé de patientes ayant fait I'objet d'une amniocentése,
étant donné qu’elles présentaient un risque de donner naissance a un
enfant atteint d'une anomalie ou d'un trouble génétique, l'observation
révele que le counseling faisant partie intégrante du processus a aidé le
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couple a vivre cette situation. Le second groupe était composé de patientes
qui avaient subi une interruption de grossesse aprés qu'une échographie
de routine eut révélé une anomalie grave, et qui n'avaient recu aucun
service de counseling. Dans 'ensemble, ces femmes ont eu une réaction
de choc, de dénégation et de culpabilité. Indépendamment des services de
counseling recus au préalable, les patientes des deux groupes ont nécessité
un appui soutenu a toutes les étapes du processus, depuis la décision de
poursuivre ou d'interrompre la grossesse, pendant l'interruption si tel a été
le choix retenu, et pendant quelque temps apres.

Conclusion

L'examen général du diagnostic prénatal effectué par les études
réunies dans le présent volume est rassurant, mais révéle d'autre part qu'’il
y a place pour certaines améliorations. Ce qui est rassurant, c’est que les
études confirment que I'introduction au Canada des techniques de diag-
nostic prénatal ont fait I'objet d'un soin particulier mettant 'accent sur la
sécurité et I'efficacité. Le degré de risque peu élevé associé a court et a long
terme, associé aux techniques de diagnostic prénatal facilitera la tache des
femmes et des couples qui doivent prendre la décision d’effectuer ou non
un test de diagnostic prénatal. En revanche, les études révélent qu’il
faudrait augmenter l'aide que recoivent ces femmes et ces couples, sous
forme de counseling et de soutien. Les recommandations que contiennent
ces €tudes constituent un résumé précieux des services que les futurs
parents sont en droit d’attendre du processus de counseling; la lecture
approfondie et attentive de ces recommandations devrait s’avérer fort utile
pour le personnel des 22 centres de génétique du Canada.
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Abrégé

Comme de nombreux autres domaines de la médecine de
diagnostic, le diagnostic prénatal (DPN) a remarquablement progressé en
trés peu de temps. A commencer par la découverte de la chromatine
sexuelle au début des années 1950, et avec les progrés récents des
techniques de manipulation génétique, il s'est transformé en une
discipline de pointe de la génétique médicale. Bien que leur évolution
soit généralement percue de maniére favorable, les techniques de DPN
soulévent également un certain nombre de questions éthiques, morales,
sociales et juridiques qui ne trouvent pas facilement réponse. Notre
rapport vise a fournir une perspective historique du DPN afin d'aider la
Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction a
évaluer la place des techniques de DPN dans la médecine moderne et
dans notre société.

Dans le présent rapport, nous dressons I'historique du DPN sur
trois plans. En premier lieu, nous y retracons I'évolution des services de
DPN, ainsi que les lignes directrices pertinentes, dans une perspective
canadienne; nous y décrivons plus particulierement la recherche
canadienne et le role de I'Etat dans la prestation des services génétiques.
En deuxiéme lieu, nous y examinons l'historique des réactions et des
débats suscités par les progrés accomplis dans le domaine du diagnostic
prénatal, notamment parmi la population, les professionnels et les

Cette étude a été réalisée pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en
septembre 1991.
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autorités publiques, ainsi que dans les milieux juridiques; nous y
examinons également I'évolution du débat sur I'incidence du diagnostic
prénatal et du dépistage génétique. Enfin, nous y présentons le
développement et le degré de perfectionnement de chacune des
techniques de facon détaillée. Tous ces éléments réunis permettent de
comprendre comment les techniques de diagnostic prénatal ont évolué.

Introduction

Diagnostic prénatal

Le développement feetal nous était largement inconnu avant I'appli-
cation des techniques diagnostiques modernes au champ de I'obstétrique.
En général, on ne pouvait vérifier I'état de santé de I'enfant ni déterminer
son sexe avant sa naissance. Les futurs parents connaissaient la
possibilité que la mére ait des complications ou que I'enfant naisse avec un
handicap, mais ni eux, ni leur médecin n’étaient vraiment en mesure de
prévoir ces événements. Par contre, les techniques modernes de diagnostic
permettent maintenant aux médecins d’examiner I'utérus afin de surveiller
la grossesse, de détecter des troubles et de prévoir d’éventuelles
complications.

La capacité de déceler des troubles foetaux est généralement consi-
dérée comme un important progrés médical. Au moyen de 'amniocentése,
du prélévement de villosités choriales et de I'échographie, il est maintenant
possible d’évaluer de nombreux aspects de l'état génétique et du
développement du feetus. A ce jour, on a identifié plus de 4 000 anomalies
génétiques’ et un nombre important de malformations congénitales. 11 est
possible de diagnostiquer avant la naissance plus de 300 de ces troubles,
et cette liste s'allonge de plus en plus vite.

Avant l'existence du DPN, les parents susceptibles d’avoir un enfant
atteint d’'une anomalie devaient éviter la grossesse, espérer que tout irait
bien ou (lorsque la femme était déja enceinte) recourir a l'avortement de
crainte que le bébé ne soit atteint. Dans une trés large mesure, le DPN
permet de remplacer une simple probabilité par une réponse définitive.

L'atténuation de I'angoisse et de la souffrance associées a la naissance
d'un enfant présentant une anomalie génétique ou un autre trouble
constitue un objectif affirmé du DPN et du counseling qui I'accompagne.
Lorsque les examens diagnostiques indiquent que tout va bien, la grossesse
peut se poursuivre, et les parents n'ont plus a craindre que le feetus
présente un trouble. Ce dépistage encourage beaucoup de couples a risque
qui, autrement, auraient renoncé a avoir un enfant.

Lorsqu’on constate que le feetus est atteint, la mére ou le couple ont
trois possibilités : 1a poursuite de la grossesse, I'intervention thérapeutique
ou l'interruption de grossesse. Un certain nombre de considérations aident
le couple a prendre une décision éclairée et adaptée a leur situation. Le
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counseling génétique, qui est recommandé pour accompagner le DPN, a
pour principale fonction de présenter, d'expliquer et d’analyser les risques,
les avantages et les conséquences de ces options.

Poursuite de la grossesse

Les couples peuvent choisir de poursuivre la grossesse et envisager le
diagnostic comme un préavis de la naissance d'un enfant atteint d'un
handicap. Dans ce cas, le DPN peut aider la famille 4 préparer la venue de
I'enfant et permettre que 'accouchement se fasse dans un centre spécialisé
dans les naissances a risque, afin de réduire les possibilités d’accident a la
naissance et d’amorcer sans tarder la prise en charge médicale. Par
exemple, lorsqu'un diagnostic révéle qu'un feetus est atteint de spina-bifida,
on peut prendre des dispositions en vue de réduire les risques de 1ésions
chez la meére et I'enfant au moment de 'accouchement.

Interruption de la grossesse

Différentes raisons peuvent conduire a la décision de mettre un terme
a la grossesse, notamment la gravité du trouble, I'attitude du couple a
I'égard de I'avortement, sa situation familiale, ainsi que sa capacité affective
et matérielle de vivre avec un enfant atteint d'un handicap.

Intervention thérapeutique

Lorsqu’il est possible de corriger une anomalie ou d’en atténuer les
effets, les couples peuvent choisir I'intervention thérapeutique plutét que
la poursuite naturelle de la grossesse ou son interruption. Le traitement
in utero d’'anomalies génétiques est certes trés prometteur, mais il reste que
trés peu de troubles s’y prétent a 'heure actuelle. Il est d’ailleurs probable
que beaucoup d'affections ne pourront jamais étre traitées de cette facon.
Ainsi, a cause du caractére méme des maladies héréditaires, le diagnostic
ne peut probablement conduire qu'au choix entre la poursuite et
I'interruption de la grossesse.

Le DPN a connu un développement rapide et remarquable. Bien que
les progrés de cette technologie soient généralement considérés comme
bénéfiques, ils soulévent différentes questions d’ordre éthique, moral, social
et juridique. Le champ d’application du diagnostic génétique en général,
et du DPN en particulier, s'étendra 4 mesure que progressera notre
connaissance des génes et des maladies. Comme ce phénoméne s'accom-
pagnera inévitablement d'une multiplication des questions éthiques a
résoudre, la Commission royale sur les nouvelles techniques de repro-
duction a recu pour mission de se pencher sur les diverses incidences du
diagnostic prénatal et de formuler des recommandations sur le recours
opportun a de telles techniques. Pour se faire une idée de 'avenir du DPN,
ilimporte d’en comprendre I'historique et I'évolution, de connaitre les lignes
directrices adoptées au Canada au sujet des services de DPN et d’étre au
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courant des débats qui, parmi la population et les professionnels, ont
accompagné l'évolution rapide de ces techniques. Le présent rapport
brosse donc un tableau historique de la question afin d’aider la
Commission a évaluer le role du DPN dans la médecine moderne.

Repéres historiques

Un apercu des événements importants survenus dans ce domaine
permettra de situer dans son contexte la description des progrés techniques
qui constituent le fondement du DPN.

Années 1880 o

Années 1930

Années 1950

Années 1960

Utilisation de I'amniocentése (ponction de la cavité
amniotique au moyen d'une aiguille) pour retirer un
exceés de liquide amniotique a la fin de la grossesse.

Utilisation de l'amniocentése pour injecter une
substance de contraste dans la cavité amniotique
en vue d'examiner le foetus par radiographie et de
déterminer la position du placenta, ou pour injecter
du sérum physiologique lorsqu'une interruption de
grossesse au troisiéme trimestre est indiquée.

Utilisation de l'amniocentése pour examiner le
liquide amniotique afin de détecter des signes de
souffrance feetale a la fin de la grossesse.

Découverte de la chromatine sexuelle, grace a
laquelle on peut établir le sexe fcetal par €tude
microscopique de cellules colorées.

Utilisation de l'amniocentése pour prélever du
liquide contenant des cellules foetales, afin de
déterminer le sexe du feetus lorsque la meére est
porteuse d'une maladie liée au chromosome X
(c’est-a-dire lorsque les feetus de sexe masculin
courent des risques élevés).

A partir de fibroblastes mis en culture, découverte
du chromosome surnuméraire chez les personnes
atteintes du syndrome de Down.

Mise au point de techniques de culture de cellules
foetales contenues dans le liquide ammniotique; ce
progrés a rendu possible le diagnostic prénatal
d’anomalies chromosomiques.
Mise au point de techniques permettant de détecter
certains déficits enzymatiques.
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Années 1980
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Tentative de prélévement de villosités choriales
(PVC) sur des membranes feetales au moyen dun
endoscope et d'un instrument pour biopsie.

Découverte de I'élévation de la concentration de
I'alpha-feetoprotéine dans le liquide amniotique
(AFPLA) lorsque le feetus est atteint d'une malfor-
mation du tube neural ou de certains autres
troubles.

Découverte de I'élévation de la concentration de
I'alpha-feetoprotéine sérique maternelle (AFPSM)
dans le cas de malformations du tube neural chez
le feetus; cette découverte a conduit a la mise en
ceuvre de programmes de dépistage.

Application de I'échographie a la localisation du
placenta et du feetus avant 'amniocentése.

Utilisation de I'échographie en temps réel pour
suivre la progression de l'aiguille dans l'utérus et
localiser une poche de liquide amniotique en vue
du prélévement d'un échantillon au cours de
I'amniocentése.

Application de I'échographie au diagnostic de mal-
formations feetales graves telles que I'anencéphalie
et le spina-bifida.

Utilisation de la feetoscopie pour prélever du sang
feetal en vue de diagnostiquer des hémoglobi-
nopathies comme la drépanocytose, la thalassémie
et d'autres troubles sanguins (p. ex. 'hémophilie).

Application des techniques de manipulation géneé-
tique a la démonstration d'une transformation de la
structure des génes, ce qui ouvrait la voie au
diagnostic de certaines maladies monogéniques a
partir de cellules contenues dans le liquide
amniotique.

Application des techniques de prélévement de villo-
sités choriales au diagnostic de la plupart des
anomalies détectables par amniocentése, mais a un
stade plus précoce de la grossesse.

Découverte que la concentration d’alpha-
feetoprotéine sérique maternelle (AFPSM) est faible
lorsque le feetus est trisomique.
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e Mise au point de la technique dite de réaction en
chaine a la polymérase (PCR), qui permettait de
poser des diagnostics a partir de trés petites
quantités d’ADN et d'accroitre considérablement le
nombre de troubles susceptibles d’étre détectés lors
d'un diagnostic prénatal, ainsi que de diminuer
sensiblement la durée des tests.

Années 1990 o Utilisation, a titre expérimental, du diagnostic
préimplantatoire.

Evolution des techniques de diagnostic prénatal

Le diagnostic prénatal d'une anomalie génétique comporte deux
étapes. La premiére consiste a recueillir des renseignements ou des
éléments permettant de poser ce diagnostic. Il faut parfois utiliser une
technique invasive, par exemple un prélévement du liquide amniotique
dans le cas de 'amniocentése ou une biopsie de la plaque choriale pour le
prélévement de villosités choriales. L'échographie est également une
technique appliquée a cette premiére étape; elle peut fournir de précieux
renseignements sur l'état du feetus et le déroulement général de la
grossesse. La deuxiéme étape, qui conduit au diagnostic, comprend
l'analyse en laboratoire et linterprétation des résultats. Dans une
perspective historique, on notera que les techniques associées a chacune
des deux étapes ont évolué difféeremment, malgré leurs rapports évidents.

Méthodes de prélevement

Les méthodes de prélévement (p. ex. amniocentése, prélévement de
villosités choriales et foetoscopie) se sont perfectionnées graduellement, par
suite de modifications progressives de techniques antérieures dont bon
nombre existaient avant méme que le diagnostic prénatal soit €levé au rang
de spécialité; elles ont été empruntées a d’autres disciplines et adaptées au
diagnostic prénatal. Leur perfectionnement progressif a amélioré leur
efficacité et leur sécurité.

Techniques d’analyse

Contrairement aux techniques de chirurgie et d'imagerie, les
techniques d’analyse se sont perfectionnées par a-coups. Leur efficacité
actuelle et leur application généralisée constituent 'aboutissement de cinq
grandes étapes, qui ont chacune amélioré considérablement nos connais-
sances en matiére de DPN au cours des 30 derniéres années : 1) la capacité
de prélever et de mettre en culture des cellules provenant du liquide
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amniotique; 2) la capacité d’obtenir des préparations chromosomiques de
grande qualité a partir de ces cellules (cytogénétique); 3) la capacité de
doser les enzymes pertinents dans ces cellules afin de déterminer
I'existence d’erreurs congénitales du métabolisme; 4) la découverte du
rapport entre l'alpha-feetoprotéine et les anomalies du feetus; et 5) la
capacité d’exploiter TADN contenu dans un nombre restreint de cellules
pour identifier des anomalies monogéniques.

Le DPN remonte au début des années 1950 et a la découverte de la
chromatine sexuelle par un groupe d’anatomistes canadiens dirigé par
Murray Barr. Ces chercheurs étudiaient les effets de la fatigue prolongée
chez le personnel navigant en étudiant les cellules du cerveau de chats
fatigués®. Les cellules de certains de ces chats comportaient un assez gros
amas chromatinien, qu'on ne retrouvait pas dans celles d’autres chats. Les
différences observées n’étaient toutefois pas reliées au degré de fatigue et,
finalement, il est apparu que cet amas était présent dans les cellules du
cerveau des femelles, mais pas des males. A partir de cellules prélevées par
biopsie de I'épiderme et de la muqueuse buccale, il a été possible d’étudier
la chromatine et d’établir le sexe chromosomique des sujets chez qui on
avait observé des anomalies du développement sexuel®>. En outre, on s’est
rendu compte que, s’il était possible de distinguer les cellules au bagage
chromosomique male des cellules au bagage chromosomique femelle, il
€tait possible également de déterminer le sexe d'un feetus humain par
I'étude des cellules feetales contenues dans le liquide amniotique. Le fait
de connaitre le sexe du feetus serait utile dans les cas ou l'on saurait
qu'une femme enceinte était porteuse dun géne délétére sur le
chromosome X, ce qui expose les feetus males, mais non les femelles, a des
maladies graves comme le syndrome de Lesch-Nyhan (déficience intellec-
tuelle profonde et automutilation). Vers le milieu des années 1950, il a été
établi qu’il était effectivement possible de déterminer le sexe d'un foetus
humain en examinant des cellules contenues dans le liquide amniotique,
c'est-a-dire en y notant la présence ou I'absence de chromatine sexuelle;
cette méthode a été appliquée dans plusieurs centres d’Europe en vue
d’analyser un certain nombre de troubles liés au chromosome X*.

La deuxiéme étape marquante a été la mise au point de méthodes de
culture des cellules humaines (fibroblastes) et 'obtention de préparations
permettant de déterminer le nombre précis de chromosomes (caryotype).
Ces résultats ont été obtenus en bonne partie par des groupes de cher-
cheurs qui s’étaient penchés sur le traitement du mal des rayons apreés les
premiéres explosions atomiques, dans les années 1940. En 1958, un jeune
pédiatre francais, Jérome Lejeune, constata que le caryotype des enfants
atteints du syndrome de Down comptait un chromosome surnuméraire:
c’est ainsi qu'a été découverte une nouvelle catégoric de maladies
héréditaires, celle des aberrations chromosomiques®. Peu de temps apreés,
on a découvert qu'on pouvait mettre en culture des cellules foetales
contenues dans le liquide amniotique et examiner leurs chromosomes®.
Cette percée a ouvert la voie, vers la fin des années 1960, a la détection
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prénatale des aberrations chromosomiques, et particulierement du
syndrome de Down’.

Par la suite, il a été établi que certains déficits enzymatiques et
certains troubles métaboliques pouvaient étre décelés au moyen de dosages
biochimiques pratiqués sur des cultures de cellules prélevées dans le
liquide amniotique®. En quelques années, on a pu détecter ainsi un certain
nombre d’erreurs congénitales du métabolisme qui se traduisaient par une
déficience intellectuelle et des aberrations physiques (p. ex. la galactosémie
et les mucopolysaccharidoses, des déficits enzymatiques héréditaires qui
conduisent a des formes graves de déficience intellectuelle)®. C'est aussiau
début des années 1970 qu’'on a découvert le rapport entre la concentration
élevée d’alpha-feetoprotéine dans le liquide amniotique et la présence de
malformations du tube neural (voir la section intitulée « Dépistage par
dosage de l'alpha-feetoprotéine »). Un peu plus tard, on a constaté un
rapport semblable, quoique moins direct, entre 'AFPSM et I'existence de ces
troubles; récemment, le méme rapport a été établi avec les aberrations
chromosomiques.

La mise au point des manipulations génétiques, deés le milieu des
années 1970, a constitué une nouvelle étape. Au moyen de ces techniques,
il devenait possible de déterminer la séquence des paires de base qui
constituent un géne particulier et de diagnostiquer un certain nombre de
maladies héréditaires en établissant la présence d'une altération spécifique
d'une paire de base ou d'une petite délétion sur TADN. Des maladies qui,
jusque-1a, ne pouvaient étre diagnostiquées que par I'étude du sang feetal
pouvaient désormais étre détectées par analyse de 'ADN des amniocytes
(cellules du feetus extraites du liquide amniotique). L'hybridation de 'ADN
a été appliquée en premier au diagnostic prénatal de 'anémie héréditaire,
l'alpha-thalassémie'®. En outre, le diagnostic de la drépanocytose (anémie
falciforme), de la béta-thalassémie et de I'hémophilie s’est trouvé consi-
dérablement simplifié'’, et les maladies qui ne trouvaient pas d’expression
biochimique dans les amniocytes (p. ex. la myopathie de Duchenne, la
phénylcétonurie [PCU] et la fibrose kystique) ont également pu étre
diagnostiquées. L'apparition des techniques d’amplification génique (PCR),
vers la fin des années 1980, a permis des diagnostics sur un nombre trés
restreint de cellules, a rendu inutile I'étape de la culture d’amniocytes et a
considérablement raccourci la durée des tests.

Etant donné leur potentiel diagnostique et thérapeutique, les tech-
niques de manipulation génétique font l'objet d'études intensives.
Beaucoup de spécialistes considérent que tous les espoirs sont permis,
encore que leurs applications soient fortement controverseées.

Amniocentése

L’amniocentése est une technique invasive d'usage trés courant dans
le diagnostic prénatal de maladies héréditaires et d'autres malformations
congénitales. Avant qu'elle ne soit appliquée au DPN, on I'utilisait dans
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différentes situations. 11y a plus de 100 ans, elle servait déja au traitement
du polyhydramnios, par prélévement d'un excés de liquide amniotique
autour du feetus™. Plus tard, au cours des années 1930, on injectait par
amniocentése une substance de contraste dans la cavité amniotique afin
de voir par radiographie comment se développait le foetus et de situer le
placenta'®. A cette €poque, on recourait également a 'amniocentése ‘pour
injecter du sérum physiologique dans la cavité amniotique en vue de
provoquer une interruption de grossesse au troisiéme trimestre!*. Il a fallu
attendre les années 1950 pour que 'amniocentése serve au prélévement de
liquide amniotique aux fins de DPN. Depuis ce temps, l'usage de cette
technique s’est considérablement développé, a un point tel que celle-ci est
devenue la technique de DPN la plus employée.

La technique

La méthodologie de base de 'amniocentése appliquée au DPN a peu
changé depuis les années 1950 et 1960; il s'agit essentiellement du
prélévement d'une petite quantité de liquide contenu dans la cavité
amniotique. Cette ponction est généralement pratiquée en clinique externe
et, jusqu'a tout récemment, se faisait presque exclusivement entre la 14¢
et la 17° semaine de grossesse (au cours du deuxiéme trimestre). A cette
étape de la grossesse, il y a suffisamment de liquide amniotique pour qu'il
soit possible d’en prélever un petit échantillon sans danger en insérant une
aiguille 4 travers la paroi abdominale, I'utérus et la cavité amniotique'®,
C’est aussi la période pendant laquelle le liquide amniotique contient le
plus grand nombre de cellules feetales viables pouvant étre mises en
culture'®. Dans certains centres, on étudie la possibilité de pratiquer
'amniocentése plus t6t au cours de la grossesse, soit entre la 10° et la 12¢
semaine, encore que les circonstances justifiant cette intervention soient
relativement limitées. Certains rapports semblent indiquer que c'est
probablement une solution de rechange raisonnable et sans danger a
I'amniocentése pratiquée au deuxiéme trimestre!”.

Les premiéres mentions relatives a I'utilisation du liquide amniotique
aux fins du diagnostic prénatal remontent au début des années 1950 : des
échantillons de liquide amniotique étaient alors prélevés par amniocentése
au cours du troisiéme trimestre de la grossesse pour déterminer la concen-
tration de bilirubine, un indicateur biochimique de la maladie du groupe
érythrocitaire Rh nul, causée par une incompatibilité Rh du feetus et de la
mere'®. Aprés la découverte de la chromatine sexuelle, 'amniocentése a
permis de déterminer le sexe du feetus entre le troisiéme et le sixiéme mois,
dans les cas ou des feetus males risquaient fortement d’étre atteints d'une
maladie héréditaire li€ée au chromosome X'°, Il n’était pas nécessaire que
les cellules soient vivantes. Par la suite, une fois que les techniques de
culture cellulaire et de détermination du caryotype ont été mises au point,
on a commencé a prélever des cellules feetales vivantes dans le liquide
amniotique, par amniocentése, en vue de les mettre en culture ou de
pratiquer une analyse des chromosomes®. L'amniocentése a rapidement
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fait ses preuves en DPN et, a la fin des années 1960, elle se pratiquait dans
de nombreux centres du monde entier.

Durant les premiéres années d’existence de la technique, les amnio-
centéses étaient pratiquées a I'aveuglette. On insérait I'aiguille & ponction-
biopsie au toucher; elle traversait les différentes parois sans qu'on puisse
visualiser son cheminement. Ces prélévements étaient réalisés sur des
femmes qui étaient sur le point d’avoir un avortement pour des raisons
sociales et qui se portaient volontaires pour participer a des examens a
caractére exploratoire’’. Lorsque I'échographie a fait son apparition, on
s’en est servi pour situer le placenta et le feetus. Habituellement, toutefois,
les échogrammes étaient pris quelques jours ou quelques heures avant
l'amniocentése, qui se faisait toujours a l'aveuglette®*. Avec l'arrivée de
I'imagerie en temps réel (qui permet de suivre les mouvements), et avec les
progrés de la définition d'images, on a pu suivre par échographie le
cheminement de l'aiguille dans l'utérus. Les images a haute résolution
permettaient désormais a l'opérateur de choisir une poche optimale de
liquide amniotique dans laquelle il prélevait son échantillon**. On
reconnait généralement que I'échographie en temps réel rend 'amniocen-
tése plus efficace et plus sare, par réduction des risques et des
complications associés a cette technique invasive.

Lorsqu'il procéde a une échographie pour suivre le cheminement de
l'aiguille au cours de I'amniocentése, I'obstétricien en profite souvent pour
procéder 4 un examen échographique détaillé du feetus. L'age gestationnel
est confirmé, la position du feetus et du placenta est notée, et les princi-
pales malformations peuvent étre constatées. C’est pourquoi I'échographie
fait partie intégrante de la méthodologie de I'amniocentése.

Indications

Les indications de I'amniocentése ont changé au cours des 25 der-
niéres années; elles ont été adaptées au nombre croissant et aux types
différents de maladies et de troubles qui peuvent étre détectés par
amniocentése, et par analyse cytogénétique, biochimique ou de 'ADN. La
multiplication du nombre de maladies détectables au cours des 20 der-
niéres années a conféré une valeur diagnostique accrue a 'amniocentése.

Comme nous I'avons mentionné précédemment, celle-ci a servi d’abord
a déceler une incompatibilité des groupes Rh entre la mére et le feetus, puis
a déterminer le sexe du feetus, par la détection de la chromatine sexuelle,
dans les cas ou un feetus male risque d’étre atteint de troubles liés au
chromosome X. Grace a la mise au point des techniques de détermination
du caryotype, on a pu ensuite diagnostiquer le syndrome de Down, ainsi
que d’autres aberrations chromosomiques. On connaissait depuis long-
temps déja l'accroissement de la fréquence du syndrome de Down en
fonction de I'age de la mére, et on savait aussi qu'aprés la naissance d'un
enfant atteint, il existait un risque réel, quoique assez mince (environ 1 %),
qu'un autre enfant soit atteint du syndrome (peu importe I'age de la mere);
on a donc établi que 'amniocentése était indiquée dans ces deux cas.
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Depuis la fin des années 1960, elle se pratique €galement lorsqu'il existe
un risque que le foetus soit atteint d'un certain nombre de maladies a
caractére biochimique ou de troubles métaboliques pouvant étre détectés
par dosage enzymatique des amniocytes. Récemment, la capacité de
diagnostiquer des anomalies génétiques par analyse de 'ADN des amnio-
cytes a considérablement allongé la liste des troubles que I'on peut déceler
grace a cette technique.

Lorsqu'on a découvert que la concentration d’AFP dans le liquide
amniotique était li€e a l'existence de malformations du tube neural, la
présence de ce trouble chez un proche parent est devenue une indication
de diagnostic prénatal. Plus tard, lorsqu'il a été établi que la concentration
d’AFP était également élevée dans le sérum de la meére quand le feetus
présentait une malformation du tube neural, la détection d’'une concen-
tration €levée d'AFPSM a été ajoutée a la liste des indications. Tout
récemment, il a été établi qu'une faible concentration ’AFPSM, combinée
a une forte concentration de certaines hormones, est associée i la présence
d'une aberration chromosomique chez le feetus; il est probable que cette
situation figurera bient6t sur la liste des indications.

Par suite de la création de services génétiques coordonnés, les centres
ont commencé a mettre en place des normes pour baliser le recours au
DPN. Puisque l'amniocentése coute cher et présente certains risques
meéthodologiques, on a décidé qu’elle devrait étre réservée aux femmes qui
présentent un risque élevé de porter un feetus atteint d'un trouble pouvant
étre diagnostiqué.

Voici la liste des critéres qui constituent a ce jour des indications
d’amniocentése :

o age de la mére (35 ans ou plus);
o enfant ainé atteint d'une aberration chromosomique;
o un des parents porteur d'une anomalie chromosomique;

o enfant ainé ou autre parent au premier degré atteint d'une
malformation du tube neural;

. exposition du pére ou de la mére a des rayonnements (une
analyse génétique est a conseiller);

J résultats d’échographie anormaux;
o niveaux anormaux d’AFPSM;

e meére porteuse (reconnue ou présumeée) d'un trouble récessif lié
au chromosome X;

o deux parents porteurs du géne d'une erreur innée du métabo-
lisme ou de tout autre trouble grave pouvant étre détecté par
analyse de 'ADN?**,

L'age maternel avancé est de loin la principale raison de pratiquer une
amniocentése; la deuxiéme est le risque d’avoir un enfant atteint d’une
malformation du tube neural. Les troubles monogéniques ne représentent
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qu'une infime partie des cas. Dans la plupart des centres, on constate
qu'environ 2 % des feetus faisant I'objet d'un diagnostic sont atteints d'un
trouble ou d’'un autre.

On considére que les critéres énumérés ci-dessus sont des indications
claires d’amniocentése; d’autres indicateurs qui ont pu étre considérés
comme des facteurs de risque d’aberrations chromosomiques ne font pas
l'unanimité®®, soit parce que le risque observé est jugé trop faible pour
justifier une amniocentése, soit parce que les données sont équivoques.
Parmi les indications équivoques, on compte I'age de la mére lorsque celle-
ci approche de 35 ans (et que le risque associé€ a son age peut étre quelque
peu supérieur a ce qu'il est pour 'ensemble de la population), I'age avanceé
du pére, la fécondation retardée, I'ovulation déclenchée, I'insémination par
donneur ou le retard de croissance intra-utérine. D’autres facteurs sont
indicatifs d'un risque de troubles de développement directs de I'embryon.
Ce sont par exemple certains déréglements métaboliques de la meére
(diabéte, phénylcétonurie), et I'exposition a des substances chimiques ou
a des médicaments potentiellement tératogénes. Mais ce sont la des
indications d’échographie poussée plutdot que d’amniocentése. On ne
considére généralement pas que l'angoisse de la meére constitue une
indication d’amniocentése, quoique ce soit parfois le cas. La détermination
du sexe par diagnostic prénatal pour des raisons autres que meédicales est
explicitement exclue de la liste des indications.

Innocuité '

Les raisons de pratiquer une amniocentése génétique sont toujours
mesurées par rapport aux risques associés a la technique pour la meére et
pour le feetus®. Les risques pour la meére sont maintenant trés réduits et,
au plus, peuvent étre considérés comme des complications mineures. Les
hémorragies vaginales transitoires et les pertes de liquide amniotique sont
parmi les plus courantes. On signale aussi des crampes abdominales et
des nausées, mais ces troubles sont rarement graves.

Pour le feetus, les risques, notamment les piquires d’aiguille, les 1ésions
du cordon ombilical, le décollement placentaire, l'infection de I'amnion et
du placenta, les contractions prématureées et, le plus grave, I'avortement
spontané. Bien que la technique soit jugée relativement stre, le risque
d’avortement spontané par suite du traitement est bien réel et constitue
l'un des renseignements les plus importants que les conseillers et
conseilléres communiquent aux couples envisageant 'amniocentése pour
la meére.

Linnocuité de I'amniocentése, en particulier le taux d’'avortements
spontanés, ont fait 'objet de nombreuses études dont les plus connues sont
celles du Conseil de recherches médicales du Canada, une étude conjointe
britannique et une étude conjointe des American National Institutes of
Health?”. Différentes études ont fait mention de taux d’avortements
spontanés qui varient entre 0,25 et 5 %. Dans plusieurs rapports, on a
constaté une courbe d'apprentissage dénotant une amélioration des
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résultats liée 4 I'expérience. A T'heure actuelle, les spécialistes jugent
qu'entre des mains expérimentées, le risque % supplémentaire d’avor-
tement spontané par suite de l'amniocentése est d’environ 0,5 % en
moyenne et que les risques pour la mére sont minimes. Cela fait partie des
€léments qu'un couple qui envisage I'amniocentése doit mesurer en regard
de son désir de connaitre 'équilibre génétique du foetus. La naissance d'un
enfant handicapé peut étre considérée par les parents et par d'autres
comme un événement beaucoup plus grave qu'un avortement spontané.

Prélévement de villosités choriales

Le prélévement de villosités choriales (PVC) est le prélévement d’'un
fragment des membranes qui enveloppent le feetus. La biopsie de ce tissu
d'origine feetale peut étre pratiquée entre la 8° et la 12¢ semaine de
gestation. Cette intervention permet de détecter les mémes troubles que
I'amniocentése, exception faite des malformations du tube neural, mais on
peut la pratiquer plus tot. Cette technique représente une intéressante
solution de remplacement de 'amniocentése; elle est maintenant répandue
dans le monde entier.

Bien que I'amniocentése se révéle efficace entre le troisiéme et le
sixiéme mois de grossesse, elle n’est pas considérée comme une méthode
optimale. Par comparaison, le PVC offre de nombreux avantages®®. Les
villosités choriales contiennent des cellules qui se divisent activement; on
peut donc s’en servir immédiatement, et sans avoir a faire de culture, pour
faire des tests cytogénétiques. Les diagnostics sont donc posés beaucoup
plus tot, ce qui épargne des semaines d’'angoisse aux patientes. En outre,
comme le diagnostic se fait 4 un stade plus précoce de la grossesse, le
couple n’a pas a révéler celle-ci a quiconque, sauf au médecin. Lorsque le
feetus souffre d'un trouble et que l'interruption de grossesse est choisie,
l'intervention est beaucoup plus sare et beaucoup moins stressante
lorsqu’elle est pratiquée dans les trois premiers mois de la grossesse.
Cependant, la mosaique (présence de deux lignées cellulaires en culture)
se produit plus fréquemment, ce qui complique linterprétation des
résultats et nécessite une confirmation par amniocentése.

La technique

Le PVC est habituellement pratiqué entre la 8¢ et la 12° semaine de
grossesse. Durant cette période, les villosités choriales qui se forment a
partir de la cavité amniotique commencent a envahir la paroi de l'utérus.
Cette zone de prolifération est destinée a constituer le placenta, 4 une étape
ultérieure de la gestation. La biopsie, par pince ou par aspiration, consiste
ay prélever des fragments tissulaires pour obtenir des cellules viables en
vue d’'une analyse cytogénétique ou de 'ADN.

On s'imagine que cette technique est nouvelle et acceptée depuis peu,
mais en réalité, son €laboration a des fins de diagnostic prénatal remonte
sensiblement a la méme époque que celle de 'amniocentése (a la fin des
années 1960). Le PVC a d’abord été pratiqué en Scandinavie; on utilisait
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un endoscope qu’on glissait dans le col de I'utérus pour obtenir une visuali-
sation directe du déroulement de la biopsie®*’. Les premiers essais n’ont pas
été une réussite, et le recours a des instruments d'assez gros calibre
suscitait des difficultés techniques®. On a tenté de modifier les instru-
ments et les méthodes de différentes facons, mais sans grand succeés®’;
cette technique a donc perdu de son intérét tandis que I'amniocentése
devenait de plus en plus usitée dans le monde entier et qu'elle était
considérée comme une technique trés fiable et trés peu dangereuse®.

On s'est intéressé de nouveau au prélévement de villosités choriales
lorsqu'un groupe de chercheurs chinois, dont l'objectif était de pratiquer
des diagnostics prénatals afin de déterminer le sexe des feetus pour des
raisons sociales, a annoncé qu’il avait effectué avec succés des prélé-
vements a I'aveuglette (c’est-a-dire sans moyens optiques)*®. A I'aide d'une
canule et d’'une seringue, cette équipe est parvenue a aspirer des fragments
de tissu placentaire pour procéder a une analyse cytogénétique sur des
cellules qui n'étaient pas en culture. Les chercheurs ont signalé un
minimum de complications et ont déterminé avec succes le sexe des foetus
portés par 94 des 100 premiéres patientes qui avaient subi cette
intervention. '

Avec l'apparition de I'échographie a haute résolution en temps réel, il
devenait possible de suivre et d’orienter le mouvement d'une pince 4 biopsie
ou d'un cathéter a succion dans le col de I'utérus et ensuite dans l'utérus.
Le recours a I'échographie pour localiser les villosités choriales et en
prélever un fragment a été mentionné pour la premiére fois en 1980°*. Plus
tard, le méme groupe a effectué sans aucune difficulté des prélévements de
villosités choriales entre la 6° et la 12° semaine de gestation®.

Des chercheurs de l'université de Milan ont fait état de résultats
semblables en comparant quatre techniques de préléevement. Le controle
échographique a permis de faire passer le taux de réussite a 96 % (par
rapport a 65 % lorsque le contrdle se faisait par endoscope ou lorsqu’on
procédait 4 une aspiration a I'aveuglette)®®. La mise au point d'un procedé
direct et rapide d’établissement du caryotype a constitué un autre pas en
avant; la méme année, la maladie de Tay-Sachs a été diagnostiquée par
dosage biochimique de cellules de villosités choriales qui n'avaient pas été
mises en culture®”.

Les risques de contamination virale et bactérienne associés a la
méthode transcervicale ont conduit a I'élaboration d'une technique de
prélévement qui faisait passer l'aiguille par la paroi abdominale®. Bien
qu'on n'en ait pas encore analysé tous les avantages, cette technique
pourrait devenir la méthode préférée et remplacer la méthode par voie
transcervicale®. Les prélévements par voie abdominale prennent moins de
temps et peuvent étre faits au-dela de la 12° semaine de gestation; en outre,
I'apprentissage de cette technique serait plus aisé. ,

En vue de poser un diagnostic avant méme la période de la 10°ala 12°
semaine, certains centres pratiquent des PVC entre 56 et 66 jours; cepen-
dant, des complications constatées récemment (un accroissement possible
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du nombre d’anomalies craniofaciales et de malformations des membres)
ont conduit les chercheurs a réévaluer l'innocuité du diagnostic pratiqué
a ce stade de la grossesse®’.

Indications

La premiére indication d’emploi du PVC était plus ou moins liée au
désir de déterminer le sexe du feetus. Dans le cas de I'équipe chinoise, la
technique a en effet été évaluée a titre d’outil de planification familiale, et
bon nombre de grossesses ont été interrompues parce que le foetus n’était
pas du sexe souhaité (il était de sexe féminin). Cependant, le PVC peut
servir a diagnostiquer tous les troubles détectables par examen des cellules
du feetus, tout comme I'amniocentése; cette technique n’est toutefois pas
applicable aux troubles qui sont décelés par I'étude du liquide amniotique
ou par I'échographie (p. ex. les malformations du tube neural).

Le PVC est contre-indiqué lorsque la cavité amniotique parait
anormale a I'échographie, ou encore en présence d'un stérilet, d’'une
étroitesse pathologique du col, d'une infection ou de contractions de
I'utérus. Un certain nombre d'autres facteurs peuvent également étre
associés a des conséquences néfastes constatées par suite de ce type
d’'examen, par exemple I'avortement spontané, une hémorragie de la mére
ou une infection. Ce sont notamment des hémorragies pendant les trois
premiers mois, la sensibilisation Rh et la présence de fibromes utérins
(selon leur position). Toutes ces situations peuvent conduire le médecin a
retarder ou a annuler l'intervention*’.

Innocuité

Comme pour 'amniocentése, les risques et les complications liés au
PVC n'étaient pas trés bien documentés au début, car les premiéres
tentatives avaient été faites sur des volontaires qui comptaient interrompre
leur grossesse pour des raisons non médicales. En fait, ¢'était encore le cas
dans certaines études menées en 1983*’. A mesure qu'ils apprivoisaient
cette technique, les chercheurs ont pu retarder, jusqu’a six semaines aprés
I'intervention, l'interruption de grossesse des méres qui s'étaient portées
volontaires, afin de suivre la mére et le feetus et d’évaluer I'innocuité de la
technique, ainsi que les complications qu’elle pouvait entrainer.

Au commencement, les complications reliées a l'intervention consti-
tuaient un probléme. Par exemple, au cours d'une série de prélévements
réalisés au début des années 1970, on a constaté chez 2 des 26 patientes
une infection intra-utérine qui s’est terminée par un avortement*®. Prés de
la moitié d'un autre groupe de 28 patientes avait subi des complications,
notamment des hémorragies et des pertes de liquide amniotique qui
auraient probablement conduit a un avortement spontané si on avait laissé
la grossesse se poursuivre**. Par ailleurs, en 1975, le groupe chinois ne
faisait état d’aucune morbidité chez la mére et signalait que seulement 4 %
des grossesses avaient abouti a un avortement spontané. D’autres

~ chercheurs n'ont pas non plus observé de complication majeure dans des
séries de prélévements assez réduites?®,
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Les premiéres années, la méthode provoquait un inconfort marqueé,
surtout lorsqu’il fallait dilater le col de I'utérus afin de pouvoir y introduire
des instruments d’assez gros calibre*®. Depuis quelques années, I'inconfort
éprouvé n’est probablement pas plus grand que dans le cas d'une amnio-
centése ou d'un examen gynécologique courant.

L'application de l'échographie a lorientation des instruments a
considérablement réduit les risques de prélévement infructueux, et 'on
considére aujourd’hui que I'échographie fait partie intégrante du PVC. Son
application est maintenant universelle*’.

Comme pour 'amniocentése, les premiers chercheurs et praticiens
dans ce domaine faisaient figure de pionniers. Lorsqu'une technique
semblait donner de bons résultats, elle était utilisée jusqu'a ce que
quelqu'un d'autre affirme en avoir trouvé une meilleure. On n’effectuait
pas de grandes études comparatives parce qu’on voyait mal quelles tech-
niques il fallait comparer. Toutefois, vers le milieu des années 1980, un
consensus s'est établi, et I'idée du PVC comme solution de remplacement
de 'amniocentése a beaucoup gagné en popularité. On a alors réclamé des
études comparatives, et de nombreux rapports ont mis en paralléle les taux
de pertes foetales et les probabilités d’autres complications pour chacune
des techniques. Certains de ces rapports faisaient suite a de petites études
et évaluations individuelles®®, et d'autres a des études prospectives
conjointes, réalisées a grande €chelle couteuses, (p. ex. celle du Canadian
Collaborative CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group et I’American
Collaborative Study)*. L'étude canadienne était I'une des premiéres a
comparer I'innocuité des deux techniques, et la seule ou I'une ou l'autre
des méthodes avait été assignée a des patientes au hasard.

La recherche récente semble indiquer que les pertes foetales associées
au PVC sont légérement supérieures a celles qui découlent de
I'amniocentése. On informe les patientes qui envisagent un diagnostic
prénatal que ce prélévement présente des risques légérement supérieurs
d’échec de l'intervention et d’avortement spontané (risque de perte foetale
accru de 0,6 % qui serait attribuable a la méthode) et que ce risque doit
étre pris en considération en regard des avantages que procure un
diagnostic rapide.

Echographie

Par ses origines, I'échographie se situe trés loin du champ de la
médecine (contrairement aux autres techniques appliquées au diagnostic
prénatal). Il s’agit d'une technique qui avait été mise au point afin de
détecter les sous-marins pendant la Premiére Guerre mondiale. En
émettant des ultrasons dans 'eau et en enregistrant I'écho de ces ondes
sur les quilles des sous-marins, les navires pouvaient détecter la position
des submersibles ennemis et agir en conséquence. Ce principe a €té repris
en médecine au cours des années 1950 : on étudiait I'écho d’'ondes acous-
tiques pulsées dirigées sur un organisme afin de découvrir sa structure
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interne et son fonctionnement®™. Par la suite, I'informatique a permis de
convertir en images les trains d’ondes captées en écho. Cette application
a la meédecine diagnostique, et particuliérement a I'obstétrique, est consi-
dérée comme un jalon important des progrés de la médecine®. L'utilisation
et I'utilité de I'échographie ont connu une croissance exponentielle, a tel
point qu'aujourd’hui, cette méthode d’'exploration fait partie des soins
obstétriques courants. De nombreux médecins spécialistes dans d’autres
domaines que I'obstétrique s’en servent également a des fins diagnostiques.

La technique

Par échographie, on entend le passage d’'ondes acoustiques de faible
intensité et 4 haute fréquence dans un organisme, et 'enregistrement des
€chos produits sur des tissus de densité différente. Les ondes réfléchies
sont transformées en signaux électriques affichés sur écran. L'image
obtenue correspond a une section transversale des structures anatomiques
examineées.

Les premiers modeéles qui ont servi a I'échographie ne pouvaient
fournir que des images statiques aux fins de l'interprétation diagnostique.
La résolution de ces images était mauvaise, mais elle s'est améliorée a tel
point qu’'on peut aujourd’hui détecter des détails structuraux étonnamment
fins. L'informatique a en outre rendu possible I'échographie en temps réel,
ce qui permet a l'opérateur ou a I'opératrice, ainsi qu'au patient ou a la
patiente d’étudier des images enchainées pendant I'échographie. L'écho-
graphie en temps réel et I'amélioration de la résolution ont permis de
montrer des images de différentes fonctions physiologiques comme I'activité
du cceur et des reins.

L'échographie appliquée au DPN vise trois grands objectifs :
1) examiner directement I'anatomie interne et externe du feetus, afin
d'évaluer sa taille et de détecter d'éventuelles malformations du squelette
et d'autres organes; 2) compléter d’autres techniques de diagnostic prénatal
afin d’en améliorer la sécurité et la précision, par exemple pour permettre
d’orienter l'aiguille pendant I'amniocentése; 3) fournir des renseignements
généraux sur I'évolution de la grossesse, par exemple I'age gestationnel, la
position du placenta et I'existence de plusieurs feetus. En conséquence,
I'échographie rassure souvent les couples et calme leurs angoisses
lorsquils voient que la grossesse progresse normalement. La visualisation
du feetus peut renforcer I'attachement de la mére a son enfant, ce qui
constitue un €lément psychologique important.

La premiére application de I'échographie au DPN a été le dépistage de
'anencéphalie (absence de la créte cranienne et du cortex)®. L'application
en a ensuite €té élargie au diagnostic d’autres malformations du tube neu-
ral, notamment le spina-bifida et I'hydrocéphalie (accumulation de liquide
sur le cerveau). L'examen des feetus par échographie s'est vite répandu et
a servi a détecter des anomalies fonctionnelles et structurelles de plus en
plus difficiles & déceler, par exemple celles du tractus gastro-intestinal® ou
des voies urinaires™, ainsi que des malformations congénitales du coeur™
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et des dysplasies des 0s°®. Dés 1988, 'échographie diagnostique était appli-
quée a la détection de plus de 200 troubles précis®’. Ce nombre continue
de s’accroitre chaque année, & mesure que 'expérience de cette technique
s’améliore et que le matériel se perfectionne.

La valeur clinique de I'échographie pratiquée avant ou pendant
I'amniocentése, le PVC ou la ponction de sang foetal est largement
reconnue®®, Les progrés qu'elle a permis de réaliser quant a l'innocuité et
a la précision de ces techniques sont maintenant bien documentés. Bien
qu'on ait douté, au début, que I'échographie améliore I'innocuité de ces
techniques de prélévement®, tous les centres ont maintenant intégré
I'échographie a leurs techniques de diagnostic prénatal®.

L’échographie utilisée conjointement avec 'amniocentése a permis de
réduire de facon spectaculaire le nombre de ponctions blanches (aucun
liquide obtenu) ou hémorragiques (sang dans le liquide amniotique)®’,
d’hémorragies foeto-maternelles®® et d’insertions multiples d’aiguilles®. Au
début, I'échographie était réalisée des heures voire des jours avant
I'amniocentése. Toutefois, puisque le feetus a le temps de bouger, méme en
trés peu de temps, 'échographie préparatoire 4 I'amniocentése n'était pas
entiérement fiable. Mais grace aux images en temps réel, il est maintenant
possible de pratiquer une échographie en cours d’amniocentése, ce qui
facilite a la fois la localisation d'une poche utilisable de liquide amniotique
et l'orientation de l'aiguille jusqu’a cette poche.

L'échographie a beaucoup contribué également a la mise au point de
méthodes sécuritaires de PVC, qui exige une grande précision. Les
premiéres tentatives de PVC nécessitaient I'utilisation d'un endoscope,
c’est-a-dire un tube flexible doté d'une source lumineuse a son extrémité,
mais ces efforts n'ont pas eu beaucoup de succés®. Le contréle écho-
graphique a considérablement amélioré la précision et I'innocuité du PVC.
De plus, il permet a l'opérateur ou a l'opératrice de procéder seul a
l'intervention; il peut tenir le transducteur d’'une main et guider la canule
ou la pince de l'autre.

Pour prélever du sang feetal, il faut s’en procurer a partir d'une source
précise, habituellement le cordon ombilical (cordocentése). Cette technique
était davantage usitée avant qu'il soit possible de procéder a I'analyse de
I'ADN des amniocytes a des fins de diagnostic; autrefois, la ponction de
sang pur était la seule fagon d’obtenir des cellules afin de diagnostiquer
certains troubles du sang. De nos jours, cette technique n’est indiquée que
dans des circonstances limitées, de plus en plus rares & mesure que les
autres techniques progressent. Lors des premiéres tentatives, pour
lesquelles un endoscope était utilisé afin d’'orienter l'aiguille jusqu'au
cordon, le succés obtenu était mince®®. L'échographie en temps réel a
ameélioré considérablement l'innocuité et la précision de ce type d’inter-
vention, de sorte qu’'elle constitue maintenant un complément essentiel au
prélévement de sang feetal.

L'échographie est parfois employée afin d’orienter l'aiguille jusqu'au
cceur du feetus® et au placenta®’, pour réaliser des ponctions de sang en
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vue d'un diagnostic prénatal ou pour provoquer une interruption volontaire
de grossesse. Toutefois, ces méthodes de prélévement de sang feetal n'ont
pas attiré beaucoup l'attention, et on ne les considére pas comme des
techniques courantes. Dans les rares cas ot des biopsies de la peau ou du
foie sont nécessaires au diagnostic de troubles congénitaux et spécifiques
de la peau® ou au diagnostic de carences enzymatiques du foie, la pince a
biopsie est orientée par échographie®.

Etant donné les progrés accomplis dans le domaine de la fécondation
in vitro (FIV) et le constat d’augmentation des grossesses ectopiques, les
obstétriciens et obstétriciennes ont commencé a suivre les débuts de
grossesse de maniére plus fréquente et plus attentive’. On procéde a des
échographies en vue de détecter les anomalies congénitales surtout aprés
le troisiéme mois de grossesse; cependant, le recours a l'échographie
transvaginale a considérablement accru notre capacité d'évaluer I'état du
feetus, et méme de I'embryon, au cours des trois premiers mois de ges-
tation. Certains pensent que I'échographie transvaginale apporte des
avantages précis par rapport a I'échographie transabdominale, plus usitée,
notamment une meilleure résolution de I'image du feetus. On peut en outre
la pratiquer une semaine plus tét que I'échographie transabdominale.
Ainsi, on peut confirmer plus tot que I'ceuf est bien implanté dans l'utérus
et qu'il ne s’agit pas d'une grossesse extra-utérine. Par ailleurs, les
échographies transabdominales sont souvent limitées pour des raisons
techniques, par exemple en cas d’obésité, de rétroversion utérine, de
présence de gaz dans lintestin ou d’incapacité a obtenir une distension
vésicale maximale. Dans tous ces cas, I'échographie transvaginale peut
étre employée avec d’assez bons résultats”’.

Indications

L’échographie simple est pratiquée couramment durant la grossesse;
elle sert a évaluer I'age du feetus en mesurant la longueur du corps et du
fémur, ainsi que la grosseur de la téte; elle permet de découvrir les
anomalies placentaires, de confirmer la présence de plusieurs feetus et de
compléter les techniques de prélévement en vue d'un DPN. L'échographie
détaillée est pratiquée pour I'examen de foetus qui risquent de souffrir de
malformations anatomiques; elle comprend un examen poussé du feetus,
section par section, et peut durer une heure ou plus.

Voici la liste des indications d’échographie détaillée en vue d'un DPN :

o antécédents familiaux indiquant que le feetus risque de souffrir
d'une malformation du tube neural ou d'une autre malformation
détectable;

o concentration élevée d’AFPSM (I'échographie peut précéder
I'amniocentése ou la remplacer);

o résultats suspects a lissue d'un dépistage échographique
courant;
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o exposition & des agents tératogénes potentiels au début de la
grossesse (p. ex. diabéte ou alcoolisme chez la meére);

. orientation des instruments au cours de l'amniocentése, du
préléevement de villosités choriales ou du prélévement d'un
échantillon de sang foetal.

L'échographie permet de détecter avec une remarquable précision les
malformations du tube neural, par défaut de soudure ou autrement. C'est
pourquoi 'on recommande aux femmes qui risquent d’avoir un enfant
atteint d'une anomalie craniospinale ou d'une malformation du tube
neural, ainsi qu’a celles chez qui les examens de dépistage courants ont
révélé une concentration élevée d’AFPSM, de passer une échographie
compléte avant 'amniocentése, ou peut-étre a la place de celle-ci’®. Cette
question fait actuellement I'objet d'un débat.

Innocuité

L'innocuité de I'échographie a suscité de nombreux débats et soulevé
bien des préoccupations. Certains chercheurs affirment que le recours
généralisé et presque sans distinction a I'échographie s’'est répandu sans
qu’on ait évalué cette technique en détail et de maniére critique. Toutefois,
les écrits sur le sujet conduisent 4 des conclusions différentes’. Les
rapports (notamment de grandes études conjointes) qui établissent
lI'innocuité des ultrasons sont légion’™. Aucune de ces études n'a pu
confirmer que les ultrasons a faible intensité utilisés aux fins de diagnostic
sont dangereux pour les mammiféres. Plus de 50 millions de femmes ont
subi un diagnostic par échographie, mais il n’existe pas d'indice
épidémiologique permettant de croire a un accroissement des anomalies ou
de la mortalité feetales, ni des retards de la croissance intra-utérine. Aucun
effet nocif, sur le plan neurologique ou comportemental, n’a été établi non
plus chez les millions d’enfants nés aprés avoir été exposés aux ultrasons
in utero.

Méme si 'échographie ne semble guére avoir d’effets nocifs sur les
patientes, leurs descendants ou méme les opérateurs ou opératrices de
I'équipement, beaucoup d’affirmations et de commentaires témoignent
pourtant du souci que se fait la population a ce sujet’®. Une étude
démontre que les preuves scientifiques sont peu concluantes, tant 4 cause
des objectifs des études que du protocole d’expérimentation’. L'absence
de suivi 4 long terme et de recherche coordonnée a amené certains
chercheurs a conclure que I'innocuité de 'échographie n’a pas €été établie
sans 'ombre d'un doute puisque ses effets, s’il en est, peuvent étre ténus
et différés. D’autres trouvent au contraire ce manque de preuves tout a fait
rassurant’’,

Un examen exhaustif des articles portant sur I'épidémiologie et les
tendances a long terme, ainsi que sur des études faites sur des animaux,
a permis de conclure récemment que I'échographie, telle qu'elle est utilisée
en DPN, ne présente pas de risque mesurable. Néanmoins, puisque I'expo-
sition a des ultrasons de grande intensité peut conduire a une €élévation de
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la température de l'organisme jusqu'a un niveau potentiellement dange-
reux, il faudrait établir des lignes directrices sur le nombre de sono-
grammes acceptable par patiente, ainsi que sur la conception de I'équi-
pement, afin d’empécher qu'on atteigne un niveau dangereux’®,

En bref, I'échographie présente de trés nombreux avantages par
rapport a d’autres techniques d’'imagerie comme la radiographie et I'ima-
gerie par résonance magnétique. Il s’agit d'une technique relativement bon
marche et facile d'utilisation qui, contrairement a la radiographie, n’est pas
fondée sur l'utilisation de rayons ionisants. L'imagerie en temps réel a des
utilités qui dépassent le champ du diagnostic, et on estime qu’elle favorise
I'attachement de la mére au feetus. De plus, elle peut fournir une mine de
renseignements sur I'état du feetus et le déroulement de la grossesse.

Feetoscopie

La foetoscopie est une technique invasive qui nécessite le recours a un
endoscope spécial afin d’'observer le foetus in utero. Le feetoscope permet
de voir le feetus afin d'observer directement des malformations, ou encore
de localiser des sites appropriés de biopsie en vue d’autres techniques de
DPN comme la ponction de sang feetal et, quoique plus rarement, des
prélévements sur la peau ou le foie. Avant la mise au point de I'écho-
graphie en temps réel, la foetoscopie était utilisée conjointement avec le
PVC. Etant donné le pourcentage relativement élevé d’effets néfastes
(hémorragie et avortement), la foetoscopie n'a jamais été une technique trés
répandue et, & mesure que les techniques échographiques se sont perfec-
tionnées, elle a été réservée a des cas particuliers et A certaines indications
rares.

La technique

Dans les prermer cas connus d'utilisation d'un endoscope pour
visualiser un feetus, I'appareil utilisé était un endoscope de 10 millimétres,
introduit dans I'utérus par le col”®. Les patientes étaient des femmes au
deuxiéme trimestre de gestation, qui étaient sur le point de subir une
interruption de grossesse et qui s’étaient portées volontaires. Plus tard, en
1967, on a utilisé un amnioscope pour explorer la cavité amniotique, mais
ce matériel était encombrant et nécessitait I'introduction séparée d'une
source lumineuse et d'un endoscope®®. En 1973, un obstétricien écossais,
le D" Scrimgeour, a créé le terme foetoscopie. Il a eu recours a un
fibroscope dont le diamétre était inférieur a celui des appareils
précédemment utilisés; il a été le premier a appliquer cette technique au
diagnostic de malformations du tube neural®'.

Il existait déja des instruments destinés i I'examen de différentes
cavités du corps. Mais si I'on a mis au point des appareils de visualisation,
des aiguilles, des pinces et des dispositifs optiques mieux adaptés au
diagnostic prénatal, c’est grace a quelques chercheurs qui ont fait pression
sur les fabricants pour que ceux-ci produisent du matériel biomédical selon
leurs spécifications. Par exemple, I'endoscope devait étre tellement
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rapproché du feetus qu'il fallait installer une lentille a trés grand angle, et
méme 13, le champ d’observation ne dépassait pas quelques doigts de la
main. Comme ils ne pensaient pas que ces appareils puissent jouir d'une
grande popularité, les fabricants n’étaient guére intéressés a les
perfectionner.

La grande étape suivante de la foetoscopie a été son application a
I'aspiration de sang feetal afin de diagnostiquer des troubles biochimiques
et métaboliques d’origine héréditaire qui n'étaient pas exprimés dans les
amniocytes, notamment des anémies héréditaires caractérisées par une
hémoglobine anormale.

Cest au début des années 1970 qu'on a prélevé du sang dans le
cordon ombilical pour la premiére fois. Pendant que la patiente était sous
anesthésie, on introduisait le feetoscope par une incision pratiquée dans
I'abdomen®. La feetoscopie a aussi servi 4 des biopsies de peau feetale et
a la photographie de foetus in utero. D’autres perfectionnements ont été
apportés aux appareils utilisés au Canada et aux Etats-Unis, notamment
I'invention d'un « needlescope » (aiguille de diamétre réduit) qui était
introduit par la paroi abdominale et permettait de prélever un échantillon
de sang feetal®. Les vaisseaux sanguins étaient percés, du sang s'échap-
pait dans le liquide amniotique, et le liquide taché de sang était aspiré, ou
bien on prélevait du sang dans le cordon ombilical au point d'insertion
dans le placenta (cordocentése). La cordocentése s’est révélée plus efficace
que les méthodes antérieures parce qu’elle permettait d’'obtenir des
échantillons de sang foetal pur, c’est-a-dire non contaminé par le sang
maternel ou le liquide amniotique®. La cordocentése sous controle
échographique est toujours en usage. Grace a I'expérience acquise et a un
équipement ameélioré, le taux de réussite de la feetoscopie a augmenté et les
effets néfastes en ont été réduits; mais il demeure que les résultats n’ont
jamais été aussi précis que ceux de 'amniocentése ou du PVC.

La foetoscopie a permis de diagnostiquer différents syndromes associés
a des déformations feetales, notamment le bec-de-liévre, et la main ou le
pied en pince de homard®. On a établi des diagnostics prénatals entre 13
et 17 semaines de gestation et on les a ensuite confirmés au moment de
l'avortement, qui a été pratiqué tout de suite aprés les examens. On a
aussi appliqué la feetoscopie au diagnostic d’affections congénitales de la
peau, par observation directe et biopsie de la peau®. Les biopsies du cuir
chevelu permettent de prélever des cheveux qui servent a des analyses
biochimiques®’; la foetoscopie a aussi été appliquée a la biopsie du foie feetal
en vue du diagnostic de troubles métaboliques qui ne sont pas décelables
par d’autres techniques®®,

Le foetoscope a occupé une place prépondérante dans le dévelop-
pement du PVC durant le premier trimestre de la grossesse, technique
diagnostique prénatale importante s'’il en est. Les premiers essais de PVC
ont été réalisés sans grand succeés, vers la fin des années 1960, au moyen
dun endoscope introduit par le col de l'utérus pour visualiser le
prélévement transcervical de villosités choriales®. Les foetoscopes de
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diameétre réduit ont remporté plus de succés, mais aprés l'adoption
généralisée de la technique de controle échographique des instruments de
biopsie, le PVC est devenu une méthode capitale de diagnostic prénatal, qui
a finalement rendu la feetoscopie inutile.

Indications

Les principales indications d’emploi de la foetoscopie sont le
prélévement de sang feetal, la biopsie tissulaire et la visualisation directe
du feetus®™. Les indications du recours a la feetoscopie pour examiner un
feetus sont le risque de déformation des articulations, des membres, de la
téte, du visage, du dos ou du tronc. Avec I'apparition de I'échographie en
temps réel, I'amélioration de la résolution et 'augmentation de 'angle de
champ, la feetoscopie est beaucoup moins nécessaire pour ce genre
d’examen. A I'heure actuelle, la ponction de sang feetal est indiquée dans
le cas du diagnostic des hémoglobinopathies qui se prétent mal au
diagnostic par analyse de I'ADN, ainsi que dans le cas du diagnostic du
groupe sanguin, des infections feetales et de quelques autres troubles.

En raison du vaste champ d’action de I'analyse de 'ADN et du recours
de plus en plus fréquent aux PVC, on a de moins en moins besoin, depuis
quelques années, de procéder a des prélévements de sang. Le PVC permet
de poser un diagnostic plus t6t que le prélévement de sang feetal, limité au
deuxiéme trimestre. Bien que le prélévement de villosités choriales soit le
plus souvent effectué sous contréle échographique, la feetoscopie est encore
utilisée a cette fin dans quelques centres.

La foetoscopie est contre-indiquée dans différentes circonstances,
notamment I'inexpérience de 'opérateur ou de I'opératrice, un faible risque
génétique, un age gestationnel inférieur 4 16 semaines, la décoloration ou
I'insuffisance du liquide amniotique, et une placentation antérieure.

Innocuité

Les risques inhérents aux méthodes foetoscopiques sont supérieurs a
ceux de I'amniocentése et des autres techniques de DPN. Comme dans le
cas des autres techniques, les premiéres tentatives de fcetoscopie ont été
réalisées sur des patientes qui devaient subir une interruption de grossesse
tout de suite aprés les examens. Par conséquent, peu de données sur les
risques qui y sont associés ont pu étre recueillies. Mais on a fini par
constater que les pertes foetales pouvaient atteindre 10 4 15 %. Cela a
évidemment provoqué des inquiétudes et conduit 4 améliorer 'instrumen-
tation et la technique®’.

Les morts feetales a 'issue de la foetoscopie résultent généralement
d'une infection de 'amnios, d'une hémorragie trop importante chez le foetus
ou d'un avortement spontané. Les premiéres années, certains centres
signalaient des taux pouvant atteindre 16 %, mais dans ceux qui avaient
une expérience supérieure a 100 cas, les pertes tombaient 4 moins de 5 %:
récemment, ce pourcentage a été abaissé a 3 % ou moins®®. Une étude
grecque a relevé des diminutions semblables du taux de pertes foetales a
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mesure que les centres maitrisaient mieux cette technique®, Il existe tout
de méme un important risque de travail et d'accouchement prématurés; on
fait méme état de taux de 10 % dans certains cas®.

La complication la plus importante pour la mére, par suite d'une
feetoscopie, est l'infection des membranes placentaires. Il peut également
survenir des hémorragies et (rarement) une atteinte des intestins ou de la
vessie, ainsi que des pertes répétées de liquide amniotique en raison de la
perforation de I'amnios.

Dépistage par dosage de I'alpha-fcetoprotéine

La concentration anormale d’AFP dans le liquide amniotique (AFPLA)
est associée a différentes incapacités et malformations congénitales. La
corrélation la plus notable a été établie entre la concentration élevée
d’AFPLA et les malformations du tube neural. Ce sont les malformations
congénitales les plus communes et les plus graves, dont les pronostics
cliniques sont trés sombres; le dosage de 'AFPLA s'est imposé comme un
moyen important pour les dépister avant la naissance. Seules les méres
qui courent un risque particulier (p. ex. qui ont déja eu un enfant atteint
d'une malformation du tube neural) peuvent toutefois faire l'objet de cet
examen; par conséquent, une minorité seulement (peut-étre 10 %) de
I'ensemble des feetus atteints peuvent étre découverts de cette facon.

La découverte que I'alpha-foetoprotéine sérique maternelle peut aussi
étre élevée lorsque le feetus est atteint d'une malformation du tube neural
a conduit pour sa part au dosage de 'AFPSM,; il s’agit d'une méthode siire,
relativement facile et peu cotteuse de dépistage des malformations du tube
neural chez les foetus. Malgré un nombre appréciable de faux positifs et de
faux négatifs qui appellent confirmation, le dépistage par dosage de
I'AFPSM permet d'identifier environ 70 % des feetus atteints d'une
malformation du tube neural; cette proportion est nettement plus élevée
que dans le cas du dosage de 'AFPLA puisque, comme nous l'avons
mentionné, la plupart des femmes a risque ne sont pas identifiées et n’ont
donc pas accés a ce test.

Dosage de ’AFPLA

L'AFP est une protéine particuliére au feetus, synthétisée principa-
lement par le foie, mais aussi produite par la vésicule vitelline, le tractus
gastro-intestinal, les reins et le placenta. On la détecte dans le plasma
feetal dés le premier mois de gestation, et on en observe une concentration
de pointe entre la 10° et la 13° semaine de grossesse. Passé cette date, la
concentration diminue progressivement jusqu’'a la naissance. Du plasma
feetal, cette protéine passe dans les reins et est excrétée en petites
quantités avec l'urine dans le liquide amniotique. La concentration
d’AFPLA, quoique toujours assez faible, marque une pointe entre la 12° et
la 14° semaine de grossesse et, comme celle du plasma feetal, elle diminue
jusqu’ala naissance. Lorsqu’il existe une ouverture anormale, par exemple
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une malformation du tube neural, cette concentration de cette protéine est
cependant considérablement accrue.

Le lien entre 'accroissement de la concentration de 'AFPLA et les
malformations du tube neural a été découvert lors d'un examen rétrospectif
d’échantillons de liquide amniotique qui avaient été conservés et congelés;
par la suite, on a constaté que ce liquide avait été prélevé chez des femmes
dont les enfants étaient atteints de malformations du tube neural®.
L'alpha-feetoprotéine est la seule protéine propre au feetus dans le liquide
amniotique; on a donc postulé que, dans le cas d’embryons atteints d'une
malformation du tube neural par défaut de soudure, comme I'anencéphalie,
le spina-bifida aperta et d’autres anomalies comportant une ouverture
anormale sur I'extérieur, celle-ci permettait le passage de liquide céphalo-
rachidien dans le liquide amniotique. Aprés la mise au point de méthodes
de dosage suffisamment sensibles, cette analyse a été appliquée au diag-
nostic prénatal dans le cas de femmes qui, a cause de leurs antécédents
familiaux, couraient un risque accru de donner naissance a un enfant
atteint d'une malformation du tube neural.

La précision du dosage de 'AFPLA en vue de détecter des malfor-
mations du tube neural a été encore améliorée grace a la découverte et a
la mise au point ultérieure du test de l'acétylcholinestérase (AChE).
Comme I'AFP, TAChE est une fraction protéinique du liquide amniotique
dont certaines concentrations sont associées a des malformations du tube
neural par défaut de soudure. On recourt parfois a des tests d’'acétyl-
cholinestérase pour confirmer des résultats ambigus du dosage de I'AFP®°,

La technique

Apreés l'obtention d'un échantillon de liquide amniotique au cours
d'une amniocentése, la concentration d’AFPLA est mesurée et comparée a
des valeurs normales représentant la concentration relevée dans de trés
nombreux échantillons prélevés sur des femmes qui avaient un embryon
normal. Plus la concentration dépasse la limite supérieure établie, plus le
résultat est fiable. Parce que la moyenne et les écarts-types varient
quelque peu d'un centre a l'autre, cette limite est habituellement exprimée
sous forme de multiples de la médiane, ce qui a pour effet d’atténuer les
variations de résultats observées entre les laboratoires. Par exemple, dans
beaucoup de centres, on estime trés probable qu'un feetus soit atteint d'une
malformation du tube neural ou d'une autre anomalie lorsque la
concentration d’AFPLA est supérieure a 2,5 multiples de la valeur médiane.
Lorsque les valeurs obtenues se trouvent au-dessous de cette limite, les
probabilités diminuent en proportion. La sensibilité du dosage de 'AFPLA
permet de détecter environ 98 % des malformations du tube neural par
défaut de soudure”’.

Indications

Le dosage de 'AFPLA sert principalement a la détection de malfor-
mations du tube neural, bien que d’autres états s'accompagnent aussi
d'une concentration élevée d’AFPLA, notamment différentes malformations
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du tractus gastro-intestinal et des voies urinaires, ainsi que les grossesses
multiples. Les principales indications du dosage de I'AFPLA sont la
naissance antérieure d'un enfant ou I'existence d'un proche parent atteint
d'une malformation du tube neural, ou encore une concentration élevée
d’AFPSM. Cependant, I'AFPLA est aussi dosée dans les échantillons de
liquide amniotique obtenus pour d’autres raisons puisqu'il s'agit d'une
analyse simple et peu cotteuse, et que le liquide amniotique a déja été
prélevé.

Innocuité

Comme le dosage de 'AFPLA nécessite une amniocentése pour prélever
un échantillon du liquide amniotique, les risques sont ceux de 'amnio-
centése. Le risque d’avortement spontané par suite de I'amniocentése est
de l'ordre de 0,5 % a I'heure actuelle. ‘

Les premiers dosages de 'AFPLA comportaient un certain nombre de
problémes techniques. Par exemple, 'amniocentése pratiquée sans contrdle
échographique aboutissait souvent a des ponctions hémorragiques. Etant
donné que le sang feetal, tout comme le sang maternel, contient de 'AFP,
la contamination du liquide amniotique par le sang élevait la concentration
d’AFPLA; cela donnait lieu a des diagnostics de faux positif et, dans
certains cas, a4 des interruptions de grossesse alors que le feetus ne
présentait aucune anomalie. Ce probléme a été a peu preés €liminé avec la
généralisation et l'application efficace des techniques échographiques
permettant d’orienter l'aiguille lors de 'amniocentése. On observe aussides
concentrations anormales d’AFPLA dans le cas de grossesses multiples; ces
résultats conduiraient donc la encore au diagnostic erroné d'un trouble si
I'on ne poursuivait pas les examens au moyen d'une échographie.

De méme, la concentration normale d’AFPLA ne signifie pas toujours
que la grossesse est normale, surtout en cas de malformation du tube
neural sans défaut de soudure. Cependant, les lésions de ce genre repré-
sentent moins de 10 % des malformations du tube neural et, de nos jours,
I'application conjointe des méthodes de dosage de I'AFPLA, de dosage de
I'AChE et de I'échograhie permet d’atteindre une trés grande précision, de
I'ordre de 98 %", dans le diagnostic de tous les types de malformations du
tube neural.

Le dosage de 'AFPLA fait partie des services génétiques offerts depuis
le début des années 1970 et est devenu une analyse courante dans pra-
tiquement tous les pays qui fournissent des services de diagnostic prénatal.
L'application du dosage de 'AFPLA, tant du point de vue du diagnostic que
de I'analyse en laboratoire, a fait I'objet de nombreux examens détaillés
(certains fondés sur I'expérience d’'un centre en particulier, et d’autres sur
I'expérience collective accumulée dans un grand nombre de centres) portant
sur des milliers de cas. Des études rétrospectives ont aussi apporté, au
sujet de I'incidence des malformations du tube neural dans différents pays,
de précieuses données épidémiologiques nécessaires a la planification des
programmes et des services diagnostiques.



Historique et évolution du diagnostic prénatal 27

Dosage de 'AFPSM

Peu aprés avoir observé pour la premiére fois la présence d’AFP dans
le sérum maternel, on a établi que, au cours d'une grossesse normale®, sa
concentration était élevée a partir dun moment situé entre la 10° et la
12° semaine, parce qu’elle peut, en partie, franchir le placenta pour passer
dans la circulation sanguine maternelle. La concentration d’AFPSM atteint
un maximum entre 28 et 32 semaines de gestation. Des concentrations
anormalement fortes ont toutefois été observées dans les cas de mort foetale
ou d’avortement spontané, d’anencéphalie et d’autres malformations du
tube neural'®. Grace a des dosages plus sensibles, on a pensé que
I’AFPSM rendrait possible un dépistage non invasif des malformations du
tube neural et d’autres anomalies; on a alors réclamé l'application
généralisée de cet examen. Le dépistage a partir de I'alpha-feetoprotéine
contenue dans le sang maternel permettait de détecter, méme avec une
sensibilité trés imparfaite, beaucoup plus de cas de malformations du tube
neural que ne pouvait le faire 'amniocentése, pratiquée seulement en
présence d’antécédents familiaux. Cela tient au fait que 85 a 90 % des
enfants atteints d'une malformation du tube neural sont mis au monde par
des méres qui n'ont pas eu d’enfants atteints auparavant et qui, ne sachant
pas qu'elles sont & risque, ne passent pas d’examen'®. En quelques
années a peine, plusieurs pays ont donc créé des programmes de dépistage.

La technique

Le dépistage par dosage de 'AFPSM est une technique assez simple
qui nécessite le prélévement de sang maternel a environ 16 semaines de
grossesse. Puisque la concentration de 'AFPSM est considérablement
inférieure a celle de 'AFPLA, il faut des épreuves radio-immunologiques
plus sensibles pour la mesurer avec exactitude.

La précision du dosage de 'AFPSM est inférieure a celle du dosage de
IAFPLA a cause dun chevauchement des distributions des valeurs
normales et des valeurs observées lorsqu’il y a une malformation du tube
neural ou d’autres troubles. De plus, les résultats doivent étre corrigés en
fonction de I'age de la mére, de son poids, de sa race, de I'age gestationnel
et d’autres variables; c’est pourquoi chaque laboratoire doit établir ses
propres valeurs de référence fondées sur de nombreux tests. La limite
supérieure correspond a un compromis fixé arbitrairement entre la
possibilité d'une non-détection de malformations du tube neural par défaut
de soudure et celle d'une amniocentése pratiquée inutilement sur des
femmes qui ont une grossesse normale. Le calcul de la probabilité qu'une
femme porte un feetus atteint d'une malformation du tube neural, a partir
de la concentration d’AFPSM, est une opération complexe. Il se fait en
fonction du rapport entre la distribution des concentrations d’AFPSM dans
les cas normaux et celle des concentrations dans le cas de malformations
du tube neural, valeurs mesurées qui sont corrigées en fonction de I'age de
la patiente, de son poids et de sa race, ainsi que du risque inhérent a son
cas, de ses antécédents familiaux et de la fréquence du probléme dans la
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population. C’est pourquoi le dépistage par dosage de 'AFPSM se fait dans
des centres plutot que dans le cabinet du médecin. Les résultats doivent
étre présentés comme des probabilités plutét que comme des résultats
positifs ou négatifs. Les programmes cherchent donc a identifier seulement
des sous-groupes de femmes enceintes qui présentent un risque accru de
porter un feetus atteint d'une malformation du tube neural, et qu'on peut
alors examiner par les techniques plus fiables que sont 'échographie et le
dosage de 'AFPLA.

Innocuité

Aucune des sources existantes ne mentionne la présence de
complications par suite du prélévement de sang en vue du dépistage par
dosage de 'AFPSM. Les principales préoccupations reli€es a ce procédé
portent plutét sur la validité des résultats (c’est-a-dire que ce test ne
permet pas de distinguer parfaitement les méres qui portent un feetus
normal de celles qui portent un feetus anormal).

Les premiers rapports sur la valeur du dépistage par dosage de
I'AFPSM ont rapidement été suivis d'un grand nombre d’études mesurant
I'efficacité et la précision de cette technique. Certaines études faisaient état
de quelques avortements de fecetus normaux, mais des mises au point
récentes signalent qu'avec l'utilisation complémentaire du dosage de
I'AFPLA et de l'échographie, les risques d’interruption d'une grossesse
normale ou de non-détection d'une grossesse anormale sont faibles.

Concentration d’AFPSM et trisomie

Récemment, des études rétrospectives ont montré qu’outre son
élévation lorsqu'un feetus est atteint d'une malformation du tube neural,
la concentration d’AFPSM peut aussi étre faible dans le cas d’'un feetus
atteint de trisomie 21 (syndrome de Down) ou d'une autre trisomie'®”. La
sensibilité et la spécificité de ce dosage ont été améliorées par des mesures
simultanées de certaines hormones (hCG et cestrogéne) dont la concen-
tration est supérieure en cas de trisomie'®. Les résultats d'un test pratiqué
sur une femme d'un age donné sont exprimés en fonction de I'age qu'une
femme prise dans la population en général devrait avoir pour que les
probabilités soient identiques. Par exemple, les résultats d'un test fait sur
une femme de 32 ans peuvent montrer que le risque que son fcetus soit
atteint d'une anomalie héréditaire est de 1 sur 70. Ces résultats sont
équivalents a ceux d'une femme de 37 ans, dans la population en général.
Il se peut trés bien que le dépistage courant par dosage de 'AFPSM finisse
par remplacer I'age de la mére comme critére de recours a I'amniocentése;
cependant, certains pensent qu'il serait prématuré de mettre en ceuvre de
tels programmes de dépistage massif'**. Au Canada, le Manitoba pratique
le dosage de 'AFPSM pour dépister les cas de trisomie compléte, en plus
des malformations du tube neural.
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Imagerie par résonance magnétique

L'application de l'imagerie par résonance magnétique (IRM) au
diagnostic prénatal est un phénomeéne assez récent, mais cette technique
gagne rapidement du terrain dans beaucoup de domaines de la médecine
diagnostique. L'IRM s’apparente aux radiographies en ce qu’elle permet
d’examiner un organisme et d’en représenter des structures internes.
Cependant, elle ne fait pas appel a des rayonnements ionisants tels que les
rayons X. Elle est plutot fondée sur les champs magnétiques et les ondes
radio-électriques qui permettent d’examiner les propriétés physiques des
éléments constitutifs des tissus organiques. A bien des égards, cette
technique est supérieure a d’autres formes d'imagerie parce qu’elle permet
d’obtenir une représentation des tissus mous et des organes!’®, Elle
procure aussi des renseignements sur I'état biochimique des tissus foetaux.
Cependant, elle ne montre pas le mouvement.

La technique

L'IRM sappuie sur le phénoméne de la résonance magnétique
nucléaire (RMN), découverte par le physicien allemand Bloch en 1946,
Le magnétisme nucléaire est caractéristique du noyau atomique de certains
éléments, mais pas de tous. Beaucoup d’éléments qui entrent en RMN ont
une importance biologique; ce sont notamment I'’hydrogéne et le carbone,
qui sont omniprésents. La RMN a trouvé ses premiéres applications en
physique et en chimie élémentaire, pour I'étude de la structure et des
interactions atomiques. Les biochimistes ont vite compris que la RMN
pouvait servir a comprendre les structures et les interactions moléculaires
de certains procédés biochimiques'®’; depuis, elle a permis d’étudier une
vaste gamme de problémes biologiques et de représenter l'anatomie
interne'®®. Au début des années 1980, on a découvert la possibilité
d’appliquer I''RM au diagnostic prénatal de malformations fcetales et
d’autres anomalies congénitales.

Ce procédé consiste a exposer le sujet a un rayonnement électro-
magnétique permettant d’obtenir une série d'images; comme avec 'écho-
graphie, celles-ci apparaissent comme des « tranches successives » de
I'intérieur de l'organisme de la femme enceinte. L'obtention d'images
provient de différences dans la composition chimique des différents tissus
plutdt que de différences de densité. Les images montrent I'emplacement
relatif des organes et des tissus de la femme enceinte, la position du feetus,
de ses organes et tissus en développement, ainsi que la position et la
structure du placenta'®.

L'IRM pourrait présenter plusieurs avantages par rapport a I'écho-
graphie pendant la grossesse. Sa capacité de montrer des tissus mous,
tant chez la mére que chez le foetus, peut servir au diagnostic d’anomalies
congénitales spécifiques. En outre, parce que cette technique ne nécessite
pas la distension de la vessie, comme c’est le cas avec I'échographie, les
rapports anatomiques sont visualisés sans distorsion des tissus.
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L'IRM a permis de détecter plusieurs anomalies foetales. Elle peut se
révéler particuliérement utile pour la définition de 'anatomie du systéme
nerveux central et a servi au diagnostic d'un certain nombre d’'anomalies
associées au cerveau''?, ainsi que d’autres troubles, notamment les retards
de croissance intra-utérine''’ et les anomalies cardiaques, rénales et
pulmonaires''2.

L'une des grandes différences entre les deux techniques, c’est que
I'IRM produit des images fixes, alors que 'échographie peut produire a la
fois des images fixes et des images en temps réel. Les déplacements du
feetus pendant I'examen par IRM peuvent conduire a la création d’artéfacts
qui nuisent a la résolution et compliquent I'évaluation de I'état du foeetus.

Indications

On a récemment proposé un certain nombre de domaines dans
lesquels I'IRM pourrait compléter le diagnostic'’®. En effet, cette technique
pourrait remplacer 'échographie ou la radiographie du feetus ou de 1a mére.
On pourrait aussi I'utiliser comme méthode complémentaire a I'échographie
pour obtenir plus de renseignements sur 'anatomie, le développement ou
la croissance du feetus, le développement des organes, I'emplacement et la
structure du placenta, ou bien encore pour confirmer des anomalies fcetales
ou des complications d’ordre obstétrique.

Innocuité

L'innocuité de I'RM n’est pas établie avec certitude; ses applications
éventuelles dépendront d’études prospectives et rétrospectives sur les effets
a long et a court termes de I'exposition a des champs magnétiques et a des
ondes radio-électriques. On pense généralement que cette technique
comporte trés peu de risques et que ceux-ci seraient, au pire, minimes.
Néanmoins, tant que l'innocuité de 'IRM n'aura pas été établie, cette
technique ne devrait étre appliquée qu'en cas d'indication claire, et
I'exposition du feetus et du placenta devrait étre la plus réduite possible'*.
Le National Radiological Protection Board du Royaume-Uni conseille de ne
pas autoriser d’examen par IRM au cours des trois premiers mois de la
grossesse, durant I'organogenése, a moins que la patiente n’ait I'intention
de subir une interruption de grossesse'’®,

L'IRM est une technique cotiteuse et d’accés limité. Bien que ses
usages potentiels soient bien documentés, son utilisation générale dépend
beaucoup de considérations économiques et démographiques, ainsi que de
la démonstration de son innocuité. Il est peu probable qu’elle remplace un
jour les autres techniques d'imagerie comme I'échographie, dont la valeur
est bien établie et qui a de vastes applications en diagnostic prénatal.
Cependant, le recours a I'IRM en DPN remonte a peine a une dizaine
d’années, et cette technique sera certainement plus utilisée 4 mesure qu on
la connaitra mieux.
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Diagnostic préimplantatoire

Le diagnostic préimplantatoire est la plus récente technique de diag-
nostic prénatal des troubles héréditaires. Sa mise au point résulte de trois
percées scientifiques distinctes. On a découvert dans un premier temps
que certains embryons peu développés, comme ceux des amphibiens, ont
la remarquable faculté de se réorganiser aprés avoir été manipulés. Par
exemple, 'embryon peu développé peut étre divisé, et chaque moitié peut
devenir un individu normal. Anne McLaren, embryologiste britannique et
biologiste de la reproduction, a été la premiére a se demander si ce pouvoir
de réorganisation pourrait permettre de réaliser des biopsies sur des
embryons peu développés, en vue de diagnostiquer des troubles hérédi-
taires''®. Le deuxiéme élément nouveau a été la capacité de récupérer les
zygotes ou les embryons peu développés au moyen des techniques servant
a la FIV. Enfin, plus récemment, on a mis au point des techniques
d’amplification génique qui permettent une analyse diagnostique de I'ADN
a partir d'une quantité infime de tissus, et méme de cellules isolées'!’.

La technique

On a élaboré le diagnostic préimplantatoire parce qu'on s'inquiétait de
ce que le DPN ordinaire impliquait la possibilité d'un avortement en cas de
résultat positif. En particulier, les interruptions de grossesse a un stade
avancé (au deuxiéme trimestre) s’accompagnent d'un stress physique et
d’'un traumatisme psychologique notables chez la mére''®, Un dépistage
effectué avant la nidation de I'embryon dans l'utérus pourrait constituer
une méthode de DPN qui éviterait de recourir a linterruption de
grossesse''®. Puisque l'analyse se ferait hors de l'utérus, I'embryon n'y
serait tout simplement pas transféré s'il se révélait atteint. Si I'analyse
indiquait un résultat normal, 'embryon pourrait étre déposé dans I'utérus
en vue de la nidation et (faut-il le souhaiter) de la poursuite de la
grossesse'?,

Le diagnostic préimplantatoire est encore au stade expérimental, mais
cette technique semble prometteuse dans certains cas pourvu que I'on évite
certains écueils. Sa réussite dépend d'un certain nombre de facteurs,
notamment l'accés aux embryons peu développés. Deux méthodes sont
envisageables. La premiére repose sur les techniques de la FIV. Les ovules
sont prélevés sur la donneuse et fécondés in vitro (c’est-a-dire a 'extérieur
de l'organisme), et le zygote doit franchir plusieurs étapes de divisions
cellulaires avant que quelques cellules soient prélevées en vue d’'obtenir de
I'ADN aux fins d’analyse génétique. Si aucun trouble n’est détecté,
I'embryon est déposé dans l'utérus. L'embryon peu développé semble étre
capable de se réorganiser et de poursuivre son développement normal.
Cette méthode est cotiteuse et n’offre pas plus de succés que la FIV.

La deuxiéme méthode d’obtention d’embryons est leur récupération,
aprés la conception, au moyen du rin¢cage de I'utérus'?', Dans ce cas,
I'embryon peu développé est récupéré par ringage de 'utérus et examen du
liquide de ringage. Cette méthode présente toutefois certains risques et
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n'est pas recommandée. Quoique beaucoup moins cotuteuse que l'autre,
elle est bien moins efficace du fait qu'un seul embryon, au mieux, peut étre
récupéré a chaque cycle. On recueille actuellement des données sur I'inno-
cuité et I'efficacité de ce procédé, mais il y en a encore peu. La Société des
obstétriciens et gynécologues du Canada (SOGC) ne le recommande donc
pas pour le moment.

Indications

A T'heure actuelle, le diagnostic préimplantatoire s’applique a tous les
troubles qui peuvent étre détectés par analyse de 'ADN; cependant, on doit
recourir a des techniques de reproduction assistée qui sont difficiles,
stressantes et cotiteuses pour prélever 'embryon peu développé. De plus,
la fiabilité des techniques de diagnostic par analyse de 'ADN n’a pas encore
été parfaitement établie, et il faut considérer cette méthode comme
expérimentale.

Les femmes qui risquent d’avoir un enfant atteint d'une anomalie
génétique et qui refusent 'avortement pour des raisons morales, mais qui
accepteraient la destruction d'un embryon avant I'étape de la nidation,
pourraient choisir le diagnostic préimplantatoire. Celles qui, aprés avoir
subi une amniocentése ou un prélévement de villosités choriales, se sont
résolues a interrompre une grossesse désirée a cause d'une affection
héréditaire du feetus et qui ne croient pas pouvoir revivre cette expérience
pourraient constituer un autre groupe intéressé. Toutefois, compte tenu
des limites de cette technique, il semble peu probable que le diagnostic
préimplantatoire puisse jamais concurrencer sérieusement les autres
méthodes de DPN.

Au Canada, au moins un centre, I'hépital universitaire de London, en
Ontario, a annoncé son intention de lancer un programme de dépistage
précoce par diagnostic préimplantatoire (Early Preimplantation Cell
Screening). Ce programme a €été élaboré en consultation avec le
Westminster Institute for Ethics and Human Values; il est destiné aux
couples qui ont des antécédents familiaux de déficience intellectuelle
profonde. D’autres maladies héréditaires pourraient s’y ajouter plus tard.

Le diagnostic prénatal au Canada

Origines

Au Canada, le DPN remonte a la fin des années 1960 et a
l'introduction de l'amniocentése dans quelques hoépitaux. Parce que
I'application de cette technique a I'analyse génétique était encore tout a fait
nouvelle, ce mode de diagnostic était alors limité aux centres de recherche
et aux hopitaux universitaires de quelques villes du Canada. Au
commencement, la rareté du personnel formé en ce sens et des laboratoires
équipés a cette fin, conjuguée au manque d’expérience dans I'application
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des techniques en cause, limitait la prestation de ces services. En outre,
comme le public les connaissait mal, il en réclamait peu.

Dés 1970, des centres de génétique meédicale ont été créés dans
diverses grandes villes canadiennes comme London, Montréal, Winnipeg,
Halifax, Vancouver et Calgary. Ala fin de 1971, on comptait 13 centres qui
pratiquaient le DPN; chacun était en mesure de diagnostiquer des maladies
cytogénétiques et certaines erreurs innées du métabolisme. A mesure
qu'on a acquis de l'expérience dans la pratique de I'amniocentése et
l'application des techniques de laboratoire, 4 I'échelle nationale et
internationale, les capacités d’application du DPN se sont développées.
Grace a de nouveaux travaux de recherche, la liste des maladies détec-
tables s’est allongée et, en conséquence, la demande s’est accrue.

Malgreé le développement de ces services, il n'existait aucune ligne
directrice sur 'amniocentése; sa pratique était calquée sur les méthodes et
procédures glanées dans les communications du monde entier ou trans-
mises de bouche a oreille. Durant la phase exploratoire, on avait recours
a des volontaires qui devaient subir un avortement pour des raisons
sociales ou qui risquaient fortement d’accoucher d’'un enfant atteint d'un
trouble grave. On rencontrait des échecs, par exemple des ponctions
blanches (aucun liquide prélevé) ou des ponctions hémorragiques, mais
personne ne sait exactement a quelle fréquence. 11y avait des avortements
spontanés apreés les examens, mais il était difficile de faire la distinction
entre ceux qui résultaient des examens et ceux qui se seraient produits
naturellement. On signalait parfois des lésions du cordon ombilical ou du
placenta, des infections ou des piqures d'aiguille sur le feetus, mais nul
n'en connaissait le nombre. Bien entendu, de plus en plus de diagnostics
prénatals étaient couronnés de succés. Au commencement, certains
obstétriciens et obstétriciennes pratiquaient des amniocentéses dans leur
cabinet, sur quelques patientes par mois; cependant, leur taux d’échec était
inacceptable. Comme on réclamait de plus en plus souvent ces examens,
les obstétriciens et les généticiens ont convenu que ceux-ci devaient étre
réalisés dans des centres spécialisés par un petit nombre d’obstétriciens
qui en effectueraient beaucoup et finiraient par connaitre la technique a
fond.

Création du Groupe de travail canadien

En 1971, on se préoccupait beaucoup de ce que I'amniocentése était
pratiquée de plus en plus souvent, mais sans compilation de données sur
son efficacité ou ses dangers. Il était évident qu’il fallait évaluer I'innocuité
et lefficacité de cette intervention. Grace a l'initiative et au travail du
D" Malcolm Brown, président fondateur du Conseil de recherches médicales
du Canada (CRM), un groupe de travail a été constitué a cette fin en 1971.

Bien que le mandat du Groupe de travail ait été assez vaste, sa tache
la plus immeédiate consistait a étudier l'innocuité et I'efficacité de 'amnio-
centése, ainsi que les avantages et les limites de cette méthode. Le Groupe
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de travail a donc préparé le protocole d'une grande étude conjointe financée
par le CRM, et sollicité a cette fin la participation de tous les centres
canadiens pratiquant cet examen. En 1976, les 13 centres participaient a
cet effort conjoint en fournissant des renseignements, recueillis de maniére
normalisée, sur leur expérience de I'amniocentése. Les données obtenues
ont ensuite été combinées et analysées afin de recenser la pratique de
I'amniocentése au Canada.

Le Groupe de travail a publié son rapport final en 1977. Outre les
résultats de cette étude, il y présentait un certain nombre de recom-
mandations portant sur la prestation des services de diagnostic prénatal'®?,
Il indiquait quand recourir a 'amniocentése aux fins du DPN et concluait
qu’il s’'agissait d'une technique efficace qui comportait un risque réduit,
mais non négligeable. Il affirmait que I'amniocentése, accompagnée d'un
counseling approprié, constituait un moyen efficace de détecter et de
réduire les cas de maladies héréditaires, et recommandait que les régimes
provinciaux de soins de santé financent ces services et fournissent les
installations nécessaires, afin qu'ils soient assurés de maniére efficace et
équitable.

Aujourdhui encore, le rapport du CMR est souvent cité comme
référence dans le monde entier. Les chercheurs canadiens ont donc joué
un role important dans l'acceptation de I'amniocentése comme technique
de DPN. Des études réalisées dans d’autres pays ont donné des résultats
semblables'?®, Collectivement, ces études reconnaissaient 'amniocentése
comme la technique de DPN la plus importante et, de procédé expérimental,
la hissaient au rang de pratique clinique courante.

Deux événements capitaux pour le développement des services de DPN
au Canada sont survenus entre le début et la parution de I'étude du CMR :
la publication des premiéres lignes directrices canadiennes sur I'amnio-
centése et la création du Collége canadien en médecine génétique (CCGM).

Premiéres lignes directrices canadiennes

Apreés I'apparition des services de DPN au début des années 1970, on
a commencé a se préoccuper de leur expansion incontrélée et de I'absence
de lignes directrices empéchant l'utilisation irresponsable de l'amnio-
centése. Trois associations professionnelles, la Société canadienne de
pédiatrie (SCP), la Société des obstétriciens et gynécologues du Canada
(SOGC) et la Société de génétique du Canada (SGC), ont décidé de se
pencher sur la pratique de 'amniocentése et de recommander des lignes
directrices relatives a 'application de cette technique au Canada. Au terme
de trois ans d’étude, ces trois organismes ont publié une déclaration
conjointe qui recommandait I'amniocentése dans certains cas précis et en
balisait l'utilisation'**. Ce fut la premiére étape de I'élaboration de lignes
directrices canadiennes visant la prestation stire et responsable de services
de DPN. Ces lignes directrices de 1974 ne visaient pas a anticiper sur le
rapport du CRM, qui ne devait paraitre qu'’en 1977, mais elles se voulaient
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un guide a l'intention des praticiens et praticiennes en attendant que le
CRM présente des lignes directrices plus complétes afin d’'uniformiser la
pratique au Canada.

Collége canadien de généticiens médicaux

La méme année, lors de I'assemblée annuelle de la SGC, un petit
groupe de travail composé d’intervenants et d'intervenantes des services de
counseling génétique a jugé qu'’il fallait une organisation professionnelle
pour représenter les généticiens médicaux; elle aurait pour fonction
d’'encadrer les services naissants de génétique médicale, et notamment le
DPN. Ce souci découlait en partie du fait que quelques généticiens peu
qualifiés dispensaient un counseling inadéquat et parfois erroné. Cette
assemblée a mis en branle la série d'événements qui a conduit a la création
du CCGM et a sa constitution en personne morale en 1975. Depuis lors,
le Collége est chargé de l'accréditation des généticiens médicaux et des
centres qui fournissent des services génétiques; il a été le moteur de
I'élaboration de normes relatives a la prestation des services de génétique
prénatale au Canada. Les généticiens médicaux accrédités par le CCGM
peuvent étre des médecins ou des détenteurs d'un doctorat qui ont établi
leur compétence dans la prestation de services génétiques. A la suite des
demandes répétées du CCGM, le Collége royal des médecins et chirurgiens
du Canada a récemment reconnu la génétique médicale comme spécialité
et assumera donc en partie la formation des médecins dans cette discipline.

Initiatives provinciales

Puisqu’au Canada, les soins de santé sont avant tout de compétence
provinciale, I'expansion des services de DPN était étroitement liée au
financement des installations, des ressources humaines et des programmes
par les provinces. Celles-ci ont joué un role déterminant dans la création
de programmes d'appui a ces services. Le Québec, I'Ontario et la
Colombie-Britannique ont été parmi les premiéres provinces a mettre sur
pied des services génétiques coordonnés. Les autres se sont dotées plus
tard de programmes semblables; 21 centres répartis dans toutes les
provinces canadiennes, a l'exception de I'lle-du-Prince-Edouard, offrent
maintenant des services de DPN.

L'Ontario a été le théatre d'une négociation modéle entre les
généticiens et généticiennes et le gouvernement de cette province en vue
d’attribuer des fonds aux services génétiques. Le gouvernement a créé au
début des années 1970 un groupe de travail chargé d’étudier les besoins en
matiére de services génétiques. En 1976, ce groupe a déposé son rapport,
auprés du Conseil ontarien de la santé, en recommandant que I'Ontario
mette en place des services de génétique médicale dans I'ensemble de la
province. Par la suite, le Conseil a adopté ces recommandations, ce qui a
conduit a I'établissement d'un régime de services génétiques dans la
province. Ce régime est articulé autour d'un certain nombre d’hépitaux



36 DPN : Apergu de la question et des personnes en cause

régionaux, de sorte que les différentes régions de la province ont un accés
plus ou moins égal a ces services. Beaucoup de ces centres sont
importants et autonomes; d’autres sont plus petits et font appel aux grands
centres pour obtenir un appui professionnel et des services de laboratoire.
Par exemple, le service est offert & Sudbury, mais le liquide amniotique et
les échantillons obtenus par prélévement de villosités choriales sont
analysés a la clinique de 'Hopital pour enfants de I'est de 'Ontario. Une
enveloppe budgétaire a été créée pour la prestation de ces services de DPN.
Un comité consultatif sur la génétique, composé de représentants et
représentantes des différents centres de services génétiques, en répartit les
sommes. Les autres provinces appliquent, avec un succeés variable, des
variantes de ce modéle.

La participation gouvernementale nécessaire a la mise en place de
services de diagnostic prénatal était et continue d’étre d’ordre organisa-
tionnel et administratif. Les autorités publiques s’occupent de fournir et
de répartir les fonds nécessaires a la prestation des services a la
population. La qualité des services, notamment de counseling et de
diagnostic en laboratoire, est contrélée en bonne partie par le CCGM, au
moyen de ses lignes directrices, de ses normes et de ses mécanismes
d’accréditation des professionnels et des centres. Ni le gouvernement
fédéral ni les gouvernements provinciaux n’ont arrété de lignes directrices
sur les pratiques du DPN. Les principes directeurs de Santé et Bien-étre
social Canada sur l'utilisation sécuritaire de 'échographie diagnostique'*®
constituent la seule exception.

Il est établi que les programmes de dosage de I'alpha-feetoprotéine
sérique maternelle (AFPSM) constituent une méthode efficace de détection
des malformations du tube neural (anencéphalie, spina-bifida) dans
I'ensemble de la population. Dans les pays ou de tels programmes ont été
mis en ceuvre, on a constaté une diminution du nombre d’enfants nés avec
des malformations de ce genre. Au Canada, seul le Manitoba dispose d'un
programme de cette nature. On y a constaté qu’'au bout de cinq ans, les
naissances d’enfants atteints de malformations du tube neural ont diminué
denviron 50 %'**,  D’autres provinces envisagent l'application de
programmes semblables, mais aucune n'y a affecté pour le moment les
fonds nécessaires.

Lignes directrices du CCGM

Au début des années 1980, la demande de services de DPN s’est
accrue au Canada. Le CCGM, avec la collaboration de la SOGC et de la
SCP, a alors élaboré le premier ensemble complet de lignes directrices
visant l'utilisation des techniques de DPN et la prestation de services dans
ce domaine'?’. Aprés avoir procédé a une vaste consultation, on a élaboré
en 1983 des lignes directrices qui s'appuyaient sur diverses études
canadiennes et sur I'expérience d’autres pays. Le rapport faisant suite a
un atelier de travail international sur le DPN (qui s’est tenu a Val-David
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[Québec] en 1980) a aussi été amplement consulté, car il présentait des
points de vue largement répandus sur I'état du DPN dans le monde
occidental'?®,

Essais cliniques de préléevement de villosités choriales

Au début des années 1980, on a aussi assisté 4 un renouveau d'intérét
pour le prélévement de villosités choriales (PVC), pratiqué au cours du
premier trimestre de la grossesse, comme solution de remplacement de
l'amniocentése.  Mais les obstétriciens et gynécologues trouvaient
nécessaire d’établir I'innocuité et la précision de cette méthode avant d’en
généraliser I'application. C’est pourquoi une vaste étude prospective a été
lancée en 1984, en vue de comparer l'efficacité, la précision et les risques
du PVC et de 'amniocentése. On estimait que la meilleure facon d’obtenir
une comparaison valide était de répartir au hasard les patientes en deux
groupes. Cela soulevait des difficultés évidentes, car il se pouvait trés bien
que certaines patientes aient une nette préférence ou une aversion marquée
pour I'une ou l'autre méthode. On a réglé le probléme en bonne partie en
n’incluant dans les groupes d’essai que des femmes qui comprenaient et
acceptaient la nécessité de procéder au hasard. Celles qui ne voulaient pas
qu’on les place dans un groupe au hasard pouvaient subir une amnio-
centése, mais pas un PVC. L'étude, qui a été menée sous I'égide du
Canadian Collaborative CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group, était
parrainée par le CRM. Le rapport, paru au début de 1989, concluait que
le PVC constituait une technique efficace qui offrait des avantages précis
par rapport a I'amniocentése, car elle pouvait notamment étre utilisée a un
stade plus précoce de la grossesse, mais qu'elle présentait des risques
légérement supérieurs d’avortement spontané'?°,

Des études semblables (mais non aléatoires) ont é&té menées a grande
échelle dans différents pays, par exemple aux Etats-Unis'®, sur I'innocuité
du PVC; elles ont abouti & des conclusions & peu prés identiques, quoique
certaines aient mis en doute l'innocuité de cette méthode avant la 10¢
semaine de grossesse (voir la rubrique portant sur le PVC dans la section
intitulée « Evolution des techniques de diagnostic prénatal »'*!, Au Canada
comme ailleurs, le PVC est une technique bien implantée dans la pratique
clinique du DPN.

Mise a jour des lignes directrices du CCGM datant de 1983

Le CCGM, avec la collaboration de la SOGC, a préparé une version
révisée des lignes directrices de 1983, surtout pour tenir compte des
importants changements survenus au cours des huit derniéres années!*2,

Outre les lignes directrices relatives au protocole opératoire, le CCGM
en a publié d’autres sur les aspects professionnels et déontologiques de la
pratique de la génétique médicale’®. Elles indiquent explicitement les
responsabilités des généticiens et généticiennes a I'égard des patients et
patientes, de la société et de la profession. Elles ont un caractére
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exécutoire : un professionnel ou une professionnelle qui ne les respecterait
pas pourrait faire I'objet d'une réprimande officielle et pourrait, si le conseil
du CCGM jugeait I'infraction assez grave, étre radié du Collége; il serait
également passible de mesures disciplinaires de la part de l'organisme
provincial de réglementation professionnelle. Les lignes directrices
énoncent en méme temps des régles de pratique raisonnables dont
I'inobservation pourrait donner lieu a des poursuites.

Autres lignes directrices nationales

Au Canada, le fonctionnement des services de DPN est a peu prés le
méme que dans les autres pays industrialisés. L'age minimal des femmes
orientées vers ces services constitue la principale variation. Comme dans
d’'autres pays, I'age minimal est fixé a 35 ans au Canada, parce que les
probabilités d’avoir un feetus trisomique commencent a augmenter en
fleche a cet age, mais d’autres pays (p. ex. I'ltalie) ont fixé la barre a 38 ans.
Il arrive parfois que la limite soit inférieure (p. ex. une clinique du Texas
accepte de recevoir toute femme de 33 ans ou plus, et une clinique de
I'Oregon a établi la limite & 34 ans). On peut raisonnablement supposer
que le choix des critéres retenus est li€ a des facteurs économiques.
Lorsque I'age minimal est fixé a plus de 35 ans, c’est le plus souvent parce
que I'Etat manque de fonds pour offrir le diagnostic prénatal a toutes les
femmes; lorsque I'age minimal est fixé 4 moins de 35 ans, il se peut que les
cotuits du service soient assumés par la personne'®* qui en bénéficie.

On ne trouve, dans la documentation sur le sujet, aucune mention
quant a l'existence de lois régissant la pratique du DPN dans les pays
étudiés. Toutefois, dans certains cas, 1a loi prévoit que ces services doivent
étre offerts aux femmes qui veulent des conseils et des analyses de ce
genre. C’estle cas de I'Oregon, aux Etats-Unis, o1 I'Etat accepte d’assumer
les cotits des services de DPN, méme s'il n'y existe pas d’assurance-maladie
publique. Toutefois, méme lorsque I'Etat en assure le financement, les
services de DPN sont le plus souvent concentrés dans les centres
hospitaliers urbains; les populations rurales y ont donc accés moins
facilement que les autres.

Dans certains pays, des lignes directrices sont €élaborées et
administrées par des groupes semblables au CCGM, des organisations
professionnelles qui réglementent la pratique de la génétique meédicale.
C’est notamment le cas en Suéde, en Suisse et en Grande-Bretagne'*”.

Aux Etats-Unis, 'American Board of Medical Geneticists fournit
quelques lignes directrices sur la prestation de services de DPN, mais les
Etats et les établissements peuvent élaborer leurs propres directives. C'est
pourquoi la prestation des services peut varier, quoique trés légérement,
d'un Etat a 'autre. Par exemple, un centre de Houston, au Texas, a élaboré
ses propres lignes directrices et son propre protocole de prestation des
services. Ces directives comprennent notamment des indications sur
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lorientation des patientes, ainsi que des critéres relatifs aux méthodes
d’interruption de grossesse'*®.

Toujours aux Etats-Unis, I'Association of Cytogenetic Technologists
(ACT) a €laboré des lignes directrices sur I'étude des chromosomes, apres
examen des directives adoptées par plusieurs Etats et centres régionaux de
génétique. Le but visé n'est pas nécessairement l'uniformisation des
méthodes de laboratoire, mais plutét la constitution d'une base a partir de
laquelle les établissements peuvent définir leurs propres normes d’analyse
en laboratoire!®’.

En Italie, il n’existe pas de lignes directrices nationales sur les services
de génétique prénatals. Les cliniques et les programmes font partie du
régime national de soins de santé et, pour I'essentiel, se conforment i des
directives semblables a celles qui sont énoncées ailleurs dans le monde'®,

A Hong Kong, les services de génétique sont coordonnés par le
ministére des services de santé et de soins médicaux, et sont placés sous
la direction du service de diagnostic prénatal et de génétique clinique. Ces
organismes centraux sont chargés du financement des programmes. La
société des généticiens médicaux de Hong Kong, fondée en 1986, est
responsable des questions professionnelles, notamment de la promotion
des programmes scientifiques. Il n’est pas fait mention de son role dans
I'établissement de lignes directrices!®,

I1 importe de noter qu'avec l'appui des ministéres et organismes
gouvernementaux, les organisations professionnelles ont beaucoup orienté
la pratique de la génétique médicale, notamment en favorisant la tenue
d’études d’envergure visant 4 établir innocuité et 'exactitude de différentes
techniques et & surveiller leur utilisation.

Dans les pays ou certaines anomalies génétiques ont une fréquence
inhabituelle, les données sur leur prévalence ont justifié la mise en ceuvre
de programmes spéciaux en vue d'identifier les porteurs et d’offrir un DPN
aux couples trés exposés. Un certain nombre de programmes adoptés pour
répondre a ces besoins ont permis, avec beaucoup de succés, d’identifier
les porteurs et les feetus atteints de ces troubles. La création de
programmes spéciaux dans les pays d’Europe méridionale ot I'on note une
forte prévalence de certaines hémoglobinopathies (drépanocytose,
thalassémie) chez certains groupes ethniques en constitue un exemple
concret. Dans ces pays, les programmes de dépistage ont pratiquement
elimineé ces maladies dans certaines régions et considérablement réduit leur
prévalence ailleurs (p. ex. en Italie, en Sardaigne et 4 Chypre)'®. Au
Canada, on a établi des programmes semblables pour le dépistage de la
maladie de Tay-Sachs (une dégénérescence du cerveau qui provoque la
mort du jeune enfant), observée chez les Juifs ashkénazes et chez certains
groupes de Canadiens francais, ainsi que pour le dépistage de 1la
drépanocytose parmi certains groupes originaires d’Afrique occidentale et
des thalassémies parmi les populations méditerranéennes et orientales.
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Réactions et débats a propos du diagnostic prénatal

L'apparition des techniques de DPN, considérée comme une percée
technologique majeure, a soulevé chez biens des gens des questions d’ordre
moral qui ne trouvent pas facilement réponse. C'est pourquoi les
conséquences du DPN sur le plan personnel, social, moral et médical
continuent d’alimenter le débat dans la population et parmi les spécialistes.

Au tout début des techniques de DPN, vers la fin des années 1960, les
discussions se limitaient 4 peu prés uniquement aux échanges entre
médecins et spécialistes; le public n'y participait guére. Méme lorsque
I'amniocentése a commenceé a se répandre, au début des années 1970, les
préoccupations restaient d’ordre professionnel et portaient sur certaines
techniques en particulier et sur la prestation de services précis.
Derniérement, l'incidence du DPN sur la société (surtout sur les femmes)
et méme sur le patrimoine génétique a suscité bien des débats. Bien qu'on
s'inquiéte aussi de I'innocuité et de I'efficacité des techniques elles-mémes,
le débat public se concentre pour l'essentiel sur des dilemmes fonda-
mentaux d’ordre éthique, dont la moralité du recours a I'avortement, pour
empécher la naissance d'un enfant atteint d'une affection ou d'une
anomalie congénitale, constitue un exemple patent.

L'inexistence de groupes d’intéréts structurés, susceptibles de réagir
aux progrés techniques dans ce domaine, explique en partie 'absence de
vaste débat public et de réactions a I'élaboration des techniques de DPN
dans les premiéres années. Meéme si certaines personnes avaient des
inquiétudes, et rien n’indique que c’était le cas, elles n’avaient aucune
facon de les faire connaitre. De nos jours, les discussions publiques sont
largement alimentées par des organismes de surveillance et des groupes de
pression directement intéressés par le développement et les conséquences
des techniques de DPN. Au Canada, le débat sur la question est mené
surtout par des groupes représentant les intéréts des femmes ou des
personnes handicapées, ainsi que par les mouvements pro-choix et pro-vie.
Ces groupes ont un poids politique important, et on les considére comme
des intervenants de premier plan dans le débat.

L’absence de réactions du public, lors des débuts du DPN, s’explique
aussi sans doute par le manque d’'intérét des médias. A cette époque, la
science et la médecine n’attiraient pas l'attention des médias autant
quaujourd’hui. Par conséquent, les reportages sur les percées dans le
domaine médical, et a plus forte raison sur le DPN, étaient assez rares. En
outre, on estimait que ces techniques étaient expérimentales, et les articles
sur leur application et leurs effets étaient en bonne partie noyés dans la
mer des écrits scientifiques.

De nos jours, les médias scrutent attentivement le domaine de la
médecine et de la science, et n'hésitent pas a rendre compte de toutes les
percées. lls s'intéressent aussi tout particuliérement aux controverses et
aux nouvelles techniques. En raison de la visibilité accrue de la médecine
et des techniques, les médias offrent une tribune permettant au public et
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aux professionnels, de faire valoir leurs idées, mais ils proposent hélas peu
d'occasions d’échanger des points de vue et de l'information.

Débats publics

L'un des premiers débats publics sur la génétique préventive portait
sur la création de programmes de dépistage en vue d'identifier les porteurs
du géne de la drépanocytose aux Etats-Unis. Comme cette maladie est
particuliérement répandue dans la population noire, ces programmes qui
avaient pour objet d’en réduire la prévalence étaient, par souci d’efficacité,
destinés expressément aux Noirs américains.

Les programmes avaient pour objectif d'identifier les couples a risque,
dont les deux partenaires étaient susceptibles de transmettre le géne
récessif 4 leurs descendants. Lorsque c'est le cas, il y a une probabilité de
25 % qu'un enfant soit atteint de cette forme d’anémie létale. Par malheur,
on avait mal jugé la nécessité d'informer le public et d’offrir des services de
counseling lors de cette premiére tentative de dépistage génétique, ce qui
a mené a de nombreux malentendus sur la nature de cette maladie. Par
exemple, certains croyaient que quiconque portait un seul alléle du géne en
cause risquait d'étre atteint, ce qui revenait a confondre le fait d’étre
porteur du trait et celui d’étre atteint de la maladie. Cette méconnaissance
a provoqué des angoisses injustifiées, et a conduit a la stigmatisation des
porteurs, a des primes d’assurance indues et méme a des pertes d’emplois.
Ces événements malencontreux ont beaucoup perturbé les généticiens et
généticiennes, ainsi que les mouvements de défense des Noirs et des
libertés civiles. Meéme a la fin des années 1970, le gouvernement des
Etats-Unis, dans sa procédure d’admission a I'Air Force Academy, éliminait
tous les candidats a des postes de personnel navigant s'il était établi qu’ils
étaient porteurs du géne de la drépanocytose, bien que rien n’ait prouvé
qu'un porteur était moins apte & occuper ces postes. Devant I'avalanche
des critiques émanant des généticiens, ainsi que des mouvements de
défense des Noirs et des libertés civiles, les gouvernements des Etats ont
abandonné ce dépistage obligatoire'*',

On a également reproché a ces programmes de dépistage de la drépa-
nocytose de ne rien offrir d’autre que du counseling génétique; les couples
a risque devaient choisir soit de courir un risque de 25 %, soit de ne pas
avoir d'enfants. Le DPN n'était pas une solution, car il fallait prélever un
échantillon de sang feetal par feetoscopie; or, cette technique n’était pas
considérée comme stre et efficace, et peu de centres y recouraient. Depuis
que le diagnostic peut étre porté a partir de cellules prélevées dans le
liquide amniotique ou sur les villosités choriales, on peut proposer des
solutions concrétes, et les programmes de dépistage (accompagnés d'un
counseling approprié et de services de laboratoire) fonctionnent de maniére
tout 4 fait satisfaisante dans bon nombre de pays.

Récemment, le recours aux examens génétiques pour déceler les
prédispositions génétiques a diverses maladies et déficiences a soulevé
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certaines préoccupations. Les mouvements de défense des libertés civiles
et des droits du public, ainsi que les syndicats, craignent que le diagnostic
d'une prédisposition génétique ne conduise a des difficultés semblables aux
problémes reliés au dépistage de la drépanocytose (crainte des consé-
quences si I'on est reconnu porteur d'une maladie)'*. On s'inquiéte aussi
de la confidentialité des renseignements génétiques personnels et du risque
que les compagnies d’assurance en fassent un mauvais usage, ce qui pour-
rait aboutir a4 une discrimination au travail. Ces préoccupations ne sont
pas directement liées aux techniques de DPN, mais on s'interroge égale-
ment sur l'utilisation potentielle du DPN de maladies a évolution tardive
(p. ex. la chorée de Huntington) ou de génes qui ne font qu’augmenter la
susceptibilité 4 une maladie (p. ex. le diabéte ou la schizophrénie).

Au cours des dix derniéres années, les groupes de défense des intéréts
du public et les groupes de pression ont scruté la question du DPN; ils ont
amorcé sur plusieurs fronts un vaste débat public au sujet de nombreuses
questions, dont :

. la stigmatisation qui pourrait frapper la personne reconnue

comme porteuse d'une maladie héréditaire'**;

o les implications, pour une femme, de voir sa santé et celle de son
feetus mises en question'**;

o le fait que les femmes un peu plus agées risquent d’'étre jugées
moins aptes A porter un enfant'*’;

o la question de savoir si les programmes visant a €liminer les
feetus porteurs de certains troubles vont modifier T'attitude de la

société face aux personnes handicapées'*’;

o la possibilité que l'utilisation de plus en plus courante du
diagnostic et du dépistage prénatals modifie la perception et

I'expérience de la grossesse chez les femmes'’;

. les effets de la multiplication des services prénatals, qui
pourraient porter ombrage aux travaux sur les causes non
génétiques des handicaps et en détourner des ressources;

o la question de savoir si le recours aux techniques génétiques,
notamment le DPN, ne finira pas par abaisser les différences
biologiques entre personnes a de simples expressions différentes
de 'ADN'*, au détriment de l'individualité;

o les conséquences médicales, sociales et biologiques d'une
ingérence dans les fréquences génétiques.

Les groupes d'intéréts avancent beaucoup d’autres arguments pour
faire valoir leurs positions particuliéres sur le DPN. Les préoccupations
liées a I'avortement sont parmi les plus connues. Certaines personnes font
valoir que celui-ci ne devrait étre permis dans aucun cas. D’autres se
demandent quel degré de gravité doit atteindre un trouble, sur le plan
meédical et social, pour justifier un avortement.
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Certains groupes affirment que, lorsqu’'on diagnostique une anomalie,
la meére est incitée de maniére plus ou moins subtile 4 interrompre sa
grossesse et que des pressions de cet ordre empiétent sur le droit des
femmes de prendre elles-mémes leur décision. Ces organismes font aussi
remarquer que de telles pressions peuvent arréter des personnes qui ne
veulent pas d'un avortement, mais qui envisageraient un DPN parce
qu’elles tiennent a se préparer a la naissance d'un enfant handicapé.

Au Canada, le counseling génétique se veut non directif par principe.
Toute tentative pour influencer la décision d'une femme ou d’'un couple
concernant I'avortement serait contraire aux lignes directrices et exposerait
le conseiller ou la conseillére & un blame. Il ne semble pas qu'on exerce de
telles pressions au Canada; si c’est le cas, il est probable que ce soit le fait
de médecins trop autoritaires, ou d'amis et de parents, plutét que de
conseillers en génétique.

On s’inquiéte aussi parce que la gravité de certaines anomalies
génétiques varie d'une personne a l'autre et que les techniques de DPN ne
permettent pas de prévoir dans quelle mesure un foetus souffrira d’'une
maladie donnée. Par exemple, 'amniocentése peut permettre de diag-
nostiquer les cas de spina-bifida, mais non d'établir la gravité des
manifestations de ce trouble chez I'enfant. Certaines personnes craignent
donc que des foetus presque normaux soient perdus par avortement.
Certains diagnostics comportent par ailleurs une dose d'incertitude: il
incombe alors au conseiller ou a la conseillére de s’assurer que le couple
est au courant des risques, mais aussi du degré de certitude, et qu'il en
comprend les conséquences.

De meéme, il peut arriver que des diagnostics soient erronés, par
exemple par suite d’erreurs en laboratoire ou dans la tenue des dossiers.
Cela fait craindre que des diagnostics de ce genre puissent aboutir a la
naissance d'un enfant difforme (c’est-a-dire un faux négatif) ou a un
avortement pratiqué sur une femme portant un foetus en santé (c’est-a-dire
un faux positif).

Les diagnostics erronés sont extrémement rares dans les cas de
chromosome surnuméraire ou manquant'*, ainsi que de carences enzyma-
tiques. Cependant, il existe des situations, comme la mosaique chromo-
somique (la coexistence de deux lignées cellulaires en culture) ou les
examens préventifs ou le marqueur sur I'ADN se trouve situé prés du géne,
mais a I'extérieur de celui-ci, dans lesquelles l'interprétation des résultats
peut étre quelque peu ambigué. Ce n’est pas que le diagnostic soit erroné,
mais plutdt que, si une décision est prise alors qu'on sait que I'analyse
comporte une probabilité d'inexactitude de 5 %, cette décision risque
d’aboutir au résultat qu'on voulait éviter dans un cas sur 20. La encore,
il est nécessaire de bien expliquer ces incertitudes aux couples lors du
counseling génétique.

D’'aucuns critiquent aussi la notion du rapport cotts-avantages parfois
soulevé pour justifier le DPN. Certaines personnes rejettent I'idée qu'un
handicap cotite cher a la société, et elles écartent toute définition matérielle
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de la capacité ou de l'incapacité. D’autres définissent les cotits d'une
incapacité en termes généraux; ils font alors intervenir des considérations
sociales et économiques, ainsi que la souffrance et la douleur, dans les
équations de couts-avantages. Il s’agit de problémes complexes qui ne se
prétent pas a des solutions simples. Toutefois, on admet généralement qu’il
faudrait tenir compte des arguments fondés sur les rapports cofits-
avantages lors de I'affectation des ressources.

Certains groupes redoutent par ailleurs que la nouvelle recherche en
génétique, et notamment le DPN, soit en fait un avatar de I'eugénique. Ils
croient en effet que la promotion du DPN, l'avortement sélectif, et
I'incitation au mariage et a la procréation de sujets porteurs de certains
traits (ou la dissuasion exercée sur ceux qui sont porteurs d’autres traits)
sont des éléments de la philosophie eugénique, qui doivent étre découragés.
D’autres personnes sont d’avis que 'eugénique est fonciérement malsaine
et trouvent que les tendances a recourir au DPN ont des relents
hitlériens'®.

Mais abstraction faite des connotations politiques et morales du débat
sur l'eugénique et le DPN, la question fondamentale relative a I'eugénique
est bien de savoir si ces pratiques augmentent la fréquence des génes
nuisibles dans le patrimoine génétique et quelles en seraient les
conséquences biologiques a long terme. Par exemple, est-ce que le fait de
s'ingérer dans la sélection naturelle conduirait 4 I'apparition d'un génome
moins adaptable? Les personnes quisont en faveur du DPN rétorquent que
celui-ci n’est pas appliqué pour des raisons eugéniques. Peu importe qu’il
y ait diminution ou augmentation de la fréquence des génes qui
déterminent différents troubles, ces changements seront lents et limités.
Les défenseurs du DPN affirment que ces examens visent a alléger la
souffrance et 'angoisse des personnes atteintes, ainsi que de celles qui
doivent les aider et les soigner.

Les groupes religieux et autres ont contribué considérablement a
modeler les attitudes a I'égard du DPN et des autres nouvelles techniques
de reproduction; leurs opinions influent beaucoup sur le débat a propos des
incidences du DPN sur les personnes et sur la société.

Bien que la religion juive interdise I'avortement et que tous les Juifs
soient élevés dans l'idée que l'avortement est une affaire trés grave,
certaines autorités rabbiniques sont d’avis que, dans certaines circons-
tances bien précises, une grossesse peut étre interrompue. De graves
maladies génétiques dépistées grace au DPN constituent a leurs yeux des
circonstances atténuantes'®.

Les enseignements et la doctrine de 'Eglise catholique sont cependant
plus stricts. Dans une déclaration datant de 1987, le Vatican insistait
fortement pour que les autorités gouvernementales adoptent des mesures
législatives visant a interdire l'utilisation des nouvelles techniques de
reproduction liées a I'avortement. Ce texte condamnait spécifiquement
l'utilisation du DPN lorsque la femme qui en fait la demande entend subir
un avortement si on décéle un trouble chez le feetus. Le Vatican croit a la
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neécessité de préserver le caractére sacré de la vie humaine et rappelle que
les sociétés, et en fait les civilisations, peuvent étre mesurées a 'aune du
respect qu'elles accordent a leurs maillons les plus faibles'?,

La mesure des réactions et des attitudes des patientes a I'égard du
DPN a constitué un important volet de la recherche et du développement
dans ce secteur. En fait, bien des changements apportés aux programmes
et aux techniques visaient a régler des problémes cernés dans les enquétes
faites auprés des utilisatrices, ainsi que dans les études sur I'expérience
des patientes. Les réactions de ces derniéres, ajoutées aux résultats des
essais cliniques, ont suscité la mise au point de procédés simplifiés et
moins dangereux, ainsi que la création de services et de programmes plus
efficaces.

L'apparition du PVC comme solution valable pour remplacer I'amnio-
centése constitue un exemple de I'importance accordée aux réactions et aux
attitudes des patientes. Le PVC a été mis au point essentiellement pour
répondre aux inquiétudes soulevées par la pratique de 'amniocentése qui,
malgré sa fiabilité et son innocuité, n’était pas optimale parce qu’elle ne
pouvait pas étre effectuée avant le deuxiéme trimestre. Le PVC offrait
l'avantage de fournir un diagnostic plus t6t et de préserver davantage la vie
privée de la mere si elle optait pour une interruption de grossesse. En
outre, lorsque cette solution était retenue, elle comportait moins de risques
qu'une interruption pratiquée aprés le troisiéme mois, a lissue dune
amniocentése.

Coits et avantages des programmes de dépistage sur le plan
humain

En général, les programmes de dépistage soulévent des difficultés plus
grandes que les services d’examen tels que 'amniocentése, en bonne partie
a cause de leurs répercussions plus vastes sur le public. Les programmes
de dépistage a grande échelle comportent des cotits et des avantages a la
fois économiques et humains. Bien qu'on se soit beaucoup intéressé aux
conséquences €économiques du dépistage par dosage de I'AFPSM, par
exemple, peu d’études en ont examiné les répercussions sur le plan
humain. Ce phénoméne est probablement du a la difficulté de mesurer des
facteurs intangibles tels que la détresse des parents ou le soulagement de
I'anxiété. Sur le plan humain, les cotits et les avantages se prétent mal a
une analyse quantitative, quoiqu’'on soit en train de mettre au point des
instruments psychologiques pour mesurer des valeurs telles que la qualité
de la vie'®,

Bien entendu, tous ne parviennent pas aux mémes conclusions sur les
couts et avantages des programmes de dépistage. Certains considérent que
l'atténuation ou I'abrégement de la souffrance constitue un grand avantage;
d’autres songent a la possibilité grace au dépistage de réduire les couts
qu’entrainerait le soutien d’'une personne gravement handicapée si la
grossesse €tait menée a terme. D’autres encore jugent indéfendable le
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risque d'un avortement pratiqué par erreur alors que le feetus serait
parfaitement normal. D’autres enfin trouvent que la perte d'un feetus
normal, un incident relativement rare somme toute, est un cotit moindre
que celui de la morbidité a long terme liée & une malformation du tube
neural. De toute maniére, il faudra un long débat pour permettre a la
société de décider si un programme de ce genre devrait étre mis en ceuvre'™
et quelle devrait étre son envergure, le cas échéant.

Réactions des milieux professionnels

Les réactions des milieux professionnels a la mise en ceuvre et a
I'évolution des services, des techniques et des programmes de DPN sont
restées assez constantes depuis le début. Comme nous I'avons dit plus tot,
les premiéres réactions suscitées par la mise au point du DPN provenaient
en majeure partie des professionnels et professionnelles, dont l'attitude et
l'avis ont eu une influence déterminante sur les premiers succés de ces
techniques. L'appui des professionnels était li€¢ a la réalisation d’'études
cliniques dont l'objet était de garantir l'innocuité et lefficacité des
techniques avant leur adoption en pratique clinique. Les professionnels
étaient en outre conscients de la nécessité de s'assurer que les méthodes
étaient appliquées par des praticiens et praticiennes compétents sachant
quelles affections pouvaient étre diagnostiquées. De plus, ils recon-
naissaient qu’il fallait établir des organismes chargés de surveiller
I'expansion prise par les services de génétique médicale en général et par
le DPN en particulier. Des organismes comparables au CCGM ont fait leur
apparition un peu partout dans le monde, en méme temps que des
organismes consultatifs gouvernementaux et des centres de recherche.

Les organisations professionnelles ont réagi aux progrés accomplis
dans le champ du DPN en se pronong¢ant en faveur de certaines lignes de
conduite et en amorcant des essais de recherche clinique et des études
cotits-avantages en vue de justifier la mise en place de programmes et de
services. Ces organisations jouent toujours un role central dans ce
domaine, car elles se chargent de la mise a jour et de la révision des lignes
directrices. Par exemple, au Canada, le CCGM et d’autres organisations
semblables suivent les progrés constants du DPN et modifient leurs lignes
directrices pour tenir compte des nouvelles techniques et des
perfectionnements les plus récents.

Dans les milieux professionnels, la question de savoir qui doit établir
les lignes directrices sur la prestation des services de DPN fait I'objet d'un
débat. Certaines personnes sont d'avis que I'expansion des services a
parfois précédé la demande et prétendent que d’'autres intéréts ont pu
alimenter le développement de ces services. La généralisation du recours
a 'échographie en obstétrique serait d’aprés elles un cas patent; elles
affirment en effet que les entreprises de fournitures médicales, entre autres,
y trouvent strement leur compte'®. Certains auteurs pensent que I'age
minimal fixé couramment pour le DPN reléve de choix arbitraires et a
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probablement été déterminé pour des motifs économiques plutét que pour
des raisons médicales valables. Ces auteurs mettent en doute la prémisse
selon laquelle les professionnels et professionnelles devraient étre les seuls
arégir I'accés aux services médicaux et pensent que les usagers et usagéres
de ces services, ainsi que le grand public (particuliérement les femmes)
devraient participer aux décisions'®,

Les organisations professionnelles fournissent des conseils spécialisés
aux gouvernements, aux hopitaux et aux cliniques de génétique médicale
sur les modalités de fonctionnement des programmes, la répartition des
fonds et le type de recherche nécessaire au maintien de programmes effi-
caces. Les professionnels ont participé a la conduite et a I'analyse des
études couts-avantages qui peuvent contribuer a justifier les services et
programmes de DPN'%,

Ce sont surtout des organisations telles que le CCGM et la SOGC qui
se font les porte-parole officiels des professionnels au sujet du DPN au
Canada. Cependant, certaines personnes appartenant au milieu des
sciences meédicales ou a celui des sciences sociales ont émis des points de
vue qui différent des positions officielles sur certaines questions précises.
Par exemple, ces personnes ont commenté abondamment les attitudes face
aux incapacités et les incidences du DPN sur ces attitudes. D’aucuns se
prononcent en faveur du DPN parce qu'ils pensent qu'un handicap est
fondamentalement incompatible avec une vie productive, tandis que les
personnes ne souffrant pas d’'affections héréditaires peuvent avoir une vie
bien remplie et contribuer de fagon trés productive a la société. D’autres
personnes rejettent ce type d’argument fondé, selon elles, sur I'hypothése
qu'une incapacité est en soi la source d'un manque de productivité, alors
que ce serait plutot le défaitisme découlant de cette incapacité, ainsi que
le cadre sociétal, qui expliqueraient ce manque de productivité!®®,

L'attention portée récemment au petit nombre de médecins qui veulent
appliquer le DPN a la détermination du sexe du feetus pour des raisons
autres que médicales a vivement inquiété bon nombre de professionnels et
de simples citoyens. La majorité de ces gens considérent que la
détermination prénatale du sexe pour des raisons non médicales constitue
une application dangereuse et inconsidérée du DPN. Dans I'ensemble, le
corps médical s’est prononcé fermement contre cette tendance et a affirmé
son opposition de maniére officielle (p. ex. dans les lignes directrices du
CCGM). Toutefois, on a avancé des arguments solides pour défendre la
détermination du sexe du feetus, notamment le fait que les couples doivent
étre libres de leurs choix génésiques.

Les organisations professionnelles ont usé de leur influence pour
empécher d'autres formes d’abus, par exemple dans le cas des trousses de
dosage de TAFPSM. Au début des années 1980, les organismes de régle-
mentation américains avaient approuvé l'utilisation de trousses de dosage
de l'alpha-feetoprotéine dans les cabinets de médecins. On prétendait que
ces trousses permettaient de mesurer les concentrations d’AFPSM et de
diagnostiquer certaines malformations du tube neural. La réaction des
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organisations professionnelles a été prompte et musclée. Ces organismes
ont fortement découragé le recours a ces trousses en faisant valoir que leur
utilisation sans surveillance serait dangereuse et irait a I'encontre du fait,
pourtant bien établi, que les examens prénatals nécessitent une somme
importante de données normatives afin de permettre une interprétation
juste des résultats; il faut en outre fournir un service de counseling pour
expliquer en détail I'objectif de 'examen. Le recours a cet examen sans
préparation adéquate aurait pu aboutir & des angoisses et a des
inquiétudes inutiles, ainsi qu'a des avortements injustifiés'*.

Au Canada, et plus particuliérement en Ontario, I'utilisation de
trousses de dosage de 'AFPSM dans les cabinets de médecins a soulevé
une controverse semblable au milieu des années 1970. On a demandé a
I’Ontario Advisory Committee on Genetics de définir les conditions d’auto-
risation d'un tel dépistage. En 1980, le comité a décidé de s’opposer a la
vente libre de ces trousses, a cause du manque de données sur la nécessité
et le bien-fondé de ce type de dépistage, et parce qu’'on n'avait pas envisagé
les questions soulevées par cette pratique relativement a I'éthique, au
contrédle de la qualité, ainsi qu’'a I'éducation des patients et patientes. Le
comité jouissait de I'appui de I'Association of Genetic Counsellors of
Ontario, ainsi que de la SOGC. C’est ainsi que la vente libre de ces
trousses a été interdite en Ontario et, par la suite, dans I'ensemble du
Canada.

A mesure que le public prend part plus activement au débat sur les
nouvelles techniques de reproduction, et sur le DPN en particulier, les
professionnels et professionnelles sont appelés a sortir de leurs hopitaux
et de leurs laboratoires pour expliquer leur role dans la médecine moderne
et justifier la mise au point de techniques controversées. De plus en plus,
les scientifiques et les professionnels de la santé doivent se soucier non
seulement de leurs intéréts professionnels, mais aussi de leurs
responsabilités sociales. C’est ainsi que ces spécialistes contribuent, par
leurs avis éclairés, a ce débat sur des enjeux complexes et lourds de
conséquences.

C’est 4 un sociologue israélien, Amitai Etzioni, que revient le mérite
d’avoir fait paraitre en 1973 un des premiers ouvrages complets sur les
incidences de la génétique nouvelle. Dans cet ouvrage, 'auteur parle de ce
qu’il a appris et pensé lors d'un colloque international de spécialistes qui
faisaient le point sur les percées scientifiques de I'époque’®. 11 traite
notamment des répercussions déontologiques, sociales et morales des
techniques génétiques qui, a 'époque, étaient nouvelles ou en préparation.
Avec un luxe de détails étonnant, il décrit les conséquences liées a la
possibilité de choisir le sexe d'un enfant, de créer une race supérieure et
plus saine, de détecter les génes qui déterminent des maladies se mani-
festant tard dans la vie, et de déceler les « mauvais » génes. L'auteur se
demande a qui devraient revenir les décisions relatives a I'élaboration et a
I'utilisation de ces techniques. Il recommande un double antidote : un
stimulant pour éveiller les membres passifs de la collectivité qui laissent la
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science modeler la société et un calmant bénin pour ceux qui rejettent tous
les progrés techniques. Il souhaite en outre que nous établissions mieux
la distinction entre ces nouvelles techniques, que nous les jugions et les
étudiions davantage, et que nous apprenions a les utiliser a notre profit
plutét que de nous laisser exploiter par elles. Bien des questions soulevées
par Etzioni sont précisément celles que nous avons 4 régler aujourd’hui; la
seule différence, c’'est qu'a I'époque ou Etzioni a écrit son livre, ces
techniques étaient pour la plupart encore a I'état virtuel; maintenant, elles
existent bel et bien.

Réactions gouvernementales

Les gouvernements ont réagi aux progrés des techniques de DPN en
créant des services et des programmes, en prenant l'avis de spécialistes et
le pouls de la population, et en soutenant la recherche et le développement.

On peut penser que I'Etat agit normalement dans l'intérét général, sur
le conseil des spécialistes et sous la pression des groupes de défense
d'intéréts. Néanmoins, l'action étatique est entravée par des intéréts
contradictoires et un cadre juridique, social et économique compliqué. Les
autorités publiques doivent maintenir un juste équilibre entre l'intérét
supérieur de la collectivité et les réalités économiques; 'Etat doit aussi
refléter les valeurs communautaires et sociales communes. 11 s’agit d'une
tache délicate, qui nécessite la consultation de la population et des experts.

Pour les aider, les gouvernements créent des groupes de travail et des
organismes consultatifs chargés de les conseiller sur diverses réalités
€conomiques et scientifiques, ainsi que sur les répercussions que peuvent
avoir certaines politiques d'intérét général. Au Canada, le gouvernement
fédéral a mis sur pied la Commission royale sur les nouvelles techniques
de reproduction, qui a pour mandat d’étudier notamment le DPN et les
examens geénetiques. Puisque la technologie progresse plus vite que notre
capacité de saisir les conséquences de cette évolution et de nousy adapter,
le gouvernement, grace a une étude exhaustive de ces questions, tente
d’obtenir les meilleurs avis possibles sur la politique 4 adopter relativement
aux techniques de reproduction. D’autres pays ont constitué des
commissions d'enquéte semblables'®’.

Comme c’est le cas de tous les nouveaux programmes et techniques
de soins de santé, les facteurs économiques et les questions de financement
prennent beaucoup d'importance, en particulier lorsque les ressources des
régimes de santé sont limitées. C'est pourquoi les gouvernements se
montrent sensibles aux analyses cotts-avantages et aux études de renta-
bilité qui laissent prévoir des gains nets a court ou a long termes si certains
programmes sont mis en ceuvre. Ces études aident les gouvernements a
évaluer financiérement les caractéristiques des programmes et des services:
les chercheurs peuvent tenter de tenir compte de coits tangibles et
intangibles dans leurs équations.
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Les analyses couts-avantages donnent lieu a des prévisions qui
peuvent varier d'un pays a l'autre et méme d'une région a l'autre; il faut
entre autres tenir compte des caractéristiques épidémiologiques locales ou
régionales des maladies génétiques. C’est ainsi qu'au Canada, les
malformations du tube neural sont plus courantes dans les provinces de
I'Est que dans celles de 'Ouest. Les analyses coats-avantages peuvent
donc montrer que les programmes de DPN se justifient davantage, sur le
plan économique, dans les provinces de 'Est que dans celles ou I'incidence
de ces troubles est faible.

Les organismes publics, et notamment le CRM, ont toujours vivement
appuyé la recherche clinique et fondamentale sur I'innocuité et I'efficacité
des techniques de DPN. IlIs ont financé des études rétrospectives et
prospectives a grande échelle, qui ont exercé une influence capitale sur
l'intégration des nouvelles techniques dans la pratique clinique courante.

Malgré tous leurs efforts pour obtenir avis et conseils, les gouver-
nements n'ont pas toujours réussi a mettre en ceuvre des programmes et
des services d’examen génétique et de dépistage prénatals. L'expérience
américaine du dépistage de la drépanocytose constitue un exemple parfait
d'une démarche gouvernementale qui a abouti & un programme dont les
effets étaient pervers. L'autorisation des trousses de dosage de I'AFP
donnée par la Food and Drug Administration (FDA), un organisme public
ameéricain, illustre le danger de sanctionner un produit; cet incident montre
comment les gouvernements peuvent étre abusés par un manque de
données et d’'information.

En dépit de ces cas, la majorité des initiatives publiques ont conduit
a une réduction de lincidence d'un certain nombre d'affections. Les
programmes de dépistage créés pour identifier les porteurs des génes de la
thalassémie (une anémie héréditaire) a Chypre, en Gréce et en Italie ont
permis de réduire considérablement l'incidence de cette maladie. Dans
certaines régions de ces pays, la maladie a été presque totalement €liminée
grace au dépistage, aux examens et a 'avortement sélectif.

Questions juridiques

A mesure que progresse notre capacité de dépister les maladies
héréditaires, le régime qui définit les droits et les obligations des parents,
des enfants et des feetus évolue lui aussi. Les gouvernements, par I'entre-
mise du pouvoir juriciaire et du pouvoir législatif, ont la responsabilité
fiduciaire d’interpréter ces droits afin de protéger les particuliers et la
société'®,

Les tribunaux ont di prendre un certain nombre de décisions char-
niéres relatives aux incidences présumées du DPN. Des poursuites, dites
« pour naissance préjudiciable » et « pour existence préjudiciable », ont
attiré l'attention sur la définition juridique des droits et des obligations des

patientes, des hopitaux et des médecins'®.
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Les poursuites pour naissance préjudiciable sont généralement
engagées par des meres que leur médecin n’avaient pas informées de la
possibilité d’analyser I'équilibre génétique de leur foetus au moyen du DPN,
lorsque cet enfant risquait d’étre atteint d'une anomalie génétique. Par
conséquent, ces femmes jugeaient qu'elle n’avaient pas eu la possibilité de
prendre une décision éclairée quant a la poursuite ou a I'interruption de
leur grossesse. Les poursuites pour existence préjudiciable!® sont pour
leur part intentées au nom d'un enfant dont la naissance aurait pu étre
évitée et qui n'aurait pas eu a endurer des souffrances a cause d'une
maladie héréditaire si le médecin avait suffisamment informé ses parents
de la forte probabilité qu'il souffre d’'une telle affection. Dans les quelques
cas de ce genre ou des jugements ont été rendus, les tribunaux ont attribué
aux demandeurs une somme couvrant les soins a apporter a I'enfant ayant
une incapacit€, ainsi que des dommages-intéréts. Aucune décision en ce
sens n'a toutefois été rendue au Canada jusqu'ici.

Epilogue

Le DPN a été intégré progressivement aux services génétiques, souvent
par suite de 'adaptation de techniques dérivées d’autres applications. Les
toutes premiéres recherches sur les techniques de prélévement de liquide
amniotique en vue du DPN ont été réalisées & I'étranger, notamment en
Israél, en Grande-Bretagne et aux Etats-Unis.

Ces techniques n'auraient pas pu étre mises au point sans la
collaboration de femmes enceintes qui allaient subir un avortement et qui
ont accepté de se soumettre a des interventions expérimentales avant
I'interruption de leur grossesse. On dispose de trés peu de détails sur la
facon dont ces femmes en sont venues a participer aux travaux, ainsi que
sur leurs motifs, et on ne sait trop si elles ont donné leur consentement en
toute connaissance de cause. A cette époque, il n'y avait presque aucune
exigence relative au consentement éclairé, encore moins au choix éclairé.
Il est probable que bon nombre des femmes qui ont coopéré, sinon toutes,
l'ont fait par altruisme, mais on ne peut en étre certain 30 ans plus tard.
On peut toutefois étudier cette question d'une maniére un peu plus détail-
lée dans le cas des femmes qui ont participé aux premiers progrés de la
feetoscopie a Montréal, au début des années 1970. Les souvenirs per-
sonnels de certaines de ces femmes indiquent qu’elles ont collaboré pour
des raisons altruistes et qu'elles ont signé des formulaires de
consentement’®®,

A Montréal, le premier DPN fut posé en 1968 par le D* Louis Dallaire,
dont la thése de doctorat portait sur le dépistage de remaniements
chromosomiques dans des familles ou l'on observait de multiples
malformations récurrentes. Parmi les six remaniements observés, 'un
s'€tait produit chez un enfant mort-né dont la mére était transmettrice
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d’une translocation équilibrée (qui faisait que ses enfants étaient fortement
a risque). Ce diagnostic signifiait que la progéniture éventuelle de cette
femme courait un grand risque. Cette derniére demanda donc s'il était
possible de déterminer avant la naissance si les enfants étaient atteints.
Lorsque la femme fut a nouveau enceinte, le D" Dallaire trouva un obsté-
tricien qui pratiquait des amniocentéses a un stade avancé de la grossesse
afin de surveiller le feetus et qui accepta de pratiquer une amniocentése
plus tét, c’est-a-dire dés que l'utérus pouvait étre percu émergeant du
bassin obstétrical. L'amniocentése fut un succes, les cellules prélevées se
multipliérent en culture et les chromosomes se révélérent normaux. Au
cours des mois suivants, d’autres médecins pratiquérent des amniocen-
téses sur des femmes de plus de 40 ans ou des femmes qui étaient trans-
mettrices de maladies liées au chromosome X, et le diagnostic prénatal
commenca graduellement a s'implanter, parallélement aux services de
counseling génétique'®.

A Chicago, le D' Henry Nadler, qui en était & son premier poste,
étudiait de quelle fagon les erreurs innées du métabolisme pouvaient
s’exprimer dans les cellules en culture. Il travaillait aussi en clinique de
génétique, ou il eut a conseiller une femme qui avait eu deux enfants
atteints du syndrome de Down et qui était enceinte de huit semaines. Elle
était porteuse d'une translocation, probablement 21/21, ce qui signifiait
que tout enfant né vivant serait atteint du syndrome de Down. Toutefois,
a cette époque, il était impossible de s'assurer qu’'il s’agissait d'une
translocation 21/21 plutét que d'une 21/22, qui comportait un risque
moindre. Malheureusement, sa demande d’avortement pour des raisons
d’hérédité fut rejetée et elle mourut a la suite d'un avortement illégal. Ala
suite de cet événement, le D" Nadler se consacra au perfectionnement du
DPN. Il commenca par apprendre a cultiver des cellules extraites de liquide
amniotique fourni par un collégue obstétricien qui pratiquait des
interruptions de grossesse durant le deuxiéme trimestre'®’.

A Winnipeg, on commencga a pratiquer le DPN aprés que le D" Harry
Medovy, pédiatre en chef, en eut appris I'existence dans un cours de
génétique médicale donné a Bar Harbour; a I'époque, ce cours était
principalement destiné aux médecins qui avaient terminé leurs études sans
avoir étudié la génétique. Les généticiens de Winnipeg trouvérent quelques
obstétriciens qui acceptaient de pratiquer cette intervention et s’arrangérent
pour que seulement quelques-uns d’entre eux le fassent, de facon a ce
qu'ils aient assez de cas pour acquérir de l'expérience.

A Edimbourg, David Brock découvrit le rapport entre I'AFP et les
malformations du tube neural lorsqu'un de ses étudiants, dont les tenta-
tives de culture de cellules a partir de liquide amniotique avaient été
perturbées par une contamination attribuable au fumier que le jardinier
épandait a 'extérieur, décida d’étudier plutét les protéines contenues dans
ce liquide. La recherche établit que toutes les protéines de cette nature
provenaient de la mére, a 'exception de 'AFP. Les scientifiques pensérent
que, dans le cas d'un feetus dont le tube neural était anormalement ouvert,
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I'AFP pouvait se répandre dans le liquide amniotique. Par la suite, ils
dosérent I'AFP contenu dans des échantillons de liquide amniotique qui
avaient été congelés et qui, comme ils I'apprirent plus tard, venaient de
feetus anencéphales'®,

A Vancouver, le D'J. R. Miller se rappelle les frustrations des
conseillers qui devaient répondre par la négative lorsqu’on leur demandait
s’'il y avait un moyen de savoir avant la naissance si un bébé serait
anormal. Mais lors de la parution des premiers rapports sur le DPN, il
adressa une lettre aux journaux pour témoigner de ses craintes quant aux
effets de 'amniocentése sur le foetus humain. Du fait que le groupe de
McGill avait montré que 'amniocentése pratiquée chez la souris pouvait
provoquer un bec-de-liévre, le D" Miller craignait que la méme chose puisse
se produire chez les feetus humains. Toutefois, il fut établi que le palais se
ferme avant le stade ou I'on peut procéder a I'amniocentése chez I'humain.
Cette intervention paraissait dés lors constituer un prolongement logique
des services déja offerts a Vancouver'®,

Au début, il fallut créer un mécanisme d'éducation et d’organisation.
Par exemple, les obstétriciens et obstétriciennes pratiquaient I'amnio-
centese, parfois dans leur propre cabinet, et acheminaient le liquide prélevé
a un laboratoire de cytogénétique sans aucun avertissement. Une généti-
cienne porta son premier DPN alors qu’elle mettait au point des techniques
de culture des cellules et d’examen des chromosomes : une femme se
présenta a la porte de son laboratoire avec une éprouvette remplie de
liquide amniotique encore chaud, afin de le faire analyser'™.

Beaucoup de médecins ne savaient pas trés bien quelles affections
pouvaient étre diagnostiquées par I'étude des chromosomes. Ils envoyaient
parfois des échantillons (bien inutilement) en vue du diagnostic de troubles
monogéniques, par exemple 'achondroplasie (une forme de nanisme) et
I'hémophilie, ou encore simplement pour des « épreuves génétiques ». Les
centres de génétique durent refuser de procéder a des tests sans
consultation préalable. Assez rapidement, on en vint au systéme actuel ot
I'amniocentése est pratiquée par un nombre limité de médecins, dans des
centres qui doivent en effectuer au moins 50 par année afin d’étre agréés,
et ou le counseling préalable est obligatoire.

Ni les fabricants de matériel ni les laboratoires pharmaceutiques ne
paraissent avoir eu vraiment I'occasion d’exercer des pressions, sauf au
moment ou l'on tente d'introduire dans les cabinets de médecins des
trousses de dosage de 'AFP. Les médecins américains et le gouvernement
canadien, sur la recommandation d'experts, mirent un terme i cette
tentative.

L'évolution rapide du DPN et d’autres services génétiques a soulevé
beaucoup de questions qui préoccupent les professionnels, le public et les
usagers éventuels de ces services. Par exemple, on craint que le recours
au DPN a des stades de plus en plus précoces de la gestation ne conduise
a l'orientation des patientes vers des spécialistes en cas de troubles de
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moins en moins graves. On se soucie beaucoup également des répercus-
sions possibles du DPN sur les femmes et sur les personnes handicapées.
Est-ce que les femmes qui subissent un DPN le font en toute liberté?
Est-ce que la possibilité de dépistage d’anomalies feetales peut modifier les
attitudes de la société a l'égard des personnes handicapées? Ces
inquiétudes, parmi tant d’'autres, montrent ce qui arrive lorsqu'une
technique évolue a un tel rythme qu’on ne parvient pas a s’adapter a ses
conséquences. Mais plus que tout, de telles préoccupations soulignent la
nécessité de poursuivre le débat, d’effectuer d’autres études et de mettre en
place un mécanisme de participation du public & la réglementation des
services de DPN.

Conclusion

. Le DPN a connu en trés peu de temps une remarquable progression
attribuable, en partie du moins, a 'adaptation rapide de découvertes
scientifiques a des techniques applicables, ainsi qu’a 'utilisation des
techniques existantes a des fins précises dans le cadre du DPN. Bon
nombre des découvertes scientifiques qui ont rendu possible le DPN
ont été faites par des chercheurs qui s’étaient lancés sur d’autres
pistes. La synergie entre les besoins percus et les techniques
existantes a motivé 'établissement de services dans ce domaine.

o Méme si les techniques de prélévement prénatal (telles 'amniocentése,
le prélevement de villosités choriales [PVC] et la foetoscopie) et les
techniques d’analyse (comme les cultures cellulaires, les épreuves de
dosage et I'examen de I'ADN) sont liées dans la pratique, elles ont
évolué de facon différente. Les techniques de prélévement et
d'imagerie ont progressé graduellement, par étapes, sur la base de
techniques précédentes. A linverse, les techniques d’analyse ont
évolué par a-coups. Leur succeés actuel et leur application généralisée
remontent 4 un certain nombre de percées importantes en techniques
de laboratoire et en biologie moléculaire.

o Le prélévement de villosités choriales a été mis au point a la fin des
années 1960, a peu prés au moment ou I'amniocentése gagnait en
popularité comme technique de DPN dans des centres du monde
entier. Comparativement aux autres procédés, le PVC permettait de
poser un diagnostic plus précoce (au cours du premier trimestre). Des
difficultés techniques ont toutefois nui considérablement aux premiers
travaux, et aucune action d’envergure n’a été entreprise pour perfec-
tionner cette technique avant le début des années 1980. Depuis, le
PVC a fait I'objet de nombreuses études, dont la plupart ont conclu
que les risques inhérents a cette technique sont légérement supérieurs
a ceux de 'amniocentése, mais que le PVC présente des avantages,
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surtout parce qu'il est réalisé plus tot durant la grossesse et qu'il
produit des résultats diagnostiques plus rapidement.

La feetoscopie a d’abord servi a visualiser le foetus in utero. Par la
suite, la technique a été appliquée au prélévement de sang foetal en
vue de diagnostiquer des troubles sanguins génétiques (telles la
drépanocytose et la thalassémie). Etant donné la fréquence assez
élevée de complications et d’effets secondaires facheux, la feetoscopie
n'a jamais été tres utilisée. Elle a été remplacée en grande partie par
I'échographie (pour visualiser le feetus), ainsi que par I'amniocentése
et le PVC (lorsqu’il faut procéder 4 un DPN en vue de déceler une
hémoglobinopathie particuliére).

On a découvert au début des années 1970 l'existence d'un lien entre
la concentration anormale d’alpha-feetoprotéine (AFP) dans le liquide
amniotique (AFPLA) et différentes anomalies congénitales. Peu de
temps apreés, on s’est apercu que I'AFP était également élevée dans le
sérum maternel lorsque le feetus était atteint d’'une malformation du
tube neural. Cette découverte a conduit a la généralisation du dosage
de I'AFPSM, une méthode inoffensive, facile et relativement peu
couteuse de dépistage des malformations du tube neural. Un nombre
appréciable de diagnostics erronés rend toutefois nécessaire la
poursuite des examens afin d’obtenir confirmation des résultats. Le
dosage de 'AFPLA, combiné a un dépistage échographique, permet de
diagnostiquer avec une grande exactitude les malformations du tube
neural (98 %).

A Torigine, l'utilisation des ultrasons m'avait rien a voir avec la
médecine. Cette technique fut mise au point pour détecter les
sous-marins au cours de la Premiére Guerre mondiale et ne fut
appliquée qu'aprés a la médecine, et notamment a l'obstétrique.
L’échographie progresse cependant de maniére exponentielle depuis
le début des années 1950; elle est maintenant devenue pratique
courante en obstétrique. Elle a largement contribué a ameéliorer
l'efficacité, la précision et I'innocuité des autres techniques de DPN,
notamment I'amniocentése, le prélévement de villosités choriales et le
prélévement de sang feetal.

L'innocuité de I'échographie a cependant été mise en doute. Il n’existe
guére de preuves que cette intervention ait des effets néfastes sur les
patientes, sur leur progéniture ou sur les opérateurs et opératrices,
mais beaucoup de déclarations et de commentaires font état de
préoccupations a cet égard. Certains estiment que I'échographie n’est
peut-étre totalement sans danger et que ses effets, s'ily en a, peuvent
étre ténus et différés. Cependant, la plupart des gens pensent que
I'ensemble des données disponibles est rassurant et que les doses
utilisées lors du diagnostic sont sans effet. Un récent examen
exhaustif des données épidémiologiques concernant les humains, des
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tendances a long terme et des études effectuées sur des animaux a
abouti a la conclusion que I'échographie, telle qu'on I'emploie en DPN,
ne présente aucun risque mesurable.

*  Au début des années 1980, on s’est rendu compte de la possibilité
d’'appliquer I'imagerie par résonance magnétique (IRM) au diagnostic
prénatal d’anomalies feetales et d’autres malformations congénitales.
L’IRM offre un certain nombre d’avantages par rapport a I'échographie,
notamment celui de distinguer les tissus mous de la mére et du feetus;
ces données peuvent se révéler utiles lors du diagnostic d’anomalies
congénitales spécifiques. L'IRM demeure une technique cotiteuse et
peu répandue, et son innocuité n'a pas encore été déterminée de facon
certaine. Il est peu probable qu’elle finisse jamais par remplacer
I'échographie, dont la valeur est bien établie et qui trouve un vaste
champ d’application en DPN.

o Le diagnostic préimplantatoire est une nouvelle technique, encore au
stade de l'expérimentation. Il offre un certain potentiel pour le
diagnostic de maladies monogéniques dans certaines circonstances
(rares). Toutefois, il fait appel aux méthodes cotiteuses et éprouvantes
de la FIV.

o Les complications et les risques associés aux principales techniques
connues (I'amniocentése, le PVC et la foetoscopie) n'ont pas été trés
bien étudiés dans les premiers temps de leur utilisation, parce que les
femmes dont le feetus était soumis au diagnostic subissaient de toute
facon une interruption de grossesse pour des raisons autres que
meédicales. A mesure qu'ils progressaient dans leur apprentissage de
ces techniques, les chercheurs ont pu procéder a des essais cliniques
visant a évaluer l'efficacité des techniques et I'innocuité des méthodes,
ainsi que leurs effets tant sur la mére que sur le feetus. A mesure que
s’allongeait la liste des indications du DPN, le recours a ces méthodes
s’est généralisé; des études (rétrospectives et prospectives) a grande
échelle ont été réalisées, afin d’évaluer les méthodes et d’en mesurer
les risques et complications. Beaucoup d’observateurs et d'observa-
trices font état d'une courbe d’apprentissage qui suit les améliorations
apportées au matériel et refléte I'expérience acquise.

J Les chercheurs canadiens ont joué un role important dans I'établis-
sement de services de DPN. Avec l'appui du CRWM, ils ont mené de
grandes études conjointes qui visaient a déterminer l'innocuité et
I'efficacité de I'amniocentése et du PVC. Ces études sont trés souvent
citées, et 'on considére qu’elles ont grandement contribué a 'adoption
de normes sur l'utilisation clinique de ces techniques.

o Les indications relatives au recours aux différentes techniques de DPN
se sont multipliées a mesure que les techniques d’analyse se sont
améliorées et qu’on a identifié les bases cytogénétiques, moléculaires
et biochimiques des maladies génétiques.
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En 1974, la Société canadienne de pédiatrie (SCP), la Société des
obstétriciens et gynécologues du Canada (SOGC) et la Société de
génétique du Canada (SGC) ont établi les premiéres lignes directrices
s'appliquant au DPN. Le Collége canadien des généticiens médicaux
(CCGM), la SOGC et la SCP ont publié un ensemble de lignes
directrices plus complétes en 1983. Récemment, le CCGM et la SOGC
ont rédigé une mise a jour de ces principes, compte tenu des progrés
accomplis dans le domaine du DPN et de la recherche génétique. Le
CCGM a publié des directives déontologiques et professionnelles sur
la pratique de la génétique médicale, dans lesquelles il énonce
explicitement les responsabilités des généticiens et généticiennes a
I'égard des patientes, de la société et du corps médical.

Vers la fin des années 1960, a 'époque des premiers balbutiements du
DPN, les réactions émanaient surtout du corps médical et des
chercheurs; il n'y avait guére de discussions & ce sujet dans le grand
public. Derniérement, toutefois, le débat concernant les répercussions
du DPN sur la société, sur les femmes et méme sur le patrimoine
génétique s'est €largi. L'inexistence de groupes de pression organisés,
susceptibles de réagir aux progrés techniques dans ce domaine,
explique sans doute l'absence de débat les premiéres années. Au
Canada, le débat sur le DPN est mené en grande partie par des
groupes de défense des intéréts des femmes et des groupes repré-
sentant les personnes handicapées, ainsi que par les mouvements
pro-choix et pro-vie. Ces groupes ont aujourd’hui une grande
influence politique et sont considérés comme des intervenants
importants dans le débat. Par ailleurs, les premiéres années, la
science et la médecine ne suscitaient pas le méme intérét
qu'aujourd’hui dans les médias. C’est pourquoi les reportages sur les
découvertes médicales, y compris le DPN, étaient relativement rares,
ce qui limitait le débat public. On considérait ces techniques comme
expérimentales, et les articles sur les méthodes ou leurs effets avaient
une diffusion restreinte.

Le débat public et les contestations judiciaires (poursuites pour
naissance préjudiciable et pour existence préjudiciable) ont attiré
l'attention récemment sur la définition des droits et des responsa-
bilités des patientes, des hopitaux et des médecins.

A mesure que le public participe plus activement au débat sur les
nouvelles techniques de reproduction en général et sur le DPN en
particulier, on demande aux professionnels et professionnelles
d'expliquer leur role dans la médecine moderne et de justifier
I'élaboration de techniques controversées. De plus en plus, les
chercheurs et les professionnels de la santé doivent veiller non
seulement aux intéréts de leur profession, mais aussi a leurs respon-
sabilités sociales. Ces défis concourent & la diffusion d’avis éclairés
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et de renseignements sérieux sur ces questions complexes, qui nous
obligent & la réflexion.
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Evaluation du risque associé aux techniques
de diagnostic prénatal

Personnel de la CRNTR

¢

Abrégé

En une trentaine d'années, le diagnostic prénatal a connu une
évolution spectaculaire quant a la variété des techniques disponibles,
leur complexité et leur acceptation par le public. L'amniocentése est une
technique invasive bien établie employée pendant le deuxiéme trimestre
de la grossesse. L'échographie, quant a elle, est un examen de routine,
couramment proposé aux femmes enceintes dans la plupart des régions
du pays.

Puisque beaucoup des techniques actuellement envisagées, comme
I'amniocentése, le prélévement de villosités choriales et I'embryoscopie,
ont un caractére invasif et comportent donc certains risques, il semble
indiqué de passer en revue les données concernant leur innocuité. Il
convient également de faire I'examen rigoureux des techniques non
invasives, telles que I'échographie, afin de s’assurer que les seuils de
tolérance relatifs au niveau d'exposition sont bien respectés.

La gamme des travaux effectués dans ce domaine est vaste. Elle
va de l'observation de cas ou du petit projet de recherche, a l'étude
coopérative a grande échelle faisant appel a plusieurs centres de
recherche. Les écarts de résultats refletent les variations dans
I'application des techniques, de méme que les améliorations résultant de

Cette étude a été réalisée pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en
décembre 1993.



80 DPN : Apercu de la question et des personnes en cause

I'expérience acquise et de I'évolution de ces techniques. En général, la
meilleure méthode pour juger de I'innocuité est '¢tude aléatoire a grande
échelle, incluant I'examen des données normatives sur l'incidence de
problémes similaires en I'absence d'évaluation technologique.

Le présent examen révéle trois difficultés : les complications dues
a lintervention (notamment les complications directes telles que I'hémor-
ragie) qui peuvent avoir des répercussions sur la croissance du feetus ou
la santé de la meére, les incertitudes (inhérentes a la technique utilisée
et a 'aptitude a prédire) et I'erreur humaine.

L'amniocentése, qui demeure la méthode de diagnostic prénatal
invasive la plus courante, ne comporte virtuellement aucun risque pour
la mére, méme si 'on observe parfois quelques complications. Les
lésions feetales sont rares, mais la mortalité foetale due a I'intervention
est de l'ordre de un cas sur 250. L'imagerie par résonance magnétique
(IRM), présentement a l'étude, pourrait devenir une technique non
invasive complémentaire de I'échographie. En raison des problemes
associés au prélévement de villosités choriales, principale technique de
diagnostic précoce actuellement, on examine la possibilit¢ de le
remplacer par 'amniocentése précoce. Des techniques plus récentes,
comme l'embryoscopie, sont également a I'étude.

Introduction

Le diagnostic prénatal ou DPN a connu un essor remarquable depuis
son introduction il y a a peine une trentaine d’années. Cette évolution se
traduit tant par le nombre des techniques disponibles que par leur usage
systématique trés répandu au Canada et a I'échelle mondiale.

Bon nombre de techniques employées actuellement dans la pratique
clinique sont invasives et peuvent, par conséquent, entrainer des compli-
cations et présenter un risque non négligeable tant pour la mére que pour
le feetus. Dr’autres, telles que I'échographie, sont non invasives, mais
il convient d’étudier plus avant les données sur leur innocuité dans la
pratique courante.

De nombreuses questions concernant I'innocuité, la précision et I'effi-
cacité de ces techniques ont été soulevées, non seulement par les
personnes désirant un diagnostic prénatal, mais aussi par celles qui se
préoccupent des conséquences plus générales de cette technologie.

Comme pour tous les examens médicaux, les personnes qui
consentent au diagnostic prénatal le font en sachant que pour bénéficier
des avantages de la technique, elle doivent accepter certains risques. En
fait, le counseling sert essentiellement a expliquer les risques et les
avantages du diagnostic prénatal et a en discuter.

Les complications et les risques associés au DPN sont de trois types :
les complications inhérentes a lintervention, directement liées a la
technique et qui comportent des risques pour la mére et le feetus; les
incertitudes que peut susciter un diagnostic donnant parfois des
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probabilités plutot que des certitudes; et les complications dues a I'erreur
humaine lors de I'analyse de laboratoire ou de l'interprétation des résultats.

Au début, les essais tant expérimentaux que cliniques mettaient
l'accent sur I'élaboration et la pratique des techniques de diagnostic pré-
natal. Plus tard, les techniques s'étant perfectionnées, la plupart des
travaux de recherche ont porté surtout sur les risques et les complications.
Aujourd’hui, on examine a la fois 'aspect technique et le risque de chaque
intervention.

L'information la plus récente et la plus fiable sur les risques associés
au DPN provient principalement d’études aléatoires a grande échelle qui
s'étendent habituellement sur plusieurs années et s’appuient sur des
données recueillies dans de nombreux centres. Lune de ces études,
publiée récemment par le Canadian Collaborative CVS-Amniocentesis
Clinical Trial Group (1989), compte parmi les premiéres a établir une
comparaison quantitative prospective des risques associés au prélévement
de villosités choriales d'une part, et 4 I'amniocentése d'autre part. Depuis
cette publication, on a effectué des études similaires dans d’autres pays
(Rhoads et al., 1989; Medical Research Council, 1991). Les observations
de cas et les petites études jouent également un role important dans
I'évaluation du risque, car elles reflétent I'expérience quotidienne des
centres de diagnostic et les fluctuations dans la qualité des services.

Evaluation du risque

L'évaluation du risque est une opération complexe visant 1) a identifier
les répercussions possibles, bonnes ou mauvaises, d'un acte médical parti-
culier, 2) a estimer 'ampleur des conséquences indésirables, et 3) a évaluer
la probabilité de celles-ci. Plus récemment, on en est venu a inclure dans
I'appréciation du risque une évaluation de la facon dont les personnes
percoivent I'information sur les risques et y réagissent (O'Brien, 1989).

Toute évaluation des risques associés aux méthodes de DPN comprend
I'étude des risques et des complications aussi bien tangibles qu’intangibles.
La perte ou les lésions feetales et les complications chez la mére, telles
I'infection et I'hémorragie, sont des risques tangibles. Il est relativement
facile de les quantifier en recueillant des données au moyen d’études rétro-
spectives ou prospectives. Les risques intangibles, par contre, tels que la
claustrophobie ressentie pendant I'imagerie par résonance magnétique
(IRM) ou l'anxiété qu'éprouve le couple en attendant le diagnostic, sont plus
difficiles & définir et 4 mesurer; mais constituent un élément important de
I'évaluation globale du risque et de I'innocuité des techniques de DPN.

Amniocentése

L’amniocentése est la méthode invasive de DPN la plus courante. Elle
consiste a prélever un échantillon de liquide amniotique et de cellules
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feetales pour dépister les troubles biochimiques et meétaboliques, les
maladies génétiques moléculaires et les malformations importantes (Wilson,
1991) chez les femmes a haut risque.

L'amniocentése aux fins d’examen génétique est habituellement effec-
tuée par des obstétriciens expérimentés et sous controle échographique.
Sous contrdle échographique ininterrompu et dans des conditions d'asepsie
rigoureuses, une aiguille a ponction est introduite a travers I'abdomen
jusqu'a l'utérus et la cavité amniotique. Dans plus de 99 % des cas, on
obtient un échantillon adéquat a la premiére tentative. On procéde a une
seconde tentative lorsqu’on n'obtient aucun liquide lors de la premiére
ponction ou lorsqu’elle contient du sang; néanmoins, I'insertion répétée de
l'aiguille, extrémement rare, est déconseillée car elle entraine un plus haut
risque de mortalité feetale (Andreasen et Kristoffersen, 1989).

Les cellules foetales sont séparées du liquide amniotique, mises en
culture en laboratoire et analysées. On mesure également la concentration
de diverses hormones et enzymes dans le liquide amniotique, notamment
l'alpha-feetoprotéine et 'acétylcholinestérase. Une forte concentration de
ces protéines est souvent signe d’'une malformation du tube neural ou
d’autres anomalies.

Innocuité

Depuis lintroduction, au début des années 1970, de 'amniocentése
au deuxiéme trimestre de la grossesse, l'innocuité de cette technique a fait
I'objet d’études approfondies. Au cours de la décennie, trois études impor-
tantes effectuées respectivement aux Etats-Unis (National Institute of Child
Health and Human Development, 1976), au Canada (Simpson et al., 1976)
et en Grande-Bretagne (Medical Research Council, 1978) ont porté sur
l'innocuité de l'amniocentése. De nombreux rapports ont été publiés
depuis, mais rares sont ceux qui jettent plus de lumiére sur la question que
ces trois études qui continuent a faire autorité en matiére d'amniocentese
au deuxiéme trimestre de la grossesse.

Risques pour la mére

Quelques cas d’infection ont été signalée et dans les circonstances les
plus graves, ils peuvent entrainer la perte du feetus; cependant, I'infection
a généralement peu de répercussions sur la mére. Le risque de déces de
la mére a la suite de 'amniocentése est pratiquement nul. Par contre, les
problémes mineurs sont moins rares. On observe une perte de liquide
amniotique, des saignements vaginaux temporaires et des contractions
utérines (crampes) chez environ 3 % des patientes. Seule la perte de
liquide amniotique persistante entraine la mortalité foetale; il s’agit toutefois
d'un phénoméne rare et difficile a quantifier (Wilson, 1991).

Risques pour le feetus

Le principal risque associé 4 I'amniocentése est la perte foetale. Le
risque de mortalité feetale a la suite de l'intervention est, en moyenne, de
l'ordre de un cas sur 250. Vers la 17° semaine, le taux d’avortement
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spontaneé est d’environ 2 % et on estime que le taux de mortalité feetale due
a lintervention dépasse ce chiffre de 0,2 4 0,5 % (Medical Research
Council, 1978; Wilson, 1990). Le feetus court en outre d’autres risques :
perforation par laiguille, hématome du cordon ombilical, s€paration
placentaire, chorioamnionite, travail prématuré et syndrome des
adhérences amniotiques (Broome et al, 1976: Karp et Hayden, 1977;
Moessinger et al., 1981; Isenberg et Heckenlively, 1985). Ces incidents sont
extrémement rares et selon les rapports récents, leur incidence est
désormais virtuellement nulle maintenant que les techniques ont été
ameéliorée et que l'intervention se fait sous controle échographique.

Quelques études seulement abordent la question du risque de perte
foetale due a la perforation placentaire (révélée par un échantillon de liquide
amniotique contaminé de sang). Un hématome subplacentaire provoqué
par la perforation du placenta par l'aiguille peut entrainer I'avortement.
Andreasen et Kristoffersen (1989) signalent que le taux d'avortement
spontané est multipli€ par quatre ou cinq lorsque le placenta couvre
entiérement la paroi antérieure de I'utérus (de telle sorte qu’on ne peut
eéviter la perforation du placenta) et lorsqu’il est nécessaire d’introduire
l'aiguille plus d'une fois. Ces observations corroborent la recommandation
voulant qu’il convient d'introduire I'aiguille sous controle échographique
afin d’éviter de perforer le placenta.

Complications diagnostiques

Outre les risques pour la mére et pour le feetus, divers problémes
peuvent €galement survenir aprés le prélévement réussi d'un échantillon
de liquide amniotique. Il s'agit notamment 1) des erreurs humaines et
d’écriture, 2) des erreurs de laboratoire et d’analyse et 3) de la mauvaise
interprétation des résultats des analyses de laboratoire. Toutes ces erreurs
peuvent avoir des conséquences importantes dans la mesure ou elles
influent sur la décision des parents de mettre ou non un terme a la
grossesse. En outre, lorsqu’il est nécessaire de répéter I'examen, la mére
et le feetus sont a4 nouveau exposés aux autres risques susmentionnés,

Beaucoup de ces erreurs de laboratoire comme les confusions et les
erreurs de diagnostic se produisent au début du processus d’examen,
lorsqu'un échantillon est mal étiqueté ou que les documents qui
accompagnent I'échantillon ou la culture sont égarés. Néanmoins, ces
incidents sont rares et peuvent étre évités si on adopte une méthode de
manipulation et de vérification prudente. Dans la plupart des centres, il est
courant, sinon obligatoire, de préparer plusieurs cultures d’'un méme
échantillon, afin de diminuer les risques de confusion et d’avoir une réserve
en cas d’échec de la culture.

Au cours des 15 derniéres années, on a beaucoup amélioré les
meéthodes d’analyse du liquide amniotique, minimisant ainsi le risque de
perdre la culture. Par exemple, un centre rapporte un taux de succés
global de 99,5 %, avec un taux de répétition d'amniocentése de 1,9 % (Benn
et al., 1985).
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Amniocentése précoce

Les problémes médicaux et analytiques associés a 'autre méthode, a
savoir le prélevement de villosités choriales ou PVC, et I'absence d’options
diagnostiques entre la 12° et la 15° semaine de gestation ont incité les
chercheurs a mettre au point I'amniocentése précoce (Aymé, 1990; Nevin
et al., 1990; Penso et al., 1990; Neilson et Gosden, 1991). Malgré les
avantages qu'elle présente, 'amniocentése précoce, dont il faut parfois
attendre les résultats plus de quatre semaines, ne permet pas d’effectuer
les études cytogénétiques et biochimiques aussi rapidement que le
prélévement de villosités choriales, bien que les résultats soient plus
fiables. En outre, le PVC fournit plus de matériel fcetal pour I'exécution
d’analyses biochimiques et moléculaires.

Toutefois, plusieurs études récentes comparent les risques et les
complications de l'amniocentése précoce a ceux de I'amniocentése tradi-
tionnelle au second trimestre de la grossesse ou du PVC. Le taux de
mortalité foetale et de perte du liquide amniotique est 1égérement plus élevé
pour I'amniocentése précoce que pour 'amniocentése au second trimestre
(Elejalde et al, 1990), mais I'écart entre les risques n’est pas significatif
(Choo, 1991); en outre, les deux types d’amniocentése comportent moins
de risques que le PVC (Hanson et al., 1987; Elejalde et Elejalde, 1988;
Godmilow et al., 1988; Nevin et al., 1990).

Selon une étude portant sur 222 échantillons prélevés entre la 11° et
la 14° semaine de gestation dans deux hopitaux de Belfast ot I'amniocen-
tése précoce est un examen de routine depuis 1987, le taux d’avortement
spontané se chiffre a 1,4 % (Nevin et al., 1990). D’aprés une étude a plus
grande échelle effectuée sur 407 cas a Boston, la mortalité feetale apres
I'intervention se situe a 2,3 %, le taux d’hémorragie chez la mére a 5,4 %,
le taux de fuite du liquide amniotique a 2,6 %, le taux de crampes 4 1,8 %
et le taux d’infection utérine a 0,3 % (Penso et al., 1990).

Certains craignent cependant que le prélévement de liquide amniotique
avant la 14° semaine de gestation entraine des complications respiratoires
ou orthopédiques congénitales. Non seulement I'amniocentése précoce
s'effectue 4 un stade peu avancé de la croissance fcetale, mais on préléve
aussi, proportionnellement, une plus grande quantité de liquide amniotique
que lorsque I'amniocentése a lieu au deuxiéme trimestre, avec le risque
concomitant d'une chute de pression dans la cavité amniotique aprés la
ponction (Choo, 1991). Lors de I'étude de Belfast, on a comparé l'issue de
la grossesse chez 85 femmes ayant subi une amniocentése précoce (a
13 semaines de gestation ou avant) et 86 femmes ayant subi une amnio-
centése au deuxiéme trimestre (2 16 semaines ou apreés); les résultats
n'indiquent aucune hausse de lincidence des complications susmen-
tionnées chez les enfants exposés a 'amniocentése précoce (Magee et al.,
1991). Le groupe de Boston rapporte un taux de complications pulmo-
naires de 6,1 %; ce dernier ne semble toutefois lié ni & une perte du liquide
amniotique, ni 4 une hémorragie, attribuables a I'intervention. Cependant,
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on note 1,4 % de malformations orthopédiques associées, croit-on, a une
perte de liquide amniotique apreés l'intervention (Penso et al., 1990).

L'amniocentése précoce exige une culture cellulaire et une période
d'attente avant les résultats, mais I'examen a lieu suffisamment tot pour
compenser le temps nécessaire aux analyses de laboratoire et respecter la
limite de 14 semaines pour l'interruption volontaire de grossesse lorsque
cette option est choisie. Selon certains chercheurs, si 'on peut prouver
I'innocuité de 'amniocentése précoce, on n'aura peut-étre plus besoin du
prélévement de villosités choriales (Neilson et Gosden, 1991). Afin de mieux
comparer 'amniocentése au premier trimestre de la grossesse et le PVC a
I'amniocentése au deuxiéme trimestre, il faut poursuivre I'évaluation par un
essai aléatoire multicentrique a grande échelle avec témoins (Evans et al.,
1988; Rooney et al., 1989; Neilson et Gosden, 1991).

Préléevement de villosités choriales

Effectué entre la 8° et la 11° semaine de gestation, le prélévement de
villosités choriales ou PVC consiste a prélever un petit fragment de tissu
chorionique (d’origine feetale) et a I'examiner pour déceler les anomalies
éventuelles au niveau des chromosomes, du métabolisme ou de 'ADN
(acide désoxyribonucléique). L'un des avantages de cette technique est la
précocité du diagnostic, comparativement a I'amniocentése du deuxiéme
trimestre, et c'est une des raisons pour lesquelles elle gagne en popularité
comme méthode de diagnostic prénatal. (La technique a été mise au point
il y a une quinzaine d’années, mais n’est utilisée au Canada que depuis
environ 5 ans, a une échelle restreinte.) Le PVC s'effectue soit par voie
transcervicale, soit par voie transabdominale; cette derniére technique est
en voie de devenir la plus courante.

Comme elles sont en division active, les cellules prélevées par PVC
sont examinées immeédiatement, sans étre mises en culture, ce qui
prendrait deux a quatre semaines (comme c'est le cas pour 'amniocentése).
Le PVC a le méme pouvoir diagnostique que I'amniocentése. Il permet de
poser le diagnostic prénatal des mémes troubles et anomalies génétiques,
a I'exception des malformations du tube neural. D’aprés certains, I'établis-
sement d'un diagnostic précoce grace a cette technique réduit le stress
psychologique chez la meére, particuliérement si celle-ci décide d’'inter-
rompre la grossesse si les résultats sont défavorables (Tunis et al, 1990).

Innocuité

L'innocuité du PVC a été examinée de plus prés que celle des autres
techniques, car la mise au point plus récente de la méthode a coincidé avec
une prise de conscience accrue des conséquences des nouvelles techniques
de reproduction pour la femme. En outre, 'amniocentése occupant le
premier rang des techniques de diagnostic prénatal, de nombreux
chercheurs ont estimé que I'innocuité de toute nouvelle technique devrait
étre, a tout le moins, comparable a celle de I'amniocentése. Beaucoup de
centres se sont abstenus de pratiquer le PVC a grande échelle jusqu’a ce
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que plusieurs études aléatoires importantes en aient établi rigoureusement
I'innocuité.

Comme c’est le cas pour d’autres techniques invasives, le prélévement
des villosités choriales présente des risques; l'exactitude du diagnostic
dépend entre autres de l'analyse des tissus et de l'interprétation des
résultats, ce qui ne va pas sans difficultés. Néanmoins, a ce jour, quatre
études prospectives a grande échelle effectuées au Canada (Canadian
Collaborative CVS-Amniocentesis Trial Group, 1989), aux Etats-Unis
(Rhoads et al., 1989), en Grande-Bretagne (Medical Research Council,
1991) et au Danemark (Smidt-Jensen et al., 1992) comparent les avantages
et I'innocuité du PVC a ceux de 'amniocentése et donnent des résultats trés
semblables pour des milliers de grossesses en ce qui concerne les risques
pour le feetus, les complications chez la mére et I'exactitude du diagnostic.
De plus, on a publié de nombreuses études de cas dont les résultats sont
trés variables, mais beaucoup d’entre elles présentent des problémes
meéthodologiques qui empéchent d’en interpréter valablement les données.

Risques pour la mére

Le PVC par voie transcervicale peut étre a l'origine de divers risques
et complications pour la mére comme des saignements vaginaux, des
crampes intra-utérines et une infection. Selon un auteur, des saignements
légers 4 modérés se produisent dans 10 a 20 % des cas de prélévements
transcervicaux (Wilson, 1990). On n’a jamais établi de corrélation directe
entre la perte fcetale et 'hémorragie suivant l'intervention, mais d’aprés
certains rapports, la mortalité peut étre liée & 'hémorragie maternelle. En
cas de PVC par voie transabdominale, le taux d’hémorragie est plus faible
(4.7 %) que par la méthode par voie basse (8.6 %) (Smidt-Jensen et al.,
1992).

L'apparition de crampes est courante, particuliérement lorsque le
médecin se sert d'un tenaculum, pince servant a soutenir et & manipuler
le col durant 'introduction des instruments biopsiques. Beaucoup évitent
de se servir de cet instrument, bien qu’'on n’ait établi aucun lien entre les
crampes et les malformations chez 'enfant (Silverman et Wapner, 1990).

L'insertion répétée du cathéter a travers le col de I'utérus augmente le
risque d’'infection intra-utérine, mais I'infection grave chez la mére est rare
(0,2 a 0,3 %); Brambati et al, 1987a, 1990; Elejalde et al., 1990). Le
principal avantage du PVC par voie transabdominale est le risque moindre
de complications et d'infection chez la meére (Bovicelli et al., 1988) et de
perte fcetale (Smidt-Jensen et al., 1992).

Risques pour le feetus

Le principal risque associé au PVC est I'avortement spontané. Consi-
déré par ailleurs comme une méthode de diagnostic prénatal relativement
stire, le PVC entraine 'avortement spontané dans 4 % des cas en moyenne
(la fourchette est de 0,6 a 5,1 %) (Hogge et al., 1986; Hunter et al., 1986;
WHO Consultation, 1986; Brambati et al., 1987; Lilford et al, 1987,
Bovicelli et al., 1988; Crane et al., 1988; Green et al.,, 1988; Zwinger, 1988;
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Jahoda et al., 1989; Rhoads et al., 1989; Ledbetter et al., 1990; Silverman
et Wapner, 1990).

Les facteurs qui contribuent 4 la mortalité foetale a la suite du PVC
sont la colonisation bactérienne du col utérin et des membranes fcetales,
la position moyenne ou la rétroversion de l'utérus, I'hémorragie vaginale
avant l'intervention et un avortement spontané antérieur. Cette mortalité
dépend également de la qualité du contrdle échographique, de I'expérience
de Tobstétricien ou de lobstétricienne ou de I'équipe qui accomplit
I'intervention, de la technique employée et du nombre d’insertions du
cathéter (Hunter et al., 1986; Green et al., 1988; Ward et al., 1988:; Keene
et Saller, 1989; Wade et Young, 1989).

Le PVC par la voie transcervicale comporte un risque plus élevé de
mortalité feetale que la méthode transabdominale (Wade et Young, 1989;
Hammarstrom et Marsk, 1990), bien que I'écart ne soit pas significatif dans
certaines études (Brambati et al., 1990; O'Brien, 1991). Dans I'étude
danoise (Smidt-Jensen et al., 1992), le taux de perte accidentelle était de
7.7 % pour les PVC effectués par voie transcervicale et de 3.7 % pour les
PVC transabdominaux. La plupart des rapports indiquent que, dans 95 %
des cas, on obtient un prélévement suffisant en une seule insertion
transcervicale (Brambati et al., 1990); néanmoins, lorsqu'il faut procéder
a plus d'un prélévement, le risque de mortalité foetale augmente avec
chaque insertion (Muggah et al., 1987; Brambati et al., 1990).

Aucune différence n’a été observée entre le PVC et 'amniocentése pour
ce qui est de la diminution du poids a la naissance, de la circonférence de
la téte ou de la longueur du corps (Crane et al., 1988), ou de la fréquence
des retards de croissance intra-utérine (Canadian Collaborative
CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group, 1989; Rhoads et al, 1989). Le
PVC ne stimule pas les mouvements du feetus, ni n'altére le milieu intra-
utérin au point de compromettre le mouvement foetal normal (Boogert etal.,
1987).

On sait qu'il se produit parfois, notamment aprés plusieurs insertions
du cathéter, une transfusion feeto-maternelle qui entraine une augmen-
tation du taux alpha-feetoprotéine sérique maternelle (AFP) aprés I'inter-
vention. Dans ce cas, 'AFP sérique maternelle risque d’étre artificiellement
€levée, alors qu'il n’existe aucune malformation. Toutefois, un tel résultat
faussement positif serait sans doute corrigé par d’autres analyses. Des
données récentes montrent que I'élévation est temporaire et ne fausse pas
les résultats du dosage de I'AFP sérique maternelle effectué au deuxiéme
trimestre pour dépister les malformations du tube neural (Shulman et al.,
1990; O’Brien, 1991).

On possede trés peu de renseignements sur les problémes postnatals
qui pourraient étre associés au PVC mais selon certains rapports publiés
récemment, il existerait un lien entre le recours précoce a cette technique
(entre le 56° et le 66° jour de la gestation) et certaines malformations
congénitales des membres (Firth et al., 1991). Ces rapports ont suscité de
grandes inquiétudes et beaucoup de centres ont examiné rétrospectivement
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leurs données sur lissue des grossesses pour déterminer si elles
s'écartaient de maniére significative des prévisions normales. La plupart
des données n’'indiquent aucune augmentation de la fréquence des malfor-
mations des membres; dans les centres ot on note une élévation de la
fréquence, cette derniére, bien que supérieure a la norme, est faible en
valeur absolue et varie de 0,01 a 2,5 % (Planteydt et al., 1986; Christiaens
et al., 1989; Boyd et al, 1990; Firth et al, 1991; Hsieh et al, 1991;
Jackson et al.,, 1991; Mahoney, 1991; Mastroiacovo et Cavalcanti, 1991;
Miny et al.,, 1991; Monni et al, 1991). Il s'agit donc peut-étre d'une erreur
systématique de sélection. Les participants a une récente conférence sur
la quesion ont recommandé que le PVC ne soit pas pratiqué avant 9
semaines et demie de grossesse mais soit mis a la disposition des patientes
demandant un diagnostic prénatal a partir de la dixiéme semaine, les
risques de malformations dues a cette pratique étant alors infimes (Rodeck,
1993).

Complications diagnostiques

Au début, 'embryon est constitué d'une masse cellulaire interne qui
deviendra 'embryon proprement dit, et d'une couche cellulaire externe qui
contribue a la formation du chorion. Ce dernier est formé de deux tissus,
le cytotrophoblaste et le noyau mésodermique. Les cellules du cytotro-
phoblaste, qui se divisent rapidement, sont examinées directement, tandis
que celles du mésoderme doivent étre mises en culture. Quand les
résultats d’analyse indiquent un mosaicisme, a savoir deux ou plusieurs
lignées cellulaires chromosomiques différentes, on procéde parfois a
I'amniocentése pour clarifier la situation (O’'Brien, 1991). Le véritable
mosaicisme est un phénoméne rare, observé dans environ une grossesse
sur 1 000, mais il est signalé beaucoup plus souvent lors du PVC (jusqu'a
5 % des cas). Dans environ trois quarts des cas de mosaicisme dépistés
par cette technique, les analyses subséquentes (soit 'amniocentése, soit
I'analyse du sang fceetal) révélent un caryotype normal; il faut attendre trois
a quatre semaines avant d’obtenir ces résultats, ce qui signifie qu'on ne
peut poser un diagnostic que lorsque le deuxiéme trimestre de la grossesse
est déja bien entamé (Shulman et al, 1987; Canadian Collaborative
CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group, 1989; Rhoads et al., 1989;
Silverman et Wapner, 1990; Gosden, 1991).

Les faux négatifs sont relativement rares (environ un sur 1 000). Ils
peuvent résulter d'une discordance entre les caryotypes foetal et placen-
taire, lorsque le foetus est anormal et le placenta normal (Gosden, 1991).
La contamination accidentelle du tissu obtenu au moyen du PVC par des
cellules maternelles (donc un caryotype différent) est une autre source
possible d’erreur lors de 'analyse cytogénétique et peut se produire dans
4 4 18 % des cas (O'Brien, 1991). Il faut alors faire d’autres tests. Le
phénomeéne se présente presque toujours dans le cas de cultures plutot que
de préparations directes (Gosden, 1991).
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Pour réduire les risques de diagnostic erroné ou ambigu, beaucoup de
centres attendent d’obtenir les résultats de 'analyse des cellules cultivées,
ce qui peut prendre jusqu'a quatre semaines. Comme cette attente réduit
l'avantage pratique du PVC, certains centres sont en voie d'éliminer ce
dernier pour 'examen cytogénétique, préférant se concentrer sur I'amnio-
centése précoce. Pour obtenir des résultats au cours du premier trimestre
et sans délai, il faut procéder a des tests complémentaires qui confirment
catégoriquement et rapidement les caryotypes. On explore actuellement
diverses techniques, y compris 'emploi de sondes d’ADN, pour épauler le
travail cytogénétique (Silverman et Wapner, 1990).

Echographie

Les progrés de I'échographie au cours des 40 derniéres années ont
révolutionné la médecine diagnostique et, en particulier, 'obstétrique. Elle
est maintenant couramment utilisée en obstétrique et, dans la plupart des
pays occidentaux, au moins 80 % des femmes enceintes subissent une
échographie (Canada, Santé et Bien-étre social Canada, 1989: Salvesen
et al, 1992).

A Theure actuelle, on recourt a trois types d’échographie pour le
dépistage, le controle et le diagnostic prénataux : I'échographie trans-
abdominale ou transvaginale classique 4 ondes continues, et I'échographie
a effet Doppler a ondes soit continues, soit pulsées. Bien que ces trois
méthodes représentent des variantes de la méme technique basée sur les
ondes sonores a haute fréquence, chacune offre des avantages uniques.
Néanmoins, la méthode transabdominale est, et demeurera sans doute, la
plus répandue.

L'échographie peut servir a déceler et a évaluer les anomalies du déve-
loppement, les grossesses multiples, la taille du feetus, 'age gestationnel et
la position du placenta, ainsi qu'a déterminer le sexe du feetus. La
technique est d'un emploi facile, peu couteuse et, fait encore plus
important, non invasive, s'appuyant sur une énergie invisible pour
visualiser le feetus in utero. Une autre caractéristique séduisante est son
apparente innocuité. De nombreuses études font état de 'innocuité de
I'échographie (U.S. National Institutes of Health, 1984) et ne révélent aucun
effet nocif confirmé associé a 'échographie diagnostique de faible intensité.
Plus de 50 millions de femmes enceintes ont subi une échographie, mais
il n’existe pas de signes épidémiologiques de perte ou d’anomalie feetales ou
de retard dans la croissance intra-utérine. De nombreux chercheurs se
sont penchés sur I'étude des effets biologiques des ultrasons et de
I'échographie et, bien que I'innocuité de la technique ne soit pas prouvée,
rares sont celles parmi les trés nombreuses études réalisées, qui font état
d'effets biologiques mesurables aux niveaux d’exposition diagnostiques. La
grande majorité des partisans de I'échographie la jugent totalement
inoffensive, mais il est important de noter que son innocuité n'a été
démontrée qu'a certains niveaux d'exposition. Les critiques mettent en
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doute la qualité de certaines études et soulignent que, comme il n’existe
pas de paramétre d’exposition unique permettant de déterminer tous les
effets biologiques possibles, il est difficile de comparer les nombreuses
études publiées et d’en tirer des conclusions valables (British Institute of
Radiology Working Group, 1987). Malgré ces questions sur l'innocuité de
I'échographie, de plus en plus de femmes enceintes demandent cet examen
et de plus en plus de médecins le recommandent ou le pratiquent.

Les ouvrages sur 'exposition aux ultrasons et son innocuité abondent,
allant des études épidémiologiques (Lyons, 1986; Mukubo, 1986) aux essais
tissulaires in vitro et a I'expérimentation animale (Miller, 1985; Williams,
1985; Maeda, 1986). En 1984, un rapport publié par le U.S. National
Institutes of Health (NIH) concluait qu’il n’existait aucune preuve con-
vaincante d’'effets indésirables, tels que des complications feetales et des
anomalies génétiques, dus a I'exposition aux ultrasons utilisés a des fins
diagnostiques. Cependant, le rapport du NIH signalait que des effets non
encore décelés pourraient se manifester et qu'il faudrait poursuivre les
études. D’aprés une recension plus récente d’études épidémiologiques chez
I'humain, d’études chez I'animal et de données sur les tendances a long
terme, les ultrasons tels que généralement utilisés lors du diagnostic
prénatal ne présentent aucun risque mesurable (Brent et al., 1991). IIn’en
demeure pas moins nécessaire d’établir des normes et des lignes directrices
visant a éviter que les patientes ne soient accidentellement exposées a des
doses plus élevées.

Effets biologiques

Les expériences au cours desquelles des animaux sont intentionnelle-
ment surexposés a des niveaux élevés d'ultrasons montrent clairement que
I'échographie pourrait entrainer un retard de croissance fcetale et des
malformations congénitales. Ce degré d’exposition ne correspond toutefois
pas au niveau normal d’exposition lors d'une échographie diagnostique
chez 'homme, et il est pour le moins difficile d’appliquer aux humains les
données fournies par des expériences in vitro sur l'animal, méme sur le
primate (Sikov, 1986).

Cavitation

On a montré que 'exposition a des ultrasons en dose suffisante peut
entrainer la formation de bulles gazeuses dans les tissus. La taille des
tissus fluctue et le mouvement produit de la chaleur ce qui, peut entrainer
un micro-effet de canalisation cytoplasmique, une fragmentation macro-
moléculaire et une agglutination plaquettaire. Les bulles peuvent
également grandir et imploser, libérant ainsi la chaleur et la pression
accumulées et provoquant la cavitation (c’est-a-dire la formation de cavités).
Ce phénoméne est principalement associé a I'exposition a des ultrasons de
haute intensité et ne s'observe pas lors de I'exposition a des ultrasons de
haute fréquence et de faible intensité. Ce dernier type d’exposition étant
celui qui caractérise I'échographie, il est peu probable que la cavitation soit
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un effet biologique indésirable de cette technique (Carstensen, 1986;
Williams, 1986; British Institute of Radiology Working Group, 1987).

Hyperthermie

On a décrit I'hyperthermie comme le principal risque associé a
I'exposition aux ultrasons. De nombreuses études montrent que 'hyper-
thermie peut avoir un effet tératogéne (c’est-a-dire qu’elle peut produire des
malformations). Les études relatives a I'échographie portent principalement
sur deux questions, a savoir l'effet de I'échauffement local sur les tissus
foetaux et la durée de l'exposition. De l'avis de nombreux chercheurs,
meéme si la température grimpait localement jusqu'a 39 °C dans les tissus
feetaux, I'exposition ne présenterait aucun risque appréciable. L'effet de
I'exposition au-dessous de 39 °C est nul ou tellement faible qu'il ne peut
étre mesuré (Miller et Ziskin, 1989; Angles et al., 1990).

Effets biologiques de nature génétique

Dans beaucoup d'études, on a tenté de vérifier si les ondes ultra-
soniques employées pour I'échographie risquaient d'altérer le noyau des
cellules fcetales et de provoquer des remaniements chromosomiques ou
génétiques imperceptibles, y compris des échanges de chromatides-sceurs
et des mutations ponctuelles. Des expériences in vitro sur des cellules de
mammiféres avec de trés hauts niveaux d'ultrasons ont révélé une
augmentation significative de la fréquence des mutations; toutefois, vu le
niveau extrémement élevé de ces ultrasons, il est difficile d’établir une
corrélation entre ces résultats et 'exposition aux ultrasons a des niveaux
diagnostiques chez 'humain. Par exemple, pour I'une de ces études,
l'intensité des ultrasons était environ 1 000 fois supérieure a celle utilisée
a des fins diagnostiques. A ce jour, les données existantes donnent a
penser que I'échographie présente peu de risques, sinon aucun, de provo-
quer des remaniements chromosomiques ou des mutations ponctuelles
(British Institute of Radiology Working Group, 1987; Doida et al., 1990).

L'usage croissant de I'échographie a effet Doppler pour étudier la
circulation feetale a permis d’obtenir de nouvelles données concernant la
physiologie et la physiopathologie prénatales. Comme I'échographie a effet
Doppler exige 'emploi d'ultrasons a haute fréquence de pulsation et a forte
intensité, on a émis des réserves quant a son innocuité. Toutefois, jusqu’a
présent, aucune des grandes études réalisées n'a fait état des dangers
qu’elle pourrait comporter. Puisque I'intensité réelle n’est guére plus élevée
que celle des ultrasons a ondes continues et qu'elle est trés loin des
niveaux auxquels on constate des effets biologiques de nature génétique et
autres, la technique Doppler est sans doute aussi stire que I'échographie
traditionnelle (Miller, 1985).

Aprés avoir examiné en détail les travaux sur I'échographie, Brent
et al. (1991) concluent que ces derniers sont souvent contradictoires, peu
solides sur le plan de la méthodologie et, dans beaucoup de cas, inappli-
cables a 'humain. Comme certaines données indiquent que I'exposition a
des ultrasons de trés forte intensité peut causer des lésions physiques et
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physiologiques aux tissus humains, les auteurs recommandent d’équiper
les appareils ultrasoniques a usage diagnostique et obstétrique de
dispositifs de controle qui éviteront toute exposition délibérée ou acciden-
telle a de fortes intensités (a 'heure actuelle, aucun dispositif de contréle
de ce type n'existe). L'étude de Brent et al. confirme cependant I'opinion
généralement admise, 4 savoir qu'avec des restrictions techniques et
cliniques raisonnables, l'ultrasonoscopie ne présente pas de danger.

Feetoscopie et embryoscopie

Au cours des années 1970 et au début des années 1980, on se servait
de la feetoscopie au deuxiéme trimestre pour observer directement la
surface du feetus au moyen d'un endoscope et prélever un échantillon de
sang feetal a travers le cordon ombilical. Toutefois, comme le risque de
déclencher un avortement était élevé (environ 5 %), on utilisait assez peu
cette méthode. Maintenant que l'imagerie ultrasonique a haute résolution
est au point, la feetoscopie est dépassée et n’est plus utilisée au deuxiéme
trimestre (Pennehouat et al.,, 1992). Toutefois, selon certains rapports
préliminaires, elle est utilisée au premier trimestre; on parle alors
d’embryoscopie.

L'embryoscopie se pratique au moyen d'un endoscope rigide inséré a
travers le col utérin et le chorion dans I'espace extra-amniotique ou par voie
transabdominale dans la cavité amniotique. L’insertion dans la cavité
amniotique est guidée par imagerie ultrasonique; l'embryon est alors
observé directement a travers I'endoscope ou visualisé au moyen d'une
cameéra vidéo et d'un écran. L’embryoscopie permet le diagnostic précoce
de malformations morphologiques importantes de la téte, du cou, du torse
et des membres 4 un moment de la gestation ou 'échographie n’offre que
peu de renseignements (Pennehouat et al., 1992). Il semble qu’on pourrait
aussi établir le diagnostic de maladies génétiques au cours du premier
trimestre en effectuant une biopsie d’organe ou un prélévement de sang
(Reece et al., 1991).

La technique étant relativement récente, il n’existe pas de données sur
son innocuité. Les quelques rapports publiés ne permettent pas d’évaluer
les risques de I'embryoscopie. Le risque le plus important serait, semble-
t-il, une rupture de l'amnios provoquée par I'endoscope. Néanmoins,
puisque le chorion et 'amnios ne fusionnent pas avant la 11° semaine de
gestation et qu'on effectue 'embryoscopie plus tét, le risque de l€sion de
I'amnios est plus élevé lors d’examens invasifs effectués au cours du second
trimestre, a savoir la foetoscopie, le prélévement de villosités choriales et
I'amniocentése (Reece et al., 1991).

On n’'a pas fini de se demander si le diagnostic précoce obtenu par
embryoscopie vaut les risques que pose cette technique invasive. Les
développements récents en matiére de diagnostic prénatal tendent a donner
la préférence aux techniques peu ou non invasives et, en derniére analyse,
le recours a l'embryoscopie dépendra des risques que cette derniére
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présente comparativement a d’autres techniques. Pour l'instant, il faut la
considérer comme une démarche de recherche. On ne la pratique pas
actuellement au Canada.

Imagerie par résonance magnétique

L’échographie et I'imagerie par résonance magnétique (IRM) présentent
des avantages comparables : elles sont toutes deux non invasives, capables
de fournir une bonne définition tissulaire, et relativement stires. La grande
différence, c’est que I'IRM est trés cotiteuse et donc moins répandue
(Mattison et Angtuaco, 1988).

L’échographie demeurera sans doute le principal instrument d’ima-
gerie employée en obstétrique, mais les progrés récents dans le domaine de
I'IRM ont ouvert la voie a cette technique. A T'heure actuelle, on estime
qu’elle pourrait venir compléter I'échographie, en ce sens qu’elle permettrait
de clarifier des résultats échographiques ambigus (Mattison et Angtuaco,
1988).

Jusqu’a récemment, la longueur du temps d’exposition limitait 'utili-
sation de I'IRM en obstétrique, car les mouvements du feetus altérent
I'image. Il est possible de prévenir ce phénoméne en administrant un
sédatif au feetus, mais les médecins hésitaient a le faire, la technique étant
par ailleurs non invasive. Aujourd’hui, 'IRM a balayage rapide ne nécessite
que quelques secondes d’exposition, réduisant donc le risque d'un dépla-
cement du feetus pendant 'examen. Néanmoins, ce progrés ne permet pas
d'obtenir une imagerie en temps réel et le matériel n'est pas portatif
(Garden et al., 1991).

Innocuité

On a étudié l'innocuité de I'RM au moyen de cultures de cellules
bactériennes, d'expériences in vivo et in vitro chez I'animal, et d’études
cliniques rétrospectives des malades. Aucune de ces recherches n’a permis
de déceler un effet indésirable appréciable aux niveaux d’exposition
diagnostiques. Toutefois, les effets biologiques éventuels sur le foetus n’ont
pas été étudiés suffisamment pour justifier la recommandation d'un usage
routinier (Dinh et al.,, 1990).

Lors d'une étude a grande échelle, on a examiné trois types de dangers
éventuels : 1) les effets d'un champ magnétique statique; 2) les effets d'un
champ magnétique variable avec le temps, risquant d’'induire des courants
électriques; 3) les effets d'un champ magnétique a haute fréquence,
risquant de produire de la chaleur. Bien que rien ne prouve que I'IRM ait
des retombées biomédicales, un comité de surveillance a proposé au moins
des directives pour en prévenir les risques éventuels. Une importante
directive recommande de ne pas recourir a 'RM pendant le premier
trimestre de la grossesse (I'organogenése), a moins qu’on ne mette fin a la
grossesse. Bien qu'il soit nécessaire d'effectuer d’autres études a long
terme pour évaluer pleinement les effets de I'IRM sur le feetus, I'examen est
présentement autorisé, mais uniquement pendant les deuxiéme et troisiéme
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trimestres de la grossesse, avec des champs magnétiques d'intensité
restreinte (National Radiological Protection Board, 1983).

On n’'a jamais prouvé que I'IRM ait des effets nocifs sur le feetus ni
d’ailleurs sur 'adulte, mais il sera difficile d’affirmer avec certitude que la
technique ne cause aucune malformation, méme infime, tant qu'on n'aura
pas effectué des études de suivi a long terme. Plus récente, I'imagerie écho-
planaire semble trés prometteuse, et des essais sont actuellement en cours
pour étudier ses effets sur la croissance des organes foetaux et son
association éventuelle a certaines malformations congénitales.

Conclusion

o Les informations les plus récentes et les plus fiables concernant les
risques associés aux méthodes de diagnostic prénatal proviennent en
grande partie d’études aléatoires a grande échelle qui, la plupart du
temps, portent sur plusieurs années et s’appuient sur les données de
nombreux centres. Les études de cas sont également importantes car
elles reflétent non seulement 'expérience quotidienne des centres de
diagnostic, mais aussi les variations de la qualité des services.

o Les complications et les risques associés aux méthodes de diagnostic
prénatal se classent en trois catégories : 1) les complications liées a
l'intervention, c’est-a-dire celles qui résultent directement de la
technique et peuvent affecter la meére et le feetus; 2) les incertitudes
inhérentes au fait qu’il faut parfois présenter le diagnostic sous forme
de probabilités plutdt que de certitude; 3) les complications dues a
I'erreur humaine lors de I'analyse de laboratoire et de l'interprétation
des résultats.

o L'amniocentése est la méthode de diagnostic prénatal invasive la plus
couramment employée pendant le deuxiéme trimestre de la grossesse.
Elle ne comporte virtuellement aucun risque de mortalité pour la
mére. Les complications chez la mére sont notamment la fuite du
liquide amniotique, le saignement vaginal temporaire et les contrac-
tions utérines. La mortalité fcetale associée a cette technique est de
I'ordre de un cas sur 250. Les lésions foetales sont rares.

o Le prélévement de villosités choriales est une méthode employée cou-
ramment pendant le premier trimestre, car elle permet d’établir un
diagnostic précoce et de prendre trés tot la décision d’interrompre ou
non la grossesse. Les principales complications chez la mére sont
I'hémorragie, les crampes et I'infection. La méthode transabdominale
entraine moins de complications que la méthode transcervicale. Le
taux de mortalité feetale est comparable, quoique légérement supé-
rieur, a celui associé 4 'amniocentése. A ce jour, les effets 4 long
terme du prélévement de villosités choriales n’ont fait 'objet d'aucune
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étude. Il peut y avoir un risque de malformations des membres si
I'examen est pratiqué avant 9 semaines et demie.

Les complications diagnostiques sont plus courantes avec le prélé-
vement de villosités choriales qu'avec I'amniocentése. Une grande
partie des problémes que pose la technique sont dus a la confusion
entre un mosaicisme placentaire limité et un vrai mosaicisme chez le
feetus. Dans ce cas, on confirme le mosaicisme par culture ou par
amniocentése.

L'amniocentése précoce, effectuée avant la 15° semaine de gestation,
est une méthode récente de plus en plus appréciée pour remplacer le
prélévement de villosités choriales. Quoique son innocuité n’ait
toujours pas €té établie de facon catégorique, plusieurs rapports
donnent & penser que les risques qu'elle présente sont 4 peu preés les
meémes que ceux de 'amniocentése effectuée au deuxiéme trimestre ou
du prélévement de villosités choriales par voie transabdominale au
premier trimestre.

A Theure actuelle, I'échographie se pratique de facon routiniére en
obstétrique. Nombre d'études ont cherché a évaluer les risques
particuliers et les conséquences biologiques de I'échographie.
L'examen global des données permet de conclure que I'échographie
diagnostique médicale n'a pas, aux faibles intensités ou elle se
pratique habituellement, d’effet appréciable sur le feetus humain.

On estime que I'IRM pourrait servir a compléter I'échographie en
confirmant des résultats échographiques ambigus. A ce jour, les
études sur l'innocuité de I'IRM n’ont permis de déceler aucun effet
indésirable notable aux niveaux d'exposition employés a des fins
diagnostiques, mais elles ne sont pas encore suffisantes pour
permettre une utilisation routiniére durant la grossesse.

L'embryoscopie est une technique trés récente, encore au stade du
développement. Les données sur les risques posés par I'embryoscopie,
qui demeure une technique de recherche, sont rares.

Lors de petites études indépendantes, il est souvent difficile de
distinguer entre le taux d’avortement spontané de base et celui de
l'avortement lié a l'intervention. Puisque le taux normatif d’avorte-
ment spontané varie avec la période de gestation, il est difficile de
comparer I'innocuité des techniques utilisées a différents moments de
la grossesse. Généralement, seules les études prospectives aléatoires
a grande échelle fournissent des informations fiables ou les erreurs
systématiques sont réduites au minimum et qui permettent de tirer
des conclusions crédibles.
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Bilan des recherches sur les effets médicaux
et psychologiques post-natals du diagnostic
prénatal sur les enfants exposés

Julie Beck

¢

Abrégé

Le présent document consiste en un examen des éventuels effets
post-natals potentiels, autant médicaux que psychologiques, des trois
techniques de diagnostic prénatal (DPN) les plus répandues, soit
I'amniocentése, le prélévement de villosités choriales (PVC) et I'écho-
graphie diagnostique.

En ce qui a trait 4 I'amniocentése, les études réalisées jusqu'a
maintenant indiquent que les risques de dommages médicaux ou
psychologiques post-natals associés a cette technique sont trés faibles,
voire nuls. Peu de recherches ont toutefois été consacrées aux effets
neurologiques a plus long terme de cette technique, et la plupart des
études qui ont été faites sur ce sujet manquent de rigueur — elles
portent sur un échantillon trop restreint ou ne sont pas randomisées ou
prospectives. L'étude la plus rigoureuse sur les effets a long terme de
I'amniocentése est celle actuellement en cours au Canada. Les résultats
obtenus jusqu'a maintenant ne révélent aucun effet nocif manifeste sur
le développement physique ou le comportement neurologique des enfants
jusqu'a I'age de quatre ans; les résultats finals de cette étude devraient
étre publiés au cours des deux prochaines années.

Cette étude a été réalisée pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en
avril 1992.
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De méme, aucune étude a long terme n’a cherché a évaluer I'état
de santé et le comportement neurologique des enfants exposés au PVC.
Parmi les bébés qui ont été exposés in utero, aucun cas de lésions
physiques causées par la technique n'a été signalé. Enfin, aucun
probléme physique, neurologique ou cognitif consécutif 4 une écho-
graphie diagnostique durant la grossesse n'a été observé chez des
enfants jusqu'a I'age de neuf ans.

Introduction

Le présent document fait état des recherches qui ont été effectuées sur
les effets post-natals des trois techniques de diagnostic prénatal (DPN) les
plus répandues, soit 'amniocentése, le prélévement de villosités choriales
(PVC) et I'échographie. La sécurité de ces techniques, a savoir les risques
de mortalité foetale et de morbidité maternelle, a été étudiée en profondeur.
Les effets a long terme de ces techniques sur les enfants ont toutefois peu
retenu l'attention; seules quelques études rétrospectives et des études
prospectives de faible envergure ont en effet porté sur cette question. Or,
comme il est théoriquement possible que certains dommages causés au
feetus lors du DPN ne commencent & se manifester que lorsque le langage,
la perception et les autres fonctions cognitives complexes se développent
(Hunt, 1979; Finegan et al, 1985), seules des études longitudinales
permettront d'obtenir des réponses définitives quant a la sécurité d'une
technique de DPN particuliére pour les enfants exposés.

Amniocentéese

On connait davantage les risques immédiats de 'amniocentése pour
le feetus que ses effets a long terme. I est généralement admis, a la
lumiére des vastes études bien contrdolées qui ont été réalisées, que le
risque de mortalité feetale due a 'amniocentése est d’environ 1 % ou moins
(Medical Research Council, 1978; Golbus et al., 1979; Manganiello et al.,
1979; Leschot et al., 1985; Hanson et al.,, 1987; Canadian Collaborative
CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group, 1989).

Anomalies orthopédiques et problemes respiratoires

Des données expérimentales et cliniques montrent qu'une diminution
prolongée du volume du liquide amniotique (oligoamnios) peut comprimer
le feetus et provoquer des problémes pulmonaires et orthopédiques (Jones,
1988). Cela nous améne a nous demander si la réduction passagére du
volume de liquide qui survient lors de 'amniocentése pourrait engendrer
des effets de cette nature. Les rapports divergent quelque peu quant a la
fréquence des anomalies orthopédiques congénitales et du syndrome de
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détresse respiratoire associés a I'amniocentése:; précisons cependant que
la taille des échantillons et la rigueur des études sur lesquelles sont basés
ces résultats varient tout autant.

Aucune augmentation significative des anomalies posturales orthopé-
diques chez les nouveau-nés exposés a I'amniocentése ne ressort de deux
études réalisées en Angleterre (N = 1 342, controlée, Wald et al., 1983;
N =1 750, non contrdlée, Davison et al., 1987). De méme, plusieurs études
menées aux Etats-Unis (N = 2 032, contrdlée, U.S. National Institute of
Child Health, 1978; N = 214, contrélée, Howard et Crandall, 1979; N = 22,
non contrdlée, Robinson et al., 1975) et une autre réalisée en Angleterre
(N = 20, contrdlée, Vyas et al., 1982) n’ont pas permis d’établir de lien entre
I'amniocentése et I'apparition de troubles physiques ou moteurs durant la
premiére année de vie. Une autre étude, effectuée celle-ci en Suéde sur des
enfants de 5 a 7 ans ayant été exposés a l'amniocentése (N = 122,
controlée), n'a pu associer elle non plus 'amniocentése a une augmentation
des anomalies orthopédiques ou des problémes respiratoires (Gillberg et al.,
1982).

Cependant, plusieurs études effectuées en Angleterre (N = 4 856,
controlée, Medical Research Council, 1978), au Danemark (N = 4 606,
controlée, Tabor et al., 1986) et aux Etats-Unis (N = 407, non controlée:
Cruikshank et al, 1983; N = 884, non controlée, Penso et al., 1990)
indiquent une augmentation statistiquement significative, bien que faible
(environ 1 %), des anomalies posturales orthopédiques et des difficultés
respiratoires chez les nouveau-nés ayant été exposés a 'amniocentése. Une
autre €tude sur des nouveau-nés en Angleterre montre également une
hausse statistiquement significative d’environ 1 % des anomalies congeé-
nitales associées a I'amniocentése (N = 578, controlée, Sant-Cassia et al,
1984). Ces différentes conclusions concernant l'accroissement des
problémes orthopédiques et respiratoires consécutifs a I'amniocentése
tiennent probablement au fait que ces augmentations, si elles s’avérent
réelles, sont faibles et ne ressortent qu'avec de trés larges échantillons.

Un seul groupe (Finegan et al., 1984, 1985, 1990) a réalisé une étude
prospective a long terme sur les effets médicaux de 'amniocentése suscep-
tibles d’apparaitre uniquement aprés le stade de nouveau-né ou de nour-
risson. Cette étude satisfait & une vaste série de critéres que ne
comportaient pas les études antérieures sur les effets a long terme du DPN
(Finegan et al., 1985; J.-A.K. Finegan, communication personnelle, 1991).
Dés 1980, des sujets ont été choisis parmi des femmes enceintes devant
subir des tests diagnostiques a cause de leur age, a I'Antenatal Genetic
Clinic du Toronto General Hospital. Le groupe expérimental initial était
composé de 100 femmes qui avaient opté pour 'amniocentése, et d'un
groupe témoin de 56 femmes ayant choisi de ne pas s’y soumettre. L’état
physique et le comportement neurologique des enfants de ces femmes ont
été évalués a la naissance, puis de nouveau a 'age de six mois et de quatre
ans. L'envoi d'une carte d’anniversaire 4 chaque enfant a permis d’établir
un contact annuel et de maintenir un taux d’abandon extrémement faible.
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Ainsi, lors de la phase la plus récente de I'étude, 88 des 100 femmes du
groupe expérimental initial et 46 des 56 du groupe témoin participaient
toujours a I'étude.

Au moment du suivi effectué a I'age de six mois, Finegan et al. (1985)
n'ont constaté aucune différence entre les enfants dont les méres avaient
subi une amniocentése (N = 91) et les sujets témoins (N = 53), au niveau de
la croissance physique ou des risques d’anomalies orthopédiques. Ces
enfants ont de nouveau été examinés a 'age de quatre ans; on a alors
remarqué que les femmes qui avaient eu une amniocentése avaient davan-
tage tendance a signaler des problémes d'otites chez leurs enfants
(augmentation de 58 a 75 %; p = 0,04). Cette observation a été interprétée
comme une indication possible d'un effet de I'amniocentése sur les voies
respiratoires supérieures. Cependant, comme ce n'est qu'une observation
parmi de nombreuses variables physiques étudiées, notamment I'état
respiratoire et orthopédique et la croissance physique, et compte tenu du
fait que l'information fournie par les méres n’'était pas nécessairement
corroborée par des preuves médicales, une telle observation devra se
répéter avant de pouvoir étre généralisée. L'état des voies respiratoires
supérieures de tous les enfants de cette étude sera évalué lors du prochain
suivi qui sera fait 4 I'age de sept ans.

Etat psychomoteur et comportement neurologique

Entre la 10° et la 18° semaine de gestation, il y a prolifération rapide
des neuroblastes foetaux, les précurseurs des neurones chez les adultes;
durant cette période, le cerveau qui se développe est vulnérable aux
dommages (pouvant étre causés par exemple par la malnutrition ou un
déséquilibre endocrinien) (Dobbing et Sands, 1973). Or, comme les tests
de DPN se font durant cette période, il y a lieu de s’intéresser aux effets
possibles de ces techniques sur le développement neurologique de I'enfant
exposé; seulement quelques études de suivi ont toutefois été faites pour
évaluer I'état psychomoteur et le développement neurologique des enfants
exposés a 'amniocentése.

Les résultats de deux études américaines précitées ne font état
d’aucun trouble neurologique du développement da a l'amniocentése.
L'une delle, une étude non contrdlée portant sur 22 enfants d'un an
exposés a 'amniocentése, n'indique aucun écart par rapport au dévelop-
pement mental ou moteur normal (Robinson et al.,, 1975). L'autre, une
étude controlée plus large sur 214 enfants agés entre 8 et 37 mois, n'a
révélé aucune différence statistiquement significative entre les groupes
exposé et témoin, au niveau de la motricité fine et grossiére, du langage et
des aptitudes personnelles et sociales (Howard et Crandall, 1979). De
méme, I'étude controlée réalisée en Suéde sur 62 enfants agés de 5 a 7 ans,
dont nous avons aussi fait mention précédemment, n’établit aucun lien
entre 'amniocentése et des troubles neurologiques du développement; ces
enfants ont été évalués sur la base des critéres suivants : habiletés



Effets post-natals du DPN sur les enfants exposés 107

motrices fines et grossiéres, perception visuelle, parole et capacité
d’attention (Gillberg et al., 1982).

Le suivi le plus récent et le plus complet sur le développement
neurologique des enfants exposés a 'amniocentése est 'étude prospective
de Finegan et al. (1984, 1985, 1990) mentionnée précédemment; ces
derniers ont évalué le comportement neurologique des enfants a la
naissance, puis de nouveau a I'age de six mois et de quatre ans. Les
nouveau-neés ont €té soumis 4 une batterie de tests évaluant 44 aspects du
comportement et de I'orientation pouvant étre regroupés dans les catégories
suivantes : variation de I'€tat (changements d’humeur et irritabilité),
régulation de I'état (capacité d’apaisement), habiletés motrices, stabilité
autonome (trémulation), diminution de la réactivité (épuisement d’effet a
des stimuli répétés), réflexes et capacité de réaction mentale. Les
conditions examinées a la naissance ont été choisies davantage en fonction
du dépistage des troubles du systéme nerveux central que de I'évaluation
du comportement. Aucune différence au niveau du comportement
neurologique n'a é€té observée entre les enfants dont les méres avaient subi
une amniocentése (N = 100) et les sujets témoins (N = 56). A I'age de six
mois, les enfants ont de nouveau été évalués sur la base de ces critéres,
ainsi que de leur tempérament. Des résultats similaires ont été obtenus
pour les groupes expérimental (N = 91) et témoin (N = 53), pour ce qui est
du développement mental et moteur et du tempérament; ces résultats sont
basés sur les réponses des méres 4 un questionnaire uniforme. A quatre
ans, le développement neurocomportemental de ces enfants (88 €XpOoseEs,
46 non exposés) a €té évalué, sous le rapport de I'intelligence, de la
coordination visuo-motrice et de la perception, du langage, du compor-
tement, des habiletés sociales et du tempérament. Aprés avoir tenu compte
des effets des facteurs environnementaux sur toutes les variables, les
chercheurs en sont arrivés a la conclusion que rien ne permettait d’associer
I'amniocentése a des troubles cognitifs ou comportementaux. Ils ont
toutefois précisé qu'en raison de la faible gamme d'habiletés cognitives et
motrices pouvant étre évaluées durant I'enfance et vu la possibilité que les
dommages causés par I'amniocentése ne se manifestent que plus tard chez
les enfants, des études longitudinales s'imposent. Les enfants, qui sont
aujourd’hui (1992) agés d’environ sept ans, font actuellement I'objet d'une
réévaluation; les résultats de ce suivi seront publiés au cours des deux
prochaines années (Finegan, communication personnelle, 1991).

Prélevement de villosités choriales

Les chercheurs canadiens ont été les premiers a étudier les effets a
long terme du PVC. Un échantillon d’enfants dont les méres avaient
participé a4 un essai canadien randomisé (Canadian Collaborative
Randomized Trial) — lequel avait pour but de comparer la sécurité du PVC
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a celle de 'amniocentése — ont subi durant leur premiére année de vie, des
examens destinés a déceler toute anomalie physique (Canadian
Collaborative CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group, 1989). Un nombre
similaire de malformations et d’anomalies mineures a été observé chez les
enfants exposés a l'une ou l'autre des deux techniques. Selon les auteurs,
il faudrait un échantillon plus large pour écarter toute faible différence.
Une de ces différences consiste en une fréquence d’angiomes caverneux
superficiels plus élevée parmi les 95 enfants exposés au PVC que chez les
87 exposés a l'amniocentése (12,6 contre 3,4 %); cette différence n'est
toutefois pas statistiquement significative; par ailleurs, dans aucun de ces
deux groupes la fréquence n’a été significativement plus élevée que dans la
population en général (Kaplan et al., 1990).

Il existe peu de données sur les effets post-natals délétéres pouvant
étre associés au PVC, mais des études récentes donnent a penser qu'il
pourrait y avoir un lien entre son utilisation précoce (entre le 56° et le 66°
jour de gestation) et des malformations congénitales (Firth et al., 1991).
Les données (examinées rétrospectivement) de la plupart des centres de
génétique n'indiquent aucune augmentation des difformités des membres.
Dans le cas des centres qui ont signalé une augmentation, la fréquence des
anomalies, méme si elle est plus élevée que la norme, est faible en termes
absolus puisqu’elle se situe entre 0,01 % et 2,5 %. La possibilité d'un biais
d’échantillonnage doit donc étre envisagée.

Des ateliers tenus récemment par les National Institutes of Health
(NIH) sur le PVC et les malformations et autres anomalies ont fait ressortir
que les données existantes ne permettent vraisemblablement pas de
conclure a un lien entre un PVC précoce et des malformations. Les NIH ont
recommandé de nouvelles études pour déterminer si les malformations
associées au PVC sont fonction de la technique utilisée ou du niveau
d’expérience du technicien, de méme qu'une évaluation plus poussée de la
prévalence de tous les types de malformations chez les nourrissons qui
n’ont pas été exposés au PVC et chez ceux qui I'ont été. Ils ont également
recommandé que les femmes a qui le PVC est proposé comme option soient
mises au fait du lien qui pourrait exister entre cette technique et un risque
accru de malformations et autres anomalies (U.S. National Institutes of
Health, 1992).

Nous n’avons trouvé aucune étude qui avait pour but d’évaluer I'état
de santé ou le développement psychomoteur et neurocomportemental
d’enfants plus agés ayant été exposés au PVC.

Echographie diagnostique

Depuis son introduction, au début des années 70, I'échographie est
devenue une technique de plus en plus courante en obstétrique. La
plupart des feetus dans les pays développés (jusqu'a 80 %) y sont en effet
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exposés (Canada, Santé et Bien-étre social Canada, 1989; Salvesen et al.,
1992).

Malgré les bienfaits cliniques de I'échographie diagnostique, notam-
ment une tendance vers une réduction de la mortalité et de la morbidité
périnatales (Saari-Kemppainen et al., 1990), les autorités médicales ne sont
pas encore unanimes quant a la valeur du dépistage échographique
pratiqué de facon courante durant le deuxiéme trimestre de la grossesse.
Bien qu'aucune donnée clinique n'indique que I'échographie diagnostique
soit nocive pour le feetus, on se demande si elle ne pourrait causer des
dommages encore méconnus chez un faible pourcentage d’enfants (Jack et
al, 1987; Canada, Santé et Bien-étre social Canada, 1989). Trés peu
d’études de suivi post-natal ont cherché a évaluer les effets a long terme de
I'échographie diagnostique (Salvesen et al., 1992). Plusieurs observateurs
estiment que celles qui ont été faites comportent des lacunes, telles la taille
restreinte de I'échantillon et le manque de rigueur, de sorte qu'elles ne
peuvent fournir des réponses concluantes sur les bienfaits ou les dangers
de la pratique courante de I'échographie (Grant, 1986; Bracken, 1987:
Waldenstrom et al., 1988; De Crespigny et al., 1989). On a aussi souligné
le fait qu'il est difficile de comparer les nombreuses études sur le sujet, car
les résultats se fondent sur des conditions d'exposition qui varient
considérablement. La fréquence, l'intensité, la durée et la répétition des
impulsions d'ultrasons varient en effet grandement d'un appareil a I'autre
et il en va de méme de la facon dont I'exploration des tissus par les
ultrasons se fait (Meire, 1987). Il faudrait de larges échantillons pour faire
la preuve de faibles augmentations éventuelles des dommages; cependant,
comme le faisait observer une équipe de chercheurs canadiens,
I'échographie étant de plus en plus répandue, il devient difficile de trouver
des enfants qui n'ont pas été exposés aux ultrasons 4 un moment ou
l'autre de la période de gestation (Lyons et al., 1988) réduisant ainsi les
possibilités de trouver facilement un groupe témoin.

Les résultats d'une étude cas-témoin menée aux Etat-Unis — dont le
but était d’examiner les facultés auditives, visuelles et cognitives, le
comportement et I'état neurologique de 806 enfants, a la naissance de
méme qu'entre 'age de 7 et 12 ans — montrent que I'exposition a I'écho-
graphie diagnostique comporte peu de risque de dommages peu apparents
ou a long terme pour le feetus (Stark et al., 1984). De méme, une étude
canadienne de suivi, menée sur six ans et portant sur 149 paires de
germains dont un membre de chaque paire avait été exposé aux ultrasons
de diagnostic, n'a révélé en 1988 aucune différence statistiquement
significative de poids ou de taille, a la naissance et jusqu’'a I'age de six ans,
entre I'enfant exposé et son frére ou sa soeur non exposé (Lyons et al,
1988).

Par ailleurs, les résultats récents d'une étude contrélée randomisée
meneée en Norvége n'établissent aucun lien entre I'exposition aux ultrasons
de diagnostic et le rendement scolaire évalué par I'enseignant (aptitude a
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lire et & écrire) chez 2 011 enfants de 8 ou 9 ans, ni ne révélent une préva-
lence accrue de la dyslexie chez ces enfants (Salvesen et al., 1992).

Certaines observations significatives concernant le poids a la
naissance ressortent de quelques études sur les effets de 'échographie; des
facteurs autres que l'exposition aux ultrasons ont toutefois €té mis en
cause dans ces études. Une étude prospective aux Etats-Unis, dans le
cadre de laquelle le poids a la naissance de 1 598 nouveau-nés exposes et
de 944 autres non exposés a été comparé, a établi un lien entre plus d'une
exposition aux ultrasons et un faible poids a la naissance. Les auteurs de
cette étude notent cependant que le faible poids a la naissance était plus
souvent associé aux motifs pour lesquels I'échographie est indiquée qu'a la
technique elle-méme (Moore et al, 1988). En Suéde, un vaste essai
randomisé contrdlé a visé a déterminer I'efficacité de I'échographie chez les
femmes pour qui aucune indication ne justifiait l'utilisation de cette
technique. Les chercheurs ont constaté que le poids moyen a la naissance
était plus élevé chez les bébés exposeés, ce qui, a leur avis, pourrait étre
attribuable a une réduction de la consommation de tabac chez les femmes
ayant pu observer leur bébé a I'écran (Waldenstrom et al., 1988).

Les ultrasons peuvent causer des dommages biologiques si leur
intensité est suffisamment élevée. Les effets biologiques des ultrasons sur
les tissus résultent de trois mécanismes, soit I'effet thermique, la cavitation
et le rayonnement. Des expériences sur des animaux et des cellules ont
montré que les risques sont réels, mais qu'ils sont associés & une intensité
d'ultrasons bien supérieure a celle utilisée cliniquement pour I'échographie
diagnostique (McLeod et Fowlow, 1989).

Selon '’American Institute of Ultrasound in Medicine (AIUM), I'écho-
graphie a des fins de diagnostic peut étre pratiquée sans hésitation, a la
condition d'utiliser I'équipement et la technique appropriés. Cet Institut
fait valoir « 'excellent dossier » de 'échographie sur le plan de la sécuriteé,
dont témoignent des décennies d'usage clinique sans aucun cas connu de
dommages chez 'humain. Une mise en garde a toutefois été faite : comme
certaines données laissent croire qu'il existe un risque du moins hypothé-
tique associé a I'échographie clinique, 'AIUM estime que 'utilisateur doit
étre bien informé des risques en cause, afin qu'une décision éclairée axée
sur l'optimisation des soins puisse étre prise (American Institute of
Ultrasound in Medicine, 1988).

Une étude faisant autorité a évalué les risques de 'échographie pour
le feetus en fonction des cinq critéres suivants : épidémiologie humaine,
données sur les tendances séculaires, expériences sur des animaux,
relation dose-effet et plausibilité biologique (Brent etal., 1991). Les auteurs
ont conclu que les niveaux d'ultrasons utilisés a des fins diagnostiques sont
sans danger et qu'ils ne présentent pas de risque décelable pour I'embryon
ou le feetus en développement; ils ont toutefois tenu a faire certaines mises
en garde :

11 faudrait établir des normes limitant le nombre d’échogrammes et la
durée d'un examen particulier pour chaque patiente. Il serait peut-étre
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méme conseille d'installer des minuteries (régulateurs) sur les appareils,
pour enregistrer la durée de chaque intervention [...] Les concepteurs
d'équipement devront étre informés des niveaux d’'exposition qui peuvent
causer des effets sur la reproduction. Il semble que si la température de
I'embryon ne dépasse jamais 39 °C, il n'y a alors aucun risque. Il fau-
drait donc concevoir les appareils de maniére a ne Jamais méme s’appro-
cher de cette température. (Brent et al., 1991, p. 141) (Traduction)

Conclusion

Certaines données ambigués donnent a entendre que des difficultés
respiratoires et des malformations posturales orthopédiques inexpliquées
pourraient étre dues a la perte de liquide amniotique durant I'amnio-
centése. La probabilité que cela se produise (en admettant qu’il s’agisse
d'un effet réel) est cependant trés faible. Il Y a eu peu de tentatives
sérieuses visant a déterminer les effets possibles de 'amniocentése sur
le développement neurologique post-natal. Jusqu’'d maintenant, aucun
trouble neurologique du comportement n’'a été décelé chez les enfants
exposés a I'amniocentése, et ce jusqu’a I'age de quatre ans.

Les résultats d'une étude canadienne sur les enfants exposés au PVC
n'indiquent par ailleurs aucun effet délétére sur le foetus en développement;
aucune étude a long terme sur des enfants plus agés exposés a la
technique n’a toutefois pu étre retracée. Enfin, bien que l'usage courant de
I'échographie diagnostique en obstétrique ne fasse pas encore l'unanimité,
des études de suivi sur les enfants, des études épidémiologiques, des
€tudes sur des animaux ainsi que l'absence de preuves de lésions
autorisent a penser que cette technique n’est pas nocive pour le feetus.

On considére que ces trois techniques de DPN ne comportent qu'un
trés faible risque pour les enfants exposés; il faudra toutefois mener
davantage de recherches longitudinales, sous forme de vastes études
prospectives randomisées, pour combler les lacunes en matiére
d’information.
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Abrégé

Apparu au Canada dans les années 1970, le diagnostic prénatal est
désormais pratique courante. Cependant, les services de diagnostic
prénatal ne sont dispensés qu'en un nombre limité d'endroits. En se
fondant sur les dossiers communiqués par les 21 centres canadiens de
génétique médicale et sur une base de données concernant les obsté-
triciens ou les gynécologues et les omnipraticiens s'intéressant a
I'obstétrique, les auteurs de la présente étude montrent que l'utilisation
des services de diagnostic prénatal n'est pas uniforme dans les diverses
régions du Canada.

Apres avoir recensé les écrits traitant de la question, les auteurs
décrivent la méthodologie utilisée et donnent la définition de I'utilisation
« prévue » des services — estimation du nombre de femmes susceptibles
d'étre adressées a un centre de diagnostic prénatal. Les auteurs tracent
ensuite des cartes illustrant la répartition des taux observés et prévus
d'utilisation des services chez les femmes de divers groupes d'age, ainsi
que le nombre observé et le nombre prévu de demandes de diagnostic
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prénatal par les médecins. Les données sont présentées par région —
les provinces de I'Atlantique, le Québec, 1'Ontario, les provinces des
Prairies et la Colombie-Britannique — et pour tout le Canada. Elles sont
également présentées, en trés grand détail, par province et par division
de recensement. Les auteurs examinent lincidence de plusieurs
facteurs sur les taux d'utilisation des services de diagnostic prénatal :
distance par rapport au centre le plus proche, revenu, instruction,
niveau d'emploi et taux de chémage, effectif de médecins.

Les auteurs ont constaté que l'utilisation observée est inférieure a
I'utilisation prévue dans les zones rurales et septentrionales de toutes les
régions, mais qu'elle s’en rapproche ou la dépasse dans les zones
urbanisées. L'étude fait ressortir le role crucial des médecins dans la
détermination des taux d'utilisation; en outre, la distance des centres de
diagnostic prénatal, le degré d'instruction des femmes, les taux de
chomage chez les femmes, ainsi que le fait de vivre dans des campagnes
reculées semblent étre des variables importantes dans l'explication des
taux d'utilisation observés dans certaines régions.

Introduction

La Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction a
été appelée a se documenter sur de nombreux sujets, et notamment sur la
question de savoir si I'accés aux nouvelles techniques de reproduction varie
en fonction de la situation socio-économique et du lieu de résidence des
femmes auxquelles ces techniques s’adressent. La présente étude porte sur
les femmes qui, en 1990, au Canada, ont utilisé les services de diagnostic
prénatal (prélévement de villosités choriales ou amniocentése génétique).
Le nombre de ces femmes est moins élevé que ce que laissait prévoir notre
définition. Cela tient en partie a des différences de situation socio-
économique (étroitement liée & l'instruction), au role des médecins qui
orientent les femmes, et a la répartition géographique des centres de
diagnostic prénatal au Canada. La sous-utilisation des services de
diagnostic prénatal s'explique aussi par le fait que certaines femmes et
leurs familles ne veulent pas s’en prévaloir, et que d’autres ne savent pas
que ces services existent. Nous n'entendons pas examiner ces deux
derniers facteurs dans le cadre de la présente étude.

Nous procédons d'abord a une bréve recension des écrits sur les
services prénatals et sur l'accés aux soins médicaux. Nous décrivons
ensuite les données et les méthodes utilisées au cours de la présente étude.
Puis, nous présentons les résultats de notre analyse pour les cing grandes
régions du Canada — les provinces de I'Atlantique, le Québec, 1'Ontario,
les provinces des Prairies et la Colombie-Britannique — et pour 'ensemble
du Canada. Enfin, nous résumons nos principales constatations et
conclusions.
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Recension des écrits

Les tests génétiques au Canada

Le diagnostic prénatal par amniocentése génétique pratiquée au cours
du deuxiéme trimestre de la grossesse a fait son apparition au Canada au
début des années 1970. Reconnu comme un moyen sir de détection des
malformations congénitales, acceptable en outre sur le plan de I'éthique, il
a été rapidement adopté (Baird et al., 1985).

Les premiéres indications du diagnostic prénatal ont été définies en
1974. Elles ont été récemment actualisées afin de tenir compte de I'essor
spectaculaire de nouvelles techniques, notamment du prélévement de
villosités choriales et des techniques de diagnostic moléculaire, qui ont
permis d'évaluer et de comprendre le foetus et les maladies génétiques de
maniére beaucoup plus précise (Wilson et Rudd, 1991).

Environ 85 % des amniocentéses ont pour objet une évaluation chro-
mosomique, et les trois-quarts concernent des femmes de plus de 35 ans
(Lippman-Hand et Cohen, 1980; Verp et Simpson, 1990). Une comparaison
entre le nombre de tests cytogénétiques du liquide amniotique (a partir des
données d'une enquéte internationale menée aupreés des laboratoires) et le
nombre d’accouchements chez les femmes de 35 ans et plus, a permis a
Furhmann de calculer un taux d'utilisation, chez ce groupe de femmes,
d’environ 47 % (Furhmann, 1989). Ce pourcentage est trés voisin des
prévisions établies dix ans auparavant (Adams et al, 1981; Hook et
Schreinemachers, 1983). Certains auteurs estimaient que les taux d’uti-
lisation n’excéderaient probablement pas 60 % en moyenne, a cause de
différents facteurs ethniques, religieux, éducatifs et socio-économiques.
Toutefois, ce taux risque de s’élever a terme en raison du nombre croissant
de femmes de moins de 34 ans pour lesquelles le diagnostic prénatal est
désormais indiqué (11 % de toutes les grossesses a I'heure actuelle), par
suite de I'existence de tests permettant de détecter rapidement et avec
précision, dés le premier trimestre, des maladies telles que la fibrose kys-
tique, la myopathie de Duchenne, le syndrome du chromosome X fragile,
ainsi qu'un nombre toujours croissant d’erreurs innées du métabolisme.

On s’efforce présentement de tirer un meilleur parti de la capacité
limitée des laboratoires en évaluant les indications du diagnostic et du
dépistage prénatals a partir des valeurs agrégées que sont I'age de la mére,
l'alpha-feetoprotéine et deux autres produits du feetus et du placenta — les
gonadotrophines chorioniques humaines (hCG) et I'cestriol non conjugué (ce
qu’on appelle aussi le triple dépistage) (Wald et al., 1988).

Les nombreux facteurs qui favorisent I'accés au diagnostic prénatal et
son utilisation ont fait 'objet d'un nombre relativement restreint d’études
(Selle et al., 1979; Marion et al., 1980; Bernhardt et Bannerman, 1982;
Roghmann et al., 1983; Crandall et al.,, 1986; Goodwin et Huether, 1987:
Naber et al., 1987; Knutson et al.,, 1989). Quant aux études s'intéressant
a cette question au Canada, ou le régime d’assurance-maladie universel
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donne en principe a toutes les femmes un accés égal (financiérement
parlant) au diagnostic prénatal, elles sont encore plus rares (Davies and
Doran, 1982; Baird et al, 1985; Lippman, 1986; Hunter et al, 1987;
McDonough, 1990).

Au début, I'amniocentése était peu pratiquée; son adoption et sa
diffusion ont été lentes. Cette situation a beaucoup évolué a mesure que
des établissements, un peu partout au Canada, ont commencé a l'offrir a
leurs clientes. Les politiques financiéres et de planification des gouverne-
ments provinciaux influent sur la disponibilité des nouvelles techniques
(McDonough, 1990). Certaines femmes refusent I'amniocentése génétique
ou le prélévement de villosités choriales par manque d’information, par
sentiment de ne pas courir de risque, ou par crainte de blesser ou de
perdre le feetus (Davies et Doran, 1982). Les chiffres concernant la sous-
utilisation des services prénatals ne font pas de distinction entre les cas ot
les femmes refusent I'amniocentése en toute connaissance de cause, ceux
ou elles n’ont pas la possibilité de prendre une décision éclairée, et ceux ou
le service n’est pas offert par le systéme de santé (McDonough, 1990).

La méthode utilisée dans la plupart des études pour calculer les taux
d’utilisation consiste a diviser le nombre d’amniocentéses pratiquées par le
nombre de naissances vivantes (incluant parfois les mortinaissances) au
sein d'une méme région et pendant une méme période. Les études de ce
genre donnent rarement des précisions sur la distance que la patiente doit
parcourir pour avoir accés aux services (Baird et al., 1985).

Environ 8 % des femmes qui accouchent ont 35 ans ou plus (Canada,
Statistique Canada, 1992). Adams et al. (1981) ont prédit que ce pour-
centage allait augmenter de prés de 4 % par année, et que la demande de
services de diagnostic prénatal continuerait d’augmenter pour cette raison
(Adams et al., 1982).

A premiére vue, les données incitent a croire que les tendances
observées au Canada sont assez semblables a celles observées aux Etats-
Unis. Pourtant, un rapport récent sur la diffusion de I'amniocentése en
Ontario souléve des questions sur l'opportunité d’appliquer au contexte
canadien le modéle américain indiquant une diffusion rapide et généralisée
des nouvelles techniques médicales (McDonough, 1990). La réalité cana-
dienne doit étre mieux documentée et mieux analysée si 'on veut que les
décisions stratégiques en matiére de soins de santé s’appuient sur un
tableau plus exact de la situation (Feeny, 1986).

Facteurs influengant la décision des femmes d’utiliser les services
de dépistage’

Comme les facteurs qui interviennent dans la décision des femmes
d'utiliser ou non les services de diagnostic prénatal sont peu connus, nous
avons consulté des études portant sur la participation des femmes aux
programmes de dépistage en général pour avoir une idée des facteurs a
examiner dans la présente étude. Il existe peu de textes évoquant le role
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que les facteurs géographiques jouent dans l'utilisation des services de
dépistage; ceux qui traitent des caractéristiques socio-économiques sont
par contre plus nombreux.

L’étude de Senior et Williamson, qui s'est intéressée aux effets des
facteurs géographiques sur le recours a la cytologie du col utérin a Salford
en Angleterre, est peut-étre celle qui s’apparente le plus i la présente
recherche (Senior et Williamson, 1990). Les programmes de dépistage du
cancer du col utérin s’adressent précisément aux femmes asymptoma-
tiques. Selon Senior et Williamson, ce genre d’analyse a clairement pour
role d’examiner l'importance des problémes logistiques ou pratiques
pouvant dissuader les femmes de se présenter aux tests de dépistage du
cancer du col utérin. Comme ces problémes ne sont pas les mémes pour
les différents groupes socio-économiques, il faut regarder, pour comprendre
l'attitude des femmes vis-a-vis du dépistage, non seulement les problémes,
mais aussi le manque de ressources permettant de les surmonter. Le fait
qu'un service ne soit pas dispensé prés de chez elles peut constituer un
probléme géographique, mais certaines femmes sont en mesure de le
surmonter parce qu’elles ont une automobile a leur disposition.

Senior et Williamson posent comme hypothése que les contraintes
géographiques jouent un plus grand role a 'égard des services médicaux
préventifs qu'a I'égard des services curatifs. Une femme qui ne souffre pas
ou qui n’est pas malade peut étre moins portée a surmonter des obstacles
pratiques pour se faire examiner. On peut méme supposer que la tendance
a remettre a plus tard le premier rendez-vous est certainement plus forte
chez les femmes visées par les services de dépistage puisqu’elles sont en
bonne santé. Senior et Williamson sont d'avis que leur étude sur I'utili-
sation des services de dépistage du col utérin ne permet pas « d’affirmer
que l'accessibilité et la mobilité géographique influent de maniére
importante sur la décision des femmes de prendre ou non rendez-vous et
de subir le test de Papanicolaou » (Senior et Williamson, 1990, p. 430-431).
(Traduction) Toutefois, comme cette étude portait uniquement sur les
femmes habitant la ville de Salford et ses banlieues, elle ne pouvait pas
fournir de renseignements sur les facteurs géographiques qui influent sur
le recours a ce service a I'échelle d'une région ou les questions d’accés
entrent en ligne de compte pour les femmes des campagnes, et ou les
distances deviennent des obstacles.

Hayward et ses collaborateurs ont étudié la clientéle des cliniques de
dépistage du cancer du sein, mais n'ont pas concentré leur attention sur
les obstacles géographiques (Hayward et al., 1988). IIs ont analysé les
données provenant d’'une vaste enquéte téléphonique réalisée aux Etats-
Unis (N =4 659) dans le but d’évaluer les tendances a se prévaloir de
services de dépistage du cancer. Leur analyse avait un double objectif :
1) déterminer la proportion de femmes américaines qui utilisaient comme
il est recommandé les services de dépistage du cancer du sein et du col
utérin; 2) identifier les groupes qui risquaient le plus de ne pas bénéficier
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de ce genre de soins préventifs. Ils ont découvert qu'en général la
proportion des femmes ayant bénéficié de soins préventifs était inférieure
aux normes américaines et que les femmes d'un certain age, les femmes de
situation socio-économique modeste et les femmes vivant en milieu rural
étaient moins nombreuses que les autres femmes a se soumettre a des
tests de dépistage du cancer du sein ou du col utérin.

Vernon et al. (1990) ont analysé les études portant sur la participation
aux programmes de dépistage du cancer du sein. Ils ont découvert qu'ils
pouvaient regrouper les variables reliées a la participation en six caté-
gories : 1) les caractéristiques socio-démographiques; 2) les antécédents
médicaux et I'état de santé, notamment les facteurs de risque du cancer du
sein; 3) l'utilisation de services médicaux et autres comportements ayant
trait a la santé; 4) les obstacles logistiques; 5) les convictions, les attitudes
et les connaissances concernant le cancer et les soins de santé; 6) les
intentions. La plupart des études qu’ils ont examinées ne portaient pas sur
tous les facteurs, mais se centraient sur certains d’entre eux. Huit des dix
études analysées ont fait ressortir une corrélation négative entre 1'age et la
participation aux programmes de dépistage. Le niveau d’instruction influait
sur la participation, et I'une des études a fait état d'une corrélation positive
entre la situation professionnelle et la participation chez les employées
d’'une université (Rutledge et al., 1988). Le rapport entre I'état matrimonial
et la participation était ambigu. Trois études indiquaient que les femmes
mariées participaient plus volontiers aux programmes de dépistage, tandis
que deux n’établissaient aucun lien entre I'état matrimonial et la
participation; une étude débouchait sur la conclusion que les femmes
célibataires étaient plus susceptibles de se soumettre aux tests de
dépistage que les femmes qui étaient mariées ou l'avaient été, surtout si
celles-ci étaient meéres de famille nombreuse.

Vernon et ses collaborateurs ont aussi analysé des études portant sur
les facteurs relatifs a I'état de santé, et dont I'objet était de discerner un
lien possible entre des antécédents familiaux de cancer et de maladies du
sein et la participation aux programmes de dépistage. Deux études ne
révélaient aucun lien de cette nature, tandis qu'une autre dénotait un lien
positif entre la participation et le fait que la mére avait souffert d'un cancer
du sein, mais aucun lien dans les cas ot le membre de la famille qui avait
ce probléme était une sceur (de Waard et al., 1984).

Selon une autre étude, les femmes présentant des symptémes bénins
d’affection du sein avaient davantage tendance a participer aux pro-
grammes de dépistage, et le pourcentage de femmes qui avaient consulté
un médecin au cours des douze derniers mois était plus de deux fois plus
élevé chez celles qui participaient que chez les autres (Fink et al.,, 1968).
Cinq autres études ont montré une corrélation positive entre les examens
de dépistage du cancer du sein et les visites périodiques chez le dentiste
ainsi que I'observation des recommandations concernant le dépistage du
cancer du col utérin.
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Trés peu d’études ont porté sur les obstacles d’'ordre logistique a la
participation aux programmes de dépistage. La seule étude a s’intéresser
ala distance en tant qu’obstacle ne montrait aucune relation entre la durée
du déplacement et la participation (Fink et al., 1968). Selon une étude
americaine, le couit avait été un facteur dissuasif pour les femmes qui
n’'avaient pas participé aux programmes de dépistage (Rutledge et al,
1988).

Quatre études ont analysé en détail les convictions, les attitudes et les
connaissances. Deux de celles-ci ont fait ressortir un lien entre la con-
viction qu'il est préférable de savoir si on a le cancer et le fait d’aller passer
une mammographie. Les quatre ont montré que les femmes qui ne parti-
cipent pas aux programmes de dépistage pensent souvent que les radiogra-
phies, les examens médicaux et les mammographies ne sont nécessaires
que si I'on est malade ou si I'on présente des symptomes.

Une seule étude s’est penchée sur les intentions des clientes et le fait
qu'elles se soient effectivement soumises a un examen de dépistage du
cancer du sein. Il n'est pas étonnant que cette étude ait établi une forte
corrélation positive entre I'intention de participer et la participation effective
aux programmes de dépistage (Calnan, 1984).

Depuis que Vernon et ses collégues ont terminé leur analyse, en 1990,
d’'autres €tudes ont porté sur les facteurs reliés a la participation aux
programmes de dépistage des maladies du sein. Burg et ses collaborateurs
(1990), aprés avoir étudié un échantillon de femmes agées de 50 a 75 ans
vivant a Long Island (New York), ont fait ressortir des liens importants entre
I'age, le niveau d’'instruction et l'utilisation des autres services de santé,
d'une part, et la participation aux programmes de dépistage, d’autre part.
Ils ont remarqué que les taux de participation étaient supérieurs a ceux
indiqués dans les études antérieures, mais que les femmes de plus de 50
ans sous-utilisent le dépistage, les femmes de plus de 65 ans étant les
moins nombreuses a s’étre soumises récemment a de tels examens. Ils ont
constaté que la participation aux programmes de dépistage des maladies
du sein est plus directement liée a I'habitude de recourir en général aux
services de santé qu'au niveau de revenu ou a linstruction. Ainsi, les
femmes qui consultent réguliérement un gynécologue ou un obstétricien
sont davantage portées a se soumettre a des examens de dépistage des
maladies du sein que celles qui consultent des omnipraticiens. Les femmes
jeunes et celles dont les revenus sont élevés ont davantage tendance a
consulter un gynécologue ou un obstétricien. Burg et ses collaborateurs
expliquent que les femmes d'un certain age percoivent probablement les
visites de controéle chez le gynécologue ou l'obstétricien comme un « luxe »,
surtout si leur revenu baisse, et que d’autres problémes de santé passent
avant les soins préventifs dans un pays sans régime d’assurance-maladie
universel. Les résultats de cette étude montrent l'importance du réole que
peut jouer le médecin de premier recours pour inciter les femmes a
participer a un programme de dépistage des maladies du sein; ils donnent
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aussi a penser que l'age des femmes et leurs caractéristiques socio-
économiques constituent d’importants facteurs de leur participation en
influant sur le genre de soins de santé primaires qu’elles regoivent.

Kreitler et ses collaborateurs ont examiné les facteurs psychologiques
intervenant dans la décision de participer ou non (Kreitler et al., 1990). Ils
ont cherché a savoir pourquoi un grand nombre de femmes parfaitement
informées de I'importance des programmes de dépistage et sachant ou les
trouver choisissent de ne pas s'y inscrire ou abandonnent aprés un certain
temps. Ils ont formulé 'hypothése que des facteurs de personnalité et de
motivation jouent un role dans leur décision de ne pas se présenter a la
mammographie. Leur étude a permis de comparer plusieurs variables
psychologiques chez les participantes et les non-participantes aux cliniques
gratuites de dépistage des maladies du sein offertes par I'lsraeli National
Cancer Association. Plusieurs de ces variables psychologiques ont révélé
des différences entre les femmes qui participaient et celles qui ne partici-
paient pas, donnant a penser que les femmes qui participent affichent un
profil psychologique particulier.

Une importante enquéte téléphonique menée auprés de 802 femmes
visées par les programmes de dépistage, dans le comté de Los Angeles, a
permis de corroborer bon nombre des conclusions antérieurement dégagées
en ce qui concerne les facteurs de la participation aux examens de
dépistage (Bastani et al., 1991). Pour I'ensemble de I'échantillon, le coat
des examens semblait constituer 'obstacle majeur a la participation, tandis
que la crainte de l'irradiation entrait dans la catégorie des obstacles de
moyenne importance. En ce qui a trait aux variables démographiques et
sociales, les femmes plus jeunes et les femmes mariées, de méme que les
femmes a revenu élevé et 4 haut niveau d’instruction, étaient plus
susceptibles d’avoir subi une mammographie. Conformément a ce
qu'avaient révélé d’autres recherches, la vaste majorité des femmes de
I'échantillon ont déclaré « qu’il y avait de fortes chances qu’elles acceptent
de subir une mammographie si leur médecin le leur recommandait » (ibid.,
p. 360). On constate donc, une fois de plus, que le médecin de premier
recours, tout comme le systéme d’orientation des femmes vers les services
de santé, exerce une grande influence sur l'utilisation des services de
dépistage.

Fait toutefois intéressant a signaler, Lane et al. (1992) ont découvert
que les femmes a faible revenu et/ou peu instruites qui bénéficient de soins
de santé primaires dans les centres médicaux financés par 'Etat affichent
des taux de participation aux programmes de dépistage comparables a ceux
que 'on trouve au sein de la population générale. A leur avis, cela vient de
ce que les femmes a revenu modeste sont suivies gratuitement par les
médecins de ces centres, qui leur expliquent I'importance et les avantages
d'un dépistage précoce du cancer du sein grace a la mammographie. L'ac-
cés aux soins de santé primaires est donc apparu comme un facteur déter-
minant de la participation aux programme de dépistage pour les femmes
de milieu socio-économique défavorisé du comté de Suffolk (New York).
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Résumé

Le diagnostic prénatal par amniocentése génétique est un service
auquel on a de plus en plus recours au Canada depuis vingt ans. Les
estimations concernant l'utilisation des services de diagnostic prénatal
varient d'une région a lautre, des facteurs tels que l'appartenance
ethnique, la religion, le niveau d'instruction et la situation socio-
économique expliquant les différences.

Il est possible d’établir une analogie entre I'accés aux services de
diagnostic prénatal et 'accés a d’autres services de dépistage destinés aux
femmes. Les études existantes sur les services de dépistage indiquent que
I'appartenance ethnique, la religion, le niveau d’instruction et la situation
socio-€conomique ne sont pas les seuls facteurs a examiner pour mieux
comprendre pourquoi les femmes utilisent ou non les services de santé; il
faut aussi tenir compte du réle que jouent les médecins, des problémes
poseés par la distance pour les femmes qui vivent a la campagne, ainsi que
de facteurs psychologiques.

Méthodologie

Introduction

Dans le cadre de la présente étude, les services de diagnostic prénatal
sont définis comme étant les services dispensés dans l'un des 21 centres
régionaux de génétique médicale qui ont communiqué leurs données. Il
s'agit d'un ou de plusieurs des services suivants : counseling, amniocen-
tése, échographie ou prélévement de villosités choriales. Les femmes qui
ont seulement sollicité des renseignements ou regu des conseils par
téléphone n'ont pas été incluses dans les bases de données décrites ci-
dessous.

Nous avons divisé le Canada en cinq régions : les provinces de
I'Atlantique (Terre-Neuve, Nouvelle-Ecosse, Ile-du-Prince-Edouard et
Nouveau-Brunswick), le Québec, I'Ontario, les provinces des Prairies
(Manitoba, Saskatchewan et Alberta) et la Colombie-Britannique®. Nous
avons utilis€ cinq grandes mesures : 1) la répartition géographique observée
des femmes qui ont bénéficié de services de diagnostic prénatal; 2) la
répartition géographique prévue des femmes qui, d’aprés notre formule
(voir : Calcul de l'utilisation « prévue », ci-dessous), devraient bénéficier de
services de diagnostic prénatal; 3) la répartition géographique des médecins
susceptibles d'adresser les femmes aux services de diagnostic prénatal;
4) la répartition géographique des médecins qui adressent effectivement les
femmes a ces services; 5) les endroits ot1 sont situés les centres de services
de diagnostic prénatal.

Nous utilisons ensuite des modeéles écologiques pour expliquer la
répartition géographique des femmes qui ont recours aux services de
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diagnostic prénatal en fonction des caractéristiques socio-économiques des
régions ou elles vivent, en fonction de la répartition géographique des
médecins susceptibles de diriger les femmes vers les centres de diagnostic,
ainsi qu’en fonction du degré de ruralité et de la distance a laquelle se
trouve le plus proche centre de diagnostic prénatal.

Quatre points sont examinés dans la présente étude : 1) la différence
entre I'utilisation observée et I'utilisation prévue des services de diagnostic
prénatal; 2) la différence entre les demandes de diagnostic effectivement
faites par les médecins, et les demandes prévues; 3) la différence entre les
demandes de services observées selon le lieu ot exerce le médecin, et selon
le lieu ou habite la patiente; et 4) le taux d'utilisation observé en fonction
des caractéristiques socio-économiques de la population, de la répartition
des médecins susceptibles d’adresser les femmes aux centres de diagnostic,
ainsi que du caractére rural ou urbain de la région et de la facilité d’accés
aux centres de diagnostic prénatal.

Origine des données

Afin d’établir la répartition géographique des femmes qui ont bénéficié
de services de diagnostic prénatal de méme que des médecins qui les y
avaient adressées, nous avons demandé aux 21 centres de diagnostic
prénatal du Canada de nous fournir les données démographiques relatives
a chacune des femmes ayant bénéficié de leurs services au cours de I'année
1990 (voir 'annexe 1). Ces données comprenaient notamment le code
postal du lieu de résidence de la femme et sa date de naissance, le nom du
médecin qui l'adressait, et la raison de la demande. Des mesures trés
strictes ont été prises pour que ces données restent confidentielles, et seuls
les chercheurs avaient l'autorisation de les consulter. En outre, ces
dossiers seront détruits dés la fin de I'étude. Les centres de diagnostic
prénatal du Wellesley Hospital a Toronto et de I’Alberta Children’s Hospital
a Calgary sont les seuls & ne pas nous avoir fourni leurs données sur les
femmes chez lesquelles ils avaient effectué un diagnostic prénatal; toutes
les cartes représentant l'utilisation des services prénatals sont donc assez
fidéles. Dans le cas de 'agglomération torontoise et des divisions de recen-
sement environnantes, les chiffres sont peut-étre légérement inférieurs a
la réalité, mais la région compte quatre autres centres qui dispensent des
services de diagnostic prénatal. En ce qui concerne le sud de I'Alberta, les
résultats sont probablement nettement inférieurs a la réalité, car le seul
autre centre de diagnostic prénatal est situé a Edmonton.

Afin de déterminer le nombre de médecins susceptibles d’adresser les
femmes aux centres de diagnostic prénatal, nous avons acheté a la firme
Southam Direct Marketing Services une base de données contenant la liste
de tous les généralistes ayant déclaré s’intéresser a 'obstétrique ainsi que
de tous les obstétriciens ou les gynécologues du Canada. La base de
données contient le nom des médecins, le code de leur spécialité et le code
postal du lieu ou ils exercent. Pour les besoins de la présente étude et sauf
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indication contraire, le terme « généralistes » désigne exclusivement les
omnipraticiens qui ont un intérét déclaré pour l'obstétrique. Les données
d’ordre socio-économique sont tirées du recensement canadien de 1986.

La qualité et la précision des renseignements fournis variaient selon
les centres de diagnostic prénatal (voir le tableau 1). Deux problémes
généraux se sont posés (les problémes propres a chaque région sont
signalés au début des analyses concernant la région). Premiérement, il
arrivait parfois que le nom du médecin traitant ne figure pas dans les
renseignements transmis par les centres de diagnostic, ou qu’il y soit
mentionné de telle sorte qu'il était difficile de le retrouver dans la base de
données de Southam afin d'obtenir le code postal correspondant.
Deuxiémement, dans la catégorie des généralistes, certains des médecins
qui ont demandé des diagnostics prénatals ne figuraient pas dans la base
de données de Southam parce qu'ils n'avaient pas indiqué d’intérét pour
I'obstétrique.

Tableau 1. Nombre de médecins ayant adressé des patientes aux
centres de diagnostic prénatal, et nombre de demandes de
diagnostic prénatal, par région, Canada, 1990

Médecins Demandes

non non
Région Médecins* Demandes repérés**  repérées
Provinces de I'Atlantique 48 606 14 168
Québec 387 3 758 311 807
Ontario 1189 6 073 703 1207
Provinces des Prairies 233 1 460 144 257
Colombie-Britannique 45 79 97 167

*

Données communiquées par les centres qui ont participé a I'étude
** Médecins dont le nom ne figurait pas dans la base de données de Southam

Dans le tableau 1, le nombre de médecins ayant demandé des
diagnostics prénatals correspond au nombre de médecins dont le nom a été
fourni par les centres de diagnostic prénatal. Les centres de I'Hopital
Sainte-Justine de Montréal et des hopitaux Shaughnessy-Grace de
Vancouver ont fourni le code postal des femmes ayant recu des services,
mais n’'ont pas indiqué le nom des médecins qui les avaient adressées. Le
Wellesley Hospital 4 Toronto et I'Alberta Children’s Hospital 4 Calgary n’ont
transmis aucun renseignement. Les médecins « non repérés » sont ceux
dont le nom ne figurait pas dans la base de données de Southam. En
raison de ces lacunes, les cartes représentant la répartition des généralistes
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et celle des obstétriciens ou des gynécologues ainsi que le rapport du
nombre total des médecins ayant demandé des diagnostics prénatals au
nombre des médecins susceptibles de demander ces services sont en deca
de lavérité. On peut cependant affirmer que les répartitions géographiques
donnent certainement une assez juste idée des répartitions relatives des
demandes d’examen. Les cartes indiquant le nombre total de demandes
d’examen pour 100 médecins donnent des valeurs supérieures a la réalité,
mais, la-aussi, les répartitions géographiques sont probablement fidéles
aux répartitions relatives des demandes d’examen. Néanmoins, il convient
d’interpréter avec prudence l'analyse de la répartition géographique des
demandes d’examen et des médecins qui ont adressé ces demandes.

Pour tout le Canada, sauf le Québec, les divisions de recensement ont
servi d'unités géographiques de mesure. Au Québec, les cantons sont
regroupés en circonscriptions sanitaires. En Nouvelle-Ecosse, a I'lle-du-
Prince-Edouard et au Nouveau-Brunswick, les divisions de recensement
correspondent aux comtés. En Ontario, les divisions de recensement
correspondent a 'agglomération torontoise, aux municipalités régionales,
aux comtés ou aux districts. En Colombie-Britannique, les divisions de
recensement coincident avec les districts régionaux. Dans les autres
provinces, les divisions de recensement ne sont identifiées que par des
numeéros.

Mesures clés

Pour établir la répartition géographique des femmes qui ont bénéficié
de services de diagnostic prénatal a l'aide des données fournies par les
centres de diagnostic prénatal, nous avons consulté le Répertoire des codes
postaux sur bandes magnétiques pour trouver le code postal de I'adresse
domiciliaire de chacune des femmes et ainsi connaitre la division de
recensement dans laquelle elle résidait au moment du diagnostic. Dans un
petit nombre de cas, un méme code postal correspondait a plus d'une
division de recensement. Cela se produit notamment lorsqu'un code postal
chevauche la limite entre deux divisions de recensement. Les données
obtenues ne comprenant pas le nom des patientes, il était impossible
d’obtenir la bonne adresse auprés des centres. Comme presque tous les
cas de ce genre se situaient dans des régions rurales, nous nous sommes
fiés au Répertoire des codes postaux sur bandes magnétiques, lequel
indique, pour les localités rurales, une variable pondérée en fonction de la
population qui permet de déterminer le canton dans lequel le bureau de
poste se situe probablement, la personne étant présumée appartenir a la
division de recensement englobant ce canton.

Nous avons également fait la distinction entre les femmes agées de 15
a 34 ans (les jeunes femmes) et celles de 35 ans et plus (les femmes plus
agées) qui ont utilisé les services de diagnostic prénatal. Pour simplifier la
présentation, et a cause des petits nombres relevés dans maintes divisions,
nous avons converti les résultats en taux pour 100 000 femmes agées
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respectivement de 15 4 34 ans et de 35 ans et plus dans chaque division.
Les taux relevés sont présentés pour chaque groupe d’age et pour les deux
groupes réunis, région par région. Dans la légende des figures, « aucun
diagnostic » signifie que dans la division de recensement en question,
aucune femme n’a subi de diagnostic prénatal en 1990. Pour éviter de
surcharger les figures, nous n'y avons inscrit que les chiffres concernant
I'ensemble des femmes.

Calcul de l'utilisation « prévue »

Le calcul du nombre de femmes susceptibles d’avoir recours aux
services de diagnostic prénatal dans chaque division de recensement pose
quelque difficulté. Aprés avoir examiné les écrits sur ce sujet, nous avons
estimé qu'au moins 109 jeunes femmes enceintes sur 1 000 étaient
susceptibles de se prévaloir de services de diagnostic prénatal pour une
indication autre que leur age (voir 'annexe 2). Toutefois, comme les
marqueurs biochimiques tels que I'alpha-feetoprotéine sérique maternelle
n’étaient généralement pas disponibles au Canada au cours de 'année de
I'enquéte, nous avons ramené le taux d'utilisation prévu a 36 pour 1 000
femmes. Nous avons ensuite supposé que les taux d'utilisation n’'excé-
deraient probablement pas en moyenne 60 % de ce chiffre, pour des motifs
d'ordre ethnique, religieux ou social. Nous avons par conséquent évalué
a 2 % le taux prévu chez les femmes enceintes de moins de 35 ans. En
multipliant ce pourcentage par le nombre moyen de naissances pour la
période de 1987 a 1989 chez les jeunes femmes de chaque division de
recensement, nous avons estimé le nombre de jeunes femmes susceptibles
de recourir aux services de diagnostic prénatal dans chaque division de
recensement. Quant aux femmes de 35 ans et plus, elles sont toutes
admissibles aux services de diagnostic prénatal. Nous avons donc multiplié
par 60 % le nombre moyen de naissances chez les femmes de ce groupe
d’age, pour la période 1987-1989, afin d’estimer le nombre de femmes
susceptibles d'utiliser les services de diagnostic prénatal dans chaque
division de recensement.

Nous avons alors dressé la carte représentant les taux prévus
d'utilisation pour chacun des deux groupes d'age et pour les deux groupes
réunis. Seuls les taux concernant I'ensemble des femmes figurent sur la
carte. La catégorie « aucun diagnostic » doit étre interprétée de la méme
facon que les taux d'utilisation observés.

La différence entre I'utilisation observée et I'utilisation prévue apparait
également sur les cartes sous les rubriques « utilisation trés inférieure aux
prévisions » (<-499), « utilisation inférieure aux prévisions » (-499 a -100),
« utilisation voisine des prévisions » (-99 a 99), « utilisation supérieure aux
prévisions » (100 a 499) et « utilisation trés supérieure aux prévisions »
(>499). Soulignons que la fourchette de la catégorie « utilisation voisine des
prévisions » est trés large (-99 a 99). En déterminant les différences entre
I'utilisation observée et l'utilisation prévue, nous avons préféré nous
tromper par défaut plutét que par exces.
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Afin d’établir la répartition géographique des médecins qui ont adressé
les patientes aux centres de diagnostic prénatal, nous avons cherché le
nom du médecin de chacune d’elle dans la base de données de Southam
pour relever le code postal de son cabinet et son domaine de spécialisation.
A Taide de la méthode décrite ci-dessus, nous avons ensuite apparié
chaque code postal a une division de recensement afin de déterminer le
nombre de généralistes et d'obstétriciens ou de gynécologues ayant
présenté des demandes de diagnostic prénatal dans chaque division.

Nous avons analysé€, respectivement, la répartition géographique des
généralistes, celle des obstétriciens ou gynécologues, et celle de I'ensemble
des médecins qui ont présenté des demandes de services en 1990. Les
figures ne donnent cependant que les chiffres concernant les obstétriciens
ou gynécologues et les généralistes. Dans la légende des figures, « aucun
médecin » signifie que, au sein de la division concernée, aucun médecin n'a
présenté de demande de diagnostic prénatal en 1990, non qu'aucun
médecin n’exerce dans la division en question. (Il peut toutefois arriver que
certaines divisions de recensement ne comptent pas d'obstétriciens ou de
gynécologues.)

A Taide des données de la base de Southam, nous avons également
établi le nombre de généralistes et d’obstétriciens ou de gynécologues qui,
dans chaque division, étaient susceptibles d’adresser des patientes a un
centre de diagnostic prénatal. Nous avons alors calculé le rapport des
médecins ayant effectivement adressé des patientes au nombre de
meédecins qui auraient pu le faire, au sein de chaque division, et nous
avons indiqué ce rapport sur les cartes de la méme facon que le nombre de
médecins ayant demandé des diagnostics dans chaque région. Dans la
légende de ces cartes, la rubrique « aucun médecin » doit étre interprétée
comme au paragraphe précédent, sauf pour ce qui concerne les divisions
de recensement ot le nombre de patientes se situe entre « 0 et 0,1 ». En
effet, il est possible qu’aucune demande n'y ait été présentée en 1990, mais
que ces divisions comptent des généralistes s'intéressant a 1'obstétrique
et/ou des obstétriciens ou gynécologues.

Il était important de déterminer si les demandes de services se
répartissaient également entre tous les médecins ou si elles ne traduisaient
pas un certain déséquilibre. Afin de donner une idée globale de la
répartition, les tableaux indiquent le nombre de médecins susceptibles de
demander des diagnostic prénatals, le nombre de médecins qui en ont
effectivement demandé, ainsi que le nombre de diagnostics effectués.

Les légendes des cartes comprennent deux sortes d’intervalles de
variation. Les cartes illustrant I'utilisation observée et I'utilisation prévue
indiquent le nombre de généralistes et le nombre d’obstétriciens ou de
gynécologues; dans les cartes représentant la répartition des demandes de
diagnostic, les intervalles figurant dans la légende traduisent la répartition
des valeurs et les points de coupure de ces distributions. Il s’ensuit que les
intervalles utilisés peuvent varier d'une carte a l'autre, et qu'il faut faire
preuve de prudence dans les comparaisons entre les régions. En ce qui
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concerne les cartes illustrant les différences entre I'utilisation observée et
l'utilisation prévue, toutes les valeurs relatives a 'ensemble du pays ont été
analysées et les intervalles de variation ont été établis de facon a permettre
des comparaisons entre régions.

La derniére étape de 'analyse consiste a élaborer une série de modéles
écologiques afin d’expliquer la répartition géographique des femmes qui ont
recu des services de diagnostic prénatal. Le nombre de ces femmes, dans
chaque division de recensement, est mis en rapport avec les caractéris-
tiques socio-économiques de la population de cette division, avec le nombre
de médecins qui demandent des diagnostics prénatals ainsi qu'avec les
parameétres de la ruralité et de I'éloignement, sous forme d’équations de
régression multiple.

Cette démarche repose sur le principe que les caractéristiques globales
de la population d'une région expliquent le profil général des résultats
obtenus, mais non les comportements individuels. Il serait certes préfé-
rable d’expliquer l'utilisation des services de diagnostic prénatal en fonction
de caractéristiques particuliéres des femmes dont on sait qu’elles y ont eu
recours, mais les centres de services ne sont pas tous en mesure de fournir
ce genre de renseignements, soit parce qu'ils ne les consignent pas, soit
parce que les données qu’'ils consignent ne sont pas utiles pour notre
étude. Une autre étude de la Commission royale sur les nouvelles techni-
ques de reproduction publie des données de ce genre qui ont été recueillies
au cours d'une enquéte auprés des utilisatrices (Grant, 1993).

Les modeéles écologiques sont relativement peu cotiteux a concevoir
dans la mesure ou ils emploient des données secondaires recueillies par
Statistique Canada a I'occasion du recensement ou des données pouvant
étre établies a partir d’autres sources sans que l'on ait a faire d’enquéte.
Mais, il faut le répéter, ce ne sont pas des modéles portant sur le
comportement individuel.

Dans l'analyse de régression par degrés, la variable dépendante (Y))
correspond au nombre de femmes ayant bénéficié de services prénatals
dans la division de recensement i Les variables indépendantes qui y
figurent sont la distance a vol d’oiseau entre le centre géographique de la
division et le centre de diagnostic prénatal le plus proche (X,), le revenu
meédian des femmes vivant dans la division i (X,), le nombre de femmes de
la division ayant fait des études postsecondaires (X,), le nombre de
personnes employées par le secteur primaire dans la division i (X,), le
nombre de femmes en chomage dans la division i (X;), et le nombre de
généralistes et d’obstétriciens ou de gynécologues qui peuvent éventuel-
lement orienter les femmes enceintes vers les centres de diagnostic prénatal
dans la division i (X;). A l'exception des variables distance et revenu
médian, les variables dépendantes et indépendantes sont exprimées en
taux pour 100 000 femmes agées de 15 ans et plus. Les équations théo-
riques des modéles régionaux prennent la forme suivante :

Y = B, + 81Xy + BoXy + B3Xy, + By Xy + BsXs; + BeXe + 1, (1)
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Dans tous les modéles statistiques, la distance est convertie en
logarithmes décimaux, car le rapport entre la variable dépendante et la
distance est davantage curvilinéaire que linéaire. Dans le modéle national,
une autre adaptation a da étre faite : la création d'une série de variables
auxiliaires permettant de tenir compte de la structure régionale des
données. Les résultats de I'analyse de régression par degrés sont présentés
par région et pour I'ensemble du pays.

Les hypothéses vérifiées sont les suivantes :

1. Plus la distance qui les sépare du centre de diagnostic prénatal
le plus proche augmente, moins les femmes utilisent les services
de diagnostic prénatal (DIST);

2.  Plus le revenu médian des femmes augmente, plus elles utilisent
les services de diagnostic prénatal (REV);

3. Plus le nombre de femmes qui ont fait des études post-
secondaires augmente, plus le nombre de femmes qui utilisent
les services de diagnostic prénatal augmente (INSTR);

4. Plus le nombre de personnes employées par le secteur primaire
augmente, moins les femmes utilisent les services de diagnostic
prénatal (RURAL);

5. Plusle chomage est élevé, moins les femmes utilisent les femmes
utilisent les services de diagnostic prénatal (CHOM);

6. Plus les généralistes et les obstétriciens/gynécologues sont
nombreux, plus les femmes utilisent les services de diagnostic
prénatal (MDS).

Le choix des variables utilisées dans les modéles écologiques découle
directement des enseignements tirés des recherches antérieures sur l'accés
aux autres services de santé s’adressant aux femmes. L'utilisation
décroissante en fonction de I'éloignement du centre de services le plus
proche a été maintes fois évoquée dans d’autres études (Girt, 1973; Ingram
etal, 1978; Joseph, 1979; Joseph et Phillips, 1984; Jones et Moon, 1987;
Thouez, 1987; Meade et al., 1988). Il est posé comme hypothése que, pour
différentes raisons (I'accés a une meilleure information, le temps disponible
pour rechercher des services, la maternité a un age tardif, etc.), I'utilisation
augmente de pair avec les moyens. L’hypothése voulant que les femmes
plus instruites soient plus susceptibles d’'utiliser les services prénatals est
étroitement liée a I'hypothése touchant le revenu. Le nombre de personnes
travaillant dans le secteur primaire est un bon indicateur du degré de
ruralité d'une région. Selon de nombreuses études portant sur l'accés aux
autres services de santé, l'utilisation des services diminue a mesure
qu'augmente le degré de ruralité. Ces études font souvent également
ressortir une corrélation négative entre le chémage et l'utilisation des
" services, les raisons étant I'inverse des arguments présentés a propos du
rapport entre 'utilisation des services et le revenu. La derniére hypothése
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repose sur limportance du réle des médecins dans l'orientation des
patientes vers les centres de diagnostic prénatal. Dans les régions bien
dotées en médecins, le nombre de ceux qui sont susceptibles de diriger les
patientes vers les centres est plus grand, d'ou une augmentation du
nombre de femmes susceptibles d'utiliser les services de diagnostic
prénatal.

Les renseignements qui manquent sont ceux qui ont trait a la religion,
a l'appartenance ethnique, aux valeurs, aux attitudes et aux perceptions.
Certes, le recensement apporte des renseignements sur la religion et le
groupe ethnique, présentés par division de recensement, mais ceux-ci ne
donnent, dans le meilleur des cas, qu'une idée trés sommaire des valeurs,
des attitudes et des perceptions, parce que le recensement n’introduit pas
de distinction entre la personne née dans une religion et qui n'est pas
pratiquante, et la personne de stricte observance. Ces données ne
permettent pas non plus d’établir la profondeur des racines ethniques
d'une personne.

Ni le recensement, ni le modéle écologique ne sont congus pour
déterminer dans quelle mesure les valeurs, les attitudes et les perceptions
influent sur la décision des femmes d'utiliser les services de diagnostic
prénatal; il faudrait pour cela suivre une démarche totalement différente.
A titre de complément a la présente étude, les lecteurs et lectrices que le
sujet intéresse pourraient consulter I'étude de Grant (1993) publiée dans
le présent volume.

Résultats de 'analyse

Provinces de I’Atlantique

Introduction

Les centres de diagnostic prénatal sont situés a St. John’s (Terre-
Neuve) et a Halifax (Nouvelle-Ecosse) (voir I'annexe 1). Comme I'ile-du-
Prince-Edouard et le Nouveau-Brunswick ne sont pourvus d’aucun centre,
les femmes de ces deux provinces doivent se rendre ailleurs pour obtenir
des services de diagnostic prénatal.

Utilisation des services de diagnostic prénatal

Pour les jeunes femmes comme pour les femmes plus agées, le modéle
géographique de l'utilisation des services est complexe. Les taux
d'utilisation tendent a étre plus élevés dans les divisions de recensement
a dominante urbaine que dans celles qui sont 4 dominante rurale. Méme
lorsque les deux groupes d'ages sont traités ensemble, le taux d'utilisation
est de zéro dans certaines divisions (voir la figure 1) malgré le fait qu'en
1990, on a observé des accouchements parmi les femmes de 35 ans et plus
dans toutes les divisions.
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Les provinces de I'Atlantique ne comptent aucune division de recen-
sement ou le taux d’'utilisation prévu est de O (voir la figure 2). Pour les
jeunes femmes de ces provinces, sil'on soustrait les taux observés des taux
prévus, on obtient une utilisation inférieure aux prévisions dans la plupart
des divisions de recensement. Seulement 12 divisions de recensement
sur 45 affichent des taux d'utilisation voisins des prévisions. Dans le cas
des femmes plus agées, le taux d'utilisation observé est encore plus
inférieur aux taux prévus. Une division de recensement en Nouvelle-Ecosse
entre dans la catégorie de '« utilisation trés inférieure aux prévisions »;
toutes les divisions de recensement de Terre-Neuve et de 1'Tle-du-Prince-
Edouard se retrouvent dans la catégorie de I'« utilisation inférieure aux
prévisions », et il en va de méme pour la plupart des divisions de recen-
sement du Nouveau-Brunswick et de la Nouvelle-Ecosse. Seulement 7 des
187 divisions de recensement affichent des taux d'utilisation voisins des
prévisions. Quand on rassemble les deux groupes d’age (voir la figure 3),
le profil des taux d’utilisation suit de trés prés celui du groupe des femmes
de 35 ans et plus.

Répartition géographique des médecins

La répartition géographique des généralistes et celle des obstétriciens
et gynécologues suivent le méme modéle, mais différent au niveau de
l'ampleur. En 1990, les obstétriciens et gynécologues ont été beaucoup
moins nombreux que les généralistes a présenter des demandes de
services. Fait qui mérite peut-étre d’étre souligné, dans certaines divisions
de recensement ot n’exercaient ni gynécologues ni obstétriciens, aucun
généraliste n’a déclaré d’intérét pour I'obstétrique. Méme lorsqu’on réunit
les deux groupes de médecins (voir la figure 4), on découvre que cing
divisions de recensement ne comptent aucun médecin, généraliste ou
spécialiste, ayant déclaré son intérét pour l'obstétrique.

Demandes de services

Dans les divisions de recensement ot exercaient des généralistes
ayant exprimé un intérét pour 'obstétrique, bon nombre de ceux-ci n’ont
adressé que trés peu de patientes, voire aucune, aux centres de diagnostic
prénatal en 1990. Méme dans les zones dotées d'un centre, moins de 20 %
des généralistes ont envoyé des femmes passer des examens cette année-la.
Fait peut-étre encore plus étonnant, aucune demande n'a été présentée
dans certaines des divisions de recensement ot exercaient des obstétriciens
et gynécologues en 1990. Le rapport du nombre de médecins ayant
présenté des demandes au nombre total des médecins qui auraient pu le
faire est trés faible dans la plupart des divisions de recensement des
provinces de I'Atlantique (voir la figure 5).

Une autre fagon d’étudier lattitude des médecins a l'égard du
diagnostic prénatal consiste a calculer le nombre de demandes de services
pour 100 médecins susceptibles d’en présenter (voir la figure 6). Trois des
quatre divisions de recensement ou le nombre de demandes pour 100
meédecins est de 101 ou plus comprennent un important centre urbain.
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Toutefois, en regardant le tableau 2, on constate que la figure 6 ne fournit
qu'un apercu partiel des demandes présentées dans les provinces de
I'Atlantique. A Terre-Neuve, 88 des 101 demandes présentées en 1990
l'ont été dans la division de recensement englobant St. John's. En
Nouvelle-Ecosse, 385 des 396 demandes présentées l'ont €té dans le comté
d’Halifax ot se trouve la ville du méme nom. A I'lle-du-Prince-Edouard,
aucune demande n’'a été signalée en 1990 et, au Nouveau-Brunswick, les
divisions englobant Saint John, Moncton et Frédéricton ont enregistré
respectivement 44, 21 et 36 demandes, soit en tout 101 sur un total de 109
pour l'ensemble de la province. Autrement dit, la plupart des patientes
sont adressées par un petit nombre d’obstétriciens et de gynécologues,
principalement dans les grands centres urbains.

Modéle écologique de la répartition géographique de l'utilisation
des services

Pour ce qui concerne les provinces de I'Atlantique, l'analyse de
régression par degrés fournit le modéle suivant :

Y, = -11,44569062 - 26,46532341 DIST + 0,01702095 REV (2)
(8,76299946) (0,00803947)
dans lequel :
F=12,40 (d.l. = 2,42)
= 0,37120588

Conformément aux hypothéses formulées ci-dessus, plus la distance
a laquelle se trouve le centre le plus proche augmente, plus l'utilisation
diminue; plus le revenu médian augmente a laquelle se trouve le plus
proche centre, plus l'utilisation augmente. Le modéle explique environ
37 % de la variance des taux d'utilisation dans les provinces de I'Atlantique.
Les variables indépendantes sont statistiquement significatives au seuil de
0,05 et I'équation générale est significative au seuil de 0,0001.

Résumé

Les taux d'utilisation les plus élevés s’observent dans les régions
urbaines; dans les divisions de recensement plus rurales, les taux semblent
diminuer en fonction de la distance du centre le plus proche. En ce qui a
trait & la répartition géographique des médecins, I'élément le plus frappant
est la concentration des généralistes, des obstétriciens et des gynécologues
dans les zones urbaines. Certaines divisions de recensement a caractére
rural ne possédent aucun médecin ayant exprimé un intérét pour I'obsté-
trique. Méme dans les centres urbains, le nombre de médecins qui
adressent des patientes est peu élevé en comparaison au nombre de
meédecins qui sont en situation de le faire. Lorsque les données sont
présentées sous la forme d'une équation de régression multiple, les
hypothéses concernant la distance par rapport au centre de diagnostic
prénatal le plus proche et le revenu médian se vérifient statistiquement :
plus la distance est grande, plus l'utilisation diminue, et plus le revenu
meédian au sein d'une division croit, plus I'utilisation augmente. Que 'on
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examine la question des demandes de services sous I'angle de la population
ou sous I'angle des médecins ou a I'aide du modéle écologique, les résultats
corroborent I'hypothése que, dans les provinces de I'Atlantique, les services
de diagnostic prénatal sont essentiellement utilisés par les femmes vivant
dans des zones urbaines et dans des zones a revenu élevé,

Québec

Introduction

Au Québec, les données communiquées par I'un des centres de
diagnostic prénatal étaient organisées selon le systéme administratif de
circonscriptions sanitaires que la province utilise pour planifier les services
de santé. Pour analyser la situation au Québec, il a donc fallu faire
correspondre tous les renseignements aux circonscriptions sanitaires®. On
trouve un centre de diagnostic prénatal a Québec et deux a Montréal (voir
I'annexe 1). Ilfaut rappeler que I'un des centres n'a fourni que des données
sur les femmes qui s'étaient effectivement présentées: certaines valeurs,
dans lanalyse de la répartition géographique des médecins et des
demandes présentées, sont donc supérieures ou inférieures aux valeurs
réelles.

Utilisation des services de diagnostic prénatal

Bien que les taux d'utilisation varient au Québec selon le groupe d’age,
c’est dans la région de Montréal (circonscription sanitaire 6) et ses environs
qu’ils sont les plus élevés, et dans les circonscriptions situées aux confins
de la province (voir la figure 7) qu'ils sont les plus faibles.

Chez les femmes de moins de 35 ans, I'utilisation prévue des services
prénatals est €levée dans les circonscriptions 1, 5, 6, 7, 8, 16 et 26. En ce
qui concerne les femmes de 35 ans et plus, seules les circonscriptions 6,
7, 11 et 26 se démarquent des autres. Lorsque T'on calcule les taux
d'utilisation prévus pour l'ensemble des femmes, les circonscriptions
sanitaires forment trois groupes distincts (voir la figure 8). 11 s’agit de la
circonscription 3, qui comprend Trois-Riviéres, ot le taux d’'utilisation
prévu est relativement faible, des circonscriptions 6 et 11, ou le taux
d'utilisation prévu est trés élevé, et des autres circonscriptions ou le taux
est moyen. Les circonscriptions 6 et 11 sont toutefois des régions trés
dissemblables. La circonscription 6 correspond a Montréal, tandis que la
circonscription 11, située au nord de la province, n’est constituée que de
collectivités isolées d’autochtones.

Lorsque I'on compare I'utilisation observée a I'utilisation prévue, on est
frappé par le contraste entre les circonscriptions situées le long de la riviére
des Outaouais et dans le grand Nord, d'une part, et les circonscriptions du
sud et de l'est du Québec, d’autre part (voir la figure 9). Les circons-
criptions 7 et 11 enregistrent un taux d'utilisation inférieur aux prévisions,
mais probablement pour des raisons trés différentes. La circonscription 7
englobe Hull et de nombreuses autres collectivités ot vivent des femmes
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qui travaillent 4 Ottawa et s’y rendent également pour se faire soigner. Les
taux d’utilisation observés sont donc certainement inférieurs a la réalité, ce
qui accentue la différence a laquelle on pouvait s’attendre entre I'utilisation
observée et l'utilisation prévue. L'utilisation est inférieure aux prévisions
dans la région sanitaire 11, qui est peu habitée, et ot I'on retrouve surtout
des autochtones vivant dans des collectivités isolées, mais dans ce cas, les
différences entre l'utilisation observée et l'utilisation prévue sont proba-
blement proches de la réalité. En effet, cette population affiche I'un des
taux de fécondité les plus élevés au Canada, alors que les populations du
sud du Québec, dont une bonne part vit en ville, ont un des taux de
fécondité les plus faibles.

Répartition géographique des médecins

Le plus grand nombre de généralistes ayant exprimé un intérét pour
I'obstétrique s'observe dans la région de Montréal (circonscription
sanitaire 6) et dans les circonscriptions environnantes. Les obstétriciens
et gynécologues sont encore plus concentrés dans les circonscriptions 3, 6
et 26 correspondant respectivement & Montréal, Québec et Sherbrooke, les
trois plus grandes villes de la province. Quand on examine le nombre total
de médecins, on remarque également qu'’ils sont concentrés dans les zones
urbaines (voir la figure 10).

Demandes de services

Compte tenu de la forte concentration des médecins dans les zones
urbaines, il n’est pas étonnant que la majorité des médecins qui adressent
des patientes exercent a Montréal et dans les circonscriptions sanitaires
environnantes (voir la figure 11). Les données relatives au Québec auraient
accusé le phénoméne urbain encore plus nettement si le centre de
diagnostic prénatal de la ville de Québec avait communiqué ses données.

Lorsque I'on considére le nombre de patientes adressées pour 100
médecins (voir la figure 12), seules Montréal et la circonscription 11
affichent des taux supérieurs a 200, mais pour des raisons trés différentes.
Dans le cas de Montréal, 679 médecins ont adressé 2 998 patientes
(voir le tableau 3). Par contre, dans la région 11 ot n’exercent que 10
généralistes s'intéressant a l'obstétrique et ou l'on ne trouve aucun
obstétricien et gynécologue, un seul médecin a dirigé 27 patientes vers un
centre de diagnostic prénatal.

Modéle écologique de la répartition géographique de l'utilisation
des services

I1 faut étre extréemement prudent quand on tire des conclusions d'une
analyse de régression multiple fondée sur 13 cas seulement. Néanmoins,
l'analyse de régression par degrés a fourni un modéle qui étaye les
situations décrites. L'équation du modéle est la suivante :

Y, = 327,51463173 - 40,1830426 DIST (3)
(13,9391193)
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dans laquelle :
F=8,31 (d.l =1,10)
R? = 0,45385831

L'équation appuie I'hypothése voulant que plus le centre de diagnostic
prénatal le plus proche est loin, moins les services sont utilisés. Le modéle
explique environ 45 % de la variance des taux d’'utilisation au Québec. La
variable indépendante est statistiquement significative au seuil de 0,05, et
I'équation générale au seuil de 0,01.

Résumé

11 est clair qu’il existe deux Québec en ce qui a trait a I'utilisation des
services de diagnostic prénatal. Il1y ale Québec urbain du sud, avec ses
légéres différences entre les taux d'utilisation observés et les taux
d'utilisation prévus, ou la plupart des médecins qui adressent des patientes
aux centres de diagnostic prénatal sont concentrés a Montréal, a
Sherbrooke et 4 Québec, et ou la majorité des demandes sont présentées
a Montréal et, dans une moindre mesure, a Québec (il ne s’agit 1a que d'une
hypothése cependant, a cause de I'absence de données relatives a la ville
de Québec). Lautre Québec est constitué des collectivités du nord de la
province, dispersées et isolées, et principalement composées d'autochtones,
ou le nombre de femmes qui ont bénéficié de services de diagnostic prénatal
est trés faible, et ot les médecins sont peu nombreux et trés peu portés a
demander a leurs patientes de se rendre jusqu’'a Montréal ou Québec pour
obtenir un diagnostic prénatal. Ces observations sont renforcées par le
modele écologique qui appuie I'hypothése de la distance (a savoir que les
taux d'utilisation diminuent 4 mesure qu'augmente la distance du centre
de diagnostic prénatal le plus proche).

Ontario

Introduction

L'Ontario se compose de I'agglomération torontoise, de municipalités
régionales telles qu'Ottawa-Carleton, de comtés comme Middlesex, ou se
trouve London, et de districts tels que Kenora. L'Ontario est la seule
province dotée d'un réseau de centres de diagnostic prénatal (voir
l'annexe 1). Elle compte présentement 9 centres qui s’échelonnent de
London, dansle sud-ouest, a Ottawa, dans T'est.

Utilisation des services de diagnostic prénatal

Les taux d’utilisation des services de diagnostic prénatal observés chez
les femmes de moins de 35 ans sont relativement élevés dans les divisions
de recensement voisins de I'agglomération torontoise. C'est aussi le cas
dans quelques comtés ruraux, notamment dans Prince Edward,
Northumberland, Victoria, Haliburton et Bruce. Dans le reste de la
province, les taux d'utilisation sont relativement uniformes, et se situent
entre 1 et 150 pour 100 000 femmes agées de 15 a 34 ans. En ce qui
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concerne les femmes de plus de 35 ans, ce sont encore une fois les
divisions de recensement voisins de l'agglomération torontoise qui se
démarquent des autres, ainsi que les comtés de Prince Edward et de
Frontenac et 1a municipalité régionale d’Ottawa-Carleton. Sil'on réunit les
deux groupes d’'ages (voir la figure 13), la répartition géographique se
rapproche de celle des femmes de moins de 34 ans.

En revanche, les taux d'utilisation prévus pour les femmes de moins
de 35 ans sont uniformément élevés pour la plus grande partie de la
province. Pour les femmes de 35 ans et plus, ces taux sont élevés dans
I'agglomération torontoise et les divisions de recensement environnantes,
dans les grands centres urbains du sud de I'Ontario (a savoir les divisions
de recensement ot sont situées les villes de London, de Kitchener-Waterloo
et de Hamilton), ainsi que dans le comté de Frontenac et dans la
municipalité régionale d’Ottawa-Carleton. Ils le sont également dans la
municipalité régionale de Sudbury et la division de recensement de Kenora.
Avec des taux prévus légérement plus faibles, la répartition géographique
de T'utilisation par I'ensemble des femmes (voir la figure 14) est semblable
a celle des femmes de 35 ans et plus.

Lorsque I'on compare les taux d'utilisation observés et les taux prévus
chez les femmes de moins de 35 ans, on n’est pas surpris de constater que
l'utilisation est inférieure aux prévisions dans la plupart des divisions de
recensement du nord de I'Ontario et dans les zones rurales du sud. Dans
la division de recensement de Thunder Bay, au nord de I'Ontario, I'utili-
sation concorde avec les prévisions, comme c’est d’ailleurs le cas dans une
série de comtés situés sur les rives du lac Huron et dans la majorité des
divisions de recensement densément peuplées du sud de I'Ontario,
notamment I'agglomeération torontoise, Hamilton, Kingston et Ottawa. Les
divisions de recensement situées directement a I'est et a I'ouest de Toronto
et celle du comté de Prince Edward tombent dans la catégorie des divisions
ou l'utilisation des services dépasse les prévisions. Dans le cas des femmes
de 35 ans et plus, toutes les divisions de recensement du nord de I'Ontario
se situent dans la catégorie de I'utilisation inférieure aux prévisions. La
plupart des divisions de recensement du sud de 1'Ontario affichent une
utilisation voisine des prévisions, a I'exception d'un groupe de divisions du
sud-ouest de la province, de 'agglomération torontoise et de la municipalité
régionale de York, qui affichent une utilisation inférieure aux prévisions.
Seuls le comté de Prince Edward et la municipalité régionale d’'Ottawa-
Carleton montrent une utilisation des services respectivement supérieure
et trés supérieure aux prévisions. Sil'on compare l'utilisation observée a
l'utilisation prévue pour les deux groupes d'age (voir la figure 15), la
répartition géographique est a peu prés la méme que pour les femmes de
35 ans et plus.
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Répartition géographique des médecins

La répartition géographique des généralistes ayant un intérét déclaré
pour l'obstétrique est en corrélation avec la répartition de la population.
Les divisions de recensement les plus peuplées telles que I'agglomération
torontoise, la municipalité régionale d’Ottawa-Carleton, la municipalité
régionale de Hamilton-Wentworth et le comté de Middlesex, ou est situé
London, sont aussi celles ou I'on reléve le plus grand nombre de généra-
listes s’intéressant a I'obstétrique. Il est également intéressant de souligner
qu'au moins un généraliste de chacune de ces divisions de recensement a
déclaré étre intéressé par l'obstétrique. La majorité des obstétriciens et
gynécologues sont concentrés dans les grands centres urbains de 'Ontario,
mais méme dans cette province, certaines divisions de recensement ne
possédent ni obstétriciens ni gynécologues. Sil'on considére ensemble les
deux groupes de médecins, la corrélation entre la répartition géographique
des médecins et celle de la population saute aux yeux (voir la figure 16).

Demandes de services

En ce qui concerne l'orientation des patientes vers les centres de
diagnostic prénatal, les généralistes de I'Ontario se répartissent en trois
groupes. Le premier correspond aux divisions de recensement du nord de
la province et des régions rurales du sud, ou la proportion des médecins
qui adressent des patientes aux centres de diagnostic prénatal par rapport
a 'ensemble des médecins est relativement élevée. Cela s’explique par le
fait, que ces divisions ne comptent qu'un petit nombre de généralistes
ayant exprimé un intérét pour 'obstétrique et que plus de 40 % d’entre eux
orientent des patientes vers ces centres , méme si le nombre de celles-ci est
minime dans chaque cas. Les districts d’Algoma et de Haldimand-Norfolk
en sont les deux exemples les plus remarquables. Dans le deuxiéme
groupe, on trouve les divisions de recensement les plus peuplées de
I'Ontario, ou exercent un grand nombre de généralistes ayant un intérét
déclaré pour l'obstétrique, et dont plus de 20 % envoient des patientes aux
centres de diagnostic prénatal. C'est le cas notamment des municipalités
régionales de Peel et de Halton. Le troisiéme groupe est constitué
principalement de divisions de recensement rurales du sud et du nord de
I'Ontario, ot le nombre de généralistes qui présentent des demandes de
services est trés peu élevé, méme si I'on tient compte du fait qu'ils sont peu
nombreux a exercer dans ces régions.

En ce qui concerne l'orientation des patientes vers les centres de
diagnostic prénatal par les obstétriciens et les gynécologues, le tableau est
aussi complexe. Dans un bon nombre de divisions de recensement situées
entre Sudbury et Windsor, plus de la moitié des obstétriciens et
gynécologues présentent des demandes de services, que ces divisions
comptent peu ou beaucoup de médecins. Toutefois, il existe également un
petit nombre de divisions de recensement principalement rurales, dans le
sud de I'Ontario et le reste du nord de la province, ou les obstétriciens et
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gynécologues sont peu nombreux, et ot le nombre de demandes d’examen
est faible.

Sil'on considére ensemble les deux groupes de meédecins, la proportion
de ceux qui demandent des diagnostics prénatals par rapport au nombre
total de médecins susceptibles de le faire est relativement élevée dans tout
le sud de I'Ontario (voir la figure 17) en comparaison 4 d’'autres régions du
Canada. Lorsque I'on établit le nombre de demandes pour 100 médecins
dans chaque division de recensement, les taux d'utilisation les plus élevés
sont enregistrés dans les divisions voisines de Toronto, dans la municipalité
régionale d'Ottawa-Carleton, ainsi que dans le comté d’Essex o1l est située
la ville de Windsor, et dans le comté de Lambton (voir la figure 18). Dans
le cas de Lambton, le taux élevé d'utilisation est attribuable a4 un nombre
relativement faible de médecins. Dans la majeure partie du reste de la
province, la proportion de demandes pour 100 médecins est relativement
uniforme.

Le tableau 4 montre encore plus clairement que les demandes de
services sont concentrées dans les zones urbaines les plus peuplées, mais
aussi qu'un petit nombre de médecins peuvent jouer un role dispropor-
tionné. Ainsi, dans le comté de Lambton (division de recensement 38) qui
compte 9 obstétriciens et gynécologues, 6 d'entre eux ont adressé aux
centres de diagnostic prénatal 57 des 58 patientes orientées par 'ensemble
des médecins du comté en 1990.

Modéle écologique de la répartition géographique de l'utilisation
des services

Appliquée aux données de 'Ontario, I'analyse de régression multiple
donne I'équation suivante :

Y, = -178,76974885 + 0,02459397 EDUC - 0,06282288 CHOM (4)
(0,00343456) (0,01069051)

dans laquelle : »

F =30,64 (d.l. = 2,45)

R® = 0,57656996

Dans ce cas-ci, le nombre de femmes recevant, dans chaque division
de recensement, des services de diagnostic prénatal augmente de pair avec
le nombre de femmes ayant fait des études postsecondaires, et diminue
lorsque le nombre de femmes en chémage s'éléve. Les signes placés devant
les estimations des parameétres concordent avec les hypothéses. Le modéle
explique presque 58 % de la variance de la variable dépendante. L'équation
est statistiquement significative au seuil de 0,0001, et les estimations des
parameétres sont également significatives au seuil de 0,0001.

Résumé

L'Ontario posséde le réseau le plus vaste de centres de diagnostic
prénatal au pays. Dans le sud de cette province, les centres s’échelonnent
de London, au sud-ouest, jusqu'a Ottawa, a I'est. Les taux élevés d'utili-
sation des services de diagnostic prénatal sont attribuables au plus grand
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nombre de médecins orientant des patientes vers les centres. La répartition
géographique de l'utilisation et des demandes de diagnostic prénatal semble
étre en corrélation relativement étroite avec la répartition de la population.
Il existe toutefois des régions rurales ot un seul médecin ou un petit
nombre de médecins peuvent modifier sensiblement les taux d'utilisation
ou la demande de services.

Contrairement & ce qui se produit dans la plupart des autres pro-
vinces, ou l'on ne trouve des centres de diagnostic prénatal que dans une
ou deux villes, la distance risque peu d’étre une barriére importante dans
le sud de I'Ontario. Cette hypothése est confirmée par le modéle écolo-
gique, ou la variable distance ne figure pas dans I'équation finale. La situa-
tion socio-économique des femmes de chacune des régions étudiées semble
étre une meilleure variable prédictive de l'utilisation des services de
diagnostic prénatal.

Provinces des Prairies

Introduction

Les provinces des Prairies comptent cing centres de diagnostic
prénatal, situés dans les villes de Winnipeg, Regina, Saskatoon, Edmonton
et Calgary (voir 'annexe 1). Comme le centre de Calgary n’a pas fourni de
données, le nombre de femmes qui ont utilisé les services de diagnostic
prénatal et le nombre de médecins qui ont adressé des patientes dans le
sud de I'Alberta en 1990 sont, dans I'analyse qui suit, inférieurs a la réalité.

Utilisation des services de diagnostic prénatal

Au Manitoba, les femmes de moins de 35 ans affichent des taux élevés
d'utilisation des services de diagnostic prénatal, surtout dans les régions
de Winnipeg et de Brandon. Les taux d'utilisation sont également
relativement élevés dans le nord du Manitoba. En Saskatchewan ainsi
qu’au centre et au nord de I'Alberta, les taux d'utilisation sont relativement
uniformes. Chez les femmes de 35 ans et plus, les taux d'utilisation sont
élevés dans la région de Winnipeg, dans le sud et dans le nord du
Manitoba. En Saskatchewan, ce sont les divisions de recensement
englobant les villes de Regina (S6) et de Saskatoon (S11) qui enregistrent
les plus hauts taux d'utilisation. En Alberta, les taux sont élevés dans la
division de recensement ot est située Edmonton. Sil'on considére les deux
groupes d’'age ensemble (voir la figure 19), la répartition géographique
ressemble a celle des femmes de 35 ans et plus.

Le calcul des taux prévus d'utilisation des services de diagnostic
prénatal chez les femmes de moins de 35 ans donne des résultats plus
élevés, surtout pour les divisions de recensement situées dans le nord de
chacune des provinces. Ces chiffres s’expliquent en partie par la concen-
tration relative, dans ces divisions, des populations autochtones qui
comptent davantage de personnes jeunes et qui ont des taux de fécondité
plus €levés que ceux de la population du sud de ces provinces. En ce qui
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concerne les femmes de 35 ans et plus, on constate que, dans un chapelet
de divisions situées dans le sud, les taux d'utilisation prévus sont
relativement bas. En revanche, ils sont relativement élevés dans les
divisions restantes, notamment celles englobant les principaux bassins de
population. Les taux les plus faibles sont relevés principalement dans les
divisions de recensement presque exclusivement rurales et dont la
population a baissé depuis les années 80. Quand on considére ensemble
les deux groupes d'age, ces divisions affichent encore des taux d'utilisation
faibles; cependant, la plupart des divisions des trois provinces montrent
des taux relativement élevés (voir la figure 20).

Lorsque I'on compare l'utilisation observée et l'utilisation prévue chez
les femmes de moins de 35 ans, on s’apergoit que seules les divisions de
recensement du sud du Manitoba et celles o1 sont situées les villes de
Regina et de Saskatoon indiquent des taux €égaux ou supérieurs aux
prévisions. Presque toutes les autres divisions de recensement des trois
provinces entrent dans la catégorie de 'utilisation inférieure aux prévisions,
bien qu’en Alberta cette situation soit peut-étre imputable & un probléme
de données manquantes.

Les divisions de recensement dans lesquelles l'utilisation des services
est voisine des prévisions pour les femmes de 35 ans et plus sont encore
moins nombreuses, et se situent toutes dans le sud du Manitoba et de la
Saskatchewan. Les autres divisions affichent des taux d'utilisation
inférieurs aux prévisions, et deux divisions du nord de la Saskatchewan et
de I'Alberta, une utilisation trés inférieure a la fourchette des taux prévus.

Si I'on considére les deux groupes d'age ensemble, seulement 11
divisions de recensement, toutes situées dans le sud du Manitoba et de la
Saskatchewan, montrent une utilisation égale aux prévisions (voir la
figure 21). Les autres divisions ont enregistré des taux inférieurs a ceux
qui étaient prévus, et la division S18, des taux trés inférieurs a ceux-ci.

Répartition géographique des médecins

Les généralistes ayant un intérét déclaré pour l'obstétrique exercent
en majorité dans les grands centres urbains des provinces des Prairies.
Leur concentration est élevée dans les cinq divisions de recensement qui
englobent les villes de Winnipeg, de Regina, de Saskatoon, de Calgary et
d’Edmonton. Un petit nombre de divisions ne comptent aucun généraliste
ayant un intérét déclaré pour I'obstétrique.

La concentration des obstétriciens et des gynécologues est encore plus
marquée dans les divisions de recensement qui englobent les villes de
Winnipeg, de Calgary et dEdmonton. Ce qui est peut-étre encore plus
frappant, c’est que dans chaque province, plusieurs divisions de recen-
sement ne comptent aucun obstétricien ou gynécologue. Méme quand on
considére ensemble les deux groupes de médecins, on constate que cing
divisions du Manitoba, trois de la Saskatchewan et une de I'Alberta n’ont
aucun médecin s’étant déclaré intéressé par 'obstétrique (voir la figure 22).
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Demandes de services

La comparaison entre les demandes d'examen faites par les
généralistes et celles émanant des généralistes ayant un intérét déclaré
pour l'obstétrique est complexe. La plupart des divisions de recensement
dans lesquelles plus de 20 % des généralistes ont orienté des patientes vers
les centres de diagnostic prénatal sont situées dans la partie sud des trois
provinces. A I'exception de deux divisions du Manitoba, les divisions dans
lesquelles plus de 20 % des obstétriciens et gynécologues ont signé des
demandes d’examen correspondent 4 un important centre urbain ou en
sont voisines. Sil'on considére ensemble les deux groupes de médecins,
les divisions de recensement dans lesquelles plus de 40 % des médecins
ont présenté des demandes de diagnostic sont toutes situées dans le sud
des trois provinces (voir la figure 23). A l'exception d’'une division du
Manitoba et d'une division de la Saskatchewan, les seules autres divisions
ou le nombre de demandes de services pour 100 médecins est supérieur a
100 sont celles qui englobent les villes de Winnipeg, de Regina, de
Saskatoon et d’Edmonton (voir la figure 24).

La prédominance des médecins présentant des demandes de services
a Winnipeg, a Regina, a Saskatoon et 4 Edmonton ne doit pas étre sous-
estimée (voir le tableau 5). Au Manitoba, 92 % des demandes ont été
acheminées par des médecins de Winnipeg. En Saskatchewan, presque
97 % des demandes de services aux centres de diagnostic prénatal de la
province proviennent de médecins de Regina et de Saskatoon. Quatre-
vingt-trois pour cent des femmes adressées au centre de diagnostic
prénatal d’Edmonton l'ont été par des médecins d’Edmonton.

Modéle écologique de la répartition géographique de l'utilisation
des services

En I'absence de données sur l'utilisation des services de diagnostic
prénatal dans le sud de I'Alberta, il est difficile de construire un modéle
pour les provinces des Prairies. Pour mesurer les conséquences de
I'absence de ces données, nous avons construit deux modéles. Le premier
intégre toutes les divisions de recensement de I'Alberta, tandis que le
second ne contient pas les divisions Al a4 A7 et la division A15, mais
seulement les divisions voisines de celle qui englobe Edmonton ou qui sont
au nord de cette ville,

L'équation du premier modéle prend la forme suivante :

Y, = 316,85688537 - 46,32911691 DIST (5)
(12,21708674)

dans laquelle :

F = 14,38 (d.l. = 1,58)

R? = 0,19867874

Dans ce cas, seulement 20 % environ de la variance de la répartition
géographique de Tlutilisation des services de diagnostic prénatal est
attribuable a la variable indépendante que constitue la distance. Le modéle
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et les estimations des paramétres sont toutefois statistiquement significatifs
au seuil de 0,0004, et I'hypothése concernant la distance est une fois de
plus vérifiée (& savoir que plus la distance par rapport au centre de
diagnostic le plus proche augmente, plus l'utilisation diminue).

Quand on élimine les divisions de recensement du sud de I'Alberta,
I'équation de régression se présente comme suit :

Y, = 307,41913048 - 0,00170300 AGR - 30,55297663 DIST (6)
(0,0007016) (13,49762531)

dans laquelle :

F =7,80 (d.l. = 2,49)

R? = 0,24152882

Le deuxiéme mod¢le explique une plus grande partie de la variance de
I'utilisation, soit légérement plus de 24 % et, fait a noter, il étaye
I'nypothése concernant la ruralité (plus le caractére rural d'une division de
recensement est accentué, moins les services sont utilisés) et I'hypothése
concernant la distance. Les paramétres sont statistiquement significatifs
au seuil de 0,05, et I'équation globale au seuil de 0,01.

Résumé

L'utilisation des services de diagnostic prénatal et les demandes
acheminées par les médecins sont concentrées dans les quatre grands
centres urbains, a savoir Winnipeg, Regina, Saskatoon et Edmonton. Dans
les divisions de recensement ot se trouve Winnipeg et dans celles situées
au sud de cette ville, les taux d'utilisation sont relativement élevés en
comparaison de ceux des autres divisions des trois provinces. Bien que les
taux d'utilisation tendent a étre plus faibles dans la partie nord des trois
provinces, les taux prévus d’'utilisation pour ces régions sont généralement
plus élevés que pour les divisions du sud. Les divisions du nord comptent
une proportion relativement plus importante d’autochtones que la plupart
des divisions situées plus au sud. Ce qui caractérise également les
provinces des Prairies, ce sont les divisions de recensement a dominante
rurale et démographiquement en déclin, surtout dans le sud de la
Saskatchewan, mais aussi au Manitoba et en Alberta. Non seulement
l'utilisation des services y est-elle faible, mais l'utilisation prévue est
également faible a cause justement de cette particularité démographique.

Les quatre principaux centres urbains comprennent la majorité des
généralistes ayant exprimé un intérét pour I'obstétrique ainsi que la plupart
des obstétriciens et gynécologues. Inutile de préciser que, dans les trois
provinces, la majorité des demandes d’examen émanent de ces médecins.

Toutes ces constatations donnent a penser que les femmes qui
résident en dehors des quatre grands centres urbains et qui ont besoin de
services de diagnostic prénatal sont sérieusement désavantagées et ont peu
de chances d'étre adressées par leur médecin & un centre de diagnostic
prénatal. Cette opinion est d’ailleurs confirmée par le modéle écologique
intégrant toutes les divisions de recensement, et qui montre que plus la
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distance qui les sépare du plus proche centre de diagnostic prénatal est
grande, moins les femmes utilisent les services offerts.

Colombie-Britannique

Introduction

Cette province compte deux centres de diagnostic prénatal, I'un a
Vancouver et I'autre a Victoria (voir 'annexe 1). Malheureusement, comme
le centre de Vancouver, a I'hopital Grace, n’'a pas été en mesure de nous
fournir des données sur les demandes acheminées par les médecins, il
convient d’interpréter avec grande prudence les données sur les patientes
adressées aux centres de diagnostic prénatal.

Utilisation des services de diagnostic prénatal

Chez les femmes de moins de 35 ans, les taux d'utilisation les plus
élevés sont enregistrés dans les divisions de recensement qui comprennent
I'agglomeération de Vancouver et dans les divisions limitrophes. Bien qu’on
trouve a divers endroits de la province des divisions qui affichent des taux
élevés d'utilisation, de faibles taux d’utilisation ont été relevés dans les
divisions de l'intérieur de la province, allant du sud au nord. En ce qui
concerne les femmes de 35 ans et plus, on constate des taux d’utilisation
élevés dans trois groupes distincts de divisions de recensement :
premiérement, dans toutes les divisions de I'lle de Vancouver, a 'exception
de la division 23; deuxiémement, dans un groupe important de divisions
situées autour de Vancouver et le long de la cote jusqu'a la division 25;
troisiément, dan les divisions situées le long de la frontiére entre le Canada
et les Etats-Unis, a l'intérieur de la province. La répartition géographique
des services utilisés par les femmes des deux groupes d'age (voir la
figure 25) est trés semblable a celle observée dans le cas des femmes de 35
ans et plus.

En ce qui concerne l'utilisation prévue des services de diagnostic
prénatal chez les femmes de moins de 35 ans, les taux les plus élevés sont
ceux de deux divisions de recensement voisines de l'agglomération de
Vancouver et de toutes les divisions du nord-ouest de la Colombie-
Britannique, ou les autochtones représentent un pourcentage relativement
important de la population. Dans les autres divisions de recensement de
la Colombie-Britannique, les taux prévus d'utilisation se situent entre 151
et 200 pour 100 000 femmes agées de 15 a 34 ans. Chez les femmes de 35
ans et plus, les taux prévus d'utilisation sont les plus bas dans les
divisions situées le long de la frontiére canado-américaine; ils augmentent
ensuite dans les divisions situées plus au nord. Quand les deux groupes
d’'age sont réunis, la répartition géographique de I'utilisation prévue
apparait plus complexe, car les taux sont élevés tant au sud qu’au nord de
la Colombie-Britannique (voir la figure 26).

Sil'on compare I'utilisation observée et l'utilisation prévue, on constate
une sous-utilisation des services chez les femmes de moins de 35 ans dans
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la plupart des divisions de recensement. Seulement 4 divisions, incluant
Vancouver, affichent une utilisation voisine des prévisions. Chez les
femmes de 35 ans et plus, la répartition géographique est a peu preés la
méme, a deux différences importantes prés : un groupe de divisions de
recensement situées a l'intérieur des terres, prés de la frontiére canado-
américaine, et la division 57, ou l'utilisation des services est voisine des
prévisions. Sil'on compare l'utilisation observée a I'utilisation prévue pour
les deux groupes d’age réunis (voir la figure 27), les taux d'utilisation
observés sont voisins des taux prévus seulement a I'extrémité sud de I'lle
de Vancouver (incluant Victoria), dans I'agglomération de Vancouver et
dans une division de recensement adjacente a cette ville, ainsi que dans un
groupe de trois divisions situées le long de la frontiére canado-américaine.
Dans le reste de la province, les services sont sous-utilisés et méme
extrémement sous-utilisés dans 'une des divisions de recensement.

Répartition géographique des médecins

Les trois divisions de recensement ot sont regroupés le plus grand
nombre de généralistes ayant exprimé un intérét pour 'obstétrique sont
l'agglomération de Vancouver, Victoria et Okanagan Centre ou est située
Kelowna. Dans le reste de la province, le nombre de médecins diminue au
fur et a mesure que l'on se dirige vers le nord ou vers les régions
intérieures. La concentration des obstétriciens et gynécologues dans
l'agglomération de Vancouver est encore plus marquée que celle des
généralistes. Quand on considére les deux groupes de médecins ensemble,
la concentration des médecins a Vancouver et a Victoria est encore plus
évidente (voir la figure 28).

Demandes de services

I1 faut rappeler que le centre de diagnostic prénatal de Vancouver n’a
pas communiqué ses données sur les demandes d’examen et que, de ce
fait, les chiffres des figures 29 et 30 sont bien en deca de la réalité et que
les répartitions géographiques représentent imparfaitement la situation
provinciale. Deux points méritent toutefois d’étre notés. Premiérement, le
rayon d’action du centre de diagnostic prénatal de Victoria est proba-
blement peu étendu. Deuxiémement, le taux relativement élevé corres-
pondant a la division de recensement 41 s’explique par le fait qu'un tel taux
varie peu lorsque les nombres sont trés petits. Dans ce cas-ci, un seul
obstétricien/gynécologue exerce dans la région, et n’a présenté qu'une seule
demande de services au centre de diagnostic prénatal de Victoria (voir le
tableau 6).

Modéle écologique de la répartition géographique de l'utilisation
des services

Dans le cas de la Colombie-Britannique, I'analyse de régression a
donné I'équation suivante :

Y, = 338,39051179 - 44,22674254 DIST (7)
(12,00909326)
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dans laquelle :
F =13,56 (d.l. = 1,27)
R?=0,33436554

L'équation indique que l'utilisation des services de diagnostic prénatal
par les femmes de 15 ans et plus diminue au fur et 4 mesure qu'augmente
I'éloignement par rapport au centre de diagnostic prénatal le plus proche.
Une fois de plus, ce résultat corrobore I'hypothése concernant la distance.
Dans ce cas, le modéle rend compte d'un peu plus de 33 % de la variance
de T'utilisation des services de diagnostic prénatal chez I'ensemble des
femmes. Le modéle ainsi que les variables de la distance sont statistique-
ment significatifs au seuil de 0,001.

Résumé

L'analyse des données sur l'utilisation observée et l'utilisation prévue
indique que, dans une trés large mesure, les femmes qui résident dans
I'agglomération de Vancouver et 4 Victoria ainsi que dans un petit nombre
de divisions de recensement du sud de la Colombie-Britannique bénéficient
d'un niveau de services raisonnable. L'utilisation des services par les
femmes qui habitent I'intérieur des terres et le Grand Nord, semble étre trés
inférieure a l'utilisation prévue. Ces résultats n’ont rien d’étonnant, étant
donné la concentration dans I'agglomération de Vancouver et a Victoria des
médecins susceptibles de présenter des demandes de services, mais méme
le rayon d’action du centre de diagnostic prénatal de Victoria semble étre
géographiquement restreint. Ces observations sont corroborées par
'analyse de régression qui indique que plus la distance par rapport au
centre de diagnostic prénatal le plus proche augmente, plus les taux
d’utilisation par division de recensement diminuent.

Canada

Introduction

On trouve au Canada 21 centres de diagnostic prénatal. Deux
provinces, Ille-du-Prince-Edouard et le Nouveau-Brunswick, en sont
dépourvues; Terre-Neuve, la Nouvelle-Ecosse et le Manitoba n’en possédent
qu‘un seul chacune; la Saskatchewan, I'Alberta et la Colombie-Britannique
comptent chacune deux centres; le Québec en posséde trois, dont deux
dans la méme ville; les neuf autres centres sont situés en Ontario.

Utilisation des services de diagnostic prénatal

Selon les renseignements obtenus des centres de diagnostic préna-
tal, 18 169 femmes se sont prévalues de services de diagnostic prénatal
en 1990. Ce nombre est légérement inférieur a la réalité puisque le
Wellesley Hospital de Toronto et I'Alberta Children’s Hospital de Calgary
n'ont pas transmis de données. Quoi qu'il en soit, le nombre de femmes
qui ont bénéficié de tels services est vraisemblablement inférieur a 20 000.
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A la lumiére des données obtenues, les taux d'utilisation seraient de 100,0
pour 100 000 (1 pour 1 000) femmes de moins de 35 ans, de 236, 1 pour
100 000 (1 pour 424) femmes de 35 ans et plus et de 141,7 pour 100 000
(1 pour 706) femmes de 15 ans et plus, a I'échelle du Canada.

Les taux d’utilisation varient considérablement a l'intérieur d'une
meéme région et d'une région a l'autre pour les deux groupes d’age. Si l'on
compare l'utilisation observée et l'utilisation prévue, la majorité des
divisions de recensement du Canada affichent des taux d'utilisation
inférieurs a I'utilisation prévue. Dans certaines divisions rurales ou situées
dans le nord des provinces, les taux d’utilisation sont trés inférieurs aux
taux prévus. Dans les grands centres urbains (ot sont situés un grand
nombre des centres de diagnostic prénatal) et dans les régions qui en sont
proches, l'utilisation des services correspond aux prévisions.

Répartition géographique des médecins et demandes de services

I1 est bien connu qu'au Canada toutes les provinces éprouvent des
difficultés a trouver des médecins qui acceptent d’exercer en milieu rural
et dans les collectivités vivant dans le Nord. Les obstétriciens ou gynéco-
logues qui sont en situation d’adresser des patientes aux les centres de
diagnostic prénatal sont presque tous installés dans les grandes villes du
pays. Cela rend plus difficile pour les femmes 'accés aux services de
diagnostic prénatal, puisque ce sont majoritairement ces spécialistes qui
demandent ces services.

Modeéle écologique de la répartition géographique de l'utilisation
des services

Les mod¢les écologiques élaborés pour les diverses régions du pays,
exception faite de 'Ontario, font tous ressortir la corrélation entre les taux
d'utilisation et la distance par rapport au centre de diagnostic prénatal le
plus proche. Les taux d'utilisation, dans une division de recensement,
diminuent au fur et a mesure quaugmente la distance. Lhypothése
concernant le revenu a également été corroborée (4 savoir que les taux
d'utilisation, dans une division de recensement, augmentent avec le revenu
médian des femmes qui y résident) dans les provinces de I'Atlantique et
dans les provinces des Prairies. L’hypothése de la ruralité (a savoir que les
taux d'utilisation, dans une division de recensement, diminuent au fur et
a mesure que s’accroit le degré de ruralité) est également confirmée dans
les provinces des Prairies, lorsqu’on ne tient pas compte des divisions de
recensement du sud de I'Alberta.

C’est seulement en Ontario, qui dispose d'un réseau beaucoup plus
vaste de centres de diagnostic prénatal, que la distance n’entre pas dans
I'analyse de régression. Le modeéle concernant I'Ontario a toutefois
corroboré I'hypothése relative a linstruction (a savoir que les taux
d'utilisation, dans une division de recensement, augmentent de pair avec
le pourcentage de femmes ayant fait des études postsecondaires) et
I'hypothése relative au chéomage (a savoir que les taux d'utilisation, dans
une division de recensement, diminuent au fur et 4 mesure que s'accroit
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le taux de chomage féminin). Les pourcentages de la variance de
lI'utilisation expliquée par les modéles varient de 24 % dans les provinces
des Prairies a 57 % en Ontario.

Etant donné la nature régionale des résultats, nous avons construit
un modéle d'analyse de régression multiple pour I'ensemble du pays, en y
incluant une série de variables fictives. Les données utilisées provenaient
de toutes les divisions de recensement de neuf provinces, et des
circonscriptions sanitaires du Québec.

Le modéle élaboré prend la forme de I'équation suivante :

Y, = -384,07992454 - 0,00136647 AGR - 48,79556541 DIST (8)
(0,00042062) (6,83807826)

-179,85005165 ATL
(19,71457144)

dans laquelle :
F = 36,72 (d.l. = 3,190)
= 0,36698955

Pour I'ensemble du pays, I'analyse de régression corrobore les hypo-
théses relatives a la ruralité et & la distance; en outre, le fait de résider
dans les provinces de I'Atlantique (ATL) entraine une diminution du taux
d’utilisation. Le modéle rend compte de prés de 37 % de la variance des
taux d'utilisation dans les différentes régions du pays. L’équation et tous
les paramétres sont statistiquement significatifs au seuil de 0,001.

Conclusion

La présente étude est une analyse démographique et géographique de
l'utilisation des services de diagnostic prénatal par les femmes agées de 15
a 34 ans, par les femmes de 35 ans et plus, et par les deux groupes
combinés. La principale source des données nécessaires a cette analyse
était formée des dossiers de 1990 des centres de diagnostic prénatal du
Canada, qui nous ont indiqué I'age et le lieu de résidence des femmes qui
avaient utilisé des services de diagnostic prénatal au cours de 'année et,
dans la plupart des cas, le nom du médecin qui avait fait la demande de
diagnostic. A partir de ces renseignements, nous avons calculé les taux
observés et les taux prévus d'utilisation de ces services, ainsi que la
différence entre les deux. En cherchant le nom des médecins dans une
base de données, obtenue de Southam et qui indiquait leur adresse, nous
avons pu connaitre le lieu ou ils exercaient et ainsi quantifier les demandes
de services. Tous ces renseignements ont été présentés par division de
recensement, sauf au Québec, ou ils étaient groupés par circonscription
sanitaire.

Dans tous les cas, les hypothéses les plus prudentes ont été retenues.
Sauf dans les cas ot nous avons éprouvé quelques difficultés parce que
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certains centres de diagnostic prénatal ne nous avaient pas communiqué
la totalité de leurs données, toute erreur qui a pu étre faite aura
vraisemblablement consisté 4 minimiser I'importance de la sous-utilisation.
Apreés avoir analysé les taux d’'utilisation et le comportement des médecins
quant a l'orientation des patientes vers les centres de diagnostic prénatal,
nous avons créé des modéles écologiques a l'aide de techniques de
régression. En prenant les taux d'utilisation des services comme variable
dépendante, et les mesures de la distance et de la situation socio-
économique comme variables indépendantes, nous avons testé des
hypothéses fondées sur différents travaux de recherche concernant l'accés
des femmes a d’autres services de santé, et ce, pour chacune des régions
ainsi que pour I'ensemble du pays.

Dans toutes les provinces, chez les femmes qui vivent dans les
campagnes et dans le nord, les taux d'utilisation des services de diagnostic
prénatal sont inférieurs a ce qu’ils devraient étre. Cela vient de ce que,
dans la plupart des provinces, les centres de diagnostic prénatal sont situés
dans les plus grands centres urbains, c’est-a-dire, en régle génerale, dans
un ou deux endroits seulement. A un bout de I'échelle, I'lle-du-Prince-
Edouard et le Nouveau-Brunswick n'ont aucun centre de diagnostic
prénatal; a I'autre, I'Ontario est dotée d'un réseau de centres qui couvrent
la moitié sud de son territoire.

L'utilisation des services est conditionnée par la répartition
géographique des généralistes qui s’intéressent a l'obstétrique et des
obstétriciens ou gynécologues. Le nombre de généralistes qui dirigent des
patientes vers les centres de services de diagnostic prénatal est moins élevé
qu’on aurait pu le penser, et le probléme est amplifié en milieu rural et
dans les régions nord des provinces ot ces médecins sont habituellement
les seuls a exercer. L'autre volet de ce phénomeéne est que la vaste majorité
des obstétriciens et gynécologues, qui sont & l'origine de la plupart des
demandes de services, sont concentrés dans les grands centres urbains de
chaque province. En conséquence, la femme qui désire se prévaloir de
services de diagnostic prénatal et qui vit en milieu rural ou dans une
collectivité du nord de la province doit aller voir un médecin exercant dans
une ville simplement pour qu’il 'adresse a un centre. Elle devra ensuite se
rendre dans une autre ville pour obtenir le diagnostic.

Les modéles €cologiques confirment ces observations, tant pour les
régions que pour I'ensemble du pays. Sauf dans le cas de I'Ontario qui
posséde un réseau plus vaste de centres de diagnostic prénatal, I'nypothése
relative a la distance (dans chaque division de recensement, le taux
d’utilisation diminue & mesure que la distance par rapport au centre de
diagnostic le plus proche augmente) a toujours été confirmée par les
modéles régional et national. Dans les modéles régionaux des provinces de
I'Atlantique et de I'Ontario, d’autres hypothéses relatives a la situation
socio-économique des femmes ont également été corroborées. Dans le
modéle des provinces des Prairies et dans le modéle national, I'hypothése
relative a la ruralité I'a été elle, aussi; le modéle national a également révélé
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que les taux d'utilisation des services chez les femmes des provinces de
I'Atlantique étaient inférieurs a ceux du reste du pays. Les modéles
expliquent du quart a plus de la moitié de la variance des taux d'utilisation.

Une étape essentielle de I'évaluation de l'accés des femmes aux
services de diagnostic prénatal consiste a examiner si I'utilisation de ces
services différe selon les régions, et dans l'affirmative, dans quelle
proportion. Ce n'est qu'alors quon peut chercher a expliquer les
difféerences. La présente étude fournit des données sur l'utilisation des
services au Canada, et nous rappelle que la répartition géographique des
services et des médecins joue un role déterminant dans I'accés des femmes
aux services de diagnostic prénatal.

Annexe 1. Centres de génétique médicale dispensant
des services de diagnostic prénatal au Canada

PROVINCES DE L’ATLANTIQUE Credit Valley Hospital
Mississauga (Ontario)

Medical Genetics Clinic

Atlantic Research Centre North York General Hospital
Halifax (Nouvelle-Ecosse) North York (Ontario)
Janeway Medical Genetics Program Oshawa General Hospital
St. John's (Terre-Neuve) Oshawa (Ontario)
Hopital pour enfants
UEBEC de l'est de I'Ontario
Hoépital Sainte-Justine Ottawa (Ontario)

Montréal (Québec) Toronto General Hospital
Hopital de Montréal pour enfants University of Toronto Centre

Montréal (Québec) Toronto (Ontario)

Génétique humaine Wellesley Hospital

Centre hospitalier de I'Université Toronto (Ontario)

Laval

Québec (Québec) PROVINCES DES PRAIRIES

Alberta Children’s Hospital
Calgary (Alberta)

University Hospital
Edmonton (Alberta)

Genetics Clinic
Regina (Saskatchewan)

ONTARIO

Chedoke-McMaster Hospital
Hamilton (Ontario)

Kingston General Hospital
Kingston (Ontario)

Children’s Hospital of
Western Ontario
London (Ontario)

University Hospital
Saskatoon (Saskatchewan)
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PROVINCES DES PRAIRIES COLOMBIE-BRITANNIQUE

(suite et fin) Shaughnessy-Grace Hospitals
Health Sciences Centre Vancouver (Colombie-Britannique)
Winnipeg (Manitoba) Medical Genetics Clinic

Victoria General Hospital
Victoria (Colombie-Britannique)

Annexe 2. Indications génétiques du diagnostic prénatal
et estimations de la demande de services

Tableau 2A. Indications génétiques du diagnostic prénatal et
estimations de la demande de services

Nombre de cas
pour 1 000 Utilisation
grossesses minimale

en cours prévue
A. Risque accru d’anomalies chromosomiques
1. Age avancé de la mére 77,8 46,7*
2. Marqueurs biochimiques (alpha-foetoprotéine 73,0 48,0™"
sérique maternelle)
3. Antécédents familiaux
a. a déja un enfant atteint ? 24,0

b. recombinaison chromosomique chez le péere
ou la mere

c. membre de la famille atteint d’'une trisomie
d. autre marqueur cytogénétique

i Xfragile

ii cassure chromosomique

iii détermination du sexe du feetus

iv pére ou mére exposé a des
rayonnements
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Tableau 2A. Indications génétiques du diagnostic prénatal et
estimations de la demande de services (suite et fin)

Nombre de cas
pour 1 000 Utilisation
grossesses minimale

en cours prévue
4. Echographie anormale
a. polyhydramnios 13,0 8,4
b. anomalie feetale 3,0 2,0%**
B. Anomalies morphologiques
1. Anomalie du tube neural
a. taux élevé de I'alpha-foetoprotéine sérique 12,0 8,0
maternelle
2. Antécédents familiaux 4,2 2,7
C. Troubles biochimiques et moléculaires
1. Hémoglobinoses 1,8 1,2"
a. Thalassémie
b. Drépanocytose
D. Dépistage des porteurs
1. Tay-Sachs 1,5 1.0**
2. Fibrose cystique
TOTAL 1863 142,0

*

Nous estimons que seulement 60 % des femmes de cette catégorie
accepteraient de subir une amniocentése ou un prélévement de villosités
choriales.

** Nous estimons que seulement 65 % des femmes accepteraient de subir des
tests de dépistage.

*** Nous estimons que seulement 65 % des femmes ayant cette indication
accepteraient de subir 'amniocentése génétique.
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Figure 1. Utilisation observée des services de diagnostic prénatal*
chez I'’ensemble des femmes, provinces de I’ Atlantique, 1990

D aucun diagnostic
1a75
762175

| RV

* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes &gées de 15 ans et plus
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Figure 2. Utilisation prévue des services de diagnostic prénatal*
chez I'ensemble des femmes, provinces de I’Atlantique, 1990

':I aucun diagnostic

14175

176 4 250

* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes agées de 15 ans et plus
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Figure 3. Différence entre I'utilisation observée et I'utilisation
prévue des services de diagnostic prénatal* chez 'ensemble des
femmes, provinces de I'Atlantique, 1990

l:] < —499

—499 a-100

-992a99

Bl 100249
M -

* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes 4gées de 15 ans et plus
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Figure 4. Nombre total d’obstétriciens et de gynécologues ainsi
que de généralistes*, provinces de I'Atlantique, 1990

D aucun médecin

1a5

6a50

->50

* Généralistes s'intéressant a I'obstétrique
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Figure 5. Nombre total de médecins* demandant des diagnostics
prénatals par rapport a 'ensemble des médecins, provinces de
I’Atlantique, 1990

D aucun médecin

0402

0,21a04

* Généralistes s'intéressant a I'obstétrique ainsi qu'obstétriciens et gynécologues
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Figure 6. Total des demandes de diagnostic prénatal pour 100
médecins*, provinces de I’Atlantique, 1990

D aucune demande

124100

101 2 200

*Généralistes s'intéressant & I'obstétrique, ainsi qu'obstétriciens et gynécologues
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Figure 7. Utilisation observée des services de diagnostic prénatal*
chez I’ensemble des femmes, Québec et Labrador, 1990

aucun diagnostic
12100

101 & 200
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* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes &gées de 15 ans et plus
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Figure 8. Utilisation prévue des services de diagnostic prénatal*
chez I'ensemble des femmes, Québec et Labrador, 1990

aucun diagnostic
14150

151 4 200

Bl 20

* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes agées de 15 ans et plus
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Figure 9. Différence entre ['utilisation observée et I'utilisation
prévue des services de diagnostic prénatal* chez ’ensemble des
femmes, Québec et Labrador, 1990

[] < -499

—-499 a-100

-992a99

B 1002400
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* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes &gées de 15 ans et plus
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Figure 10. Nombre total d’obstétriciens et de gynécologues ainsi
que de généralistes*, Québec et Labrador, 1990

[:I aucun médecin
124150

151 4 300

B -0

* Généralistes s'intéressant & 'obstétrique
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Figure 11. Nombre total de médecins* demandant des diagnostics
prénatals par rapport a I'’ensemble des médecins, Québec et
Labrador, 1990

D aucun médecin

0a0,.2

0,21a04

Bl -os

* Généralistes s'intéressant a I'obstétrique, ainsi qu'obstétriciens et gynécologues
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Figure 12. Total des demandes de diagnostic prénatal pour
100 médecins*, Québec et Labrador, 1990

[:l aucune demande

14100

101 2200

Bl > 200

* Généralistes s'intéressant & I'obstétrique, ainsi qu'obstétriciens et gynécologues
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Figure 13. Utilisation observée des services de diagnostic prénatal*
chez I’ensemble des femmes, Ontario, 1990

I:] aucun diagnostic
14200

201 a 400
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* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes agées de 15 ans et plus
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Figure 14. Utilisation prévue des services de diagnostic prénatal*
chez I'ensemble des femmes, Ontario, 1990

D aucun diagnostic

14250

251 a 400

B -0

* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes agées de 15 ans et plus
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Figure 15. Différence entre I'utilisation observée et I'utilisation
prévue des services de diagnostic prénatal* chez 'ensemble
des femmes, Ontario, 1990
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Figure 16. Nombre total d’obstétriciens et de gynécologues ainsi
que de généralistes*, Ontario, 1990

I:' aucun médecin @ S

14100

101 & 200

B - 20

* Généralistes s'intéressant a 'obstétrique
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Figure 17. Nombre total de médecins* demandant des diagnostics
prénatals par rapport a 'ensemble des médecins, Ontario, 1990

D aucun médecin

0ao0,2

0212404

- > 04

* Généralistes s’intéressant a |'obstétrique, ainsi qu'obstétriciens et gynécologues
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Figure 18. Total des demandes de diagnostic prénatal pour 100
médecins*, Ontario, 1990

aucune demande
1a150

151 4 300

B o0

* Généralistes s'intéressant a I'obstétrique, ainsi qu'obstétriciens et gynécologues
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Figure 25. Utilisation observée des services de diagnostic prénatal*
chez I'’ensemble des femmes, Colombie-Britannique, 1990
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Figure 26. Utilisation prévue des services de diagnostic prénatal*
chez ’ensemble des femmes, Colombie-Britannique, 1990
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Figure 27. Différence entre I'utilisation observée et I'utilisation
prévue des services de diagnostic prénatal* chez ’ensemble des
femmes, Colombie-Britannique, 1990
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-99399

100 & 499

B -

* En nombre de diagnostics pour 100 000 femmes agées de 15 ans et plus




Les utilisatrices des services de DPN au Canada 193

Figure 28. Nombre total d’obstétriciens et de gynécologues ainsi
que de généralistes*, Colombie-Britannique, 1990

[:l aucun médecin

* Généralistes s'intéressant a I'obstétrique
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Figure 29. Nombre total de médecins demandant des diagnostics
prénatals par rapport a I'’ensemble des médecins*, Colombie-
Britannique, 1990

D aucun médecin

0ao,1
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* Généralistes s’intéressant & I'obstétrique, ainsi qu’obstétriciens et gynécologues
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Figure 30. Total des demandes de diagnostic prénatal pour 100
médecins*, Colombie-Britannique, 1990

9
X

[:] aucune demande

1415
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Notes

1. Cette section est une adaptation du texte de N. A. ROSS, « Women'’s Access to
Health Care: A Case Study of the Ontario Breast Screening Program, Kingston,
Ontario », thése de maitrise, université Queen’s, 1992, p. 17-24, avec l'autorisation
de l'auteur.

2. Le Yukon et les Territoires du Nord-Ouest ne font pas partie de I'analyse, car il
n'y existe aucun centre de diagnostic prénatal; les femmes qui ont besoin de ces
services doivent donc se rendre dans un centre du sud du Canada. On peut donc
dire que par définition, les services de diagnostic prénatal sont inaccessibles a
toutes les femmes du Nord canadien. Dans le Sud, en revanche, la question qui se
pose est celle de I'accessibilité relative.

3. Le Labrador (N10) figure sur les cartes du Québec pour des raisons purement
cartographiques. Aux fins de I'analyse cependant, le Labrador fait partie de la
région de I'Atlantique (p. ex. voir le tableau 2).
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Le diagnostic prénatal :
Perceptions, attitudes et expériences de
femmes de Winnipeg agées de plus de 35 ans

Karen R. Grant

¢

Abrégé

La présente étude porte sur les perceptions et les attitudes d'un
échantillon de 122 femmes d'age maternel avancé (35 ans et plus) face
au diagnostic prénatal (DPN). Ces femmes, qui avaient été dirigées vers
la Section de génétique clinique de Winnipeg, ont été invitées a remplir
un questionnaire aprés le counseling (taux de réponse : 91 %). Soixante-
dix d’entre elles avaient aussi été interviewées avant leur séance de
counseling.

Les entrevues ont montré que les femmes voyaient le counseling
d'un bon ceil et le considéraient comme instructif, utile et relativement
peu stressant. Elles ont également jugé les conseillers et conseilleres
trés professionnels. Cependant, les femmes étaient aussi trés
préoccupees par les tests et par les résultats éventuels de ceux-ci. Méme
si, a une seule exception pres, elles n'avaient pas été poussées
directement a subir des tests, elles avaient néanmoins senti qu'on
exercait sur elles des pressions subtiles dans l'intérét de la santé du
foetus. La perspective de porter, puis d'élever un enfant handicapé
inquieétait la plupart des femmes interrogées, en raison des probléemes
physiques, intellectuels et sociaux auxquels ces enfants doivent faire
face. Les femmes s’inquiétaient aussi des effets que pourrait avoir la

Cette étude a été réalisée pour la Commission royale sur les nouvelles techniques de reproduction en
avril 1992



202 DPN : Apergu de la question et des personnes en cause

présence d'un enfant handicapé sur leur vie et sur celle de leur famille.
Peu de femmes prenaient les tests a la légére; certaines d'entre elles
tentaient méme de se détacher le plus possible de leur grossesse tant
qu’elles ne connaissaient pas les résultats des tests.

Nous avons analysé quantitativement les personnes qui ont eu
recours au counseling. En général, les femmes qui avaient décidé de se
soumettre au diagnostic prénatal étaient issues de milieux aisés et
étaient trés instruites. Environ 75 % ont trouvé le counseling utile, mais
certaines auraient préféré qu'on leur en offre davantage, au lieu de se
limiter 4 leur présenter des renseignements d'ordre médical. Les
tentatives visant a effectuer une analyse multivariée des facteurs qui
déterminent la satisfaction des femmes face au counseling génétique
n'ont pas donné de résultats probants, en raison de la petite taille de
I'échantillon et du grand nombre de variables.

Chapitre 1. Introduction

Les nouvelles techniques de reproduction (NTR), y compris celles qui
sont utilisées dans le domaine de la génétique médicale, ont eu des
répercussions spectaculaires sur la reproduction humaine (Zimmerman,
1981; Blank, 1982; Lappe, 1984; Corea, 1985; Elias et Annas, 1987;
Overall, 1987, 1989; Stanworth, 1987; Currie, 1988; Scutt, 1988; Arditti
et al.,, 1989; St. Peter, 1989; Spallone, 1989; Woliver, 1989, 1991; Bortner,
1990; A. E. Clarke, 1990; Duster, 1990; Sawicki, 1991; Tymstra, 1991).
Des techniques avancées permettent aujourd’hui de diagnostiquer et de
traiter diverses anomalies génétiques. Les femmes (et leurs partenaires)
peuvent ainsi prendre des décisions éclairées et proactives en ce qui
concerne la procréation, y compris la décision de poursuivre ou
d’'interrompre une grossesse lorsque le feetus présente une anomalie
(Antley, 1979; Yoxen, 1982; Elkins et al., 1986; Hubbard, 1986; Holmes-
Siedle et al., 1987; G. E. Robinson et al., 1988, 1991; Ajjimakorn et al,
1988; Henifen et al., 1988; Verp et al., 1988; Bundey et Broughton, 1989;
A. E. Clarke et DeVore, 1989; al-Jader et al., 1990; Tymstra et al., 1991).
Cependant, certaines personnes prétendent que le diagnostic prénatal n’est
pas utilisé uniquement pour déceler des anomalies, mais aussi pour des
raisons sociales, notamment pour la présélection du sexe des enfants et de
I'ordre des naissances (Fletcher, 1980; Corea, 1985; Dickens, 1986; Saxton,
1987b; Winestine, 1989; Parikh, 1990). Que les raisons qui motivent
l'utilisation des services de diagnostic prénatal soient, au sens strict,
médicales ou sociales, certains auteurs estiment que ces techniques sont
peut-étre en train de modifier de facon profonde la nature de la
reproduction humaine (Rothman, 1987; Tymstra, 1991).

Certains considérent que les NTR font surgir la menace d'un monde
de « bébés parfaits » (Chadwick, 1987, p. 94). Avec la dénatalité observée
dans la génération qui suit le « baby boom » dans les pays développés,
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phénomeéne attribuable au moins en partie a I'évolution du statut de la
femme dans ces sociétés, on accorde plus d'attention que jamais aux
grossesses planifiées et a la « santé » des enfants que I'on met au monde.
Les préoccupations que suscite la santé génétique des feetus sont souvent
centrées sur les répercussions qu'une anomalie peut avoir sur les
personnes et les systétmes de soutien en cause : 1) Comment I'enfant
s'accommodera-t-il des effets de cette anomalie sur sa santé et sa vie en
société? Qu'en est-il du stigmate suscité par certaines anomalies? Quelles
seront les chances de survie de I'enfant? En quoi son anomalie influera-t-
elle sur son autonomie? 2) Quelles répercussions la présence d'un enfant
handicapé aura-t-elle sur les relations entre ses parents? Sur les relations
entre ses parents et les autres enfants de la famille? Sur les relations entre
ses fréres et sceurs? Sur sa famille étendue? Sur la vie familiale et sociale
de tous ces gens? 3) Quels sont les couts sociaux et économiques
occasionnés par les enfants nés avec des anomalies génétiques? Quelles
infrastructures sont nécessaires pour aider les familles qui ont des enfants
handicapés? 4) L'absence de « contréle de la qualité de I'espéce » a-t-elle
une influence négative sur le fond génétique commun? Autrement dit, on
souléve la question du « fardeau génétique » (Chadwick, 1987, p. 95).

Les conséquences du dépistage prénatal ne touchent pas uniquement
les personnes qui y ont recours, mais aussi le systéme de soins de santé.
Diverses questions d'ordre éthique et juridique se posent en outre,
particulierement a la lumiére du caractére de plus en plus litigieux de notre
société et du spectre des poursuites pour « existence préjudiciable »
(Henifen et al., 1988), qui sont de toute évidence un sous-produit des
progres technologiques dans ce domaine. La capacité prédictive de la
médecine, qui est en voie d'étre améliorée par le projet de cartographie du
génome humain (Beckwith, 1991), signifie que la médecine verra augmenter
sa capacité de déterminer la structure génétique, ce qui laisse prévoir une
augmentation des tests prénatals.

A la lumiére de ces considérations, il importe de ne pas sous-estimer
I'importance du counseling et du dépistage génétiques dans la prise de
décisions en matiére de procréation. Etant donné la plus grande
accessibilité de ces techniques et I'évolution de leur utilisation ces derniéres
années (p. ex. le nombre croissant de femmes d’age maternel avancé), il
semble opportun d’étudier la nature et la portée des perceptions et des
attitudes des femmes face aux services génétiques, ainsi que leurs
expériences dans ce domaine,

A ce jour, parmi les nombreuses études effectuées dans ce domaine,
c’est sans doute celle de Sorenson et al. (1981) qui est la plus compléte. 11
faut cependant noter que les données recueillies pour cette étude
ameéricaine datent maintenant de plus de dix ans, et que I'échantillon
comprenait des personnes qui désiraient subir des tests génétiques pour
toutes sortes de raisons. Il est généralement reconnu que le counseling
génétique a lintention des personnes ayant des antécédents familiaux
d'anomalies génétiques différe sensiblement du counseling génétique offert
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a celles dont I'age est le seul facteur de risque connu. La hausse récente
du nombre de femmes enceintes d’'age avancé au Canada, et I'abaissement
du seuil de risque pour le dépistage génétique (de 40 a 35 ans) signifie que
les femmes de ce groupe sont les plus nombreuses a avoir recours au DPN,
méme si le risque est peu élevé a cet age. Il n'est pas approprié et il
pourrait méme étre trompeur d'appliquer les résultats des recherches
menées sur I'ensemble des utilisateurs du dépistage prénatal a des femmes
jugées a risque uniquement en raison de leur age. Il est particuliérement
important de comprendre les divers aspects de ces services, ainsi que leurs
dimensions sociales et psychologiques, pour ce groupe nombreux.

La présente étude contient des données sur un groupe de femmes du
Manitoba qui ont été dirigées vers des services de counseling (et de
dépistage) génétique en raison de leur age (c'est-a-dire 35 ans ou plus au
moment prévu pour l'accouchement). Aucune de ces femmes n'avait
d’antécédents familiaux ou médicaux connus d’anomalies génétiques. Tout
comme d’autres femmes de bien des pays, elles avaient été orientées vers
des services de counseling génétique dans le cadre d'un programme normal
de soins prénatals, car le taux d'aberrations chromosomiques, comme le
syndrome de Down, tend & augmenter avec 'age de la mére. Lorsqu’on met
en balance le risque de donner naissance a un enfant présentant une de
ces anomalies et celui d’avoir un avortement spontané par suite de
l'intervention utilisée pour le dépistage (risque qui varie entre 1 sur 300 et
1 sur 350 grossesses), on constate qu'il s’agit d'un age optimal pour
effectuer un dépistage génétique a l'aide de méthodes telles que
I'amniocentése et la biopsie du chorion. Certains ajoutent qu’il s’agit du
groupe pour lequel ces services offrent le meilleur rendement économique
(Gill et al., 1987; Swint et Greenberg, 1988; Hook, 1991).

Le but principal de cette étude était d’examiner, du point de vue
sociologique, les perceptions, les attitudes et les expériences de ces femmes
a I'égard des services de dépistage génétique. Nous cherchions & savoir
pourquoi les femmes avaient recours au diagnostic prénatal, et comment
elles comptaient utiliser les informations obtenues grace au dépistage et au
counseling génétiques. Nous cherchions a découvrir s’il y avait des
fondements aux allégations selon lesquelles les femmes €étaient poussées
a subir des tests génétiques ou se faisaient dire qu’elles devaient étre prétes
a avorter si elles voulaient avoir accés a ces tests (Farrant, 1985; Rothman,
1987; McDonnell, 1988). Ces deux questions ont été soulevées au cours
des audiences publiques de la Commission royale. Si ces allégations sont
fondées, cette situation pourrait avoir des répercussions sur l'organisation
et peut-étre la prestation de services de diagnostic prénatal au Manitoba (et
peut-étre dans tout le Canada). En outre, elle aurait de profondes
conséquences en ce qui concerne la perception sociale des personnes
handicapées (Saxton, 1987a, 1987b, 1989; Asch et Fine, 1988; Asch, 1989;
Finger, 1989; Oliver, 1990) et l'utilisation du dépistage génétique pour des
raisons sociales plutét que strictement médicales. Enfin, cette question
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touche également celle du choix en matiére de procréation (Rapp, 1984;
Rowland, 1987).
Voici quels étaient les objectifs particuliers de cette étude :

1. Déterminer les modéles d'utilisation du diagnostic prénatal et
d'orientation des patientes vers ces services. Plus particu-
lirement : Pourquoi les femmes ont-elles recours au diagnostic
prénatal? Quels sont les mécanismes dorientation vers ces
services? Existe-t-il dans ces mécanismes d'orientation des
variations importantes fondées sur des caractéristiques socio-
démographiques ou médicales?

2. Déterminer les perceptions, les attitudes et les connaissances
des femmes concernant le diagnostic prénatal. Plus particulié-
rement : A priori, que savent les femmes du diagnostic prénatal?
Que savent-elles des raisons médicales (ou sociales) de recourir
a ces services pendant la grossesse? Connaissent-elles les
risques et les avantages liés aux divers tests de dépistage?
Quelles options croient-elles avoir aprés avoir appris le résultat
d'un diagnostic génétique? Comment se servent-elles des tests
geénétiques pour prendre des décisions en matiére de procréation?
Quelles préoccupations soulévent-elles au cours des séances de
counseling génétique?

3. Déterminer si les femmes sont satisfaites des services de
counseling liés au diagnostic prénatal. Plus particuliérement
Les renseignements fournis sont-ils accessibles, faciles a
comprendre, pertinents et offerts dans un climat de sollicitude
sociale et psychologique?

En résumeé, cette étude, qui a été menée au cours de T'été et de
'automne 1991, fournit des renseignements détaillés sur les personnes qui
ont eu recours au diagnostic prénatal au Manitoba et sur les raisons qui
les ont poussées a le faire. L'approche meéthodologique combinait des
techniques de collecte de données qualitatives et quantitatives.

L'étude a démontré que beaucoup de femmes étaient satisfaites du
counseling génétique dont elles avaient bénéficié; 85,7 % ont dit avoir
appris quelque chose, et 75,2 % l'ont jugé utile. Pourtant, I'ambivalence
des femmes a ce sujet est manifeste dans leurs réponses concernant I'effet
rassurant de ce counseling (43,2 % l'ont trouvé rassurant, et 12,7 %, pas
trés rassurant, tandis que 44,1 % ne penchaient ni d'un cOté, ni de l'autre).
D’autres éléments de 'analyse qualitative et quantitative effectuée dans le
cadre de cette étude ont révélé que les femmes interrogées n'étaient pas
unanimes au sujet du recours aux techniques comme I'amniocentése et la
biopsie du chorion. Beaucoup de celles qui avaient fait I'expérience de ces
techniques considéraient que celles-ci soulevaient des questions orales
difficiles, liées notamment aux connotations eugeéniques du dépistage
prénatal et 4 la crainte de porter et d’élever un enfant handicapé. Certaines
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femmes se sont aussi dites préoccupées par la banalisation du dépistage
prénatal, ce qui va dans le sens de la documentation selon laquelle ces
techniques contribuent de diverses facons a la médicalisation de la
grossesse et de l'accouchement. Tous ces problémes sont directement
reliés au mandat de la Commission royale sur les nouvelles techniques de
reproduction, qui consiste a faire des recommandations concernant les
diverses utilisations de ces techniques au Canada.

Le taux de satisfaction était relativement élevé chez les femmes de
I'échantillon en ce qui concerne les services de counseling qu’elles avaient
recus a la Section de génétique clinique. Quelques-unes estimaient qu'on
mettait trop 'accent sur les informations de nature médicale au détriment
des aspects sociaux, affectifs et éthiques du dépistage prénatal, mais la
plupart s’accordaient pour dire que les professionnels rencontrés étaient
efficaces et compétents.

Le présent rapport est divisé en six chapitres. Aprés une recension
des écrits portant sur le counseling et le dépistage génétiques (voir le
chapitre 2), nous présentons la méthodologie adoptée pour notre étude (voir
le chapitre 3), ainsi que les résultats de cette étude (voir les chapitres 4 et
5). Dans le dernier chapitre, le lecteur trouvera une analyse des forces et
des faiblesses de I'étude et quelques réflexions sur l'orientation de la
politique et de la recherche futures dans ce domaine (voir le chapitre 6).

Chapitre 2. Le diagnostic prénatal dans le cadre des
soins prénatals

Introduction

Au Canada, le diagnostic prénatal (DPN) fait dorénavant partie des
soins prénatals offerts de fagon courante aux femmes plus agées. Méme si
cette évolution ne s'est pas faite du jour au lendemain, la systématisation
du diagnostic prénatal a précédé, plus que suivi, un débat réfléchi et
approfondi entre les utilisateurs de ce genre de techniques, les fournisseurs
du service et les décideurs. Le fait qu'un tel débat ait lieu maintenant
sous I'égide de la Commission royale sur les nouvelles techniques de
reproduction (et qu'il se poursuivre probablement aprés la présentation du
rapport au gouvernement du Canada) montre le besoin criant d'une
politique publique éclairée sur ce domaine des services de santeé.

Le DPN ne représente qu'une des nombreuses innovations techniques
qui ont marqué la médecine au cours des derniéres décennies du
XX° siécle. Le génie particulier de la médecine occidentale semble favoriser
la technologie, 4 un point tel qu'on y a largement recours pour la détection,
le traitement et la prévention des maladies et des handicaps (Wright, 1989).
Fuchs (1968) parle pour sa part d'impératif technologique — si 'on peut
faire quelque chose, on le fera, en utilisant tous les moyens techniques
existants. Il ajoute que, dans une trés large mesure, cet impératif a été
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adopté avec enthousiasme 4 la fois par les médecins et par le public. Ces
deux groupes en sont venus a considérer les moyens techniques comme
plus souhaitables et plus progressistes, et a y voir une preuve de notre
maitrise des problémes les plus complexes en matiére de santé. Cette
technologie a rendu possible ce qui, a une certaine époque, était considéré
comme improbable, voire impossible. Cela est certainement vrai en tout
cas de la médecine de la reproduction.

La prolifération de la technologie en médecine a suscité des critiques,
au sein de la profession comme a I'extérieur de celle-ci. Des chercheurs
comme McKinlay (1982) et Cohen et Rothschild (1979) ont analysé les
répercussions de la diffusion de la technologie pour la politique
gouvernementale, et les problémes posés par des techniques qui ont été
insuffisamment évaluées (Bunker, 1985). Illich (1977), pour sa part, estime
que bon nombre de techniques sont iatrogénes — c'est-a-dire qu'en
essayant de résoudre des problémes, elles en introduisent de nouveaux.
De méme, Gruenberg (1982) évoque les techniques qui représentent « les
échecs du succes ». Certaines techniques médicales peuvent prolonger une
vie handicapée et diminuée, méme si leur but premier était d’améliorer les
meéthodes de diagnostic et de traitement en médecine. Thomas (1979) note
que de nombreuses techniques utilisées en médecine ne sont au mieux que
des « palliatifs », en ce sens qu'elles ne guérissent pas les problémes
fondamentaux, mais offrent quelque répit aux personnes souffrant de
diverses affections. Assurément, on pourrait classer bon nombre de NTR
(p. ex. 1a fécondation in vitro) comme des palliatifs, dans la mesure ou elles
ne permettent pas de corriger les causes sous-jacentes de l'infertilité, tout
en permettant a une faible proportion de femmes d’avoir des enfants.

Les critiques féministes ont également soulevé un certain nombre de
préoccupations relativement aux techniques de reproduction qui touchent
directement la santé et le bien-étre des femmes, notamment en ce qui a
trait 4 'orientation “sexiste” des techniques et des praticiens qui I'utilisent
(Koch et Morgall, 1987; Stanworth, 1987; Scutt, 1988:; Arditti et al., 1989;
Ratcliff, 1989; Spallone, 1989; Hubbard, 1990: Wajcman, 1990;
Sandelowski et al., 1991). Ces techniques sont également considérées
comme une preuve supplémentaire du degré élevé de la médicalisation de
la vie des femmes et de leur fonction reproductrice (Rothman, 1987).

En outre, les critiques féministes contestent I'utilisation de plusieurs
techniques a cause des effets néfastes et des risques reconnus liés a I'usage
de médicaments comme la thalidomide, le diéthylstilbestrol (DES) et le
Depo-Provera®, ainsi qu'a I'hormonothérapie substitutive, pour n’en citer
que quelques-uns, et d'interventions chirurgicales comme I'épisiotomie, la
césarienne, l'hystérectomie et la pose d'implants mammaires. Elles
affirment que bon nombre de techniques médicales (et en particulier celles
utilisées dans le domaine du génie génétique et du génie de la reproduction)
peuvent constituer — et constituent effectivement — de graves menaces
pour la santé physique ou psychologique des femmes (Corea, 1985; Klein,
1991). Cependant, une analyse du discours qui entoure l'utilisation de ces
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techniques (et d’autres) révéle que 'accent est mis sur les avantages, plutot
que sur les risques, qui y sont associés.

Certaines personnes estiment que la prépondérance de la technologie
en médecine moderne empéche a toutes fins pratiques d’explorer (méme
d’envisager) les autres options, étant donné notre tendance a la
« technophilie » (Wright, 1989, p. 13). Elles considérent que le discours
scientifique est tel que nous explorons rarement les valeurs sous-jacentes
de la technique et que nous continuons a les appliquer, forts de notre foi
occidentale dans l'utilité et les bienfaits de la technologie médicale (ibid.).
Pour certaines, cela signifie qu’on a tendance a minimiser les conséquences
des NTR pour les femmes, prises collectivement, bien que de nombreuses
critiques aient souligné que ces techniques contribuent a fragmenter et a
réifier le corps des femmes (Klein, 1991).

Les critiques féministes des NTR insistent également sur le fait que,
si la plupart des femmes ont des réticences au sujet du controle de la
reproduction, l'objectif premier des NTR est justement de favoriser la
reproduction. Entre autres, elles considérent qu'il existe un fossé entre ce
que les femmes souhaitent (ou ce qui les préoccupe) et les orientations du
systéme de santé, ce qui illustre bien a quel point les femmes ont été
tenues a lécart des discussions portant sur l'impact des techniques
meédicales sur leur vie (Redman et al., 1988). Ainsi, de fagcon modeste, la
présente recherche offre aux femmes une occasion de faire part de leur
point de vue sur une catégorie de NTR — celle des tests prénatals.

Diagnostic prénatal et perception sociale du risque

Le DPN a introduit des changements révolutionnaires dans le domaine
des soins prénatals et dans la maniére dont les gens envisagent de nos
jours la procréation (Furhmann, 1989). 11’y a pas si longtemps, un couple
ne pouvait évaluer le risque de concevoir un enfant atteint d'une maladie
génétique qu'en se fondant sur ses antécédents familiaux. A Theure
actuelle, comme I'a fait remarquer Paez-Victor, « grace a I'analyse du liquide
amniotique et a la culture des cellules feetales, a I'échographie, au dosage
de ralpha-feetoprotéine sérique maternelle et a la radiographie, [...] il est
désormais possible de faire une évaluation plus précise des risques
génétiques (1988, p. 3). (Traduction) Le DPN, du fait qu'il permet de
prédire avec une relative certitude si une femme portera un enfant
handicapé, permet un niveau de prise de décision qui n'existait pas
auparavant. Voici ce qu’en dit Paez-Victor :

Le dilemme physique, social, psychologique et moral devient alors le

suivant : cette grossesse en particulier devrait-elle &tre poursuivie ou

interrompue? [...] On a transformé un risque “naturel” en une décision

obligeant a peser les risques de maniére délibérée. (1988, p. 4)
(Traduction)

La notion selon laquelle les femmes agées de 35 ans ou plus sont a
« haut risque » constitue un élément important du débat entourant le
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recours au DPN pour ce groupe d’'age (Ales et al., 1990). Que signifie au
juste étre 4 haut risque de porter un enfant présentant une anomalie
génétique? Si I'on examine les probabilités réelles de porter un enfant
atteint du syndrome de Down (trisomie 21), par exemple, il faut bien se
rendre compte que le risque augmente de facon graduelle tout au long des
années et qu'il n'y a pas d’'augmentation soudaine et importante du risque
lorsqu’on atteint 'age de 35 ans. La prévalence de la trisomie 21 (aux
Etats-Unis) est de 1 cas sur 800 naissances (Elias et Annas, 1987). Le
risque d'avoir un enfant atteint est de 1 sur 1 700 chez les femmes de
20 ans, mais il s’éléve a 1 sur 350 chez les femmes de 35 ans etal sur
100 chez celles de 40 ans (prospectus non daté publié par la Section de
génétique clinique). Les probabilités de donner naissance a un enfant
atteint d'une anomalie chromosomique quelconque sont plus élevées : a
I'age de 35 ans, le risque est de 1 sur 180, et a I'age de 40 ans, il est de 1
sur 80 (ibid.)

‘ Le critére établi pour le dépistage prénatal de routine chez les femmes
€st passé successivement, au cours des années, de 40 4 37 ans, puis a 35.
L'abaissement de ce critére indique bien que la pratique médicale a cet
égard est régie par des facteurs autres que la probabilité absolue de donner
naissance a un enfant affecté d'une anomalie génétique. Le caractére
arbitraire d'une telle définition du risque est évident. Cependant, cette
définition et ce critére ont pesé énormément dans I'élaboration de la notion
de grossesse « a risque ». Pour certaines femmes, le fait d’atteindre 35 ans
équivaut a franchir une barriére invisible qui rend la grossesse
extrémement périlleuse.

Tymstra et ses collégues (Tymstra, 1991: Tymstra et al., 1991) ont
avancé I'hypothése selon laquelle, lorsqu'on discute des techniques en
présentant leurs possibilités, la facilité avec laquelle elles sont diffusées
puis acceptées dans la pratique médicale courante se trouve accrue. Cela
semble étre le cas des techniques de diagnostic prénatal. Plusieurs études
montrent que (dans certaines conditions) diverses méthodes de DPN sont
trés bien acceptées par la population (Tymstra et al., 199 1; Sjégren, 1992).
Le fait que 'amniocentése soit souvent utilisée, dans certains pays, pour
soulager « I'anxiété maternelle » démontre le pouvoir de la technologie non
seulement de déterminer la demande de services de ce genre, mais aussi
de renforcer la notion selon laquelle la grossesse est un €état a risque. (Au
Canada, 'amniocentése est rarement effectuée pour cause d’anxiété.) Il ne
s'agit pas 1a d'une idée nouvelle. La notion sociale selon laquelle la
grossesse se caractérise par un risque élevé signifie que le DPN renforce la
perception selon laquelle il s’agit d'une pathologie, comme I'ont fait valoir
les nombreux auteurs qui parlent de médicalisation de la grossesse (Grant,
1981; Riessman, 1983; Corea, 1985; Rothman, 1987; Arditti et al., 1989;
Overall, 1989; Wright, 1989; Sjogren et Uddenberg, 1990; Tymstra, 1991).

Mais surtout, cette notion constitue pour les femmes un impératif les
obligeant presque a subir des tests comme toute meére' « responsable »
le ferait. L’apparition du DPN en obstétrique moderne est survenue
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parallélement & une polémique de plus en plus vive relativement a la
priorité des droits — ceux de la femme par opposition a ceux du foetus
(Bradish, 1987; Laborie, 1987; Raymond, 1987; Rose, 1987; Stanworth,
1987; Scutt, 1988; Fost, 1989; Maier, 1989; Stein et Redman, 1990; Klein,
1991)%. Ce débat ne porte pas spécifiquement sur le DPN, mais il n'en est
pas moins pertinent. On n’oblige pas nécessairement les femmes a subir
des tests. En fait, dans les pays occidentaux comme le Canada, la décision
de subir une amniocentése ou une biopsie du chorion (BC) est laissée a la
discrétion de la mére. Mais notre culture fait clairement sentir aux femmes
qu’elles devraient subir ces tests. Voici ce qu'écrit Rothman :

[...] nous ne risquons guére que I'Etat envoie des policiers frapper aux
portes des femmes enceintes en exigeant, pour des raisons eugéniques,
qu'elles subissent des tests prénatals et des avortements sélectifs. Il
reste néanmoins que l'on incite fortement les femmes a subir ces tests
de dépistage. Les pressions sont généralement d'ordre économique : en
offrant peu — et de moins en moins — d'aide aux familles et aux
personnes ayant des handicaps, on fait comprendre aux femmes qu'elles
n’'ont guére d’autre choix que d’'avorter au lieu de mettre au monde des
feetus qui deviendraient des enfants et des adultes condamneées a étre si
mal traités par 'Etat. Mais les pressions sont également d'ordre social :
les femmes sont de plus en plus tenues responsables non pas du
patrimoine génétique, mais de la santé de leurs enfants. On attribue de
moins en moins les handicaps des enfants a Dieu ou a la fatalité, et I'on
considére davantage qu'il s'agit d'une responsabilit¢ qui incombe
directement aux meres. (1990, p. 81) (Traduction)

De méme, Tymstra et al. concluent que « les parents ne peuvent pas
se permettre de ne pas recourir a de telles techniques, qui comportent un
certain degré de risque, parce qu'ils se sentiraient coupables d'infliger a
leur enfant souffrance et maladie » (1991, p. 898). (Traduction) Lorsqu’il
est possible de connaitre les risques et d'effectuer des tests de facon
économique, les cotits personnels et sociaux (monétaires et autres) liés a
la décision de ne pas subir ces tests sont élevés. Dans notre société, c'est
sur les femmes que ces couts pésent généralement le plus lourd.

Diagnostic prénatal : les techniques

Actuellement, le DPN comprend un certain nombre de techniques,
dont les plus courantes sont 'amniocentése et la biopsie du chorion (BC)
(Grant et Mohide, 1982; Mohide et Grant, 1989). On utilise généralement
ces méthodes de DPN dans le cas des femmes d’age maternel avancé, qui
sont considérées comme étant a risque par le seul fait de leur age, et dans
le cas des femmes qui sont a risque a cause d’antécédents familiaux ou
médicaux d’anomalies génétiques. On a aussi recours a d’autres formes de
dépistage prénatal telles que le dosage de l'alpha-feetoprotéine sérique
maternelle (AFPSM), qui permet de déterminer si une femme est a risque,
afin de pouvoir lui offrir 'amniocentése ou la BC. Le dosage de TAFPSM a
été concu afin de détecter des malformations du tube neural comme le
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spina-bifida et I'anencéphalie, mais il peut également servir a établir un
risque accru de trisomie 21 chez le feetus. A certains endroits, le dosage
de 'AFPSM est effectué d'office chez toutes les femmes qui se présentent
pour bénéficier de soins prénatals (Greenberg, 1988). Enfin, I'échographie
est aujourd’hui I'une des formes les plus courantes de DPN en obstétrique.
Cette technique, mise au point a I'origine pour surveiller le développement
du feetus in utero, connait maintenant de nombreuses autres applications,
depuis le dépistage de néphropaties traitables et la détermination du sexe
du feetus jusqu'a l'utilisation conjointe avec 'amniocentése et la BC
(Tymstra et al., 1991).

Selon Daker et Bobrow (1989), au moins 75 % des femmes orientées
vers le DPN ont 35 ans et plus. Elias et Annas (1987) évaluent ce chiffre
a 85 %. Lippman (1986) fait observer pour sa part que 7 500 femmes
canadiennes ont recours a I'amniocentése chaque année et que la majorité
d’entre elles subissent des tests prénatals uniquement en raison de leur
age. Et c'est sans compter le nombre important de femmes orientées vers
le DPN qui refusent de s’y soumettre pour diverses raisons (Lippman-Hand
et Piper, 1981). Méme si les résultats des recherches publiées récemment
dans ce domaine sont généralement vagues en ce qui a trait au taux réel
d'utilisation de ces techniques, on admet communément qu'il a nettement
augmenté (en particulier pour I'échographie) au cours des derniéres
décennies (Baird et al., 1985; Knott et al., 1986; Goodwin et Huether, 1987:
Baird et Sadovnick, 1988; Holloway et Brock, 1988).

Apreés avoir analysé les modéles d’utilisation au Manitoba, Chodirker
(1991) souligne qu’en cing ans, soit de 1984 a 1989, le recours au dosage
de 'AFPSM a doublé, passant de 5 000 4 10 000 cas. Au cours de cette
meéme peériode, le nombre d’'amniocentéses a pratiquement doublé, passant
de 317 a 600 (communication personnelle, Section de génétique clinique,
Health Sciences Centre, Winnipeg, 1992). En 1986, douze femmes
manitobaines avaient subi une BC, et ce nombre était passé a 75 en 1989,
On estime en outre qu'au Manitoba, environ 50 % des femmes enceintes
subissent un dosage de 'AFPSM (Chodirker, 1991). Ce pourcentage
représente une augmentation importante survenue au cours de la derniére
décennie.

Amniocentése

L'amniocentése, mise au point en 1969, est aujourd’hui la technique
la plus utilisée pour déceler les anomalies foetales. Comme on le note dans
les écrits sur le sujet, et, comme l'ont démontré de nombreuses études
réalisées dans le monde entier, cette méthode de dépistage génétique est
considérée sans danger (Daker et Bobrow, 1989). Le test est généralement
effectué entre la quinziéme et la vingtiéme semaines de grossesse, lorsqu'il
y a suffisamment de liquide amniotique dans le sac entourant le feetus. On
préléve un petit échantillon d’environ 10 a 20 mL de liquide dans la cavité
amniotique a laide d'une aiguille insérée dans I'abdomen de la femme.
Avant la ponction, on effectue généralement une échographie qui permet de
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déterminer I'emplacement et la viabilité du foetus (une deuxiéme écho-
graphie est effectuée au cours de l'intervention afin de vérifier & nouveau
ces paramétres). Le liquide amniotique retiré au cours de I'amniocentése
est rapidement reconstitué de facon naturelle (généralement en quelques
heures). On fait ensuite une culture cellulaire, qui requiert de deux a
quatre semaines (selon le spécimen recueilli, les conditions en laboratoire,
etc.).

L’'amniocentése sert généralement a détecter des aberrations chromo-
somiques comme les trisomies, dont la plus courante est la trisomie 21
(syndrome de Down). (Ce test permet également de détecter certaines
anomalies structurales, mais dans le cas des femmes d’age maternel
avancé, ce n'est pas la raison pour laquelle elles subissent une
amniocentése.) Certaines de ces anomalies peuvent étre plus ou moins
graves, mais I'analyse chromosomique ne renseigne pas sur la gravité du
cas. Ce genre d'incertitude constitue une caractéristique intrinséque de ce
type de test génétique, mais le registre de gravité de la plupart des
anomalies chromosomiques est connu.

Bien qu'elle soit considérée comme une méthode efficace de dépistage
prénatal et qu’elle soit, comme nous l'avons déja mentionné, largement
utilisée, 'amniocentése n’est cependant pas exempte d'inconvénients. En
effet, le risque d’avortement spontané associé a I'amniocentése est de
I'ordre de 1 % (Daker et Bobrow, 1989) (quoique, selon d’autres études, ce
risque se situe entre 0,5 % et 1,5 %). Chez les femmes d’age maternel
avanceé, on considére habituellement ce risque comme « acceptable ». Le
risque d’anomalies fcetales et le risque d’avortement spontané sont a peu
prés égaux a cet age (Elias et Annas, 1987). Par ailleurs, le test ne révéle
que ce pour quoi il a été congu, soit les anomalies chromosomiques (Kolata,
1983).

Le temps requis pour la culture des cellules et le moment ou doit étre
effectué le test sont deux difficultés associées a 'amniocentése. Il faut
entre deux et quatre semaines pour effectuer la culture et pour établir le
caryotype des cellules. Pour la plupart des femmes, cette période d'attente
est marquée par l'inquiétude, la détresse et I'anxiété (Farrant, 1985; Kolker
et Burke, 1987; Rothman, 1987). Comme cette intervention est norma-
lement pratiquée au cours du deuxiéme trimestre de la grossesse (lorsqu'il
y a une accumulation suffisante de liquide amniotique)®, il s’ensuit que, si
I'on décide de mettre fin a la grossesse, la femme devra subir un
avortement de deuxiéme trimestre, beaucoup plus difficile physiquement
(et en général psychologiquement) qu'un avortement du premier trimestre.
En général, lorsqu'un avortement est pratiqué au deuxiéme trimestre, il
faut déclencher le travail et la femme accouche normalement d'un feetus
mort (Rapp, 1984, 1987, 1989; Rothman, 1987).

Il arrive également qu'il faille recommencer I'amniocentése lorsque
I'échantillon est inadéquat (Daker et Bobrow, 1992). Si la culture révele
une mosaique (la présence a la fois de cellules normales et de cellules
anormales), une nouvelle amniocentése est généralement indiquée. On
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effectue alors parfois une cordocentése, qui permet d'obtenir des résultats
plus rapidement. Cependant, les laboratoires tentent habituellement
d’éviter la nécessité de pratiquer une seconde amniocentése en effectuant
des tests sur deux cultures ou plus a partir d'un méme échantillon pour
verifier 'l s’agit véritablement de mosaique. Ces problémes techniques
compliquent la prise de décisions a un moment ot la grossesse est déja
avancée, non seulement du point de vue de la santé de la femme, mais
€galement sur le plan juridique dans les pays o1 la loi interdit 'avortement
a un stade avancé de la grossesse.

Malgré ces limites, 'amniocentése est largement utilisée dans le cadre
des soins prénatals offerts aux femmes d'age maternel avancé (Kromberg
et al., 1989; Chodirker, 1991). Son atout principal est son taux élevé
d'exactitude en ce qui concerne la détection d’anomalies chromosomiques.
Ses limites ont contribué a la mise au point d'une autre technique de
dépistage, le prélévement de villosités choriales (ou biopsie du chorion).

Biopsie du chorion (BC)

Quand la chose est possible, il est souhaitable d’effectuer des tests au
début de la grossesse. L'un des grands avantages de la biopsie du chorion
(BC), technique mise au point au milieu des années 1980, c’est qu'elle peut
étre effectuée en toute sécurité au cours du premier trimestre, dés la
8° semaine de grossesse. Toutefois, on attend habituellement entre la 11¢
etla 13° semaines (la possibilité d'un risque accru pour le feetus faisant que
la BC est déconseillée avant la 9° semaine). L'extraction de I'échantillon du
chorion peut se faire de deux fagons : soit par voie transabdominale (cette
meéthode ressemble a celle utilisée pour 'amniocentése), soit par le col de
I'utérus (cette méthode plus invasive est généralement considérée comme
pouvant causer une infection intra-utérine) (Daker et Bobrow, 1989). La
BC est effectuée sous controle échographique direct (c’est-a-dire que l'on
utilise I'échographie tout au long de l'intervention). On extrait un petit
échantillon (10-40 mg) de villosités du chorion frondosum (qui deviendra
plus tard le placenta). L'échantillon est soit analysé directement (les
résultats seront connus en I'espace de quelques jours), soit mis en culture
(ce qui prend de deux a trois semaines) (ibid.). La BC sert principalement
a détecter les anomalies chromosomiques, mais, comme elle fournit des
cellules feetales, on peut également, sil y a lieu, effectuer d’autres tests afin
de détecter des problémes métaboliques ou moléculaires. Tout comme
I'amniocentése, ce test permet de détecter les anomalies chromosomiques,
mais non d'en déterminer la gravité, qui peut varier. Plusieurs essais
cliniques randomisés ont été effectués sur cette méthode de diagnostic
prénatal (Canadian Collaborative CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group,
1989; Lippman et al., 1992), et tous ont conclu & son innocuité et a4 son
efficacité.

Méme si la BC permet un dépistage précoce, elle comporte aussi cer-
tains inconvénients. Le plus important est le risque légérement plus élevé
d’avortement spontané (risque supplémentaire de 0,6 %) comparativement
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a l'amniocentése (prospectus de la Section de génétique clinique, non daté),
méme si la différence entre les deux méthodes n'est pas statistiquement
significative (Canadian Collaborative CVS-Amniocentesis Clinical Trial Group,
1989). En outre, et cela n'est pas sans importance, dans le cas ou les
résultats seraient anormaux, il se pourrait qu'une femme soit dirigée vers
une amniocentése a 16 semaines, ce qui l'obligerait a subir une nouvelle
intervention invasive (Daker et Bobrow, 1989). Dans ces circonstances, on
perd plus ou moins les bénéfices associés a un test précoce.

De plus, lorsqu'une anomalie feetale est détectée grace a la BC, il est
trés possible que la grossesse se serait terminée de toute fagcon par un
avortement spontané. Ainsi, une certaine proportion des femmes subissent
des tests, tous les inconvénients qu’ils comportent (incertitude, inquiétude,
appréhension, décision éventuelle de mettre fin a la grossesse), de facon
tout a fait inutile. Malheureusement, il est impossible de savoir quelles
grossesses se seraient terminées de cette facon. En résumé, le fait que I'on
puisse effectuer une BC a un stade précoce offre a la fois des avantages et
des inconvénients.

Bien que l'utilisation de la BC ait augmenté ces derniéres années, ce
test est moins utilisé que 'amniocentése. L’avenir dira s'il remplacera
I'amniocentése comme outil diagnostique par excellence pour la détection
des anomalies feetales (Brandenburg et al.,, 1991).

Le counseling génétique

Pour de nombreuses femmes, le counseling génétique est la premiére
étape pour obtenir un DPN. Ce service est habituellement fourni par des
généticiens ou généticiennes (médecins ou titulaires d'un doctorat) ou par
des conseillers ou conseilléres en génétique (titulaires d'un baccalauréat ou
d'une maitrise). Tous ces gens ont re¢u une formation comme conseillers,
et certains sont également formés en counseling psychologique.

En 1974, un comité spécial chargé d’étudier le counseling génétique
(et formé de médecins et de scientifiques canadiens et américains) a défini
en ces termes I'objet du counseling génétique :

[...] un processus de communication qui traite des problémes humains
liés a la manifestation ou au risque de manifestation d'une maladie
héréditaire au sein d’'une famille. Dans le cadre de ce processus, une ou
plusieurs personnes ayant recu la formation appropriée tentent d'aider
la personne ou la famille 1) a comprendre les faits médicaux, notamment
le diagnostic, le cours probable de la maladie et le traitement disponible;
2) a évaluer de quelle facon I'hérédité contribue a la maladie, ainsi que
le risque de récurrence chez certains parents en particulier; 3) a
comprendre les choix qu'il est possible de faire lorsqu'il y a risque de
récurrence; 4) a choisir le cheminement qui leur semble approprié a la
lumiére des risques courus et de leurs objectifs familiaux, et a agir
conformément a cette décision; 5) a s’adapter le mieux possible a la
maladie d'un membre de la famille et/ou au risque de récurrence de
cette maladie. (Fraser, 1974, p. 637) (Traduction)
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Dans la plupart des centres qui offrent un service de counseling
génétique aux femmes d’'age maternel avancé, on s’'assure généralement
que l'age est le seul risque probable. A cette fin, on recueille les
antécédents individuels et familiaux (qu'on appelle le « pedigree »), ou
figurent les détails relatifs aux grossesses et aux naissances d’enfants
vivants dans la famille de la femme et dans celle de son partenaire (Stoeber
et al., 1991). Ensuite, le conseiller ou la conseillére évalue les rensei-
gnements fournis afin d’en arriver a une estimation du risque d’anomalie
chromosomique du feetus. On fournit certaines explications sur la nature
du risque comme, par exemple, le role de I'age. On laisse généralement &
la femme (et & son partenaire, le cas échéant) le soin de décider sils
considérent que le risque est élevé ou non. Selon les études effectuées
dans ce domaine, les personnes évaluent les risques d’avoir un enfant
atteint de trisomie 21 d'une fagon bipolaire (soit élevés, soit faibles) (Wertz
etal., 1984, 1986; d'Ydewalle et Evers-Kiebooms, 1987: Evers-Kiebooms et
al., 1987; Shiloh et Saxe, 1989; Evans et al., 1990). De toute évidence, il
s'agit d'une évaluation trés personnelle, ou jouent des considérations
d'ordre social, moral et religieux (Seals *et al, 1985). Selon les
circonstances, deux personnes apprenant qu’elles risquent de mettre au
monde un enfant atteint de trisomie 21 peuvent réagir trés différemment,
meéme si la probabilité est identique — I'une choisira de courir le risque de
mener la grossesse a terme, tandis que l'autre optera pour l'interruption de
sa grossesse (Lippman-Hand et Fraser, 1979).

Le conseiller génétique fournit normalement a ses clients des
renseignements concrets sur la probabilité de porter un enfant atteint
et sur les conséquences pratiques de cette situation. Il explique également
la facon dont les tests sont effectués, et ce a quoi la femme doit s'attendre
avant, pendant et aprés lintervention. Au Canada (comme dans bon
nombre de pays), la plupart des centres qui offrent des consultations
génétiques ont adopté une approche « non directive ». Cela signifie que le
conseiller communique aux clients les données statistiques sur le risque
d'anomalies génétiques, sans toutefois tenter d’influer sur leur décision.
Cette approche se démarque du traditionnel rapport médecin-patient, de
nature beaucoup plus directive (Kessler, 1979, 1989; Elias et Annas, 1987;
Kessler et Levine, 1987; Clarke, 1991).

Les centres de counseling génétique ont adopté I'approche non
directive en partant du principe que les personnes doivent étre renseignées,
puis avoir le droit de faire leur choix librement a la lumiére de I'information
obtenue (Antley, 1979). L'utilisation de la génétique a des fins de
discrimination et de coercition dans le passé (particuliérement a I'époque
nazie) a sans doute renforcé l'orientation actuelle vers I'approche non
directive*, dans I'espoir de réduire au minimum l'influence des valeurs du
conseiller ou de la conseillére.

En théorie, I'idée d’'un counseling non directif semble trés attrayante
mais, dans la pratique, on reconnait que ce n’est pas vraiment possible
(Yarborough et al., 1989; Clarke, 1991). En effet, I'information que
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fournissent les conseillers n’est pas neutre, et la structure de la relation
entre le conseiller et la personne a pour résultat de transmettre des
messages sur les opinions du conseiller (Hubbard, 1989; Rapp, 1989;
Saxton, 1989). Les choix qui sont offerts aux individus lors d’'une séance
de counseling génétique ne sont pas nécessairement « libres » — I'idéal que
vise la notion de counseling non directif (Brown, 1989). Comme le fait
remarquer Rothman :

Pour ceux dont le choix correspond aux attentes de la société, pour ceux
qui veulent ce que la société veut qu'ils veuillent, le choix offert (par le
diagnostic prénatal) est trés réel. Peut-étre devrions-nous prendre
conscience du fait que les étres humains vivant en société n'ont jamais
beaucoup le choix. Il est bien possible que la structure sociale ne
permette pas ce que l'on appelle le choix individuel, en tout cas pas au
sens absolu du terme. La structure sociale crée des besoins — besoin
pour les femmes d’étre meéres, besoin d’avoir de petites familles, besoin
d’'avoir des enfants “parfaits” — et crée la technologie qui permettra aux
gens de faire les choix nécessaires. La question n'est donc pas de savoir
si ces choix sont construits, mais bien de savoir comment ils le sont.
La société, dans sa signification ultime, pourrait bien n'étre rien de plus
et rien de moins qu'une structuration des choix (c'est l'auteur qui
souligne). (1988, p. 32) (Traduction)

De méme, Zola fait observer :

Les patientes sont bombardées de tous cétés par des préoccupations
pratiques (I'escalade des couts) et par des preuves (la génétique) et des
techniques (conseillers en génétique) objectives, de sorte que la question
des valeurs fondamentales qui est au coeur du débat se trouve comple-
tement occultée. La liberté de choisir est alors illusoire. En effet,
quelqu'un a déja établi les limites du choix (coupures dans les soins
médicaux et dans les programmes sociaux, mais non dans les dépenses
en matiére de défense), la portée du choix (si vous faites telle chose, alors
vous aurez une probabilité X d’avoir un enfant anormal), ainsi que les
conséquences de ce choix (vous devrez assumer les colits sociaux,
politiques, juridiques et économiques subséquents). (1983, p. 296)
(Traduction)

Les programmes de counseling et de dépistage des troubles génétiques
courants (notamment la trisomie 21 et le spina-bifida) sont influencés par
les valeurs sociales relatives au role de la science et de la technologie dans
le processus de gestion de la grossesse, ainsi que par les attitudes et les
préjugés envers les personnes souffrant de handicaps dans notre société,
et influent a leur tour sur ces valeurs.

Ceux et celles qui fournissent ces services contestent souvent cette
opinion. Il s’agit d'un sujet trés important en soi, puisqu’il détermine le
contexte dans lequel les conseils sont offerts et dans lequel les personnes
conseillées décideront de l'utilisation qu’elles feront de linformation
obtenue.
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Recension des travaux de sociologie et de psychologie sur le
diagnostic prénatal et le counseling génétique

Un nombre important de travaux ont été effectués sur divers aspects
des services de DPN (Milunski, 1975; Capron et al., 1979). Plusieurs de ces
€tudes, comme celle de Rothman (1987), ont influé sur les questions posées
dans le présent document ainsi que sur la méthodologie utilisée. Bien que
notre étude porte uniquement sur les femmes d’age maternel avancé,
plusieurs études sur le DPN se sont penchées sur d’autres groupes a
risque. Nous recensons donc ici une partie de la recherche sur l'usage du
DPN par les femmes de ce groupe d’age, ainsi que par celles qui présentent
d'autres facteurs de risque a priori.

Les attitudes des femmes a I'égard des soins obstétriques ont fait
'objet de nombreuses études (Garcia, 1982; Hyde, 1986; Stewart, 1986;
Reid, 1988; Reid et Garcia, 1989). Ces études ont révélé la prédominance
de la technologie dans ce domaine de la médecine, ce qui a médicalisé
I'expérience de la maternité (Reissman, 1983; Rothman, 1987). Dans leurs
travaux sur le dépistage pendant la grossesse, Reid et Garcia (1989) font
observer que les femmes obtiennent rarement toute I'information qu’elles
désirent obtenir au sujet des tests et que leur anxiété augmente généra-
lement en conséquence. Ils notent toutefois que, selon plusieurs études,
les femmes en tant que groupe se montrent trés dociles en ce qui concerne
les tests de dépistage.

En outre, certaines études se sont penchées sur les préférences ou les
choix des femmes concernant différentes méthodes de dépistage prénatal
(McGovern et al., 1986; Bryce et al., 1989: Abramsky et Rodeck et al,
1991). Une étude récente sur les choix des femmes en matiére de DPN a
montré que leur préférence pour l'amniocentése était trés souvent
attribuable au fait qu'elles avaient été dirigées vers le DPN trop tard pour
subir une BC (Brandenburg et al., 1991). Cette constatation montre que,
lorsqu'une femme a décidé de se soumettre au DPN, ses décisions
concernant les techniques qu’'il convient d'utiliser ne pourront étre
vraiment éclairées que si les conseillers lui fournissent suffisamment
d’'information.

Les modes d'accés, d'utilisation et d’orientation constituent un
important domaine de la recherche (Crandall et al, 1986: Hyde, 1986;
Macri, 1986; Fahy et Lippman, 1988; Kyle et al., 1988; Reid, 1988; Reid et
Garcia, 1989; Moatti et al., 1990; Jones, 1991). Par exemple, Lippman
(1986, 1991) a montré que le DPN est utilisé surtout par les couples de
niveau socio-économique €élevé et que le DPN renforce par conséquent les
inégalités sociales. Actuellement, la probabilité qu'une cliente d’age
maternel avancé (et son partenaire) réponde a un certain profil
démographique est la suivante :

[...] 56,2 % des méres et 78,6 % de leurs partenaires avaient une

formation collégiale, et parmi ceux-ci, 25,9 % et 35,5 % respectivement
avaient recu une formation universitaire. Le revenu brut moyen des
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familles était de 25 271 $ par an. Ces statistiques semblent indiquer
que les groupes appartenant aux couches socio-économiques inférieures
n'ont pas encore recours aux services de diagnostic prénatal de maniére
aussi courante que ceux des couches socio-économiques supérieures.
(Golbus et al., 1979, p. 158) (Traduction)

Les recherches montrent que les personnes moins scolarisées et les
membres de certaines communautés ethnoculturelles auraient moins
recours au DPN, bien qu'une partie de cette variation dépende du motif des
tests prénatals (Duster, 1990). Si tel est effectivement le cas, et si les
groupes des couches socio-économiques supérieures semblent plus enclins
a subir des tests, on peut imaginer un scénario selon lequel la fréquence
de certaines trisomies diminuerait dans certaines couches de la population,
et demeurerait la méme dans d’'autres. On est donc en droit de se
demander si I'on devrait réduire le service ou le rendre plus accessible,
pour qui, et comment? Lippman (1991) souléve une importante question
de politique sociale dans son analyse pénétrante de la situation, qui
meériterait qu'on s’y attarde davantage, mais qui ne peut étre abordée ici.

Certaines études se sont penchées sur lefficacité du counseling
génétique (Sorenson et Wertz, 1986; Somer et al., 1988; Frets et al., 1990a,
1990b; Loader et al, 1991) et sur les maniéres dont se prennent les
décisions en matiére de reproduction par suite dun DPN (Laurence et
Morris, 1981; Humphreys et Berkeley, 1987; Pauker et Pauker, 1987a,
1987b; Pitz, 1987; Sorenson etal., 1987; Swerts, 1987; Vlek, 1987; Sjégren
et Uddenberg, 1988a; Earley et al., 1991; Zeitune et al, 1991). Certains
chercheurs se sont intéressés plus particuliérement aux aspects éducatifs
du counseling génétique (Naylor, 1975; Rice et Doherty, 1982; Faden et al.,
1985; Sanden et Bjurulf, 1988a; Welshimer et Earp, 1989) et aux séquelles
psychologiques liées au DPN (Blumberg et al., 1975; Fletcher et al., 1980;
Campbell et al., 1982; Reading et Cox, 1982; Blumberg, 1984; Fletcher,
1984; Robinson et al., 1984; Phipps et Zinn, 1986a, 1986b; Hunter et al.,
1987, Kessler et Levine, 1987; Leff, 1987; Thomassen-Brepols, 1987; Tsoi
et al., 1987; Gillot-de Vries, 1988; Green et Malin, 1988; Marteau et al.,
1988a, 1988b, 1989a, 1989b; Minogue et Reedy, 1988; Villeneuve et al.,
1988; Kessler, 1989; Marks et al., 1989; Marteau, 1989; Green, 1990;
Sjogren et Uddenberg, 1990; Tunis et al., 1990a, 1990b; Keenan et al.,
1991). D’autres ont examiné les effets des techniques diagnostiques (dont
I'échographie) sur l'attachement des femmes a leur grossesse et sur la
formation des liens mére-enfant (Sjogren et Uddenberg, 1988b; Sparling
et al, 1988). D’autres études encore portaient sur les attitudes des femmes
aI'égard de 'avortement en relation avec le DPN (Fresco et Silvestre, 1982;
Leschot et al.,, 1982; Elkins et al.,, 1986; Faden et al.,, 1987; Jahoda et al.,
1987; Landenburger et Delp, 1987; Magyari etal, 1987; Sjégren et
Uddenberg, 1987; Elder et Laurence, 1991; Wertz et al., 1991), les attitudes
des femmes par rapport a l'accés au diagnostic prénatal (Reading et al.,
1988; Sanden et Bjurulf, 1988a, 1988b; Johnson et Caccia, 1991) et, enfin,
les attitudes des femmes devant la perspective de mettre au monde un
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enfant atteint d'une anomalie (Young et Robinson, 1984; Ekwo et al., 1987;
Evans et al., 1988).

Il n'est pas étonnant que les dimensions morale et déontologique du
DPN et du counseling génétique aient suscité un intérét considérable (Waltz
et Thigpen, 1973; Macklin, 1977; McCance, 1984; Roy, 1986; Motulsky,
1989; Pelosi et David, 1989; Richards, 1989; MacDiarmid, 1991). Dans ce
domaine de recherche, I'aspect moral de I'avortement sélectif pour des
motifs de maladie congénitale a été soulevé a maintes reprises (Beck, 1990;
Welch et al., 1991). D’autres études de bioéthique analysent les fonde-
ments moraux de ces techniques en se penchant sur les questions de
qualité de vie et sur le sens, dans notre société, de ce qu'on peut appeler
« les exigences minimales d'une vie digne d'étre vécue » (Ruse, 1980).

Certaines €tudes internationales (Kromberg et al., 1989; Papp, 1989;
Youings et al., 1991) et comparatives s'avérent intéressantes, en particulier
celles de Wertz et Fletcher (1988, 1989) et de Wertz et al. (1990). Ces
travaux montrent clairement comment le contexte social et politique d'une
société, ainsi que de la pratique professionnelle dans le domaine du
counseling génétique influencent la rencontre entre fournisseurs et
consommateurs de ces services. Les auteurs montrent que, dans les pays
ou l'on valorise 'autonomie de I'individu, le counseling est moins directif,
tandis que dans ceux ou le controle étatique est plus important, les
conseillers sont généralement plus directifs.

Dans le contexte de notre étude, il est particuliérement intéressant de
noter le nombre limité de recherches sociologiques relatives au dépistage
et aux tests prénatals. Black et Furlong (1984) et Black (1989) ont trouvé
que, pour la plupart des familles, I'expérience de ces tests cause beaucoup
de stress. Leurs études indiquent que des services adéquats doivent étre
mis en place pour assurer un soutien aux familles (particulierement celles
ou l'on compte de jeunes enfants) et les aider a faire face aux difficultés
qu’entrainent les tests. Rapp (1987) et Kolker et Burke (1987) ont étudié
la signification sociale du DPN et la facon dont celui-ci influe sur le concept
social de la grossesse.

L'une des enquétes sociologiques les plus importantes sur le
diagnostic prénatal (et aussi la plus pertinente pour notre recherche) est
peut-€étre celle que Rothman (1986, 1987) a menée sur « la grossesse
provisoire ». Elle a interviewé 120 femmes (y compris des conseilléres en
génétique, des femmes qui avaient soit accepté, soit refusé I'amniocentése,
et des femmes dont le diagnostic était positif). Elle utilise le terme de
« grossesse provisoire » pour décrire I'état d’incertitude que connaissent les
femmes durant les tests de DPN, lorsqu’elles ne savent pas encore si elles
sont « meres » ou « porteuses d'un feetus atteint » (Rothman, 1987, p. 7).
Rothman note qu’il n’est pas rare que les femmes cachent leur grossesse
(p. ex. en limitant de facon délibérée le nombre de gens a qui elles
annoncent cette grossesse afin d'éviter, le cas échéant, de dire a leurs
autres enfants, aux membres de leur famille, a leur employeur, etc. qu'elles
ont subi un avortement). Cette étude révéle, entre autres choses, que les
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nouvelles techniques de reproduction, si elles apportent des solutions a
certains problémes existants, en soulévent de nouveaux. Rothman consi-
dére que les NTR ont un impact fondamental sur la définition que nous
donnons a la maternité. (Tymstra (1991) et Tymstra et al. (1991) ont aussi
examiné récemment le concept de grossesse provisoire.)

Toutes ces études, parmi d’autres, témoignent de 'ampleur et de la
complexité des questions qui entourent le DPN et le counseling génétique.
I1 est important de noter que, parmi ces études, un petit nombre seulement
portaient sur des femmes canadiennes (et leurs partenaires). A cet égard,
le présent rapport fournit un important ensemble de données sur
I'utilisation du DPN dans un centre canadien. Il est clair que cette étude
n'a pas surmonté les limites que présentaient déja certaines études
antérieures (comme des échantillons limités), mais elle comporte certains
avantages dignes de mention (utilisation de rapports prospectifs et rétro-
spectifs, et utilisation conjointe de données qualitatives et de données
d’enquéte). Dans le prochain chapitre, nous présenterons une description
détaillée des méthodes utilisées pour réaliser I'étude. Par la suite, nous
décrirons nos résultats.

Chapitre 3. Méthodologie

Introduction

Le présent chapitre porte sur la méthodologie utilisée pour étudier les
attitudes des femmes face au DPN et leurs expériences a cet égard.
Rappelons les objectifs de I'étude :

1. déterminer les modéles d'utilisation du diagnostic prénatal et
d’orientation des patientes vers ces services;

2. déterminer les perceptions, les attitudes et les connaissances des
femmes concernant le diagnostic prénatal;

3. déterminer si les femmes sont satisfaites des services de coun-
seling liés au diagnostic prénatal.

Nous décrirons ici en détail les aspects suivants de la méthodologie :
le plan expérimental et le protocole d’étude, I'échantillon et le protocole de
vérification, le modéle de recherche, et la conception des unités et des
instruments de mesure. Les divers aspects de I'analyse sont examinés aux
chapitres 4 et 5 du rapport.

I1 est important de mentionner au départ que cette étude a, jusqu’a un
certain point, un caractére exploratoire, puisque les recherches réalisées
sur ce sujet (particulierement au Canada) n’ont pas trés souvent examiné
de maniére systématique les attitudes et les perceptions des femmes
concernant le DPN, comme nous l'avons fait dans la présente étude.
Comme nous I'avons montré, les travaux antérieurs avaient une orientation
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quelque peu différente. Selon Lippman-Hand et Fraser (1979), pour
comprendre comment les femmes (et leurs partenaires) voient leur
situation, il faut d’abord établir un lien entre leur interprétation de cette
situation et leur réalité quotidienne. C'est sur cette recommandation que
se fonde la méthodologie retenue pour cette étude.

Plan expérimental et protocole de recherche

Le plan expérimental de notre étude était fondé sur une stratégie
faisant appel a plusieurs méthodes, et comportant des composantes a la
fois qualitatives et quantitatives. Cette combinaison de méthodes avait
pour objet d’assurer la collecte de données suffisantes sur les attitudes et
les perceptions des femmes envers le DPN, et sur leurs expériences a ce
sujet. Les méthodes qualitatives (inductives) sont celles qui s’appliquent
le mieux dans les cas ou I'on sait relativement peu de choses sur une
question, lorsqu’il est utile en soi de connaitre les expériences subjectives
des sujets et lorsque les données ne se prétent pas nécessairement a la
quantification (Glaser et Strauss, 1967; Lofland, 1984; Babbie, 1986).
Nous avons utilisé des méthodes qualitatives pour étudier les raisons pour
lesquelles les femmes ont recours au DPN et pour connaitre leurs
préoccupations concernant le counseling et les tests (principalement pour
les objectifs 1 et 2).

En revanche, les méthodes quantitatives sont indiquées dans les cas
ou les chercheurs s’emploient a vérifier des hypothéses précises (dérivées
de la recherche antérieure et de la théorie) et ou ils étudient des
échantillons de grande taille (Babbie, 1986). Dans notre étude, nous avons
appliqué des méthodes quantitatives pour recueillir des données sur les
attitudes et les perceptions des femmes face au DPN et pour mesurer les
corrélats psychosociaux qui étaient, selon nos hypothéses, liés a
l'utilisation du DPN (objectifs 2 et 3).

L'étude s’est déroulée sur une période de 19 semaines, soit du 9 aott
au 13 décembre 1991 inclusivement. Pour constituer I'échantillon, le
personnel de recherche a visité 28 cliniques au total. La collecte des
données a suivi une étude pilote de deux semaines au cours de laquelle les
instruments et les protocoles de recherche ont été mis a I'essai de fagon
systématique.

Par suite d'un accord conclu avec la Section de génétique clinique du
Health Sciences Centre de Winnipeg, toutes les femmes qui étaient jugées
a risque en raison de leur age (et qui ne présentaient aucun autre
antécédent familial ou génétique connu), et qui avaient été orientées vers
le counseling génétique durant la période d’étude, ont été invitées a
participer a I'étude. Sinous avons choisi de restreindre I'étude aux femmes
d’age maternel avancé, c'est parce que les femmes présentant des
antécédents familiaux ou d’autres risques connus de problémes génétiques
recoivent un genre de counseling génétique particulier, et que ces
differences auraient faussé l'analyse. Puisqu'on reconnait que lage
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constitue un risque a priori (Elias et Annas, 1987), c’est sur ce groupe qu'a
porté la recherche.

La Section de génétique clinique offre des services de counseling
génétique aux femmes de tout le Manitoba, du nord-ouest de I'Ontario et
d'une partie des Territoires du Nord-Ouest (la zone couverte par la Northern
Medical Unit. Le counseling est offert aux femmes d’age maternel avancé
en deux endroits différents — la plus grande partie des visites se font au
Women'’s Hospital (cliniques du vendredi) et les autres au Children’s
Hospital (cliniques du lundi et du jeudi). Le personnel de la Section de
génétique clinique est constitué de généticiens et de conseillers en
génétique, dont certains sont diplomés en médecine, alors que d’autres ont
une formation en génétique (pour la plupart aux niveaux de la maitrise ou
du doctorat) ou une formation en counseling génétique. Pendant la durée
de Tl'étude, six conseillers (trois femmes, trois hommes) offraient leurs
services au sein de la Section de génétique clinique. Trois médecins
résidants offraient également des services de counseling, en collaboration
avec le chef de la Section de génétique clinique, mais 4 un nombre limité
de clientes.

L’étude a commencé par 'envoi d'une lettre & un certain nombre de
médecins (généralistes et obstétriciens) qui exercent dans l'aire de
recrutement et qui dirigent des femmes a la Section de génétique clinique
pour un counseling génétique et des tests prénatals. Chaque semaine, le
coordonnateur du projet communiquait avec le coordonnateur de la
clinique de la Section de génétique clinique, afin d’obtenir la liste des
femmes d’age maternel avancé qui avaient été dirigées vers la clinique pour
recevoir des services de counseling génétique. Nous envoyions a ces
femmes une lettre expliquant la nature de I'étude, ainsi que la forme que
pourrait prendre leur participation éventuelle. Au moins une semaine
avant leur rendez-vous a la clinique, le coordonnateur du projet
communiquait avec elles par téléphone pour les inviter a prendre part a
I'étude. Elles étaient d’abord invitées a une entrevue et, si elles n’étaient
pas intéressées ou ne pouvaient pas se rendre a la clinique assez tot pour
passer une entrevue, on leur demandait quand méme de remplir un
questionnaire concernant leurs attitudes et leurs perceptions face au DPN.
Cette méthode a permis d’interviewer certaines femmes et de donner a
toutes les participantes l'occasion de remplir un questionnaire aprés le
counseling. La participation était pleinement volontaire; aucune méthode
coercitive n’a été employée pour pousser les femmes a participer. Nous
demandions aux femmes qui avaient accepté de participer a une entrevue
avant le counseling d’arriver a la clinique de 15 a 30 minutes avant 'heure
prévue pour leur rendez-vous de counseling et, en retour, chaque femme
interviewée recevait un chéque de 5$ (en remboursement des frais
supplémentaires de stationnement). On demandait a toutes les autres
participantes d’arriver a la clinique a I’heure prévue pour leur rendez-vous
de counseling.
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A leur arrivée a la clinique, les femmes recevaient un feuillet
d’information et un formulaire de consentement (nous avions préparé des
formulaires de consentement différents pour celles qui participaient aux
volets entrevue-questionnaire, et pour celles qui ne participaient qu’auvolet
questionnaire (voir I'annexe 1). Si elle était interviewée, la femme était
dirigée vers la piéce ou se déroulait I'entrevue; si elle ne participait qu'au
volet questionnaire, elle était envoyée a la salle d’attente pour son rendez-
vous de counseling. Aprés les entrevues, les femmes retournaient a la salle
d'attente jusqu'a I'heure de leur rendez-vous. Aprés le counseling, elles
retournaient chez le coordonnateur de l'étude, qui leur remettait un
questionnaire placé dans une enveloppe-réponse affranchie.

Afin de maximiser le taux de réponse au questionnaire postal, nous
avons utilisé une version modifiée de la méthode globale de Dillman (1978).
Cette approche a réguliérement produit des taux de réponse de l'ordre de
75 % ou plus dans des études visant I'ensemble de la population. Cette
méthode demande une planification soigneuse des envois de rappel. Ala
fin de la premiére semaine suivant le counseling en diagnostic prénatal, on
a envoye a toutes les participantes une carte postale de rappel. Pour celles
qui avaient déja renvoyé le questionnaire, ce rappel faisait office de carte de
remerciements pour leur participation; pour celles qui n’avaient pas rempli
le questionnaire, elle constituait un rappel amical les incitant 4 le remplir
et a le retourner a 'enquéteur. Aprés trois semaines, une lettre accom-
pagnée d'un questionnaire de remplacement était envoyée a celles qui
n'avaient pas encore répondu. Cette lettre comprenait une liste bréve des
objectifs de I'étude, rappelait I'importance de leur participation et men-
tionnait que leur questionnaire n’avait pas encore été recu. Elle comprenait
également un appel a leur collaboration (sous forme de réponse au
questionnaire).

Dillman (1978) recommande d’effectuer a la fin de la septiéme semaine
(par courrier recommandé) un dernier envoi postal comprenant un ques-
tionnaire de remplacement et destiné aux personnes qui n’ont pas répondu.
Selon Dillman, ce troisiéme envoi, bien qu’'assez cotteux, peut augmenter
le taux de réponse de 13 %, et apporte souvent des réponses de personnes
généralement difficiles a joindre (p. ex. des personnes moins scolarisées ou
a plus faible revenu). A cause de contraintes de temps, cette troisiéme
étape de suivi n'a pas été effectuée. Cependant, les deux opérations de
suivi que nous avons réalisées ont produit un taux de réponse élevé. Une
troisiéme étape aurait peut-étre pu hausser ce taux encore davantage, mais
elle aurait cotité cher et n’aurait pas nécessairement amélioré un taux de
réponse déja trés élevé.

Au cours des étapes de planification de la recherche, la Section de
génétique clinique nous a informés que ses conseillers y voient norma-
lement, chaque semaine, entre 10 et 20 clientes d'age maternel avancé.
Environ 20 % d’entre elles sont envoyées immédiatement a une séance de
counseling, parce que leur grossesse est déja avancée ou parce qu’elles
affichent aussi un faible taux d’alpha-foetoprotéine sérique maternelle. Les
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autres clientes sont invitées a se présenter a la clinique assez longtemps
avant la séance de counseling proprement dite. Le plan original prévoyait
d’'inclure dans I'échantillon d’étude ces deux catégories de clientes. En
pratique, toutefois, il était souvent trés compliqué ou impossible d’organiser
une entrevue avec les femmes orientées tardivement vers les services de
counseling. Sans un préavis suffisant, il n’a pas toujours été possible de
planifier des entrevues ‘avec des participantes éventuelles. En
conséquence, nous avons consacré la plus grande partie de nos efforts a
nous assurer la participation des femmes qui avaient été dirigées vers la
section dans le cadre de soins prénatals courants.

Le plan original prévoyait la collecte de données sur 22 semaines (du
1¥ juillet au 30 novembre 1991 inclusivement). On avait estimé que,
durant cette période, environ 100 femmes seraient interviewées, et que 50
a 75 autres rempliraient les questionnaires seulement. Pendant la durée
de I'étude (trois semaines de moins que prévu)®, la clinique a recu moins de
personnes que ce qu'avait laissé entrevoir l'expérience passée); par
conséquent, la taille totale possible de I'’échantillon s'est révélée moins
importante que ce qui avait été prévu a l'origine. Néanmoins, I'équipe de
I'étude a pu joindre un nombre important de femmes orientées vers le
service de counseling au cours de la période de collecte des données.

Echantillon et collecte des données

En tout, 267 femmes ont été dirigées vers la Section de génétique
clinique entre le 1 aout et le 31 décembre 1991. Durant la période
couverte par I'étude (du 9 aott au 13 décembre), I'équipe de recherche en
a retenu 176 comme sujets (voir le tableau 1). La différence entre le
nombre de femmes vues a la Section de génétique clinique et celles dont les
noms ont été transmis a I'équipe de recherche s’explique par le fait que
certaines femmes ne répondaient pas aux critéres de 'étude. Une femme
ne pouvait pas participer a I'étude si elle :

a) - présentait des indications autres que l'age pour un dépistage

prénatal (p. ex. des antécédents familiaux ou meédicaux
d’anomalies génétiques);

b) était incapable de communiquer efficacement en anglais (ou avait
besoin d'un ou d’'une interpréte);

c¢) ne répondait pas au critére d’age (avoir au moins 35 ans au
moment prévu pour 'accouchement);

d) avait été recue par le personnel de la Section de génétique
clinique a des jours autres que ceux prévus pour l'étude (la
collecte de données ne se faisait que les lundis, jeudis et
vendredis, jours ou la plupart des femmes d’age maternel avancé
sont regues a la clinique) ou n’avait pas pu étre vue a la clinique
en raison de conflits d’horaire.
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Tableau 1. Nombre de femmes orientées vers I'étude et nombre de
participantes

Nombre total de femmes orientées pour toutes indications 267
Nombre total de femmes d’age maternel avancé orientées vers I'étude 176
Nombre total de femmes ne répondant pas aux critéres 5!
Nombre total de femmes orientées répondant aux critéres 171
Nombre de femmes qui n’ont pas participé a I'étude 34%
Echantillon réel de I'étude (N) 137
Nombre de femmes qui ont refusé de participer 15°
Echantillon final (N) 122
' Critéres non respectés :
Langue (2)
Conflits d’horaire (2)
Age (1)
? Participantes qui répondaient aux critéres, mais qui n'ont pas participé a
I'étude :

Nombre de femmes qui ont eu un avortement spontané (9)

Nombre de femmes qui ont refusé le counseling (16)

Nombre de femmes qui ne se sont pas présentées 2 la clinique (9)
® Refus :

Manque d'intérét/de temps pour I'étude (11)

Préoccupations relatives a la confidentialité (4)

Des 176 femmes orientées vers I'équipe d'étude, 171 répondaient aux
critéres €établis. Deux n’ont pas pu participer a cause de problémes de
langue, une a cause de son age, et deux autres a cause de conflits
d’horaire. Par la suite, on a perdu un certain nombre (34, soit 19,8 %) de
participantes potentielles parmi les 171 femmes restantes, a cause
d’avortements spontanés (N = 9) ou parce qu’elles avaient refusé a I'avance
le counseling et les tests génétiques (N = 16). Neuf autres femmes ne se
sont pas présentées a leur rendez-vous a la clinique ou I'ont annulé. Par
conséquent, le nombre réel de femmes d'age maternel avancé qui ont été
vues s'élevait a 137.

Le nombre de femmes qui ont refusé de participer a cette étude a été
remarquablement bas. En tout, 15 femmes seulement ont refusé (10,9 %
des participantes qui répondaient aux critéres). Les raisons invoquées
€taient soit un manque d'intérét, soit un manque de temps (N = 11), des
préoccupations relatives au fait que I'équipe avait obtenu les noms des
clientes du centre des sciences de la santé (N = 4).

Au total, 122 femmes ont participé a cette étude (ce qui représente
71,3 % des personnes qui avaient été orientées vers la Section de génétique
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clinique et qui répondaient aux critéres, et 89 % de celles avec lesquelles
notre équipe de recherche a pris contact). En général, les femmes qui ont
accepté de participer étaient enthousiasmées par la perspective de partager
leurs expériences, étant donné surtout que les résultats de la recherche
feraient partie du rapport présenté par la Commission royale.

En ce qui concerne la collecte des données, nous avons déja expliqué
le processus de liaison entre le coordonnateur de I'étude et celui de la
clinique. L’équipe de recherche recevait 'adresse, le numéro de téléphone,
la date de naissance, le nom du médecin traitant, 'heure du rendez-vous
de counseling et, si le rendez-vous avait déja été pris, la date prévue pour
les tests prénatals®, pour toutes les femmes orientées vers la Section de
génétique clinique. Le but était d’'obtenir un échantillon permettant
d’interviewer au moins 50 % des participantes avant la séance de
counseling génétique, et de leur faire remplir un questionnaire i toutes
apreés la séance.

Le plan original prévoyait que les participantes a I'entrevue seraient
choisies au hasard, mais cela s’est révélé impossible en pratique. Afin de
comprendre pourquoi, examinons le travail courant de la clinique le
vendredi (jour ot la plupart des femmes d’age maternel avancé sont regues
a la Section de génétique clinique). Habituellement, on y trouve trois ou
quatre conseillers et conseilléres qui recoivent en moyenne 10 ou 15
femmes (seules, avec leur partenaire, ou avec d'autres personnes). Les
rendez-vous a la clinique sont fixés a quatre moments précis de la journée :
13 h (habituellement pour les clientes devant subir une BC, qui se rendent
directement au counseling), 13 h 15, 14 h, et 14 h 30 (habituellement pour
les clientes devant subir une amniocentése, qui regardent un vidéo de
15 minutes sur les tests prénatals et se rendent ensuite a leur séance de
counseling). Comme les conseillers ne sont pas présents a chaque clinique
(certains travaillent a temps partiel), et comme plusieurs rendez-vous sont
fixés pour la méme heure (habituellement trois ou quatre, selon le nombre
de cas a recevoir), il était impossible de classer au hasard les femmes dans
les catégories « avec entrevue » ou « sans entrevue »,

En pratique, les femmes auxquelles nous avons demandé une entrevue
ont été choisies selon l'heure de leur rendez-vous. Aucune erreur
systématique ne semble avoir été introduite par ce processus de sélection
(nous n'avons trouvé en effet aucune différence significative entre les
femmes qui ont passé I'entrevue et celles qui n'ont fait que répondre au
questionnaire). Nous n’avons fait aucune distinction selon que les femmes
résidaient a Winnipeg ou a l'extérieur, qu’elles étaient primipares ou
multipares, qu’elles étaient plus ou moins agées, et envisageaient de subir
une amniocentése ou une<ns1:XMLFault xmlns:ns1="http://cxf.apache.org/bindings/xformat"><ns1:faultstring xmlns:ns1="http://cxf.apache.org/bindings/xformat">java.lang.OutOfMemoryError: Java heap space</ns1:faultstring></ns1:XMLFault>